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RESUMEN

La afalia tiene una incidencia de 1/30.000.000 de recién nacidos
vivos. Es una rara anomalia genitourinaria derivada de una falla en el
desarrollo del tubérculo genital. Generalmente, esta anomalia coexiste
con otras malformaciones incompatibles con la vida. Este articulo pre-
senta el manejo de un paciente de dos afios.
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APHALLIA ASSOCIATED TO URETHRORECTAL FISTULA: A CASE REPORT

ABSTRACT

Aphallia had an incidence of 1/30.000.000 newborn. This is a rare
genitourinary anomaly derived from a faulty development of the genital
tubercles. It usually coexists with series of other anomalies which are
incompatible with normal life. This article presents a description of a
2 years old patient.
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INTRODUCCION

La afalia es una rara anomalia que se presenta en 1 de 10
0 30 millones de nacidos vivos?). Esta falla se presenta por
la ausencia o falla en el desarrollo del tubérculo genital. Se
asocia con otras anomalias digestivas, cardiacas®) y genito-
urinarias®. La amputacion del pene puede ser debida a la pre-
sencia de bandas amnidticas en etapa gestacional@3. Nosotros
presentamos un caso con revision bibliogréfica.
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REPORTE DE UN CASO

Varén de dos afios de edad. Como antecedentes, los padres
son mayores de 40 afios y refieren una exposicion crénica a
productos téxicos de uso agricola sin identificar. Al examen
fisico se observo la ausencia de falo y uretra; sin embargo
los testiculos se encontraron en escroto (Fig. 1). Se observé
que el paciente micciona espontdneamente por el recto sin
coincidir con el hdbito defecatorio, es decir, que tiene una
continencia urinaria con conservacion del esfinter externo
(Fig. 2A). Cariotipo 46XY. El tratamiento quiriirgico consistio
en separar la uretra del recto (Fig. 2B), llevando esta hacia la
zona anterior del periné para disefiar una hipospadia perineal
(Fig. 2C). Los hallazgos encontrados fueron: prdstata, uretra
que desemboca a 3 cm del margen anal en la cara anterior. No
se encontraron Cuerpos cavernosos ni esponjosos.

Al momento, nuestro paciente goza de continencia esfin-
teriana a la espera de un tiempo quirdrgico para corregir la
posicién de la uretra.

DISCUSION

Usualmente, el desarrollo del tubérculo genital se presenta
a la cuarta semana de gestacion. Este proceso puede ser in-
terrumpido por una falla en el desarrollo del pene por causas
multifactoriales. En 1853, Imnger report6 el primer caso de
afalia y hasta el momento se han reportado alrededor de 100
casos en el mundo®4.

Las anomalias urolégicas se asocian con la afalia en el
54% de los casos, siendo las siguientes: agenesia renal, displa-
sia renal, agenesia de prostata, hidronefrosis, reflujo vesicou-
reteral y fistula recto-vesical®-). Mientras que las anomalias
extrauroldgicas estdn en alrededor del 0,02%¢-9.

Nosotros reportamos el caso de un paciente con afalia aso-
ciada a fistula uretro-rectal. Segtn la clasificacién de Skoog
y Belman®, 1a posicién de la uretra puede ser preesfinteriana
o postesfinteriana con atresia uretral. Si es preesfinteriana, la
afalia se asocia a mayor morbilidad y a otras anomalias®-5).
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Figura 1. Niiio de 2 afios con afalia,
presencia de testiculos en el escroto.

Figura 2. A) Region anal (r); se observa diuresis espontanea (flecha) sin acompaifiamiento de heces. B) Abordaje sagital posterior; se consigue
identificar la uretra (u). C) Postoperatorio inmediato con diferenciacion de la zona anal (r) y uretra () en posicion hipospédica.

El diagnéstico diferencial de afalia puede ser con pene
rudimentario, micropene, epispadias, hipospadias, amputacidn
del pene por bandas amnidticas del mismo y desérdenes del
desarrollo sexual®.

El tratamiento de la afalia ha experimentado muchos cam-
bios en los ultimos aflos, tendiendo en un inicio a la femini-
zacion fenotipica®®. En 1900 se describi el cambio a sexo
femenino con la orquidectomia en el periodo neonatal para
luego confeccionar una vagina®9. Estos pacientes presentaron
serios trastornos psicosociales al llegar a la adolescencia®*).
En tal virtud, en el 2007 De Castro et al.® preconizan que el
sexo se asigna de acuerdo al cariotipo y que la produccién
hormonal prevendria los trastornos de género cuando fuera
necesario aplicarlat®!b, Ademads, la intervencion debe ser
temprana y la faloplastia se deberia efectuar con flaps en la
pubertad.

Nuestro equipo? multidisciplinario discutid el caso con los
padres, que dada la evidencia genética, estaban de acuerdo en
conservar el fenotipo masculino. Por lo tanto, se procedié con
la cirugia prevista, es decir, elaborar una hipospadias perineal
con el fin de que la miccién se realice de forma més anatémica
(ventral). La intencién para el futuro es reconstruir con mucosa
oral la uretra y corregir esta hipospadias perineal fabricada.
Esta neouretra consideramos que debe llegar a la zona superior
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del escroto con el fin de que el paciente pueda miccionar hacia
delante y poder mds tarde crear un pene con injertos dérmicos
o musculocutdneos propuestos por varios autores®13-15. La
ingenierfa tisular es una idea que atn se encuentra en fase de
experimentacion y que podria ser muy util en estos pacientes.

CONCLUSIONES

La afalia es una rara malformacién urolégica que puede
tener consecuencias psicoldgicas devastadoras y un prondstico
bastante reservado. El tratamiento es adn controvertido. El
cariotipo es quien define el sexo fenotipico para planificar
la cirugia.
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