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RESUMEN

La transposicién penoescrotal es una anomalia congénita donde el escroto se localiza en
posicién superior y anterior al pene. Se puede clasificar seglin su compromiso en transposi-
cién completa o incompleta, siendo mas frecuente esta tltima. Se han reportado alrededor
de 27 casos en la literatura de transposicién penoescrotal completa y la gran mayoria se ha
asociado con otras malformaciones congénitas. Presentamos dos casos de ébitos fetales con
transposicién penoescrotal completa con malformaciones congénitas, y ademas realizamos
una revisioén de la literatura de los casos publicados.
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Complete penoscrotal transposition: A two case report and literature
review

ABSTRACT

Penoscrotal transposition is a congenital anomaly in which the scrotum is positioned
superiorly and anteriorly to the penis. It may be classified as complete or incomplete
transposition, according to severity. Incomplete type is more common. Around 27 cases of
complete penoscrotal transposition have been reported in the literature usually associated
with other congenital malformations. We report on two cases on fetal obitus with complete
penoscrotal transposition associated with congenital malformations. We also reviewed the
literature on published cases.
© 2017 Fundacién Universitaria de Ciencias de la Salud-FUCS. Published by Elsevier
Espana, S.L.U. This is an open access article under the CC BY-NC-ND license (http://
creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).

* Autor para correspondencia.

Correo electrénico: juanbonilla@gmail.com (J.C. Bonilla).

http://dx.doi.org/10.1016/j.reper.2017.05.001

0121-7372/© 2017 Fundacién Universitaria de Ciencias de la Salud-FUCS. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Este es un articulo Open
Access bajo la licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).



REPERT MED CIR.2017;26(2):98-103 929

Introduccién

La transposicién penoescrotal (TPE) es una malformacién con-
génita poco frecuente, de etiologia desconocida, donde el
escroto se encuentra en localizacién superior y anterior al
penel. Se puede clasificar segin su compromiso, bien sea
transposicién completa o incompleta?. La mayoria de los casos
reportados son esporadicos?, pero en los casos familiares se
puede encontrar un patrén genético*. Debido a su baja fre-
cuencia presentamos dos casos de dbitos fetales con TPE
completa con malformaciones congénitas asociadas con esta
entidad. Se realiza una revisién de la literatura de los casos
publicados.

Presentacién de casos
Caso 1

Feto masculino de 23 semanas por antropometria fetal, pro-
ducto de madre primigestante de 21 anos, con paraclinicos
prenatales de ecografia fetal con evidencia de agenesia renal
y anhidramnios. Se realiza cesirea y se obtiene producto
Unico de sexo masculino con APGAR 0-0-0. Liquido ausente
y membranas ovulares adheridas. El resto de paraclinicos sin
alteraciones.

En el examen macroscépico se observa feto con TPE com-
pleta (fig. 1), ano imperforado, arteria umbilical Unica y pie
equino varo (fig. 2). Presenta ademads, alteracién del sistema
urinario por agenesia bilateral de uréteres, rifones y de vejiga.
En el estudio anatomopatoldgico no se observé presencia de
tejido renal.

Caso 2

Feto gemelar masculino de 33 semanas, producto de segunda
gestacién caracterizada por restriccién selectiva del feto N2
(caso de estudio); madre de 25 afios con antecedente de gra-
nulomatosis con poliangitis (Wegener), queratoconjuntivitis
e hipertiroidismo. Se documenta durante el embarazo oli-
gohidramnios y una diferencia del 30% del peso con el feto
N1. Realizan estudio prenatal con FISH y cariotipo de ambos
fetos, con resultados 46XY. Se realiza cesarea de urgencia y se
obtiene producto de embarazo gemelar biamniético. El recién
nacido N2 inicia con dificultad respiratoria por lo que requiere
intubacién orotraqueal y le trasladan a UCIN, donde fallece al
siguiente dia de nacido.

En el examen macroscépico se observa TPE completa
(fig. 3), asociada con ano imperforado, arteria umbilical Unica,
hipospadia, agenesia renal derecha, displasia renal multiquis-
tica izquierda, hipoplasia pulmonar, cardiomegalia, luxacién
de cadera, hipoplasia de pulgares, implantacion baja de ore-
jas, hipertelorismo y puente nasal deprimido. En el estudio
anatomopatolégico lo relevante son los cortes de rinén, que
muestras un parénquima con pérdida de la arquitectura dado
por presencia de lesiones quisticas.

Discusién

La TPE es una anomalia poco comun en los recién nacidos?.
La primera descripcién patolégica se remonta a 1923 por
Appleby®. La clasificacién depende del posicionamiento ana-
témico del pene y escroto, siendo mayor o menor?. La TPE
mayor se clasifica en completa, donde el escroto intacto esta
ubicado sobre el pene que emerge del perineo®®, o incompleta
como en la mayoria de los casos donde el pene se ubica en la

Figura 1 - Transposicién penoescrotal completa con escroto intacto, pene flacido y ano imperforado. Caso 1.
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Figura 2 - Pie equino varo. Caso 1.

mitad del escroto. La transposicién menor puede ser bilateral
(simétrica) o unilateral™®.

La etiologia se desconoce, algunos autores proponen que la
anomalia congénita es resultado de una obstruccién completa
del tracto urinario superior a nivel de la unién pelvouretral o

Figura 3 - Transposicién penoescrotal completa con escroto
intacto y ano imperforado. Caso 2.

del gubernaculo®?7:8, la cual genera una migracién aberrante
de las células escrotales secundaria al mal posicionamiento
del tubérculo genital que se da en la semana 4 o 5 de
gestacién?, o incluso hasta la semana 6°. En el proceso antes
mencionado la obstruccién también genera hipoplasia secun-
daria de la vejiga y uréteres, que con la distensién rectal que se
crea por la atresia anal, da lugar a una disrupcién en la orien-
tacién craneo-caudal del septum urorrectal, interfiriendo con
el posicionamiento anatémico normal del tubérculo genital?.
Otra teoria sugiere que el tubérculo falico es intrinsecamente
anormal, dando de esta manera afectacién del cuerpo, lo que
explica el pene anormal y otras anormalidades genitales?.

El estudio genético de la transposicién penoescrotal no
muestra semejanza en todos los fetos reportados. En la mayo-
ria de los casos familiares se ha encontrado una herencia
ligada al cromosoma X, asociada en algunos casos con el
sindrome de Simpson-Golabi-Behmell?, También se ha aso-
ciado con deleciones del cromosoma 13%* y el sindrome de
Klinefelter®. Existe un caso uUnico de herencia recesiva con
mutacién perdedora de funcién del gen ZBTB16, ubicado en
el cromosoma 13q232.

En la literatura médica se han descrito alrededor de 27
reportes de TPE completa (tabla 1)1-2°. Los hallazgos que se evi-
dencian son la presencia de anormalidades genitales (22/27),
en especial hipospadia (9/22), y extragenitales, tales como alte-
raciones renales (17/27), siendo la enfermedad poliquistica la
mas frecuente (7/17). Otras malformaciones reportadas son
las esqueléticas (10/27), intestinales (8/27), cardiacas (5/27),
pulmonares (3/27) y del sistema nervioso central (1/27). Cabe
resaltar los dos Unicos casos que se presentan con anormali-
dad cariotipica: una trisomia 18 y un sindrome de Klinefelter.

El diagnéstico in tutero se puede realizar por ultrasonido,
escaner 3D/4D o resonancia magnética fetal®. En los pacien-
tes donde la presentacién clinica es compatible con la vida, el
tratamiento es quirtrgico. Las complicaciones quirdrgicas son
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dano testicular y uretral, fistula urinaria y edema del pene?°,
por tal motivo, se recomienda realizar el procedimiento qui-
rargico entre la semana 12 y 18 después del nacimiento, donde
el principio bésico es el desplazamiento del tejido escrotal
posteriormente y la del pene antes?.
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