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Las malformaciones anorrectales (MAR) son anomalias congénitas que ocurren en
1 de cada 5000 recién nacidos vivos(). Incluyen multiples formas que van desde un
defecto menor con excelente prondstico hasta patologias muy complejas, con otras
malformaciones asociadas y mal pronéstico funcional.

Clasificacién

La clasificacion actual de las malformaciones anorrectales, descrita por Pena, se
basa en la anatomia (localizaciébn de la fistula) y tiene implicaciones prondsticas y
terapéuticas.

3 <

Perineal Perineal
Rectouretral Vestibular

Bulbar Cloaca

Prostética Canal comin <3 cm
Recto-vesical Canal comin >3 cm
Sin fistula Sin fistula
Atresia rectal Atresia rectal
Complejas Complejas

La frecuencia de MAR es ligeramente mayor en varones y lo mismo ocurre con el
riesgo de tener otra patologia asociada. La fistula rectouretral bulbar es la forma mas
frecuente en los nifios, seguida por la fistula perineal. En nifas la forma mas frecuente es
la fistula rectovestibular, también por delante de la perineal(@).

Genética

Un 1,4% de los pacientes tienen historia familiar de MAR. El riesgo de tener un
familiar afecto es mayor en casos de fistula perineal o vestibular. Un 2,4% tienen
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antecedentes familiares de otras anomalias congénitas, que incluyen masas presacras,
anomalias ginecolodgicas, hematologicas, esofagicas, duodenales, renales y medulares.

Manejo neonatal

El proceso de toma de decision en el manejo de un recién nacido con malformacion
anorrectal es crucial porque determina el futuro inmediato y lejano del nifio y requiere un
equipo con experiencia. La decisidbn quirirgica mas importante a tomar durante este
periodo es determinar si hay que realizar una colostomia o si en cambio se puede
hacer una cirugia correctora primaria (anoplastia) sin necesidad de colostomia. La
definicion de prioridades y su programacion son la clave del éxito.

Es importante no tomar esta decision (colostomia vs reparacion primaria) antes de
las primeras 24 horas, para permitir una presion intraluminal suficiente que empuje el
meconio a través del intestino distal y nos ayude a determinar el tipo de malformacion.

El examen perineal es fundamental y va a determinar este manejo neonatal. En
ambos sexos hay que valorar el aspecto del periné y de los gluteos. Un periné plano
(ausencia del pliegue intergluteo o de la fosa sacra, o gluteos planos) indica la presencia
de una pobre musculatura perineal y se asocian a mal pronéstico funcional. La presencia
de un colgajo de piel del rafe prominente “en asa de cubo” sugiere un bolsén rectal
relativamente cerca de la piel y en general una forma de buen pronédstico. Un cordon
negro subepitelial “en banda” en la linea media representa meconio localizado debajo del
epitelo e indica una fistula perineal de buen prondostico.

El manejo de estos pacientes difiere significativamente en los ninos y en las nifas.

® En los ninos la exploracion debe ir orientada, ademas de a valorar el aspecto del

periné, a buscar la presencia de meconio. Para esto hay que colocar una bolsa de

recogida de orina. No se debe sondar a estos pacientes, puede resultar un

procedimiento dificil si existe una fistula a la uretra y la sonda puede impedir el paso

de meconio a través de esa comunicacién privandonos de un importante dato
diagnostico. El meconio puede observarse en:

1. el periné, que indicara la presencia de una fistula perineal y la
realizacion de una cirugia primaria

Figura 1:
Fistula perineal
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2. la orina, que diagnostica una fistula con la via urinaria (la forma mas
frecuente) y requiere una colostomia

Figura 2:
Salida de meconio
por uretra.

® En las nifas hay que determinar el namero de orificios visibles en la exploracion
perineal.
1. Si se visualizan tres orificios estaremos ante:
a. una fistula vestibular (la forma mas frecuente): uretra y vagina
bien situados y recto abriendose en el vestibulo justo por detras de la
vagina en intimo contacto con ella

Figura 3:
Fistula vestibular
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b. una fistula perineal: uretra y vagina bien situados y recto
abriendose en periné en posicién anterior (ano perineal)

Figura 4:
Ano perineal

En ambos casos se puede hacer una cirugia correctora primaria en centros
con experiencia.

2. Si sblo se visualiza un orificio y los genitales son pequenos, estaremos
ante un sindrome de cloaca y esta indicada la realizacion de una
colostomia.

Figura 5:
Sindrome de cloaca

Un 5% de MAR no asocian fistula. Estos pacientes presentan una elevada
incidencia (hasta el 90%) de anomalias asociadas (urologicas o cardiol6gicas) y la mitad
presentan sindrome de Down(@®).

Hasta la toma de decisiones (después de 24 horas de vida) y mientras se
realizan las exploraciones complementarias el tratamiento del recién nacido con MAR
consiste en dieta absoluta, fluidoterapia endovenosa, antibioterapia endovenosa y la
colocacién de una sonda nasogastrica.
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Es importante en estas primeras 24 horas descartar patologia asociada y
establecer el prondstico.

Hasta un 50-60% de MAR tienen malformaciones asociadas, siendo mas frecuente
cuanto mas alta esta localizada la fistula. Algunas anomalias son leves pero otras pueden
comprometer la vida del nifio por lo que es obligatorio descartarlas.

Malformaciones asociadas

1.- Uroldgicas: son las anomalias mas frecuentes (hasta el 50%), mayor cuanto
mas alta la complejidad de la MAR: Lo mas frecuente es el reflujo vesico-ureteral,
seguido por agenesia y displasia renal. En las nifias con cloaca hay que descartar
una hidronefrosis bilateral producida por una vagina distendida (hidrocolpos) que
comprime el trigono dificultando el vaciamiento de los uréteres.

2.- Vertebrales y medulares: del 30 al 50% presentan anomalias lumbosacras
(hemivértebra, hemisacro, escoliosis) y de estos la mitad asocian alteraciones
medulares, entre las que destacan la médula anclada (25-30%),
mielomeningoceles, lipomas y siringomielia. Cuanto mas alta es la localizacion de
la fistula mas riesgo hay de tener una de estas lesiones asociadas.

3.- Cardioldgicas: presentes en un tercio de los pacientes, solo el 10% requieren
tratamiento. Las mas frecuentes son la comunicacion interauricular y ductus
arterioso persistente seguido de tetralogia de Fallot y comunicacién interventricular.

4.- Intestinales: anomalias traqueo-esofagicas (10%), duodenales (2%).

5.- Ginecoldgicas: En nifias con sindrome de cloaca hay que descartar un
hidrocolpos, que puede producir complicaciones en forma de hidronefrosis bilateral
o piocolpos y requerir drenaje en el periodo neonatal. Pueden asociar anomalias
uterinas (utero bicorne o bidelfo) y vaginales (hemivagina, septo vaginal) que
tendran implicaciones en la adolescencia y edad adulta.

Por ello hay que realizar las siguientes pruebas de imagen en las primeras 24
horas: ecografia abdomino-perineal, radiografia de raquis y sacro, ecocardiografia
y ecografia medular.

Ecografia abdomino-pélvica
Radiografia lumbosacra
Ecocardiograma
Ecografia médula espinal (RMN si > 3m)
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Manejo Quirurgico

Se hara en centros con experiencia en este tipo de patologia, en especial los casos
mas complejos ya que la primera cirugia es determinante en su futuro.

Al planificar la cirugia hay que hacerse dos preguntas:
1) ¢/Se puede hacer una reparacién primaria 0 es necesario realizar una
colostomia protectiva?
2) ¢ Necesita el paciente una derivacion urinaria o vaginal urgente?

La reparacion directa sin colostomia se realiza mediante anorrectoplastia
sagital posterior y puede hacerse en los casos de fistula perineal y si el cirujano es muy
experto en esta patologia también en casos de fistula vestibular. Esta reparaciéon ha de
realizarse en las primeras 48 horas, tiempo en el que el meconio se considera estéril.

En el resto de casos ha de realizarse una colostomia de cabos separados®.
Esta debe hacerse en la union del sigma con el colon descendente. Esto previene el
prolapso al hacerse cerca de la zona de anclaje retroperitoneal del colon descendente y
deja suficiente rectosigma para permitir el posterior descenso. La separacion de los cabos
separados es necesaria porque 1) impide la contaminacion feco-urinaria, que puede
originar infecciones urinarias y acidosis hiperclorémica por absorcion urinaria; 2) mantiene
la parte distal descomprimida; 3) permite la realizacién de pruebas de imagen radiolégicas
(colostograma distal, indispensable previa a la cirugia de reconstruccion) y lavados.

Figura 5:
Colostomia de
cabos separados

Durante la cirugia hay que realizar una limpieza de meconio de la parte distal para
evitar un megacolon, que puede contribuir en el futuro al estrefiimiento

Peculiaridades en el manejo quirurgico de las cloacas:

En estas nifias la uretra, la vagina y el intestino se juntan en un canal comun que
termina en el periné a traves de un orificio Unico. Si este canal comin es estrecho puede
dificultar la salida de la orina o de las secreciones vaginales produciendo obstruccion
vesical con dilatacion de los uréteres en el primer caso o hidrocolpos en el segundo. El
hidrocolpos, a su vez, también puede ser causa de obstruccién urinaria.
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Durante la realizacion de la colostomia en nifias con este diagnéstico hay que
drenar el hidrocolpos, teniendo en cuenta que muchas de estas pacientes tienen dos
hemivaginas y que a veces es necesario eliminar el tabique vaginal entre ambas para
lograr una adecuada evacuacion del mismo. Si persiste la obstruccién vesical habra que
realizar una vesicostomia o cistostomia suprapubica. Asimismo se puede realizar una
endoscopia a través del canal comun que nos dara informacidén sobre su longitud, con
implicaciones pronoésticas y terapéuticas. En los casos con canal comun menor de 3 cm el
pronostico funcional es mejor y la cirugia podra hacerse por un abordaje sagital posterior
exclusivo, mientras que si el canal comun es mayor de 3 cm el pronéstico funcional es
malo y necesitara asociar un abordaje abdominal en la cirugia definitiva.

La reparacion definitiva de los pacientes a los que se le realiza una colostomia en
el periodo neonatal (los casos de fistula a via urinaria en nifios, las cloacas en nifias y los
que no presentan fistula) se realizara durante los primeros meses de vida segun la
experiencia del equipo quirdgico. No es necesario esperar a alcanzar un peso minimo.
Previa a la reparacion definitiva es imprescindible la realizacion de un colostograma de
alta presion que nos dara una valiosa informacidén anatomica.

Figura 6:
Colostograma de
alta presion en que
se observa fistula
a via urinaria

Manejo poStquirurgico

A las dos semanas de la correccidn quirdrgica se realiza una calibracién anal y se
inicia un programa de dilataciones. Estas dilataciones son fundamentales para evitar una
estenosis de la anoplastia, que contribuye a un estrefimiento posterior, muy frecuente en
este tipo de malformaciones. Las dilataciones han de realizarse dos veces al dia 'y cada
semana se aumenta el tamano del dilatador hasta llegar al correspondiente para su edad.
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Si se le realiz6 una colostomia al nacimiento, cuando se alcanza el tamano de
dilatador deseado para la edad del nifio se programa el cierre de la misma y se reduce la
frecuencia de las dilataciones.

Antes de esta cirugia es conveniente realizar una exploracion bajo anestesia que
incluya una cistoscopia para descartar complicaciones. Si existe prolapso ha de repararse
antes de cerrar la colostomia®).

Tras la reconstruccion del transito se puede producir un severo eritema del pafal
debido a que esta piel nunca ha estado en contacto con las heces.

Edad Dilatador
1-4 m N° 12
4-8 m N° 13
8-12m N° 14
1-3a N° 15
3-12a N° 16
>12a N°17

Seguimiento a largo plazo

El cirujano que asume el tratamiento de estos pacientes debe responsabilizarse de
un seguimiento a largo plazo que incluya el control intestinal, control urinario y un
desarrollo sexual normal.

Puesto que las malformaciones anorrectales representan un amplio abanico de
defectos, las anomalias anatébmicas y funcionales vistas en estas malformaciones son
también muy diversas. En casi todas ellas estd ausente el canal anal, y por tanto no
pueden tener un funcionamiento intestinal “normal".

La mayoria de los pacientes tienen diferentes grados de hipodesarrollo de las
estructuras musculares, y por ello tienen diferentes grados de sensibilidad rectal. Muchos
son incapaces de discriminar cantidades pequefias de gas, liquido o materia sélida
porque carecen de canal anal (su principal enemigo son las heces liquidas).

A la edad de alcanzar el control de esfinteres, pueden presentar dos tipos de
problemas:

1) Las formas con buen prondstico funcional que alcanzan un buen control de
esfinteres tienen una gran tendencia al estrenimiento secundario a una motilidad
rectosigmoidea alterada e incoordinada, asi como a una incapacidad para vaciar
completamente. El grado de estrefiimiento es mayor cuanto mas baja es la malformacion
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y en los casos sin fistula, quiza porque la dilatacion original del rectosigma es mayor, y por
tanto con mayor hipomotilidad.

El diagnéstico y tratamiento precoz y agresivo del estrefiimiento con medidas
dietéticas y laxantes reduce la morbilidad asociada, que incluye impactacion fecal,
megasigmoide, pseudoincontinencia por rebosamiento y la realizacion de cirugias
innecesarias.

El desarrollo de un megasigmoide puede llegar a ser un verdadera problema en
estos pacientes empeorando el estrefimiento. Consiste en una dilatacién localizada del
rectosigma con impactacion fecal y se puede acompanar de incontinencia fecal, que en
este caso sera por rebosamiento secundario al estrefiimiento. El colon sigmoide y el recto
estan enormemente dilatados, con una pared engrosada, y una clara alteracién de la
motilidad, siendo imposible el vaciamiento. Posiblemente la porcion mas distal del
intestino, en pacientes con malformacién anorrectal baja, tiene una hipomotilidad
primaria. La mejor solucion es la reseccién o remodelaje del sigma dilatado, en pacientes
cuidadosamente seleccionados. Esto nos permite reducir en muchos casos las dosis de
laxantes y evitar que el nino vaya manchado.

Figura 7:
Enema opaco en
paciente con
megasigmoide

2) En las formas de mal prondéstico funcional, el problema sera de incontinencia
fecal, y sera necesario realizar un programa médico de manejo intestinal 6 con enemas
diarios, dieta y medicacion oral para mantenerles limpios.

Ademas del control de esfinteres en el seguimiento de estos pacientes hay que
evaluar posibles problemas urinarios, ginecolégicos 0 medulares asociados.

En nuestro protocolo realizamos una resonancia al ano de edad para para
evaluar el aspecto postquirdrgico y valorar las posibles alteraciones lumbo-sacras.
Ademas en las nifas se evalluan los genitales internos. En ellas hay que hacer un
seguimiento ginecoldgico en la infancia, pubertad, al iniciar las relaciones sexuales y
durante el embarazo debido a las posibles malformaciones asociadas.
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Estos nifos requieren la colaboracién de muchos especialistas ademas del cirujano
y es imprescindible contar con un equipo multidisciplinar con urolégos, ginecélogos,
neurocirujanos y radidlogos especializados en este tipo de patologia.

En resumen, es importante ante un recién nacido sin ano:

Esperar 24 horas antes de tomar ninguna decision quirdrgica

Realizar, durante ese tiempo, las exploraciones complentarias propuestas:
ecocardiograma, ecografia abdomino-pélvica, ecografia medular y
radiografia lumbosacra.

Trasladar al nifio a un hospital con cirugia pediatrica con experiencia en
malformaciones anorrectales

Realizar un seguimiento a lardo plazo con el objetivo de conseguir control
fecal, control urinario y un desarrollo sexual normal.
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