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INTRODUKTION

ERNICA guidelines for the management of rectosigmoid Hirschsprung's disease! publicerades online i Orphanet Journal

of Rare Diseases ar 2020 (pa engelska) och representerar ERNICA:s rekommendationer for diagnostik och hantering av
rectosigmoid Hirschsprungs sjukdom upp till vuxen alder. Rekommendationerna dr baserade pa en omfattande
litteraturdversikt och expertkonsensus fran ett multidisciplinart team av vardpersonal och representanter fran
patientorganisationer. AGREE Il och GRADE:s metoder for framtagning av riktlinjer anvandes och evidensgraden
noterades i riktlinjerna. Majoriteten av rekommendationerna ar baserade pa experters asikter eftersom evidensgraden i
litteraturen ar lag.

Malet med det har dokumentet ar att ge en sammanfattning av rekommendationerna i ERNICA:s riktlinjer.
Sammanfattningen ar riktad mot vardpersonal och avsedd att vara ett komplement till det stérre riktlinjedokumentet.
Den har sammanfattningen finns tillganglig i alla europeiska sprak.

1 Kyrklund K, Sloots C, de Blaauw |, Bjgrnland K, Rolle U, Cavalieri D, Francalanci P, Fusaro F, Lemli A, Schwarzer N, Fascetti-Leon F,
Thapar N, Johansen LS, Berrebi D, Hugot JP, Crétolle C, Brooks AS, Hofstra RM, Wester T, Pakarinen MP. ERNICA guidelines for the
management of rectosigmoid Hirschsprung's disease. Orphanet Journal of Rare Diseases. 2020; 15(1), 164.
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VIKTIGA REKOMMENDATIONER

DIAGNOS

v

v

v

Diagnosen av Hirschsprungs sjukdom (HSCR) ska baseras pa en representativ rektala biospier och ska
bekraftas innan en transanal pull-through.

Rektal biopsi ar indikerat om sjukhistorien och undersékningsfynd tyder pa HSCR.

Biopsier ska utvarderas av en erfaren patolog, och vid behov bedémas av annan expert.

BEHANDLING AV HIRSCHSPRUNGS SJUKDOM

Patienter med HSCR ska genomga en pull-through-operation pa centra med minst tva pediatriska
kolorektalkirurger och experter inom patologi, radiologi och barnanestesi, inklusive pediatrisk och
neonatal intensivvard samt specialiserad omvardnad dygnet runt.

Centra som utfor pull-through-operationer for HSCR ska ha kapacitet att hantera hela vardprocessen.

Centra som arbetar med HSCR-patienter bdr visa att de ar aktivt involverade i kvalitetskontroll och
kvalitetsforbattring.

Foraldrar och patienter ska sa snart som mojligt fa information om hur patientorganisationerna ser ut.

KIRURGISK BEHANDLING

v

Patienterna ska fa saltlosning i andtarmen 1-3 ganger per dag for att dekomprimera tarmen fram till
den slutgiltiga pull-through-operationen.

En stomi kan behdvas om tarmskoljningar inte racker for att dekomprimera tarmen eller vid
komplikationer som enterokolit som inte svarar pa icke-operativ behandling eller tarmperforation.

Nar det ar mojligt rekommenderas ett kontrastundersokning av tarmen fore operationen for att ge
vagledning om den troliga nivan av aganglionos.

Vid pull-through-operationen bdr en dos bredspektrumantibiotika ges preoperativt.

Klinikerna ska utféra den typ av operation som de har mest erfarenhet av, inklusive hantering av
postoperativa komplikationer och uppfoéljning.

Pull-through-operationen ska utféras nar patienten ar stabil och vaxer ordentligt, och tarmen har
dekomprimerats tillrackligt.

Analkanalen ska bevaras vid pull-through-operationen.
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v" Tjocktarmen ska delas minst 5—10 cm proximalt om den férsta normala biopsin for att minimera risken
for att 6vergangszonen sys till &ndtarmséppningen.

POSTOPERATIV VARD OCH UPPFOLINING
v Patienterna ska fa specialiserad pediatrisk omvardnad under den tidiga postoperativa perioden, och
barnnarkoslakare ska finnas tillgangliga vid behov.

v' Matning i munnen kan pdbdrjas gradvis nar patienten har dterhamtat sig fran sévningen och &r kliniskt
stabil.

v Urinkatetern ska avldgsnas sa snart normal blastdmning kan forvéntas efter backenbottenoperationen.
v" Den koloanala anastomosen ska kalibreras cirka 2—3 veckor efter pull-through-operationen.

v" Barn med HSCR ska fa regelbunden uppféljning fram till vuxen &lder inom ramen for ett
multidisciplpindrt team under ledning av en barnkirurg.

v’ Det ska finnas tillgang till vard och specialistkonsulter.

v Introduktionen till vuxenmedicinska discipliner ska férberedas i god tid fére dvergangen.

ENTEROKOLIT I SAMBAND MED HIRSCHSPRUNGS SJUKDOM (HAEC)

v" HAEC ska misstdnkas kliniskt vid férekomst av diarré med explosiv, illaluktande avféring och/eller > 4
poang fran Pastor et al (2009) HAEC-graderingen?

v" Vid misstankt HAEC ska troskeln for inldggning pa sjukhus vara lag .

v Efter intagning pa sjukhus ska patienter med HAEC behandlas med intravends uppvatskning,
intravends bredspektrumantibiotika och tarmskéljning.

v’ Intersfinkteriska botulinumtoxininjektioner rekommenderas for patienter med aterkommande eller
ihallande symtom pa témningssvarigheter och/eller HAEC.

v Profylaktisk antibiotika kan dvervéagas for patienter med ofta dterkommande eller ihallande HAEC.

v' Fér narvarande finns det inte tillrdckligt med bevis for att rekommendera rutinméssig anvandning av
probiotika for att forebygga HAEC.

v" Hos barn med dterkommande HAEC bdr samrdd med en gastroenterolog och endoskopi évervagas.

2 pastor AC, Osman F, Teitelbaum DH, et al. Development of a standardized definition for Hirschsprung-associated enterocolitis: a
Delphi analysis. J Pediatr Surg. 2009; 44:251-6.
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BEHANDLING AV AVFORINGSINKONTINENS OCH OBSTRUKTIV AVFORING

v" Barn med normal intellektuell utveckling som inte kan kontrollera sin avforing vid 4 &rs alder bor
utvarderas.

v' Behandlingen av avféringsinkontinens ska, hos barn med normal intellektuell utveckling, syfta till att
uppna aldersanpassad kontinens.

v' Patienter med intakt analkanal och okomplicerad pull-through-operation men med
avforingsinkontinens bor fa medicinsk behandling som férstahandsbehandling.

v' Patienter med avféringsinkontinens och skadad analkanal bor tarmskéljas.

v" Barn med ihallande obstruktiva symtom efter pull-through-operation bor genomga ytterligare
utredning och behandling

GENETISK BEDOMNING

v" Vid icke-syndromisk HSCR bor undersdkning av RET-genen dvervégas.

v" Vid syndromisk HSCR bor patienterna erbjudas remiss for genetisk konsultation och screening for den
specifika gen som ar associerad med den syndromiska fenotypen.
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