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Bambina di 9 anni giungeva alla nostra osservazione per
riferita incontinenza fecale e conseguente emissione invo-
lontaria e continua di feci, sia normoconformate che semi-
fluide, sia durante le ore diurne che notturne, insorta da
circa 5 mesi in apparente benessere clinico.

Anamnesi familiare, fisiologica e patologica remota ne-
gative; riferite nella norma 1’acquisizione delle principali
tappe dello sviluppo psicomotorio nonché il controllo au-
tonomo degli sfinteri.

La madre riferiva che in relazione all’alvo tendenzial-
mente stitico della piccola, presente sin dai primi anni di
vita, avrebbe occasionalmente somministrato dei minicli-
steri evacuativi con transitorio beneficio; mai intrapreso te-
rapia con macrogol.

Le condizioni cliniche generali all’ingresso apparivano
buone, I’addome si presentava meteorico alla percussione,
trattabile alla palpazione e si apprezzava la presenza di re-
sidui fecali lungo la cornice colica, soprattutto a sinistra,
mentre all’ispezione della regione anale non si evidenzia-
vano ragadi né condizioni malformative locali. L’obietti-
vita neurologica risultava negativa. Non segni di disrafi-
smo occulto.

Eseguita Rx addome, che documentava la distensione
meteorica delle anse intestinali, in assenza di livelli idro-
aerei, e residui fecali nel piccolo bacino.

Richiesta valutazione chirurgica pediatrica che,
all’esplorazione rettale, evidenziava la presenza di feca-
loma e indicava di intraprendere terapia con macrogol al
fine di ottenere il disimpatto.

Si decideva, quindi, di intraprendere approfondimento
diagnostico.

Al fine di escludere una eventuale componente neuropsi-
chiatrica associata al disturbo, veniva eseguita valutazione
NPI, che non mostrava problematiche inerenti la sfera psi-
chica che potessero giustificare la sintomatologia. Gli
esami ematochimici (comprensivi di screening per celia-
chia, funzionalita tiroidea, elettroliti sierici) erano negativi.
Veniva inoltre eseguita RM encefalo e midollo che non

evidenziava quadri malformativi dei distretti ¢ documen-
tava, come reperto collaterale, la presenza del noto feca-
loma rettale.

La bambina veniva dunque sottoposta a terapia con ma-
crogol a dosaggio disimpattante e successiva rivalutazione
clinica e chirurgica, che mostrava la persistenza del feca-
loma e indicava di procedere alla rimozione meccanica
dello stesso, che la paziente eseguiva successivamente con
ripristino di evacuazioni spontanee. A completamento dia-
gnostico, veniva eseguito un clisma opaco che evidenziava
la presenza di marcata dilatazione del retto (circa 96 mm) e
del sigma (circa 80 mm), quest’ultimo di aspetto tortuoso.
Nel sospetto di malattia di Hirschsprung, variante ultra-
corta!, veniva eseguita retto-sigmoido-colonscopia con
biopsie di mucosa e sottomucosa. L’esame istologico su tali
frammenti ha successivamente evidenziato la paucita delle
cellule ganglionari dei plessi nervosi della parete intestinale
in sede rettale, confermando il sospetto diagnostico.

DISCUSSIONE

La stipsi rappresenta una frequente problematica in eta
pediatrica. Nella maggior parte dei casi si tratta di un di-
sturbo funzionale, piu raramente di una condizione su base
organica.

La diagnosi ¢ essenzialmente anamnestica ¢ clinica, ba-
sata sulla valutazione delle abitudini alimentari e lo stile di
vita del paziente, le caratteristiche delle feci e delle evacua-
zioni, le terapie effettuate e i risultati ottenuti e la ricerca di
eventuali red flag che possano orientare il pediatra verso
una causa organica.

Nel sospetto di una causa organica andranno eseguiti al-
cuni semplici esami di approfondimento, quali il clisma
opaco e la colonscopia con biopsia, che andranno succes-
sivamente interpretati'2. I1 caso clinico da noi presentato ci
ha insegnato che le cause organiche, seppur rare, non
vanno sottovalutate.

La paziente non presentava elementi clinici sospetti,
aveva avuto uno sviluppo staturo-ponderale regolare nei
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primi anni di vita e non aveva presentato ulteriori disturbi.
Solo la storia di stipsi cronica, la scarsa risposta alla terapia
con macrogol e il riscontro Rx di dilatazione di retto e
sigma hanno consentito di approfondire lo studio del qua-
dro e giungere alla diagnosi.

La malattia di Hirschsprung ¢ caratterizzata dall’assenza
di cellule ganglionari nei plessi nervosi del tratto distale
dell’intestino. In genere si manifesta sin dall’epoca neona-
tale; tuttavia quando solo un breve tratto dell’intestino ri-
sulta coinvolto, ¢ possibile che diventi clinicamente rile-
vante piu tardi nel corso dell’infanzia®.
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