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Presentamos un caso de diagndstico prenatal de transposicion pene-escrotal com-
pleta a la semana 20 de gestacion. La exploracion sistematica de todos los 6rganos, incluidos los
genitales, posibilitan el diagndstico de estas raras e infrecuentes malformaciones.
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Abstract

Complete penoscrotal transposition. Prenatal diagnosis

We report a case of prenatal diagnosis of complete penoscrotal transposition in a
fetus at 20 weeks of gestation. Systematic exploration of all the organs, including the genitals,
allowed the diagnosis of these rare malformations.

© 2010 SEGO. Published by Elsevier Espafa, S.L. All rights reserved.

Introduccion

La transposicion pene-escrotal es una malformacion poco
frecuente en la que hay un intercambio de posicion total o
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parcial entre el pene y el escroto, que obliga siempre a
descartar la coexistencia de otro tipo de malformaciones.
La mayoria de los casos son esporadicos, aunque hay casos
de historia familiar con un posible patréon autosomico
recesivo, herencia recesiva ligada al cromosoma X o como
parte de sindromes genéticos. Su correccion quirlrgica
continda suponiendo hoy dia un gran reto para los cirujanos
pediatricos.

0304-5013/$ — see front matter © 2010 SEGO. Publicado por Elsevier Espana, S.L. Todos los derechos reservados.

doi:10.1016/j.pog.2011.09.012


http://dx.doi.org/10.1016/j.pog.2011.09.012
mailto:jburgoss@sego.es
http://dx.doi.org/10.1016/j.pog.2011.09.012

330

J. Burgos et al

Caso clinico

Primigesta de 30 afos y 21 semanas de gestacion, que es
remitida a nuestra unidad de diagnostico prenatal ante la
sospecha ecografica de malformacion genital detectada
durante la realizacion de la ecografia morfologica del
segundo trimestre. La paciente no tiene antecedentes
médico-quirlrgicos de interés. Dentro de su historia obsté-
trico-ginecologica destacan la menarquia a los 11 afos y un
patron menstrual irregular, con diagnostico de sindrome de
ovario poliquistico.

En el estudio morfoldgico ecografico fetal se observa un
feto varon con transposicion completa pene-escrotal aso-
ciado a oligoamnios moderado, sin hallarse ningln otro tipo
de malformacién fetal asociada (fig. 1). Se procedié a la
obtencidn de liquido amnidtico mediante amniocentesis para
el estudio de cariotipo fetal, siendo la formula cromosémica
46 XY normal.

Tras la informacién de los hallazgos ecograficos y las
opciones terapéuticas, la pareja decide solicitar la interrup-
cién del embarazo. Se presenta el caso en el comité de ética
del hospital, que autoriza el procedimiento, para lo cual se
sigui6 el protocolo establecido en nuestro hospital, produ-
ciéndose la expulsion del feto y la placenta sin incidencias.

El examen macroscopico anatomopatologico describe un
feto de 485 g de peso y 25,7 cm de largo (longitud vértex-
talon), con transposicion pene-escrotal completa, con inte-
gridad de la via urinaria, la vejiga y la uretra (fig. 2). No se
evidenciaron otras malformaciones fetales ni placentarias
asociadas (fig. 3). A nivel microscépico tampoco se encuen-
tran alteraciones destacables.

Discusion

La transposicion pene-escrotal es una malformacién poco
frecuente en la que hay un intercambio de posicion total o
parcial entre el pene y el escroto. Las causas embrioldgicas
no se conocen bien. Se postula que pueda deberse a un fallo
en la migracion caudal de los pliegues labioescrotales debido

Figura 1

Figura 2 Estudio macroscopico anatomopatolégico.

a una anormal posicion del tubérculo genital durante las
semanas cuarta y quinta de gestacion'™. Se cree que este
defecto esta relacionado con una mala respuesta de los
organos diana a los androgenos, por una mutacion en el
gen de los receptores androgénicos y que se transmite con
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Pene

Figura 3 Diseccion anatomopatoldgica del sistema urinario.

una herencia recesiva ligada al cromosoma X. Bals-Pratsch
fue el primer autor en describir dicha asociacién cuando
presentd el caso de 3 hermanos con transposicién pene-
escrotal a los que se les detectaron alteraciones de los
receptores de los andrégenos™®.

La prevalencia de esta patologia en el momento del
nacimiento es menor a 1/10.000 recién nacidos, asociandose
a hipospadias y pene acodado en el 80% de los casos. Ademas,
es comun que se asocie a escroto bifido, siendo muy raro que
vaya acompafado de escroto intacto, existiendo solo 20 casos
descritos de escroto normal en la bibliografia®*7-°.

Este tipo de alteraciéon obliga siempre a descartar la
coexistencia de otro tipo de malformaciones, ya que se
asocia con frecuencia a defectos de otros 6rganos, con una
prevalencia en la bibliografia de defectos asociados variable
entre un 32% de los casos® hasta tasas del 90-100%.

Las anomalias asociadas que nos podemos encontrar son:

— Alteraciones renales'®: reflujo vésico-ureteral en un 9% de
los casos®, agenesia de vejiga'""?.

— Alteraciones cardiovasculares®¢1314
tica'.

— Alteraciones gastrointestinales como imperforacion
o atresia anal'®.

— Alteraciones del sistema limbico'3.

— Alteraciones del sistema nervioso central® 1920,

como estenosis aor-

3,16,17

3420 como ausencia de

21,22 o sindrome de

— Alteraciones musculoesqueléticas
grupos musculares'®, hemivértebras
regresion caudal'? 1322,

— Tumores: lipomas perineales'”"®2324 teratoma sacrococ-

Se ha descrito la malformacion como parte de sindromes
genéticos en un 6% de los casos’: inversion del cromosoma 4°,
deleciones del brazo largo del cromosoma Y?¢, mosaicismos
(45 X0/46 XY)®?”, sindrome de Klinefelter (47XXY)®, altera-
ciones del cromosoma 13%%28-34 y trisomia 187.

En cuanto a la epidemiologia de esta patologia, la serie
mas larga documentada es la publicada en 2001 por Pinke,
que consta de 53 pacientes®. La mayoria de los casos son
esporadicos, aunque si bien es cierto que en algunos casos
publicados (13%) hay registrada historia familiar previa>3’.
En estos casos, la existencia de consanguinidad hace pensar
en un posible patron autosémico recesivo'>. También se han
descrito casos de herencia ligada al cromosoma X de forma
recesiva® 13339 algunos de ellos formando parte de sindro-
mes bastante complejos, como el sindrome de Simpson-
Golabi-Behmel*® o el sindrome de Aarskog-Scoot*°.

La etiologia teratogénica también se ha postulado como
posible. Algunos autores dicen que la administracion de
tratamientos hormonales en las primeras semanas de emba-
razo puede causar este tipo de malformacion'>.

En lo que se refiere al diagndstico de esta patologia, el
diagnostico por ecografia del sexo fetal se puede realizar ya
en el primer trimestre, pero no es hasta el segundo trimestre
cuando la ecografia alcanza una fiabilidad de mas del 95%.
Los primeros casos publicados de diagnéstico ecografico
prenatal de transposicion pene-escrotal datan de 1995. Man-
dell publicé una serie de un total de 17 fetos con malforma-
ciones genitales diagnosticadas ecograficamente, de las
cuales 2 eran transposiciones pene-escrotales*®. Mas tarde,
ya en el anho 2002, se publica otro caso, describiendo la
imagen ecografica como un escroto en situacion prepeneal,
que aparece entre el pene y la insercion del cordén umbilical
en la pared abdominal fetal'®. El Doppler color se presenta
como una herramienta Gtil para confirmar la situacion ventral
de la via urinaria.

La correccion quirdrgica de esta malformacion ha supu-
esto desde siempre un gran reto para los cirujanos pedia-
tricos y a dia de hoy lo sigue siendo*'. Hay diversas técnicas
descritas; algunos autores abogan por reconstrucciones en un
solo tiempo" 2“2 % mientras que otros prefieren realizar la
uretroplastia en un tiempo posterior*. La serie mas larga y
reciente, con 64 pacientes, es la de Sunay, publicada en el
afio 2009*. Este autor y su equipo realizan la reconstruccion
en 2 tiempos, llevando a cabo primero la reconstruccion de la
transposicion, seguida posteriormente de una uretroplastia
segun la técnica de Thiersch-Duplay, todo ello separado de un
intervalo minimo de 6 meses. Este tipo de uretroplastia es la
técnica mas comun; sin embargo, no exime de tener que
realizar procedimientos adicionales para intentar solventar
las posibles complicaciones de la misma®.

Otras tipos de uretroplastias conocidas son la de Snod-
grass, la de Ducketts*’ y la de Glenn-Anderson. Esta Gltima se
realiza en 2 tiempos y tiene buenos resultados, tanto fun-
cionales como estéticos*®, siendo presentada por algunos
autores como la técnica mas exitosa y con menor tasa de
complicaciones®. Sin embargo, hay otras técnicas, como la
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descrita por Kolligian, que también cuentan a priori con
buenos resultados, aunque ain no hay datos concluyentes
al respecto®.

En resumen, presentamos un caso de diagndstico prenatal
de transposicion pene-escrotal completa a la semana 20 de
gestacion. La exploracion sistematica de todos los 6rganos,
incluidos los genitales, posibilitan el diagnostico de estas
raras e infrecuentes malformaciones.
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