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PALABRAS CLAVE Resumen Las malformaciones urogenitales son las terceras mas comunes, de todas las
Afalia, agenesia anomalias congénitas. La agenesia de vejiga es rara, con solo 60 casos reportados, presentandose
vesical, ano la afalia en uno de 30 millones de recién nacidos vivos. Anteriormente, asignaban a los pacientes
imperforado, México. con afalia al sexo femenino. Actualmente, algunos autores han desarrollado técnicas quirdrgicas

para reconstruir el pene, con pobre respuesta funcional. Se deberan realizar estudios de imagen
de la via urinaria y determinar la malformacion. El tratamiento es la derivacion urinaria. La
mortalidad que acompana la agenesia vesical es muy alta, especialmente si el sitio de drenaje
no es el periné y aumenta segun la proximidad al esfinter anal.

El objetivo del presente articulo es identificar la epidemiologia e incidencia de la agenesia pe-
neana y vesical por separado, la asociacion entre ellas, en una revision sistematica de los articu-
los publicados, asi como clasificar el riesgo de mortalidad de estos casos.

Se presenta a un paciente neonato masculino, ingresado al Servicio de Unidad de Terapia Inten-
siva Neonatal (UTIN), con diagnostico de sindrome dismorfico caracterizado por foramen oval
permeable, conducto arterioso persistente, malformacion renal bilateral, afalia, ano imperfo-
rado y meato urinario perineal.
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Agenesis of the penis and bladder in a male neonate: a case report and review of the
literature

Abstract Urogenital malformations are the third most common congenital abnormalities.
Bladder agenesis is rare, with only 60 reported cases, and aphallia presents in one out of every
30 million live births. In the past, patients born with aphallia were designated as female. Today,
some authors have developed surgical techniques for penile reconstruction, but with a poor
functional response. Imaging studies of the urinary tract should be carried out and the malfor-
mation resolved. Treatment is urinary diversion. Bladder agenesis is associated with a very high
mortality rate, especially if the perineum is not the drainage site, and it becomes higher in re-
lation to anal sphincter proximity.

The aim of this report was to separately identify the epidemiology and incidence of penile and
bladder agenesis and determine their association with each other through a systematic review
of published articles and to classify the mortality risk for those cases.

The patient was a newborn male referred to the Neonatal Intensive Care Unit (NICU) diagnosed
with dysmorphia characterized by patent foramen ovale, persistent ductus arteriosus, bilateral

renal malformation, aphallia, imperforate anus, and perineal urinary meatus.

Introduccion

El pene es un 6rgano extremadamente complejo, con un
papel primordial en la funcién urinaria, sexual y psicologica
del varon. La agenesia peneana o afalia es una entidad muy
rara, que siempre involucra individuos con genotipo 46 XY,
reportandose en uno de cada 30 millones de recién nacidos
vivos.'? La agenesia vesical es aln mas inusual, con solo 60
casos reportados en la literatura médica disponible, siendo
de éstos, solo 19 viables para la vida. Aunque la mayoria de
los reportes refieren que la agenesia vesical se presenta
mayormente en mujeres (90%), en el presente caso se trata
de un paciente del sexo masculino.?3

Presentacion de caso

Paciente neonato masculino, de dos dias de nacimiento, que
ingresa al Servicio de Unidad de Terapia Intensiva Neonatal
(UTIN), referido de Unidad periférica, con diagnostico de
ambigiiedad sexual y ano imperforado. A la revision encon-
tramos neonato obtenido por cesarea a las 38 semanas de
gestacion (SDG), peso de 2 720 g y talla de 48 cm, APGAR
9-9, Silverman Anderson 4-5, producto de primer gesta de
madre de 28 afos de edad, padre de 50 afos de edad, am-
bos sanos al interrogatorio. Embarazo controlado, con re-
porte de oligohidramnios y malformaciones organicas
multiples indeterminadas desde la semana 15 de gestacion,
normoevolutivo hasta inicio de preeclampsia, por lo que se
indica cesarea a las 38 SDG.

A la exploracion fisica urogenital inicial del paciente, se
observa sindrome dismorfico caracterizado por: ausencia
peneana, ausencia de rafe escrotal, ano imperforado y mea-
to urinario perineal (figs. 1 a 3).

A las pocas horas de ingreso inicia con taquipnea transi-
toria del recién nacido, por lo que es trasladado a urgen-
cias pediatricas, donde continda con dificultad respiratoria,
haciéndose necesaria la intubacion orotraqueal para
manejo con ventilacion mecanica asistida, presentando

Figura 1 Exploracion fisica inicial: ausencia peneana.

hipoventilacion basal izquierda y soplo holosistolico estable.
Se realizaron laboratorios los cuales reportaron Hb 14.7,
Hto 41.6, plaquetas 147 000, leucocitos 26.76, TP 32, TPT
91, INR 2.6, glucosa 44, Grea 26, Cr 0.92, K 5.3 y Na 135. El
Servicio de Cardiopediatria realizé un ecocardiograma,
el cual reportd foramen oval permeable, persistencia del
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Figura 2 Exploracion fisica inicial: ausencia de rafe escrotal.

conducto arterioso sin repercusion hemodinamica, en vias
de cierre con FEVI 70%. La radiografia simple de abdomen
mostré dilatacion importante de las asas del intestino del-
gado y grueso, sin evidencia de aire distal.

Se realizo ultrasonido renal donde se observaron ambos
rifones con aumento en la ecogenicidad en relacion con la
glandula hepatica, formaciones quisticas multiples en am-
bas unidades renales, simples, anecoicas en su interior,
circunferenciales y bien definidas, con medida del rifién
derecho de 4.3 x1.9x 2.1 cm eizquierdode 4.6 x2.2 x 2.4
cm. Al rastreo en hueco pélvico no se visualizé la vejiga,
cuerpos cavernosos, ni estructuras miillerianas (fig. 4). Se
realizé tomografia abdominopélvica donde se reporté
ectopia renal izquierda e imagenes quisticas multiples en
ambas siluetas renales, ademas de ausencia de vejigay
estructuras miillerianas en region pélvica (fig. 5).

En las siguientes nueve horas ingreso6 a quiréfano en don-
de bajo anestesia, se intentd canular el meato urinario peri-
neal con catéter umbilical 3.5Fr, sin poder acceder,
posteriormente con guia hidrofilica fina, sin éxito, aunque
la diuresis persistia por dicho sitio. Cirugia Pediatrica reali-
z6 colostomia derivativa por diagnodstico de ano imperfora-
do, sin complicaciones. Por parte de Urologia Pediatrica se
realizo revision quirdrgica exhaustiva del hueco pélvico, en
donde evidenciamos la ausencia de vejiga urinaria, con bol-
sa peritoneal cerrada, sin estructuras en el espacio de Re-
tzius, por lo que result6é imposible realizar derivacion
urinaria baja. No se realiz6 derivacion alta por deterioro de
las condiciones del paciente.

Se paso en el posquirtrgico inmediato a la Sala de Cuida-
dos Intensivos Neonatales, con empeoramiento de su estado
por complicaciones cardiacas y sindrome de respuesta in-
flamatoria sistémica, observando en un inicio disminucion

Figura 3 Exploracion fisica inicial: ano imperforado y meato
urinario perineal.

de la uresis por Kg de 1.8 mL/Kg/h, para dos dias después
disminuir a 0.3 mL/Kg/h; con aumento importante de los
azoados de 0.9 mg/dL de creatinina a su ingreso, hasta 3.3
mg/dL subsecuentemente, ademas agregandose neumonia
intrahospitalaria, llevando al paciente a la muerte.

Desarrollo normal de la vejiga

La formacion del tracto urinario inferior inicia a partir del
desarrollo endodérmico de la cloaca, a partir de la quinta
semana de gestacion, de la cual se separa el septo urogeni-
tal y el recto, por el tabique urorrectal.®® El seno urogenital
da origen a la vejiga y la uretra interna, dentro de la pel-
vis,'® derivado de tejido paraxial mesodérmico. Nuevos es-
tudios proponen que el tracto urinario superior e inferior se
unen cuando los ureteros atraviesan el trigono, a diferencia
de teorias previas que postulan que los ureteros forman el
trigono. Actualmente se cree que se forma por separado,
primordialmente durante el desarrollo muscular de la veji-
ga' (fig. 6).

Desarrollo normal del pene

Comienza entre la quinta y séptima semana de gestacion, al
mismo tiempo comienza el desarrollo del escroto, a partir
de tejido ectodérmico.™ El pene puede ser observado e in-
cluso medido desde la semana 14 de gestacion, por medio
de ultrasonido prenatal.” Asi también, se puede llevar a
cabo el seguimiento del descenso de las gonadas, las cuales
pueden ser visibles desde la semana 25 de gestacion y no
antes.™

El tubérculo genital formara el pene, escroto y prepucio,
uniendo los genitales externos con la uretra interna, dando
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Figura4 A)y B) Ultrasonido donde no se visualizo la vejiga, cuerpos cavernosos, ni estructuras miillerianas.

asi importancia a la asociacion de dichas estructuras en el
desarrollo sexual y urinario. Se desarrollara a partir de cua-
tro protuberancias formadas por las tres capas germinati-
vas (ectodermo, mesodermo y endodermo), las dos primeras
seran el pene y el prepucio, y las segundas formaran el es-
croto y la uretra. Parte del tracto urinario inferior formado
por la vejiga, pasara entonces a través del tubérculo geni-
tal. El plato uretral tiene su origen en la capa endodérmica.
La superficie del tubérculo esta revestida por tejido ecto-
dérmico, y el contenido de este, se encuentra formado por
mesodermo.®

La uretra peneana no proviene de la uretra intrapélvica,
parte embrioldgica de la vejiga, ésta sera formada por te-
jido de la capa germinal endodérmica, y se cree que es la
estructura mas importante en la formacion del tubércu-
lo genital, ya que formara su base. El desarrollo del falo
cuenta con una fase temprana para su formacion y una fase
tardia para su crecimiento, ambas dependientes de andro-
genos, asi como una fase intermedia independiente
de subyugo hormonal.™

Discusion

Las malformaciones urogenitales son las terceras mas comu-
nes de todas las anomalias, que podemos observar en el na-
cimiento. Dentro de las mas comunes encontramos la
criptorquidia y las hipospadias, que se pueden observar has-
ta en uno de cada 125 recién nacidos vivos.'® Como se men-
ciono previamente en esta revision, la agenesia de vejiga es
extremadamente rara con sélo 60 casos reportados, consi-
derandose la incidencia de afalia de uno en 30 millones de
recién nacidos vivos, siendo motivo de revision la asociacion
de ambas entidades.

Historicamente, se reasignaban todos los casos de agene-
sia peneana al género femenino, aunque este tipo de pa-
cientes tienden al comportamiento masculino en su
desarrollo psicosocial y psicosexual, debido probablemente
a la exposicion perinatal y posnatal de andrdgenos,? por lo
que el desarrollo de la identidad de género puede ser

modificada solo minimamente por la exposicion a terapias
hormonales. Existe controversia, ya que algunos autores
consideran mejor opcion realizar faloplastia,® teniendo en
cuenta que solo resuelven de manera parcial el aspecto es-
tético, ya que el pene no sera completamente funcional,
contra aquellos que consideran la afalia como género feme-
nino por ausencia evidente del miembro'-'¢ y proponen rea-
lizar orquiectomia bilateral, genitoplastia feminizante y
sugieren la aplicacion de hormonas femeninas, durante su
desarrollo y dosis de mantenimiento. Si existiera obstruc-
cion urinaria, la cirugia derivativa debe ser inmediata, de
otra manera se puede esperar hasta uno o dos anos." En
otras series de estudio se considera que se debe esperar
mas tiempo para la genitoplastia, hasta la pubertad de ser
posible, una vez resuelta la derivacion urinaria, para ha-
cer la asignacion de sexo segun las preferencias del pacien-
te y el consentimiento de sus padres.'®"

La agenesia genital es muy rara con una clara predominancia
masculina 12:1, aproximadamente, la cual se acompana gene-
ralmente de muchas otras anomalias genitourinarias (hasta en
un 54%), gastrointestinales, cardiacas y vasculares, como por
ejemplo, Utero bicorne, ureteros retroiliacos, duplicacion aor-
tica, ectopia renal cruzada, malrrotacion intestinal, duplica-
cion coldnica y agenesia renal, por mencionar sélo algunas
descritas en la literatura médica*®® (tablas 1y 2).

Generalmente, ésta ocurre durante la semana cuarta a
séptima semana de gestacion, periodo de diferenciacion de
la cloaca y la union de los conductos mesonéfricos,® con dre-
naje ectopico en las estructuras miillerianas como Utero,
vagina o vestibulo; o recto, periné y uraco en los hombres.*
Esto explica por qué es mas comln que sobrevivan pacien-
tes de sexo femenino, ya que existira menor resistencia a la
salida de la orina durante el desarrollo fetal.

Es un hallazgo comln encontrar recién nacidos con agene-
sia vesical, que cuenten con cierto grado de hipoplasia pul-
monar, esto debido al oligohidramnios que acompana a estos
pacientes. Se cree que la agenesia vesical se debe a una
fusion anormal del seno urogenital con el tabique urorrec-
tal, probablemente aunado a deficiencia del mesodermo
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Figura 5 Tomografia abdominopélvica donde se reporté ecto-
pia renal izquierda e imagenes quisticas multiples en ambas
siluetas renales, ademas de ausencia de vejiga y estructu-
ras miillerianas en region pélvica.

caudal.' En pacientes sobrevivientes, el diagnostico puede
ser llevado a cabo por pielograma retrégrado, mediante los
orificios ureterales ectopicos. El tratamiento tiene que lle-
varse a cabo con la finalidad de preservar la funcion renal
con una derivacion urinaria, preferentemente continente,
teniendo en mente desde un inicio la profilaxis antibidtica,
asi como el control metabodlico electrolitico.®

La localizacion del desembocamiento de los ureteros va
en relacion con el prondstico, de manera que si desemboca

Figura 6 Desarrollo muscular de la vejiga.

posesfinteriano en el periné, este tendra un mejor pronosti-
co de vida, con un 87% de pacientes sobrevivientes al
nacimiento. Si desemboca a nivel preesfinteriano (por
ejemplo, fistula prostatorrectal), el porcentaje de sobrevi-
da sera 28% solamente, y si no existe remanente uretral,
todos, indudablemente, habran muerto antes del nacimien-
to." Entre mas proximo se encuentre el meato al esfinter
anal, se asociara a mayor mortalidad y malformaciones
(tabla 3).

Para nuestro conocimiento este es uno de los pocos casos
en la literatura médica mundial, que reporta afalia con
agenesia vesical en un neonato masculino nacido vivo. A se-
mejanza con el presentado por Kaefer M y Adams M,>
quienes reportaron el caso de un neonato a término con
ausencia de falo, testes descendidos, asi como prominencia
de piel en periné, justo antes del recto, donde desemboca-
ban los ureteros.> Nuestro paciente presentaba las mismas
malformaciones, agregandose ano imperforado al cuadro,
por lo que creemos que el nuestro, es el primero reportado
en la literatura con la triada de afalia, agenesia vesical y
ano imperforado (tabla 3).

Conclusion

La incidencia de la agenesia vesical y la afalia por si solas es
muy baja, y su correlacion por lo tanto es mayormente rara.
Existen otros multiples tipos de malformaciones, que se
pueden agregar a este grupo de padecimientos. La sobrevi-
da depende de la funcion pulmonar y renal. Por lo descrito
en publicaciones previas y lo observado en nuestra expe-
riencia, proponemos la premisa de que en los casos de age-
nesia vesical existe siempre, en mayor o menor grado,
alteraciones en la formacion del pene, pero no toda afalia
conlleva alteraciones en la funcion o en el desarrollo de la

Ureter

Orifi E -‘I ureter

Mdusculo de
la vejiga
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Tabla 1
falo®

Anomalias genitourinarias asociado a la agenesia del

Agenesia renal

Rifones hipoplasicos

Vejiga hipoplasica

Fistula vesicocolonica

Rifones quisticos Agenesia de la prostata

Agenesia de las vesiculas

Hidronefrosis .
seminales

Malrrotacion renal Criptorquidia

Rifon pélvico Hidrocele
Rindn en herradura Hernia inguinal

Reflujo VU Valvas de uretra posterior

VU: vesicourinario.

Tabla 3 Porcentaje de sobrevida al nacimiento segln
insercion uretral

Posesfinteriano 87%
Preesfinteriano 28%
Sin remanente uretral 0%

vejiga. La prioridad en el manejo de estas alteraciones
debera ser el manejo de la hipoplasia pulmonar y sus con-
secuencias, asi como el mantenimiento de la funcion renal,
dependiendo del estado general del paciente. La asignacion
sexual debera posponerse hasta que el paciente se encuen-
tre estable y los padres opten por una opcion, después de
haber sido debidamente asesorados por un equipo multidis-
ciplinario.
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