UNIVERSIDAD NACIONAL 7=
AUTONOMA DE MEXICO

FACULTAD DE MEDICINA

HOSPITAL PARA EL NINO POBLANO

‘ANOMALIAS ASOCIADAS A MALFORMACION ANORRECTAL

EN RECIEN NACIDOS DEL HOSPITAL PARA EL NINO POBLANO DE 2008 AL 2013”

TESIS DE POSGRADO
PARA OBTENER EL DIPLOMA DE LA ESPECIALIDAD EN:

NEONATOLOGIA
PRESENTA:
DRA. ESMERALDA VERA VEGA
DIRECTOR DE TESIS:
DRA. ELVIA PATRICIA CONCHA GONZALEZ.
ASESOR METODOLOGICO.

MC. MARICRUZ GUTIERREZ BRITO.

H. Puebla, Puebla. Febrero, 2015


http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/c/ca/Escudo-UNAM-escalable.svg

e e

Universidad Nacional - J ~  Biblioteca Central
Auténoma de México -

Direccion General de Bibliotecas de la UNAM
Swmie 1 Bpg L IR

UNAM - Direccion General de Bibliotecas
Tesis Digitales
Restricciones de uso

DERECHOS RESERVADQOS ©
PROHIBIDA SU REPRODUCCION TOTAL O PARCIAL

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México).

El uso de imagenes, fragmentos de videos, y demas material que sea
objeto de proteccion de los derechos de autor, serd exclusivamente para
fines educativos e informativos y debera citar la fuente donde la obtuvo
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro,
reproduccion, edicion o modificacion, sera perseguido y sancionado por el
respectivo titular de los Derechos de Autor.



INDICE

1 RO SUM BN . 3
2. ANtECEABNIES . ...t 4
2.1 Antecedentes generales. ... 5
2.2 Antecedentes especCifiCoS.........ooviiii i 8
3. Planteamiento del problema. ... 18
4. JUSHIFICACION. ...t 19
8. ODJEtIVOS . . 21
5.1 Objetivo general..... ..o 21
5.2 Objetivos eSpecCifiCoS. .......ouiiiiii 21
6. Material y MEtOdOS. ... ..o 22
7 BIOBHICA. .. e 23
8. RESUIAAOS. ... . 24
0. DISCUSION . ...t 33
10. CONCIUSIONES. ... e 35
PR 1= (o 1 36
12. Listade abreviaturas ......... ..o 39

13. Bibliografia. ..o 40



1.- RESUMEN

ANOMALIAS ASOCIADAS A MALFORMACION ANORECTAL EN RECIEN
NACIDOS DEL HOSPITAL PARA EL NINO POBLANO DE 2008 AL 2013.

Autores: Dra. Vera Vega Esmeralda, Dra. Concha Gonzalez Elvia Patricia,
MC. Maricruz Gutiérrez Brito.
RESUMEN.

Introduccion. Las malformaciones congénitas son la segunda causa de muerte en
menores de un afno. La malformacion anorrectal es uno de los defectos estructurales
del tubo digestivo mas frecuentes. Cerca de la mitad de los casos es acompanada de
anomalias asociadas siendo las urogenitales, las de la columna vertebral, cardiacas, del
esofago y de los rifiones, las mas comunes.

Objetivo. ElI objetivo del estudio fue conocer las anomalias asociadas a
malformacion anorrectal en los recién nacidos del Hospital para el Nino Poblano.

Tipo de estudio. Observacional, transversal vy retrospectivo durante el periodo
correspondiente de enero del 2008 a diciembre de 2013

Material y métodos. En el estudio se incluyeron todos los recién nacidos que
ingresados  con diagnostico de malformacion anorrectal al Hospital para el Nifio
Poblano. Se estudiaron a 64 recién nacidos que cumplieron con los criterios de
inclusion.

Resultados. El género mayormente encontrado fue el masculino, la malformacion
anorrectal mas frecuente encontrada fue con fistula rectoperineal. Las anomalias
cardiacas se encontraron con mayor frecuencia en un 51% de la poblacién, seguido
de anomalias nefro-urinarias en 39%, musculo-esqueléticas en 12.5%, sistema
nervioso en 9.3%, traqueo-esofagicas en 7.8%, asociada a sindromes en 17% de los
pacientes estudiados.

Conclusiones. Las anomalias asociadas a malformacion anorrectal se han reportado
con una frecuencia hasta de 75% en algunos estudios. Siendo las mas comunes en
nuestro estudio las cardiacas En ello radica la importancia de identificar sus
asociaciones ya que algunas requieren un tratamiento previo al de la propia
malformacion anorrectal, mismas que pueden ser un factor pronostico en la calidad de
vida de nuestros pacientes.



2.- ANTECEDENTES
2.1ANTECEDENTES HISTORICOS.

Los primeros antecedentes sobre malformaciones anorrectales, son las
aportaciones de la intervencion quirurgica de Paul de Aegina, quien vivié entre los
afios de 625 y 690 DC. Este cirujano, oper6 a un nifio que naci® con ano
imperforado, haciéndole apertura rectal obtenida mediante el empleo a ciegas de una
guia y un bisturi y le hizo dilataciones mediante la introduccién de bujias. Esta fue la
piedra angular en la historia del tratamiento de las malformaciones anorrectales.

En 1676, Cooke traté con éxito un caso de malformacién anorrectal por medio
de una incision perineal en el sitio donde supuso que debid estar el orificio anal. Parte
del tratamiento, fue la dilatacidon del orificio con estiletes de madera de sauco.

En 1789, Mantell, operd una nifia que tenia una fistula vaginal ademas del ano
imperforado, mediante una incisién perineal apoyandose sobre el extremo de una
sonda metalica introducida a través de la fistula vaginal.

Amussat, un cirujano francés, considerado como el introductor del procedimiento
para la correccion del ano imperforado, corrigio este defecto a través de un acceso
sagital posterior.

La historia del trasplante de fistula, procedimiento muy difundido para tratar la
fistula vestibular, se inicio en 1826.

En México y en América Latina, la primera descripcion de un procedimiento para
la correcion de una malformacién anorrectal data de 1856. Servin y Villagran,
efectuaron cada quien por su parte, una intervencion quirdrgica en posicion de
litotomia con el propdsito de dar salida al contenido del tubo digestivo distal. Servin,
logré descender el fondo de saco rectal y anclarlo a la piel. Villagran, después de una
infructuosa diseccidon perineal, no logré descender el fondo de saco ciego del colon
distal.

Norris en 1941, describié un procedimiento quirurgico, de dificil ejecucién,
denominado descenso abdomino-perineal que se realizaba en neonatos y sin
colostomia protectora; s6lo buscaba comunicar el colon distal con el exterior. Rhoads
y cols, en 1944, efectuaron un procedimiento parecido, con resultados similares.

En 1930, Wangensteen y Rice, quienes para localizar el fondo de saco del
intestino terminal, sugirieron efectuar un estudio radiologico en posicion invertida al que



denominaron invertograma y que sigue siendo util con algunas variantes hasta la
actualidad.

La operacion descrita originalmente por Norris, pero difundida por Rhoads, por
muchos afos fue la mas relevante y de eleccién en casi todo el mundo.

A principios de la década de los afos 50 del siglo pasado, Stephens, un
prestigiado cirujano pediatra australiano, llevo a cabo estudios en el laboratorio que le
permitieron revolucionar el conocimiento de las malformaciones anorectales. '

2.2. EPIDEMIOLOGIA

Las malformaciones congénitas son la segunda causa de muerte en menores de
un afo. El ano imperforado es por su parte, uno de los defectos estructurales del tubo
digestivo mas frecuentes. Se estima, en paises que han podido establecer este dato,
que existe un caso por cada 1,000 a 5,000 recién nacidos vivos. En nuestro pais se
ignora cuantos nuevos casos hay cada afno. Sabemos que este defecto se acompana
de otras malformaciones, algunas de las cuales requieren atencion antes que la
anorrectal.

Cerca de la mitad de los casos es acompanada de anomalias asociadas siendo
las urogenitales, las de la columna vertebral, cardiacas, del esdéfago y de los rifiones,
las mas comunes.

Las anomalias asociadas fueron detectadas con mucha menor frecuencia de la
debida, en virtud de que la infraestructura del hospital en donde se hizo el estudio
carece de especialistas para su identificacion: 2

2.3 ANTECEDENTES GENERALES

Malformacion anorectal se denomina a toda anomalia congénita en la que el recto no
desemboque en su situacion anatdmica normal y ademas su permeabilidad no sea la
adecuada o presente trayectos fistulosos hacia estructuras vecinas o periné.

La malformacién anorectal (MAR) se acompafna con frecuencia de otras
malformaciones, sobre todo genitourinarias, con las que integra un gran espectro de
variabilidad.



Clasificacion de malformacion anorectal.

Masculino Femenino
Fistula perineal. Fistula perineal.
Fistula rectouretral Fistula vestibular
Bulbar Persistencia de la cloaca
Prostatica Ano imperforado sin fistula
Fistula recto vesical Atresia rectal.
Ano Imperforado sin fistula Defectos complejos. *

Atresia rectal
Defectos complejos

MALFORMACIONES ASOCIADAS.

La mayor parte de bebés (el 50 % al 60 %) con malformaciones anorrectales tienen
una o varias anormalidades que afectan otros sistemas. Las anormalidades altas
estan asociadas con mas malformaciones.

ANOMALIAS CARDIOVASCULARES.

Las anomalias cardiovasculares estan presentes en aproximadamente un tercio de
pacientes, pero solo el 10% de estos requieren de tratamiento.  Las lesiones mas
comunes son defecto del septum atrial, persistencia del conducto arterioso, seguido
de tetralogia de Fallot y defecto del septum ventricular.

ANOMALIAS GASTROINTESTINALES

Un espectro amplio de anomalias gastrointestinales asociadas han sido descritas.
Las anormalidades traqueo-esofagicas ocurren en aproximadamente el 10 % de los
casos. La obstruccion duodenal causada por atresia o malrotacion, se han reportado
que tienen una incidencia del 1 % a 2 %.

ANOMALIAS ESPINALES, SACRAS, Y VERTEBRALES.

Las anomalias lumbosacras como hemivertebras, escoliosis, vértebras de mariposa vy
hemisacro son comunes. El problema espinal mas frecuente es la medula anclada,
pero el lipoma espinal, siringomielia y mielomeningocele también son vistos
comunmente. Cuando mas compleja es la anomalia anorrectal, mas probable sera
la presencia de una anomalia espinal y vertebral asociada.



ANOMALIAS GENITOURINARIAS.

Predominan las anormalidades urolégicas. La incidencia se extiende de un tercio a la
mitad de pacientes y aumenta con la complejidad del defecto anorrectal. El reflujo
vesicoureteral es la anomalia mas comunmente encontrada. La agenesia renal y
displasia renal le siguen en frecuencia. La criptorquidia se ha reportado en un 20%
de los hombres con ano imperforado y las hipospadias ocurren en aproximadamente
5%.

ANOMALIAS GINECOLOGICAS

En el periodo del recién nacido, el hidrocolpos puede conducir a la obstruccién urinaria
0 puede causar piocolpos. Las anomalias Mullerianas pueden manifestarse mas tarde
cuando las adolescentes tienen obstruccion del flujo menstrual. Las malformaciones
uterinas (Utero bicorne ),anormalidades vaginales (en particular tabique vaginal), y
atresia vaginal ocurre en aproximadamente un tercio de pacientes. *

Mientras mas alta es la malformacion, mas frecuentes son los defectos genitourinarios
asociados. Los pacientes con cloacas persistente o fistulas rectovesicales tienen el
90% de probabilidades de tener anomalias genitourinarias asociadas, aquellos con
MAR bajas (fistulas perineales) las padecen en menos del 10%.

Hay que recordar que las malformaciones anorrectales pueden formar parte del
espectro de la llamada asociacion VATER o VACTERL, acréonimo que involucra
malformaciones vertebrales, anorectales, traqueoesofagicas, renales o radiales,
cardiacas y de las extremidades, también de sindromes dismorfoldgicos. 3

Abordaje inicial.

El abordaje inicial de toda malformacién anorrectal Incluye ayuno, soluciones
parenterales a requerimientos normales, doble esquema de antibidticos, ampicilina y
amikacina; es importante en las primeras 24 horas de vida no colocarle sonda
orogastrica para permitir la neumatizacion de todo el trayecto intestinal y permitir la
visualizacion de éste en el invertograma. Solicitar examenes preoperatorios, biometria
hematica, tiempo de protrombina y parcial de tromboplastina, pruebas cruzadas; en el
sexo masculino, examen general de orina en busqueda de meconio para descartar
fistula rectourinaria. °



2.4 ANTECEDENTES ESPECIFICOS.

Se realiz6 un estudio en el cual se evaluaba si era necesario realizar una evaluacion
completa en busca de VACTERL en pacientes con fistula rectoperineal. Fue una
revision retrospectiva en un Centro Colorrectal Pediatrico en un Hospital de tercer nivel
del afio 2000 al 2012.

Se incluyeron 308 pacientes, de los cuales 102 pacientes presentaron fistula
rectoperinal, 63 eran varones y 39 eran mujeres. Las anomalias especificas
asociadas identificadas eran foramen oval (n=31) y persistencia del ducto arterioso
(n=24). Las asociaciones cardiacas (no incluidas el foramen oval y ductus arterioso
permeable) se identificaron en 29.4%. Treinta y cinco pacientes (34%) con fistula
rectoperineal tuvieron por lo menos una anomalia asociada. Las malformaciones de la
columna vertebral (15.7%), médula espinal (9.8%), sistema genitourinario (20.6%),
ginecoldgicas (3.9%), extremidades (9.8%) y el eséfago (3.9%). Seis pacientes (6%)
cumplieron criterios para asociacion VACTERL con 3 o mas anomalias. Los defectos
cromosémicos fueron identificados en el 7.8% de los pacientes. Los resultados
apoyaron que las anomalias asociadas son menos frecuentes en fistula
rectoperineal que las lesiones mas complejas, sin embargo, estas anomalias son
comunes por lo que debe llevarse una evaluacion completa. °

En un estudio se evalud la incidencia de anomalias congénitas asociadas con
malformaciones anorrectales en relacién con el tipo anatémico, segun la definicion de
la clasificacion Krickenbeck.

Se revisaron 99 nifios con malformacién anorrectal en una institucién entre 2002 y
2011. Las anomalias fueron categorizadas como sistema cardiovascular (SCV),
genitourinarias, sistema nervioso central (SNC), gastrointestinal, respiratorio,
locomotor y craneo-facial. Anomalias cromosémicas, sindromes y asociaciones. De
los 99 pacientes, 62 fueron masculinos. Peso al nacer de 2.950 kg (0.600-4.560 kg).
Habia 13 prematuros. El 35% tenia fistula perineal, 21% rectovestibular, 19%
fistulas rectouretrales, sin fistula el 13%, fistula rectovesical en 7%, el 4% anomalias
de la cloaca. En general, 77 pacientes (78%) tenian por lo menos una malformacion
asociada, solo el 22% con MAR aisladas. Las malformaciones mas frecuentes eran
genitourinarias (28%) y anomalias de SNC (26%). La anomalias urolégica mas
frecuente fue reflujo vesicoureteral (RVU). Entre las anomalias del SNC, la medula
anclada es la patologia mas comun. La fistula rectovesical tiene mas probabilidad de
tener malformaciones genitourinarias asociadas. La cloaca es mas propensa a tener
anomalias de la medula. Dentro de las anomalias cardiacas asociadas con
malformacion anorrectal se encuentran foramen oval/defecto del septum atrial,
persistencia de conducto arterioso, defecto del septum ventricular. El sindrome mas
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comun encontrado fue Trisomia 21, visto en 9 pacientes, 8 de los cuales tenian MAR
sin fistula. Habia 5 nifios con asociacion VACTERL. Se informo que el 78% de los
nifios con malformacion anorrectal tienen otras anomalias asociadas. ’

Se realizo un estudio en 2013 donde se analizaron recién nacidos con MAR en cinco
centros quirurgicos pediatricos Europeos, durante un lapso de 6 afos consecutivos
(2007-2012). El objetivo fue presentar los datos clinicos de una cohorte Europea de
pacientes con malformacion anorrectal (MAR).

La MAR se encuentra como un defecto congénito aislado, como parte de un sindrome
asociado con otras anomalias. Las anomalias asociadas se han publicado que ocurren
en 45%-65% de los pacientes, la mayoria del tracto gastrointestinal, sistema nervioso
central, sistema esquelético (vertebras) o tracto gastrointestinal.

De un total de 203 pacientes fueron elegidos para el estudio. La MAR ocurre por igual
en nifos y nifas. De estos, 9% formaron parte de un sindrome o defecto cromosémico,
como trisomia 21, sindrome de Currarino, sindrome de Casamassima, Cri-du-chat,
sindrome del ojo de gato o Sindrome de microdelecion 22g11.

En varones, el mayor porcentaje tenia fistulas perineales (43%) seguido de fistulas
uretrales (29%). En mujeres el grupo mas grande tenia fistulas perineales (41%)
seguido por fistulas vestibulares (28%). No se encontraron fistulas en el 15% de los
varones Yy 4% de las mujeres. La estenosis anal se observo en 3% de los hombres y
5% en mujeres.

La mayoria de los pacientes (72%) tenian anomalias asociadas, mas a menudo renal
(29%), cardiaca (31%) o anomalias esqueléticas (36%). Nueve por ciento de los
pacientes tenia una atresia de esdfago. Otras anomalias gastrointestinales en el 6% de
los pacientes con MAR incluyendo atresia duodenal, malrotacion, onfalocele y uno
tenian un hepatoblastoma. Anomalias cardiacas se observaron en el 31% de los
pacientes, la mayoria defecto del septo auricular y defectos del septo ventricular. Casi
la misma proporcion de los pacientes se encontrd que tenian anomalias renales (29%):
hidronefrosis en el 6%, riidn unico en el 6%, rindn displasico en el 3%, doble sistema
en 5%, rifidn en herradura en 2%, rindn ectopico en 1% y otras anomalias en 9%. Sélo
68% de los pacientes fueron seleccionados para las anomalias de la vejiga.

Cuarenta y cinco por ciento de los pacientes fueron seleccionados para reflujo
vesicouretral (Grado V) y el 17% de los pacientes presenté algun grado de reflujo
vesicouretral (63% de grado | o IlI). Anomalias esqueléticas de las extremidades
superiores se observaron en 7% de los pacientes y las anomalias de las extremidades
inferiores en 11% de los pacientes. Anomalias vertebrales (excepto sacra y la regién del
coccix) se observaron en el 18%, mientras que anomalias sacras se observaron en el
17% de los pacientes. Anomalias de la médula espinal se observaron en el 18% de los
pacientes (78%), incluyendo  médula anclada, cono siringe, lipoma o masa
intramedular y meningoceles.



Una observacion notable del estudio fue la incidencia de los diferentes tipos de
malformaciones anorrectales. La mayoria de las MAR en las mujeres fueron fistulas
perineales, contradictorio a lo publicado por Levitt y Pefia que mostro que las fistulas
vestibulares fueron las mas vistas. La frecuencia de las anomalias asociadas fueron
observadas en el rango de otros estudios. Aunque las urogenitales fueron mas vistas.
Se recomienda la ecografia de rifnones y vias urinarias en recién nacidos con MAR.
Cistouretrografia miccional para pacientes con dilatacion del tracto urinario superior ,
anormalidades espinales y lumbosacra. ®

En 2011 se publicé un estudio retrospectivo donde se analizaron 331 pacientes que
nacieron con MAR en el periodo de 1983-2003. Donde se documenté método de
deteccidon, anomalias urologicas, tratamiento, complicaciones y seguimiento. EIl objetivo
fue estudiar la incidencia de anomalias uroldgicas asociadas con MAR y la relacién
entre la gravedad de la MAR vy la incidencia de estos defectos urolégicos con
resultados a largo plazo.

Las malformaciones anorrectales son anomalias congénitas del anorrecto que cubren
un amplio espectro de anomalias anatomicas, que se caracteriza por la ausencia de
ano en una posicion normal dentro del periné. La incidencia global de anomalias
asociadas a MAR es mas de 60%. Las anomalias urolégicas son vistas con
frecuencia en pacientes con MAR. Estudios previos recomienda que todos los nifios
con MAR deban someterse a ecografia de vias urinarias en el periodo neonatal. Para
detectar reflujo vesicouretral, todos los pacientes con dilatacién de la parte superior del
tracto urinario deben ser sometidos a cisto-uretrografia miccional, ademas de rayos X
de region sacra, ecografia de médula espinal para detectar anomalias lumbosacra o
defecto de la medula espinal.

Paciente con MAR y anomalia lumbosacra coexistente, de la columna vertebral o
medula espinal son mas propensos a tener disfuncion del tracto urinario.

Para el estudio de utilizo la clasificacidn de Krickenbeck. Se dividieron los pacientes en
malformaciones anorrectales complejas ( malformaciones cloacales, fistulas de vejiga,
fistulas uretrales, prostatica y bulbar, fistula vaginal o sin fistula; malformaciones
anorrectales menos complejas ( fistulas perineales, fistulas vestibulares , estenosis
anal y atresia rectal).

Se evaluaron trescientos treinta y un pacientes con MAR de los cuales el 48% eran
mujeres y 52% eran hombres. Cuarenta y seis por ciento de los pacientes de sexo
masculino y el 17% de los pacientes de sexo femenino tenia una MAR compleja. Las
anomalias uroldgicas se encontraron en 172 casos (52%). La incidencia de anomalias
urolégicas disminuyen en pacientes con MAR menos complejas. Sorprendentemente
la atresia rectal que se consideraba MAR de menor complejidad tienen una alta
incidencia de anomalias uroldgicas. Las cuatro anomalias urolégicas mas vistas en
pacientes con MAR fueron hidronefrosis, reflujo vesicoureteral, disfuncion del tracto
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urinario inferior e incontinencia urinaria, con una incidencia total de 24,18,14 y 12%
respectivamente. La incidencia de anomalias urologicas disminuyo con la disminucion
de la complejidad de la MAR.

En pacientes con malformacion cloacal el 62% presenté hidronefrosis, 54% reflujo
vesicoureteral, 77% disfuncion del tracto urinario inferior, 46% incontinencia urinaria;
con fistula uretral el 46% presento hidronefrosis, 33% reflujo vesicoureteral, 25%
disfuncién del tracto urinario inferior, 25% incontinencia urinaria; fistula al cuello vesical
el 25% hidronefrosis, reflujo vesicoureteral, incontinencia urinaria respectivamente y
50% disfuncion del tracto urinario inferior.

Anomalias lumbosacra/ médula espinal y disfuncién del tracto urinario inferior en MAR.
En pacientes con MAR complejas el 39% tenia anomalia lumbosacra o medula espinal,
en comparacién con el 8% de los pacientes con MAR menos complejas. El 43% de
pacientes con anomalia lumbosacra/medula espinal asociada con MAR sufren de
disfuncién del tracto urinario inferior.

En conclusién las anomalias urolégicas en pacientes con MAR complejas son mas
graves que en los pacientes con MAR menos complejas. La ecografia de vias urinarias
debe llevarse a cabo en todos los pacientes. °

Una revision retrospectiva de los registros médicos de pacientes con MAR sin fistula se
realizé entre septiembre de 1980 y marzo de 2014. A partir de una serie de 2189
casos de MAR, 92 no tenian fistula identificada. Setenta y seis pacientes eran varones
y 16 mujeres. Treinta y siete pacientes tenian trisomia 21. Sesenta y cuatro pacientes
tenian tracto urinario normal, cuatro pacientes tenian un rindn ausente, diez tenian
hidronefrosis bilateral y tres unilateral.

Los resultados a largo plazo relacionada con el control del intestino estaban
disponibles en 52 casos: 11 de 18 pacientes con trisomia 21 tenian movimientos
voluntarios del intestino y 29 de 34 sin trisomia 21 tuvieron evacuaciones voluntarias.
Todos los pacientes sin trisomia 21 tenian el control urinario. ™

Se realizo un trabajo con el propdsito de encontrar el tipo MAR mas
comunmente asociada a atresia esofagica y la implicacion pronostica de esta
asociacion.

De 1995 pacientes con MAR, 167 tenian una AE concomitante (8,3%). La fistula de
prostata es el tipo de defecto mas comun en varones con AE (45,9%) y la cloaca en
el grupo de mujeres (57,9%). Los pacientes de AE tenian peor intestino (47 vs. 67%)
y peor control urinario (56,6 vs. 79,4%) comparado con la serie general (GS). Los
pacientes de AE tenian una incidencia significativamente mayor de la médula
anclada (32,3 vs 17,6%), anomalias cardiacas (32,3 vs. 22,5%), incluyendo defecto del
septo ventricular (12,5 vs. 4,5%), hidronefrosis (36,5 vs 15,4%), rifidn ausente (26,3 vs.
10,5%), atresia duodenal (7,7 vs. 1,7%), anomalias vertebrales (28,1 vs. 14%),
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defectos de las extremidades (11,3 vs. 3,1%), anomalias traqueales (6,5 frente a
0,4%), y retraso en el desarrollo (5.9 vs. 1.4%). "

En un estudio publicado en 2013 se mencionan las asociaciones con malformacién
anorrectal y sindromes relacionados. Existe una amplia variedad expresion fenotipica,
que van desde MAR leves a MAR Complejas, habiendo malformaciones asociadas en
mas del 75%. No se sabe mucho acerca de la etiologia de la MAR, el peso de la
evidencia apunta a factores genéticos.

Los pacientes con malformacion asociadas pueden clasificarse en anomalias
congénitas (no sindrémica) anormalidades cromosomicas, asociaciones
sindromaticas no cromosdmicas, sindromes no cromosomicas e influencia de factores
ambientales.

Mas del 75% de los niflos con MAR tienen otra malformaciones asociadas. Hasta el
50% de los casos se cree que son no sindromaticos. Existe evidencia de factores de
riesgo para MAR dentro de estudios epidemiologicos. Exposicion de los padres
prenatalmente a la nicotina, alcohol, cafeina, drogas ilicitas, riesgos laborales,
sobrepeso/obesidad y diabetes mellitus son posibles factores de riesgo ambiental para
MAR. Han sido reportadas anomalias asociadas a MAR incluidas genitourinarias
(49%), musculoesqueléticas (43%), craneofaciales (34%), cardiovasculares (27%),
gastrointestinales (18%), respiratorias (13) y del sistema nervioso central (12%).

Las malformaciones del sistema urogenital son las comunes, 81% en algunos
estudios, habiendo asociaciones con el sistema esquelético. Las malformaciones del
los sistemas cardiovascular, sistema digestivo y sistema nervioso central son
asociaciones frecuentes. Se han identificado multiples anomalias en el 60.2%, con
un 15.4% esta asociado con sindrome VACTERL y 9.3% con secuencias. Asociacion
con anomalias nasales y renales pueden representar algun sindrome autosomico
recesivo. La atresia de coanas también ha sido asociada con MAR. La asociacion de
MAR vy sindrome VACTERL se ha reportado en una de cada 5,000 nacidos vivos.
Aunque solo contribuyo un 15.4% del total de las anomalias asociadas.

Anomalias de la medula espinal/ vertebral.

Los estudios en animales sugieren que la notocorda controla el desarrollo de la medula
espinal, la columna vertebral y anorecto, parece fundamental en el desarrollo de MAR.
Como resultado, la asociacion con la subyacente anomalia de medula espinal/vertebral
se consideran significativas. El mal desarrollo sacro se encuentra en la Triada
Currarino que une agenesia sacra con MAR e incluye una masa presacra (teratoma).
El hemisacro del sindrome de Currarino se ha asociado con el gen (MNX1) HLXB9. El
teratoma sacrococcigea se han descrito en asociacion con lesiones bajas y altas.
Estudios sugieren una mayor incidencia de anomalias cromosémicas, al menos una
asociacion de 15% con variaciones cromosémicas (monigénica o sindromes
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teratogénicos). La causa de MAR no se entiende por completo, los factores genéticos
son conocidos por estar asociados con MAR en al menos 8% de los pacientes.
Asociaciones cromosémicas de MAR.

La MAR se ha reportado en asociacion con trisomia 8 mosaicismo, Down y sindrome
de X fragil.

Asociaciones sindromica no cromosémica y sindromes no cromosomicos. La MAR se
ha reportado asociacion con sindrome alcohol fetal, Klippel-Feil, Pallister-Hall,
espectro Facio-auriculo-vertebral, Pierre Robin and sirenomelia, asociacion Vater,
VACTERL, Complejo Currarino. Una de las asociaciones mas conocidas es el
Sindrome Currarino (triada autosomico dominante, defecto hemi-sacro, MAR y masa
presacra. Las mutaciones en el gen MNX1 se sabe que es causal en el sindrome
Currarino.

Las endotelinas tienen un papel en la angiogénesis. Estudios sugieren la asociacion
entre los eventos vasculares vy estenosis rectal. Una asociacion con talidomina vy
MAR. Las propiedades de la talidomida conocido anti-angiogénicos, se vuelve abrir la
posibilidad de una asociacion vascular en patogénesis de MAR. EIl acido retinoico
(modulador del sistema endotelina) se ha demostrado que induce sindrome de
regresion causal y MAR en modelo de ratén.

Factores de riesgo ambientales para MAR, se han identificado, exposiciones
prenatales de los padres a la nicotina, el alcohol, la cafeina, drogas ilicitas, riesgo
laboral, sobrepeso/obesidad y diabetes mellitus. Se han reportado casos de atresia
anal identificada en pacientes expuestos a benzodiacepinas durante el embarazo.
Asociaciones con toxinas. En un estudio sobre los efectos del acido retinoico en el
desarrollo del feto, 100% de las descendencia tenia anomalias craneofaciales, 94%
anorrectales, el 90% de las extremidades y el 55% defectos del tubo neural.

Asociacion con agentes infecciosos. Es poco frecuente, pero la exposicidén fetal a
citomegalovirus y toxoplasma se han reportado como posibles factores etioldgicos.
Aunque no se sabe mucho acerca de la etiologia de la MAR el peso de la evidencia
apunta a factores genéticos como causa importante de la enfermedad. '

En 2014 se realiz6 un estudio donde se analizaban las anomalias renales en
asociacion VACTERL. Se realizo una descripcion de una serie de casos de hallazgos
renales en pacientes con asociacion VACTERL. Fueron 48 pacientes ( con al menos
tres caracteristicas del componte VACTERL y que tenian una ecografia abdominal)
cumplieron los criterios de inclusion.

La asociacion VACTERL se estima que ocurre en 1 de cada 10,000 nacidos vivos. La
definicion mas aceptada requiere la presencia de al menos tres caracteristicas de los
componentes. Algunos describen la presencia basado anatdmicamente en un grupo
superior e inferior de VACTERL/VATER relacionada a defectos cardiacos en la parte
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superior y anomalias renal en el grupo inferior. Ademas de malformaciones renal, el
sistema urinario también es frecuentemente implicado. Las manifestaciones renales
(MR) fueron clasificados como estructural y no estructural. Se defini6 MR  No
estructurales la hidronefrosis o reflujo vesicoureteral (RVU)

Se dividié la coherte en la presencia de hallazgos anatomicos. El grupo superior se
define por la presencia de FTE/AE o defecto cardiaco congénito, en el grupo inferior
por la presencia de MAR.

La cohorte globar VACTERL consté de 220 pacientes. Cuarenta y ocho pacientes
cumplieron con los criterios para el analisis. Treinta y tres (69%) de estos 48 pacientes
tenian algun tipo de anomalia que afecta el sistema renal. Cuatro pacientes (12%)
tuvieron una clasificacion de VACTERL superior, 8 (24%) tenian una baja, y 20 (61%)
una clasificacion de ambos, basado en fenotipo anatomico. Un paciente (3%) no tenia
caracteristicas de VACTERL superior ni inferior.

Del total de 48 pacientes, 25 (52% del total de pacientes, 76% de los 33 pacientes
con MR) tenia una MR estructural, mientras que 8(17% del total de pacientes, 24% de
los 33 pacientes con MAR) tuvieron una MR no estructural. De los 25 pacientes que
tenia andmala estructura, 12 (48%) también tenia una anomalia estructural coexistente
(RVU o hidronefrosis).

La manifestacion renal mas comun fue el reflujo vesicoureteral (RVU), ademas de un
defecto estructural (27%), agenesia renal unilateral (24%) y rifones displasicos/
rifiones poliquisticos(18%) y sistema colector doble (18%).

Veintiocho de los treinta y tres pacientes (85%) con manifestaciones renales tenia
malformacion anorrectal asociada. De los 28 pacientes con MAR, 13 tambien tenian
(46%) RVU grado 2 o superior. Veintidos (88%) de los 25 pacientes con una
manifestacion renal estructural tenia una malformacion anorrectal asociada. La
clasificacion anotémica no se asocié estadisticamente con la presencia o ausencia de
manifestaciones renales. Dada la alta prevalencia de RVU aislado o hidronefrosis,
se recomienda un ultrasonido renal como parte de la evaluacién inicial en pacientes
con sospecha VACTERL. EI RVU puede predisponer a las infecciones del tracto
urinario y cicatrices renales, lo que lleva a un dafo renal progreso e insuficiencia renal.
Los individuos con asociacion VACTERL deben someterse regularmente a evaluacion
de la salud renal durante toda su vida y los profesiones de la salud deben ser
consciente del riesgo de secuelas renales y las complicaciones relacionadas a RVU. ™

En un estudio publicado en 2009 se realizo una revision retrospectiva de los registros
médicos de 272 pacientes con fistula rectovestibular, operados en los ultimos 28 anos.
Todos los pacientes tenian una vaginoscopia, que permitid la deteccidn de las
alteraciones ginecoldgicas de los genitales externos.
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De los 272 pacientes analizados, 48 (17%) tenia un total de 83 anomalias
ginecologicas. 26 pacientes tuvieron atresia vaginal. Catorce pacientes tuvieron una
tabique vaginal, con 2 cuellos de utero; cada uno de ellos comunicada con un
hemiutero.

En 26 pacientes, no se identificé abertura vaginal. En 20 de estos pacientes estaba
ausente la vagina; 18 de ellos utero ausente, uno tenia un utero bien desarrollado con
un cérvix ausente, uno tenia un hemiutero. En 6 pacientes se identific6 vagina
superior. De estos 5 tenia un utero normal y el otro caso utero bicorne.

De los 20 casos con vagina totalmente ausente fueron sometidos a un reemplazo
vaginal. Un paciente tuvo una abertura vaginal ectopica hasta el recto proximal. En 3
pacientes con vagina normal, una anomalia uterina se encontro, incluyendo 2 utero
bicorne, 1 caso con hemiutero. Tres casos presentaban una anomalia de la vulva: 2
lipomas, 1 hemangioma. Un paciente con clitoris hipertrofico con estudio
endocrinolégico normal.

Las anomalias ginecolégicas asociadas a pacientes con fistula rectovestibular son
mas comunes de lo que anteriormente se pensaba. El tabique vaginal se produjo en el
5% de los casos, con lo que se justifica la busqueda de este defecto en el momento de
la reparacion principal de la malformacién anorrectal.

La primera opcion para el reemplazo vaginal es de colon debido a su pared gruesay la
anatomia de suministro de sangre.

La reparacion definitiva de la malformacion anorrectal representa la mejor oportunidad
para la evaluacion y el tratamiento de la mayoria de estos defectos. El diagnostico
precoz permite una planificacion adecuada y reparacion en casos de ausencia de
vagina.

Un estudio publicado en 2013 se analizaron las anomalias cardiacas en la asociacion
VACTERL.

La cardiopatia congénita afecta a 3 al 5% de los recién nacidos. Comprende el 40%
de los defectos congénitos reportados. Las malformaciones extracardiacas se
observan en 7-50% de los pacientes con cardiopatia coronaria, siendo el mas comun
las anomalias renales.

La definicion mas aceptada requiere la presencia de al menos tres caracteristicas de
los componentes.

En una seria con al menos tres caracteristicas de los componentes de asociaciéon
Vater, las malformaciones cardiovasculares se describen en el 80%, siendo el defecto
cardiaco mas comun el defecto del tabique ventricular.

El estudio se llevo a cabo a través de Instituto Nacional de Salud. Los resultados
arrojaron que cuarenta Yy seis pacientes (con al menos tres de los componente
VACTERL y que se les habia realizado un ecocardiograma) cumplieron criterios de
analisis, 44 (96%) de ellos tenian ya sea una fistula traqueoesofagica (FTE) o
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malformacion anorrectal (MAR). No hubo diferencia significativa entre hombres vy
mujeres. El treinta y uno (67%) de estos 46 pacientes tenian una cardiopatia coronaria.
Todos los de la cohorte tenian enfermedad coronaria por lo menos tres caracteristicas
de los componentes, la mayoria tenian 4 o mas caracteristicas (81%), y el 90% tenian
ya sea una FTE o MAR. Dieciocho (68%) tenian FTE, 25 (81%) tenian MAR, y 14
(45%) tenian ambas. El defecto cardiaco mas comun era una CIV, presente en 18 de
31 pacientes (58%). La mayoria tenia multiples anomalias cardiacas, incluyendo la
presencia de multiples defectos septales, persistencia del conducto arterioso,
anomalia valvular o insuficiencia.

Veintiocho (90%) de los 34 pacientes con enfermedad coronaria tenian ya sea una
FTE o MAR asociada. Veinticinco (74%) tuvieron MAR (11 con MAR vy sin FTE
asociada), 18 (53%) tenian una FTE (4 con FTE y sin MAR asociada), y 14 (41%)
tenian tanto MAR y FTE. No se encontrd ninguna relacion estadisticamente
significativa entre la gravedad de la cardiopatia congénita y la presencia de una FTE,
ni tampoco que los pacientes con FTE tuvieran mas probabilidades de tener una
malformacion cardiaca. No se encontré asociacion estadisticamente significativa
entre la severidad de la cardiopatia congenita y la presencia o ausencia de otros de
los componente de VACTERL, especificamente MAR o FTE.

La prevalencia de enfermedad coronaria es mas alta en la cohorte del estudio.

El objetivo del estudio era describir la gama de enfermedades del corazén en
VACTERL, aceptando la premisa de que las enfermedades del corazén son parte de la
asociacion VACTERL. Por lo anterior se recomienda fuertemente un ecocardiograma
para la detecciéon de enfermedad coronaria en individuos con diagnostico potencial de
asociacion VACTERL. ™

En 2013 se publicé un estudio sobre coloboma y malformacion anorrectal, una
asociaciéon rara que puede tener implicaciones clinicas importantes

En pacientes con malformacion anorectal, la presencia de un coloboma es
comunmente asociada con otras anomalias graves.

El coloboma ocular y malformacién anorectal son anomalias congénitas poco
frecuentes que pueden ocurrir juntos. En un paciente afectado por malformacién
anorrectal es importante reconocer la presencia de este defecto ocular, ya que es
frecuentemente asociado con retraso grave en el desarrollo, defectos cardiacos
graves y anomalias gastrointestinales.

La base de datos de los casos de el estudio contenia 2,482 casos de malformacion
anorrectal entre 1980 a 2013. De ellos, 11 casos fueron identificados con coloboma
ocular y malformacion anorectal. En la literatura, 60 articulos publicados entre 1878 y
2013, se encontraron un total de 71 casos con asociacion de coloboma y MAR.

En la serie de estudio el coloboma fue bilateral en cuatro casos y tres era izquierdo,
en cuatro pacientes se desconocia la localizacion. En la literatura, 38 casos (53%) el
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coloboma era bilateral, en 15 (21%) afecto el ojo derecho y en 10 (14%) el ojo
izquierdo, en 8 pacientes era desconocido.

En la serie , el retraso en el desarrollo estaba presente en seis pacientes. En la
literatura, alguna forma de retraso neuroldgico estaba presente en 29 de los 39
pacientes (74%) para los que se dispone de informacion.

En la serie la anomalia cardiaca estuvo presente en 8 (88%) y cinco pacientes
requirieron intervencidén quirurgica cardiaca. Las malformaciones fueron: defecto del
tabique interauricular (CIA) en cuatro pacientes, defecto septal ventricular, el retorno
venoso pulmonar andémalo en tres, y ductus arterioso permeable en tres. En la
literatura, la informacidén asociada a anomalias cardiacas estaban disponibles para 52
pacientes y 40 pacientes (77%) tenian algun tipo de malformacion cardiaca. En la
base de datos, las anomalias cardiacas estaban presentes en 18% de los pacientes.
El defecto del septum ventricular se observa en el 32 % de los casos.

En la serie, la anomalia gastrointestinal asociada estaba presente en cuatro (40%) de
cada diez pacientes. En la literatura, fueron vistos en 16 pacientes (57%) con que
estaba disponible la informacion 28 pacientes.

En la revision de la literatura, la prueba genética se llevo a cabo en 65 pacientes
(94%). Estudio citogenético (cariotipo) se llevo a cabo en 64 de ellos y estudios
gendmicos se llevaron a cabo en 7. En general, se detectaron anomalias genéticas
en 54 de los 65 pacientes a prueba (83%).

En cuanto a la frecuencia de malformaciones asociadas, existe similitud entre la serie
y la literatura. Alrededor del 75% de los pacientes con coloboma y malformacion
anorrectal sufren de retraso en el desarrollo.

Las malformaciones cardiacas estan presente en casi 80% de pacientes con
asociacion de MAR y coloboma, tanto en la literatura y la serie.

Tanto en la serie y la literatura se encontré que un paciente con MAR y coloboma tiene
mas de un riesgo del 50% de tener una anomalia gastrointestinal asociada, que es
significativamente mayor en comparacion con nifios con solo MAR.

Las anomalias oculares y de oido son las mas frecuentemente encontradas en
pacientes con coloboma y MAR.Las anomalias faciales se observaron en general en
75% de los casos, variando de asimetria leve a formas graves de microcefalia.

Como conclusion: el hallazgo de un coloboma debe aumentar la conciencia hacia
asociaciones de retraso en el desarrollo, anomalias cardiacas y gastrointestinales que
pueden representar un riesgo que amenace la vida. 16
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3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

La Malformacion anorrectal en el periodo neonatal puede englobar un amplio espectro
de enfermedades asociadas y comprometer el ano distal, las vias urinarias y el tracto
genital, afecta tanto a nifilas como a nifios y su prevalencia es de 1:3,500 a 1:5,000
nacidos vivos. (GPC).

El amplio espectro clinico incluye defectos menores, los cuales se abordan faciimente
con un excelente pronostico funcional hasta los defectos mayores o complejos que
dificultan el manejo, sobre todo si existen otras anomalias multiples con pobre
prondstico funcional.

La MAR en México es una de las malformaciones mas frecuentes del tubo digestivo y
se ubica después del labio y paladar hendido , se considera una tasa anual de
aproximadamente de 625 casos nuevos si tomamos en cuenta la tasa anual de
nacimientos vivos de 2,5 millones.

La etiologia de la malformacion anorrectal es desconocida hasta la actualidad. Dada la
posibilidad de que se relacione a otras malformaciones, es importante tener presente la
asociacion VACTER, CHARGE, Trisomia 21,13,18 y otros fenotipos caracteristicos.

Considerando lo mencionado anteriormente y teniendo en cuenta que los pacientes
con malformacion anorrectal se encuentra dentro de los ingresados mas
frecuentemente a la unidad de cuidados intensivos neonatales; en ello radica la
importancia de identificar la anatomia de la malformacién anorrectal, definir el
tratamiento quirdrgico inmediato y a largo plazo, definir las intervenciones quirurgicas
necesarias para lograr la correccién del o los defectos y con ello lograr un mejor
prondstico funcional, mejoria de la calidad de vida y prevencién de las complicaciones a
largo plazo: incontinencia (fecal y urinaria) y disfuncién de la vida sexual.

PREGUNTA DE IDENTIFICACION.

¢, Cuales son las anomalias asociadas en los pacientes con malformacién
anorrectal?.
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4. JUSTIFICACION

El Estado de Puebla cuenta en el 2009, con una Poblacion de 5.7 millones de
habitantes considerando a esta poblacion, reporta el INEGI un comportamiento de
natalidad de 120000 por afo.

La comunidad médica pediatrica analiza que el 90% de los nifios que nacen no
requieren atencion especializada, sin embargo un 10% si requiere de algun nivel de
atencion neonatal.

El Hospital para el Nifio Poblano tiene el compromiso de atender a un 30% de la
poblacién pediatrica, ya que se contempla que el resto de los nifios son atendidos por
alguna Institucion de seguridad social (IMSS,ISSSTE, ISSTEP etc).

Actualmente el servicio de Neonatologia tiene 7 camas de cuidados neonatales; 4 para
pacientes de terapia intensiva y 3 para pacientes de Terapia intermedia, no cuenta con
area de crecimiento y desarrollo. Con lo anterior se atiende a 115 pacientes promedio
por ano. Con una mortalidad promedio de 16%, indicador que se presenta al atender,
pacientes criticos del Estado, ya que el Hospital Para el Nifio Poblano representa la
Institucion de referencia de tercer nivel en nuestra Entidad.

La mortalidad descrita puede relacionarse a pacientes frecuentemente portadores de 3
malformaciones graves por nifio en el 90% de los casos, como malformaciones
congénitas cardiacas complejas, de toérax y via aérea, malformaciones del tubo
digestivo, del sistema nervioso central, tumores asi como enfermedades respiratorias
por inmadurez pulmonar.

La tasa de Infeccion de 17% relacionada a la inmadurez inmunoldgica, inadecuada
atencion pre hospitalaria y retraso a la integracién oportuna a una unidad intensiva
neonatal.

UNIDAD DE CUIDADOS INTENSIVOS NEONATALES
Antecedentes

El servicio de Neonatologia forma parte del HNP desde su fundacion en 1992.

Se encuentra ubicado en el area de hospitalizacidén, cuenta con una superficie de 90
metros cuadrados y comprende 2 areas: Ha sufrido algunas reestructuraciones: De 5
afos a la fecha
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Area Camas

Cuidados Intensivos Neonatales 5

Cuidados Intermedios Neonatales 2 Total 7 CAMAS
Cuenta con el siguiente personal:

Neonatologos 4 (1 Coordinador de Servicio)

Enfermeras Especialistas 29 (1 jefade enfermeras) y 4 Residentes de
Neonatologia

En los ultimos 5 anos.

En promedio se atienden por afio a 140 pacientes, de los cuales son aceptados via
telefénica en un 70% y el resto 30% llegan en forma espontanea.

La estancia hospitalaria es de 20 dias, la mortalidad de es de un 20% y la tasa de
infeccion nosocomial del 30%.

Las principales patologias que se atienden son: en un 65% son de tipo malformaciones
quirurgicas de tubo digestivo ( Malformacion  Anorrectal, Atresia de esofago, atresias
intestinales) , Cardiopatias congénitas Complejas y no complejas vy Hernia
Diafragmatica; asi como las que solo requieren manejo medico: Prematurez,
Neumonias , Enfermedad de Membrana hialina, Hiperbilirrubinemia y Sepsis Neonatal
entre otras.

20



5. OBJETIVOS.

5.1 Objetivo General.

Conocer las anomalias asociadas a malformacién anorrectal en los recién nacido
ingresados en el Hospital para el Nifio Poblano.

5.2 Objetivos especificos:

f)

Identificar el género de los recién nacidos con malformacién anorrectal.
Identificar los tipos de malformacién anorrectal en los recién nacidos.
Identificar las anomalias cardiacas asociadas a malformacién anorrectal en los
recién nacidos.

Identificar las anomalias nefro-urinarias asociadas a malformacion anorrectal en
los recién nacidos

Identificar las anomalias vertebrales asociadas a malformacioén anorectal en los
recién nacidos.

Identificar los sindromes asociadas a malformacion anorectal en los recién
nacidos.
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6. MATERIAL Y METODOS.

El presente estudio se realizo en el hospital para el nifo poblano, en pacientes recién
nacidos con diagnostico de Malformacion anorectal en el periodo de enero del 2008 a
diciembre 2013.

El universo de trabajo se obtuvo de los pacientes hospitalizados en este periodo y con
el diagnostico de malformacion anorectal en el servicio de neonatologia. Se obtuvo un
total de muestra de 148 pacientes, de los cuales 64  cumplieron los criterios de
inclusiony 84 se eliminaron por no cumplir con los criterios.

Criterios de inclusion. Pacientes menores de 1 mes de vida ingresados al Hospital
para el Nifio Poblano con diagnostico de malformaciéon anorrectal y con expediente
completo.

Criterios de exclusion. Pacientes mayores de 1 mes de vida y con expediente
incompleto.

Los expedientes de los pacientes con MAR se obtuvieron de una lista electrénica
otorgada por el sistema de informatica del Hospital, los cuales incluyeron todos los
pacientes con diagnostico mencionado, de los cuales de fueron excluyendo los
expedientes de la pacientes que no cumplieron con los criterios de inclusion.

El muestreo y el tamafio de la muestra fue deterministico y por conveniencia.

Se revisaron los expedientes electronicos y se obtuvieron la medicion de las variables,
las cuales se vaciaron a un formato de recoleccion de datos (ver anexo) y
posteriormente se realizo una hoja de calculo del programa Excel para su analisis.

Las variables analizadas se clasificaron de tipo cualitativo y cuantitativo y se

obtuvieron medidas de frecuencia y de tendencia central, se realizaron cuadros y
graficas.
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7. BIOETICA.

Este trabajo se realizo bajo las buenas practicas clinicas y los criterios que se
establecen en la Norma Oficial Mexicana para la ejecucidn de proyectos de
investigacion en la NOM 012-SSA3-2012 y el Reglamento de la Ley General de Salud
en materia de investigaciéon para la salud, asi mismo se tomaron en cuenta, los
principios éticos emitidos en la declaracion de Helsinki, informa de Belmont y el
manual de investigacion y de ética del Hospital para el nifio poblano.
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8. RESULTADOS.

Se identificaron 64 pacientes con diagnostico de Malformacién anorrectal en los
expedientes tipo electrénico del Hospital para el Nifio Poblano que cumplieron con los
criterios de inclusion.

De los 64 de pacientes, 25 pacientes corresponden al sexo femenino, 39 pacientes
con sexo masculino. Tabla N. 1 y Grafico N.1.

Tabla N.1.- Genero de pacientes con diagnostico de malformacion anorrectal.

Genero Pacientes Porcentaje
Femenino | 25 39.0%
Masculino | 39 60.9%

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP

Grafico N 1.- Genero de pacientes con diagnostico de malformacién anorrectal.

Porcentaje

H Femenino

H Masculino

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP
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Tabla N.2.- Clasificacibn anotdomica de los pacientes con malformacién anorectal.

Grafico N. 2 Clasificacion anotdmica de los pacientes con malformacion anorectal.

Tipo Pacientes Porcentaje
Fistula Rectoperineal 24 37.5 %
Fistula Rectovestibular 17 26.5%

Sin fistula 15 23.4%
Fistula Rectouretral 7 10.9 %
Cloaca 1 1.5%

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP
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FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP
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De los 64 pacientes encontrados en el estudio con diagnostico de malformacion
anorectal, 33 de ellos se asociado a anomalias cardiacas, correspondiendo a un
51.5 %, el resto 31 pacientes con el 48.4% se reporté corazén sano.

Tabla N.3 Cardiopatias congénitas asociadas mas frecuentes a malformacion
anorrectal ingresados al Hospital para el Nifio Poblano.

Cardiopatia asociada Pacientes
Comunicacion interauricular 18 Pacientes
Persistencia del conducto arterioso 16 Pacientes
Comunicacion interventricular 10 Pacientes
Tetralogia de Fallot 2 Pacientes
Coartacion de Aorta 1 Paciente
Dextrocardia 1 Paciente

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP
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Grafica N. 3 Cardiopatias congénitas asociadas mas frecuentes a malformacion

anorrectal ingresados al Hospital para el Nifio Poblano.
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FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.
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De los 64 pacientes encontrados con malformacion anorectal, en 25 de ellos

se

identificaron anomalias renales asociadas que corresponden al 39% de la muestra.

Tabla N.4 Anomalias nefro-urinarias asociadas a malformacién anorrectal
identificadas en los 25 pacientes con este diagnostico.

Anomalias Renales

No. Pacientes

Ectasia pielocalicial

Ectasia renal

Hidronefrosis

Reflujo vesicoureteral

Nefrocalcinosis

Agenesia Renal.

Rifdn en herradura

Dilatacion pielocalicial

Hipoplasia renal

Malrotaciéon renal

Enfermedad quistica infantil

_AlalalalaldhibdbdIMON

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.

28



Grafico N. 4. Anomalias nefro-urinarias asociadas a malformacion

anorrectal.

Anomalias nefro-urinarias

M Ectasia pielocalicial

M Ectasia renal

B Hidronefrosis

m Reflujo vesicoureteral

m Nefrocalcinosis

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.
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De los 64 pacientes encontrados con malformacion anorrectal, en 8 de ellos se
identificaron 7 diferentes tipos de anomalias musculo- esqueléticas asociadas.

Tabla N. 5 Anomalias musculo- esqueléticas

asociadas a malformacion anorrectal.

Anomalias musculo- esqueléticas

Numero de
pacientes.

Hemivertebras

Sindactilia

Pie equino

Escoliosis

Polidactilia

Agenesia de radio

Artrogriposis

AlaalalNdIN DA~

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.

Grafico. N. 5 Anomalias musculo- esqueléticas asociadas a malformacion anorrectal.
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FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.
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Dentro de las anomalias del sistema nervioso se encontré en 6 pacientes, que
corresponden al 9.3% del total de la muestra.

Tabla N. 6. Anomalias del sistema nervioso asociadas a malformacion anorrectal.

Agenesia sacra

Medula anclada

Fusion de vertebras S2-S3
Hipoplasia de columna sacra
Displasia sacra

=R N

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.

Grafica N. 6 Anomalias del sistema nervioso asociadas a malformacion anorrectal.

Anomalias del sistema nervioso
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17%

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.
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De los 64 pacientes encontrados con malformacién anorrectal, en 13 de ellos

se

identificaron  asociaciones o sindromes acompafante que corresponden al 20% de

la muestra total.

Tabla N.7.- Asociaciones o sindromes genéticos encontrados en los pacientes con

malformacioén anorrectal.

Asociacion o sindrome Pacientes Porcentaje.
Trisomia 21 7 10.9%
Trisomia 18 4 6.2%
Asociacion VACTER 2 3.1%

FUENTE. Registro de expedientes clinicos.

Grafica N.7.- Asociaciones o sindromes genéticos encontrados en los pacientes con

malformacion anorrectal.

Asociacion o sindromes genéticos

B Trisomia 21 ® Trisomia 18 Asociacién VACTER

FUENTE. Registro de expedientes clinicos del HNP.
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9. DISCUSION.

El género de los pacientes con MAR encontrado en el grupo de investigacion
fue predominantemente masculinos en un 61% contra 39% del género femenino,
similar al estudio realizo por Michael D. Rollins publicado en 2014, donde
el sexo masculino se presento en 61.7% contra 38.3 % del sexo femenino.
Algo similar ocurre en el estudio de Shireen A. Nah publicado en 212, donde el

62.6% de la muestra son del sexo masculino.

Los tipos de malformacion anorrectal de acuerdo a la clasificacion anotomica de
Krickenbeck se encontraron de la siguiente manera: recto-perineal en 37.5%,
recto-vestibular en 26.5%, sin fistula en 23.4%, rectouretral en 10.9 % y tipo
cloaca en 1.5%, encontrando similitud con lo publicado por Shireen A. Nah
publicado en 212 donde la fistula recto-perineal se encontré en 35%,
rectovestibular en 21%; difiriendo en los otros tipo de malformacion anorrectal,
donde el recto-uretral se encontré en 19%, sin fistula en 13%, recto-vesical en

7% y cloaca en 4%.

Las anomalias cardiacas incluyendo foramen oval/ comunicacién interatrial se
encontraron en 51% de los pacientes de nuestro estudio, comparado con el
estudio de Ivo de Blaauw en 2013 donde el 31% se encontré presente.
Dentro de las anomalias cardiacas mas comunes en nuestro estudio se
encontraron en orden de frecuencia la CIA, PCA y CIV, con resultados
similares del estudio de Shireen A. Nah en 2012, el estudio de Ivo de Blaauw
en 2013 se reporto la presencia de CIA y CIV. En el estudio de Michael D.

Rollins se excluyeron la CIA y PCA Yy la asociacion se encontré en 29.4%.

Las anomalias nefro- urinarias se encontraron en el 39% de los pacientes
incluidos en nuestra muestra, siendo las mas frecuentes ectasia pielocalicial,
ectasia renal seguido de reflujo vesicoureteral e hidronefrosis; comparado con

Shireeen A. Nah en 2012, donde encontré al reflujo vesicoureteral en mayor

33



frecuencia; Ivo de Blaauw en 2013, a la hidronefrosis mayormente asociada;
W.J.H. Goossens en 2011 encontrando a la hidronefrosis y  reflujo
vesicoureteral; Andre Bischoff en 2014 encontrando también a la hidronefrosis

mas comunmente asociada a malformacion anorectal.

Las anomalias musculo-esqueléticas en nuestro estudio se encontraron en un
12.5% de los pacientes, siendo las mas frecuentes las hemivertebras;
comparado con Michael D. Rollins en 2104, donde reporto el 15.7%, siendo
mas frecuente la escoliosis seguido de las hemivertebras; Ivo de Blaauw en

2013 que reporto el 18% de la poblacion estudiada.

Las anomalias del sistema nervioso encontradas en nuestra poblacion fue del
9.3%, siendo la mas comun la agenesia sacra, seguida de medula anclada;
Shireen A. Nah en 2012 reporté dentro de las anomalias del sistema nervioso
central a la medula anclada con mayor frecuencia al igual que Michael D.

Rollins en 2014 quien coincide con el mismo dato.

La asociacion a sindromes se reporto en 17%, siendo el mas comun el sindrome
Down; Michael D. Rollins en 2014 reportd delecion del cromosoma 22q11;
Shireen A. Nah en 2012 encontr6 a la trisomia 21 con mayor frecuencia; Sam W.
Moore en 2013 reporto asociacion con Sindrome Down en especial en pacientes

con malformacion anorrectal sin fistula.
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10. CONCLUSIONES.
1.- La poblacion encontrada es en la mayoria fue del género masculino.

2.- La malformaciéon anorrectal de mayor frecuencia encontrada fue con fistula
rectoperineal.

3.- Las anomalias cardiacas asociadas fueron comunicacion interauricular,
persistencia del conducto arterioso, comunicacion interventricular.

4 - Las anomalias nefro-urinarias mas frecuentemente asociadas fueron ectasia
pielocalicial, ectasia renal, seguido de reflujo vesicoureteral e hidronefrosis.

5.- Las anomalias musculo-esqueléticas encontradas con mayo frecuencias fueron
las hemivertebras.

6.- Las anomalias del sistema nervioso encontradas en mayor frecuencia fue
agenesia sacra seguida de medula anclada.

7.- El sindrome mayormente asociado fue el sindrome Down.

CONCLUSION GENERAL
En nuestro estudio el género encontrado con mayor frecuencia fue el masculino, el

tipo de malformacién anorrectal con fistula rectoperineal, dentro de las anomalias
asociadas las mas comunes fueron las cardiacas de estas la comunicaciéon
interauricular y persistencia del conducto arterioso;, seguido de anomalias nefro-
urinarias, musculo-esqueléticas, del sistema nervioso, traqueo-esofagicas. Asociada a

sindromes genéticos, siendo el mas comun el sindrome Down.
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11. ANEXOS

11.1. FORMATO DE RECOLECCION DE DATOS

VARIABLE

EXPEDIENTE

EXPEDIENTE

EXPEDIENTE

EXPEDIENTE

EXPEDIENTE

TIPO DE MAR

RN DE
TERMINO

RN
PRETERMINO

FEMENINO

MASCULINO

ANOMALIA
CARDIACA

ANOMALIA
RENAL

ANOMALIA
VERTEBRAL

ANOMALIA
MUSCULO-
ESQUELETICA

ANOMALIA
TRAQUEO-
ESOFAGICA

ASOCIACION
O SINDROME
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11.2. CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES.

GRAFICA DE GANTT.

E ACTIVIDAD

T

A

P

A

1 Revision de
bibliografia

2 Elaboracioén
de protocolo

3 Revisiéon y
autorizacion

4 Recoleccion
de datos

5 Analisis de
datos

6 Discusion y
conclusiones

7 Presentacion
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11.3 CUADRO DE VARIABLES.

VARIABLE TIPO DE ESCALA DE MEDICION
VARIABLE MEDICION
Genero Cualitativa Dicotomica Masculino/Femenino
Edad Cualitativa Dicotomica Pretermino/termino
Tipo de MAR Cualitativa Nominal Clasificacion
anatémica.
Anomalia cardiaca | Cualitativa Comunicacion
Nominal interauricular.
Persistencia del
conducto arterioso.
Comunicacion
interventricular.
Anomalia nefro- Cualitativa Nominal Ectasia pielocalicial
urinaria Ectasia renal
Reflujo
vesicoureteral
Hidronefrosis
Nefrocalcinosis
Agenesia renal.
Anomalia Cualitativa Nominal Hemivertebras.
musculo-
esqueletica
Anomalia del Cualitativa Nominal Agenesia sacra
sistema nervioso Medula anclada.
Asociacion o Cualitativa Nominal Trisomia 21.
sindrome genético. Trisomia 18.

Asociacion Vacter.
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12. LISTA DE ABREVIATURAS.

CIV. Comunicacion interventricular.

CIA . Comunucacion interauricular.

HNP. Hospital para el Nifio Poblano.
MAR. Malformacion anorrectal.

PCA. Persistencia del conducto arterioso.
RVU. Reflujo vesicoureteral.

SCV. Sistema cardiovascular.

SNC. Sistema Nervioso Central.
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