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TENTANG
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PENYAKIT HIRSCHPRUNG

BAB I
PENDAHULUAN

Latar belakang

Penyakit hirschsprung (Megakolon Kongenital) adalah suatu kelainan
bawaan berupa tidak adanya ganglion pada usus besar, mulai dari
sfingter ani interna kearah proksimal, termasuk rektum, dengan gejala
klinis berupa gangguan pasase usus. Penyakit ini pertama kali
ditemukan oleh Harold Hirschsprung pada tahun 1886, namun
patofisiologi terjadinya penyakit ini tidak diketahui secara pasti. Pada
tahun 1940, Robertson dan Kernohan mempublikasikan penyebab
penyakit hirschsprung adalah tidak dijumpai pleksus auerbach dan
pleksus meissneri pada rektum. Tidak adanya sel ganglion ini
mengakibatkan inkoordinasi gerakan peristaltik sehingga terjadi ganguan
pasase usus yang dapat merupakan suatu obstruksi usus fungsional.
Obstruksi fungsional ini akan menyebabkan hipertrofi serta dilatasi pada
kolon yang lebih proksimal.

Penyakit hirschsprung diperkirakan terjadi 1 kasus diantara 5.400-
7.200 bayi yang baru lahir hidup di Amerika, sementara frekuensi yang
tepat untuk seluruh dunia tidak diketahui secara pasti. Angka kejadian
penyakit hirschsprung secara internasional adalah 1:1.500 sampai dengan
1:7.000 kelahiran hidup.

Penyakit hirschsprung dapat disertai enterokolitis sebesar 29%-50%
apabila tidak mendapat penanganan dengan baik sejak awal. Enterokolitis
masih dapat terjadi pada pasien yang telah dilakukan operasi definitf
dengan angka kejadian 22%.

Swenson (2002) mengemukakan bahwa beberapa kelainan kongenital

dapat ditemukan bersamaan dengan penyakit hirschsprung, namun



hanya 2 kelainan yang memiliki angka yang cukup signifikan yakni down
syndrome (5-10 %) dan kelainan urologi (3%).

Penyakit hirschsprung dihubungkan dengan adanya mutasi pada
paling kurang 12 gen yang berbeda. Penyebab hirschsprung dapat
dihubungkan dengan adanya sekitar 12% individu yang mengalami
abnormalitas dari kromosomnya dan kromosom yang paling berhubungan
dengan hirschsprung adalah down syndrome (trisomi 21) dimana dapat
terjadi antara 2-10% dari semua kasus hirschsprung, sedangkan pada
individu dengan down syndrome sekitar 100 kali lipat lebih tinggi beresiko
menderitapenyakit hirschsprung dibanding individu yang normal.

Kurang lebih 20% dari bayi akan memiliki satu kelainan yang terkait
dengan neurologis, kardiovaskular, urologi, sistem gastrointestinal.
Aganglionik megakolon yang tidak diobati dapat memberikan nilai
mortalitas sebesar 80%.

Insiden penyakit hirschsprung di Indonesia belum begitu jelas. Jika
diperkirakan angka insiden 1 diantara 5000 kelahiran hidup, maka dapat
diprediksi dengan jumlah penduduk 220 juta dan tingkat kelahiran 35
per juta kelahiran, akan lahir 1400 bayi setiap tahunnya
dengan penyakit hirschsprung. Di RSUPN Cipto Mangunkusomo Jakarta,
ada 20 sampai 40 penderita penyakit Hirschsprung yang dirujuk setiap
tahunnya.

Penyakit hirschsprung dianggap sebagai kasus kegawatdaruratan
bedah yang perlu penanganan segera. Jika tanpa penanganan segera,
maka  mortalitas dapat mencapai 80% pada bulan-bulan pertama
kehidupan. Dengan penanganan yang tepat angka kematian dapat di
tekan. Menurut Swenson (2002) jika dilakukan tindakan bedah angka
kematian bisa ditekan hingga 2,5%.

Di Indonesia, pemahaman mengenai penyakit hirschsprung masih
kurang sehingga pasien sering terlambat diberikan tatalaksana yang
adekuat, yang berdampak pada peningkatan morbiditas dan mortalitas
dan serta biaya pengobatan. Keterlambatan diagnosis dan terapi akan
mengakibatkan pasien yang seharusnya bisa dilakukan operasi definitif
satu tahap menjadi beberapa tahap. Hal ini akan mengakibatkan
perawatan yang lebih lama dan biaya yang lebih besar.

Bermacam gambaran klinik mengakibatkan bermacam variasi
penanggulangannya. Variasi penanggulangannya didasarkan pada gambar

klinik terdiri dari:



1. Neonatus dengan keterlambatan pengeluaran mekonium
2. Bayi dan anak dengan gejala konstipasi kronik

3. Bayi dan anak dengan gejala enterocolitis dan obstruksi saluran cerna

Penyangkalan

PNPK Penyakit Hirschsprung ini memang membicarakan semua
permasalahan dalam penanganan penyakit hirschsprung mulai dari
prevensi sampai terapi, tetapi tidak dimaksudkan sebagai suatu buku
teks. PNPK Penyakit Hirschsprung ini juga hanya membicarakan hal-hal
umum dari semua permasalahan penanganan penyakit hirschsprung,
untuk mengetahui lebih dalam dan detail dapat ditelusuri melalui daftar

rujukan yang ada.

Tujuan Umum dan Tujuan Khusus
1. Tujuan Umum

Tenaga medis mampu memahami dan mengerti tentang patogenesis,

diagnosis, penatalaksanaan penyakit hirschsprung sesuai dengan

kompetensinya.
2. Tuyjuan Khusus

a. Mampu menjelaskan patologi dan patogenesis penyakit
hirschsprung.

b. Mampu menjelaskan dan membuat diagnosis penyakit
hirschsprung.

c. Mampu menjelaskan indikasi dan interpretasi pemeriksaan
klinis dan pemeriksaan radiologi dalam rangka diagnostik
penyakit hirschsprung

d. Mampu melakukan tatalaksana penyakit hirschsprung sesuai
dengan tingkat kompetensi dan sarana di tingkat Pusat
Pelayanan Lanjutan (PPL) setempat.

e. Mampu menjelaskan teknik operasi dan melakukan operasi
(kolostomi dan/atau operasi definitiff dan mampu mengatasi
komplikasi yang terjadi; sesuai dengan tingkat kompetensi dan
sarana di tingkat PPL setempat.

f. Mampu melakukan persiapan pra operatif dan perawatan pasca
operatif penyakit hirschsprung yang sesuai dengan tingkat

kompetensi dan sarana di tingkat PPL setempat.



Sasaran

a. Dokter

b. Dokter spesialis anak

c. Dokter spesialis bedah

d. Dokter spesialis bedah anak
e. Perawat

f.  Manajemen rumah sakit



BAB II
METODOLOGI

Penelusuran Kepustakaan

Penelusuran kepustakaan dilakukan secara manual dan secara

elektronik, kata kunci yang digunakan yaitu hirschsprung disease,

congenital megacolon, dan aganglionic colon.

Peringkat Bukti

Level evidence yang digunakan adalah :

1. Terapi
Level I

Level II
Level III
Level IV
Level V

2. Diagnosis

Level 1

Level II

Level III

Level IV
Level V

Metaanalisis dari Randomized Clinical Trial (RCT));
penelitian RCT

Metaanalisis dari kohort; penilitian kohort

Metanalisis kasus kontrol, penelitian kasus kontrol

Serial kasus, laporan kasus

Opini/pengalaman ahli tanpa telaah kritis

Metaanalisis penelitian diagnosis level [; penelitian kohort
tervalidasi dengan standar baku baik

Metaanalisis penelitian diagnosis level II; penelitian
kohort belum tervalidasi

Metanalisis penelitian diagnosis level III; penelitian non-
konsekutif; penelitian tanpa standar baku yang konsisten
Penelitian kasus kontrol

Opini/pengalaman ahli tanpa telaah kritis

C. Derajat Rekomendasi

Berdasarkan peringkat di atas, dapat dibuat rekomendasi sebagai berikut:

1. Rekomendasi A, bila berdasar pada beberapa bukti level I yang

konsisten.

2. Rekomendasi B, bila berdasar pada beberapa bukti level II atau III

yang konsisten.

Rekomendasi C, bila berdasar pada bukti level IV.

Rekomendasi D, bila berdasar pada bukti level V atau level

berapapun dengan hasil inkonsisten atau inkonklusi.



BAB III
HASIL DAN PEMBAHASAN

Definisi

Penyakit Hirschsprung adalah suatu kelainan bawaan berupa tidak
adanya ganglion pada usus besar, mulai dari sfingter ani interna ke arah
proksimal, termasuk rektum, dengan gejala klinis berupa gangguan

pasase usus.

Embriologi dan Etiologi

Tabung neural terbentuk dan bermigrasi ke arah craniocaudal dan
mencapai rektum pada minggu ke-12. Plexus mientericus aurbach
terbentuk lebih dahulu diikuti dengan terbentuknya plexus submukosa
meissner’s.

Beberapa kondisi abnormal pada proses penurunan neural tube menuju
distal rektum diantaranya terjadi perubahan matrix protein ekstraseluler,
interaksi intra sel yang abnormal (tidak adanya molekul adhesi sel neural)
dan tidak adanya faktor neurotropik menyebabkan terjadinya kondisi

aganglionik kolon.

Patofisiologi

Tidak adanya ganglion meliputi pleksus auerbach yang terletak pada
lapisan otot dan pleksus meissner pada submukosa, mengakibatkan
hipertrofi pada serabut saraf dan terjadinya kenaikan kadar
asetilkolinesterase. Enzim ini merupakan produksi serabut saraf secara
spontan dari saraf parasimpatik ganglia otonom dalam mencegah
akumulasi neurotransmiter asetilkolin pada neuromuskular junction.
Ganguan inervasi parasimpatis ini akan menyebabkan incoordinate
peristalsis, sehingga mengganggu propulsi isi usus. Obstruksi yang terjadi
secara kronik akan menyebabkan distensi abdomen yang dapat beresiko

terjadinya enterokolitis.

Diagnosis

Diagnosis penyakit hirschsprung harus ditegakkan sedini mungkin.
Keterlambatan diagnosis dapat menyebabkan berbagai komplikasi seperti
enterokolitis, perforasi usus, dan sepsis, yang merupakan penyebab

kematian tersering. Pada tahun 1946, Ehrenpreis dalam tesisnya



-10-

mengenai etiologi dan patogenesis penyakit hirschsprung menekankan
bahwa diagnosis penyakit hirschsprung dapat ditegakkan pada masa
neonatal.

Berbagai teknologi tersedia untuk penegakan diagnosis penyakit
hirschsprung, Namun demikian dengan melakukan anamnesis yang
cermat, pemeriksaan fisis yang teliti, pemeriksaan radiografik, serta
pemeriksaan patologi anatomik biopsi isap rektum, diagnosis penyakit

hirschsprung pada sebagian besar kasus dapat ditegakkan.

Gambaran Klinis

Manifestasi klinis penyakit hirschsprung yang khas biasanya terjadi
pada neonatus cukup bulan dengan keterlambatan evakuasi mekonium
pertama, selanjutnya diikuti dengan distensi abdomen dan muntah hijau
atau fekal, mirip tanda-tanda obstruksi usus setinggi ileum atau lebih
distal. Pada lebih dari 90% bayi normal, mekonium pertama keluar dalam
usia 24 jam pertama, namun pada lebih dari 90% kasus penyakit
Hirschsprung mekonium keluar setelah 24 jam. Berdasarkan hasil
penelitian, dari 123 pasien penyakit hirschsprung hanya pada 8 pasien
(6,5%) mekonium keluar dalam 24 jam pertama. Mekonium normal
berwarna hitam kehijauan, sedikit lengket dan dalam jumlah cukup.

Distensi abdomen merupakan gejala penting lainnya. Swenson pada
tahun 1973 mendapatkan tanda distensi abdomen pada 87.1% kasus
penyakit hirschsprung neonatal. Distensi abdomen merupakan
manifestasi obstruksi usus letak rendah dan dapat disebabkan oleh
kelainan lain, seperti atresia ileumn dan lain-lain.

Muntah yang berwarna hijau sering terjadi pada penyakit
hirschsprung. Penyakit hirschsprung dengan komplikasi enterokolitis
menampilkan distensi abdomen, demam dengan disertai diare berupa feses
cair bercampur mukus dan berbau busuk, dengan atau tanpa darah dan

umumnya berwarna kecoklatan atau tengguli.

Pemeriksaan Radiologis

Pemeriksaan foto polos abdomen dan khususnya pemeriksaan enema
barium merupakan pemeriksaan diagnostik terpenting untuk mendeteksi
penyakit hirschsprung secara dini pada neonatus. Keberhasilan
pemeriksaan radiologi pasien neonatus sangat bergantung pada

kesadaran dan pengalaman spesialis radiologi pada penyakit ini,
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disamping teknik yang baik dalam memperlihatkan tanda-tanda yang

diperlukan untuk penegakan diagnosis.

1.

Foto polos abdomen

Penyakit hirschsprung pada neonatus cenderung menampilkan
gambaran obstuksi usus letak rendah. Daerah pelvis terlihat kosong
tanpa udara (Gambar 1). Gambaran obstruksi usus letak rendah
dapat ditemukan pada penyakit lain dengan sindrom obstruksi usus
letak rendah, seperti atresia ileum, sindrom sumbatan mekonium,
atau sepsis, termasuk di antaranya enterokolitis nekrotikans
neonatal. Foto polos abdomen dapat menyingkirkan diagnosis lain,
seperti peritonitis intrauterin atau perforasi gaster. Pada foto polos
abdomen neonatus, distensi usus halus dan distensi usus besar
tidak selalu mudah dibedakan. Pada pasien bayi dan anak gambaran

distensi kolon dan gambaran massa feses lebih jelas dapat terlihat.

Gambar 1. Foto polos abdomen pada neonatus
dengan penyakit hirschprung

Foto Enema Barium

Pemeriksaan enema barium harus dikerjakan pada neonatus
dengan keterlambatan evakuasi mekonium yang disertai distensi
abdomen dan muntah hijau, meskipun dengan pemeriksaan colok
dubur gejala dan tanda-tanda obstruksi usus telah mereda atau
menghilang. Tanda-tanda klasik radiografik yang khas untuk
penyakit hirschsprung adalah:

a. Segmen sempit dari sfingter anal dengan panjang tertentu.

b.  Zona transisi, daerah perubahan dari segmen sempit ke segmen
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dilatasi.
c. Segmen dilatasi.
Terdapat 3 jenis gambaran zona transisi yang dijumpai pada foto
enema barium;
a. Abrupt, perubahan mendadak.
b. Cone, bentuk seperti corong atau kerucut.
c. Funnel, bentuk seperti cerobong.

Selain tanda-tanda klasik radiografik seperti tersebut di atas,
mungkin dapat juga terlihat gambar permukaan mukosa yang tidak
teratur yang menunjukkan proses enterokolitis. Juga dapat terlihat
gambar garis-garis lipatan melintang (transverse fold), khususnya bila
larutan barium mengisi lumen kolon dilatasi yang berada dalam
keadaan kosong. Larutan barium mengisi lipatan-lipatan dinding kolon.
Pada kasus aganglionosis yang menganai seluruh kolon, sering
kaliber kolon tampak normal.

Penggunaan water-soluble contrast enema (WSCE) memberikan
hasil yang lebih sensitive dan spesifik dalam mendeteksi penyakit
hirschprung. Untuk pasien dengan perforasi usus WSCE juga
memberikan hasil yang lebih baik dan bila terjadi ekstravasasi
kontras karena sudah terjadi perforasi usus, tidak akan terjadi resiko
seperti ekstravasasi barium yang sulit dibersihkan dan akan
memberikan efek barium staining yang permanen pada pemeriksaan

X-ray dikemudian hari.

Gambar. Pemeriksaan barium enema pada penyakit
hirschshprung, tampak rektum yang mengalami penyempitan,
dilatasi rektum sigmoid dan daerah transisi yang melebar.
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Foto Retensi Barium

Retensi barium 24 sampai 48 jam setelah enema merupakan

tanda penting penyakit hirschsprung, khususnya pada masa

neonatal. Gambaran barium tampak membaur dengan feses ke arah

proksimal di dalam kolon berganglion normal. Retensi barium pada

pasien dengan obstipasi kronik yang bukan disebabkan penyakit

hirschsprung terlihat makin ke distal, menggumpal di daerah rektum

dan sigmoid. Foto retensi barium dilakukan apabila pada foto pada

waktu enema barium ataupun yang dibuat pasca-evakuasi barium

tidak terlihat tanda khas penyakit hirschsprung.

a.

Prosedur pemeriksaan foto enema barium

Pemeriksaan enema barium sebaiknya dikerjakan oleh spesialis

radiologi anak yang berpengalaman dengan radiografi neonatus.

Hasil pemeriksaan enema barium dalam membantu penegakan

diagnosis penyakit hirschsprung sangat bergantung pada teknik

pengerjaannya.

Teknik pengerjaan enema barium

1)

2

3)

Kateter lunak dimasukkan ke dalam rektum sampai ujung
kateter terletak persis di atas sfingter anal, tidak lebih dari
2,5 cm. Kateter tidak dioles dengan pelicin dan difiksasi
dengan plester. Pantat saling dirapatkan dengan plester
lebar.

Bahan kontras yang dipakai adalah larutan barium dengan
pengenceran 30% dengan cairan pelarut NaCl fisiologis.
Untuk memasukkan larutan barium dipakai semprit
ukuran kecil, agar volume larutan barium yang
dimasukkan dapat dikontrol, rata-rata 5-10 ml setiap kali
memasukkan ke dalam rektum. Untuk pasien anak yang
lebih besar larutan barium dapat dimasukkan lebih dari 10
ml. Larutan barium lebih dipilih dari larutan gastrografin,
karena kemungkinan masih diperlukan foto retensi barium,
24 - 48 jam setelah enema.

Cara melakukan enema barium: Pasien dalam posisi
tengkurap, larutan barium dimasukkan dengan dikontrol
fluoroskopi. Setelah itu posisi pasien diubah ke posisi
lateral atau oblik. Bila kontras telah masuk ke daerah

rektosigmoid dan daerah transisi telah terlihat, maka
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larutan barium tidak perlu dimasukkan lagi. Foto dibuat
dengan proyeksi lateral atau oblik. Kateter dilepas dan
dibuat foto ulang, disebut sebagai foto pasca-evakuasi.
Pasca-evakuasi rektosigmoid kembali ke bentuk semula,
tidak terpengaruh oleh tekanan larutan barium yang
dimasukkan.

4) Hal-hal yang perlu diketahui: Sewaktu memasukkan
larutan barium harus hati-hati dan perlahan untuk
menghindari segmen sempit aganglion terdilatasi.
Pengisian larutan barium yang terlalu banyak dan dengan
tekanan kuat akan mengakibatkan segmen distal kolon
teregang dan menghilangkan gambaran zona transisi yang
harus diperlihatan pada foto. Umumnya foto lebih jelas
pada foto pascaevakuasi (lihat uraian butir 3). Kalau hasil
foto dinilai tidak informatif, dapat dibuat foto ulang 24- 48
jam sesudah enema barium untuk melihat bayangan sisa

barium atau lebih sering disebut retensi barium.

F. Pemeriksaan Histopatologi
1. Biopsi Seluruh Tebal Dinding Rektum

Diagnosis patologi-anatomik penyakit hirschsprung dilakukan
melalui prosedur biopsi yang dilaporkan oleh Swenson pada tahun
1955 dengan eksisi seluruh tebal dinding muskulus rektum,
sehingga pleksus mienterik dapat diperiksa. Terdapatnya ganglion
dalam spesimen biopsi menyingkirkan diagnosis penyakit
hirschsprung, sebaliknya bila tidak ditemukan sel ganglion
membuktikan diagnosis.

Biopsi seluruh tebal dinding rektum mengandung dua lapis
muskulus, yaitu lapis muskulus sirkular dan lapis muskulus
longitudinal. Karenanya teknik ini ideal untuk mendeteksi sel
ganglion auerbach berikut serabut sarafnya. Namun prosedur biopsi
ini harus dikerjakan dengan anestesi umum dan terdapat
kemungkinan timbul komplikasi perdarahan, infeksi, dan fibrosis
perirektal. Walaupun hasilnya mempunyai akurasi tinggi, tetapi
prosedur ini dinilai relatif lebih sulit dari biopsi isap karena

memerlukan anastesi umum. Biopsi seluruh tebal dinding rektum
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dikerjakan bila hasil pemeriksaan klinis, radiologis, dan biopsi isap
diragukan.
Biopsi Isap

Diagnosis histopatologis anatomi merupakan diagnosis pasti
dengan menggunakan pewarnaan hematoksilin eosin, sehingga dapat
mengenali aganglionosis usus. Asetilkolin esterase merupakan teknik
pewarnaan khusus yang dapat mengenali penyakit hirschsprung
secara mudah dan cepat, biasanya dilakukan pada biopsi hisap dan
frozen section. Pewarnaan asetilkolinesterase sebaiknya digunakan
pada pusat pelayanan level III.

Biopsi isap mukosa dan submukosa rektum dengan
mempergunakan alat Rubin atau Noblett dapat dikerjakan lebih
sederhana, aman, dan dilakukan tanpa anestesi umum. Pada
spesimen biopsi dalam parafin dilakukan potongan seri dan
pewarnaan hematoksilin dan eosin. Diagnosis ditegakkan bila tidak
ditemukan sel ganglion meissner dan ditemukan penebalan serabut
saraf dimana dilaporkan bahwa akurasi pemeriksaan ini 100%.
Peneliti lain melaporkan pengalaman mereka dengan teknik ini pada
302 pasien berumur kurang dari 1 tahun yang menghasilkan
akurasi 100% juga, tidak terdapat positif ataupun negatif semu, dan
69 di antaranya merupakan penyandang penyakit hirschsprung.
Pendapat lain menyatakan bahwa pada bayi baru lahir, pleksus
persarafan rektum masih imatur dan pleksus meissner kurang
berkembang dibandingkan dengan pleksus auerbach; penemuan sel
ganglion imatur dalam pleksus meissner diartikan menyingkirkan
diagnosis penyakit hirschsprung.

Teknik Pewarnaan Histokimia Asetilkolinesterase

Pada pasien penyakit hirschsprung terdapat kenaikan aktivitas
asetilkolinesterase pada serabut saraf dalam lamina propria dan
muskularis mukosa. Penemuan ini paralel dengan tidak
ditemukannya sel ganglion dengan pewarnaan Kamovsky dan Roots
yang mempermudah terlihatnya penebalan serabut saraf. Pewarnaan
untuk asetilkolinesterase dengan teknik yang sama sangat
membantu menemukan sel ganglion di submukosa atau di lapisan
muskularis, khususnya dalam segmen usus dengan
hipoganglionosis, juga dalam menentukan segmen berganglion

normal pada waktu pembedahan. Pada 21 (dua puluh satu) pasien
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penyakit hirschsprung yang dilaporkan tidak ditemukan hasil negatif
semu pada biopsi isap.
Pemeriksaan Imunohistokimia

Pewarnaan histokimia asetilkolinesterase pada sediaan potong
beku memang  membantu penegakan diagnosis, tetapi
interpretasinya memerlukan pengalaman, dan perdarahan mukosa
yang mungkin terjadi dapat mempersulit pemeriksaan. Pewarnaan
imunohistokimia potongan parafin jaringan biopsi isap rektum
terhadap enolase spesifik neuron dan protein S100 dengan teknik
peroksidase antiperoksidase dapat memudahkan penegakan
diagnosis penyakit hirschsprung. Dengan pewarnaan enolase
spesifik neuron, sel ganglion imatur dan serabut saraf yang
hipertrofik lebih mudah terlihat. Pewarnaan untuk protein S100
menunjukkan sel ganglion berupa daerah negatif yang dikelilingi
oleh pewarnaan sitoplasma dan nuklei sel-sel schwann. Secara
umum cara imunoperoksidase memudahkan identifikasi sel ganglion
imatur pada neonatus.

Pemeriksaan lain yaitu menggunakan pemeriksaan histokimia
calretinin. Calretinin merupakan calcium binding protein yang
diekspresikan secara primer pada system syaraf pusat dan perifer.
Protein ini bekerja pada transport kalsium, dan jika terwarnai
(positif) merupakan bukti adanya ganglion syaraf. Pemeriksaan ini
sangat akurat menilai ada atau tidaknya sel ganglion dengan
beberapa keunggulan diantaranya: dapat dikerjakan pada sediaan
paraffin, proses pewarnaan yang sederhana, hanya terdapat dua
hasil yaitu positif dan negatif, relatif lebih murah dan disarankan

untuk kasus hirschsprung’s disease yang meragukan.

Pemeriksaan Lain-lain

1.

Elektromanometri

Di samping pemeriksaan yang telah disebutkan di atas, tersedia
pula cara pemeriksaan lain, misalnya pemeriksaan elektromanometri
anorektal. Penelitian pertama patofisiologi pasien megakolon
dilakukan oleh Swenson pada tahun 1949. Pengukuran dilakukan
dengan memasukkan probe manometri dengan kedalaman yang

berbeda-beda dalam rektum dan kolon. Kontraksi yang terjadi dalam
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segmen aganglionik tidak ada hubungannya dengan kontraksi dalam
kolon proksimal yang berganglion normal.

Studi manometri pada penyakit hirschsprung memberikan
hasil sebagai berikut:

a. Dalam segmen dilatasi terdapat hiperaktivitas dengan aktivitas
propulsif yang normal

b. Dalam segmen aganglion tidak terdapat gelombang peristalsis
yang terkoordinasi. Motilitas normal digantikan oleh kontraksi
yang tidak terkoordinasi dengan intensitas dan kurun waktu
yang berbeda-beda

c. Refleks inhibisi antara rektum dan sfingter analinternal
tidak berkembang. Refleks relaksasi sfingter anal internal
setelah distensi rektum tidak terjadi, bahkan terdapat kontraksi
spastik. Relaksasi spontan tidak pernah terjadi.

Pemeriksaan elektromanometri tersebut membantu diagnosis,
dan dikerjakan bila hasil pemeriksaan klinis, radiologis, dan
histologis meragukan, misalnya pada kasus yang asimtomatik atau
penyakit hirschsprung ultra-short yang menurut beberapa ahli lebih
tepat disebut sebagai akalasia rektal (achalasia rectal). Namun dalam
praktik kasus yang asimtomatik sangat jarang dijumpai, Swenson
hanya menemukan 0,6% dari 501 kasus yang ditelitinya.

Laporan false positive hasil pemeriksaan manometri berkisar
antara 0-62% dan hasil false negative antara 0-24%. Peneliti
menerangkan bahwa refleks anorektal belum berkembang sempurna
pada neonatus premature atau neonatus aterm sebelum usia 12 hari.
Banyak peneliti lain melaporkan bahwa manometri anorektal lebih
sulit dilakukan pada neonatus karena keterbatasan sensitivitas alat
dan sangat diperlukan pengalaman operator yang melakukan.

Pada umumnya dapat ditegakkan berdasarkan pada riwayat
sakit, pemeriksaan klinis, dan pemeriksaan radiologis. Bila diagnosis
diragukan, selama memungkinkan pasien diobservasi dan dilakukan
pemeriksaan radiologis ulang 1-2 bulan kemudian.

Pemeriksaan Genetik

Minimal ada 12 gen yang dianggap berperan terhadap terjadinya
penyakit hirschsprung yaitu RET, GDNF, NRTN, SOXI10, EDNRB,
EDN3, ECE1, ZFHX1B, TCF4, PHOX2B, KBP1, dan LICAM. Namun,

mutasi pada gen-gen di atas hanya ditemukan pada 21% pasien
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penyakit hirschsprung. Sebaliknya, polimorfisme pada intron 1 gen

RET (rs2435357) ditemukan pada hampir 80% pasien hirschsprung,

sehingga polimorfisme ini dianggap sebagai faktor risiko mayor untuk

terjadinya penyakit hirschsprung. Penelitian di Indonesia berhasil

mengkonfirmasi bahwa rs2435357 merupakan faktor risiko mayor

terjadinya penyakit hirschsprung.

H. Diagnosa Banding

1. Pada Neonatus

a.

Atresia Ileum

Pada atresia ileum abdomen mengalami distensi mirip penyakit
hirschsprung. Mekonium pada umumnya tidak keluar spontan,
karena mekonium terperangkap di dalam ileum di distal atresia
dan di kolon. Bila mekonium diusahakan keluar dengan irigasi,
mekonium yang keluar jumlahnya sedikit, kering, berbutir-butir
dan berwarn hijau muda. Pada pemeriksaan foto polos abdomen
terlihat tanda-tanda obstruksi usus letak rendah dan foto enema
barium memperlihatkan kolon mikro.

Sumbatan mekonium

Mekonium yang terlalu pekat atau lengket di daerah kolon distal
dapat mengakibatkan sindrom sumbatan mekonium (meconium
plaque syndrome). Sindrom ini diduga akibat kekurangan tripsin
atau akibat kelainan mobilitas kolon tanpa kelainan sel
ganglion.

Neonatus dengan sepsis

Neonatus dengan riwayat persalinan lama dengan ketuban
pecah dini sering mengalami sepsis. Evakuasi mekonium
biasanya tidak terjadi dalam 24-48 jam setelah kelahiran. Pasien
menolak minum, kemudian diikuti dengan distensi abdomen
lambung. Muntahan semula berupa cairan lambung yang putih
kemudian dapat berupa berwarna hijau atau kemerahan akibat
perdarahan lambung. Pada pemeriksaan pasien tampak apatis,
letargi. Abdomen kembung terbatas di daerah epigastrium atau

menyeluruh.
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Pada anak

a.

Obstipasi psikogenik

Gejala dan tanda obstipasi timpul usia dua tahun atau lebih.
Pasien biasanya mempuanyai masalah kejiwaan, umumnya
kurang mendapat perhatian dari orang tua. Pada pasien
obstipasi psikogenik bisa berhari-hari tidak buang air besar.
Feses akan keluar sedikit-sedikit karena desakan massa feses
bagian proksimal dan terjadi pengotoran (soiling) celana oleh
feses. Keadaan ini disebut sebagai overflow inkontinens. Pada
pemeriksaan fisik akan didapatkan abdomen tidak kembung
seperti yang didapatkan pada penyakit hirschsprung, dan pada
palpasi terdapat fekaloma pada abdomen bagian bawa. Pada
pemeriksaan colok dubur terdapat fekaloma, feses teraba seperti
tanah liat.

Fissura ani

Fissura ani dapat terjadi pada semua umur, pada umumnya
usia sekitar 2 tahun. Gejala yang sering timbul adalah
didapatkan darah merah segar atau tetesan darah merah segar
dari anus dan juga bersamaan dengan nyeri saat defekasi. Pada
pemeriksaan anoperineal akan didapatkan robekan longitudinal

di distal linea dentata.

Rekomendasi Diagnosis

a.

Diagnosis hirschsprung disease diperoleh dari manifestasi klinik
yang khas berupa tanda-tanda obstruksi usus setinggi ileum atau
lebih distal (keterlambatan evakuasi mukonium, distensi abdomen,
muntah hijau). Level 2

Pemeriksaan radiologis meliputi foto polos abdomen dan barium
enema (gambaran Abrupt, perubahan mendadak; Cone, bentuk
seperti corong atau kerucut; Funnel, bentuk seperti cerobong). Level
2

Diagnosis histopatologis anatomi merupakan diagnosis pasti dengan
menggunakan pewarnaan hematoksilin eosin, sehingga dapat
mengenali aganglionosis usus. Berupa biopsi rektum, frozen
section, biopsi seluruh dinding rektum. Level 1

Pemeriksaan penunjang lainnya berupa elektromanometri dan

pemeriksaan genetik. Level 1
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MANAJEMEN DAN TATA LAKSANA

Tatalaksana penyakit hirschsprung:

1.

Dekompresi
Dekompresi dilakukan bila terdapat perut kembung dan muntah
berwarna hijau dengan pemasangan pipa orogaster/nasogaster dan
pipa rektum serta dilakukan irigasi feces dengan menggunakan NaCl
0.9% 10-20 cc/kgBB, bila irigasi efektif dapat dilanjutkan sampai
cairan yang keluar relatif bersih.
Perbaikan keadaan umum
a. Resusitasi cairan dan koreksi elektrolit
Resusitasi cairan melalui melalui rehidrasi dilakukan dengan
menggunakan cairan isotonik. Koreksi terhadap gangguan
elektrolit diberikan setelah dipastikan fungsi ginjal baik.
b. Antibiotik spektrum luas untuk mencegah sepsis.
Pemberian antibiotik profilaksis untuk mencegah episode
berulang penyakit hirschsprung tidak terbukti mempunyai
dampak yang baik dan dapat meningkatkan risiko terjadinya
resistensi. Antibiotik digunakan untuk menekan overgrowth dan
translokasi bakteri-bakteri di usus ke pembuluh darah melalui
dinding usus. Adanya demam dan lekositosis dapat menjadi
dasar untuk memulai pemberian antibiotik. Pasien dengan
Penyakit hirschsprung berat yang dihubungkan dengan
enterokolitis atau HAEC dan sepsis ini membutuhkan
penanganan di unit perawatan intensif untuk mengontrol
kondisi hemodinamik, perlu mendapat antibiotik spektrum luas
yang dimulai dengan ampisilin, gentamisin dan metronidazole.
c. Rehabilitasi nutrisi
Setelah dekompresi berhasil pasien tidak perlu dipuasakan dan
dapat segera mendapat diet per oral sesuai dengan umur pasien
Tindakan Bedah
Pada dasarnya penyembuhan penyakit hirschsprung hanya
dapat dicapai dengan pembedahan (rekomendasi A), berupa
pengangkatan segmen usus aganglion, diikuti dengan pengembalian
kontinuitas usus. Terapi medis hanya dilakukan untuk persiapan
bedah. Prosedur bedah pada penyakit hirschsprung merupakan
bedah sementara dan bedah definitif. Sejak ditemukannya protokol

awal oleh Swenson pada tahun 1948 mulai berkembang teknik
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pendekatan operasi terbaru seperti Soave, Duhamel dan lain-lain.
Prosedur operasi 1 tahap memungkinkan jika diagnosis dapat
ditegakkan lebih awal sebelum terjadi dilatasi kolon pada
hirschsprung’s disease short segment, sedangkan untuk penyakit
hirschsprung long segment dan total kolon aganglionosis sebaiknya
dilakukan dalam 2 tahap.
a. Tindakan Bedah Sementara (pembuatan stoma)
Tindakan bedah sementara dapat merupakan tindakan
emergensi atau elektif. Tindakan emergensi diperlukan bila
dekompresi rektum tidak berhasil. Sedangkan tindakan bedah
sementara elektif dilakukan bila tindakan dekomprei berhasil
untuk persiapan operasi definitif.
b. Tindakan Bedah Definitif
Tindakan bedah definitif dapat dikerjakan dengan atau tanpa
melalui tindakan bedah sementara. Tindakan bedah definitif
yang dikerjakan tanpa bedah sementara dilakukan pada
penderita yang berhasil didekompresi dengan menggunakan pipa
rektum dengan penilaian kaliber kolon normal. Irigasi rektum
reguler selama waktu tertentu dapat mengembalikan kaliber
kolon yang distensi dan hipertrofi ke kaliber yang normal
sehingga dapat menghindari tindakan pembuatan stoma dan
pasien mempunyai kesempatan mendapatkan operasi satu
tahap.
Prosedur operasi saat ini yang dilakukan dapat berupa operasi
terbuka atau operasi dengan bantuan laparaskopi.
1) Prosedur Swenson
Operasi yang dilakukan adalah tarik terobos (pull-through)
rektosigmoidektomi dengan preservasi spinkter ani.
Dengan meninggalkan 2-3 cm rektum distal dari linea
dentata. Swenson memperbaiki kembali metode operasinya
(tahun 1964) dengan melakukan spinkterektomi posterior,
dengan hanya menyisakan 2 cm rektum bagian anterior
dan 0,5-1 cm rektum posterior.
2) Prosedur Duhamel
Prosedur ini diperkenalkan Duhamel tahun 1956 untuk
mengatasi kesulitan diseksi pelvik pada prosedur Swenson.

Prinsip dasar prosedur ini adalah menarik kolon proksimal



3)

4)

S)

6)

-20-

yang ganglionik ke arah anal melalui bagian posterior
rektum yang aganglionik, menyatukan dinding posterior
rektum yang aganglionik dengan dinding anterior kolon
proksimal yang ganglionik sehingga membentuk rongga
baru dengan anastomose end to side.

Prosedur Reihbein

Prosedur ini tidak lain berupa deep anterior resection yang
diekstensi ke distal sampai dengan pengangkatan sebagian
besar rektum kemudian dilakukan anastomose end to end
antara usus aganglionik dengan rektum pada level otot
levator ani (2-3 cm di atas anal verge), menggunakan
jahitan 1 (satu) lapis yang di kerjakan intraabdominal
ekstraperitoneal. Paska operasi, sangat penting melakukan
businasi secara rutin guna mencegah stenosis.

Prosedur Soave

Tujuan utama dari prosedur Soave adalah membuang
mukosa rektum yang aganglionik, kemudian menarik
terobos kolon proksimal yang ganglionik masuk kedalam
lumen rektum yang telah dikupas tersebut.

Transanal endorectal pull-through

Prosedur ini mulai diperkenalkan pada tahun 1998 oleh De
La Torre-Mondragon, Ortega-Salgado, dan Langer. Prosedur
ini yang saat ini banyak disenangi karena menurunkan
morbiditas, tanpa kolostomi, tanpa membuka perut, dan
invasif minimal. Pada teknik ini pasien dalam posisi litotomi
kemudian dilakukan mukosektomi distal rektum melalui
anus sampai pada segmen yang normal kemudian
dianastomisis ke anus. Kekurangan prosedur ini tidak bisa
dilakukan pada kasus yang enterocolitis berulang dan
segmen panjang. Pada pasien-pasien segmen panjang
hisrchsprung, tindakan ini dilakukan dengan bantuan
laparoskopi.

Tindakan definitif pada hirschsprung yang total aganglionik
Pada kasus hirschsprung yang total aganglionik, tindakan
operasi defenitif adalah modifikasi dari teknik-teknik di
atas. Antara lain Martin’s procedure, dan Kimura’s

procedure. Studi menunjukkan bahwa reseksi kolon total
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dapat menyebabkan penurunan fungsi liver dan
mengharuskan dilakukannya transplantasi hati.
7)  Laparoscopic assisted pull through

Pertama kali dilaporkan oleh Georgeson pada tahun 1995.
Prosedur dilakukan dengan memasukkan kamera 4-5 mm
sudut 30° pada kuadran kanan atas abdomen tepat
dibawah batas hepar. Setelah dilakukan pengangkatan
segmen aganglionik kolon dan rektum prosedur dilanjutkan
dengan diseksi transanal mukosa rektum dengan cara yang
sama seperti metode Transanal Endo Rectal Pull Through
(TERPT). Keuntungan utama dari pendekatan laparoscopic
adalah  memungkinkan  untuk  melakukan  biopsi
seromuskular sebagai penanda kolon dengan ganglion yang
normal. Teknik ini juga memudahkan diseksi distal
aganglionik kolon dan rektum dengan visualisasi secara

langsung.

Rekomendasi Manajemen dan Penatalaksanaan
a. Komunikasi, Informasi, dan Edukasi pada keluarga pasien. Level 1
b. Dekompresi dengan pemasangan pipa orogaster dan pipa rektum.

Level 1

c. Resusitasi cairan dan koreksi elektrolit. Level 1

d. Antibiotik spektrum luas untuk mencegah sepsis. Level 1
e. Rehabilitasi Nutrisi. Level 1

f. Tindakan bedah non definitif (pembuatan stoma). Level 1

g. Tindakan bedah definitif pull-through (Prosedur Swenson, Duhamel,
Raihbein, Soave, TEPT, Prosedur Martin dan Kimura, Prosedur
Laparoscopic Assisted Pull-through) tidak ada tekhnik yang lebih
superior dibanding yang lain tergantung kasus dan kondisi pasien.

Level 1

Komplikasi

Komplikasi penyakit hirschsprung dibedakan atas komplikasi
praoperatif dan pasca operatif. Pada pra operatif sering terjadi
perburukan karena HAEC (Hirschsprung Associated Entero colitis).
HAEC merupakan kondisi dimana terjadi inflamasi pada usus yang
ditandai secara klinis dengan adanya demam, distensi abdomen,

diare dan sepsis. Saat ini HAEC merupakan penyebab morbiditas
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tertinggi dan bertanggung jawab atas 50% mortalitas terkait HD.
Secara garis besar, komplikasi yang timbul akibat tindakan bedah
yang dilakukan dapat digolongkan atas: kebocoran anastomose,
stenosis, enterokolitis dan gangguan fungsi sfingter.

Penelitian menunjukkan bahwa diagnosis dan pengobatan dini
dapat memperkecil komplikasi yang timbul dan mempersingkat lama
pasien dirawat di rumah sakit.

Studi kasus lain menunjukkan adanya komplikasi berupa
perforasi usus yang disebabkan oleh HD meskipun angka
kejadiannya cukup jarang dan khususnya pada HD long segment.
Mekanisme perforasi sampai saat ini masih belum dapat dijelaskan.
Komunikasi, informasi dan Edukasi

Informasi setiap tatalaksana yang dilakukan pada penyakit
Hirschsprung mulai dari tatalaksana awal sampai dengan
tatalaksana operasi definitif hendaknya memuat standar dalam
informed consent. Informasi tersebut dikomunikasikan dan
diedukasikan pada keluarga, orang tua pasien atau pembuat
keputusan yang bertanggung jawab. Informed consent mengandung
informasi  diagnosis, dasar diagnosis, rencana  tindakan,
tujuan/manfaat tindakan, tata cara tindakan, alat untuk tindakan,
kemungkinan komplikasi, alternatif tindakan bedah dan non bedah

yang tersedia, resiko bila tidak diambil tindakan dan prognosis.
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Algoritma neonatus dengan perlambatan pengeluaran mekonium
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Algoritma neonatus dengan perlambatan pengeluaran mekonium

pada PK III
Neonatus keterlambatan Obstruksi Kronis Enterokolitis dengan
melomium gejalan obstrulsi
Berhasil
Dekompresi > Diagnostik
+ Foto Polos Abdomen
* Enema kontras
* Biopsi
Tidalk berhasil
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