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Resumen

Introduccién:

Las malformaciones anorrectales, con sus diversos subtipos, abarcan una serie de trastornos
que demandan enfoques especificos para su manejo. Los tratamientos quirdrgicos y médicos
buscan integrar a estos nifios con multiples anomalias congénitas en la sociedad como
individuos completamente sanos desde el punto de vista médico y social. Este proceso de
tratamiento y reintegracion abarca desde el nacimiento hasta la edad adulta.

Objetivo: Describir las anomalias urogenitales congénitas y su relacion con malformaciones
anorrectales en los pacientes ingresados al Hospital Universitario del Valle en el periodo
comprendido entre el 01 enero del 2016 al 30 de septiembre de 2024.

Materiales y métodos: Se realizara un estudio descriptivo retrospectivo de los pacientes que
fueron diagnosticados con MAR entre 2016 y 2024. Se incluira la totalidad de pacientes
diagnosticados en este periodo de tiempo, que cumplan los criterios de inclusion y exclusion
propuestos para este proyecto. La informacidon necesaria para cumplir con los objetivos de la
investigacion sera recolectada de la historia clinica y de los registros médicos de los pacientes

sometidos quirdrgicamente

Resultados esperados: Con este estudio, se espera optimizar el tratamiento al comprender
las diversas patologias asociadas a las malformaciones anorrectales, lo cual permitira ajustar
los protocolos de tratamiento y personalizar las estrategias para cada condicion especifica.
Ademas, es posible que este estudio permita identificar las malformaciones y complicaciones
que podrian no ser evidentes a través de la experiencia clinica cotidiana. Como también,
garantizar el seguimiento a los pacientes con malformaciones anorrectales con un equipo
multidisciplinario que incluya especialidades como neonatologia, cardiologia, nefrologia,
gastroenterologia, endocrinologia, cirujanos pediatricos y urélogos pediatricos.

Universidad Internacional de Andalucia, 2025 3



1. Introduccion.

Las malformaciones anorrectales abarcan un rango de anomalias que resultan de
alteraciones embrioldgicas en el desarrollo del tracto gastrointestinal, afectando varios
organos, musculos y esfinteres. Durante el desarrollo embrionario, el intestino caudal
comienza a formarse en la segunda semana de gestacién. Es decir, en el dia 13, se desarrolla
el diverticulo ventral y el alantoides o vejiga primitiva. La union entre el alantoides y el intestino
caudal da lugar a la cloaca, que esta recubierta por la membrana cloacal. El tabique urorrectal
desciende para dividir este conducto comun, creando las crestas laterales que crecen y se
fusionan hacia la mitad de la séptima semana. Para la octava semana, se produce la apertura
de la porcion posterior de la membrana. Cualquier fallo en estos procesos puede resultar en

un conjunto de anomalias clinicas(1).

El diagnostico de las malformaciones anorrectales se realiza inicialmente mediante un
examen fisico clinico(2), complementado con estudios de imagenes. Al sospechar una
anomalia anal, el objetivo es evaluar la ubicacion del orificio anal, vaginal o uretral, la
posicion del periné, la presencia de meconio en los labios mayores en las nifias, o la
dificultad para introducir una sonda rectal mas alla de 3 cm(3). Tras identificar la anomalia
y una vez transcurridas al menos 18-24 horas desde el nacimiento, si no se observa
meconio, se deben realizar estudios radiolégicos. Para esta clasificacion, se utiliza
posiciona al paciente en decubito prono con pelvis elevada y radio marcador en posible
foseta anal y se toma radiografia de pelvis proyeccion lateral. Con la anomalia clasificada,

se establece el plan quirurgico y el momento adecuado para la intervencion definitiva(3).
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1.1.  Titulo
Descripcidon de anomalias urogenitales congénitas y su relacion con malformaciones
anorrectales en los pacientes ingresados al Hospital Universitario del Valle en el periodo
comprendido entre el 01 enero del 2016 al 30 de septiembre de 2024.

1.2.  Planteamiento del problema de investigacion.

La incidencia de anomalias urogenitales congénitas varia segun la poblacién estudiada, el
tipo de anomalia y el método de diagndstico. La incidencia de anomalias urogenitales
congénitas afecta aproximadamente entre el 1% y el 3% de los recién nacidos(4,5). Estas
anomalias pueden variar desde malformaciones menores, como duplicaciones del tracto
urinario, hasta condiciones mas graves, como la agenesia renal o la malformacion del tracto
reproductivo(6,7). La incidencia de anomalias renales congénitas es estimada en
aproximadamente 1 de cada 500 a 1,000 nacidos vivos. Entre las anomalias renales mas
comunes se encuentra la hidronefrosis antenatal(8), uropatias obstructivas(9), reflujo
vesicoureteral(8), el rifidn en herradura, la agenesia renal unilateral y la displasia(6,10,11).
De las anomalias del tracto urinario inferior, la estenosis de la uretra y la malformacion del
cuello vesical, tienen una incidencia que varia, siendo las anomalias del tracto urinario inferior
identificadas en aproximadamente 1 de cada 1,000- 2,000 recién nacidos(5,7). A nivel del
tracto genital, se incluyen condiciones como el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-
Hauser, se presentan en aproximadamente 1 de cada 1,000 a 5,000 nacidos vivos. La
hipospadias es una de las anomalias genitales mas comunes, con una incidencia que varia
entre 1 de cada 200 y 1 de cada 1,000 nacidos varones(11,12).

Por lo tanto, las anomalias urogenitales congénitas y las malformaciones anorrectales son
condiciones clinicas significativas que pueden afectar gravemente la salud y calidad de vida
de los pacientes desde el nacimiento. A pesar de los avances en diagnostico y tratamiento,
la relacion entre estas anomalias y su prevalencia especifica en contextos hospitalarios aun
no esta completamente clara.

El Hospital Universitario del Valle, es el centro de referencia publico mas importante para la
atencion de pacientes con malformaciones congénitas en la region durante el periodo
comprendido del estudio. Sin embargo, existe una falta de conocimiento detallado sobre como

las anomalias urogenitales congénitas se relacionan con las malformaciones anorrectales en
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esta poblacion especifica. Este vacio en la informacion puede limitar la efectividad de los
enfoques diagndsticos y terapéuticos, afectando negativamente los resultados clinicos vy el
manejo integral de estos pacientes.

Para lo cual se ha propuesto la siguiente pregunta de investigacién: ¢ Cual es la frecuencia
de las anomalias urogenitales y las malformaciones anorrectales congénitas en los pacientes
ingresados al hospital universitario del valle en el periodo comprendido entre el 01 enero del
2016 al 30 de septiembre 20247

Para abordar esta pregunta de investigacion se debe primero identificar y describir las
anomalias urogenitales congénitas y las malformaciones anorrectales en los pacientes del
Hospital Universitario del Valle durante el periodo especificado y con estos resultados
proponer estrategias de abordaje desde el diagndstico, seguido del abordaje terapéutico y el
posterior seguimiento multidisciplinario por parte del equipo de cirugia pediatrica, pediatria,
nefrologia, urologia pediatrica e incluso psicologia. Se espera que la contribucion académica
de este estudio pueda dar cuenta de las necesidades de los pacientes, de la condicion clinica
con la que pueden identificarse oportunamente a los pacientes y las pruebas diagndsticas
idoneas para caracterizar este grupo poblacional, como también el manejo integral que deben

recibir.

1.1.  Justificacion

Realizar el estudio descripcion de las anomalias urogenitales congénitas encontradas en los
pacientes con malformaciones anorrectales ayudando al diagnostico temprano y gestion de
situaciones complejas y comprender frecuencia y relacion entre estas anomalias, mejorando
asi las estrategias de diagnostico y tratamiento. Esto podria conducir a una intervencion mas
oportuna y a la personalizacion de los tratamientos para cada paciente.

En cuanto a la prevencion y educacion de estos pacientes, los hallazgos del estudio podrian
informar estrategias de prevencion y programas educativos para futuros padres y
profesionales de la salud sobre la importancia de la deteccion temprana y el manejo adecuado
de estas anomalias.

También, la informacion recopilada puede contribuir al desarrollo y la mejora de protocolos
clinicos especificos para la evaluacion y el manejo de pacientes con malformaciones

anorrectales, garantizando una atencion mas estructurada y basada en evidencia. Es decir,
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conocer la prevalencia y la relacion entre estas anomalias permitira al hospital y a las
autoridades de salud optimizar los recursos y la planificacién de servicios, asegurando que
se dirijan adecuadamente a las areas con mayor necesidad.

Cabe resaltar que la identificacion temprana y el manejo eficaz de malformaciones
anorrectales pueden mejorar significativamente la calidad de vida de los pacientes,
reduciendo complicaciones a largo plazo y promoviendo un desarrollo saludable en esta
poblacidn. Finalmente, la colaboracion Interdisciplinaria en este tipo de pacientes fomenta el
apoyo entre diferentes especialidades médicas y quirurgicas de la pediatria facilitando un
enfoque multidisciplinario en la atencion de estos pacientes. En resumen, la justificacion para
llevar a cabo este estudio radica en su potencial para mejorar la atencién médica, optimizar
el uso de recursos, contribuir a la investigacion cientifica y, en ultima instancia, identificar la

calidad de vida de los pacientes afectados.

1.2.  Estado del arte

Barraza Ledn(13), en 2001 publicé en México el trabajo de investigacion malformaciones
congénitas asociadas con malformaciones anorrectal, Fue un estudio retrospectivo que
incluyo 143 pacientes de los cuales el 62% fue poblacién masculina. Las MAR mas frecuentes
fueron las de fistulas rectoperineales en nifios. Las malformaciones asociadas mas
frecuentes fueron la urinaria con el 37%, seguido de las cardiacas con el 30% y asociacién
VACTER con el 25%. Los pacientes con sindrome Down tenian MAR sin fistula. El 15% de
los casos curso con acidosis tubular renal, por lo que en las conclusiones de los autores
recomiendan los estudios imagenoldgicos que incluyen radiografia de columna, ecografia
renal, ecocardiograma para descartar alteraciones anatomicas de linea media y estudios
sérico y urinario para descartar acidosis metabdlica.

Goossens et al., en un estudio retrospectivo en 2011, evaluaron los métodos diagnosticos
para detectar malformaciones urologicas en 331 pacientes con MAR, encontrando incidencia
general de anomalias urolégicas en un 52%. La incidencia de anomalias urologicas y el
tiempo de seguimiento urologico disminuyeron con la disminucion de la complejidad de las
MAR. La hidronefrosis, el reflujo vesicoureteral, la disfuncidén del tracto urinario inferior y la
incontinencia urinaria fueron los mas encontrados. La invasividad del tratamiento fue mayor

segun el grado de complejidad de la MAR. La disfuncidn del tracto urinario inferior que requirio
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atencion urologica fue del 43% en los que tenian anomalias lumbosacras o de la médula
espinal y solo en el 8% sin anomalias en la region lumbosacra/espinal, por lo que concluyeron
que se requeria ecografia medular o radiografia de columna. La cistouretrografia miccional
puede reservarse para pacientes con vias urinarias superiores dilatadas, infecciones del
tracto urinario o anomalias lumbares y espinales. Todos los pacientes con MAR compleja
necesitan estudios urodinamico. Cuando se utilizan estas indicaciones, la deteccion de
anomalias urologicas en pacientes con MAR se puede optimizar con un seguimiento a largo

plazo en pacientes seleccionados(14).

En 2014, Sanchez et al., realizO una revisidon retrospectiva para determinar las
caracteristicas de los pacientes estan asociadas con el RVU y las ITU en pacientes con
MAR. Para lo cual, se realizd una regresion logistica para investigar las asociaciones entre
el RVU y las infecciones urinarias. De 190 pacientes, el 31% recibieron un diagnéstico de
RVU, el 16% tuvieron al menos una ITU febril. De estos, solo 16 (51%) tuvieron un
diagnostico de RVU. En la regresion logistica multivariable, la unica variable de los
pacientes asociada con RVU fue tener un rifidn ectépico (p= 0,026). De manera similar, la
presencia de malformaciones genitourinarias fue la variable mas asociada con el desarrollo
de una ITU (p= 0,073). Por lo que los autores concluyen que los pacientes con MAR, el
RVU y las ITU se asocian con la presencia de malformaciones genitourinarias. Para lo que
sugieren realizar una cistouretrografia miccional (CUMS) cuando existan otras anomalias
caudales y genitourinarias, independientemente de la ubicacion de la fistula. Se debe
considerar la profilaxis antibidtica para las ITU en nifios con MAR y cualquier malformacién

genitourinaria(15).

Duci, et al., realizaron un estudio descriptivo que buscaba evaluar la eficacia del protocolo de
tamizaje y seguimiento clinico para detectar anomalias urologicas (AU) en pacientes con
MAR, para lo cual se realizé un estudio prospectivo por 6 afos, en el que incluyeron 117
recién nacidos, de los cuales se detectaron anomalias uroldgicas en el 30,7%, RVU en 5.1%
(6 con hidronefrosis, 10 con ecografia normal al nacer). Una ecografia de vejiga después del
entrenamiento para ir al bafio mostro 18 disfuncion del tracto urinario inferior (LUTD); 15 con
AU detectada al nacer, 3 con ecografia normal. Se encontraron 8 LUTD durante el
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seguimiento clinico, confirmado por ecografia. La resonancia magnética espinal detecto
anomalias de la médula espinal en 44,4%. Considerando los subgrupos con vejiga
neurogénica. Encontrando que los pacientes con MAR tienen un mayor riesgo de AU, la
mayoria de las cuales se detectaron en la ecografia neonatal. Si bien el protocolo de deteccion
puede mostrar el 88 % de UA, el seguimiento puede detectar el 12,9 % de las anomalias
totales sin diferencias entre los grupos, por lo que sugieren que estos datos deben tenerse
en cuenta al planificar el seguimiento de pacientes con MAR(16).

Fuchs et al., (17)realizé una revision retrospectiva publicada en 2022, en pacientes con MAR,
se ordenaron con gravedad creciente entre varones y mujeres. Se evaluaron los siguientes
diagnosticos: hidronefrosis, reflujo vesicoureteral (RVU), rindn solitario, anomalias del
ascenso renal (ectépico o peélvico), anomalias de la fusion renal (rifidon en herradura o
fusionado cruzado), rindn duplex, hipospadias y testiculo no descendido. Se evaluaron 712
pacientes, de los cuales el 45% eran varones. La tasa global de anomalias urologicas fue
mayor en varones que en mujeres (65% frente a 56% p < 0,026). En ambos sexos, la tasa de
anomalias uroldgicas aumentd con la gravedad del subtipo de MAR (p < 0,00010),
encontrando que los varones con fistula del cuello vesical y las mujeres con malformaciones
cloacales, especialmente con canales comunes largos, fueron los de mayor incidencia. En
varones y mujeres, la tasa de hidronefrosis aumenté a medida que aumentaba la complejidad
de la MAR y esto se correlacioné significativamente (p < 0,0001 frente a p < 0,0003
respectivamente). La incidencia de RVU también aument6 a medida que aumentaba la
complejidad de la MAR tanto en varones como en mujeres (p = 0,01 y p < 0,0001
respectivamente). Los autores, concluyen que las anomalias urolégicas se producen con una
alta tasa en nifios con MAR y parecen aumentar en frecuencia a medida que aumenta la

complejidad del subtipo de MAR.

Un estudio de cohorte retrospectivo, realizado por Cunera MC de Beaufort et al., en un
periodo de 20 afos, en pacientes neonatos con diagndstico de MAR, se les realizé un examen
de deteccion de anomalias. EI examen completo consistio en radiografias y ecografias de la
columna vertebral, ecografias cardiacas y renales y examen fisico para detectar
deformidades de las extremidades, atresia esofagica y MAR. Los criterios para la clasificacion

Universidad Internacional de Andalucia, 2025 9



VACTERL se predefinieron de acuerdo con las definiciones EUROCAT. Encontrando que en
35 de 216 pacientes (16,2%) cumplieron los criterios de una forma de asociacién con
VACTERL. En 37 de 216 pacientes (17,1%) se encontro una causa o sindrome genético. Por
consiguiente, los autores documentaron que la mayoria de los pacientes con MAR se
sometieron a un cribado completo para detectar anomalias adicionales, que pasé del 77 % al
86 %. Sin embargo, aproximadamente una cuarta parte de los pacientes no se sometié a un
cribado, con el potencial de pasar por alto anomalias adicionales importantes que podrian
tener consecuencias graves en el futuro. Por lo que este estudio, sugiere la importancia del

tamizaje de rutina(18).

De Beaufort CMC, et al., describi6 los beneficios potenciales de la cistoscopia y vaginoscopia
de rutina antes de la cirugia reconstructiva en pacientes con malformacién anorrectal, para lo
cual realizaron un estudio de cohorte retrospectivo, que incluyé 38 pacientes con MAR. El
tamizaje de rutina consistid en cistoscopia para los pacientes varones, con el agregado de
vaginoscopia para las pacientes mujeres. Del total de pacientes el 71,1% se sometieron a
cistoscopia + vaginoscopia, sin que se presentaran complicaciones. 9 de 13 mujeres (69,2%)
se sometieron a cistoscopia y vaginoscopia y 18 de 25 hombres (72,0%) se sometieron a
cistoscopia. En 15 de 27 (56%) pacientes, que se sometieron a cistoscopia + vaginoscopia,
se encontraron anomalias adicionales que no se identificaron mediante el examen fisico o la
ecografia renal. Por lo tanto, este grupo de investigadores sugieren que existe un beneficio
adicional de realizar la cistoscopia y vaginoscopia de rutina en el estudio diagnéstico de los
pacientes con MAR(19).

1.3. Marco tedrico.

La malformacion anorrectal (MAR) es una anomalia congénita de gran relevancia en la
practica pediatrica y quirurgica debido a sus complicaciones anatémicas y funcionales. La
atencion a esta condicion debe adaptarse a cada grupo etario especifico. Es crucial detectar
y tratar las malformaciones congénitas asociadas en las primeras etapas de la vida. Muchos
problemas que requieren intervencion médica y quirurgica se manifiestan a largo plazo. Por
lo tanto, es fundamental realizar un seguimiento de los casos de MAR desde el nacimiento
hasta la adultez.

Universidad Internacional de Andalucia, 2025 10



Terminologia y clasificacion

Las malformaciones anorrectales se refieren a un grupo de trastornos congénitos que afectan
el desarrollo del ano, el recto y las estructuras neuromusculares pélvicas durante el periodo
prenatal. Su incidencia es de 2 a 3,5 casos por cada 10,000 personas, siendo mas comunes
en los nifios que en las nifias (20,21). La forma mas frecuente en los nifios es la atresia con
fistula rectouretral, mientras que en las nifias es la atresia con fistula rectovestibular. Un 5%
de los pacientes presentan atresia anal sin fistula, y esta variante suele asociarse con la
trisomia 21(22). La causa exacta de las malformaciones anorrectales no se comprende
completamente, pero se cree que embrioldégicamente resulta de defectos en la porcién dorsal
de la membrana cloacal(23).

Como ocurre con muchos trastornos congénitos, las anomalias asociadas son frecuentes en
la malformacién anorrectal (MAR). Aproximadamente el 65% de los pacientes presentan
anomalias concomitantes, siendo mas alta la incidencia en los casos de malformaciones
graves(24). La asociacion VACTERL con presencia de defectos Vertebrales, atresia Anal,
defectos Cardiacos, fistula TraqueoEsofagica, anomalias Renales y malformaciones de las
extremidades (Limbs) o Lumbares requiere una evaluacion exhaustiva en cada caso de MAR.

Las anomalias mas comunes incluyen:

e Aparato genitourinario: reflujo vesicoureteral, hidronefrosis,
displasia/agenesia/ectopia renal, duplicacion del sistema renal, disfuncion vesical,
hipospadias, testiculo no descendido, conducto deferente ectdpico, tabique vaginal y
vagina doble.

e Sistema cardiovascular: defecto del tabique ventricular y tetralogia de Fallot.

e Columna vertebral: agenesia/disgenesia sacra, deformidades vertebrales y médula
espinal anclada.

o Sistema gastrointestinal: atresia esofagica, atresia intestinal y colon en bolsa.

¢ Extremidades: diversas anomalias.

Estas anomalias son factores clave que influyen en la morbilidad y mortalidad asociadas con
la MAR, y juegan un papel crucial en el prondstico general del paciente.
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Clasificacion
En las ultimas décadas, se prefiere la clasificacion de Krickenbeck (25) desarrollada en la
“Conferencia Internacional sobre el Desarrollo de Estandares de Tratamiento y Clasificacion

para Malformaciones Anorrectales” iniciada por Alberto Pefia en 2005.

Major clinical groups Rare/regional variants

Perineal (cutaneous) fistula Pouch colon

Rectourethral fistula Rectal atresia/stenosis
Prostatic Rectovaginal fistula
Bulbar H fistula

Rectovesical fistula Others

Vestibular fistula
Cloaca

No fistula

Anal stenosis

Tabla 1. Clasificacion de Krickenbeck.

Malformaciones anorrectales en varones

Malformacién anorrectal con fistula perineal, es la forma mas leve de malformacion
anorrectal. En este caso, solo la parte mas distal del anorrecto esta mal posicionada. El recto
esta fistulizado a la piel en una localizacion mas anterior de lo normal (perineo, rafe escrotal

o pene ventral), y esta abertura suele estar estendtica.

Malformacién anorrectal con fistula rectouretral: Es la variante mas frecuente en los
varones. En este tipo, no hay abertura anal en el perineo, y el recto puede fistulizarse en la
uretra bulbar o prostatica (Figura 1). En la regién donde la fistula se conecta con la uretra, las
paredes del recto y la uretra estan en contacto. Esta cercania es crucial durante la reparacion
quirurgica. Los musculos elevadores del ano se originan de ambos lados y se encuentran en
el centro entre la fistula y la piel perineal. En el caso de la atresia con fistula bulbar, estas

estructuras musculares estan mejor desarrolladas, el pliegue en la linea media del periné es
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mas profundo, el desarrollo del sacro es mas cercano a la normalidad y el hoyuelo anal es
mas prominente que en las fistulas prostaticas, lo que sugiere un prondéstico mas favorable.

Perineal fistula Urethral fistula Bladder neck fistula Vestibular fistula Cloacal malformation

Figura 1. Principales subgrupos de malformaciones anorrectales. B, vejiga; C, hidrocolpos; L, musculo
elevador; R, recto; U, utero.

L ANS U A\

Figura 2. Fistula perineal con hipospédia glandular. Fuente: Fotografia autoria propia

Malformacion anorrectal con fistula rectovesical: En esta variante, el recto esta fistulizado
al cuello de la vejiga. Se asocia con un mal pronéstico para el control de las heces debido al
subdesarrollo de las estructuras musculares del elevador del ano y del esfinter externo. El

perineo es recto, los pliegues gluteos son poco marcados y el sacro presenta disgenesia y
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deformidades. Esta forma representa aproximadamente el 10% de todas las atresias

anorrectales en varones.

Malformacién anorrectal sin fistula: En este tipo, se observa una musculatura bien
desarrollada, pliegues gluteos prominentes y un sacro completo. El recto termina en un
extremo ciego, aproximadamente a 2-3 cm del hoyuelo anal, es decir, desde la piel perineal.
No hay fistulas en el sistema urinario ni en la piel. Aunque la trisomia 21 se presenta en
aproximadamente la mitad de estos pacientes, mas del 90% de los pacientes con atresia anal
y trisomia 21 tienen la variante sin fistula(22)

Atresia rectal: Este tipo es poco frecuente, ya que el desarrollo del canal anal suele ser

normal y el prondstico generalmente es bueno.

Malformaciones anorrectales en mujeres

Malformacién anorrectal con fistula perineal: Similar a su equivalente en los varones, este

tipo presenta una abertura fistulosa estendética en el perineo, cercana al vestibulo.

Malformacién anorrectal con fistula rectovestibular: Esta es la forma mas comun en las
nifas. Ademas de una estructura uretral y vaginal normal, se observa una abertura fistulosa
estendtica en la parte posterior, dentro del vestibulo, por donde se eliminan las heces. El

prondstico para este tipo es generalmente bastante favorable.

Malformacién anorrectal sin fistula. Estos pacientes tienen caracteristicas similares a los

varones.

Malformacién cloacal: Esta es la malformacion mas compleja y con peor prondstico en las
mujeres. En esta condicion, las partes distales del recto, la vagina y la uretra forman un canal
comun que se abre al perineo como una sola abertura. La longitud del canal comun puede
variar entre 1 y 8 cm, siendo este factor crucial para el prondstico, junto con la longitud de la
uretra. Para un canal comun de menos de 3 cm, se recomienda una reparacién mediante un

abordaje sagital posterior. En casos donde el canal comun mide mas de 3 cm, se requiere un
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abordaje abdominoperineal, y el prondstico es menos favorable. El hidrocolpos se presenta
en el 30% de los casos al momento del parto y a menudo se asocia con
hidroureteronefrosis(26).

Evaluacion inicial. Diagnostico

Las intervenciones prenatales en pacientes con MAR son generalmente minimas. A menudo,
el diagndstico prenatal de MAR se pasa por alto a menos que existan anomalias asociadas,
como las que se encuentran en la asociacion VACTERL. Entre los hallazgos urologicos que
pueden necesitar atencion tras el nacimiento se incluyen rifiones solitarios, ectopia cruzada,

displasia renal, anomalias ureterales e hidronefrosis (27,28).

Tras el nacimiento, es crucial llevar a cabo una evaluacion completa de la anatomia del
paciente y de las anomalias congénitas asociadas. Se deben realizar una ecografia de la
columna vertebral, una radiografia sacra y ecografia renal y pélvicas para detectar la
presencia de hidronefrosis o hidrocolpos(29). Si se detecta una anomalia cloacal, la longitud
del canal comun, la uretra y la vagina son factores clave para la planificacion quirurgica futura.
Ademas, este examen puede ser util para la reconstruccidn, ya que proporciona una
visualizacion detallada del sitio de la fistula y permite una colocacion precisa de un catéter
uretral(30).

El aspecto mas critico durante la primera evaluacién postnatal es verificar si el periné presenta
un orificio por donde salga meconio. Si se identifica una fistula perineal o vestibular, se puede
proceder a una reparacion quirurgica después de investigar las anomalias asociadas en el
periodo neonatal, ya que existe una salida de heces. Sin embargo, es necesario realizar
dilataciones del orificio estendtico hasta la operacidn. En cambio, si no se observa un orificio
con salida de heces dentro de las primeras 24 horas, se debe evaluar la distancia entre el
recto y la piel perineal. Durante este tiempo, se drena el estdmago mediante una sonda
orogastrica. Se realiza una radiografia lateral para determinar la distancia entre el recto y la

piel.
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Figura 2. Radiografia de pelvis en decubito prono con cola levantada con marcador metalico en
fosita anal con rayo lateral. Fuente: Fotografia autoria propia

Tratamiento

La reparacién puede llevarse a cabo de forma primaria si, en la radiografia, el recto se
encuentra a menos de 1 cm de la piel. Los trastornos asociados se investigan mediante
ecografia urinaria, ecografia lumbosacra, radiografia de sacro/pélvica proyecciones
anteroposterior y lateral, ecocardiografia. En cambio, si el recto esta a mas de 1 cm de la
piel, o si el recto esta a menos de 1 cm de la piel, pero el estado general y las condiciones
meédicas del bebé no son 6ptimas, o si se sospecha una fistula proximal al sistema urinario,
se pospone la reparacion primaria. En estos casos, se realiza una colostomia en el colon
descendente, preferiblemente una colostomia de cabos divorciados derivacion para evitar
el paso de heces al colon distal y prevenir el prolapso intestinal. Esto ayuda a evitar
infecciones del sistema urinario a través de la fistula. A las diez semanas de la colostomia,
se realiza un colostograma distal de alta presion para revelar la estructura del recto y la
localizacion de la fistula, si esta presente. Con esta informacion, se planifica la reparacion
quirurgica definitiva. Se concluye que el tratamiento es quirurgico en casi todos los casos.

En la actualidad la anorrectoplastia sagital posterior (PSARP) descrita por Alberto Pefia en
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1980(29), continua siendo la técnica quirurgica mas eficaz y ampliamente utilizada. Se
enfoca en la diseccion anatdmica detallada, basada en sus estudios y experiencias en
embriologia(31).

La PSARP se utiliza para la mayoria de las variantes. En el caso de pacientes con
malformaciones cloacales y un canal comun corto, se emplea la ano-recto-vagino-
uretroplastia sagital posterior (PSARVUP), de manera similar(31). Para las malformaciones
cloacales de tipo alto en mujeres y las MAR con fistula recto vesical en hombres, se prefiere
el abordaje abdominoperineal (ya sea por laparoscopia o laparotomia) y las reparaciones en

etapas(32).

Complicaciones

Complicaciones derivadas tanto de anomalias congénitas como de tratamientos quirurgicos.
Estas complicaciones pueden clasificarse en dos categorias principales: perioperatorias y
tardias(33,34).

Complicaciones perioperatorias tempranas incluyen:

1. Infecciones del sitio quirargico: Comunes en casos con reparacién primaria sin
estoma, afectan principalmente a la piel y la capa subcutanea superficial. Se manejan
con cuidados locales de la herida.

2. Separacidon anastomética: Puede ocurrir en anastomosis des vascularizadas o
tensas. Esta complicacion puede afectar negativamente la expectativa de continencia
del paciente y se trata mediante una nueva anastomosis del recto, que se ha retraido
hacia la pelvis en el periodo postoperatorio temprano, utilizando un abordaje sagital
posterior.

3. Lesiones del sistema genitourinario: Estas deben tratarse de inmediato durante la
cirugia. Si se detectan en el postoperatorio, se pueden resolver con enfoques
conservadores o quirurgicos, dependiendo de la lesion (como lesiones de uretra, cuello
vesical, uréter ectopico y conducto deferente).

4. Dermatitis perianal: Se presenta después del cierre de la ostomia y se trata con

cuidados locales y agentes para el estrefimiento.
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A largo plazo, los pacientes con anomalias anorrectales (MAR) pueden enfrentar diversas

complicaciones, incluyendo estenosis, fistulas, diverticulos uretrales, estenosis vaginales y

uretrales, y prolapso rectal(35).

1.

Estenosis anastomoética: Generalmente se trata con dilataciones y cirugia plastica de
piel y mucosas. Si el segmento estrechado es extenso, puede ser necesario realizar
una nueva anastomosis que implique escision y movilizacion del recto.

Fistulas: Las fistulas rectouretrales pueden ocurrir si una fistula del tracto urinario no
es reparada, si una fistula previamente detectada no se cierra adecuadamente, o
debido a lesiones uretrales iatrogénicas. Las fistulas rectovaginales pueden
desarrollarse por lesiones intraoperatorias del recto o la vagina en el contexto de
atresia anal con fistula rectovestibular y malformacién cloacal. Todas las fistulas
requieren reparacion quirurgica.

Diverticulo uretral: Se presenta en casos de atresia con fistula rectouretral, donde la
fistula se une a la uretra en un area distante. Debe tratarse quirurgicamente si resulta
sintomatico.

Prolapso rectal: Es comun en pacientes con agenesia sacra, donde la musculatura
pélvica esta insuficientemente desarrollada, y requiere tratamiento adecuado.
Atresia/estenosis uretral: Estas afecciones pueden surgir tras la transeccion
iatrogénica completa de la uretra en nifios, o después de una anastomosis uretral con
mala perfusion al perineo en nifias con malformaciones cloacales. La atresia/estenosis
vaginal también puede observarse en malformaciones cloacales con canal comun
largo, cuando la vagina poco vascularizada se fibrosa tras la anastomosis al perineo.
Estos pacientes pueden presentar sintomas como amenorrea, hematocolpos y
hematosalpinx en la adolescencia. La reparacion puede requerir la utilizacién de un

conducto ileal o rectal, lo que demanda un abordaje abdominal.
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1.4. Objetivos.

"1 Objetivo general:

Establecer la frecuencia de las anomalias urogenitales congénitas en las malformaciones
anorrectales y en los pacientes ingresados al Hospital Universitario del Valle en el periodo
comprendido entre el 01 enero del 2016 al 30 de septiembre de 2024.

"1 Objetivos especificos:

1. Analizar las caracteristicas clinicas y demograficas de los pacientes con
malformaciones anorrectales y anomalias urogenitales congénitas.

2. Describir la frecuencia de anomalias urogenitales congénitas en los pacientes con
malformaciones anorrectales.

3. Describir la relacién entre pacientes con malformaciones anorrectales y otras

malformaciones congénitas.

1.5. Metodologia

1.5.1. Tipo de estudio:

e Tipo de estudio: Transversal, descriptivo.

Area de estudio

Todas las personas del sur occidente colombiano, que potencialmente sean usuarios del HUV
y se beneficien del conocimiento generado por este estudio. El Hospital Universitario del Valle,
es el centro de referencia publico mas importante para la atencion de pacientes con
malformaciones congénitas en la regién, durante el periodo comprendido del estudio. Existe
una falta de conocimiento detallado sobre cédmo las anomalias urogenitales congénitas se

relacionan con las malformaciones anorrectales en esta poblacidn especifica.

1.5.2. Poblacion y muestra

Pacientes ingresados al Hospital Universitario del Valle con diagnostico de anomalias
urogenitales congénitas y/o malformaciones anorrectales entre el 1 de enero de 2016 y
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el 30 de septiembre de 2024. En el afo, se estiman 10 pacientes con diagndstico de novo

de malformaciones anorrectales.

Criterios de Inclusién
o Pacientes con diagnostico clinico y/o radiolégico confirmado de malformaciones

anorrectales.

o Pacientes pediatricos (desde recién nacidos hasta 18 afos), ya que el estudio podria
incluir malformaciones anorrectales y urogenitales tanto en la poblacion neonatal
como pediatrica.

o Pacientes ingresados en el Hospital Universitario del Valle entre el 01 de enero de
2016 y el 30 de septiembre de 2024.

o Historias clinicas completas que incluyan diagndsticos, resultados de examenes,

intervenciones quirurgicas y tratamientos médicos.

Criterios de Exclusion
o Pacientes que presenten malformaciones anorrectales adquiridas durante el
desarrollo o por traumatismos.
o Pacientes cuyas historias clinicas no estén completas o no contengan informacion
suficiente sobre la malformacion anorrectal o anomalia urogenital congénita para ser

analizada adecuadamente en el estudio.

1.5.3. Recoleccion de informacion

e Fuentes de datos: Historias clinicas, registros hospitalarios y bases de datos de pacientes.
e Variables a recoger:
o Datos demograficos (edad, sexo, etc.)
o Diagnosticos especificos de anomalias urogenitales y malformaciones anorrectales.
o Resultados de estudios de imagenes y pruebas diagndsticas.

o Informacién sobre intervenciones quirurgicas y tratamientos recibidos.
4. Metodologia
e Recoleccion de datos:

Para la recoleccién de la informacidn se utilizara un formato predisefiado exclusivamente para
tal fin que incluyeron las variables anteriormente mencionadas. Dicho formulario se cre6 en

EpiinfoTM versién 7.2.2.6 (Centers for Disease Control and Prevention), el investigador
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principal se encargara de recolectar la informacién de los archivos clinicos, se guardaran en
un Disco extraible con cddigo de seguridad para abrir los archivos, al cual s6lo el investigador
principal y el Comité de ética tendran acceso, la informacion se guardara por 10 afios.

Se realizara una prueba piloto donde se identificaran las necesidades de mejora en el
formulario y se calculara el tiempo de diligenciamiento. Posterior a esto, realizara el proceso
de recoleccién formal por parte de los investigadores y varios asistentes previamente
capacitados por medio de revision de las historias clinicas.

Como estrategia para minimizar errores en la digitacién de los datos se realizara doble
digitacion en variables priorizadas en una muestra aleatoria de los registros, al identificarse
inconsistencias se realizaran las correcciones pertinentes y se continuara la revisiéon en una

muestra aleatoria de registros hasta que no se encuentren inconsistencias.

1.5.4. Plan de analisis

Para el objetivo 1 y 2. Se llevara a cabo un analisis descriptivo en el que las variables
cualitativas se expresaran a través de frecuencias absolutas y relativas, y las variables
cuantitativas a través de medidas de tendencia central (mediana, media) y de dispersion
(medidas de posicion, desviacidon estandar), de acuerdo a la distribucion de los datos. Las
variables categodricas se analizaron mediante x 2 y las pruebas exactas de Fisher y las
variables continuas se evaluaron mediante la prueba t de Student.

Para el objetivo 3. Se llevaran a cabo analisis bivariados en los que, para comparar las
variables cualitativas entre los grupos, se utilizaran pruebas paramétricas o no parameétricas
segun el comportamiento y la distribucidon de los datos. Se calcularan OR en cada desenlace
de interés con sus respectivos IC95% para evaluar la precision de los resultados. Los Valores
p inferiores a 0,05 se consideran estadisticamente significativos. Se utilizara el software de
paquete estadistico R.

1.5.5. Control de sesqos y factores de confusion

Los resultados se recogeran partir de una fuente secundaria de informacién se tuvieron en

cuenta los siguientes sesgos:
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e Sesgo de informacién: Dado que se trata de un estudio de cohorte retrospectiva, la
informacion sera obtenida de las historias clinicas por lo que puede existir informacion
incompleta o faltante

e Sesgo de seleccion diferencial: Este es un potencial sesgo de los estudios de cohorte
retrospectivo, pues dado que el evento ya ocurrié es posible que se seleccione a los
pacientes con base en el evento, para minimizar este riesgo se tienen criterios

especificos de inclusion y exclusion

Para minimizar la posibilidad de sesgos se realizaron capacitaciones frecuentes al personal
encargado de la recoleccion de datos y una evaluacion de calidad de la informacion de
manera constante.
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1.6. Fortalezas y limitaciones

La primera limitacion es la propia naturaleza inherente de un disefio de cohorte retrospectiva.
En segundo lugar, dada la rara frecuencia de estos casos el periodo de seguimiento es corto.
En tercer lugar, los estudios diagndsticos que deberian de tener cada uno de los pacientes
con MAR es posible que no se tengan en los registros médicos. En cuarto lugar, sélo se
evaluan los pacientes con diagndstico, tratamiento y seguimiento con MAR, como se identifico
en el marco teorico se tiene un subregistro de los pacientes con este diagndstico. En quinto
lugar, se incluyen todos los pacientes reportados con CIE 10 relacionado a malformaciones

urologicas.

1.7. Consideraciones éticas

e El presente proyecto de investigacidon se rige por la legislacién nacional para la
investigacion en salud. De acuerdo con la Resolucion 8430 de 1993, articulo 11, este
estudio corresponde a una investigacion "sin riesgo", por dar respuesta a los objetivos
de investigacion a través de la revision de historias clinicas y de la aplicacion de
instrumentos que no modificaran o alteraran la condicion de salud actual de los
participantes.

e Los objetivos y métodos aqui expuestos consideran las directrices de la declaracion de
Helsinki, cédigo de Nuremberg, Informe Belmont, normas del CIOMS y Conferencia de
Manila, conservando el respeto a los derechos humanos, la dignidad humana, la
pertinencia social o bien comun y la integridad cientifica sin incurrir en conflictos de
intereses, buscando generar conocimiento generalizable o extrapolable a una poblacién
de referencia, que sirva para mejorar la salud, el bienestar y la comprension de la
biologia humana.

e De acuerdo con los codigos y declaraciones que ofrecen pautas éticas para la
investigacion con seres humanos, y respetando los cuatros principios bioéticos basicos
o deberes "prima facie" postulados por Beauchamp y Childress, como son la no
maleficencia, beneficencia, autonomia y justicia, el investigador principal es responsable
de exponer a los pacientes los objetivos del estudio, de tomar el consentimiento
informado y de realizar la recoleccion de datos de manera prospectiva.
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e Todo paciente sera autdbnomo y podra decidir si participa o no del estudio. Finalmente,
la seleccion de los participantes correspondera unicamente a criterios de elegibilidad y
no a otros aspectos personales.

e Se salvaguarda el secreto profesional suprimiendo los datos de identificacion del
paciente con asignacion de codigos para el ordenamiento de la informacion, donde la
institucion prestadora de servicios en salud garantizara la custodia de la historia clinica
y, por tanto, preservara la confidencialidad de la informacion. La institucién dara aval a
través de su comité de ética e investigacion institucional, previo inicio del estudio. Solo
el investigador principal tendra acceso a la informacién del paciente en caso de requerir
dar trazabilidad a un caso en particular. La informacion de interés para el estudio solo
sera utilizada para fines académicos y cientificos, de acuerdo a los objetivos de
investigacion propuestos. Se asegura la confidencialidad de los datos. Dado que
corresponde a un estudio retrospectivo no requiere diligenciar consentimiento

informado.
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1.8. Resultados esperados

Con este estudio, se espera optimizar el tratamiento al comprender cémo las
diversas patologias asociadas a las malformaciones anorrectales, lo cual permitira
ajustar los protocolos de tratamiento y personalizar las estrategias para cada
condicion especifica. Ademas, es posible que este estudio permita identificar las
complicaciones de mayor frecuencia, por medio del analisis de los resultados
clinicos y radiologicos puede revelar patrones de complicaciones que podrian no
ser evidentes a través de la experiencia clinica cotidiana. Como también, garantizar
el seguimiento a los pacientes con malformaciones anorrectales con un equipo
multidisciplinario que incluya especialidades como neonatologia, cardiologia,
nefrologia, gastroenterologia y endocrinologia cooperan con cirujanos pediatricos y
urélogos pediatricos.

1.11 Resultados del estudio Malformaciones anorrectales

En este estudio de cohorte se encontré una edad Gestacional con una mediana de
38 semanas (rango entre 36.5 y 39 semanas). Media de 37.8 semanas (con una
desviacion estandar de 2.25 semanas). Es decir, la mayoria de los casos de
malformaciones anorrectales en este conjunto de datos se encuentran cercanos a
las 38 semanas de gestacion, con una ligera variabilidad en los casos (rango
intercuartilico de 2 semanas).

En cuanto al diagnéstico Prenatal, se identificaron 3 casos (7.14%). Es decir, un
porcentaje bajo de malformaciones anorrectales fue diagnosticado prenatalmente
en este grupo, lo que sugiere que en la mayoria de los casos no se realizé una
deteccion antes del nacimiento. En este orden de ideas, se evaluaron el numero de
Controles Prenatales (CPN), encontrando 6 controles (rango entre 3y 7.5), con una
media de 5.17 controles (con una desviacion estandar de 3.22). La mediana indica
que la mayoria de las madres tuvieron entre 4 y 7 controles prenatales. Sin
embargo, hay una dispersion considerable en el numero de controles (lo que puede
indicar acceso limitado o distintos estandares de atencion prenatal), lo que podria
explicar la baja deteccion antenatal. Por lo tanto, se decidié evaluar la distribuciéon
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de los Controles Prenatales, en menos de 4 CPN: 8 casos (31.25%), de 4 a 8 CPN:
9 casos (56.25%), mas de 8 CPN: 2 casos (12.50%). Es asi, que la mayoria de las
madres recibieron entre 4 y 8 controles prenatales, pero aun hay un porcentaje
importante con menos de 4, lo cual puede tener implicaciones en la deteccién y

manejo de las malformaciones anorrectales en este grupo.

Se identificaron ademas variables como talla al Diagnéstico en centimetros, con una
mediana 50 cm (rango entre 47 y 51.5 cm), con una media de 48.43 cm (desviacidn
estandar de 4.83 cm). La mayoria de los nifios diagnosticados con malformaciones
anorrectales tienen una talla dentro del rango normal, pero la variabilidad es
moderada. De igual forma, se identificd el peso al Diagndstico en kilogramos, con
una mediana de 2.760 kg (rango entre 2.600 y 3.240 kg). Media de 2.794 kg
(desviacion estandar de 0.531 kg). Por lo tanto, el peso al diagndstico es cercano al
promedio para recién nacidos, aunque hay algo de variabilidad en los valores.

En los antecedentes prenatales se encontré un consumo de medicamentos en la
madre (IECA-ARA 2) de 1 caso (2.38%). Un porcentaje muy bajo de madres
consumio medicamentos inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina
(IECA) o antagonistas de los receptores de angiotensina |l (ARA 2). Y se
encontraron en los registros médicos dos casos de consumo de sustancias
psicoactivas (4.76%), esta exposicion podria influir en el desarrollo fetal y debe

considerarse en los casos de malformaciones anorrectales.

En cuanto al seguimiento antenatal se encontro en el reporte ecografia en el liquido
amnidtico, 3 casos con Polihidramnios (7.14 %), (exceso de liquido amnid6tico), lo
que podria ser un factor de riesgo asociado con malformaciones. Como también se
reportaron 8 casos (19.05 %) de CAKUT (Malformaciones del tracto urinario), que
corresponde a un porcentaje significativo de los casos de malformaciones
anorrectales, esta informacion es relevante para el manejo integral del paciente. Ver
Tabla 1
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Tabla 1. Variables del seguimiento médico durante la etapa gestacional

Edad gestacional en semanas, n=32 Mediana (RIC) Media (DE)
Edad gestacional en semanas, n=32 Me (RIC) 38 (36.5-39.1) 37,8 (2.25)
Diagndstico prenatal 3(7.14)
Numero de controles prenatales, n=17 6 (3-7.5) 5.17 (3.22)
Menos de 4 CPN 8 (31.25)
De 4 a8 CPN 9 (56.25)
Mas de 8 CPN 2 (12.50)
Talla al diagndstico (cm) n=16 50 (47 -51.5) 48.43 (4.83)
Peso al diagnéstico (Kg), n=23 2.760 (2.600-3.240) 2.794 (0.531)
Consumo de medicamentos en la madre IECA-
ARA 2 1(2.38)
Consumo de sustancias psicoactivas. 2 (4.76)
Liquido amnidtico polihidramnios 3(7.14)
Diagnéstico prenatal de CAKUT 8 (19.05)

Comorbilidades

En cuanto a las comorbilidades, se encontraron 3 casos (7.14%) con Sindrome de
Down. Es decir, de los casos de malformaciones anorrectales el 7.14% estan
asociados con el sindrome de Down. Esto podria ser relevante, ya que las
malformaciones anorrectales son mas comunes en nifios con este sindrome, lo cual
podria ser un patrén observado en este grupo de datos. El 9.52% (n=4) de los casos
presentan hipotiroidismo, lo que es un factor importante a considerar en el manejo
meédico. El hipotiroidismo puede afectar el desarrollo fetal y se asocia a veces con
malformaciones congénitas, incluyendo las anorrectales y el sindrome de Pallister-
Hall, que es una rara condicidn genética que se caracteriza por una serie de
anomalias, algunas de las cuales pueden incluir malformaciones en el tracto
gastrointestinal. En este caso, un 4.76% (n=2) de los casos de malformaciones
anorrectales estan asociados con este sindrome. Ver Tabla 2.

Tabla 2. Comorbilidades de pacientes con malformaciones anorrectales

Comorbilidades Mediana (RIC)
Sindrome Down, n (%) 3(7.14)
Hipotiroidismo, n (%) 4 (9.52)
Sindrome Pallister hall 2 (4.76)
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En cuanto a otras malformaciones congénitas se encontraron cromosomopatias de
menor frecuencia como microdelecion 21q11, duplicacion cromosémica 15913.3 y

un sindrome de opitz.
Estudios imagenolégicos

Durante el seguimiento en este grupo de pacientes con malformaciones
anorrectales, se realizaron Rx de pelvis proyeccion lateral con rayo horizontal a 7
casos, en los cuales no se observaba fistula y tampoco salida de meconio por uretra
u otro orifico, indica un porcentaje relativamente bajo de los casos (16.67%). Este
examen es fundamental para confirmar el diagnostico y la ubicacion de la MAR
cuando no hay signos claros de la fistula. Se realizo colostograma a 16 casos
(35.71%) y es el estudio mas comun en este conjunto de datos, realizado en
aproximadamente un tercio de los casos. Este estudio es crucial para la evaluacion

de la anatomia del tracto intestinal y definir la altura de la fistula.

Estudios Imagenolégicos Adicionales (diferentes a ecografia): Otros estudios
imagenoldgicos distintos de la ecografia se realizan en un numero pequefio de
casos, entre ellos: Cistouretrografia miccional a solo un caso (2.38%). Se realizo
Gammagrafia DMSA en 3 casos (7.14%). Este estudio nuclear, es utilizado para
evaluar la funcion renal. Se realiz6 en un pequefio porcentaje de los casos. El
renograma Diurético se realizé en 1 caso (2.38%). Se usa para evaluar la funcion
renal en situaciones donde se sospecha una disfuncién renal asociada con

malformaciones y finalmente se le realizo cistoscopia a un caso (2.38%).

Dentro de los estudios de linea media se realizd ecocardiograma a 32 casos
(72.19%) del total de los pacientes evaluados. Es necesario como tamizaje por la
alta tasa de comorbilidades cardiacas asociadas con malformaciones anorrectales,
especialmente en condiciones como el sindrome de Down. Ademas, se realizd
ecografia renal o abdomen total en 35 casos (92.11%) en busqueda de posibles
anomalias renales o abdominales, que son frecuentes en niflos con malformaciones
anorrectales. La ecografia renal reporto, tres casos de ectasia renal, un caso de
agenesia renal derecha y un caso de ambos uréteres dilatados con pielectasia
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bilateral. La ecografia lumbar se realizé a 20 casos (47.62%) para evaluar la
anatomia de la region lumbosacra y descartar malformaciones en la columna
vertebral/medula espinal.

Se realizaron 17 resonancias magnéticas nucleares casos (34.88%), con el objetivo
de evaluar la relacion entre las estructuras lumbosacras y el tracto gastrointestinal.
Uno de los pacientes requirio Cecostomia/Apendicostomia, por hallazgo de RMN
lumbosacra de hidromelia dorso lumbar (Sin coxis). Ademas de la la hidromelia
dorsolumbar se hallaron un caso de medula anclada, 2 casos de lipoma en filum
terminal (4.76%) y tambien hidronefrosis grado IV derecho y grado Il izquierdo en

otro paciente.

Se realizaron otras imagenes de linea media como la ecografia transfontanelar en
24 casos (57.14%), mas de la mitad de los casos, para evaluar el cerebro y detectar
posibles anomalias neuroldgicas; encontrando un caso de quiste plexo coroideo, un
caso de hidrocefalia supra e infratentorial y un caso de hamartoma hipotalamico.
La radiografia de térax se realizé en 29 casos (69.05%). Con esta imagen se
buscaban anomalias pulmonares y cardiacas asociadas. Se encontraron dos casos
de cardiomegalia y un caso de atelectasia y broncograma apical derecho.
Radiografia de Sacro se realizd en 19 casos (45.24%), con el fin de descartar
anomalias en la regién sacra y coxigea. En esta dltima imagen se calculé el indice
Sacro coccigeo con una Mediana 0.65 (rango intercuartilico de 0.55 a 0.73) y una
media de 0.61 (desviacion estandar de 0.19), esto permite realizar un pronostico de
la continencia posterior al PSARP Con el fin de evaluar la relacién entre el sacro y
el céccix en casos de malformaciones anorrectales. La radiografia del sacro reporto

un caso de agenesia sacra Il. Ver tabla 3.

Tabla 3. Imagenes diagnosticas en el grupo con malformaciones anorrectales

Imagenes diagnosticas n=42 Mediana (RIC)
Rx pelvis en decubito prono proyeccion lateral rayo horizontal 7 (16.67)
Colostograma 15 (35.71)
Estudios imagenoldgicos adicionales (diferente a ecografia) 4 (9.52)
Cistouretrografia miccional 1(2.38)
Gammagrafia DMSA 3(7.14)
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Imagenes diagnosticas n=42 Mediana (RIC)
Renograma diurético 1(2.38)
Cistoscopia 1(2.38)
Ecocardiograma 32 (76.19)
Ecografia renal o abdomen, n=39 35 (92.11)
Ecografia lumbar 20 (47.62)
RMN lumbosacra 17 (34.88)
Ecografia Transfontanelar 24 (57.14)
Radiografia de Torax 29 (69.05)
Radiografia de Sacro n=13 19 (45.24)

0,655 (0,55-
indice Sacrococigeo n=11 0,73)

Malformaciones Anorrectales y Tipos de Fistulas:

Se describen los casos de malformacion anorrectal, de acuerdo al sexo. En nifios la
MAR sin fistula report6 6 casos, aproximadamente un 26.09%. La fistula Perineal
se presentd en 10 casos (43.48%), es el tipo de fistula mas comun en este grupo
de estudio. Se presentaron 3 casos de fistula Bulbar 13% y 4 casos de fistula
prostatica que corresponde a 17% respectivamente. No se presentd ningun caso de
fistula Vesical. Se presento diagnostico tardio en 3 nifios. Uno con MAR sin fistula
a las 60 horas de vida. Dos diagnésticos tardios en nifilos con MAR con fistula

perineal uno a los 23 dias de vida y otro a los 6 meses de vida.

En nifias la MAR con fistula Perineal se present6 en 5 casos (26.32%). La MAR
Fistula Vestibular reporto 11 casos, siendo la mas frecuente en esta poblacion
57.89%, uno de estos pacientes presentaba fistula perineal con ano normal. La
fistula Fourchette y la fistula vaginal solo se presentaron 2 casos de cada una
(10.5%) respectivamente. Se reporto el hallazgo de un caso de duplicacion vaginal
(2.38%) y un caso de atresia/estenosis rectal que corresponde al 2.38%,
presentando una obstruccidn parcial manejado como estreiimiento cronico y luego
del diagnostico se sometio a dilataciones sin adecuada respuesta por lo que requirio
PSARP. Durante el periodo del estudio no se presentd ningun caso de cloaca.

En nifias se realiz6 diagndstico tardio en 4 nifias quienes tenian fistula perineal. Dos
de ellas a los 3 meses y 5 meses por cuadro de sepsis gastrointestinal, otras 2 nifias
a los 2 afos y 14 afos por estrefiimiento crénico quienes habian consultado

previamente en multiples ocasiones. Ver Tabla 4 y 5.
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Tabla 4. Presentacion clinica de pacientes con malformacioén anorrectal

Presentacion clinica Malformacién anorrectal n=42 Mediana (RIC)
Malformacién anorrectal sin fistula, n (%) 6 (14.29)
Fistula Perineal 15 (35.71)
Fistula uretral 1(2.38)
Fistula Bulbar 2 (4.76)
Fistula Prostatica 4 (9.30)
Fistula Vesical 0 (0.0)
Fistula Fourchette 2 (4.76)
Fistula Vestibular 11 (26.19)
Fistula Vaginal 2 (4.76)
Atresia o estenosis rectal 1(2.38)
MAR asociada a otros sindromes genéticos 4 (9.52)

Tabla 5. Presentacion clinica de pacientes con malformacién anorrectal clasificada
por sexo.

Nifias n=19 Nifios n=23

Fistula Perineal 5(26.32) MAR sin fistula, n (%) 6 (26.09)
Fistula Vestibular 11 (57.89) Fistula Perineal 10 (43.48)
Fistula Fourchette 2 (10.53) Fistula Uretrobulbar 3(13,04)
Fistula Vaginal 2 (10.53) Fistula Prostatica 4 (17,39)
Membrana o estenosis rectal 1 (5.26) Fistula Vesical 0 (0.0)

Comorbilidades y Anomalias Asociadas:

Dentro de las comorbilidades se encontré dilatacion del Tracto Urinario, en 8 casos
que corresponde al 19%, siendo frecuente en pacientes con malformaciones
anorrectales, También se encontré agenesia Renal en el 7.1% de los casos (n=3),
la displasia Renal Multiquistica, se present6 en un caso al igual que la rotacion
Renal, el megauréter Congénito, el ureterocele, Criptorquidia Bilateral y la mega
vejiga con un 2.4% respectivamente. Las hipospadias se presentaron en 3 casos
(7.1%).

Las unidades renales afectadas fueron en el 7.1% de los casos en un solo lado y
afectado bilateral en 2 casos que corresponde a 4.8%. Ademas, se describen las
MAR asociadas a otros Sindromes Genéticos en el 9.5% (n=4). De los casos

Universidad Internacional de Andalucia, 2025 31



evaluados por genetista, se realizaron diagnodstico de dos casos de Sindrome
Pallister hall.

Complicaciones

La principal complicacion relacionada con MAR es la mortalidad, que ocurrio en el
7.1% de los casos en seguimiento (n=3). La mortalidad en este grupo de pacientes
es relativamente baja y no estuvo asociada los procedimientos quirurgicos
realizados. La Infeccidn del Tracto Urinario (ITU) se presenté de igual forma en el
7.1% de los pacientes, una complicacion comun en nifilos con malformaciones
renales o tracto urinario anémalo. La hospitalizacion clasificada como prolongada
en este grupo de estudio ocurrio en el 7.1%, esto podria estar relacionado con
complicaciones postquirurgicas, infecciones u otras complicaciones asociadas a las

malformaciones anorrectales.

Como también, se evalud en este estudio el requerimiento de otras intervenciones
quirurgicas adicionales, identificando que el 7.1%, requirieron otras intervenciones
quirurgicas relacionadas a complicaciones postoperatorias o necesidades de
tratamiento adicional, lo que puede reflejar la complejidad del manejo de estas

malformaciones.

El 33% (n=14) de los pacientes con MAR de nuestro hospital durante el periodo
estudiado presentaron algun tipo de anomalia urogenital. Este porcentaje es
relativamente alto, lo que podria indicar que las malformaciones urogenitales tienen
una prevalencia considerable. De los pacientes con malformaciones urolégicas 4
(28.5%) tenian 2 o mas malformaciones urinarias lo cual es relevante. Solo se

presentd un caso de criptorquidia. Ver Tabla 6.

Tabla 6. Tabla de malformaciones Urolégicas

Malformaciones Urolégicas n=14

Dilatacion del tracto urinario 8 (19.05)
Agenesia Renal 3(7.14)
Displasia Renal Multiquistica 1(2.38)
Rotacion renal 1(2.38)
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Megauréter congénito, 1( )
Ureterocele 1( )
Megavejiga 1(2.38)
Hipospadias 3( )
Criptorquidia bilateral 1( )
Unidades renales afectadas (1-2)

Unidades renales afectadas 1 3(7.14)
Unidades renales afectadas 2 2 (4.76)

1.12 Discusioén

Las malformaciones anorrectales (MAR) son un grupo heterogéneo de defectos
congénitos que afectan el desarrollo del ano y el recto(36), y con frecuencia también
involucran el sistema genitourinario. Estas anomalias comprenden un amplio rango
de afecciones, que van desde un leve desplazamiento del canal anal hasta la fusion
total del anorrecto con la vagina y la uretra, acompafada de un esfinter hipoplasico

y musculos del suelo pélvico poco desarrollados(36,37).

En 2011, Goossens et al.(14) en un estudio retrospectivo en el que evaluaron los
meétodos diagndsticos para identificar malformaciones uroldgicas en 331 pacientes
con malformaciones anorrectales, encontrando una incidencia general de
anomalias urolégicas del 52%. Observaron que tanto la incidencia de anomalias
urologicas como el tiempo de seguimiento urolégico disminuian a medida que la
complejidad de las malformaciones anorrectales se reducia. Las anomalias mas
comunes fueron hidronefrosis, reflujo vesicoureteral, disfuncion del tracto urinario
inferior e incontinencia urinaria. Ademas, la invasividad del tratamiento aumentaba
segun el grado de complejidad de la malformacion anorrectal. La disfuncion del
tracto urinario inferior que requirié atencion urolégica fue del 43% en pacientes con
anomalias lumbosacras o medulares, en comparacioén con solo el 8% en aquellos
sin anomalias en esas regiones. Con esta descripcion, los autores indicaron que
todos los pacientes con malformaciones anorrectales complejas deben someterse

a estudios urodinamicos.
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Las MAR a menudo se asocian con comorbilidades que involucran diversos
sistemas. Aunque las comorbilidades son infrecuentes, en nuestro estudio algunas
de ellas, como el sindrome de Down y el hipotiroidismo, son de particular relevancia
en este contexto. La relacion entre las malformaciones anorrectales congénitas y el
hipotiroidismo no esta claramente establecida en la literatura médica. Sin embargo,
algunos estudios han investigado la presencia de anomalias congénitas adicionales
en pacientes con hipotiroidismo congénito. Por ejemplo, un estudio basado en la
poblacidn italiana encontré una alta prevalencia de malformaciones congénitas
adicionales en infantes con hipotiroidismo congénito, siendo las anomalias
cardiacas las mas frecuentes, aunque también se observaron anomalias en el
sistema nervioso y gastrointestinal(38). Los niflos con hipotiroidismo congénito
presentan un riesgo significativamente mayor de anomalias renales y urologicas
congénitas. Un estudio mostré que estos nifios tienen un aumento en la prevalencia
de estas anomalias con un odds ratio (OR) de 13.2, lo que sugiere una fuerte
asociacion(39). Ademas, se ha identificado una mutacion en el gen PAX8 que causa
hipotiroidismo congénito y esta asociada con malformaciones del tracto urogenital,
lo que indica una posible base genética compartida para estas condiciones(40).

En nuestro estudio de reporto el hallazgo de dos casos con sindrome de Pallister-
Hall. Este sindrome, aunque poco frecuente, esta asociado con malformaciones en
varios organos trastorno genético raro que se asocia con una variedad de
malformaciones urologicas debido a mutaciones en el gen GLI3, que afectan el
desarrollo del sistema urogenital. Las anomalias uroldogicas en el sindrome de
Pallister-Hall incluyen aplasia o hipoplasia renal, hidroureter, hidronefrosis y, en
algunos casos, un seno urogenital comun(40,41). Estas malformaciones se deben
a la expresion constitutiva del represor GLI3 (GLI3R), que altera la sefalizacion del
desarrollo embrionario, particularmente en el patron del conducto nefritico y la
morfogénesis del brote ureteral(41). Estas malformaciones pueden presentarse de
manera aislada o asociadas con otras anomalias congénitas, como las uroldgicas,
cardiacas y musculoesqueléticas(38). En este sentido, el diagnodstico genético y la
evaluacion de posibles sindromes asociados deberian ser considerados en
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pacientes con MAR para un manejo mas integral y personalizado.

En cuanto al diagndstico y la evaluacion clinica, los estudios de imagen son
herramientas fundamentales para identificar las alteraciones de la linea media y las
malformaciones asociadas. En esta cohorte de pacientes, los estudios mas
utilizados incluyen la ecografia renal y abdominal, el ecocardiograma y la radiografia
de térax. Estos estudios reflejan la alta prevalencia de comorbilidades renales,
cardiacas y pulmonares en los pacientes con MAR, lo que subraya la necesidad de
un enfoque diagnostico exhaustivo. Las anomalias renales y cardiacas, como la
estenosis pulmonar y las cardiopatias con cortocircuito de izquierda a derecha, son
comunes en este grupo.

Por ejemplo, las malformaciones de la linea media, a menudo se asocian con otras
anomalias congénitas, incluidas las cardiacas. En nuestra cohorte se encontraron 7
pacientes (16.6%). La literatura médica sugiere que existe una prevalencia
significativa de defectos cardiacos congénitos en pacientes con MAR. Un estudio
encontré que el 17% de los pacientes con MAR también presentaban defectos
congénitos cardiacos, y que estos defectos estaban distribuidos de manera similar
entre las MAR leves y severas(42). Otro estudio destaco que, en pacientes con MAR
leves, como las fistulas rectoperineales y rectovestibulares, la frecuencia de
defectos cardiacos congénitos era notablemente alta, alcanzando el 79%(43).

En esta cohorte, la radiografia sacra y la resonancia magnética lumbosacra son de
gran relevancia, ya que las malformaciones anorrectales se asocian frecuentemente
con anomalias en la region sacra y lumbosacra. Dado que las malformaciones de la
linea media, como las MAR, estan frecuentemente asociadas con anomalias
espinales, incluyendo disrafismo espinal y anomalias del corddn espinal. La
radiografia sacra y la resonancia magnética lumbosacra son herramientas
diagnoésticas importantes para evaluar estas anomalias. Barraza en 2001(13),
recomienda la realizacion de estudios de imagen, como radiografia de columna,
ecografia renal y ecocardiograma, para detectar posibles alteraciones anatoémicas
de la linea media, asi como analisis séricos y urinarios para descartar acidosis

metabdlica.
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La literatura médica indica que la resonancia magnética (RM) lumbosacra es util
para detectar disrafismo espinal oculto, que puede no ser evidente en evaluaciones
radiolégicas convencionales o examenes fisicos. En un estudio, se encontré que el
disrafismo espinal estaba presente en el 34.2% de los pacientes con MAR, y la RM
fue crucial para identificar estas anomalias(44). Ademas, se ha demostrado que las
anomalias sacras y vertebrales estan significativamente correlacionadas con
anomalias del cordon espinal en la RM(45)

Los resultados muestran que los tiempos de intervencién y tratamiento son bastante
variables entre los pacientes, con una tendencia general a que las cirugias se
realicen en un plazo prolongado después del nacimiento (especialmente las
relacionadas con el descenso y cierre de colostomia). Este retraso en los
procedimientos puede reflejar la complejidad de los casos tratados y las decisiones
clinicas individualizadas. La baja frecuencia de profilaxis antibi6tica sugiere que no
hubo una indicacién comun para su uso en todos los casos.

En la literatura médica, se encontré un estudio que analizé la reparacidn
minimamente invasiva de anomalias congénitas, incluyendo las malformaciones
anorrectales, report6 una mediana de estancia postoperatoria de 3 dias, con un
percentil 75 de 5 dias y un percentil 90 de 8 dias(46). En este estudio la alta
dispersion en los tiempos podria sugerir la necesidad de optimizar los procesos para
reducir los tiempos de espera en intervenciones clave, dado que reportaron una
media de 30 dias. Otro estudio, compard los resultados a mediano plazo de
procedimientos laparoscopicos asistidos de anorrectoplastia en una etapa versus
tres etapas para malformaciones anorrectales con fistula rectoprostatica y
rectobulbar. No se encontraron diferencias significativas en la estancia hospitalaria
postoperatoria entre los dos grupos, siendo de aproximadamente 10.2 + 2.3 dias

para el grupo de una etapa y 8.5 + 2.2 dias para el grupo de tres etapas(47).

En este estudio, la presentacion clinica de las malformaciones anorrectales es
extremadamente diversa, con una prevalencia significativa de fistulas perineales y
fistulas vestibulares, lo que resalta la variabilidad en la expresion de estas
malformaciones. Resultados similares reportados Barraza Ledn (13), en 2001,
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realizado en Meéxico sobre malformaciones congénitas asociadas con
malformaciones anorrectales. Este trabajo fue retrospectivo e incluyé a 143
pacientes, de los cuales el 62% eran varones. Las malformaciones anorrectales mas
comunes fueron las fistulas rectoperineales en nifos. Las malformaciones
asociadas con mayor frecuencia fueron las urinarias (37%), seguidas por las
cardiacas (30%) y la asociaciéon VACTER (25%). Los pacientes con sindrome de
Down presentaron malformaciones anorrectales sin fistula. En un 15% de los casos

se observo acidosis tubular renal.

Las complicaciones relacionadas con las malformaciones anorrectales, como
infecciones urinarias, hospitalizaciones prolongadas y la necesidad de
intervenciones quirurgicas adicionales, son raras en este grupo, pero no dejan de
ser eventos clinicamente significativos. Aunque solo el 7.1% de los casos presento
estas complicaciones, su presencia resalta la complejidad de las MAR vy la

necesidad de un manejo adecuado para minimizar su impacto.

Las complicaciones también reflejan la carga de estas malformaciones en la salud

global de los pacientes, subrayando la importancia de estrategias de manejo
preventivas y de seguimiento a largo plazo. Una revisidén sistematica, reporta que
las complicaciones a largo plazo mas comunes incluyen incontinencia fecal,
estrefiimiento cronico y disfuncion urinaria, que pueden afectar significativamente la
calidad de vida de los pacientes(48). La incontinencia fecal se reporta en un rango
del 16.7% al 76.7%, mientras que el estrefiimiento cronico varia entre el 22.2% y el
86.7%(48).

En este estudio, se observd una alta tasa de malformaciones asociadas en varios
sistemas, como el cardiovascular, el vertebral, el musculoesquelético y el
gastrointestinal. La asociacion VACTERL se presentdé en una proporcion
significativa de los pacientes en un 9.52%. El estudio de van de Putte et al., destaca
que las MAR y la atresia esofagicalfistula traqueoesofagica son las caracteristicas
mas frecuentemente observadas en los casos de VACTERL, ocurriendo en el 62%
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de los casos(49). Ademas, el estudio de Lautz et al. muestra que las MAR estan
presentes en un 36.2% de los nifios que cumplen con los criterios de diagnostico de
VACTERL(50).

La implementacion de protocolos estandarizados para el cribado de anomalias
asociadas a VACTERL en nifios con MAR ha mejorado significativamente la
deteccion de estas anomalias, lo que subraya la importancia de un cribado

sistematico(51).

Las malformaciones musculoesqueléticas también fueron comunes, lo que sugiere
una alta comorbilidad en estos pacientes. Las malformaciones cardiacas varian en
su prevalencia, destacando la estenosis pulmonar y las cardiopatias con
cortocircuito de izquierda a derecha como las mas frecuentes, mientras que las mas
raras, como la atresia tricuspidea y la coartacion adrtica, fueron menos comunes.
Esta diversidad en las comorbilidades resalta la complejidad del manejo de los
pacientes con MAR, que requieren un enfoque integral y multidisciplinario que
contemple todas las posibles alteraciones asociadas.

La variabilidad en la expresion de las MAR también se observa en la diferencia de
severidad entre los sexos. Jonker et al., encontré que las nifias tienden a presentar
formas mas leves de MAR, mientras que los nifios presentan formas mas
severas(52). Ademas, las formas severas suelen diagnosticarse temprano, mientras
que las formas leves pueden diagnosticarse mas tarde debido a sintomas menos
evidentes, como el estrefiimiento cronico(52). Es decir, el diagnostico tardio de
malformaciones anorrectales es una preocupacion importante, especialmente en
pacientes con fistulas perineales y sintomas menos evidentes, como el
estrefiimiento. La falta de diagndéstico temprano puede retrasar la intervencion y
complicar el manejo de las malformaciones, lo que resalta la necesidad de un mayor

indice de sospecha y una evaluacion temprana en casos con sintomas compatibles.
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1.13. Conclusiones

En conclusion, este estudio destaca la complejidad de las malformaciones
anorrectales y la importancia de una evaluacion diagndstica exhaustiva, que
considere no solo la malformacion anorrectal en si, sino también las comorbilidades
asociadas. Un enfoque multidisciplinario, que involucre a pediatras, cirujanos,
cardidlogos, urologos y genetistas, es esencial para el manejo adecuado de estos
pacientes y para la optimizacién de su prondstico a largo plazo. Un diagndstico

oportuno podria prevenir complicaciones y mejorar los resultados a largo plazo.

La mayoria de las malformaciones anorrectales fueron diagnosticadas a término
(alrededor de 38 semanas) con una talla y peso dentro del rango normal. El
diagnodstico prenatal es bajo, y aunque no se identifica una tendencia clara de
factores de riesgo como consumo de sustancias o medicamentos, algunos casos
muestran factores de riesgo asociados (como el polihidramnios o el diagndstico
prenatal de CAKUT).

Las comorbilidades observadas son relativamente raras en comparacion con el total
de casos, pero algunas de ellas (como el sindrome de Down y el hipotiroidismo)
estan asociadas con un mayor riesgo de malformaciones congénitas, incluyendo
malformaciones anorrectales. Esto sugiere que estos factores genéticos vy
metabdlicos deben ser considerados durante la evaluacion y el seguimiento de los
casos.

Los estudios que se realizan en menor porcentaje, como la cistouretrografia
miccional, la gammagrafia DMSA vy la cistoscopia, son mas especializados y se
realizan solo en casos con indicaciones especificas. La colostomia derivativa se
realiza de manera rapida, generalmente en 2 a 3 dias. Esto sugiere que la
intervencidn inicial se lleva a cabo pronto, lo cual es consistente con las pautas
internacionales para estabilizar a los pacientes.

El tiempo desde el diagndstico hasta el procedimiento es mucho mas variable, con
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algunos pacientes experimentando un tiempo de espera largo. Este patron podria
reflejar un retraso en la intervencion, posiblemente relacionado con la disponibilidad
de recursos, acceso al colostograma previo al descenso, a la gravedad de la
condicion o la disponibilidad de programacion de la cirugia e incluso el retraso
diagnostico. La hospitalizacion también muestra una notable dispersion, con
algunos pacientes permaneciendo en el hospital durante mas tiempo, lo que podria
estar relacionado con complicaciones o la gravedad de la malformacion anorrectal.
En cuanto a la presentacién clinica, las fistulas perineales (33.3%) y vestibulares
(21.4%) son los tipos mas comunes, Otras fistulas y malformaciones raras, como la
fistula vesical (0%) y la fistula perineal con ano normal (2.4%) o la estenosis rectal
(2.4%), son poco comunes, lo que indica que son casos atipicos. Las
comorbilidades renales y urologicas son comunes, como se refleja en la presencia
de dilatacion del tracto urinario (16.7%) y agenesia renal (7.1%).

Las complicaciones reportadas (mortalidad, ITU, hospitalizacion prolongada e
intervenciones quirurgicas adicionales) son poco frecuentes, cada una afectando
aproximadamente el 7.1% de los pacientes. Esto sugiere que, aunque las
complicaciones pueden ser graves, no son la norma y la mayoria de los pacientes
parecen evolucionar favorablemente. Estas complicaciones reflejan eventos
relacionados con el manejo postquirurgico o con la presencia de anomalias
adicionales (como problemas renales o infecciones).

La asociacion VACTERL (16.7%) y las malformaciones musculoesqueléticas
(16.7%) son los patrones mas comunes de malformaciones asociadas. Esto sugiere
que los pacientes con malformaciones anorrectales tienen una alta probabilidad de
presentar malformaciones en otros sistemas, especialmente en la columna
vertebral, musculoesquelético, gastrointestinal y urogenital. Las malformaciones
cardiacas son diversas, siendo las mas comunes la estenosis pulmonar (11.9%) y
las cardiopatias con cortocircuito de I-D (9.5%). Estas malformaciones cardiacas
pueden agravar las condiciones clinicas de los pacientes y requieren un seguimiento

especializado.
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1.15. Anexos

Anexo 1. Variables

Variable

Definicion operacional

Tipo de variable

Valores posibles

Método de
recoleccion

Cuantitativa
Continua

Edad Edad del paciente en afios cumplidos 40, 41, ... anos Historia clinica
Categorica Masculino
Sexo Sexo del paciente Historia clinica
nominal Femenino
Fecha del procedimiento Fecha del procedimiento para correcciéon del MAR ggigzha:va DD/MM/AA Historia clinica
Diagnéstico de ingreso Diagnéstico de malformacion anorrectal S:rtﬁigglnca Abierta Historia clinica
Fecha de ingreso Fecha de ingreso a la institucién ggigzha:va DD/MM/AA Historia clinica
Fecha de egreso Fecha de egreso a la institucion Cuapt|tat|va DD/MM/AA Historia clinica
Continua
Diagnéstico de egreso Diagnéstico de malformacion anorrectal S:rtﬁigglnca Abierta Historia clinica
Categoérica 1, Vivo
Causa de egreso Causa de egreso de la institucion nomi?wal 2, muerto Historia clinica
3, sin informacion
. - - 1, Si
Diagndstico prenatal - de Diagnéstico prenatal de MAR Catggonca 2, No Historia clinica
MAR nominal
3, NA
Talla al di Osti v
alla al diagnostico Estatura del paciente, medida en centimetros Cuaqt|tat|va cm Historia clinica
Continua
P I di Osti itati
eso al diagnostico Peso del paciente, medida en centimetros Cuar)htahva cm Historia clinica
Continua
Diagnéstico prenatal de Categoérica 1S
9 p diagnostico prenatal de CAKUT 9 2, No Historia clinica
CAKUT nominal 3 NA

Edad gestacional al

Edad gestacional al nacimiento dado en semanas

Cuantitativa

Numero de semanas

Historia clinica

nacimiento discreta
Dilatacion del tracto Dilatacion del tracto urinario durante cualquier | Categodrica 1.Si e
R o ; 2, No Historia clinica
urinario momento de seguimiento nominal 3 NA
. . . - 1, Si
Agenesia Renal Ageqe§|a Renal descrita en cualquier momento de Catggonca 2 No Historia clinica
seguimiento nominal
3, NA
. . . . - 1, Si
HlpopI35|a renal descrita en cualquier momento de Catggonca 2 No Historia clinica
. . seguimiento nominal
Hipoplasia renal 3, NA
. . I . . - 1, Si
. ) Displasia Renal Multiquistica descrita en cualquier | Categodrica ’ e
Displasia Renal | 1omento de seguimiento nominal 2,No Historia clinica
Multiquistica 3, NA
. 1, Si
Rifién poliquistico descrita en cualquier momento de Catggonca 2, No Historia clinica
e I LT nominal
Rifién poliquistico seguimiento 3, NA
Rifi6n en herradura descrito en cualquier momento | Categodrica 1.Si e
de seguimiento nominal 2,No Historia clinica
Rifion en herradura 3, NA
s -~ . . - 1, Si
Rlnor_1 gctoplco descrito en cualquier momento de Catggonca 2 No Historia clinica
. - seguimiento nominal
Rifi6n ectépico 3, NA
Rifi6n fusionado descrito en cualquier momento de | Categdrica 1.Si e e
- ; 2, No Historia clinica
. . seguimiento nominal
Rifion fusionado o en torta 3, NA
. . . . 1, Si
Valvas de uretra_ Rostenor descrito en cualquier Catggonca 2 No Historia clinica
. momento de seguimiento nominal
Valvas de uretra posterior 3, NA
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Variable

Definicion operacional

Tipo de variable

Valores posibles

Método de
recoleccion

Estenosis pieloureteral descrito en cualquier

Categorica

1,8
L momento de seguimiento nominal 2,No Historia clinica
Estenosis pieloureteral 3, NA
Estenosis ureterovesical descrito en cualquier | Categodrica ; fllo Historia clinica
. . momento de seguimiento nominal ’
Estenosis ureterovesical 3, NA
Doble sistema colector descrito en cualquier | Categodrica ; ﬁlo Historia clinica
. momento de seguimiento nominal !
Doble sistema colector 3, NA
Reflujo vesicoureteral descrito en cualquier momento | Categdrica ; fllo Historia clinica
. . de seguimiento nominal ’
Reflujo vesicoureteral 3, NA
Megaureter congénito descrito en cualquier | Categodrica ; ﬁlo Historia clinica
L. momento de seguimiento nominal !
Megaureter congénito 3, NA
Ureterocele descrito en cualquier momento de | Categodrica 1.Si e
seguimiento nominal 2, No Historia clinica
Ureterocele 3, NA
Sindrome de Prune Belly descrito en cualquier | Categérica ; ﬁlo Historia clinica
momento de seguimiento nominal ’
Sindrome de Prune Belly 9 3, NA
Disfuncion vesical descrito en cualquier momento de | Categorica 1.Si e
seguimiento nominal 2, No Historia clinica
Disfuncion vesical 3, NA
" . . - 1, Si
2/Ie<eg%eixm?;erj1|t%a descrito en cualquier momento de S:rt];aigglnca 2 No Historia clinica
Mega vejiga 3, NA
. . Categorica 11 e
Unidades renales | Unidades renales afectadas (1-2) nominal 2,2 Historia clinica
afectadas (1-2) 3, NA
. Otras malformaciones congénitas descritas en | Categérica 1.Si e
Otras malformaciones cualquier momento de seguimiento nominal 2,No Historia clinica
congénitas 3, NA
Estudios imagenoldgicos adicionales (diferente a ecografia)
- 1,1
Realizacion de Cistouretrografia miccional S:rtﬁigglnca 2,2 Historia clinica
Cistouretrografia miccional 3, NA
Realizacion de Gammagrafia DMSA en cualquier | Categodrica 11 e
momento de seguimiento nominal 2,2 Historia clinica
Gammagrafia DMSA d 3, NA
Realizaciéon de Renograma diurético en cualquier | Categodrica 11 e
. A 2,2 Historia clinica
o momento de seguimiento nominal
Renograma diurético 3, NA
Realizacion de Uroresonancia en cualquier momento | Categorica 11 e e
- ; 2,2 Historia clinica
. de seguimiento nominal
Uroresonancia 3, NA
Realizacién de UroTAC en cualquier momento de | Categdrica 11 e
seguimiento nominal 2,2 Historia clinica
UroTAC 3, NA
Realizacion de Cistoscopia en cualquier momento de | Categorica 11 e
S ; 2,2 Historia clinica
. . seguimiento nominal
Cistoscopia 3, NA
Realizaciéon de Urodinamia en cualquier momento de | Categorica 11 e
seguimiento nominal 2,2 Historia clinica
Urodinamia 3, NA
Profilaxis antibiética en cualquier momento de | Categodrica 11 e
seguimiento nominal 2,2 Historia clinica
Profilaxis antibiética 3, NA
" - Categorica 11 e e
Antecedente de Infeccion urinaria nominal 2,2 Historia clinica
Infeccién urinaria 3, NA
Hospitalizaciéon secundaria a las malformaciones | Categodrica 11 e
. -~ A 2,2 Historia clinica
L anorrectales en cualquier momento de seguimiento | nominal
Hospitalizacion 3, NA
L U . - 1,1
Proct_ed!mlento quirurgico en cualquier momento de Catggonca 22 Historia clinica
- N seguimiento nominal
Procedimiento quirdrgico 3, NA
Nombre del procedimiento quirdrgico realizado S:rtﬁigglnca Abierta Historia clinica

Procedimiento quirurgico
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Variable

Definicion operacional

Tipo de variable

Valores posibles

Método de
recoleccion

Edad de la cirugia

Edad descrita en la HC para el momento del
procedimiento quirurgico

Cuantitativa
discreta

Edad en afios

Historia clinica

Tipo de malformacién
anorrectal

Tipo de malformacién renal descrita

Categorica
nominal

1, Fistula Perineal

2, Fistula Rectovestibular
3, Fistula Bulbar

4, Fistula Prostatica

5, Ano Imperforado sin fistula
6, Fistula Rectovesical

7, Fistula Fourchette

8, Fistula Rectovaginal

9, Cloaca <3 cm

10, Cloaca > 3 cm

11, Asa de Cubeta

12, malformacion del cuello
vesical

13, Estenosis anal

14, Otra malformacion
anorrectal

Historia clinica

Malformaciones cardiacas

Tipo de malformacion cardiaca descrita en cualquier
momento del seguimiento

Categorica
nominal

1, Cardiopatia Cortocircuito I-
D

2, Cardiopatia Cianégena /
Tetralogia de Fallot

3, Estenosis Pulmonar

4, Coartacion aortica

5, Canal auriculoventricular
6, Dextrocardia

7, Atresia tricispidea

8, Cava superior izquierda

Historia clinica

Otras malformaciones
congénitas

Otras malformaciones descritas en

momento del seguimiento

cualquier

Categorica
nominal

1, Malformaciones
vertebrales

2, Acidosis tubular renal
3, Malformaciones
musculoesqueléticas

4, Sindrome Down

5, Cromosomopatias

6, Microcefalia

7, Mielomeningocele

Historia clinica

Malformaciones
gastrointestinales

Malformaciones gastrointestinales descritas en

cualquier momento del seguimiento

Categorica
nominal

1, Atresia de eso6fago

2, Duplicacion intestinal
3, Diverticulo de Meckel
4, Malrotacion intestinal
5, Atresia intestinal

Historia clinica

Tratamiento

Colostomia derivativa

Colostomia derivativa en cualquier momento de
seguimiento

Categorica
nominal

>

Historia clinica

Anoplastia

Anoplastia en cualquier momento de seguimiento

Categorica
nominal

>

Historia clinica

Cecostomia/Apendicostom
ia

Cecostomia/Apendicostomia en cualquier momento
de seguimiento

Categorica
nominal

WA [ ONA N =
ZN=2|ZN=2 ZN -

>

Historia clinica
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ACTIVIDAD ESPECIFICA

CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES

ANO

2024

Fases del proyecto

MAY JUN JUL |AGOS SEPT oCT NOV

DIC

ENE

FEB

MAR

ABR

Fase 0

1. Revision bibliografica

2. Definicion del tema

3. Escritura del proceso

4. Asesorias

Fase 1

5. Revision del protocolo por
Unidad de Investigacion

6. Revision y aval por Comité de
Etica

Fase 2

7. Recoleccion de la informacion

8. Organizaciéon de la base de
datos

9. Exploracién de la base de
datos

10. Analisis e interpretacion de
los datos

11. Envio de avances de
resultados al Comité de Etica

Fase 3

12. Elaboracion del informe final

13. Revision de informe final por
evaluadores

14. Ajustes y elaboracion del
informe final

15. Presentacion en eventos
académicos (ponencias, poster)

16. Publicacion en revista

17. Envio de; resultados finales al
Comité de Etica
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Anexo 3. Presupuesto

Tabla 3. Presupuesto total de la propuesta por fuentes de financiacién

RUBROS FUENTES
Hospital Recursos del TOTAL
Universidad del Valle Universitario del estudiante
Valle
PERSONAL $ 11,076,000 $ 8,860,800 $ 24,367,200 $ 44,304,000
EQUIPOS $- $ 4,000,000 $ 2,100,000 $ 6,100,000
SOFTWARE $- $- $ 1,000,000 $ 1,000,000
MATERIALES $- $ 3,000,000 $ 2,000,000 $ 5,000,000
SALIDAS DE CAMPO | $- $- $ 2,400,000 $ 2,400,000
BIBLIOGRAFICO $- $- $ 1,000,000 $ 1,000,000
SERVICIOS
TECNICOS $- $- $ 3,500,000 $ 3,500,000
TOTAL $ 11,076,000 $ 15,860,800 $ 36,367,200 $ 63,304,000
Tabla 4. Descripcién de los gastos de personal
NOMBRE DEL ] FUNCION ]
INVESTIGADOR | FORMACION | DENTRO DEDICACION .
| EXPERTO ACADEMICA | DEL % DEDICACION | FUENTES TOTAL
JAUXILIAR PROYECTO
Universidad Hospital Recursos
Horas/semana del Valle Universitario del
del Valle estudiante
Especialista | tigad
Jorge Solarte en Cirugia l;“.’es. 'gador | gpo, 20 $ 6,091,800 $ 24,367,200 | $ 30,459,000
N rincipal
pediatrica
Director de
Tutor MD, MSP trabajo de 20% 4 $ 11,076,000 $ 11,076,000
grado
TOTAL $ 11,076,000 $ 6,091,800 $ 24,367,200 | $ 41.535.000
Tabla 5. Descripcion y cuantificacion de los equipos de uso propio
Hospital Universitario Recursos del
EQUIPO del Valle estudiante Total
Computadores de mesa
con software y con UPS $ 1,500,000 $ 1,500,000
estandar n:1
Impresoras n:1 $ 600,000 $ 600,000
Estaciones de trabajo
personalizado $ 4,000,000 $ 4,000,000
TOTAL $ 4,000,000 $ 2,100,000 $ 6,100,000
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Tabla 6. Descripcion del software que se planea adquirir

SOFTWARE JUSTIFICACION | Recursosdel | pqops;
estudiante
Analisis cuantitativo
Stata 16 de datos $ 1,000,000 $ 1,000,000
TOTAL $ 1,000,000 $ 1,000,000
Tabla 7. Valoraciones salidas de campo
. Recursos del
Item Costo unitario | # Total
estudiante
Desplazamiento
recoleccién informacion | $ 12,000 200 $ 2,400,000 $ 2,400,000
TOTAL $ 2,400,000 $ 2,400,000
Tabla 8. Materiales, suministros
Fuente
Materiales* Justificacion Recursos del Hospital Total
estudiante Universitario del Valle
Fotocopias para diversos
. trabajos en el proyecto e
Fotocopias e instrumentos $ 1,000,000 $ 1,000,000
impresiones
Compra derecho uso | Medicién de calidad de vida
instrumento SF8 relacionada con salud $ 1,000,000 $ 1,000,000
Impresiongs y
Utiles de oficina [ggg‘:ducc'ones' tintas, $ 3,000,000 $ 3,000,000
TOTAL $ 2,000,000 $ 3,000,000 $ 5,000,000
Tabla 9. Servicios Técnicos
Fuente Total
Tipo de servicio Justificacion
Recursos del estudiante
Logistica  capacitacion Mejorar la validez en las
para realizacion mediciones $ 1,000,000 $ 1,000,000
encuestas
Procesamiento de datos | Digitar los datos $ 2,500,000 $ 2,500,000
TOTAL $ 3,500,000 $ 3,500,000
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Tabla 10. Bibliografia

i Fuente
Item Justificacion

Recursos propios Total
Compra de libros | Actualizacién de investigadores $ 1,000,000 $ 1,000,000
TOTAL $ 1,000,000 $ 1,000,000

e Formato o formulario de recoleccion de la informacion.
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