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Bakgrund

Hirschsprungs sjukdom ar en medfédd avsaknad av normala ganglieceller i
kolon, s.k. aganglionos. Ca 1/5000 fédda barn diagnostiseras med Hirschsprungs
sjukdom i Sverige vilket motsvarar att diagnosen stalls hos ca 25/ar. Sjukdomen
ar vanligare hos pojkar an flickor med en férdelning pa 4:1. Aganglionosen
stracker sig alltid fran anus i oral riktning, och involverar oftast 10-30 cm,
motsvarande rektum, sigmoideum och kolon. Ibland ser man att hela kolon
saknar ganglieceller och man talar da om total kolonaganglionos. Till f6ljd av
avsaknaden av ganglieceller forlorar tarmen sin motorik och darfér kan avforing
och gas inte transporteras framat, vilket i sin tur leder till tomningsproblem och
uppspand buk. Aganglionotisk tarm ar kontraherad och oralt om det sjuka
segmentet ser man pa rontgen en vidgning av frisk tarm. Detta rontgenfynd kan
saknas tidigt i forloppet eller om barnet avlastats adekvat med tarmsond.

Symptomen pa Hirschsprungs sjukdom debuterar oftast i nyfoddhetsperioden
och 80-90 % far diagnosen fore 6 manaders dlder. Hirschsprungs sjukdom
misstdanks nar spadbarnet har utebliven mekoniumavgang 48 timmar efter
fodseln, uppspand buk och ibland krakningar. Dock kan man ibland finna
odiagnostiserade barn i hogre aldrar som da hela livet haft omfattande
tarmtomningsproblem.

Orsaken till Hirschsprungs sjukdom ar okdnd men hos vissa ar sjukdomen arftlig.

Associerade missbildningar kan aterfinnas i njurar och hjarta varfor alla barn
genomgar undersokningar av dessa organ. Barn med Downs syndrom har oftare
Hirschsprungs sjukdom dn andra.

Preoperativ utredning

FOor remittenter

Barn under 1 ar

Hos nyfodda barn med utebliven mekoniumavgang paborjas handlaggningen
med en bukodversiktsrontgen for att eventuellt identifiera differentialdiagnoser
sdsom mekoniumplugg, atresier och perforationer.

Om misstanke pa Hirschsprungs sjukdom kvarstar ar det viktigt att hjalpa till att
tdmma tarmen. Detta gors med tarmsond och vid behov kan dven
saltvattenlavemang ges. Vid Hirschsprungs sjukdom ar det viktigt att 1ata
tarmsonden ligga kvar i tarmen, eftersom barnet inte kan témma sjalv. Om man
ger lavemang och skoljer tarmen skall man ocksa prova att aspirera ut
tarminnehallet och det man spolat in.

Tarmsonden ar en Foley-kateter ® storlek 16-18 pa barn 3-5 kg. Om man vill
skolja tarmen ges 10 ml NaCl per kg minst 2 ganger dagligen, eller vid behov
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vilket kan leda till upprepade tomningar och katetersattningar. Lat sonden ligga
kvar enligt ovan. Tecken pa att barnet inte kan tomma tarmen kan vara att det
ligger och krystar, spanner upp sig i buken, borjar krakas. Da skall tarmsond
anvandas oftare. Spolningen gors lampligast med en 50 ml spruta.

Barn 6ver 1 ar
Aldre barn som alltid haft svart med avféringen har oftast en regim for
tarmtomning och denna kan fortga tills diagnosen verifierats eller avskrivits.

Réntgen

Om mojligt rekommenderas att en bukoéversikt och anografi for att starka
diagnosen och eventuellt verifiera en transitionszon dar sjuk tarm gar o6ver till
frisk. Om man utfér undersékningen som en kall anografi dvs dar man vill
visualisera tomningsreflexen var god ta kontakt med barnréntgen i Lund for
instruktioner. Man skall vid kall anografi inte ha rektalstimulerat eller sonderat
tarmen 24 timmar fore undersékning. Kall anografi utférs endast pa barn upp till
ett ar emedan vanlig anografi kan goras pa barn i alla dldrar.

Kontaktvagar till barnkirurgen

Barnkirurgens primarjour: 046-17 84 14

Vid icke akut utredning skickas remiss till barnkirurgiska mottagningen BUS
Lund. Rontgenbilder lankas dven till Lund sd att en samlad bedomning kan goras
tillsammans med remissen.

Avdelning 65 BUS Lund: 046-17 80 65
Kontaktskoterskor:

Barnsjukskoterskor: 046-17 81 06
Stomiskoterska: 046-17 81 36
Uroterapeut: 046-17 81 37

Pa avdelning 65

Initialt omhandertagande och journalanteckning

Notera allmantillstand, behov av v-sond vid krakningar, dehydreringsgrad och ge
utifran detta adekvat vatskeersattning. Barnen behover ej vara fastande om man
lyckas tomma tarmen.

[ journal noteras fodelsevikt, fodelseldangd, fodelsevecka samt eventuella
problem under graviditet.
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Utredning

Rontgen

Vid misstanke pa Hirschsprungs sjukdom gors, efter en bukoversikt och forsok
till adekvat tarmtémning, en anografi vilket innebar kontrastingjutning via
andtarmen. I Lund utférs anografin med tillagget av kall kontrast for
visualisering av rektoanala inhibitions reflexen (RAIR) for att ytterligare skiarpa
Hirschsprungs sjukdom diagnostiken. Vid Hirschsprungs sjukdom saknar barnen
RAIR. Anografin kan dven visualisera transitionszonen vilket kan sia om
utbredning av aganglionosen och val av operationsmetod. For att fa ett
tillforlitligt resultat av anografin ska barnen ej sonderas rektalt 24 timmar infér
rontgen.

Anografin med kall kontrast gors pa barn 0-1 ar gamla, darefter ar RAIR svar att
beddéma. For att preoperativt avgora transitionszon pa barn >1 ar gors en
sedvanlig kolonréntgen.

Histologi
For definitiv diagnos kravs biopsi for att histologiskt konstatera avsaknad av
ganglieceller samt nervcellshypertrofi.

Barn < 1 ar genomgar sugbiopsi i vaket tillstand pa mottagningen: 3 biopsier tas
fran rektums bakvagg. Biopsistallet ska tas ca 1, 2 respektive 3 cm ovan linea
dentata enligt markeringar pa suginstrumentet. Det biopserade tarmpreparatet
placeras i en burk med formalin och skickas till patologen. Remissen marks med
snabbsvar samt fragestallning aganglionos samt nervcellshypertrofi. Man skriver
pa remissen vid vilka nivaer biopsierna ar tagna pa, men preparaten kan ligga i
samma burk. Informationen om nivan ar viktig fér patologerna.

Barn > 1 ar soves for att genomga fullvaggsbiopsi. Operationsanmalan gors pa
sedvanligt vis och ingreppet ar dagkirurgiskt om inte andra sjukdomar tillser
inldggning. Vid biopsitagningen satts tva suturer bredvid varandra 1 cm ovan
linea dentata och mellan dessa tas en fullvaggsbiopsi av tarmen. Tarmen sys
sedan ihop horisontellt for att undvika forsnavning. Det biopserade
tarmpreparatet placeras i en burk med formalin och skickas till patologen.
Remissen marks med snabbsvar samt fragestallning aganglionos samt
nervcellshypertrofi.

Vid diagnos

[ direkt samband med tarmbiopsin skall, tillsammans med férdldrarna, en plan
for fortsatt omhandertagande av barnet samt formedlande av biopsisvaret
upprattas. I praktiken galler att om biopsisvaret pavisar ganglieceller, d.v.s. att
Hirschsprungs sjukdom inte foreligger, ges besked per telefon.

Om biopsisvaret visar aganglionos och nervcellshypertrofi diagnostiskt for
Hirschsprungs sjukdom, ges denna information via ett mottagningsbesok.
Gastroskoterska meddelas vid diagnos for att kunna férbereda bestallning av
salvor och remisser for extra hjdlpmedel i forma av blgjor.
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Information om diagnos

Vid detta mottagningsbesok/samtal skall gastroskoterska medverka.
Information om operation och forvantat forlopp ges och foraldrar ges stor
mojlighet att stdlla fragor. Utdelning av skriftligt informationsmaterial/
fordldrainformation. Operation planeras inom 2 veckor.

Genomgang av den sociala situationen gors, och kontakt med socionom och
psykolog erbjuds, liksom kontaktuppgifter till dessa. Intyg till féraldrarna till
forsakringskassan utfardas.

Kardiologkonsult samt ultraljud av urinvagarna bestalls.

Utvidgad kromosomanalys (inkl cgh-array) skickas pa samtliga patienter med
Hirschsprungs sjukdom.

Fordldrarna informeras muntligt och skriftligt om att barnet kommer att inga i
vart diagnosregister samt kvalitetsuppfoljning. Om féraldrarna inte vill detta
skall de lamna information till mottagningssekreteraren som dokumenterar
avsdgandet i barnets journal.

[ samband med operationsanmalan och mottagningsbesoket ar det bra att
forbereda remisserna till patologen for de perioperativa vivnadsbiopsierna.

Den viktigaste praktiska informationen i samband med mottagningsbesoket ar
att tillse att barnet har en adekvat tarmtomning fram till operation. Fordldrarna
instrueras i tarmsondering och lavemangsférfarande.

Om man pa anografin inte identifierat transitionszonen bestalls ny kolonréntgen
infor operationen.

Tillgang till vard

[ vantan pd operation bor barnet ses pa barnkirurgiska mottagningen alt
hemortens barnmottagning tatt och regelbundet. Sondering med foleykateter
storlek 16-18 gors tva ganger dagligen sa att man sakrar tarmtomningen.
Behandlingen kan utforas av fordldrar om de kdnner sig sakra pa det. Pa
mottagningen skall man folja vikt, allmantillstdnd, bukstatus och i tid upptacka
eventuell utveckling av enterokolit t.ex. illaluktande rinnande avféring och
uppspand buk. Om det finns problem med behandlingen bor barnet laggas in. Om
patienten har langt till sjukhuset i Lund tas direkt telefonkontakt med
hemortssjukhusets ansvariga lakare och skoterska sa att patienten alltid har
nara till bedémning och hjalp.

Alla foraldrar forses med telefonnummer till barnkirurgisk avdelning och
mottagningen for att kunna hora av sig om barnets AT forsamras med t.ex.
utebliven avforing, utspand buk, simre matintag och/eller krakningar

Stomi kan ibland bli aktuellt vid t.ex. enterokolit med paverkat barn och dven vid
total kolonaganglionos.
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Operation av Hirschsprungs sjukdom

Inskrivning avd 65

e Barnet skrivs in dagen fore operation.

¢ Kontroll att kardiologkonsult dr utférd, annars bestélls det.

e Kontroll att ultraljud urinvagar ar bestallt/utfort.

¢ Kontroll att kromosomanalys ar skickat eller planerat.

e Stam av sociala situationen, och eventuellt behov av intyg.

¢ Utdelning av informationsbroschyr/information med lattillganglig
information

e Utse kontaktskoterska och berdatta vem som ar ansvarig kirurg.

e Preoperativa prover som skall tas: Hb, Tpk, bastest, blodgruppering och
elstatus. Stallningstagande till bestdllning av blod.

e Antibiotikaprofylax inskrives: Trimetoprimsulfa samt metronidazol
intravendst perioperativt samt 2 dygn postoperativt d.v.s. totalt 3 dygn.

e Kontrollera att remiss till patologen ar dikterad.

¢ Kontakta anestesiolog om CVK bedéms behovas t.ex. vid daligt AT eller total
kolonaganglionos.

Operation
Perioperativ satts KAD, storlek efter vikt (Foley ® 6-8 Fr).

Operationsmetod: Transanal endorectal pull-through (TERPT): operation via
anus med eller utan laparoskopisk assistans. Per-operativa biopsier med
fryssnitt tas for verifikation av att frisk tarm mobiliseras ned till anala
anastomosen

Vid total kolonaganglionos laggs oftast ileostomi och multipla tarmsbiopsier tas
for att verifiera aganglionotisk niva. Vid total kolonaganglionos behdvs ofta CVK
for parenteral nutritionsstod och vatska postoperativt.

Postoperativt
Initialt varddygn pa intermediarsal (barn <1ar).

Efter TERPT far barnet ata direkt, med iv vatskestod.
Smartlindring férsta dygnen: Paracetamol iv och morfin iv/klonidin iv

Noggrann perianal vard — se separat vardprogram
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Uppfoljning
Gastroskoterska

Alla barn med Hirschsprungs sjukdom skall ha en kontakt med gastroskoterska kring
sarskotsel, tarmskotsel och tarmfunktion, v.g. se separata PM ang. postoperativ
sarskotsel samt tarmbehandling. Familjen far dven hjalp med utskrivning av bldjor
och salvor.

Bowel-management program

Barnen ansluts forsta aret till ett bowel-management program dar dietist,
medicinska behandlingar och eventuellt operativa atgarder ingar: v.g. se separat PM
for bowel-management.

Urinvagar

Aven blastomningsférmagan kontrolleras via likarsamtal, enkatfrdgor samt hos
uroterapeut vid mottagningskontrollerna. Ultraljud urinvagar ska vara genomfort
forsta aret. Svaret och eventuella behov av uppféljning kontrolleras vid aterbesok
och ev remisser till barnmedicin pa hemorten ordnas.

Uppfoljningsprogram

Den fortsatta uppfoljningen individualiseras men nedanstaende schema ar
obligatoriskt. Se ocksa bifogat 6versiktsschema. Infor varje arskontroll skickas
enkater for registrering av tarm-och urinfunktion ut till barnet och familjen.
Konsultationen kan sedan baseras pa dessa fragor och svar sa att inget symptom
missas. Enkdterna baseras pa vara lokala register. Enkitsvaren tas om hand av
kirurgen eller skoterskan, och informationen registreras i var databas via
sekreterare.

1. Mottagningsbesok varje-varannan vecka t o m stabiliserad avforingsfrekvens

2. Mottagningsbesok ca 1 gang/ manad och sedan varannan manad till 1-
arskontrollen.

3. Vid 1 ars kontroll gors sammanfattning avseende undersokningar av tarm,
hjarta, njurar, kromosomanalys, vikt, langd och utveckling. Kontrollera att
utdelning av informationsbroscyr/information med lattillganglig information
riktad mot barn och barnets vanners foraldrar har gjorts.

Arskontroller vid 2, 3, 4 ars alder

5 ars kontroll. Planering av behov infor skolstart.
Mottagningsbesok 10 ar

Mottagningsbesok 12 ar

© N o ok

Mottagningsbesok 15 ar. Stallningstagande till behov av éverrapportering till
backenbottencentrum.
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Vid varje arskontroll gors anteckning enligt de standardiserade enkaterna. Vid
ovriga besok gors journalanteckning enligt:

Anamnes tarm: Avforingsfrekvens, forekomst av perianal sarighet, anvindande av
bulkmedel (preparat, frekvens), behov av tarmsond, lavemang, férekomst av smarta
vid avforing, avforingskonsistens och eller soiling. Vid arskontrollerna registreras
detta i journal samt separat register enligt Krickenbeck och Bowel-function score.
Tecken till obstruktion och eventuellt behov av botox injektioner varderas.

Anamnes urin: Forekomst av inkontinens, infektioner. Vid arskontrollerna f6lj fragor
enligt ICCS (se uppfoljningsprogram)

Status: Inspektion perianalt. Vb palpation per rektum. Sondering med Foley
enligt rutin

Ovrigt: Alla barn med Hirschsprungs sjukdom far i olika grad en livslang paverkan pa
tarmfunktionen. Det ar mycket viktigt att direkt efter analplastiken initiera bowel-
management bade for att fa en god tarmfunktion samt for att undvika megarektum-
sigmoideum.

Psykologisk och stodjande kontakt
Att fodas med Hirschsprungs sjukdom eller att fa ett barn med sjukdomen
innebar stora psykologiska pafrestningar bade individuellt samt for familjen.

Psykologkontakt med klinikens psykolog skall erbjudas redan under de forsta
levnadsmanaderna. Fragan ifall psykologkontakt 6nskas, skall stillas vid
aterbesoken. Remiss till klinisk genetik kan dven erbjudas om sa 6nskas for
diskussion infoér framtida graviditeter.

Kvalitetsregister for Hirschsprungs sjukdom
Kliniken har ett kvalitetsregister fér barn med Hirschsprungs sjukdom.

Alla foraldrar till barn med Hirschsprungs sjukdom far skriftlig information om att
en avidentifierad registrering gors till lokalt, nationellt samt internationellt register
avseende Hirschsprungs sjukdom. Om familjen 6nskar avsta fran registrering kan de
gora ett aktivt avsagande till personal eller sekreterare pa avdelning 65. Detta skall i
sa fall dokumenteras i journalen.



Oversiktsdiagram standardiserad uppféljning

Ange i journal:

Utbredning aganglionos i tarm
Missbildning i urinvigar
Ultraljud, (MUCG vb)

Hjartmissbildning Kardiolog

4 timmars miktionsobservation

Ovriga missbildningar
Syndrom

Urodynamisk undersékning- vid
behov

Avforingsfrekvens anges
Per dag och vecka

Vikt och langd

Tarmfunktionsenkit (inkluderar
bowel function score och
Krickenbeck) till lokal registrering

Urinfunktionsenkiit till lokal
registrering

Behov av fortsatt gemensam vird med
vuxenvard

Forsta
aret

1-ars
kontroll

2 ar

3ar

2018-06-12

5.
arskont
roll

14-ars
kontroll
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Frageformular standardiserad uppfoljning av tarm- och urinvdgsfunktion
Foljande anges i journal vid Lunds barnkirurgiska klinik: *Krickenbeck Fraga 1-3
Tarmfunktion (Bowel funktion score och Krickenbeck)

1. Kan halla/kontrollera avforing

Ja | Nej |
2. Har avforingsinkontinens
Aldrig 1-2 Flera ganger i Alltid kladd
ganger/vecka veckan
3. Har forstoppning
Nej Behandlas med | Behandlas med Varken diet
diet peroral laxantia eller Movicol
t ex Movicol hjalper
4. Anvander lavemang
Aldrig Vid behov Regelbundet Regelbundet
1 -2 ganger per dagligen
vecka

5. Besvar av gaser: Svart att halla gaser, mycket besvar av gaser tex illaluktande,
okontrollerat, uppspandhet
1. Aldrig Ibland Ofta Alltid

Urininkontinens enligt ICCS 2014

1. Kan halla urin

Ja | Nej |
2. Kissar pa sig dagtid
Aldrig Ibland Ofta Dagligen
ca 1 gang/vecka Flera ganger i
veckan eller
manaden
3.Vid daginkontinens
Vid anstrangning (tex hoppar, | Vid trangning (tex Efterdropp Helt olika
hostar) kan inte halla sig
till toaletten)
4 Kissar pa sig pa natten (enures)
Aldrig Ibland Ofta Dagligen
ca 1 gang/vecka Flera ganger i
veckan eller
manaden

5. Har svart att fa ut urinen (obstruktion) tex krystkissar, trycker pa magen, kansla av att inte
kunna témma blasan

Aldrig Ibland Ofta Dagligen
ca 1 gang/vecka Flera ganger i
veckan eller
manaden

6. SOCIALT: Finns problem med sociala aktiviteter, kompisar etc pga. avforing eller
urininkontinens (ange vilket)

2. Aldrig Ja ibland Ja paverkar ofta Ja alltid stora
begransas umgange eller problem
kompisar eller sociala aktiviteter
aktiviteter

10
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