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Resumen  Las malformaciones urogenitales son las terceras más comunes, de todas las 
anomalías congénitas. La agenesia de vejiga es rara, con sólo 60 casos reportados, presentándose 
la afalia en uno de 30 millones de recién nacidos vivos. Anteriormente, asignaban a los pacientes 
con afalia al sexo femenino. Actualmente, algunos autores han desarrollado técnicas quirúrgicas 
para reconstruir el pene, con pobre respuesta funcional. Se deberán realizar estudios de imagen 
de la vía urinaria y determinar la malformación. El tratamiento es la derivación urinaria. La 
mortalidad que acompaña la agenesia vesical es muy alta, especialmente si el sitio de drenaje 
no es el periné y aumenta según la proximidad al esfínter anal. 
El objetivo del presente artículo es identificar la epidemiología e incidencia de la agenesia pe-
neana y vesical por separado, la asociación entre ellas, en una revisión sistemática de los artícu-
los publicados, así como clasificar el riesgo de mortalidad de estos casos.
Se presenta a un paciente neonato masculino, ingresado al Servicio de Unidad de Terapia Inten-
siva Neonatal (UTIN), con diagnóstico de síndrome dismórfico caracterizado por foramen oval 
permeable, conducto arterioso persistente, malformación renal bilateral, afalia, ano imperfo-
rado y meato urinario perineal.
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Introducción

El pene es un órgano extremadamente complejo, con un 
papel primordial en la función urinaria, sexual y psicológica 
del varón. La agenesia peneana o afalia es una entidad muy 
rara, que siempre involucra individuos con genotipo 46 XY, 
reportándose en uno de cada 30 millones de recién nacidos 
vivos.1,2 La agenesia vesical es aún más inusual, con sólo 60 
casos reportados en la literatura médica disponible, siendo 
de éstos, sólo 19 viables para la vida. Aunque la mayoría de 
los reportes refieren que la agenesia vesical se presenta 
mayormente en mujeres (90%), en el presente caso se trata 
de un paciente del sexo masculino.3-5

Presentación de caso

Paciente neonato masculino, de dos días de nacimiento, que 
ingresa al Servicio de Unidad de Terapia Intensiva Neonatal 
(UTIN), referido de Unidad periférica, con diagnóstico de 
ambigüedad sexual y ano imperforado. A la revisión encon-
tramos neonato obtenido por cesárea a las 38 semanas de 
gestación (SDG), peso de 2 720 g y talla de 48 cm, APGAR 
9-9, Silverman Anderson 4-5, producto de primer gesta de 
madre de 28 años de edad, padre de 50 años de edad, am-
bos sanos al interrogatorio. Embarazo controlado, con re-
porte de oligohidramnios y malformaciones orgánicas 
múltiples indeterminadas desde la semana 15 de gestación, 
normoevolutivo hasta inicio de preeclampsia, por lo que se 
indica cesárea a las 38 SDG. 

A la exploración física urogenital inicial del paciente, se 
observa síndrome dismórfico caracterizado por: ausencia 
peneana, ausencia de rafe escrotal, ano imperforado y mea-
to urinario perineal (figs. 1 a 3). 

A las pocas horas de ingreso inicia con taquipnea transi-
toria del recién nacido, por lo que es trasladado a urgen-
cias pediátricas, donde continúa con dificultad respiratoria, 
haciéndose necesaria la intubación orotraqueal para 
manejo con ventilación mecánica asistida, presentando  

Agenesis of the penis and bladder in a male neonate: a case report and review of the 
literature

Abstract  Urogenital malformations are the third most common congenital abnormalities. 
Bladder agenesis is rare, with only 60 reported cases, and aphallia presents in one out of every 
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hipoventilación basal izquierda y soplo holosistólico estable. 
Se realizaron laboratorios los cuales reportaron Hb 14.7, 
Hto 41.6, plaquetas 147 000, leucocitos 26.76, TP 32, TPT 
91, INR 2.6, glucosa 44, úrea 26, Cr 0.92, K 5.3 y Na 135. El 
Servicio de Cardiopediatría realizó un ecocardiograma,  
el cual reportó foramen oval permeable, persistencia del 

Figura 1  Exploración física inicial: ausencia peneana.
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conducto arterioso sin repercusión hemodinámica, en vías 
de cierre con FEVI 70%. La radiografía simple de abdomen 
mostró dilatación importante de las asas del intestino del-
gado y grueso, sin evidencia de aire distal. 

Se realizó ultrasonido renal donde se observaron ambos 
riñones con aumento en la ecogenicidad en relación con la 
glándula hepática, formaciones quísticas múltiples en am-
bas unidades renales, simples, anecoicas en su interior, 
circunferenciales y bien definidas, con medida del riñón 
derecho de 4.3 x 1.9 x 2.1 cm e izquierdo de 4.6 x 2.2 x 2.4 
cm. Al rastreo en hueco pélvico no se visualizó la vejiga, 
cuerpos cavernosos, ni estructuras müllerianas (fig. 4). Se 
realizó tomografía abdominopélvica donde se reportó 
ectopia renal izquierda e imágenes quísticas múltiples en 
ambas siluetas renales, además de ausencia de vejiga y 
estructuras müllerianas en región pélvica (fig. 5).

En las siguientes nueve horas ingresó a quirófano en don-
de bajo anestesia, se intentó canular el meato urinario peri-
neal con catéter umbilical 3.5Fr, sin poder acceder, 
posteriormente con guía hidrofílica fina, sin éxito, aunque 
la diuresis persistía por dicho sitio. Cirugía Pediátrica reali-
zó colostomía derivativa por diagnóstico de ano imperfora-
do, sin complicaciones. Por parte de Urología Pediátrica se 
realizó revisión quirúrgica exhaustiva del hueco pélvico, en 
donde evidenciamos la ausencia de vejiga urinaria, con bol-
sa peritoneal cerrada, sin estructuras en el espacio de Re-
tzius, por lo que resultó imposible realizar derivación 
urinaria baja. No se realizó derivación alta por deterioro de 
las condiciones del paciente.

Se pasó en el posquirúrgico inmediato a la Sala de Cuida-
dos Intensivos Neonatales, con empeoramiento de su estado 
por complicaciones cardíacas y síndrome de respuesta in-
flamatoria sistémica, observando en un inicio disminución 

de la uresis por Kg de 1.8 mL/Kg/h, para dos días después 
disminuir a 0.3 mL/Kg/h; con aumento importante de los 
azoados de 0.9 mg/dL de creatinina a su ingreso, hasta 3.3 
mg/dL subsecuentemente, además agregándose neumonía 
intrahospitalaria, llevando al paciente a la muerte.

Desarrollo normal de la vejiga
La formación del tracto urinario inferior inicia a partir del 
desarrollo endodérmico de la cloaca, a partir de la quinta 
semana de gestación, de la cual se separa el septo urogeni-
tal y el recto, por el tabique urorrectal.6-9 El seno urogenital 
da origen a la vejiga y la uretra interna, dentro de la pel-
vis,10 derivado de tejido paraxial mesodérmico. Nuevos es-
tudios proponen que el tracto urinario superior e inferior se 
unen cuando los ureteros atraviesan el trígono, a diferencia 
de teorías previas que postulan que los ureteros forman el 
trígono. Actualmente se cree que se forma por separado, 
primordialmente durante el desarrollo muscular de la veji-
ga11 (fig. 6).

Desarrollo normal del pene
Comienza entre la quinta y séptima semana de gestación, al 
mismo tiempo comienza el desarrollo del escroto, a partir 
de tejido ectodérmico.12 El pene puede ser observado e in-
cluso medido desde la semana 14 de gestación, por medio 
de ultrasonido prenatal.13 Así también, se puede llevar a 
cabo el seguimiento del descenso de las gónadas, las cuales 
pueden ser visibles desde la semana 25 de gestación y no 
antes.14 

El tubérculo genital formará el pene, escroto y prepucio, 
uniendo los genitales externos con la uretra interna, dando 

Figura 2  Exploración física inicial: ausencia de rafe escrotal. 
Figura 3  Exploración física inicial: ano imperforado y meato 
urinario perineal.
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así importancia a la asociación de dichas estructuras en el 
desarrollo sexual y urinario. Se desarrollará a partir de cua-
tro protuberancias formadas por las tres capas germinati-
vas (ectodermo, mesodermo y endodermo), las dos primeras 
serán el pene y el prepucio, y las segundas formarán el es-
croto y la uretra. Parte del tracto urinario inferior formado 
por la vejiga, pasará entonces a través del tubérculo geni-
tal. El plato uretral tiene su origen en la capa endodérmica. 
La superficie del tubérculo está revestida por tejido ecto-
dérmico, y el contenido de este, se encuentra formado por 
mesodermo.10 

La uretra peneana no proviene de la uretra intrapélvica, 
parte embriológica de la vejiga, ésta será formada por te-
jido de la capa germinal endodérmica, y se cree que es la 
estructura más importante en la formación del tubércu- 
lo genital, ya que formará su base. El desarrollo del falo 
cuenta con una fase temprana para su formación y una fase 
tardía para su crecimiento, ambas dependientes de andró-
genos, así como una fase intermedia independiente  
de subyugo hormonal.10

Discusión

Las malformaciones urogenitales son las terceras más comu-
nes de todas las anomalías, que podemos observar en el na-
cimiento. Dentro de las más comunes encontramos la 
criptorquidia y las hipospadias, que se pueden observar has-
ta en uno de cada 125 recién nacidos vivos.10 Como se men-
cionó previamente en esta revisión, la agenesia de vejiga es 
extremadamente rara con sólo 60 casos reportados, consi-
derándose la incidencia de afalia de uno en 30 millones de 
recién nacidos vivos, siendo motivo de revisión la asociación 
de ambas entidades.

Históricamente, se reasignaban todos los casos de agene-
sia peneana al género femenino, aunque este tipo de pa-
cientes tienden al comportamiento masculino en su 
desarrollo psicosocial y psicosexual, debido probablemente 
a la exposición perinatal y posnatal de andrógenos,3 por lo 
que el desarrollo de la identidad de género puede ser  

modificada sólo mínimamente por la exposición a terapias 
hormonales. Existe controversia, ya que algunos autores 
consideran mejor opción realizar faloplastia,3 teniendo en 
cuenta que sólo resuelven de manera parcial el aspecto es-
tético, ya que el pene no será completamente funcional, 
contra aquellos que consideran la afalia como género feme-
nino por ausencia evidente del miembro15-16 y proponen rea-
lizar orquiectomía bilateral, genitoplastía feminizante y 
sugieren la aplicación de hormonas femeninas, durante su 
desarrollo y dosis de mantenimiento. Si existiera obstruc-
ción urinaria, la cirugía derivativa debe ser inmediata, de 
otra manera se puede esperar hasta uno o dos años.17 En 
otras series de estudio se considera que se debe esperar 
más tiempo para la genitoplastía, hasta la pubertad de ser 
posible, una vez resuelta la derivación urinaria, para ha- 
cer la asignación de sexo según las preferencias del pacien-
te y el consentimiento de sus padres.18,19

La agenesia genital es muy rara con una clara predominancia 
masculina 12:1, aproximadamente, la cual se acompaña gene-
ralmente de muchas otras anomalías genitourinarias (hasta en 
un 54%), gastrointestinales, cardíacas y vasculares, como por 
ejemplo, útero bicorne, ureteros retroilíacos, duplicación aór-
tica, ectopia renal cruzada, malrrotación intestinal, duplica-
ción colónica y agenesia renal, por mencionar sólo algunas 
descritas en la literatura médica4,8,18 (tablas 1 y 2).

Generalmente, ésta ocurre durante la semana cuarta a 
séptima semana de gestación, periodo de diferenciación de 
la cloaca y la unión de los conductos mesonéfricos,5 con dre-
naje ectópico en las estructuras müllerianas como útero, 
vagina o vestíbulo; o recto, periné y uraco en los hombres.6 
Esto explica por qué es más común que sobrevivan pacien-
tes de sexo femenino, ya que existirá menor resistencia a la 
salida de la orina durante el desarrollo fetal.

Es un hallazgo común encontrar recién nacidos con agene-
sia vesical, que cuenten con cierto grado de hipoplasia pul-
monar, esto debido al oligohidramnios que acompaña a estos 
pacientes. Se cree que la agenesia vesical se debe a una 
fusión anormal del seno urogenital con el tabique urorrec-
tal, probablemente aunado a deficiencia del mesodermo 

Figura 4  A) y B) Ultrasonido donde no se visualizó la vejiga, cuerpos cavernosos, ni estructuras müllerianas.
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posesfinteriano en el periné, este tendrá un mejor pronósti-
co de vida, con un 87% de pacientes sobrevivientes al 
nacimiento. Si desemboca a nivel preesfinteriano (por 
ejemplo, fístula prostatorrectal), el porcentaje de sobrevi-
da será 28% solamente, y si no existe remanente uretral, 
todos, indudablemente, habrán muerto antes del nacimien-
to.1 Entre más próximo se encuentre el meato al esfínter 
anal, se asociará a mayor mortalidad y malformaciones 
(tabla 3).

Para nuestro conocimiento este es uno de los pocos casos 
en la literatura médica mundial, que reporta afalia con 
agenesia vesical en un neonato masculino nacido vivo. A se-
mejanza con el presentado por Kaefer M y Adams M,5 
quienes reportaron el caso de un neonato a término con 
ausencia de falo, testes descendidos, así como prominencia 
de piel en periné, justo antes del recto, donde desemboca-
ban los ureteros.5 Nuestro paciente presentaba las mismas 
malformaciones, agregándose ano imperforado al cuadro, 
por lo que creemos que el nuestro, es el primero reportado 
en la literatura con la tríada de afalia, agenesia vesical y 
ano imperforado (tabla 3).

Conclusión

La incidencia de la agenesia vesical y la afalia por sí solas es 
muy baja, y su correlación por lo tanto es mayormente rara. 
Existen otros múltiples tipos de malformaciones, que se 
pueden agregar a este grupo de padecimientos. La sobrevi-
da depende de la función pulmonar y renal. Por lo descrito 
en publicaciones previas y lo observado en nuestra expe-
riencia, proponemos la premisa de que en los casos de age-
nesia vesical existe siempre, en mayor o menor grado, 
alteraciones en la formación del pene, pero no toda afalia 
conlleva alteraciones en la función o en el desarrollo de la 

caudal.16 En pacientes sobrevivientes, el diagnóstico puede 
ser llevado a cabo por pielograma retrógrado, mediante los 
orificios ureterales ectópicos. El tratamiento tiene que lle-
varse a cabo con la finalidad de preservar la función renal 
con una derivación urinaria, preferentemente continente, 
teniendo en mente desde un inicio la profilaxis antibiótica, 
así como el control metabólico electrolítico.6 

La localización del desembocamiento de los ureteros va 
en relación con el pronóstico, de manera que si desemboca 

Figura 5  Tomografía abdominopélvica donde se reportó ecto-
pia renal izquierda e imágenes quísticas múltiples en ambas 
siluetas renales, además de ausencia de vejiga y estructu- 
ras müllerianas en región pélvica.

Figura 6  Desarrollo muscular de la vejiga.
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vejiga. La prioridad en el manejo de estas alteraciones  
deberá ser el manejo de la hipoplasia pulmonar y sus con-
secuencias, así como el mantenimiento de la función renal, 
dependiendo del estado general del paciente. La asignación 
sexual deberá posponerse hasta que el paciente se encuen-
tre estable y los padres opten por una opción, después de 
haber sido debidamente asesorados por un equipo multidis-
ciplinario.
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Tabla 1  Anomalías genitourinarias asociado a la agenesia del 
falo8

 

Agenesia renal Vejiga hipoplásica

Riñones hipoplásicos Fístula vesicocolónica

Riñones quísticos Agenesia de la próstata

Hidronefrosis
Agenesia de las vesículas 
seminales

Malrrotación renal Criptorquidia

Riñón pélvico Hidrocele

Riñón en herradura Hernia inguinal 

Reflujo VU Valvas de uretra posterior

VU: vesicourinario.

Tabla 2  Anomalías no urinarias en la afalia8

 

Anencefalia Arteria umbilical unilateral

Ano imperforado Anomalías cromosómicas

Atresia anal Mosaicismos

Megacolon
Implantación baja de 
pabellón auricular

Fístula traqueo-esofágica Pecho de pichón

Defectos de los septos 
ventriculares

Hemivértebras

Páncreas anular Mala alineación dentaria

Hepatomegalia Puente nasal deprimido

Malformación en pies Manos simiescas

 

Tabla 3  Porcentaje de sobrevida al nacimiento según 
inserción uretral

 

Posesfinteriano 87%

Preesfinteriano 28%

Sin remanente uretral 0%
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