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RESUMEN  

Las malformaciones anorrectales constituyen una de las principales 
causas de obstrucción intestinal en el recién nacido, debido a un 
conjunto de malformaciones del ano y el recto con expresión 
variable en su complejidad. Con frecuencia, aparecen asociadas a 
otras anomalías congénitas fundamentalmente cardiovasculares, 
genitourinarias, esqueléticas y neurológicas, entre otras. Existe 
una relación estrecha entre la Genética y la Embriología en la 
etiología de estas malformaciones. La presentación clínica en el 
bebé recién nacido está definida por la ausencia del ano en la 
región perineal y, en ocasiones, presencia de fecaluria o 
meconuria en el varón, expulsión de meconio por la vagina o el 
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vestíbulo de la vulva en la hembra, o a través de una fístula 
cutánea en ambos sexos. El manejo actual de estos pacientes ha 
mejorado en los últimos años. Es necesario una reconstrucción 
anatómica precisa y lograr resultados funcionales para elevar la 
calidad de vida de los pacientes. El objetivo de la presente 
investigación es ofrecer una actualización de las opciones en el 
diagnóstico y tratamiento de las malformaciones anorrectales, 
según las tendencias actuales. 
 
PALABRAS CLAVE: malformación anorrectal, ausencia de ano, ano 
imperforado 

 

ABSTRACT 

Anorectal malformations constitute one of the main causes of 
intestinal obstruction in the newborn due to a set of 
malformations of the anus and rectum with variable expression 
in their complexity. They frequently appear associated with 
other congenital anomalies, mainly cardiovascular, 
genitourinary, skeletal and neurological, among others. There 
is a close relationship between Genetics and Embryology in the 
etiology of these malformations. The clinical presentation in 
the newborn baby is defined by the absence of the anus in the 
perineal region and sometimes the presence of fecaluria or 
meconuria in the male, expulsion of meconium through the vagina 
or the vestibule of the vulva in the female, or through a 
cutaneous fistula in both sexes. The current management of 
these patients has improved in recent years. Accurate 
anatomical reconstruction and functional results are necessary 
to improve the quality of life of patients. The objective of 
this research is to offer an update of the options in the 
diagnosis and treatment of anorectal malformations according 
to current trends. 

 

KEY WORDS: anorectal malformation, absence of anus, 
imperforate anus 

INTRODUCCIÓN 

La Malformación Anorrectal (MAR), también mal llamada “ano 
imperforado”, es un defecto congénito que ocurre generalmente 
durante la quinta y séptima semana de gestación. La incidencia 
de esta enfermedad es de 1:5000 nacidos vivos. Constituye el 
25% de las malformaciones digestivas en la edad pediátrica, es 
más frecuente en el varón (1.4:1), aunque esto varía en las 
lesiones bajas (V-H; 1-1) y altas (V-H; 1.8-1). Son sospechadas 
por el obstetra o el neonatólogo al observar el bebé recién 
nacido en el salón de partos (Groisman et al., 2018). 
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Este tipo de malformación constituye una de las principales 
causas de obstrucción intestinal en los bebes recién nacidos.  
Se caracteriza por alteraciones en el desarrollo del orificio 
anal, el recto, los nervios y músculos que intervienen en la 
evacuación. Provocan que el recién nacido no pueda defecar 
normalmente. No se trata de un evento aislado, en las MAR 
existe una estrecha relación entre la Genética y la Embriología 
donde la dismorfogénesis del mesodermo regional y el papel del 
tabique urorrectal resultan importantes en la remodelación 
final de la región anorrectal (Samuk et al., 2020). 

El cuadro clínico de las malformaciones anorrectales es variado 
y está en dependencia del tipo de malformación de la que se 
trate. Generalmente, este es definido por la ausencia del ano 
en la región perineal, los recién nacidos pueden presentar 
fecaluria o meconuria en el varón, expulsión de meconio por la 
vagina o el vestíbulo de la vulva en la hembra, o a través de 
una fístula cutánea en ambos sexos. Puede detectarse la 
presencia de otras malformaciones asociadas a esta. Es 
importante descartarlas antes de realizar la corrección 
quirúrgica, pues algunas de ellas pueden poner en riesgo la 
vida del paciente o la función de algún órgano. La incidencia 
de malformaciones asociadas más frecuentes se ha agrupado bajo 
la nemotecnia de las siglas VACTERL, es decir malformaciones 
vertebrales, anorrectales, cardíacas, de la tráquea, 
esofágicas, renales y limbs (en idioma inglés, extremidades) 
(Solomon, 2011). 

Las malformaciones anorrectales (MAR), comprenden un amplio 
grupo de alteraciones del ano y el recto, que afectan más a 
los niños que a las niñas. Algunas clasificaciones previas de 
MAR, se las dividía de acuerdo con la altura del fondo de saco 
del recto sigmoides en: alta, intermedia y baja. Esta 
clasificación presenta desventajas por no considerar detalles 
importantes como, la presencia de fístula, la inervación 
relacionada con la malformación de sacro, anatomía de acuerdo 
al sexo, así como anomalías y síndromes asociados (Bischoff et 
al., 2017).  

El Dr. Alberto Peña (1995), propuso una clasificación de 
acuerdo al sexo y sitio de apertura de la fístula, que permite 
precisar una secuencia diagnostico-terapéutica con ventajas en 
función urinaria, genital y anorrectal. Esta clasificación es 
la que se emplea actualmente en la mayoría de los centros 
especializados a nivel mundial, la cual se describe a 
continuación: 

 

Malformación ano rectal sin síndromes asociados en niños: 

• Fístula recto-perineal 
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• Fístula recto-uretro bulbar 

• Fístula recto-uretro prostática 

• Fístula recto-cuello vesical 

• Ano imperforado sin fístula 

• Defectos inusuales y complejos 

Malformación ano rectal sin síndromes asociados en niñas: 

• Fístula recto-perineal 

• Fístula recto-vestibular 

• Cloaca con canal común corto (< 3 cm) 

• Cloaca con canal común largo (> de 3 cm) 

Defectos inusuales y complejos 

• Extrofia cloacal 

• Cloaca posterior 

• Masas pre sacras asociadas 

• Atresia rectal 

DISEÑO METODOLÓGICO 

Se llevó a cabo una revisión bibliográfica sobre el tema 
Malformaciones anorrectales, en la literatura médica publicada 
entre los años 2000 y 2020, en los idiomas inglés y español, 
a partir de los buscadores Pubmed, Scielo, Medline y Google 
Académico, con las palabras clave: malformación anorrectal, 
ausencia de ano y ano imperforado, con el objetivo de ofrecer 
una actualización de las opciones en el diagnóstico y 
tratamiento de las malformaciones anorrectales según las 
tendencias actuales. 

DESARROLLO 

Las malformaciones anorrectales (MAR) representan un grupo de 
malformaciones diversas, cada una de ellas con su complejidad 
y características específicas. El espectro de formas clínicas 
es variado y depende de los defectos que presente el paciente, 
los que pueden ser desde muy leves y simples de tratar, con 
excelente pronóstico funcional, hasta malformaciones complejas 
que requieren cirugía y manejo avanzado. Estas malformaciones 
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se diferencian según se presenten en el niño o en la niña 
recién nacida (Sharma & Gupta, 2017).  
 

El diagnóstico de las diversas malformaciones anorrectales in 
útero, se realiza de forma casual en las revisiones del 
embarazo al realizar la ecografía obstétrica de rutina. Entre 
los hallazgos que indican el diagnóstico están; la dilatación 
intestinal, fístula intestinal al tracto urogenital, masa 
pélvica, hidrometrocolpos, hidronefrosis, hemisacro, 
hemivagina, ausencia de radio y ausencia renal (Singh y Mehra, 
2020).  
 
En las gestantes que tengan diagnóstico prenatal de 
malformación anorrectal, se le debe orientar las posibilidades 
de tratamiento existentes, el riesgo, las complicaciones y el 
pronóstico que puede tener él bebe portador de esta 
malformación digestiva. La gestante deberá tener acceso a un 
centro asistencial donde se realice su evaluación por personal 
especializado y la cirugía neonatal en las primeras horas 
después del nacimiento (Smith y Avansino, 2020). 
  
En la MAR, tanto en los neonatos masculinos (90%) como 
femeninos (95%), la exploración física de la región perianal 
provee información suficiente para corroborar el tipo de MAR 
y la consecuente toma de decisión relacionada con el 
tratamiento médico-quirúrgico a seguir. El diagnóstico de las 
malformaciones anorrectales (MAR), se confirma en las primeras 
horas después del nacimiento, por el neonatólogo, pediatra y 
cirujano pediatra, de conjunto, a través de la exploración 
física de los genitales del recién nacido (Wood & Levitt, 
2018). 
 

El principal hallazgo al examen físico es la ausencia de ano. 
Puede encontrarse, durante el examen, otros signos como: tener 
o no desarrollada la fosa anal y los pliegues anales; nalgas 
aplanadas y poco desarrollo glúteo en ambos sexos; orificios 
en la región perineal (fístula perineal), tanto en la hembra 
como en el varón, en el caso de la hembra puede visualizarse 
un orificio en la región vestibular o en la vagina con salida 
de meconio a través de él y corresponder a fístula vestibular 
o fístula vaginal según el caso, mientras que en el varón puede 
observarse la salida de meconio por la uretra y es indicativo 
de MAR con bolsón rectal alto, con fístula a la vía urinaria 
(Nazer et al., 2000). 
 

El diagnóstico correcto de la variedad de malformación 
anorrectal en el período neonatal en que se presente, es vital 
para definir el manejo y el tipo de tratamiento que se require. 
En ese momento se decide la intervención quirúrgica que se 
debe aplicar, así como el momento oportuno y la vía de 
abordaje. Se le informará a la familia las posibilidades que 
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tiene el bebé, las complicaciones que pueden aparecer por la 
complejidad de la enfermedad y los riesgos de la técnica 
quirúrgica (Lane et al., 2020). 
 

Están indicados en el estudio de las MAR, exámenes de imágenes 
como la radiografía lateral de abdomen, con el paciente en 
decúbito prono y elevación de las caderas para precisar entre 
variedad alta y baja sin fístula. Para su realización, se debe 
esperar un tiempo de 24 horas después del nacimiento del bebé, 
para que el aire deglutido llegue a la porción más distal del 
bolsón rectal ciego y lo dibuje adecuadamente. Si se realiza 
antes de este tiempo, puede conducir a errores diagnósticos en 
cuanto a la variedad de la malformación (Li & Wang, 2021). 
 
Se debe realizar, además, ecografía abdominal, perineal y de 
la región lumbosacra, ecocardiografía para descartar la 
presencia de malformaciones cardiovasculares que, con 
determinada frecuencia, pueden aparecer en estos bebes,  una 
radiografía del hueso sacro, así como la Tomografía Axial 
Computarizada (TAC) y la Resonancia Magnética Nuclear (RMN) 
para precisar el diagnóstico, descartar otras malformaciones 
asociadas, la presencia de complicaciones  y establecer un 
pronóstico (Hosokawa et al., 2018). 
 

Las malformaciones anorrectales son anomalías congénitas, 
generalmente complejas, que requieren una estrategia médica de 
atención individualizada en cada paciente para lograr 
resultados exitosos en el manejo de estas. El tratamiento 
deberá ser aplicado por personal entrenado y con experiencias 
en el tratamiento, incluye la evaluación preoperatoria, la 
corrección quirúrgica de la malformación y ciertos cuidados 
vitales en el posoperatorio, para lograr los resultados 
esperados en el paciente (Han et al., 2017). 
 

El tratamiento dependerá de la variedad de la malformación 
anorectal. En el caso de las estenosis anales, estas requieren 
exclusivamente de dilataciones, si el paciente presenta una 
membrana anal solamente se debe realizar la exéresis circular 
o cruciforme de la misma y luego un plan de dilataciones anales 
(Arango et al., 2005). 
 
En pacientes portadores de MAR con bolsón rectal alto, con 
comunicación a la vía urinaria (uretra prostática o membranosa, 
así como a vejiga) en el varón, y en la hembra comunicación 
con la vagina o vestíbulo vaginal (MAR baja que se trata como 
alta), todas estas variedades requieren colostomía en la etapa 
neonatal. Dicha colostomía se debe crear en doble estoma a 
nivel del sigmoides, en el cuadrante inferior izquierdo, esta 
es la técnica correcta; posteriormente, alrededor de 4 a 6 
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semanas, se realiza la corrección de la malformación con 
anorectoplastia sagital posterior (ARPSP) y, antes de los 6 
meses, el cierre de la colostomía (Karakus et al., 2017). 
 

Las malformaciones anorrectales consideradas como bajas, 
aquellas que tienen fístulas al periné tanto en la hembra como 
en el varón, no llevan colostomía y se les debe realizar la 
corrección quirúrgica de la malformación en el momento del 
diagnóstico, es decir, en la etapa neonatal, mediante la 
anorrectoplastia sagital posterior (Peña y Hong, 2000).  
 
La ARPSP fue diseñada por el Dr. Alberto Peña Rodríguez, en el 
año 1982, experto cirujano que se dedica al tratamiento de 
estas alteraciones mediante el abordaje sagital posterior. 
Hasta la actualidad, se realiza esta técnica en todo el mundo 
con buenos resultados si se realiza la reconstrucción anatómica 
adecuada. También es posible realizar la corrección  anorrectal 
asistida por laparoscopia (LAARP) (Menon et al., 2007). 
 
Por su parte, la cloaca (canal común) demanda una especial 
conducta. En esta malformación se produce una comunicación 
entre el tracto genital, urinario y digestivo. Es una variedad 
compleja que requiere de colostomía (transversostomía), 
vaginostomía y cistostomía, para luego movilizar el seno 
urogenital y realizar la corrección definitiva (Tovilla-
Mercado et al., 2008).    
 

Tras la cirugía correctiva, los neonatos con anoplastia 
requieren de calibración dilatación ano-rectal a las 2 semanas 
en el post-operatorio y de un programa de dilatación anal con 
el objetivo de evitar estenosis y retención fecal. Es 
necesario, además, el cuidado de la herida quirúrgica, cuidados 
de la piel peri-anal, de la sonda urinaria, así como cuidados 
de la colostomía en los casos que la presenten. Se debe cerrar 
la colostomía antes de los 6 meses y evaluar la función 
intestinal, renal y genital (Osagie et al., 2016, p.18). 
 

Con respecto a las complicaciones descritas en la literatura 
revisada, los pacientes con malformaciones anorrectales pueden 
presentar complicaciones relacionadas con el síndrome oclusivo 
y con las anomalías congénitas asociadas. Una vez corregida la 
malformación anorrectal, puede encontrarse estreñimiento o 
incontinencia fecal, trastornos urinarios y disfunción sexual, 
asociados en ocasiones a la técnica quirúrgica o a la 
complejidad del tipo de malformación (Chiesa et al., 2020). 
 
Después de realizada la corrección quirúrgica de la 
malformación anorrectal (MAR), es útil realizar estudios 
anatomofisiológicos de la continencia fecal y urinaria con el 
objetivo de detectar alteraciones de este tipo, como secuelas 
producto del tipo de malformación en cuestión o del tratamiento 
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quirúrgico aplicado. El resultado de estos estudios permite 
evaluar el estado del paciente, aplicar el tratamiento en estos 
casos, además de establecer un pronóstico sobre su evolución 
y calidad de vida (Morandi et al., 2016, p.1860). 
 
Según la investigación de Sun y colaboradores (2013), el 
pronóstico de las MAR es variable y depende de cada caso en 
particular: 

• Tipos de MAR con buen pronóstico: fístula vestibular, fístula 
perineal, atresia rectal, fístula recto uretrobulbar, ano 
imperforado sin fístula; los cuales lograrán evacuaciones 
voluntarias a la edad de 3 años. 

• El 75% de los niños con MAR tiene evacuaciones 
voluntarias. 

• El 50% de los niños con MAR presenta evacuaciones espontáneas 
y escurrimiento ocasional asociado a estreñimiento. 

• 40% de los niños con MAR tiene evacuaciones espontáneas y no 
presentarán escurrimiento, condición que los hace 100% 
continentes. 

• 25% sufre de incontinencia fecal y deben ser tratados con 
enemas evacuantes. 

• Niños con hipo desarrollo del sacro tienen mayor probabilidad 
de ser incontinentes. 

• Las MAR con mal pronóstico son: cloaca (canal >3 cm), 
fístula rectal al cuello vesical; los pacientes 
requerirán programa de enemas.  

• Las MAR asociadas a fístula recto prostática, el 50% evoluciona 
a incontinencia (p.441). 

 
Los pacientes operados de MAR deberán acudir a las citas con 
el especialista regularmente durante toda la edad pediátrica 
para detectar la presencia de complicaciones y seguir las 
recomendaciones de su médico. Estas recomendaciones estarán en 
relación con las normas del hábito defecatorio para evitar la 
constipación y la incontinencia. Al finalizar la edad 
pediátrica, se le orientan indicaciones a seguir en la atención 
del adulto (Danielson, 2015). 
 

CONCLUSIONES  

Los avances en el manejo de las malformaciones anorrectales 
han mejorado significativamente en las dos últimas décadas. La 
conducta a seguir en cada caso dependerá de la variedad de la 
malformación que presente el paciente. La anorrectoplastia 
sagital posterior (ARPSP) es la técnica quirúrgica más usada 
en todo el mundo. Debido a la complejidad de las malformaciones 
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anorrectales, es necesario una reconstrucción anatómica 
precisa, por personal médico experimentado, para reducir el 
número de complicaciones y lograr resultados funcionales que 
permitan una calidad de vida adecuada de los pacientes. 
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