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Болезнь Гиршпрунга – нейрокристопатия, классический пример комплексной генетиче-
ской патологии, характеризуется остановкой нормальной миграции нервно-гребешковых 
клеток и их дифференцировки на протяжении кишки. Это объясняет все большее количе-
ство наблюдений семейных случаев болезни Гиршпрунга, сопутствующих врожденных за-
болеваний и синдромов, которое описывается хирургами во всем мире.

Цель работы: анализ собственных наблюдений сочетанной патологии болезни Гирш-
прунга и синдрома Дауна у детей для своевременного предупреждения серьезных осложнений.

Материалы и методы. С 2010 по 2019 год (10 лет) из 149 пациентов, оперированных 
в РНПЦ детской хирургии по поводу болезни Гиршпрунга, 7 детей (4,7 %) были с синдромом 
Дауна, а 3 их них (42,9 %) были прооперированы также по поводу врожденных пороков сердца.

Результаты. За 10 лет мы наблюдали 7 детей с сочетанной патологией – болезнь Гирш-
прунга и трисомия 21. По поводу болезни Гиршпрунга все пациенты были прооперированы 
радикально разными хирургическими методиками. Интраоперационных осложнений не было. 
Все пациенты перенесли гиршпрунг-ассоциированный энтероколит как до, так и после ра-
дикальной операции по поводу болезни Гиршпрунга. Впоследствии пациенты неоднократно 
лечились в стационаре с обострениями хронического энтероколита. Выявленные врожден-
ные пороки сердца были прооперированы. Каждое оперативное вмешательство сопровожда-
лось тщательной подготовкой с назначением соответствующего медикаментозного лече-
ния в послеоперационном периоде с целью предупреждения обострения энтероколита.

Выводы. 1. Сочетание болезни Гиршпрунга с синдромом Дауна – комплексная генети- 
ческая аномалия, со сложным патогенезом, тяжелым течением и прогнозом заболевания. 
2. Наличие врожденных пороков сердца у этой группы пациентов может значительно ухуд-
шить течение и прогноз заболевания. 3. Только комплексный подход в диагностике и лече-
нии может обеспечить снижение частоты осложнений в группе пациентов с болезнью Гирш-
прунга в сочетании с синдромом Дауна.
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HIRSCHSPRUNG’S DISEASE AND DOWN’S SYNDROME 
AS A COMBINED PATHOLOGY IN CHILDREN: 
AN ANALYSIS OF OUR OWN OBSERVATIONS

Introduction. Hirschsprung’s disease – neurocristopathy, a classic example of complex genetic 
pathology, is characterized by the cessation of normal migration of neuromuscular cells and their 
differentiation along the intestine. This explains the increasing number of observations of familial 
cases of Hirschsprung’s disease, concomitant congenital diseases and syndromes, which are described 
by surgeons around the world.

Purpose of the work: analysis of our own observations of the combined pathology of Hirschsprung's 
disease and Down syndrome in children for the timely prevention of serious complications.

Materials and methods. From 2010 to 2019 (10 years) of 149 patients operated on at the Republican 
Scientific and Practical Center for Pediatric Surgery for Hirschsprung’s disease, 7 children (4.7 %) were 
with Down syndrome, and 3 of them (42.9 %) were also operated on for about congenital heart defects.

Results. For 10 years we have observed 7 children with concomitant pathology – Hirschsprung’s 
disease and trisomy 21. For Hirschsprung’s disease, all patients were operated on with radically 
different surgical techniques. There were no intraoperative complications. All patients underwent 
Hirschsprung-associated enterocolitis both before and after radical surgery for Hirschsprung’s disease. 
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Болезнь Гиршпрунга – врожденное заболева-
ние, характеризующееся нарушением иннер-

вации кишечника и целым рядом симптомов, связан-
ных с этой сложной патологией. Общепризнанной этио-
логией заболевания является нарушение миграции 
нервных клеток по желудочно-кишечному тракту в пе-
риод эмбриогенеза [4]. Болезнь Гиршпрунга – нейро-
кристопатия, классический пример комплексной гене-
тической патологии, характеризуется остановкой нор-
мальной миграции нервно-гребешковых клеток и их 
дифференцировки на протяжении кишки. Это объяс-
няет все большее количество наблюдений семейных 
случаев болезни Гиршпрунга, сопутствующих врожден-
ных заболеваний и синдромов, которое описывается 
хирургами во всем мире [4, 5].

Своевременное хирургическое лечение позволяет 
добиться хороших функциональных результатов. Одна-
ко по многим причинам послеоперационное течение 
и отдаленные результаты у ряда пациентов, особенно 
с сопутствующей врожденной патологией, оставляют 
желать лучшего. У 18 % детей с болезнью Гиршпрунга 
есть сопутствующая врожденная патология [2]. 

Самой сложной группой пациентов являются дети 
с трисомией хромосомы 21. Синдром Дауна – наибо-
лее частая хромосомная аномалия, которая сочетает-
ся с болезнью Гиршпрунга (2–10 %) [2, 11]. Наличие 
у некоторых из них порока сердца еще больше усугуб-
ляет течение заболевания [1]. Болезнь Гиршпрунга 
в сочетании с синдромом Дауна и ВПС встречается 
у 22 % пациентов [3].

Более высокую смертность и большее количество 
осложнений у пациентов с болезнью Гиршпрунга в со-
четании с синдромом Дауна объясняют большей час-
тотой иммунных нарушений и пороков сердца, чем 
у детей с болезнью Гиршпрунга без сочетанных гене-
тических синдромов [9]. Тяжелые нарушения иммун-
ной и эндокринной систем делают пациентов с син-
дромом Дауна более восприимчивыми к различным 
инфекциям и гнойно-воспалительным процессам. Ауто-
иммунные процессы у детей с синдромом Дауна (дефи-
цит Т-клеточного звена, интерферона), возникающие 
в стенке кишки, являются причиной энтероколитов 
у пациентов в послеоперационном периоде [1–3, 7]. 
Послеоперационный гиршпрунг-ассоциированный энте-
роколит может приобретать хроническое, рецидиви-

рующее течение [10]. При сочетании болезни Гирш-
прунга и синдрома Дауна чаще встречаются и другие 
послеоперационные осложнения (хронические запо-
ры, недержание кала) [6, 8, 9].

Цель работы: анализ собственных наблюдений 
сочетанной патологии болезни Гиршпрунга и синдро-
ма Дауна у детей для своевременного предупрежде-
ния серьезных осложнений.

Материалы и методы. С 2010 по 2019 год (10 лет) 
из 149 пациентов, оперированных в РНПЦ детской хи-
рургии по поводу болезни Гиршпрунга, 7 детей (4,7 %) 
были с синдромом Дауна, а 3 их них (42,9 %) были 
прооперированы также по поводу врожденных по- 
роков сердца. Все пациенты были мужского пола, до-
ношенные.

Результаты и обсуждение. За 10 лет мы наблю-
дали 7 детей с сочетанной патологией – болезнь Гирш-
прунга и трисомия по хромосоме 21.

Пациенты были с разными вариантами первич-
ной симптоматики болезни Гиршпрунга. Двум пациен-
там была выведена стома в периоде новорожденно-
сти в связи с кишечной непроходимостью в областных 
центрах. Одному из пациентов в районной больнице 
в периоде новорожденности в связи с клиникой ки-
шечной непроходимости была выполнена диагности-
ческая лапаротомия. Однако, анатомические причи-
ны кишечной непроходимости не были обнаружены, 
что было расценено как парез с динамической не-
проходимостью кишечника, и брюшная полость была 
ушита. Пациенты для дальнейшего лечения были пе-
реведены в РНПЦ детской хирургии, где после прове-
дения диагностических мероприятий и морфологиче-
ских исследований был установлен диагноз болезни 
Гиршпрунга. Четверо пациентов были направлены по-
ликлиникой в связи с упорными запорами с рождения.

Пациентам были проведены диагностические ме-
роприятия. Была выполнена ректальная биопсия с мор-
фологическим исследованием – выявлена болезнь 
Гиршпрунга. Также пациентам была выполнена ирри-
госкопия. У трех пациентов была выявлена субтоталь-
ная форма болезни Гиршпрунга, у 1 – тотальная форма, 
у 3 детей – ректосигмоидная форма. При проведении 
диагностических мероприятий сердечно-сосудистой 
системы у трех пациентов были выявлены врожден-
ные пороки сердца: у двух пациентов – АВК (атрио-

Subsequently, patients were repeatedly treated in a hospital with exacerbations of chronic enterocolitis. 
Revealed congenital heart defects were operated on. Each surgical intervention was accompanied 
by careful preparation with the appointment of appropriate drug treatment in the postoperative period 
in order to prevent exacerbation of enterocolitis.

Conclusions: 1. The combination of Hirschsprung’s disease with Down’s syndrome is a complex 
genetic abnormality, with a complex pathogenesis, severe course and prognosis of the disease. 
2. The presence of congenital heart defects in this group of patients can significantly worsen 
the course and prognosis of the disease. 3. Only an integrated approach to diagnosis and treatment 
can reduce the incidence of complications in the group of patients with Hirschsprung’s disease 
in combination with Down’s syndrome.

Key words: Hirschsprung’s disease, Down’s syndrome, enterocolitis.



Обмен опытом МЕДИЦИНСКИЙ ЖУРНАЛ 4/2020

144

вентрикулярный канал) полная форма, у одного – 
множественные ДМПП (дефект межпредсердной пе-
регородки). У 1 пациента – малая аномалия развития 
сердца (МАРС), открытое овальное окно. 

По поводу болезни Гиршпрунга все пациенты были 
прооперированы радикально разными хирургическими 
методиками. Интраоперационных осложнений не было.

Все пациенты перенесли гиршпрунг-ассоцииро- 
ванный энтероколит как до, так и после радикальной 
операции по поводу болезни Гиршпрунга. При исследо-
вании кала на патогенный инфекционный агент у 5 па-
циентов выявлен токсин Clostridium difficile. У всех 
пациентов отмечалось более тяжелое и длительное 
течение раннего послеоперационного периода. Одно-
му пациенту была выведена илеостома в послеопе-
рационном периоде после радикального хирургиче-
ского вмешательства в связи с развитием тяжелого 
послеоперационного энтероколита. Энтероколит был 
купирован, стома была закрыта через 2 месяца. Впо-
следствии пациенты неоднократно лечились в стацио-
наре с обострениями хронического энтероколита. 

Один из пациентов с тотальной формой болезни 
Гиршпрунга погиб в возрасте 9 лет на фоне энтеро-
генного сепсиса в связи с обострением хронического 
гиршпрунг-ассоциированного энтероколита. Пациент 
перенес несколько операций, кроме операции низве-
дения кишки (по поводу перфоративной язвы тонкой 
кишки, адгезиолизис), перенес неоднократное эпизо-
ды тяжелого энтероколита.

Такое послеоперационное осложнение, как избы-
ток слизистой оболочки прямой кишки, наблюдалось 
у двух пациентов в сочетании с синдромом Дауна. 
Достоверно утверждать, является ли это осложнение 
следствием операции низведения (толстая кишка, 
возможно, была выведена с небольшим избытком) 
или недостаточностью координации сфинктерного аппа-
рата прямой кишки при трисомии хромосомы 21, 
не представляется возможным. Избыток слизистой 
был иссечен у обоих пациентов.

Выявленные врожденные пороки сердца были про-
оперированы: произведена радикальная коррекция 
пороков в 3 случаях у пациентов с полной формой 
атрио-вентрикулярного канала (АВК) и дефектом меж-
предсердной перегородки (ДМПП), причем коррекция 
АВК происходила в 2 этапа: бандирование легочной 
артерии и далее, в более старшем возрасте – радикаль-
ная коррекция порока. Каждое оперативное вмеша-
тельство по коррекции врожденного порока сердца 
сопровождалось тщательной подготовкой с назначе-
нием соответствующего медикаментозного лечения 
в послеоперационном периоде с целью предупрежде-
ния обострения гиршпрунг-ассоциированного энтеро-
колита. Учет возможных рисков позволил избежать 
тяжелых послеоперационных осложнений. 

Выводы

1. Сочетание болезни Гиршпрунга с синдромом 
Дауна – комплексная генетическая аномалия, со слож-
ным патогенезом, тяжелым течением и прогнозом за-
болевания.

2. Наличие врожденных пороков сердца у этой 
группы пациентов может значительно ухудшить тече-
ние и прогноз заболевания. Учет всех рисков помо-
жет снизить вероятность возможных осложнений.

3. Только комплексный подход в диагностике и ле-
чении может обеспечить снижение частоты осложне-
ний в группе пациентов с болезнью Гиршпрунга в со-
четании с синдромом Дауна. 
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