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Reporte de caso

La agenesia vaginal es una entidad poco frecuente que puede presentarse en forma aislada o acompañada de otras anomalías 
congénitas. El desconocimiento de esta asociación puede retardar su diagnóstico, causar complicaciones indeseadas y comprometer 
el resultado del tratamiento. Se describen tres casos clínicos con agenesia vaginal y malformación anorrectal, cuyos diagnósticos no 
fueron realizados en el momento del nacimiento. Aunque la coexistencia de anomalías vaginales y anorectales sean poco frecuentes, 
los médicos responsables de su tratamiento deben ser conscientes de su existencia y practicar examen perineal cuidadoso.

Palabras clave: malformación anorrectal, agenesia vaginal, fistula vesicoperineal, rectovaginoplastia, anomalías del Müller.
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La agenesia vaginal completa asociada con hipoplasia 
o agenesia uterina se conoce como síndrome de Mayer–
Rokitansky–Küester–Hauser (MRKH). Los criterios 
diagnósticos incluyen aplasia congénita de útero y vagina, 
fenotipo femenino, genitales externos y función ovárica normal 
y cariotipo 46XX. Se cree que este síndrome afecta 1 de cada 
4.000 a 5.000 niñas nacidas.1 

Aunque puede tratarse de una agenesia uterovaginal aislada, 
con frecuencia se asocia con anomalías renales (40–60%), 
esqueléticas (10–12%), auditivas (10%) y en un porcentaje 
menor con defectos cardiacos.2,3 Por otro lado, las anomalías 
anorectales afectan 1 de 3.500 nacimientos, siendo la forma 
más común las fistulas vestibulares.4 Si bien se encuentra 
documentado que pacientes con alteraciones cloacales 
presentan malformaciones del aparato genital hasta en un 60%,5 
la presencia de fístulas recto-vestibulares o perineales no se ha 
descrito con el mismo detalle en la literatura. Gross mencionó 
un 0,4% de asociación entre atresia vaginal y malformaciones 
anorectales,6 mientras que Levitt y col. reportaron 1007 niñas, 
ocho con malformaciones anorectales, para una incidencia de 
0.79%.7 El desconocimiento de esta asociación hace que la 
anomalía genital pase inadvertida ocasionando intervenciones 
secundarias con resultados poco deseados y un mayor número 
de complicaciones.8 El objetivo de este estudio es la presentación 
de 3 casos clínicos con malformaciones anorrectales y agenesia 
vaginal diagnosticadas en forma tardía y aportar nuestra 
experiencia en el manejo de las mismas.

Caso 1
Paciente a quien se realizó colostomía sigmoidea tipo Hartman 

en otro hospital el primer día de vida por haberse diagnosticado 
malformación anorrectal con fístula rectovestibular. Durante 
la anorrectoplastia efectuada a los 5 meses de edad, fueron 
descritos hallazgos compatibles con malformación tipo cloaca 
con un canal común de 2 cm y vagina estrecha, siendo sometida 
-según reporte quirúrgico- a anorrectovulvovaginoplastia con 
descenso en bloque del seno urogenital. A los 5 años de edad, la 
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Vaginal agenesis is a rare condition. It may exist in isolation or be associated with other congenital anomalies. A lack of awareness 
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cases of vaginal agenesis associated with anorectal malformation which were not diagnosed at birth. Although the coexistence 
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examination.
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paciente consultó a nuestro hospital por no controlar el esfínter 
urinario. Al examen físico perineal se observó meato uretral 
desplazado dorsalmente con largo borde mucoso ventral, sin 
evidencia de introito vaginal; en su lugar presentó un orificio 
rodeado de mucosa de aproximadamente 5 mm de diámetro, 
a través del cual salía constantemente orina que erosionaba la 
piel vecina (figura 1). Una vez sospechada la agenesia vaginal 
se realizó ultrasonido pélvico que reportó ambos ovarios 
hipoplásicos. En la resonancia magnética de la pelvis no se 
visualizaron útero ni ovarios. La exploración laparoscópica 
identificó sólo ovario y trompa derecha, con ausencia de útero.  
El ultrasonido renal fue normal. La cistoscopia demostró fistula 
justo por encima de orificio uretral interno, que comunicaba 
con el orificio perineal descrito. Luego de diagnosticar fístula 
vesico-perineal, se ha intentado cierre infructuoso de la misma 
en 2 oportunidades tanto a través de la vejiga como del periné. 
La continencia fecal es normal. En la actualidad se programará 
para corrección quirúrgica de dicha fístula más vaginoplastia. 

Figura 1. Postoperatorio de paciente con anomalía anorrectal y 
agenesia vaginal. Meato uretral con largo borde mucoso ventral. No 
existe introito vaginal; en su lugar orificio mucoso (flecha) con salida 
constante de orina, que causa dermatitis local.
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Caso 2 
Paciente quien consultó por haberse diagnosticado agenesia 

anorrectal y fístula rectovestibular, realizando colostomía 
sigmoidea tipo Hartman el primer día de vida. Al examen 
perineal minucioso en el sexto mes la apariencia de los labios 
mayores y menores fue normal, pero no se encontró introito 
vaginal en el área del vestíbulo. De dos aberturas en el vestíbulo, 
la anterior correspondió a la uretra, mientras la posterior 
condujo al recto. El ultrasonido pélvico fue reportado normal. 
La laparoscopia demostró ovario y trompa derecha normales 
unidos a un hemiútero rudimentario. El ovario izquierdo 
con una trompa rudimentaria no tenía comunicación con el 
útero.  A los 10 meses de vida se realizó anorrectoplastia con 
rectovaginoplastia; el extremo distal del recto se dejó in situ al 
tiempo que el proximal se seccionó por debajo de la reflexión 
peritoneal y se descendió hasta el ano (figura 2).

Un año más tarde se incidió el reborde mucoso de la línea 
media de la desembocadura original del recto en el vestíbulo 
(horquilla posterior), para ampliar el introito vaginal. Luego 
de 5 años de seguimiento, el aspecto estético de la vulva es 
excelente; introito vulvar amplio y vagina con profundidad de 
4,5 cm (figura 3). La niña presenta control fecal voluntario con 
estreñimiento. 

Caso 3 
Paciente a quien se realizó colostomía sigmoidea descendente 

a dos bocas en las primeras 24 horas de vida por presentar 
malformación anorrectal tipo cloaca. El examen físico permitió 
observar un orificio perineal único. El surco interglúteo era 
poco pronunciado, músculos glúteos poco desarrollados sin 
fóvea anal. En la endoscopia se evidenció seno urogenital 
con canal de 2 cm sin observar cuello uterino. La ecografía 
renal mostró riñón único izquierdo y el ecograma pélvico no  
evidenció genitales internos (ovarios ni útero). Ecocardiograma 
normal. La radiología simple de tórax reveló hemivertebras 
en las primeras dorsales. El cariotipo fue 46XX. Durante la 
anorrectovulvovaginoplastia realizada a los 3 años de edad, no 
se evidenció vagina (figura 4).

Se descendió el seno urogenital, se efectuó rectovaginoplastia 
con recto distal y se descendió el recto proximal. El aspecto 
estético actual es satisfactorio, aunque el meato uretral es 
discretamente hipospádico, el introito vulvar es amplio y la 
longitud de la rectovagina es de 3,5 cm de longitud (figura 5).  

Figura 2. A: el recto distal dejado in situ se secciona a nivel de la 
reflexión peritoneal, al tiempo que el recto proximal es descendido 
hasta el periné dentro del complejo muscular (B).

Figura 3. Postoperatorio de rectovaginoplastia en paciente con 
malformación anorrectal y fístula rectovestibular. Aspecto estético 
satisfactorio, introito vulvar amplio.

Figura 4. Transoperatorio de paciente con anomalía anorrectal 
tipo cloaca y agenesia vaginal, posterior a incisión del canal común 
de aproximadamente 2,5 cm de longitud (a), se observa el meato 
uretral (b), la fóvea vaginal (c) y el ano (d).

Figura 5. Postoperatorio de paciente con anomalía anorrectal 
tipo cloaca y agenesia vaginal; descenso del seno urogenital con 
rectovaginoplastia. Aspecto estético satisfactorio, meato uretral 
discretamente hipospádico, introito vulvar amplio.
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La incidencia de anomalías del Müller en pacientes con 
fístulas rectovestibulares probablemente esté subestimada 
en neonatos y lactantes. Aunque la identificación de ano 
imperforado es común, la atresia de la vagina es más difícil de 
detectar. Al igual que ocurrió en nuestras tres pacientes, en 
quienes el diagnóstico fue realizado a los 6 meses de vida en dos 
de ellas y a los 5 años de edad en la otra, existe evidencia en la 
literatura donde esta condición pasa inadvertida en las primeras 
etapas de la vida. Más lamentable aún, en ocasiones se realiza 
anoplastia sin que se diagnostique la anomalía uterovaginal. 
En otras oportunidades es durante el procedimiento quirúrgico 
que se hace evidente la malformación genital. Lo anterior 
conlleva a reintervenciones quirúrgicas, peores resultados y 
mayor número de complicaciones. En el primero de los casos 
reportados, en quien se realizó el diagnóstico transoperatorio 
de malformación tipo cloaca, sospechamos que fue descendida 
la pared posterior de la vejiga, provocando una fístula 
vesicoperineal de muy difícil corrección. 

El manejo inicial de las niñas con agenesia anorrectal y fístula 
rectovestibular debe comenzar por un examen cuidadoso del 
periné en búsqueda de tres orificios (uretra, vagina y fístula 
rectal). En caso de dudas hay que practicar procedimientos 
endoscópicos combinados con estudios imagenológicos, ya sean  
invasivos o no. Estos incluyen radiografía pélvica, ultrasonido 
pélvico y espinal, y resonancia magnética. El ultrasonido de la 
pelvis en neonatos tiene muchas limitaciones por la presencia 
de asas intestinales llenas de líquido que comprometen la 
visualización adecuada de los órganos pélvicos. La resonancia 
magnética es una excelente herramienta para observar la 
pelvis femenina sin exposición a radiaciones, aunque requiere 
anestesia general. Sarin y col. recomiendan realizar endoscopia 
y resonancia magnética en todos los casos con malformaciones 
anorectales y agenesia uterovaginal, basados en la excelente 
resolución de estos estudios.9,10 Cuando la anatomía no es muy 
clara, Jarboe y col. han descrito una técnica para pacientes con 
anomalías cloacales, en quienes colocan contraste dentro de los 
orificios pélvicos y realizan resonancia con reconstrucción.11 La 
radiografía de la pelvis suele servir para determinar el radio del 
sacro, lo cual es útil en términos de pronóstico de continencia 
fecal. 

La laparoscopia además de la evaluación completa de los 
genitales internos permite examinar el colon distal y en un 
momento dado ayuda a elegir el sitio para la colostomía.10,12 El 
segmento del colon donde se realice la colostomía es importante 
para no comprometer su uso futuro en la vaginoplastia. 
Kartikey y col. recomiendan una transversa que permita mayor 
movilización del colon descendente para la reconstrucción 
vaginal.10 

El tratamiento quirúrgico definitivo plantea algunas 
consideraciones en cuanto a la edad en que debe practicarse y 
la reconstrucción a realizar. La corrección temprana del defecto 
vaginal contribuye a la sensación de bienestar de la paciente 
y ayuda a evitar el trauma de una cirugía correctiva tardía. 

D I S C U S I Ó N

Wester y col. presentaron una serie de pacientes, la mayoría 
de las cuales fueron sometidas a reconstrucción simultánea de 
ano y vagina en el primer año de vida.13 Esto ofrece la ventaja 
de prevenir por un lado el trauma psicológico y por otro evita 
la necesidad de vaginoplastia a través del periné cicatrizado 
posterior a la anorectoplastia.14 Esta reconstrucción simultánea 
ha sido la estrategia en la mayoría de las publicaciones recientes. 
7,9,15,16

Con respecto a la técnica de reconstrucción vaginal, la 
rectovaginoplastia ha sido la más empleada.6,8,9,13-15,17 Levitt y col. 
usaron la parte distal del recto como neovagina, descendiendo 
el recto a través de anorrectoplastia sagital posterior.18 Esto 
evita la tediosa separación del recto de la uretra, disminuyendo 
el riesgo de vejiga neurogénica, trauma uretral y compromiso 
de continencia fecal. Otras modalidades es la utilización del 
íleon terminal en el reemplazo de la vagina.8 No existe mucha 
información en mujeres sexualmente activas con relación a la 
función de la neovagina para propósitos sexuales, por lo que ha 
sido difícil evaluar a largo plazo. En este sentido, Hensle y col.19 
reportaron que 78% de 36 pacientes manifestaron satisfacción 
sexual después de vaginoplastia con intestino, sin embargo 
95% de ellas usaban duchas frecuentes y 56% toallas, lo cual 
ilustra que la producción de moco es un problema común en 
este tipo de vaginoplastias. También hay reportes individuales 
sobre relaciones sexuales difíciles e insatisfactorias.18

En la capacidad eventual de la niña para procrear, la 
agenesia mülleriana presenta serias implicaciones, por lo 
que el diagnóstico precoz de esta afección permite que los 
problemas y las preocupaciones psicológicas se evalúen con 
atención y se aborden en la vida temprana de la niña.13 El 
tratamiento de los cuernos uterinos ha sido controversial 
en pacientes que presentan remanentes permeables con 
endometrio normal, reportado del 2 al 7% de los casos.20 
Las opciones terapéuticas incluyen la escisión quirúrgica, la 
anastomosis durante la creación de la neovagina o mantener 
una conducta expectante. Este endometrio secretor se asocia 
con complicaciones tardías por hematometra y dolor pélvico 
cíclico una vez iniciada la pubertad.21  Si logra determinarse 
la permeabilidad de los cuerpos uterinos durante la cirugía, 
podría realizarse la anastomosis de estos a la neovagina al 
momento de la vaginoplastia, sin embargo este procedimiento 
no está exento de complicaciones y no es inusual la necesidad 
de escisión quirúrgica futura de los cuerpos uterinos. La 
decisión de anastomosarlos a la vagina se hace más compleja 
por los registros históricos de infecciones uterinas ascendentes 
favorecidas por la ausencia de cuello. Aunque se reportan 
embarazos a término en estas pacientes, con frecuencia 
conducen a abortos espontáneos.22 En pacientes con útero 
ausente o remanentes completamente fibrosos no es necesario 
el reimplante, por lo que deben resecarse, a pesar de que 
algunos padres desean la anastomosis ante la esperanza de 
que las niñas puedan tener periodos menstruales durante la 
adolescencia.
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Los especialistas responsables del tratamiento de niñas con 
malformaciones anorectales y  del Müller deben ser conscientes 
de la existencia de esta asociación. El examen perineal cuidadoso 
permitirá realizar un diagnóstico precoz en la mayoría de las 
pacientes, lo que orientará sobre estudios imagenológicos y 
la planificación y realización de procedimientos quirúrgicos 
específicos en el momento adecuado para evitar complicaciones 
quirúrgicas importantes e irreversibles, y mitigar el impacto 
psicológico en la paciente y la familia.  
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