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Afalia congénita: reporte de un caso
y revision de la bibliografia; de la
patogenia a la reconstruccion falica
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Resumen

ANTECEDENTES: la afalia congénita es una enfermedad excepcional,
asociada con malformaciones musculoesqueléticas y cardiovascu-
lares.

CASO CLINICO: recién nacido con diagnéstico de afalia congénita,
pretérmino de 33.4 semanas de gestacién, adecuado peso para la
edad gestacional, con un soplo sistélico multifocal, con ausencia de
pene y uretra, ano imperforado, fistula uretrocutdnea perianal, con
gasto de orina clara a través de ésta. Al segundo dia de nacido se
realiz6 una colostomia, fistula mucosa y se colocé un catéter venoso
central. Posteriormente se comenté con los padres la necesidad de
una cistotomia, que fue rechazada.

DISCUSION: la limitacién mas importante al momento de la recons-
truccién del pene es que no existe un sustituto para el tejido eréctil;
por lo tanto, el neo-falo debe de ser satisfactorio en el aspecto estético,
funcional y psicolégico.

PALABRAS CLAVE: afalia, reconstruccion de pene, malformacién
genitourinaria.
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Congenital aphallia: A case report and a
literature review from pathogenesis to
phallic reconstruction

Carrillo-Cérdova LD,* Carrillo-Esper,? Carrillo-Cérdova JR,* Gonzalez-Mon-
dragén MB,* Mosqueira-Mondragén CF*

Abstract

BACKGROUND: Congenital aphallia is a rare disease associated with
musculoskeletal and cardiovascular malformations.

CLINICAL CASE: A pre-term (33.4 weeks of gestation) neonate was
diagnosed with congenital aphallia. The patient’s weight was adequate
in relation to gestational age. The infant presented with a multifocal
systolic murmur and absence of the penis and urethra, as well as an
imperforate anus and perianal urethrocutaneous fistula that was the
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exit route for clear urine output. Colostomy and mucosal fistula were
performed on the second day of birth and a central venous catheter
was placed. The need for cystostomy was later discussed with the

parents, but was rejected.

DISCUSSION: The most important limitation at the time of penile
reconstruction is that there is no substitute for erectile tissue. Therefore,
the neo-phallus must be satisfactory from the aesthetic, functional,

and psychologic perspectives.

KEY WORDS: Aphallia; Penile reconstruction; Genitourinary malfor-

mation

ANTECEDENTES

La afalia congénita, o agenesia de pene, es una
enfermedad congénita infrecuente, con conse-
cuencias funcionales, estéticas y psicolégicas
devastadoras.' La prevalencia mundial es de un
caso por cada 10 a 30 millones.>® La mayoria de
los pacientes tiene cariotipo 46 XY.

La fisiopatogenia de esta enfermedad se asocia
con alteraciones en la formacién del tubérculo
genital, que a su vez se vincula con malforma-
ciones genitourinarias y sistémicas.>’” En los
pacientes con afalia congénita suelen coexistir
malformaciones renales, cardiacas y muscu-
loesqueléticas. Estas se explican debido a que
el sistema digestivo y la via urinaria caudal em-
brionarios tienen un origen en comun: la cloaca;
un hallazgo habitual en estos pacientes son las
fistulas uretrorrectales. En este caso, al existir un
ano imperforado, el trayecto fistuloso de la uretra
se dirige al drea perianal.

Recién nacido en el Hospital General de México,
con diagnostico de afalia congénita, pretérmino
de 33.4 semanas de gestacion; madre sana, con
antecedente de un embarazo, nacido por cesarea
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debida a trabajo de parto prematuro. Ambos
padres estaban sanos, sin antecedentes familia-
res de enfermedades congénitas. El ultrasonido
fetal inicial, a las 22 semanas, mostré un feto
femenino, sin algln otro diagndstico prenatal.

A la exploracion fisica se encontré un recién na-
cido con adecuado peso para la edad gestacional,
con un soplo sistélico multifocal, con ausencia de
peney uretra. Ambos testiculos estaban descendi-
dos dentro de la bolsa escrotal, de caracteristicas
normales y rafe medio normal. Ano imperforado,
con fistula uretrocutanea perianal, con gasto de
orina clara a través de ésta. Ademas, una malfor-
macién en el pie izquierdo, con fusion digital del
segundo y tercer dedo. Figura 1

Después de haber estabilizado al paciente se ob-
tuvo el cariotipo: cromosomas XY. El ultrasonido
abdominal reporté: vejiga pequeia, uretra con
trayecto fistuloso perianal y el rindn derecho en
el hueco pélvicoy el izquierdo en la cavidad ab-
dominal (Figura 2). La ecografia cardiaca reporté
persistencia del conducto arterioso, insuficiencia
tricuspidea y atrial y crecimiento biventricular
con funcién conservada.

La funcién renal se complementé con un gama-
grama renal (MAG 3-furosemida) que mostr6 al



Carrillo-Cordova LD y col. Afalia congénita

Figura 1. Bolsa escrolal inlegra con tesliculos en su in-
lerior, ano perforaco con fislula ureirocuranea perianal
(A}, afalia con presencia de derivacion intestinal (B).

Figura 2. Rifon en el hueco pélvico con adecuado
flujo Doppler (A), cavidad vesical con pared engro-
sada y conducto urctral (B).

rindn derecho abdominal, con aclaramiento de
11.9 ml/miny clizquicrdo en el hueco pélvico,
con depuracién de 2.2 mL/min; no se eviden-
ciaron los uréteres y la vejiga se encontrd en el
hueco pélvico. (Figura 3}

Al segundo dia de nacido se realizd una co-
lostomia, fistula mucosa y se colocd un catéter
venoso central, Posteriormente se comentd con
los padres la necesidad de una cistostomia,
que fue rechazada. En la actualidad el paciente
permanece en vigilancia en la consulta externa
de Urologia.

Figura 3. Gamagrama renal con MAC 3. Imagen lateral
en fase de eliminacidn, donde se evidencia en verde el
rinén derecho abdominal, en rojo el rifén izquierdo
v en amarillo la vejiga (A), la grifica de flujo (B), una
toma anterior de la fase de perfusion (C), v la grafica
renografica (D).

DISCUSION

La afalia es una malformacion genitourinaria
de la que en [odo el mundo se han reportado
menos de 100 casos. En la bibliografia hay casos
esporddicos, pues la baja prevalencia no ha esti-
mulado el interés para estudiarla. S¢ desconoce
el mecanismo de Ja falla en el desarrollo del
tubérculo genitourinario; en la mayoria de los
casos el cariotipo es XY, con valores de hormo-
nas sexuales en parametros normales, con el eje
hipotalamo gonadal intacto.

El tubérculo gonadal se forma entre la cuarta y
quinta semanas de vida intraulerina, posterior a
la proliferacion mesenquimatosa de la eminen-
cia cloacal. La prolilcracion mesenquimatosa
anormal da comao resultado malformaciones
genitourinarias, entre ellas la afalia congénita.?

Estd demostrado que las alteraciones tempranas
en el desarrollo del embrion afectan la eminencia
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cloacal, originan comunicaciones uretrorrectales
proximales y anormalidades genitourinarias.
Las alteraciones tardias en el desarrollo resultan
en fistulas uretrocutaneas abiertas de manera
perianal, sin otras alteraciones urogenitales. En
estos pacientes el escroto y los testiculos son de
caracteristicas normales.*°

La afalia es una malformacién congénita, fre-
cuentemente asociada con otras malformaciones
urogenitales y sistémicas. En algunas series se
ha reportado una asociacion tan alta como 50%
con otras malformaciones congénitas urogeni-
tales: criptorquidia, agenesia renal, displasia,
rifdn poliquistico, rifién en herradura, agenesia
prostatica y de la vejiga, hidronefrosis, reflujo
vesicoureteral, agenesia ureteral, hidrouréter,
fistulas uretrorrectales y vesicorrectales, vejiga
poliquistica y rifdn ectépico pélvico.>7 1120

Estd descrita la asociaciéon con otras malfor-
maciones congénitas, como: siringomielia,
espina bifida, asociacién VATER, hepatomegalia,
pancreas anular, insuficiencia tricuspidea, per-
sistencia del conducto arterioso, anormalidades
gastrointestinales, sindrome de abdomen de
ciruela, sindrome de Potter, sindrome de Trea-
cher Collins, retraso mental, ano imperforado,
defectos musculoesqueléticos y pie equino
Var0.5’7’12’]7_20

La ausencia de pene con escroto adecuadamen-
te desarrollado, con ano imperforado y fistula
uretrocutanea perianal son hallazgos comunes.
Es necesario saber diferenciar entre pene ocul-
to, pene rudimentario, micropene, epispadias,
hipospadias, amputacion intrauterina del pene
y pseudohermafroditismo.?’

El diagnéstico se establece luego de la adecua-
da evaluacion clinica; es necesario establecer
el cariotipo y realizar estudios radioldgicos
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de extension, como el ultrasonido, resonancia
magnética, cistografia y gamagrama renal. Estos
son de gran ayuda en la evaluacion completa de
la via urinaria y para descartar otras malforma-
ciones congénitas asociadas con esta afeccion
y asi guiar el tratamiento.?22

Con base en la posicién de la uretra, en relacién
con el esfinter anal, se propuso una clasificacion
de la afalia que agrupa a los pacientes en tres
variables: postesfinterianas, preesfinterianas y
atresia uretral. La posiciéon mds proximal de la
uretra, en relacion con el esfinter anal, resulta en
mayor cantidad de malformaciones asociadas y
en mortalidad mas elevada.?* Otra clasificacion
es la que se fundamenta en la coexistencia de
otras malformaciones congénitas, que implica
peor pronostico y mayor mortalidad.™

Uno de los aspectos que mds ha cambiado, con
respecto al tratamiento de pacientes con afalia, es
la conducta a tomar en cuanto al fenotipo busca-
do. El tratamiento solia consistir en la reasignacion
de género; hasta finales del decenio de 1990 la
conducta mas habitual era la orquiectomia bilate-
ral, con reconstruccion vaginal. La orquiectomia
se recomendaba en una etapa temprana, para
prevenir la impronta masculina en el cerebro neo-
natal, secundaria a la produccion de testosterona
que se inicia entre el décimo y sexagésimo dias
de vida extrauterina.?>*

Meyer-Bahlburg y colaboradores estudiaron,
prospectivamente, pacientes con cariotipo XY con
agenesia de pene, ablacion de éste y extrofia de
cloaca, que se criaron como varones y pacientes
con cariotipo XY asignados al fenotipo femenino y
se criaron como mujeres. Encontré que 100% de
los criados como varones, permanecieron varones
(n=311), y de los que se criaron como mujeres,
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22% cambiaron de género y 13% sufrieron disfo-
ria de género; esto comparado con el cambio de
género de la poblacién general de 1:10,000 en
hombres y 1:30,000 en mujeres.*

Reiner y su grupo estudiaron la viabilidad de
asignar un fenotipo femenino a hombres nacidos
XY. Compararon la identidad sexual declara-
da y encontraron que de 60 pacientes 53%
declararon una identidad sexual masculina v,
especificamente de pacientes con afalia criados
y reconstruidos sexualmente como mujeres, 50%
refirieron identidad sexual masculina. El 100%
de los pacientes criados como hombres refirieron
identidad sexual masculina, desde edades tan
tempranas como los cuatro afios.*'

El tratamiento de la afalia debe ser multidiscipli-
nario (pediatras, genetistas, cirujanos pediatras,
urélogos, cirujanos plasticos, psiquiatras y
especialistas dirigidos a tratar las otras malforma-
ciones sistémicas asociadas) desde el nacimiento
hasta la vida adulta.”

De Castro fue el pionero de los cambios en la
atencion de pacientes con afalia congénita. Para
prevenir problemas de identidad sexual él pro-
puso no realizar el cambio fenotipico de género
y criar al nifio seglin su cariotipo y produccién
hormonal. Otra de sus recomendaciones fue
la plastia temporal de pene, a edad temprana,
para ayudar al nifo a formar una salud sexual lo
mas normal posible, hasta poder llevar a cabo
una plastia de pene definitiva en la pubertad.
Posteriormente se describié que la reconstruc-
cién durante la infancia causa mayor dificultad
técnica para la reconstruccion definitiva.?>33

La recomendacion es tratar a los pacientes con
afalia en tres fases: aguda, subaguda y crénica.
El neonato con afalia requiere el establecimiento
de su cariotipo para descartar otras afecciones
susceptibles de correccién, como la hiperplasia
adrenal. En la fase aguda debe evaluarse minu-

ciosamente la anatomia de la via urinaria para
detectar alguna obstruccién y derivarla. Los
pacientes con esta afeccion son propensos a
las infecciones urinarias, sepsis y desequilibrios
hidroelectroliticos, como la acidosis metabdlica
hiperclorémica. Cuando lo anterior se identifique
debe actuarse lo mas pronto posible.’ En caso de
sepsis u obstruccion de la via urinaria lo indicado
es la cistostomia, que ayudard a drenar de la via
urinaria el foco infeccioso.

En la fase subaguda la conducta médica se funda-
menta en la necesidad de los pacientes de tener
una via de drenaje vesical permanente. En caso
de agenesia uretral o vejiga pequeiia se deja una
cistostomia a permanencia. En los pacientes con
uretra debe formarse un meato perineal, o dejar
una cistostomia; siempre separando la uretra
de cualquier fistula que pudiera existir (uretro-
rectal, uretro-cutanea perianal).

Para lo anterior es necesario un estudio de ex-
tensién que permita conocer con precision toda
la anatomia urinaria (resonancia magnética),
identificar el cuello vesical, la prostata y la via
uretral. Durante esta etapa puede valorarse la
conformacién de un pseudopene que ayude al
desarrollo psicolégico del paciente.

La fase cronica es la de mayores retos para el
equipo médico y tiene como objetivo la reali-
zacién de un neofalo, estética y funcionalmente
adecuado, que ayude al paciente a tener una
vida plena. Algunos autores han recomendado
que la reconstruccién para ayudar al éptimo
desarrollo psicosexual del paciente y reducir el
tamano de la cicatriz se lleve a cabo durante la
pubertad (10 a 15 afos).>?

La bibliografia enfocada a la reconstruccion de
pacientes con afalia congénita es poca, la mayor
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parte de la informacion existente para valorar el
tratamiento reconstructivo de esta enfermedad
proviene de articulos que exponen opciones
reconstructivas en pacientes con traumatismos,
resecciones oncoldgicas o reasignacién de
género.

Al principio, la reconstruccién de los pacientes
con afalia congénita se encamind hacia la rea-
signacion de género; es decir, a la feminizacion
del individuo: orquiectomia, vaginoplastia, re-
construccioén labial, entre otras. Por desgracia,
estos pacientes crecian y presentaban disforia
de género, que a su vez originaba grandes pro-
blemas en la vida adulta. Por esto la conducta
actual se dirige a criar a estos pacientes como
varones, hacerles una reconstruccion peneana
de acuerdo con su edad.

Uno de los aspectos relevantes es el momen-
to idoneo para la reconstruccion. Puesto que
la mayor parte de los procedimientos para la
reconstruccién total del pene son complejos e
implican multiples cirugias, la pubertad se con-
sidera el [imite para la intervencion quirdrgica,
posterior a una evaluacion paidopsiquiatrica
correcta.*

Castro y colaboradores reportan, en cuatro casos,
la aplicacion de un colgajo preliminar antes de
la pubertad, con buenos resultados a corto pla-
zo y la necesidad de un colgajo definitivo afios
mas tarde, cuando el cuerpo haya alcanzado su
crecimiento maximo. Ademds, reportan consi-
derables complicaciones urolégicas y formacién
de cicatrizacién excesiva, los autores concluyen
no operar a los pacientes antes de los 15 afos.>

El tema de controversia es que a edad temprana
la cirugia se asocia con mayor nimero de pro-
cedimientos, circunstancia que incrementa la
morbilidad; por ello la reconstruccién en un solo
tiempo es el tratamiento de eleccién, cuando ya
han alcanzado la madurez sexual (pubertad). En

2017 enero;77(1)

Cuadro 1. Malformaciones congénitas asociadas a la afalia

Malformaciones Malformaciones
urogenitales sistémicas
Criptorquidia Siringomielia

Agenesia renal Espina bifida
Hipoplasia renal Pancreas anular
Ectopia renal Hepatomegalia
Rifién poliquistico Asociacién VATER
Rinén en herradura Insuficiencia tricuspidea

Persistencia de conducto
arterioso

Hidronefrosis

Anormalidades
gastrointestinales

Agenesia de prostata

Sindrome de abdomen en
ciruela

Agenesia vesical

Quiste vesical Sindrome de Potter

Reflujo vesico ureteral ~ Sindrome de Treacher Collins
Hidrouréter Retraso mental
Agenesia ureteral Ano imperforado

Defectos
musculoesqueléticos

Fistulas uretrales

estos casos la reconstruccion del pene se basa
en la informacién obtenida de pacientes con
lesiones traumaticas, en quienes la reconstruc-
cién se efectda, en la mayoria de los casos, con
colgajos libres.

La limitaciéon mds importante, al momento de la
reconstruccion del pene, es la falta de un sus-
tituto para el tejido eréctil. El neofalo debe ser
estéticamente satisfactorio, funcional y aceptable
desde el punto de vista psicolégico. Los prime-
ros procedimientos encaminados a esta tarea
se basaban en colgajos locales, que fallaban y
tenian como consecuencias: fistulas, estenosis y
estructuras mal delimitadas.

Con la introduccién de la microcirugia, la fa-
loplastia en un solo tiempo se ha convertido
en el procedimiento de eleccién. La primera
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opcién es el colgajo radial de antebrazo. Las
alternativas reconstructivas de estos pacientes
debe analizarlas cuidadosamente un equipo
multidisciplinario. En los ultimos afos se han
descrito modificaciones a este colgajo y se han
propuesto nuevos colgajos con mejor estética,
que facilitan la recuperacién psicofuncional.?

La reconstruccién peneana se efectiia depen-
diendo de las porciones afectadas; de manera

general se utilizan los siguientes procedimientos:
36,37

Cuerpo del pene. Se forma mediante
colgajos libres, casi todos ellos fascio-
cutaneos e, incluso, en algunos osteo
fasciocutaneos. Destacan el colgajo radial,
escapular y de peroné.®

Reconstruccion del glande. La corona y
el glande pueden reconstruirse mediante
injertos cutaneos.

Escroto. Para la reconstruccion escrotal
pueden utilizarse colgajos locales vy, en
algunos casos, reconstruccién en un se-
gundo tiempo, posterior a la expansion de
tejido circundante.

Testiculos. Mediante prétesis que pueden
disefiarse dependiendo de la edad, género
y caracteristicas del paciente.

CONCLUSION

La afalia congénita se asocia con otras mal-
formaciones genitourinarias y sistémicas. Su
repercusion no solo es en el paciente y la fa-
milia, sino también en el ambito psicosocial,
con pronostico reservado. El tratamiento de
estos pacientes debe ser multidisciplinario, por
la complejidad de sus manifestaciones. En la
actualidad hay unanimidad en cuanto a la aten-
ciéon médica fundamentada en el cariotipo y los
valores hormonales, que deben atenderse como

varones y promover la reconstruccion falica para
un mejor desarrollo psicosocial. La recomenda-
cién actual de tratamiento en la fase aguda se
enfoca en los desequilibrios hidroelectroliticos e
infecciosos, y en garantizar el adecuado drenaje
de la via urinaria para prevenir complicaciones.
La reconstruccion falica tardia es parte de la
atencion integral de los pacientes.
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