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RESUMEN

Introduccién. Durante 2011 hemos diagnosticado 9 pacientes con
malformaciones anorrectales (MAR). Esto supone 13.3 casos/10.000 RN
vivos, frente a la incidencia estimada de 2 casos/10.000 RN vivos. Esta
acumulacién de MAR puede no ser debida al azar, por lo que hemos
decidido su investigacion.

Pacientes y Métodos. Incluimos en el estudio todos los pacientes
con MAR nacidos en el 2011. En todos ellos analizamos: su drea geo-
grifica, edad y estado de salud de los padres, gestacion, exposicion a
teratdgenos (especialmente, ingesta de lorazepan), sexo, edad gestacio-
nal, peso al nacimiento, exploracion abdominal y del periné, defectos
congénitos asociados, estudios por imagen realizados, tratamiento y
situacién actual.

Resultados. Todos los pacientes proceden de nuestra provincia, y
la edad materna es menor de 20 afios en 2, o mayor de 30 en 7; existe
predominio de varones (8/1) y MAR de localizacién baja en 4 de los
9 pacientes. E1 100% de los RN presentan algtin tipo de malformacién
asociada en los genitales, en el sistema urinario o costovertebrales. La
valoraci6n clinica y el estudio por imagen proporcionaron el diagndstico
correcto en todos los casos. Hay que destacar la ausencia de dificulta-
des en el tratamiento quirdrgico y la evolucién clinica satisfactoria en
todos los nifios.

Conclusiones. A la acumulacién de casos con MAR se suman el
predominio en varones asi como la alta incidencia de malformaciones
asociadas y de MAR de localizacién alta. No hemos encontrado una
explicacion epidemioldgica a esta concentracién de pacientes con MAR.
Esto nos obliga a continuar con nuestra investigacién por si se detecta
alguna causa, de momento no conocida.

Palabras Clave: Malformacién anorrectal; Teratdgenos; Anomalfas
asociadas.
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INCREASE OF NEWBORNS WITH ANORECTAL MALFORMATION IN 2011.
IS IT JUST BY CHANCE?

ABSTRACT

Objective. In 2011 we have diagnosed 9 anorectal malformations
(MAR). This means 13.3 cases/10.000 NB versusu the estimated inci-
dence of 2 cases/10.000 NB. This accumulation of defects can not be
due to chance, so we have decided to focus on its research.

Material and Methods. The study included all the patients with
anorrectal malformations born in 2011. In all of them we analyzed:
geographic area, age and health status of parents, pregnancy, exposure
to teratogens, especially lorazepam intake, sex, gestational age, weight at
birth, exploration of the abdomen and perineum, birth defects associated,
imaging studies performed, treatment and current situation.

Results. All patients came from our province, and maternal age is
under 20 years in 2 patientes and older than 30 in 7; male-dominated
(8/1); low forms in 4 of 9 patients. 100% of newborns have some type
of associated malformation, in genitals, urinary system or costovertebral.
Clinical assessment and imaging study provided the right diagnosis in
all the cases. It must be noted the absence of difficulties in the surgery
treatment and a favorable outcome in all children.

Conclusions. To this accumulation of cases with anorrectal malfor-
mation cases it is added a male predominanced, and a high incidence of
associatedmalformations and high defects. We have not found an epide-
miological explanation for this concentration of patients with anorrectal
malformations. This forces us to continue our investigation if detected
for some reason, currently not known.

Key Words: Anorectal malformations; Teratogens; Congenital abnor-
malities.

INTRODUCCION

Las malformaciones anorrectales (MAR) representan
un complejo grupo de anomalias congénitas secundarias al
desarrollo anormal del conducto anorrectal durante la em-
briogénesis. Se asume que los defectos ocurren entre la 4* y
la 8* semana de gestacion‘V). La falta de permeabilizacion de
la parte anal de la membrana cloacal da lugar a las formas
bajas o leves como fistulas perineales o membrana anal. Los
defectos altos se deben a la imperfecta separacion por el
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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 va-
rén y entre el recto y el aparato urogenital en la mujer. Las
MAR representan, pues, un amplio espectro malformativo
que abarca diferentes grados de gravedad, con implicaciones
prondsticas y terapéuticas®.

La etiologia de las MAR es desconocida, probablemente
multifactorial. En algunos casos existe un componente genéti-
co, ya que hay descritas familias con 2 0 mis miembros afec-
tos y asociaciones de la MAR con los sindromes de Townes-
Brocks, Currarino o Pallister-Hall, con mutaciones en genes
especificos y herencia autosémica dominante® y asociados
a anomalias. El riesgo de tener un 2° hijo afecto es del 1%®.
Esta malformacién también se asocia a anomalias cromosé-
micas como el sindrome de Down, trisomia 18 y 13. En otros
casos, forman parte de la asociacion VATER/VACTERL®).

Ademis de los aspectos genéticos, se han sugerido fac-
tores de riesgo, como la exposicion de los padres al humo
del tabaco, consumo de alcohol, cafeina, tabaco y drogas
ilicitas®, medicamentos”, toxicos como la adriamicina, el
dcido retinoico y el etretinato, déficit de vitamina A durante el
embarazo®, fiebre en el primer trimestre del embarazo, agen-
tes infecciosos (citomegalovirus y toxoplasma), radiaciones
electromagnéticas, sobrepeso/obesidad®, diabetes mellitus y
exposicion a teratdgenos ocupacionales(?. Recientemente, se
ha establecido el Consorcio Internacional de Malformaciones
Anorrectales (International Consortium on Anorectal Mal-
formations —~ARM-Net)() con el propésito de identificar la
genética y los factores de riesgo.

La incidencia anual de las MAR a nivel mundial es de
2-2,5 por 10.000 RN vivos(2. En Espaiia, entre 1986 y 2008,
su incidencia fue de 2 casos/10.000 RN vivos, con una ten-
dencia lineal decreciente.

El objeto es presentar la experiencia de una acumulacién
inusual de malformaciones anorrectales durante el afio 2011
en nuestro Servicio e investigar si existen posibles causas de
las mismas o si, por el contrario, es producto del azar.

PACIENTES Y METODOS

En este estudio incluimos a los 9 pacientes con MAR na-
cidos en nuestra provincia durante el afio 2011. Sus defectos
se han tipificado segtn la clasificacién de Krickenbeck (grupo
clinico principal). Este “cluster” o acumulacién de neona-
tos con MAR ha sido analizado siguiendo el Protocolo del
ECEMC (Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformaciones
Congénitas) para la investigacion de este tipo de alarmast?.

Se valoran las variables siguientes: sexo, drea geografica
de procedencia, edad gestacional, tipo de parto, hallazgos
prenatales, edad y estado de salud de los padres, exposicion
a teratdgenos, peso al nacimiento, exploracién perineal, de-
fectos congénitos asociados, estudios por imagen realizados,
tratamiento y situacién actual.
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En cuanto al método diagndstico, la valoracién del RN
con MAR comienza con la inspeccidn perineal (ausencia de
ano, presencia o no de orificios fistulosos), pliegue intergliteo,
tono y desarrollo muscular, palpacién de sacro y reflejos (anal
y cremastérico).

En casos dudosos, tras observacion del neonato durante 24
horas y valoracién de la presencia o no de meconio en orina,
se realiza ecografia transanal y radiografia en dectbito prono
con rayo horizontal y pelvis elevada, para conocer la distancia
del bolsén rectal a la piel.

Los defectos bajos se tratan mediante anoplastia o ano-
rrectoplastia sagital posterior (ARSP) minima en las primeras
48 horas. En las formas altas, procedemos a colostomia con
cabos separados y fistula distal. En todos estos pacientes,
antes de la intervencion definitiva realizamos un colosto-
grama distal y una resonancia nuclear magnética (RNM)
con el fin de definir la fistula, la altura del bolsén rectal y
las caracteristicas de la musculatura del suelo pélvico. A
las 2 semanas de la ARSP se inician las dilataciones anales
con tallos de Hegar y, una vez alcanzado el calibre anal
adecuado a la edad y peso del paciente, se procede al cierre
de la colostomia.

RESULTADOS

En la tabla I se exponen el sexo, la edad gestacional, el
tipo de parto, los hallazgos prenatales, las edades y el estado
de salud de los padres y la exposicion a factores de riesgo.
Todos los pacientes proceden de la provincia de Badajoz.

En la tabla II se recogen los datos descriptivos de los
pacientes: peso al nacimiento, orina tefiida de meconio, loca-
lizacion de la fistula, exploracion perineal, exploracion fisica
general, anomalias asociadas y estudio genético. Ninguno
de nuestros pacientes son consanguineos y ninguno presenta
sindrome de Down.

En la tabla III se recoge el tipo de malformacién anorrec-
tal, los resultados del estudio mediante Resonancia Nuclear
Magnética, el tratamiento quirdrgico de las MAR y de las otras
anomalias asociadas, y la evolucidn clinica de los pacientes.
Ninguno de nuestros pacientes ha presentado complicacio-
nes relacionadas con la colostomia ni, hasta la fecha, con la
reparacion definitiva de su MAR.

DISCUSION

Las malformaciones anorrectales constituyen un espectro
malformativo infrecuente que se presenta en el 0,2-0,3% de
recién nacidos a nivel mundial, existiendo variaciones geogra-
ficas, no solo en su incidencia sino también en el tipo/subtipo
de presentacion y que afectan de forma desigual a distintos
grupos étnicos y socioecondmicos!?. En la provincia de Ba-
dajoz durante el afio 2011 han nacido 9 nifios con MAR, lo
que representa un 13,3 casos/10.000 RN vivos.
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Tablal.  Datos demograficos
Edad Estado salud Factores de riesgo
EG
Sexo  (semanas)  Tipo parto GAV  Hallazgos prenatales Madre  Padre Madre Padre Madre Padre
M 39 Eutécico ~ GIAOV1  Arteria umbilical tnicay 30 27 Sana Sano Trabajo limpieza. ~ Fumador y trabajo
polihidramnios Sobrepeso materno  con vehiculo
F 36 Eutécico ~ G2A0V2  No 35 42 Sana Sano
M 38 Eutécico  G3A1V2  Dilatacién piélica izq. 30 35 Talasemia Sano Sobrepeso materno
(lrtrim)  Hipertransaminasemia minor
M 39 Eutécico ~ GIAOV1  Ectrodactilia derecha 18 22 Sana Sano Fumadora Fumador y trabajo
con vehiculo
M 38 Eutécico  G4A2V2  No Hepatitis B Embarazo no
controlado
M 36 Cesdrea GIAOVI  Arteria umbilical tnicay 37 39 Sana* Sano Candidiasis
megavejiga
M 39 Eutécico ~ GIAOVI  No 20 Asma Trabajo limpieza. ~ Fumador
Fumadora
M 39 Cesdrea GI1AOV1  Vélvulas de uretra 38 39 Sana IQhernia  Trabajo limpieza ~ Fumador
posterior y megavejiga umbilical
M 41 Eutécico ~ GIAOV1  Arteria umbilical dnicay 30 Asma. Sano Sobrepeso materno
megavejiga Hipotiroidismo
EG: edad gestacional en semanas; GAV: niimero de gestaciones, niimero de abortos, niimero de hijos vivos.
*Tomo Venosmil® y multivitaminicos durante el embarazo.
TablaIl.  Datos descriptivos de los pacientes
Orina
PRN Tipo  teiiida de Exploracion fisica
Paciente (percentiles) MAR meconio  Fistula Exploracion perineal general Anomalias asociadas Estudio genético
1 2.460 Baja  No  Perineal Fosita anal, rafe escrotal ~ Normal Displasia sacra con hemivértebras.  Cariotipo
(P10) con burbuja de aire Comunicacién interventricular. masculino normal
Anisocoria
2 2.240 Baja  No  Perineal Orificio anal ectdpico Pies planos valgos  Deformidad sacra y astrdgalo Mosaico con 2
(P10) anterior préximo a horquilla vertical. Cardiomegalia lineas celulares
vulvar
3 3.180 Baja  No  Perineo- Buen periné y tono gliteo Criptorquidia Costillas y vértebras Cariotipo
(P50-75) escrotalen  con sacro normal derecha supernumerarias, hemivértebras. masculino normal
rafe medio RVU bilateral grado Il dcho y V izdo
subepitelial
4 3.109 Alta No No Orificio mfnimo ciego.  Ectrodactilia. 1* costilla hipopldsica. Hemivér- Cariotipo
(P10-50) Fosita sacra bilateral Fenotipo peculiar??? tebras. 11 costillas. Agenesia carpo  masculino normal
derecho. Siringomielia. Quiste sacro
5 2.820 Alta Si Recto uretral Fosita anal no permeable  Hipospadias Vértebras supernumerarias. No realizado
(P10-50) glandular Comunicacién interauricular tipo
foramen oval
6 1.940 Alta No  Rectouretral Periné plano. Escroto bifido e Fusién cuerpos vertebrales. Pendiente
(P<3) prostdtica  Abombamiento en lugar  hiperpigmentado. ~ Hemivértebras lumbares (L3-L4)
tedrico del ano Uraco permeable
1 2.970 Baja  No  Perineal Abombamiento y orificio  Normal Ectasia piélica bilateral Cariotipo
(P10-50) minimo anterior masculino normal
8 3.336 Alta S Recto Foveola sobre coxis. Prepucio atfpico Ureterohidronefrosis bilateral. RVU  Cariotipo
(P50-75) vesical Rafe escrotal grueso y bilateral. EPU izquierda masculino normal
hendido. Hipertricosis
lumbosacra
9 3.040 Alta St Rectouretral Mdcula coxigea. Fosita ~ Transposicion pene-  Comunicacion IA ostium secundum  Cariotipo
(P10) prostitica anal con fondo ciego escrotal masculino normal
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TablaIIl. Tratamiento
Paciente  Tipo MAR RMN Tratamiento quirirgico Otros tratamientos quirirgicos Evolucion

1 Baja No ARSP minima** Favorable

2 Baja No Dilataciones* Favorable

3 Baja No ARSP minima** Favorable

4 Alta No fistula Colostom{a/ARSP Piloromitomfa Favorable

5 Alta No Colostom{a/ARSP Favorable

6 Alta Ausencia musculatura esfinteriana, presencia de Colostomia/ARSP Favorable
misculos elevadores del ano. Fistula a uretra prostatica

7 Baja No ARSP mfnima** Favorable

8 Alta Presencia de mdsculos elevadores del ano. Fistula ~ Colostom{a/ARSP Plastia pieloureteral izquierda Favorable
recto-vesical

9 Alta Presencia de mdsculos elevadores del ano y Colostom{a/ARSP Favorable

puborrectal. Fistula recto-uretral

*Dilataciones con tallos de Hegar.
**ARSP minima (anorrectoplastia sagital posterior minima).

En general, las MAR afectan de forma similar o ligera-
mente superior a hombres que a mujeres (H/M 56:44), como
refleja el estudio del EUROCAT de anomalias anales aisladas
(H/M ratio = 1,06)(4. En nuestro actimulo inusual de casos
durante un afio, es significativo el predominio de hombres
(8/1), desconociendo el motivo. Se ha descrito una mayor
incidencia de MAR en primogénitos(> como ocurrié en 6 de
nuestros pacientes.

Generalmente, es dificil el diagndstico prenatal de ano
imperforado o de anomalias cloacales(9, siendo referido en
aquellos casos en los que existe una dilatacién del intestino
(colon distal o recto) o ante la presencia de una masa abdo-
minal o de calcificaciones intraluminales como consecuencia
de la retencion del meconio y de la orina fetal en un intestino
estdsico. Otras veces, puede sospecharse ano imperforado por
la presencia de anomalias asociadas, especialmente VATER/
VACTEREL e hidrocefalia. En ninguno de nuestros pacientes
se realiz6 un diagndstico prenatal de ano imperforado, aunque
si se detectaron otras anomalias como megavejiga en 3, urete-
rohidronefrosis bilateral en 1 y ectromelia derecha en otro de
ellos. En la literatura consultada se enfatiza la necesidad de
examinar cuidadosamente en el feto las caracteristicas sono-
gréficas del ano (anillo circular hipoecogénico con raya central
ecogénica) con el fin de planificar una correcta atencién de
estos neonatos en un hospital de nivel 3.

La mayoria de las MAR se presentan aisladas sin formar
parte de un sindrome, y su etiologia se asume multifactorial
con una interaccién causal de factores genéticos y medioam-
bientales. Es probable que la mutacién de una variedad de
diferentes genes resulte en MAR(?7, ya que hasta la fecha no
se ha identificado un tnico gen responsable de este espectro
malformativo!s).

En la bibliografia consultada no hemos encontrado re-
lacién entre la edad materna y las MAR, pero nos parece
significativo que en nuestros pacientes la edad de la madre
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sea menor de 20 afios en 2, o mayor de 30 en 7. En cuanto
a los factores de riesgo descritos en la literaturad?, solo el
consumo de tabaco y los empleos de los padres relacionados
con productos de limpieza y la manufacturacion de vehiculos,
ambos considerados como de riesgo ocupacional (19, destacan
en nuestros casos, como se refleja en la tabla . También se ha
descrito que el consumo de benzodiacepinas, en concreto el
lorazepan®, aumenta el riesgo de atresia anal. Las madres de
nuestros pacientes negaron el consumo de este medicamento
en el embarazo, pero creemos que las encuestas tienen sus
limitaciones, ya que es dificil reconocer una ingesta de an-
sioliticos u otras sustancias ante el nacimiento de un hijo con
una malformacién congénita. Ninguno de nuestros pacientes
es producto de una fertilizacion in vitrotb.

El diagndstico de ano imperforado debe realizarse durante
la exploracion inicial del recién nacido, ya que un retraso en
el diagndstico ocasiona un aumento inaceptable en la mor-
bilidad”. Nuestros 9 pacientes fueron diagnosticados en las
primeras horas de vida y en todos ellos se determind el tipo
de MAR vy la presencia de otras malformaciones asociadas
que pudieran comprometer la supervivencia del niflo, ya que
casi en el 64% de los pacientes con MAR coexisten otras
anomalias, siendo 13 veces mds frecuentes en las formas al-
tas que bajas? y en nifios que en nifias. Destacamos que el
100% de nuestros pacientes presentan anomalias asociadas:
3 con defectos en el sistema urinario y 4 con malformaciones
en genitales (Fig. 1). En 7 pacientes existen defectos a nivel
costovertebral y en 2, anomalias cardiacas.

Todos los pacientes han sido tratados mediante los proce-
dimientos quirdrgicos de la agrupacién internacional de Kric-
kenbeck(¥. En 3 pacientes con fistula perineal realizamos una
ARSP minima en las primeras 24 horas de vida; en la paciente
con ano vestibular, debido al bajo peso y la anomalia cardiaca
asociada, iniciamos dilataciones anales mediante tallos de He-
gar previas al tratamiento quirdrgico. En los 4 pacientes con
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Figura 1. Anomalias genitales.

Figura 2. Colostomia con cabos separados y fistula distal.

fistula recto-uretral y en uno con atresia anorrectal sin fistula se
procedié a colostomia al nacimiento con el fin de descomprimir
la obstruccion del colon, evitar la contaminacion del tracto uri-
nario y proteger la futura operacion perineal ?). La colostomia
descendente con cabos separados y fistula distal (Fig. 2) nos
ha facilitado la colocacion de la bolsa de colostomia, evitado
el prolapso de la porcién mévil del colén descendente y la
realizacién de un colostograma distal antes de la reparacion
definitiva@®? (Fig.3). El estudio mediante RMN solo se realiz6
en 4 pacientes con forma altas, ya que en uno de ellos no se hizo
tratamiento definitivo por traslado de domicilio. En un paciente
con agenesia anorrectal sin fistula y en otro que presentaba un
uraco permeable, una vejiga andmala y una uretra irregular,
ademds de realizar el colostograma distal con presiéon aumen-
tada®), completamos el estudio con una cistouretrografia.

Los pacientes han sido intervenidos a los 3 meses de edad,
a pesar de que algunos autores preconizan la reparacion defi-
nitiva de las MAR a las 4-8 semanas de edad, aduciendo ven-
tajas importantes para el paciente@). Nosotros hemos esperado
a que los nifios alcancen un peso suficiente y unas estructuras
anatémicas mds desarrolladas, con el fin de que nos facilite
la técnica de ARPSP desarrollada por Pefia®®. Un paciente
precisé ademds, una laparotomia para seccién y ligadura de
la fistula rectovesical.

Destacamos la ausencia de dificultades en el tratamiento
quirdrgico definitivo. A las 2 semanas de la ARPSP, iniciamos
las dilataciones anales y tras alcanzar el calibre anal adecuado,
hemos cerrado la colostomia. Ningtn paciente ha presentado
las complicaciones quirtrgicas descritas por Pefia®20), siendo
la evolucion clinica satisfactoria, hasta el momento, en todos
los nifios.

CONCLUSIONES
No hemos encontrado una explicacién epidemioldgica a

esta concentracion de pacientes con MAR en nuestra provincia
ya que en pocos de ellos existen claros factores genéticos ni
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Figura 3. Colostograma: fistula uretro-prostdtica.

medioambientales. Esto nos obliga a continuar con nuestro
sistema de vigilancia y a ampliar el estudio genético en estos
pacientes, con el fin de poder detectar algtin factor causante,
de momento no conocido, y asi evitar la exposicién del mayor
nimero de casos a los mismos.
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