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RESUMEN

Las malformaciones anorrectales (MAR) son un grupo heterogéneo de anomalias congénitas del
desarrollo embrioldgico del intestino distal y estructuras perineales, cuya incidencia se estima entre 1
en 2,000 a 1 en 5,000 recién nacidos vivos, predominando en varones. La presentacion de MAR con
fistula rectoperineal en neonatas femeninas es poco frecuente, lo cual representa un desafio diagndstico
y terapéutico en la practica clinica neonatal. En este reporte, se describen dos casos clinicos de recién
nacidas atendidas en el Hospital General de Cholula durante mayo de 2025, ambas diagnosticadas con
malformacion anorrectal tipo fistula rectoperineal. El diagnostico se realizdO mediante inspeccion
perineal y estudios complementarios. Se establecid manejo quirurgico en tres tiempos: derivacion
intestinal tipo colostomia, anorrectoplastia sagital posterior y restitucion intestinal. Una de las pacientes
cumplia criterios diagndsticos de la asociacion VACTERL, mientras que la otra no presento alteraciones
estructurales asociadas. Estos casos destacan la importancia de una exploracion perineal minuciosa en
el recién nacido y del abordaje multidisciplinario oportuno, asi como la necesidad de considerar esta
entidad en pacientes femeninas, incluso cuando su frecuencia es menor a la reportada en varones. La
deteccion temprana impacta directamente en la planificacion quirargica y el pronostico funcional a largo

plazo.

Palabras clave: malformacion anorrectal, fistula rectoperineal, colostomia neonatal, anomalias

congénitas, reporte de caso




Rectoperineal Fistula in Two Neonates: A Rare Presentation of Female
Anorectal Malformation. Case Report

ABSTRACT

Anorectal malformations (ARM) are a heterogeneous group of congenital anomalies affecting the
embryologic development of the distal intestine and perineal structures, with an estimated incidence
ranging from 1 in 1,500 to 1 in 5,000 live births, showing a male predominance. The occurrence of
ARM with rectoperineal fistula in female neonates is uncommon and represents a diagnostic and
therapeutic challenge in neonatal clinical practice. This case report describes two female newborns
diagnosed with anorectal malformation with rectoperineal fistula, both managed at the General Hospital
of Cholula in May 2025. Diagnosis was made through perineal inspection and complementary imaging
studies. A three-stage surgical approach was employed: initial diverting colostomy, posterior sagittal
anorectoplasty, and colostomy closure. One patient met diagnostic criteria for VACTERL association,
while the other had no associated structural anomalies. These cases underscore the importance of a
meticulous perineal examination in neonates and the role of timely multidisciplinary management.
Considering this condition in female patients, despite its lower reported frequency, is crucial. Early

detection directly influences surgical planning and long-term functional outcomes.

Keywords: anorectal malformation, rectoperineal fistula, neonatal colostomy, congenital anomalies,

case report
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INTRODUCCION

Las malformaciones anorrectales (MAR) son un grupo heterogéneo de anomalias congénitas que
afectan el desarrollo embrioldgico del intestino distal y las estructuras perineales. Su incidencia se
estima entre 1 en 2,000 y 1 en 5,000 nacidos vivos, con una mayor prevalencia en el sexo masculino
(1). En pacientes del sexo femenino, la presentacion mas comun es la fistula rectovestibular; sin
embargo, la fistula rectoperineal es menos frecuente y puede pasar desapercibida clinicamente debido
a una evacuacion parcial conservada (2).

El diagndstico temprano de estas malformaciones es fundamental para prevenir complicaciones como
obstruccion intestinal, perforacion o sepsis. No obstante, diversos estudios han reportado retrasos
importantes en la identificacion de estas anomalias, especialmente en neonatos con fistulas de bajo flujo
o con perforacidon funcional, situacion mas frecuente en nifias (3).

El abordaje terapéutico depende de la localizacion de la fistula, el estado clinico del neonato y la
presencia de malformaciones asociadas. Si bien las fistulas rectoperineales pueden manejarse mediante
anoplastia primaria, en pacientes con bajo peso al nacer o comorbilidades significativas, se prefiere un
enfoque quirdrgico en tres tiempos: colostomia de derivacion, anorrectoplastia sagital posterior y,
finalmente, cierre de la colostomia (4).

A pesar de una correccidn quirargica adecuada, los pacientes con MAR contintian en riesgo de presentar
secuelas funcionales intestinales a largo plazo. Se ha reportado que desarrollan estrefiimiento cronico y
en algunos persiste con alglin grado de incontinencia fecal. Estas complicaciones refuerzan la necesidad
de un seguimiento multidisciplinario que incluya rehabilitacion intestinal, orientacion nutricional y
apoyo psicologico para mejorar la calidad de vida de los pacientes afectados.

En este contexto, se presentan dos casos clinicos de neonatas femeninas diagnosticadas con fistula
rectoperineal, una variante poco comun de MAR en este grupo etario, atendidas en el Hospital General

de Cholula. Ambos casos permiten reflexionar sobre los desafios diagnosticos y terapéuticos en este

tipo de anomalias, y sobre la importancia de una exploracion perineal sistematica en el periodo neonatal.




Caso Clinico

Paciente A

Se trata de una recién nacida femenina, producto de la primera gesta de madre de 25 afios, sin
antecedentes obstétricos ni personales de riesgo. Embarazo gemelar, con diagnostico establecido en el
primer trimestre y adecuado control prenatal. El nacimiento se realizé por cesarea el 08 de mayo de
2025, tras evidencia de dificultad respiratoria, por lo que fue ingresada a la Unidad de Cuidados
Intensivos Neonatales (UCIN).

Al ingreso se documentd un peso de 1650 gramos, talla de 43 centimetros y edad gestacional de 34
semanas determinada por Capurro. Durante su evolucion presentd intolerancia a la via enteral,
manifestada por tres emesis de contenido gastrico, distension abdominal y ausencia de evacuaciones.
Fue valorada por el servicio de cirugia pediatrica, que al realizar inspeccion perineal identifico una
fistula rectoperineal, estableciendo el diagnostico clinico de malformacion anorrectal (Imagen 1). Se
indic6 ayuno, colocacion de sonda orogastrica y estudios complementarios.

Imagen 1. Visualizacion de fistula rectoperineal después de dilatacion manual.

En las siguientes 48 horas se realizaron: radiografia en modalidad "cross-table lateral" que evidencio
ampolla rectal sin neumatizacion, radiografia de columna que reveld hemivértebras toracicas y
lumbares, y ultrasonidos transfontanelar, renal y de vias urinarias sin alteraciones significativas.

Desde su nacimiento, se auscultoé un soplo sistolico grado II/VI con reforzamiento del segundo ruido,
por lo que se solicitd ecocardiograma transtoracico (ECOTT), el cual reporto persistencia del conducto
arterioso con repercusion hemodinamica, insuficiencia mitral moderada, derrame pericardico e

hipertension pulmonar secundaria a hiperflujo. Se inicié manejo con furosemida (0.3 mg/kg/dosis) y se

programo cierre quirdrgico del conducto arterioso.




El equipo multidisciplinario conformado por neonatologia, anestesiologia pediatrica y cirugia, decidio
diferir la derivacion intestinal hasta la resolucion del componente cardiovascular, por el riesgo
anestésico y quirtrgico elevado.

Paciente B

Recién nacida femenina, hija de madre primigesta de 20 afios sin antecedentes de importancia. La madre
ingreso en fase latente de trabajo de parto y se establecio el diagnostico de restriccion del crecimiento
intrauterino, oligohidramnios y bradicardia fetal (90 lpm), motivo por el cual se indicd cesarea de
urgencia el 22 de mayo de 2025.

Tras el nacimiento se realizaron maniobras basicas de reanimacion y, durante la exploracion fisica
inicial, se identificé ano imperforado, motivo por el cual fue trasladada a la UCIN. Se documentaron:
peso de 2440 gramos, talla de 50 centimetros y edad gestacional de 40 semanas por Capurro.

La fontanela anterior se encontraba discretamente amplia, por lo que se solicitaron estudios
imagenologicos, incluyendo ultrasonido transfontanelar y medular, ambos sin hallazgos patologicos. El
ecocardiograma reportd foramen oval permeable de 2.5 mm, esperado para la edad gestacional, sin
evidencia de cardiopatia estructural.

Durante la inspeccion perineal se identifico una fistula rectoperineal (Imagen 2), motivo por el cual se

programo intervencion quirtirgica de derivacion intestinal tipo colostomia para el quinto dia de vida.




Intervencion terapeutica

En ambos casos se planteé un abordaje quirtrgico en tres tiempos: colostomia de derivacion inicial,
anorrectoplastia sagital posterior y, finalmente, restitucion del transito intestinal mediante cierre de
colostomia.

Durante su estancia intrahospitalaria, ambos pacientes fueron intervenidos quirurgicamente para la
realizacion de colostomia como primer paso terapéutico, debido al bajo peso al nacimiento, que
contraindicaba la anorrectoplastia sagital posterior de forma inmediata. La paciente A fue intervenida
el 26 de abril de 2025, mientras que la paciente B fue operada el dia 27 del mismo mes.

En ambos procedimientos se efectud la confeccion de una fistula en el colon distal con cierre en dos
planos, y maduracion del estoma del colon proximal. Las cirugias transcurrieron sin incidentes, con
sangrado minimo intraoperatorio (Imagen 3).La anorrectoplastia sagital posterior se recomienda
idealmente antes del primer afio de vida, permitiendo realizar la restitucion intestinal antes de los 24
meses para reducir el riesgo de complicaciones funcionales. En los casos aqui presentados, se decidio
no realizar la anorrectoplastia en el periodo neonatal debido a la falta de experiencia quirurgica
institucional con pacientes menores de 3 kg. Por ello, se optd por la derivacion intestinal inicial y se
programara la correccion definitiva cuando se logre una ganancia ponderal adecuada.

Imagen 3. Se visualiza estoma de colon proximal y fistula madurada en colon distal




DISCUSION

Las malformaciones anorrectales (MAR) son anomalias congénitas que derivan de una alteracion en la
formacion y canalizacion de la membrana cloacal durante el desarrollo embrionario. Aunque su
incidencia exacta en México no se encuentra claramente establecida, la literatura internacional estima
una frecuencia de 1 por cada 1,500 a 5,000 recién nacidos vivos, con una relacion de predominio
masculino de aproximadamente 4:1.

Diversos factores maternos han sido asociados como posibles contribuyentes al desarrollo de estas
malformaciones, entre ellos: diabetes mellitus pregestacional, obesidad, exposicion a
broncodilatadores, embarazo multiple, trisomia 21, asi como el consumo elevado de cafeina y la
exposicion prolongada al tabaco.

La clasificacion de las MAR, propuesta por Pefia en 1995, se basa en el sexo del paciente y en la
localizacion anatémica del sitio de terminacion del recto o de la fistula asociada. En el caso del sexo
masculino, las variantes mas comunes incluyen: fistula rectoperineal, fistula rectouretral (ya sea bulbar
o prostatica), fistula rectovesical, ano imperforado sin fistula y otros defectos complejos. En el sexo
femenino, las presentaciones incluyen: fistula rectoperineal, fistula rectovestibular, y malformaciones
cloacales que se subdividen segun la longitud del canal comtn en corto (<3 cm) o largo (>3 cm). De
todas estas, la fistula rectovestibular es la mas frecuente en nifias, mientras que la fistula rectouretral lo
s en nifios.

Las MAR frecuentemente se acompafan de anomalias en otros sistemas. Se estima que entre el 20 % y
50 % de los pacientes presentan malformaciones del tracto genitourinario, 45 % alteraciones
esqueléticas, ademas de posibles afecciones gastrointestinales, cardiovasculares y del sistema nervioso
central.

Una asociacion clinica relevante es el sindrome VACTERL, el cual agrupa defectos vertebrales,
anorrectales, cardiopatias congénitas, fistulas traqueoesofagicas, atresia esofdgica, malformaciones
renales y alteraciones en extremidades. Para establecer este diagndstico, deben cumplirse al menos tres

de los siete criterios mencionados. Su incidencia se estima entre 1 por cada 10,000 a 40,000 recién

nacidos vivos, con predominio masculino (relacion 2.6:1).




En el presente reporte, la paciente A cumplia con los criterios clinicos para la asociacion VACTERL, al
presentar hemivértebras toracicas y lumbares (Imagen 4), persistencia del conducto arterioso y fistula
rectoperineal. En contraste, la paciente B no presento otras malformaciones asociadas. Asimismo, se
considerd la posibilidad del sindrome CHARGE, que incluye coloboma, cardiopatias, atresia de coanas,
retraso del crecimiento, hipoplasia genital y sordera; sin embargo, ninguna de las pacientes cumplia con

los criterios diagnoésticos correspondientes.

Imagen 4. Se visualiza hemivértebra toracica y lumbar en radiografia de control.

El abordaje terapéutico mas seguro en el contexto neonatal continua siendo la colostomia de derivacion
inicial, especialmente ante evidencia de obstruccion intestinal, siendo esta una de las causas congénitas
mas frecuentes de dicha condicion. Posteriormente, se realiza la anorrectoplastia sagital posterior,
idealmente antes del afio de vida, seguida del cierre de colostomia antes de los 18 a 24 meses de edad,
con el objetivo de optimizar los resultados funcionales.

A pesar del tratamiento quirtrgico, las secuelas funcionales —como el estrefiimiento cronico,
incontinencia fecal o disinergia del piso pélvico— son frecuentes. Por ello, el seguimiento

multidisciplinario a largo plazo es fundamental, incluyendo intervenciones en rehabilitacion intestinal,

soporte nutricional y acompafiamiento psicologico.




CONCLUSION

Los casos presentados evidencian una posible mayor frecuencia de malformaciones anorrectales con

fistula rectoperineal en pacientes del sexo femenino, en contraste con lo descrito clasicamente en la

literatura, donde predominan en varones. Este hallazgo refuerza la importancia de una inspeccion

perineal detallada durante la exploracion fisica neonatal, ya que permite identificar hasta el 90 % de

estas malformaciones de forma precoz, especialmente en nifias, en quienes las manifestaciones pueden

ser sutiles.

Si bien existen estudios imagenologicos que complementan el diagndstico, como la radiografia lateral

en decubito (cross table) dentro de las primeras 48 horas de vida, la ecografia perineal o la ecografia

pélvica para descartar masas presacras, su utilidad es secundaria al examen fisico. En casos

seleccionados, puede indicarse resonancia magnética para una valoracion anatomica mas precisa.

En este sentido, la exploracion fisica continta siendo la piedra angular del diagnodstico temprano. Una

evaluacidn oportuna permite planificar adecuadamente el tratamiento quirurgico escalonado, optimizar

los resultados funcionales y reducir las complicaciones a largo plazo.
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