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Resumen

Sobre un total de 300 pacientes con malformaciones anorrectales (MAR) asistidos desde 1984, 13 se asociaron con Sin-
drome de Down (SD). Este grupo se caracteriz6 por presentar: a) ausencia de fistula cutdnea, urinaria o genital; b) au-
sencia de uropatia u otras malformaciones asociadas a excepeién de 2 pacientes con cardiopatia; c) buen desarrollo
muscular esfinteriano y sacro normal; ) presencia de pared comiin entre el recto y la uretra en el varén, o la vagina en
la nifia, tal como se observa en las variedades de MAR con fistula.

Estas caracteristicas comunes sugieren la predominancia de un patron especial de MAR en el SD.

El recto se encontr6 en posicién alta en 2, intermedia en 9 y baja en 2 casos. No se comprob6 en nuestros pacientes, que
el recto se ubicara uniformemente cerca de la piel perincal (MAR baja) como ha sido sugerido por otros autores

Palabras clave: Malformacién anorrectal - Ano imperforado - Sindrome de Down.

Summary

Among 300 patients with anorectal malformations, 13 had Down’s Syndrome (DS) as well. This group share some
common features as far as the type of anorectal anomaly is concerned: a) no rectal fistula; b) low incidence of associa-
ted anomalies, beside cardiac malformation in two; ¢) well developed sphincteric structures and normal sacrum; d)
common wall between rectum and vagina in the females or the urethra in males. This common wall needs a meticulous
sharp dissection.

It seems that there are some predictable features in patients with imperforated anus and DS. Since rectal height differs
greatly among our patients, we disagree with the published opinion suggesting that a low type of imperforated anus
without fistula is associated with DS. Rectal location should be individually determined and according to our findings,
it’s less likely to the rectum to be low rather than intermediate or high.

Index words: Anorectal malformations - Imperforated anus - Down’s Syndrome.

Resumo

Sobre um total de 300 pacientes con malformagdes anorretais (MARY), atendidos desde 1984, ocorreram 13 associagdes
com a Sindrome de Down (SD). Este grupo se caracterizou por apresentar: a) auséncia de fistula cutdnea, urindria ou
genital; b) auséncia de uropatia ou outras malformagdes associadas com excegio de 2 pacientes com cardiopatias; c)
bom desenvolvimento muscular esfincteriano e sacro normal; d) presenga de parede comum entre o reto e a uretra no
menino ou a vagina na menina, tal como se observa nas variedades de MAR com fistula.

Estas caracteristicas comuns sugerem a predomindncia de um padrdo especial de MAR na SD. O reto estava em
posicdo alta em 2 casos, intermedidria em 9 ¢ baixa em 2. Nao s comprovou nos nossos pacientes a localizagao do
reto uniformemente préximo da pele perineal (MAR baixa) como foi sugerido por outros autores.

Palavras chave: 4o anorretal - Anus - Sindrome de Down.
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Introduccién

La frecuencia de las malformaciones
anorrectales (MAR) es de 1 en 4-5000 nacidos vivos (1).
Entre los pacientes con Sindrome de Down (SD), la inci-
dencia de MAR serfa 15 veces superior (2).

E1 93% de las nifias y el 86% de los
varones con ano imperforado, tienen una ffstula rectal
cutdnea, urinaria o genital (3). La ausencia de fistula en
los nifios con SD fue ya referida anteriormente., sugirien-
do ademis que el recto se encontrarfa cerca de la piel pe-
rineal (MAR baja) (2).

En nuestra serie de 300 pacientes con
MAR, 13 nifios (4%) tienen SD. En ese grupo analiza-
mos la variedad y caracteristicas de la MAR, la ubica-
cién del recto, buscando aspectos comunes que pudieran
ser predecibles.

Material y métodos

Se analizaron los registros de 300 pa-
cientes con ano imperforado, relacionando la variedad
de MAR asociada al SD. Se determinG en este grupo, la
frecuencia de otras malforma
. digestivas, del SNC etc.

ciones: urinarias, esqueléti-

Fig. I: recto en posiciin intermedia. La flecha marca el sitio
del ano tedrico.

1 altura de la bolsa rectal fue determi-
nada por colograffa distal preoperatoria por la colosto-
mia y corroborada en los casos ya operados, por los ha-
llazgos quirdrgicos.

in todos los pacientes, se utiliz el
abordaje sagital posterior (4-7). Se detall6 el desarrollo
muscular esfinteriano encontrado en la operacion y los
aspectos anatémicos destacables como por ejemplo la
existencia de una pared comn entre el recto y la vagina
en las nifias, o con la uretra en los varones.

Resultados

Sobre 300 pacientes con MAR, sélo 17
carecfan de fistula rectal y 13 de estos eran pacientes con
Ninguno de los 13 pacientes con SD present6 algu-
na otra variedad de ano imperforado. Nueve de estos pa-
cientes han sido ya operados, 3 esperan su correccion y
uno fue perdido en el seguimiento luego de su estudio
inicial. Todos wm:m un ano imperforado sin fistul
n 9 pacientes el recto llegaba al nivel
del le\de,\k intermedia) (Fig. 1), en 2 era franca-
mente supraclevador (MAR alta) (Fig.2 ). S6lo en 2 pa-
cientes, el recto estaba a menos de 1 cm de la piel (MAR
baja) (Fig. 3)

SD.

ig. 2: Recto ubicado alto (supraelevador)
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Fig. 3: recto bajo (a menos de un centimetro de la piel).

Todos tuvieron un periné bien formado
con sacro fntegro y en la cirugia de los que se operaron,
se encontré un buen desarrollo muscular esfinteriano
(Fig. 4).

Ningin pacicnte presentaba uropatfa ni
otra malformacién asociada, a excepcion de 2 que tenfan
un canal AV.

Tanto en las nifias como en los varones
operados, encontramos una pared comin recto-vaginal o
recto-uretral, que fijaba el recto hacia adelante en la pel-
vis, tal como se presenta en los varones con fistula ure-
tral o en las nifias con fistula vaginal o vestibular. Fue
necesario la separacién de esta pared comin para des-
cender el recto al periné (Fig. 5).
los 2 pacientes con SD en los que
fue evaluable la continencia fecal, se comprob6 una de-
fecaci6n voluntaria con adecuado control esfinteriano.

Discusion

Las MAR en el SD tiene un patrén
propio que difiere del habitual de esta malformacion. Pa-
rece haber una relacién entre el SD y la ausencia de fis-
tula ya que todos los pacientes con SD carecian de ella.

Fig. 4: buen desarrollo muscular esfinteriano, comprobado en
el abordaje sagital. EE: esfinter externo. CME: complejo mus-
cular estriado.

1 ausencia de fistula no indica que la
diseccion quirdrgica del recto sea mds sencilla. En los
casos en los que el recto estaba localizado a mds de 3
cm. del nivel cutdneo, existia una pared comin rectoure-
tral en los varones, o rectovaginal en las nifias (Fig. 4).
La diseccion aguda utilizando electrobisturi ultrafino fue
laboriosa. Podria decirse que el plano de separacion fue
menos claro que en las MAR femeninas o masculinas
con fistula que hemos tratado (8).

Es probable que el resultado funcional
de estos pacientes sea satisfactorio, aunque s6lo 2 nifos
cumplen actualmente los requisitos de edad y tiempo

para evaluar su En ellos en-
contramos una continencia normal a pesar de su retraso
mental, y ambos son nifios constipados.

La conformacién musculoesquelética
del periné es un factor prondstico en los nifios con MAR.
Los pacientes con periné plano y sacro malformado tie-
nen peor prondstico funcional (8-9). Todos los pacientes
con SD tenfan un buen periné y buen desarrollo muscu-
lar esfinteriano.

En nuestra serie de 300 nifos con
MAR, el 49% (146 pacientes) tienen una o mds malfor-
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Fig. 5: pared comiin entre el recto y la vagina (6 la uretra en
el varon). R: recto, V: vagina.

maciones asociadas: en el 34% urinarias (93 pacientes),
en el 15% esquelética (37 pacientes) y en el 13% un
cro anormal. Un 15% de los pacientes presentan un peri-
né plano y pequeiio, con pobre desarrollo esfinteriano.
Esto coincide con otras series publicadas (1-11).

Es llamativo que en este grupo de pa-
cientes con SD, no se hayan detectado estas asociaciones
que son frecuentes en los nifios con MAR.

En la tabla 1 resumimos las caracteris-
ientes con SD en la serie estudiada.

Se ha reportado que en los pacientes
con SD el ano imperforado suele ser bajo y sin fistula
(2). En esa comunicacién sobre 14 pacientes, los autores
recomiendan un abordaje perineal neonatal sin colosto-
mia en los pacientes con SD, por ser altamente probable
que se trate de un ano imperforado bajo. En nuestra serie
de similar nimero de pacientes, no hemos comprobado
que esto sea correcto.

En los neonatos sin evidencia de fistula
en el periné, en el vestibulo vaginal o en la via urinaria
(meconio en la orina), la semiologia no es suficiente pa-
ra adoptar una tictica inicial. En este grupo sin fistula
evidente es donde el invertograma tiene mds valor y de-
be realizarse antes de asumir una conducta (1).

Si debiéramos optar por una tictica en
los pacientes con SD, sin contar con un diagnéstico de
certeza, una colostomia sigmoidea serfa mds seguro se-
giin la menor frecuencia de recto bajo observada en esta
serie (10).

Tampoco coincidimos con la defini-
cién de ano imperforado bajo que ha sido utilizada, ni
con la forma en que fue determinada la altura rectal (2).
El colograma distal con contraste hidrosoluble permite
evaluar I altura rectal y comprobarlo en el intraoperato-
rio (12). El invertograma es confiable solamente en los
casos de recto bajo.

Cuando el recto estd ubicado a nivel
del elevador y hasta 2 cm. del nivel cutdneo, la malfor-
macién no debe considerarse baja ni debe ser tratada sin
la proteccion de una colostomia (1-10). Luego del andli-
sis de nuestros casos, vemos que el recto se encontraba a
mds de 3 cm. del nivel cutdneo en 11 de los 13 pacientes
y en 2 de ellos se ubicaba supraclevador. Un abordaje
neonatal sin colostomfa hubiera sido riesgoso para el
éxito de la reconstruccion y de la funcion esfinteriana.
No hubiera sido acertado haberlos operado sin colosto-
mia, ya que requirieron un abordaje sagital posterior mu-
cho mds amplio que el utilizado p.Am una anoplastia (8-
10).

S6lo recomendarfamos un abordaje sa-
ital posterior minimo en el periodo neonatal, ante un in-

de ano bajo. Esto
$6lo ocurrié en un caso en esta serie ya que el otro pa-
ciente fue referido ya con una colostomfa.

Las caracteristicas comunes encontra-
das en este grupo de pacientes con MAR y SD, sugieren
aspectos predecibles (tabla 1), pero la altura del recto de-
berd ser determinada individualmente, ya que no se trata
invariablemente de un ano imperforado bajo.

«Ausencia de fistula rectal
(cutdnea-genital 6 urinaria)

«Ausencia de malformaciones asociadas
(excepto cardiopatias)

*Buen desarrollo mu:

cular

sfinteriano y sacro normal

*Pared comuin entre recto y uretra 6 vagina

Tabla !: caracteristicas comunes en el grupo de pacientes con

MAR y SD.
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