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Introduccion: La hipertrofia del esfinter anal in-
terno (HEAI) asociada a proctalgia es un sindrome des-
crito por primera vez hace 30 afios, poco conocido, con
publicaciones de casos aislados, infradiagnosticado, y
de dificil diagnoéstico y tratamiento.

CASOS CLINICOS:

Caso 1: Hombre de 75 afios con antecedentes fa-
miliares de madre con episodios de dolor anal que
precisé de tratamiento quirurgico. Refiere episodios
de dolor anal nocturno, cada hora, sin relacién con la
defecacidn, desde hace 25 afios con aumento en inten-
sidad y frecuencia en los ultimos 6. Ritmo defecatorio
estrefiido, con esfuerzo moderado. Exploraciones: co-
lonoscopias, enema opaco y TAC normales; ecografia
endoanal: HEAI (5 mm), y manometria anorrectal:
marcada actividad de ondas ultralentas (OUL) de gran
amplitud. Valoracién urolégica normal. No mejoria a
pesar de multiples tratamientos (buscapina, diacepam,
tolterodina, fluoxetina, nitroglicerina topica, ...), inyec-
ciones de toxina botulinica intraesfinterianas, y esfin-

terotomia lateral interna realizada en 2 ocasiones.

Caso 2: Mujer de 53 afios. Antecedentes personales:
prolapso genital de grado III, septoplastia, hemorroi-
dectomia y ligadura de trompas. Ulcera rectal solitaria
en 2 ocasiones. Historia de dolor anal de predominio
nocturno y estrefiimiento con esfuerzo defecatorio
precisando extraccién manual y enemas desde hace
mas de 10 a.

Exploraciones: Colonoscopia: cicatriz de ulcera rec-
tal, hemorroides grado I. Resonancia Magnética, cisto-
grafia, y videodefecografia: descenso del suelo pélvico,
rectocele, enterocele y cistocele. Ecografia endoanal:
HEAI > 6 mm, Manometria anal: Importante actividad
de OUL de gran amplitud que interfieren la dindmica
defecatoria. No respondid a tratamiento médico, ni a
la inyeccidn intraesfinteriana de toxina botulinica. El
tratamiento quirurgico con correccién de enterocele,
histerectomia y esfinterotomia interna lateral condujo
a una mejoria incompleta. Tras tratamiento posterior
con biofeedback persisten las OUL.
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Discusion: La asociacion de HEAI, proctalgia y
dificultad defecatoria, forman parte de un sindrome
hereditario autosémico dominante con penetrancia
incompleta, poco conocido e infradiagnosticado, que
conduce a un retardo en el diagnoéstico y realizacién
de multiples procedimientos diagndsticos y terapéuti-
cos innecesarios. El hallazgo histol6gico mas frecuen-
te, aunque inconstante, es la presencia de cuerpos de
inclusidn de poliglucosano en el esfinter anal interno.

Figura 1. Manometria anorrectal de alta resolucion
del caso 1. Ondas ultralentas de muy elevada amplitud
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La respuesta al tratamiento farmacoldgico es pobre e
impredecible y no es eficaz la inyeccion de toxina bo-
tulinica. El tratamiento quirurgico es el mas efectivo si
bien solo logra una mejoria incompleta en la mayoria
de las ocasiones.

Figura 2. Ecografia endoanal del caso 2. Hipertrofia
de la capa muscular del esfinter interno
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