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RESUMEN

"AGENESIA UNILATERAL DE LAS ESTRUCTURAS DEPENDIENTES DEL CONDUCTO
MESONEFRICO. PRESENTACION DE UN CASO"

El conducto mesonéfrico juega un papel fundamental en el desarrollo del sistema genitourinario.
De ¢€l, derivaran directamente el uréter, el conducto deferente y las vesiculas seminales. A su vez, el
brote ureteral interaccionando con el blastema mesonéfrico inducira su conversién hacia tejido renal.
Se desconoce el origen de estas anomalias del desarrollo embrionario. En algunos casos, se atribuye
cierto papel al gen responsable de la fibrosis quistica (CFRT) por la estrecha relacién entre la agene-
sia deferencial y la fibrosis quistica. La ausencia de estas estructuras suele tener un curso silente.
Con frecuencia, su hallazgo es casual al explorar los deferentes o tras una prueba radiolégica. La prin-
cipal herramienta diagnoéstica es la sospecha clinica. El conocimiento de estas asociaciones es lo que
conducira al diagnostico del resto de estructuras ausentes. Por otra parte, es necesario tener presen-
te que también se pueden dar de forma aislada y su posible asociaciéon con otras anomalias o enfer-
medades no uroldgicas, en especial con la fibrosis quistica, la enfermedad hereditaria mas frecuente
en la raza caucasica.

PALABRAS CLAVE: Conducto mesonéfrico. Conducto deferente. Agenesia renal. Fibrosis quistica.

ABSTRACT

"UNILATERAL AGENESIS OF THE STRUCTURES DEPENDENT ON DEVELOPMENT OF MESONE-
FRIC DUCT. A CASE REPORT"

The mesonefric duct plays an essential role in the development of the genitourinary tract. From
that duct derive structures as the ureter, the vas deferens and the seminal vesicles. Also, the urete-
ral bud interact with the mesonefric blastema and induce its conversion to renal tissue. The origin
of these anomalies of the embrionary development is unknown. In some cases, mutations on the gene
of the cystic fibrosis (CFRT) could play a role, assuming that there is a relationship between the con-
genital absence of the vas deferens and the cystic fibrosis. Usually, the absence of these structures
has a silent course. Thus, the most important diagnostic factor is the clinical suspicion. The know-
ledge of this association can lead to the diagnosis of other congenital abnormalities. In addition, it is
important to know that these anomalies could be present isolated as expression of other non-urolo-
gical diseases, specially the cystic fibrosis, the most common hereditary disease between the
Caucasian race.
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casionalmente, en la practica clinica se pro-

duce el hallazgo de una anomalia urolégica
que por su curso silente ha pasado desapercibi-
da, permitiendo el diagnéstico de otras malfor-
maciones asociadas que pueden adquirir tras-
cendencia clinica en un momento dado de la vida
del paciente.

Presentamos el caso de un varén que acudio a
la consulta solicitando la realizacion de una vasec-
tomia. A partir del descubrimiento de la agenesia
de uno de los conductos deferentes se diagnosti-
c6 la ausencia del resto de o6rganos derivados
directa o indirectamente del conducto mesonéfri-
co. El urdlogo debe tener presente esas potencia-
les asociaciones que pese a su rareza estan bien
documentadas en la literatural-3,

CASO CLINICO

Varoén de 38 anos de edad, sin antecedentes de
interés, que acudié a la consulta de urologia soli-
citando la realizacion de una vasectomia. La
exploracion fisica revel6 un sujeto normoconsti-
tuido, con pene, testes y epididimos de tamano y
consistencia normales. Se palpaba claramente el
conducto deferente derecho. No ocurria asi con
conducto deferente izquierdo que no se lograba
palpar dentro del cordén espermatico. El tacto
rectal resulté anodino. Ante la sospecha de age-
nesia del conducto deferente se realizé una eco-
grafia transrectal en la que no se visualiz6 la vesi-
cula seminal izquierda. Una UIV (Fig. 1) revelo la
ausencia completa del rinén izquierdo.
Posteriormente, una RNM confirmé la ausencia
de la vesicula seminal, del conducto deferente y
del uréter izquierdos (Fig. 2). El paciente fue pro-
gramado para vasectomia que se realizé sin inci-
dencias en el lado derecho. Los seminogramas de
control realizados a los tres meses de la interven-
cién revelaron una azoospermia completa confir-
mando la sospecha clinica de agenesia deferen-
cial asociada a agenesia renal y de la vesicula
seminal homolateral. Se aconsejo a los familiares
de primer grado del paciente (dos hijos, hermano
varon y sendos hijos de éste) la realizacion de un
estudio ecografico, ante la potencial transmision
con caracter autosémico dominante de la agene-
sia renal, constatandose la presencia de ambos
rinones en todos ellos. El test del sudor en el
paciente fue asimismo negativo.
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FIGURA 1. UIV donde se aprecia la ausencia completa de
la unidad nefroureteral izquierda.

FIGURA 2. RNM en la que se identifica la vesicula semi-
nal derecha (flecha) y la ausencia de la vesicula con-
tralateral.
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DISCUSION

De la porcion mas caudal del conducto meso-
néfrico se formaran entre la 42 y la 132 semanas
de gestacion una serie de estructuras que daran
lugar entre otros al uréter, el conducto deferente,
las vesiculas seminales y la prostata (Fig. 3). A su
vez, el brote ureteral en su crecimiento craneal
entra en contacto con el blastema mesonéfrico
induciendo conversion de este en tejido renal, pro-
ceso que finaliza hacia las semanas 34 a 36%. La
ausencia simultanea de todas estas estructuras
resulta de la accién de una noxa durante la fase
de desarrollo de estos 6rganos, bien de forma
directa, o bien a través de los genes reguladores
y/o de sus proteinas codificadoras. En ocasiones,
estas estructuras estan presentes pero de forma
muy rudimentaria como es el caso de los quistes
de las vesiculas seminales o la atresia ureteral®.

La agenesia congénita del conducto deferente
se ha descrito en el 1% de los varones infértiles y
en el 0,5% de las autopsias®. Entre los varones que
consultan por infertilidad es mas frecuente la
forma bilateral en una proporcion de 4,5:16.7,
Entre las formas unilaterales existe un ligero pre-
dominio del lado izquierdo. La agenesia congénita
del conducto deferente se ha relacionado con
mutaciones en el gen regulador de la conductan-
cia transmembrana de la fibrosis quistica (CFRT),
localizado en el brazo largo del cromosoma 7 (7q)8.
La fibrosis quistica esta considerada como la
enfermedad hereditaria mortal mas frecuente

entre la raza blanca. Aproximadamente el 3% de
la poblacién blanca es portadora de esta altera-
cién genética que se transmite de forma autosoé-
mica recesiva. E1 30% de los pacientes son diag-
nosticados en la edad adulta®. Las mutaciones en
el gen codificador de la proteina CFRT pueden dar
lugar a las formas tipicas de fibrosis quistica, o
bien a las llamadas formas atipicas, con frecuen-
cia oligo o monosintomaticas como es la agenesia
de los conductos deferentes. Esta relacion entre la
agenesia deferencial y las mutaciones en el gen
CFRT es mas acentuada entre las formas bilate-
rales que entre las unilaterales!©.

Con frecuencia, la agenesia deferencial se acom-
pana de agenesia renal. La asociacion entre la age-
nesia deferencial y la agenesia renal se da mas a
menudo entre las formas unilaterales y en propor-
ciones variables!!'12, Se ha especulado que el meca-
nismo responsable de la agenesia deferencial es
diferente cuando se presenta de forma aislada de
cuando se acompana de anomalias renales.
Autores como Schlegel y Augarten no encontraron
mutaciones en el gen CFTR en aquellos casos en
los que la agenesia del conducto deferente se acom-
panaba de agenesia renal, por lo que la implicacion
del gen responsable de la fibrosis quistica en casos
como el que hemos expuesto es bastante improba-
ble”13. Sin embargo, estudios mas recientes han
demostrado la presencia de mutaciones en el gen
CFRT en aproximadamente un 31% de pacientes
con agenesia deferencial y anomalias renales®.
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FIGURA 3. Diferentes fases del desarrollo embrioldgico del conducto mesonéfrico. A) 4* semana. Formacién del brote ure-
teral. B) 82 semana. El brote ureteral se independiza del cdto mesonéfrico. C) 13* semana. Formacion de las vesiculas

seminales.
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La agenesia renal unilateral predomina en el
lado izquierdo y es mas frecuente en el varén.
Cerca de la mitad de estos pacientes presentaron
en la edad pediatrica otras anomalias urolégicas
asociadas, principalmente reflujo vesicoureteral,
estenosis de la union urétero-vesical o a nivel de
la unién pieloureteral'4. Desde el punto de vista
embriolégico, su origen radica en un defecto en el
brote ureteral que surge como una yema del con-
ducto mesonéfrico hacia la 42 semana de gesta-
cién y cuya ausencia o falta de desarrollo impide
la maduracién del blastema metanéfrico a tejido
renal adulto. Se ha descrito en este defecto una
transmision autosémica dominante (HAD) con
una penetrancia del 50%!°.

Las vesiculas seminales se forman a partir de
la semana 132 de gestaciéon como unos pequenos
brotes en el conducto mesonéfrico del cual ya se
ha separado el brote ureteral quedando conver-
tido en conducto deferente. La agenesia defe-
rencial no conlleva necesariamente la agenesia
de las vesiculas seminal, aunque cuando junto
al deferente esta ausente el uréter, lo mas habi-
tual es que las vesiculas seminales tampoco se
desarrollen!S.

No existe ningiin sintoma especifico que pueda
orientar hacia la ausencia de las estructuras deri-
vadas del conducto mesonéfrico. Por tanto, la
mejor herramienta diagnoéstica es la sospecha cli-
nica. La ausencia del conducto deferente durante
la exploracion fisica, o la monorenia no quirurgi-
ca descubierta en el curso de una prueba radiol6-
gica deben alertar al médico sobre esta posibili-
dad. En estos casos, es aconsejable la realizacion
de un seminograma, una ecografia o UIV para des-
cartar la agenesia renal y la prueba del sudor para
descartar la fibrosis quisticall.

En ocasiones, unas rudimentarias vesiculas o
quistes seminales pueden dar lugar a una sinto-
matologia irritativa en forma de disuria, pola-
quiuria o dolor perineal. En la mayoria de estos
pacientes, el quiste de la vesicula seminal suele
ser palpable o visible radiolégicamente. De persis-
tir la sintomatologia, la exéresis quirurgica del
quiste seminal consigue resolver el cuadro en la
mayoria de los casos!?.

Radiolégicamente, en los casos de agenesia
renal, la radiografia simple no muestra ningan
signo especifico, aunque la medializacién de los
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angulos esplénico o hepatico del colon pueden
hacer sospechar su presencia. La ecografia o la
urografia confirmaran el diagnéstico.

Para el diagnéstico de la agenesia de la vesicu-
la seminal es de gran utilidad la ecografia trans-
rectal. En casos de duda, la tomografia compute-
rizada o la resonancia magnética puede servir de
ayuda sin tener que recurrir a métodos mas inva-
sivos como la deferento-vesiculografia seminal.

La cistoscopia puede revelar la existencia de un
trigono asimétrico o un hemitrigono, lo que sugie-
re una atresia ureteral parcial o completa junto a
una agenesia renal'8.

La fibrosis quistica se puede descartar
mediante la prueba del sudor o test de pilocarpi-
na que mostrara una elevacion de la concentra-
cion de cloro en el sudor. Un test del sudor posi-
tivo aconsejaria un estudio genético para cono-
cer si el paciente es portador del gen de la fibro-
sis quistica.

En cuanto a la repercusion de estas anomali-
as en la capacidad reproductora del varon, cuan-
do éste no es portador del gen de la fibrosis quis-
tica, no esta documentado que ésta se encuentre
disminuida en tanto que las estructuras repro-
ductoras contralaterales sean normales. Los
pacientes subfértiles con agenesia unilateral del
deferente que deseen recurrir a técnicas de repro-
duccion asistida deberian someterse, tanto el
varén como la mujer, a un estudio genético para
descartar que sean portadores del gen CFTR!,

De la misma manera, la agenesia renal no
tiene por qué repercutir en la calidad de vida del
paciente. Es necesario tenerla presente ante
cualquier proceso que afecte a la tnica unidad
renal funcionante. Las recomendaciones genera-
les serian las de evitar actividades fisicas o depor-
tes de riesgo a fin de reducir el riesgo de trau-
matismo sobre el rifn6én unico, especialmente en
los nifios en los cuales el rinén dispone de una
menor proteccion.

El pronéstico de la fibrosis quistica dependera
en gran medida de la afectacién pulmonar y de la
instauracion de un tratamiento precoz que evite la
aparicion de lesiones irreversibles.

Por ultimo, también hay que tener presente la
posibilidad de que coexistan otras malformaciones
congénitas fundamentalmente cardiovasculares,
digestivas, auditivas o musculoesqueléticas.
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CONCLUSIONES

— Las anomalias del desarrollo urogenital, aun-
que poco frecuentes, han de ser tenidas en cuen-
ta pues pueden pasar desapercibidas hasta la
edad adulta.

—La agenesia del conducto deferente uni o bila-
teral puede ser una forma de presentacién atipica
de la fibrosis quistica.

— La agenesia deferencial en un elevado por-
centaje de pacientes se acompana de otras ano-
malias tanto genitourinarias como extraurinarias
que es preciso descartar.

— El principal factor diagnéstico de la asocia-
ciéon de estas malformaciones es la sospecha cli-
nica.
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