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RESUMEN

Introduccion: Las malformaciones anorrectales son las enfermedades clinico-quirdrgicas
méas comunes del tubo digestivo. El diagndstico se realiza cuando se valora al neonato en el
momento de la inspeccion de la zona perianal y la verificacion de la permeabilidad anal.
Objetivo: Destacar la importancia del diagnostico oportuno de las malformaciones
anorrectales para el prondstico favorable del paciente.

Caso clinico: Se presenta el caso de un neonato, sexo femenino, con malformacion anorrectal
y antecedentes familiares de malformaciones congénitas. La madre presento alto riesgo
obstétrico (preclampsia no agravada y corioangioma). Tuvo captacion tardia a las 30 semanas
de gestacion. Parto a las 36,4 semanas, peso al nacer de 2112 gramos, indice de Apgar 8-9,
parto eutdcico, liquido amniotico claro, cordon y placenta normales. La lactante fue recibida
en la Sala de Neonatologia sin oxigeno suplementario ni requirié otras intervenciones, donde
se realiz6 el diagndstico oportuno: miembro superior izquierdo con ausencia de pulgar y ano
ausente con fistula rectovestibular, se observo salida de meconio a traves del érgano genital
femenino. Estudios radiograficos y ecografia abdominal sin alteraciones patoldgicas. Se

visualiza foramen oval permeable mediante ecocardiografia. Se trasladé a la paciente al
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Hospital Provincial, Centro Regional de la Cirugia Neonatal, para continuar estudios
genéticos y realizar tratamiento quirurgico.

Conclusiones: Las malformaciones anorrectales son afecciones clinico-quirargicas comunes
en nuestro medio. El diagndstico precoz, la derivacion a niveles de atencion adecuados para
las correcciones del defecto congénito como parte de su tratamiento oportuno, determinaran
el éxito de la intervencidon quirdrgica y la funcionalidad del esfinter anal. EI manejo
multidisciplinario de un paciente con malformacion anorrectal es importante para determinar
los defectos congénitos y la calidad de vida futura.

Palabras clave: neonato; malformaciones congenitas anorrectales; ano imperforado.

ABSTRACT

Rectal anus malformation are the most common clinical surgical pathologies at the level of
the digestive tract diagnosis is performed when the neonate patient is examined in the
perineal area and in the verification of anal permeability. The purpose of the presentation of
this case is to reveal the importance of an early diagnosis and prognosis of this patology. This
case is about a female neonate presenting rectal anus malformation with vestibular rectus
fistule and at the moment of the clinical analysis and presurgery management, it is determined
that the patients presents cardiac pathology associated. Therefore, it is imperative for the
professional who treats the neonate to possess knowledge about the approach and to perform
a detailed study of the patient with rectal anus malformations and in these senses confirm its
association with other congenital defects.

Keywords: congenital malformations anorectal; anus imperforate.
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Introduccion

Las malformaciones anorrectales comprenden un amplio espectro de defectos congénitos que

van desde aquellos con un excelente prondstico funcional, hasta anomalias complejas y
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dificiles de manejar, a menudo asociadas con otras malformaciones y con un mal pronéstico
funcional.’) En el desarrollo embrioldgico existe, en un principio, un reservorio comin
(cloaca) para el tracto urinario y el intestino distal; aparece después un tabique urorrectal que
desciende hasta contactar con el periné, que induce la formacion y perforacion del ano.

En las malformaciones anorrectales se asume que los defectos ocurren entre la 4.2 y la
8.2semanas de gestacion. La falta de permeabilizacion de la parte anal de la membrana
cloacal da lugar a las formas bajas o leves como fistulas perineales 0 membrana anal. Los
defectos altos se deben a la imperfecta separacion por el tabique urorrectal de los
componentes anterior (urogenital) y posterior (recto primitivo) de la cloaca. Suele haber una
comunicacion entre el recto y la uretra o vejiga en el varon, y entre el recto y el aparato
urogenital en la mujer.®

La etiologia de la malformacion anorrectal ain no esté clara. En raras ocasiones, la herencia
autosomica se ha analizado en algunos estudios. Esto significa que cada progenitor es
portador de un gen de este trastorno sin saberlo y el nifio recibe ambas copias del gen. Las
parejas portadoras del gen tienen una posibilidad entre el 4 % y 25 % de posibilidades de que
la malformacion vuelva a ocurrir en un embarazo posterior, y hasta un tercio del total de los
nifios con un sindrome genético, anomalias cromosdmicas y otros defectos congénitos
también tienen malformaciones anorrectales.®

La mayoria de los investigadores asumen que su causa es multifactorial. La frecuencia es de
1:5000 nacidos vivos, con una ligera preponderancia masculina. El riesgo estimado para que
una pareja tenga un segundo hijo con malformaciones anorrectales es de aproximadamente
el 1 %. En las nifias, la malformacion anorrectal mas frecuente es el ano imperforado con
fistula rectovestibular, mientras que en los nifios es ano imperforado con fistula rectouretral.
Las malformaciones anorrectales pueden ser defectos de nacimiento congénitos aislados,
parte de un sindrome o estar asociados con otras anomalias. Las anomalias asociadas pueden
estar presentes en hasta el 60 % o 70 % de los casos. La mayoria de las anomalias
involucradas son las que también forman parte de la asociacion vertebral, cardiaca,
traqueoesofagica, renal y extremidades (VACTERL). Aunque se encuentran sindromes en
aproximadamente el 10 % de los pacientes, la mayoria de las malformaciones anorrectales

es no sindrémica.®
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Clasificacion y presentacion clinica

La clasificacion ha sido desarrollada gradualmente y estd basada en implicaciones

terapéuticas y prondsticas, es decir, que cada defecto considerado en la clasificacion tiene un

tratamiento especifico y un prondstico definido.®

Fistula perineal: Se presentan en ambos sexos, y eran Ilamados anteriormente defectos
bajos. Estan representados por los casos en los que el recto se abre en un pequefio
orificio, usualmente estenotico, y siempre localizado anterior al centro del esfinter.

Ano imperforado con fistula rectouretral: Es el defecto mas frecuente de varones
(aproximadamente el 50 %). La fistula comunica con la uretra bulbar o la uretra
prostética.

Ano imperforado con fistula en el cuello vesical: Representa el 10 % de los casos en los
varones. El sacro y los esfinteres no estan bien desarrollados.

Ano imperforado sin fistula: El recto esta localizado a 2 cm de la piel perineal, lo que
equivale a la altura que tiene el recto en los nifios con fistula en la uretra bulbar.
Atresia rectal o estenosis rectal: Es un defecto poco frecuente (1 %) que se caracteriza
por la presencia de un canal anal permeable hasta los 1,5 a 2 cmy con sacro y esfinteres
muy bien desarrolados.

Fistula rectovestibular: Es el defecto mas frecuente entre las nifias. En estas pacientes el
recto se abre en el vestibulo vaginal.

Cloaca persistente: En esta enfermedad, el recto, la vagina y la uretra desembocan en un
canal comun que se abre en un Unico orificio perineal. Debe sospecharse, ademas, por la

presencia de genitales externos hipoplasicos.

Se consideran dos grupos de cloacas con respecto al pronostico: las que tienen un canal

comun menor de 3 cm y aquella en la que el canal mide mas de 3 cm. Los pacientes del

primer grupo tienen un mejor prondstico funcional y su correccion quirdrgica es menos

compleja.

El tratamiento de esta enfermedad es siempre quirdrgico. El procedimiento utilizado a nivel

mundial para la reparacion de esta malformacion es la anorrectoplastia sagital posterior

(ARPSP), descrita por Pefia® como pautas para la toma de decisiones quirdirgicas en

pacientes con malformacion anorrectal durante el periodo neonatal.
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El propoésito der este estudio es destacar la importancia del diagndstico oportuno de las

malformaciones anorrectales para el pronostico favorable del paciente.

Presentacion de caso

Se presenta una paciente recién nacida, hija de madre de 20 afios de edad, ocupacién
estudiante, con serologia no reactiva, grupo y factor O positivo.

Con la anamnesis se conocid parentela de 3.° y 4.° grado de consanguinidad con
malformaciones anorrectales; ademas, habia antecedentes paternos de labio leporino,
antecedentes de preclampsia no agravada y corioangioma de 5 mm, el cual tenia seguimiento.
Era una madre de alto riesgo obstétrico.

Tuvo una captacién tardia a las 30 semanas de gestacion, lo cual impidio el seguimiento
adecuado como gestante; aunque se le hicieron 10 controles.

La nifia tuvo un peso al nacer de 2112 gramos, indice de Apgar 8-9 y nacio a las 36,4 semanas
de gestacion, lo que coincidié con igual madurez somatica por método de parking. Fue un
parto eutdcico, con liquido amniotico claro, cordon y placenta normal. La lactante fue
recibida en la sala de Neonatologia sin oxigeno suplementario ni necesidad de otras
intervenciones, donde se le realiz6 el diagndstico oportuno y se adoptd la conducta en
dependencia del estado clinico y lugar de asistencia en ese momento. Se observo la salida de
meconio a través del 6rgano genital femenino.

Datos positivos al examen fisico:

— Miembro superior izquierdo con ausencia de pulgar.

— Ano ausente con fistula rectovestibular.

Exéamenes complementarios:
— Estudios radiograficos y ecografia abdominal: no se describen alteraciones patoldgicas.

— Hallazgos ecocardiogréaficos: se visualiza foramen oval permeable.

Diagndstico: Recién nacido pretérmino, bajo peso, con restriccion del crecimiento
intrauterino evaluado por calculadora biométrica en el percentil 2, con malformaciones

anorrectales (Figs. 1, 2y 3).
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Fig. 2 - Ano imperforado.
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Fig. 3 - Presencia de fistula rectovesical.

Discusion

Es importante en el momento de la recepcion del neonato, realizar una exhaustiva
exploracion de la zona perianal y comprobar la permeabilidad anal, debido a que el
diagndstico de esta enfermedad es eminentemente clinico.®"® Se observa en la historia
clinica que el diagndstico se realizo en la primera evolucion clinica, lo que propicio el manejo
apropiado para la resolucion clinica quirdrgica de esta enfermedad.

La paciente fue tratada por un equipo multidisciplinario. En el Servicio de Cardiologia, al
realizar la valoracion prequirdrgica, se diagnostico por medio del ecocardiograma la
presencia de foramen oval permeable. La ecografia abdominal con rastreo renal fue
aparentemente normal. Es importante corregir todos estos tipos de malformaciones para

evitar riesgos vitales prequirdrgicos.

Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




eCIMED Revista Cubana de Medicina Intensiva y Emergencias. 2022;21(1):e819

EDITORIAL CIENCIAS MEDICAS

Es necesario aclarar que la atencion inicial de este neonato se realizd en la maternidad
municipal de la provincia de Holguin, donde no se dispone de equipo de imagenologia como
diagnostico, por lo que fue necesario el traslado al hospital provincial, considerado Centro
Regional de la Cirugia Neonatal, para continuar estudios genéticos y realizar el tratamiento

quirargico.®19

Conclusiones
Las malformaciones anorrectales son afecciones clinico-quirirgicas comunes en nuestro
medio. El diagnostico precoz, la derivacion a lugares de mayor complejidad donde se pueda
realizar las correcciones del defecto congénito como parte de su tratamiento oportuno,
determinara el éxito de la intervencion quirdrgica y la funcionalidad del esfinter anal, que
dependera, ademas, del tipo de malformacion para su clasificacion. EI manejo
multidisciplinario de un paciente con malformacion anorrectal es importante para determinar
los defectos congénitos, si estos pueden afectar los resultados y la calidad de vida que

presentard en el futuro.
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