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‘.- ASOCTACION VATER
i1 -Plan de 1a obra.

- La asociacién VATER ez el grupe de defectes marfolo-
91€03 - estudrade en este trataje. Frimery Ee precizan
los  cbjetives y se describen los mitodos usades eén el
regiztro y andlisiz de los datoss los concertos emplea-
dos en la romenclatura de los dafectos morfoldgices sen
defimdos en el partado siguiente; ; despues se presen-
ta una revicién bibliogréfica de los ocho drgancs o
regiones del cuerpo cuyds anomalias cordenitas son
conzideradas diagndsticaz de la azociacidw VATER, en
sequida la reviEidn babliografica de 13 aseciacidn
VATER, y par ultimo el analisis de 10s Casos examinados
en el Instituto hacional oz Pediatria, con loz resulta-
dos y corclusiones,

1,2, -intecedentes,

Se han descrito varias asoclaciones de defectos mor-
fologicos congénitas, todas ellas nombradas segun un
acronimo de laz anomalias que fas componen, Estas zons
{a asociacion MURC, 1a azcclacion CHARGE vy 13
asociacién VATER (25, 74, /9], La ascciecitr VATER es
Ja mEE COmi y Corresponde a ur efpectro amplic de
anomalias de gravedad variable (31,

Er 1965 e 1ntormd de un prebable tindrome ce atresia
etofégncs con fistula traquecezofégica, ano amperfora-
do, cardicpatia congdrita y arcealias dzeas (44)) en
1963 ze informé de otro sindrome formado por polidacti-
b1, ane imperforado y ancmalizs vertebrales  (§9), y
en 103 aifos slgulentes ge dleron & COROCEr Mas Cazos de
paclentes con estes sindromez (30, 41, 42, €z, 90,
12, En 1973 Quan y Smith ()9} concluyeron quez  las
ancmalias de este grupe de malformaciones miltiples no
tieren relactén entre 3i, zon numerogas, variadas
compleras vy de etloledia dezconocidal  propusteron
para esta ascciacien de anomalias congénitas el
acrénimo VATER: defectos morfoléqices Vertebrales, Ano-
rrectales, Jraquecfsofagicas, Radiales y ferales,

ksta oefimcitn fue expandids en 1574 por Tentamy y
Miller (11102 U por cardtovascular y L por extremidades
Ilmbs), por la frecusncia alta de cardicpatias congé-
nitas, arteria usbilical unica y anomaliss de  extremi-
dades inferiores

1,3 -Just1ficacien,

La maycris de los cases de ascCiacten VRIER descritos
corresponden @ informes de casos aislados o series
peduefias, La zerie mas grande publicadz e de 7 casos
(451, cast todos loz informes son eurspecs O norteames

ricanss y nin3ne &3 higtancamericans, En nuestro medic
e ze han realizade estudies aepllos de ascciacitn
VATER, y dada la variacién geografica en la frecuencia
de 13z anchaliss condenitas (830 puede supcnerze la
eristencls de veriaciones en el fape y  frecuencia de
anomaliaz quz la componen en log cazos mexicancs,

Bl wvolumen de autopzias realizadaz en el Irehituto
Nacicral de Pediatria ez grande y muchas de ellas
corresponden & nics cen enckalias congtnitas,  Fueste
que las autcpstas aportan ®as informacion  cobra los
defectos morfalégicos congénitios que los estudics cli-
picos (87}, una revision anplia en mecropstaz de esta
asnciacidn puede revilar informazidn valioss sobre Yoz
tipas, frecuencias y relacienes entre ancmalias, descu-
brir defectas azintomaticos y comprender leziones Com-
plejas,

La azoclacien VRIER ez curpleja, ze marefan dos defi-
niciones {79, 111) pero hay discrepancias (G1) sobr-
laz ancmalias que deben considerarse criterios diagnds
tices, Ls revicion de mas Cases puede  contrabulr
gefinirla y caracterizar uno ¢ varies defectes que
permitan recenocer a la ateCizcidn ¢ sospechar el diag-
ndstico,

1.4, ~0bjetives,

Conocer la frecuencia de asociacién VATER y de laz
anoBalias congénitas que la comporien en el total de
necropsias del Instituto Nacienal de Fediatria.

Precazar 81 zon 1guales los grupes de pacientes con
azocracidn VATER cequn la definicién de Quan y Smith, y
segln la definicién de Tentamy y Killer,

ldentificar laz anomalias congénitas mas caracteri:
t1cas de la ascciacion VAIER,

1.5, -Hipdtesis,

Er ruestro paic la aseciacidn VAIER tiere aromalis:
cangénitas con tipos y frecuencias diztintas de las
wntornadas en la literaturs sédics da otros paises,

Los Jrupcs tormados segun las definiciones propuestss
por Quar y Smith, y por Tentamy y Miller son 1quales,

Existe un defects o varias defectes morfologicos que
sirven coro indices de sospecha ¢ criterio diagntstico
de la asaciaciin VATER, ; T



- 1.6.;lief1n1c§6n dela"peblacitn 68jet'i'v.b.' )

Se estudiardn todos los casos de necropsia estudiadus
en- el Instituto Nacional ce Pediatria entre 1970 y
1938, 'y-$e registrardn todas las ancmalias congénitas

- cbservadas,

Se seleccionard un grupo formado por 163 pacientes
con wstclacion VAIER, se considerara como tal cualquier
paciente con defecto: multiples con tres o maz de los
oche criterios mayere: descritos en conjunto por Guan y
Tentamy 79, 111} (ver zeccidn 4,3, relacionadas o no
con otrat ancmaliaz congenitas,

Se tormara otro grupo con todoz aquelles pecientes
que tengan una o dos de lag anomalias de la asociacion
VAIER, y que no zean Incluidos en el Jrupo anterior.

Se exclutran todos los facientes con defectos morfo-
1491cos diferertes de los descritos en (3 asoctacidn
VATER.

1,7, -Metodologia,

Se revizaran los dragndsticos anatémicos de todos los
pacientes con ancmalivs congenitas,

Una vez formado el grupu de pacientes con aseClacion
VATER  se revizaran los protocolos de autepsia,
expedientes clinicos y expedientes radrolbgicos; Fara
1denti ficar  arterta unbilical Unica ¢e revisarén  tam-
bién log cortes hactoldgicos de corden umbilical,

Fa

Las znomaliaz congénitas e los pacientes con asecias
c1on VATER ce describuran en frecuencla y tipos de
anomaliz en cada grupo, también se redlstrin edad,
sexg, &dad gestacional, peie al nacer, talla al nacer,
cartotipo, edad de 1z madre y ramero de 3sstacidn,
drogas y conplicaciores durante el embarazd,

Se dividira al grupe de loT pacientas Ton  asuClaCion
VATER en dos partes, une tormado por aquelles paClentes

con tres o mas de lag ancmalias descritaz por Quan y
Smith (73) y sin minguna de las descritas por  Tentamy
{114y, a3l cual se llamard grurc Reztringide, vy otro

tormade por los pacientes con una 0 dot de laz  anoma-
lias descraitas por Quan y una o mas de  las descritas
por lentamy, al cual se llamara grupo Extendigo,

S¢ revisarén séle lez diagndsticoz anatémicos de
aquellos Facientes con alguna arcmalia de 13 asocia-
c1on VATER que no estén 1ncluldo: en el 3rupe anterier,

1,8, -fndlicis e anterpretacien de la informacitn,

Se coapararan  las variables de  los
Restringide y Extendithe entre si, vy el
azeclacién VAIER con el grupo de patientes no
en ¢l por medio de tablas de ¢ cuadrada per
333 variables irdependientes,

arupis
gruge de
nclurdo
diver-

Las ancwalias que sean caracteristicas de la asocia-
cidn se localizaran por una prueba de chi cuadrada en
tablas 2x2 pare cada anemalia (ndividual, en parejas ¢
en trios,



IL,-INTRODUCCION ~ A L0S  DEFECICS ~ MORFOLOGILOS
CONGENLTOS,

Los defectos morfolégicos congénitos pusden ser aiz-
lados o miltiples, en ambos casos las cauzds pueden ser
(nlcas o rumerosas, La nomenclatura empleada dete cer
€zCC9ida Con culdade pues tiene connotacitn patoginics,
SU. emplen ncorrects puede causar confusidn entre Jos
1nvestigadores y Jdificultar la comunicaciin,

Las recomendaciones del Grupo Interracicnal de Traka-
30 para las definiciones enpleads: en la nomenclatura
de laz ancaalias corgénitas son las siguentes (100,
102, 104):

2.1, -hromalias congénitaz aisladas,

Las anomalias congéritas aisladas de la forma o es-
tructura de un drgano, aparate o una regién del cuerpo
corresponden a alguna de laz siguientes catagorias:

Malformacitn: [efecto morfolégico de un Graaro, parte
de un Orgamd, U wha gran regidn del cuerpo que resulta
de una ancrealidad mtrinzeca Oel  proceso  de
desarrolle,

Disrupcion: Defecto morfoldgico de un drgam, parte
de un Organd 0 de una gran redidn del cuerpo que resul-
ts de una rotura extrirzeca o interferercia con wn
proceso de desarrollo originaimente norsal, La  disrue-
Clon no pugde ser heredada y es sirdnino e kalforss-
cion  secundaris, Una malformacitn ez un defecto de un
campe de desarrolio emtriolégice, una disrupcitn es un
defecto en un campe dz dezarcllo emoriolégico.

arnor-
Recd-

Deformacion: Es la forma, contornn o posicion
mal de una parte del cuerpo, causada por fuerzas
nicas.

Displasia: Organizacion anarmal de las células en los
tejidos vy sus resultades morfoléaicos, Este es, unma
displasia es un procese  de dishiztogénesis y sus con-
gecuenclas,

2,2, -Anenaliag consamitas moltiples,

Las anomaliag conatnitas moltiples se orgamizan en
grupos  que revelan las relaciones entre ellas; estas
relaciones pueger ter etitlodicat, patogénicas, esta-
disticas o aleatoriaz. £l nivel de corccimento que ze
tengs de Cada grure g¢ anomalias permite inciuirla en
alguna de estas categorias de agruramento:

Defecto politépico de campo

+ Patrdn de ancmalias
derivadd  de  alteraciovez de un golo

camp)  de

dezarrollo.

Secuerciat £Z un patron da anomalias sulbiples . deri-
vago de Una sola andmalia conocida o supuests; o de un
factor mecanico, £5 Zindmimo de ancmalada o comples.

Sindrome; Fatrén de aultipies anomalizs que $& prensa
tienen relaciln patozenica y que nd  represanta una
secusncia o un defecto rolitepico de campo, Al aumen-
tar el conccimients del sindrome pusde tornirze una
secugncla o wn defecto pelibépice de campo, El sindrope
1wplica  wura sola cauza (sindrome Down,  sindrome
Marfin), pero este tdrmino debe usarse s6lo cuando los
componentes de un patron de anomaliaz estén relacions-
dos por la patigerta, L prazencia por azar de dos
anokaliaz 0 la azociacion estadistica no constituye un
sindreee,

Asocraciéne Sz refiere a anomalias congénitas rela-
cionadas estadisticamente, sin relacitn patogénica ni
causal, Es sindnima de zintropia. Asociacitn es por
tanto una entidad eztocdstica y no bioldgica.

Una  azoclacitn entre ancmalias congsnitas se conii-
dera presente 51 s& 1anora el szente etialogico, 51 las
arcralias no tieren relacian entre s1 durante la  orga-
nogenes1s ¥y i Su aparicidn en drupo ¢S mas frecuente
que 13 etperada por azar,

2,3, -Epideniniogia,

Los defectos marfalégicos congéritos tienen caracte-
risticas epidemtologicas que varian de un Informe &
otro en la literatura médica, esto dzperde de la pobla-
cion eztudiads, sean autepsias, embarazos, ¢ refien
nacidos vivos (38); de la region o Fais donde se hizo
el estudio y de los intereses de los autores del in-
forme, Las caracteristicas epidemiologicas de las ano-
malias comgenitaz ze comentan enzejuidal

En ezte traba)o y para finzs de estilo y redaccidn se
cansideran sindrimas las trases defecto mortologico v
anomaiia congénita, va quz la palatra malformacitn
tiene wn s1gmificado preciza,

La frecuencia de individuos malformades en la pobla-
c1on de racides vives es de Z-3.65; en todas las gesta-
cicnes  mayores de 500 g ez de 7.5% (51, 58, 24); en
un eztudio oo 5964 embarazes se abservs que la frecuen-
cla de anomaliaz congéritas varia cedun la edad del
zujete  exarinads & la cuz] s2 haga el diagndstico, es
de 14 7% en mertinatos, 23% en nifos con muerte intra-
Fartur, 0% en s con muerte rearatal y T4 en nifes
Baytrzs de M0 diai de vida, @ztas varlaciones pusden
deteres a dificultad para diagnesticar la ancmalia en




recien racidos, defectos morfoldgicos graves Incompati-
bles cen la vida-intrautering, ancmalias graves cospa-
tibles con 1a vida intrauterina pero incompatidles con
1z vida extrautering 159); aunque se calcula aue 36-
3% “de “los productos malformados son abortados  {84)
dertro de una perdida feval total aprovimeda de T8%
(351, la frecuencia de recien nacides con amomalias
_congenitas & alta.

La frecusncia de 1oz defectos porfologicos congénitos
varia de un pais a otro, dentro dz un pais, d2 uwna
regitn a otra y de una clase social a otra (6003 estas
observaciongs fuerch hechas  en Gran BretaRa, fero
puede suPCrerse una distribucien similar en obraz re-
giores, Laz anomaliaz mas frecuentes zon ple Bott,
cardiopatias congénitaz, anzncefalia, espind bifida,
labro y paladar hendidos, zindrome Lown, radroczfalla y
poltdactinia (S1); sz arcmaliaz zan mas trecuentes en
varonzs (8,4%) que en mujerss (3,9%), 2n individuss ro
blancos que en bilances y en mines mercres de 2500 g de
peso al nacer (9. 7%) que aquellas con peso  mayer
(&, Thl e La edad de 1a madre no afecta ls trecuencia de
defectos morfolegicos congemtas (581,

En gemalo:s monoclaotas s ha obzervado un excese de
ancmalias congénitas ComParadcs Con gemelcs 1C190t0% ¢
productos unlcoes estos defectos merfoldgicos  puédan
Ser propias de 9emelCs MEnoTiSotes, como gemeles tusio-
nadesy pueden correzpanden a complejos de anomalias
come =irenckella, noloprezercefalia o anencefaliay o
puedens vezultar de anorpalidades en  las  Conexicnes
vazculares entre artes gemzlos o de codpresitn Intrau-
terina en las ultinaz fazes oe la sestacton (99).

Rigunaz anclalis: Congénitas Fueden Zervir Coms seia-
gz para tuscar obras aromalias en un paciente, eitos
gefectos marfologices indice pueden ser graves Zomt la
atresia esoféasca (413 atintomdticos cond las duplica-
clones Ge ureberas (1&)) ¢ menorsz, eito e;  evidentes
Rerc son aparerte pice IMportancia coml la fatiss ssn-
metrica aurante el llanto 17%)) lag animalizs  conaeni-
£3% . menore: $on significabivas, Cuando tres ¢ mas de
ellas estan presentes hay un defecte grave en 0% de
log casog (99), aunque dlgunas pueden ser indices por
si  solas, como fa artens uptilical wnica (14 o la
facles azimétrica durante el llanto,

-blancig

Las estadisticas’vitales de lcs £stados Unidos “de
1945 sitiian 2 las anomalias congénitas como la segurds
causa mas comia de muerte en nifos menores de un aRo de
edad y como la tercera causa mas comdn en nifos entre |
y 4 aros de edad (16},

Se ha reconocids una tendencia hacia la miltiphicidad
de ez ancmalias congznitas en un solo individue (1€,
£3):  1-28i de les supetes con defectos morfologices
congsnitos tieren ancmalias aultiples (16, 51, 84), ls
frecuencia varia segun la poblacidin donde ze haga el
dragndstico, en nacidos vives pueds ser de ¥y en
wortinatos de S1% (581} 13 combiracien de varios defec-
roz en el mismo individud ocurre con mas frecuencia que
s1 la agrupacitn fuesz fortuita (51, 84,

S han cbzervado divercas combinaciores frecuentes de
ancmaliss congenitass a) sindreme Dewn y  cardiceatia
congénita; bl pre Botb v ecping bifida) € pie Bott y
arercefalia; d) cardiopatia congdnita y ple Bott; )
pla Bott e Wadronefresist f) pre bott v deformidades
por reduccion de 1 extremidad supericr; gb cardicpatia
corgénita y lablo y paladar hentidos {510, Los drgencs
con nayor frecuencia ce arcmalias stociadas con dafec-
tos morfolégicae en otros aparates o sistemas son pul-
mores  E4%, rifenes T0h, ojos X%, palader 15, espina
pifida 137 {84),

Cuando ze examira un recién nmacido con ancmaliag
conasritaz multiples ze pretende integrar el diagndz-
tico de un irndrome, gecuencia u otra claze de  agrupa-
cudn de anomaliaz, sin embargs el SO de los pacientes
con defactos morfologicos multiples germangcen sin
diagrdstizo (1201,

24, -ERaclogia,

Las andmaliaz congimitas miltiples pueden  tener
varias posibles formas de relacian, una de ellas podria
ser cauzd d@ lae demar malformaciores  (sECuerclaly
algune alteraZitn Cromcsomice zeris Causa de un sindro-
me; 1oz agentes teratégencs suelen tener varios érgancs
en el epbridn en dezarrolle (€9, 71, sun ep-
targe estes explican mencs dal 9% de log defectos mor-
fologices, Es prebatle que las ancmalias miltiples e
arigingn de mutaciores maz que de ung lesidn extrinzeca
1a4),




LAE, ~EFECTUS mimwm:vs COMGERL 30

4 En esta zaccin se revizn les anomaliss cengdnites
“fde"16% diverseE trganos o regiores ded cusrpo afectados

-en la asoziacadn VAIER, Esta revizion &3 mbliografica -

¥ nro seancluyen wnformes o revisiones . que analicen
estos defectoz morfoldgicos en relacidn con fa asecia-

7 c1dn VRTE,

‘3,1, -AIRESIA DR ESCFAGD v-HISTULA TRRQUEOESDF&G_ICR.
4 -Clasificacien,

txisten rumerosas clasificaciones dz atresia esofagl
ca (FE) 'y Fistula traquezcesofagica (FTE) 1o cual difi-
‘culta la comparacion de las diversas ceries publicadas
(331, Una nomenclatura descriptiva, Factl de manejar y
de recordsr 1ncluys cinco tipcs: Ak con FIE diztal, A
alslada, FTE a1slada, AE con FTE proximal y AE con
deble FIE 145, B) primer tipo o5 el més frecusnte y e:
ze3uido en orden JeSCandints por log demds.

Tipo Frecuentia por autor
Holger (371 Gray (33 RKichardszon (82)

RE con FIE distal 8.5 TS5 G4,
HE a1glada IR/ 4-6% 4
FIE a1slada 4.2 -4 127
RE con FTE prosipal  0.8% 1% 8V
RAE con deble FIE 0.7 1-24, ‘ 43

312, -Anatomis

Como regla general los nallazgos pueden resumirse como
sigue (3311
a) ta atresia es mds comin que la estendsis

b La tiztula traqueal acompanz la mayoria de las
atresias

c} L3 fistula por lo comun es del segmento esoféalcc
inferior,

La farme mas frecuenta, AE con FTE distal, tiene el
extremo clesn proximal situado & nivel de -2 o C-3, se
encuentra dilatado y sus paredes gon grueszas, €l geg-
mento distal es pequefo, de pareces delgadss y su ex-
tremo sz sibia apenas por encime de la carina (961,
sundue puede unirse directamente a la cartna o & un
brorqund principal (3, La FTE a1siada ze situa en un
26-70% de log zazos 2 op kor encima o pOr debaje del
torde superiar del marunrio esternal (2, 1), en 39% e
halla en el ecofago cervical, en 26% en la vecundad de
la cartna y en % en un bronguio principal ),

La traques y bronquics de leg pacientss con RE puzden

Cbenar meteplasia eIl

mG procinal gl esntagr strénico,

s3a en Ln 50
85 MAT fracuente en la parsd muscular posteris
trajuss, en la vecindad dz la FTE v al nivel g2l -"!QFE‘
s probeble quz alain
esotaarce juede tnchnds en la traquea v éste
ce relacione con 1a trecusncis slta de carbins neta-
plasicoz, en contraste con pacizntes zin AE en log
cuxles la metapleila ezcamoss se relacions con fibrosis
uistica, terapla zon oxigzna o anfecticnes  pulpsnires

primordie

1]

Créracat ¥ en mangun Casd se ohierva en recian natidas,

Lo pacientes con AE/FTE pusden cursar con  infeccionss
respiratoriaz frecuentes por 1a presencia de epitelin
no Clliado en la bréqued, lo cual agrava el promdstico
Zn,

3.1, 3-Eabriciogia.

La KE y FIE son cefectos morfoleqices graves que
resultan de 1a zeparacidn incompleta de la traquea yel
es0tage en la vida embriemaria (82), Anbas pueden - ocu-
rrir aisladas perd en un 304 de los casos ce prezentan
juntas, Hacia el dia 71 del dezarrollo embricnaric el
Intesting anterior comienza a diferenciarze en la tra-
quea ventral y el esotago dorsal, ectas dos drgenc: son
SEFAradis pOF un proceso de septacion U2 e Inicla
cercs de ls caring y se dirige en zentido rostral hacia
la Laringe, €n la AE el cempo traqueal doming al camro
esofagico y deda poco endogerks para formar el eséfago
(581, % zupone que una Internecitn en & septelitn
entre 1o dias @4 v 28 criginaria une fistuls entre el
eséfago y la traquea, St la snterrupcidn fuera tengrana
la fistuls seria Interior (caudal), y 31 tuera mas
tardia se situaria mas alta (rostral) (4},

Las agents: cauzale: responzables de estazs altera-
ciones esotagicas @z prevable que sean gereralizados
pues estdn retacicnadaz a menudd con ancmalias verte-
bralez, cardiacas, atresia duodenal, and ipperforads y
ancmaliazs  genitourirartas, Tedos 220% &rgars e en-
cuentran en rapide desarvollo al mises Viesgc que el
esofago y la triques ze dividen. Se han  prepuests
diverzes medanizmesy 1) rezanalizacion esofagica  Insu-
ficiente des = un pericds de oclusién esofdnica;
2) disrupcibn mecdnica de Ja separaCidn orderads larin-
gotraquecesafdgica por presidn debida a  estructuras
wntratoracicas contizuas; 30 afeccitn de la luz ezofs-
3ica por desplazamientd dorzal del septo trajuecesofa-
g1c0 ¥ 4) use desiaual, que faverece & la traques, del
material celular dizpemible del intesting anterier lo
cual deja célulaz insuticientes pars el cesarrolle
normal  del eséfagoy este ultimc mecamizme o2 el mas
probable  conforme con loz hallazges en embrione: con
ancmaliaz traquesesofagicaz (105),

[=Y




H0A, Anmalisnrelacionadas,
Frecusncia ‘de anomalias reiacionadas.con AE/FTE:

Efi gererals 50~ 70

Por Jrupast F s
Vertebrales - 2,1-75, 00
Cardiopatias congénitag 11,033, 0%

Famales S5 .8
Intestinales 3672804
Encerslicas A0
 Pnorrectales 2:2-45, 0%
Renales 550, 0%
Extredidad inferior 0.3~ 7.8
Facizles 4,920

ULoz  porCerta)es se cbtuvieron Ce oS Intermes sobre
las - relacicnes de HE/FIE con otros defectos aorfold-
91c0t, ‘en todes loc cazts se trata d&  pacientes con
‘AE/FTE como ancealia indice y la variacién entrz los
poreentajes se explica por aue atguno: autores buscaban
Un defecto en especial y los demas se notaron en forma
incidentaly cada Cafra correzponde a un informe. tomade
cons limte menor o mayor zeqn el caze 4, 5, 13, 15,
21, %, 33, B, 37, 91, 53, b, &1, 84, 103, 105,

Lz RE-a18]a02 ¢ relacions en un S8 con otras aroma-
liag corgénitas, la AE con FIE proximal en un 5%, la
BE con F1E dictal eroun 434 y la AR con doble FIE y 1a
FIE a1siada enun 234 (371, Loz defectos morfolédqucos
relacicnados me: comunes son Cardiopatias  congeénitas,
anormalidades gaztrotnteztingles, v deformaciones wus-
culeezqueléticas, gue ce cbzervanenun 0% de los
pacientes con AE/FTE 4, 13, 37},

Laz cardiepetias congtnites se cbearvan en J0% de los
nthos ¥ conetituyen 10% da tedas las ancealias congénn-
tas en estos paciantes (361, aunque la frecusncia in-
tormada variz entre !l y 434, L& Ies1dn cardiaca mas
comun  es la comuntcacien interventricular (19-730 de
laz cardicpatiazd, seguida por Ja comunicacitn  inter-
atrial (450 (21, 81) y las ancmalias del comotroncd
13p%) (48, (uarac fa AE/FTE se relaciona con ctras
anddaliaz  gastrointeztinales zen kas freduentes da
tetralogia gg Fallot y la cosumicecion interauricular,
51 S presenta con defectes morfolégicos gusculess
leticoz las cardiopatias suslen cer complejas (39,
comd la trancprzicibn de grandes arterias, atresia
putncriar O ancmalia de Eoctein (61). Las  cardiopatias
son maz frecuentes cusndo otras anomalias congénitas
extracarciacas estan prezentes (3%,

En 5% de los cases hay arco acrtico situade a la
deracria (21, 56, £1), ezta tiene 1mportancia quirurgica
pUEs 1mp1de realizar una toracotomia derecha; i se
agtla con arterta zubclavia derecha  anormal  pueden

etar Tprezeritesun espectreode ancwalias de-la-da, .y
4a, bolsas faringeas cuyn extrenc mas grave es la apla-

o 213 del timo y las glandulas paratiroides, el paciente

puedz curzar con fupocalcenia y detectes graves de la
insunidad calular (210, E} corducto arterlozo peérsis-
tente es conziderads como la erormalidad cardiovascular
maz comdn (26, 61, sin embargo ez dificil diztinguirlo
ds un conducto permesble y en i MIIMO ne €8 una  Car-
diopatia,

Las antnalias altas del aparsto urtnario se hallan en
5-50% de loz cazos lexcluyendo fiztulas rectouretrales)
de RE y FIE, vy en 29/ de estes se prezenta ademds de la
anormalidad urinaria algun tipo de ancmalia anorrectal,
Les defectes morfolGgices urinarios estén prezentes en
12 de los cascs con FTE y en 9% de loz caces con
RE/FTE, comprenden ancmalias ureterales, hidronefrasis,
rifge poliquistico o agenezia remal (96}, Ezto ez mucho
mas de 1o esperada en la poblacién general y parece que
KEY Una 336C1ECIEN prigaria entre las ancmelias altas
del @rarato urinario y las AE <omo oturre en el caso de
Tas arcmalise vertebrales: ademss se han  informado
hiposradiaz y criptorandia (51

Laz amemaliag antrrictates se encuentran en 107 de
los paclentzs, 5% tienen atrezia en otrac zities  del
tubo digestivo excemto el esdfago {86}, Las arcmalias
musculeesqueleticas ze encuertran con frecuencia de 3%
a IS% y correzpondin a segmentos meziddrmicos adiciona-
iez manitestados coma vertetraz vy costillaz  zuperrume-
rar1as (13, 108); hemvértebras, zecuencia Klippel-Fail
y espara bifida, En la extremidad inferior ce han  des-
crite lwacidn de Cadera, pie Bott y deficiencias es-
queleticst de los dedogy en la extremidad superior e
han infermade displasia radial,azenecis de pulgar o
radic y anomaliaz de los deder U35, €1),

Las ancmalias 2astrointertinales azwciadaz con AE
aparecen con frecuzricis de 2.6-7.5% la agruracidn mas
letal e: con abreziz ducdenal 5, 103,  También se
han infarsada latwo y paladar hendides, esterwsis pilé-
rice y eusencla Oe vena cava inferior, ezte ultine
defecto morfolégico es 1mportante en la plereacitn  de
la técnica Quirdrgica pues  en v ausancla la vena
4cigos drena la zangre que corresponds & la vena cCava
interior, y durante la ciruals por 10 comin se 119z la
vena acigas (19),

Se ha sugerido que hay defectos congérates especifi-
€0T que 3B relacionan con AE, Ferc es mac probable aque
13 agrupacitn de ancralias esofdgicas, vertebrales,
renalez, y rectalez za relacionen con el tiemps de
desarrolle de los diferentez ziztemas en el embridn,
Los tactores responsables de la produccidn de estas
aremalias  extan actives durante 2l mizoc estadio tem-




et mpute'

_praro dz desarrollo-en‘zl cual el Fetd
cronen & somitasi 13 prezénciaias in .egnento £
dérmlv.o extra’en i t:rcno de’ lo= pucxentes =ugn=re

5, 109, .

\3 1 5. -Ep:demxulog:a.

Cia rr&uema de AE varis entre 132600 (84), 1#3-4060
4, I5, 44, y 11450001580, En gemeios moncgigotes la
- frecuencia es de §,5-34 (00, Ze han informado €305
- ezporadicos 02 hermancs con RE, y cases g gemeles con
ure de alles afectado vy el otro sano, Mo existe un
patrén coroc1a0 oe herercla i4),

fre =egr~nta-~

cusncia 121, 82, 109,
U854 de paciantes con AE sin FTE diztal,

Ei palihidramnios ¥ la prematursz se hallan con fre-
£1 polthidrzamos se chgerva &n
3% de pacien-
tez con At y FIE distal, y en 23% de pacrertez con FIE
aisiada (13}, en eztos cazos la frecuencia de politn-
dramnios tus mencr en los pacientes que sobreviviercn a
1a cirugis que entre los que fallecieron, La prematurez
€6 obzerva en O de nacimentos en E.UA, pero ss
cbzerva en 3% de mios con AEFTE (95 200 pagan menos
de 2000 g 156} y 44% wensz de 2500 ¢ 182, A mayor
Fezo, REJOr grenestico, y con cualquier peso el pa-
ciente com ancmaliss atslades tiene qejor  prondstico
que el niRo con defector morfoldgicos multiples (371,
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ﬁ. BEJO ltrsn.elevadnr)
on s1tio’ anal normals -
1, -keteross anal.
L ZePno cubterts (eompletol
Ao perineats
1. -Frstuls snocutanes
(zny cubigrto-1hcompleto)
Z,-Ano perireal anterior
{majeres) :
En la vulvas
§,-Fistyla anovulvar
2,-Fistuis anevestibular -
d,-Hno vestibular -

B, Intersamio o7
Aqene=xa anals
fus5an h=tuls
2.-8m Fistuls
: (nu;eres)

“alreckovestibilar
e b)rectc.ugmal b3y
- Esteresis amrreftal

Co. Alto tstpraslevador)

- hgenes1a anoreectal
§.-83n fistula
2.-Lon fistula

Ivarones)
alrectouretral
birectovesical

(mujeras)
¢irettovaginal-alta
directocloacal
elrectovesical

Atresia rectal

01, Miscelaneo
Menbrana anal imperforada, extrofia de ¢loacs

133, &)
Clasificacidn de Ladd y Gross,
Tipo §,~ Estenosts rectat ¢ anal,
Fipo 2.~ Membrana clgacal post,enor persistente (a0
cubtertol
Tipo 3, Atresia anaf,
Tipo 4.« Atresia rectal, o

003 -

‘encimg
| anatbmicas

Bajis ¥ sltas Son determinedat i por gl

Las- forkas.
extremo. clego  Gel recto seoom esté fituade. dedbijo o

gel susculo. elevador del ano. Las -varrationes
zan compiejas, varian con el sexo -del Fa-
ciente y-la alturs d2 la lesion snal, Las dezcriplronss
sigitentes se bazan en la clasificacidn de Ladd vy
Grosz.

Estergsis anorrestal,

Es causada por un estrecho amllo fibroze en alaun
punts del gonducto anal, con frecuencia cerca de la
untdn anorrectals el conducto anal y el recto san nor-
m3les en los sitios no afectados, La fibroziz en raras
ocasiones pueder ser muche mas extenza y afectar aran
parte o 1z totalidad del conducty anal,

fino cubterte.

En esta fesidn el recto, F1co pélvico, muzculos pubos
rrectales y Conducto anal eitan presentas y gon normat
fes. La lesion &3 cauzada por un pliegue de plel que
clarra ¢l aro, a través del cual puede pasar un gequsho
conducta fistwioso que se dirige hecya adelante, a la
linea me0la del escrota ¢ @ ung payeEns abertura & un
1ade det plisgue cutaneo,

Atrezia anorrectsl,

€l tercio infertor el recto astd afectades el cone
duzto anal y el recto termiman en un zace C1e90  por
enciga del piso péivice, en algunos pacientes ce halls
una fistula que va del extremo crege del reche, & tra-
vés de 1as ramaz del antllo puborrectal del elevador
del ano, hacia el ertremc surerior de la vagina (His-
tuta rectovesinat altal, o el extramo wnferior de la
vagina § tistula rectovesins] bajal) en asbos zexos la
Fistula pueds abrirze en el perinec por delante de la

fozeta anal  (fiztula recteperingall, En &l vardn la
fiztula pusde abrirze en las porcicnes  prostatica o

menbranesd Oe Ja uretra 0 rars vez en la veyga (tje-
tila rectourstral o rectovesicall. 31 ro easte [z
fiztula hay obstruscdén intestinal completa v 36 re-
quiere altvio por algun bipo de cirugia (1130, Compren=
de P de los casis de anc itpertorady, en 73 de  Jos
€a30s hay fistulas, 25 de estas son perineales, 157
vaginales, y o3 vericales st en varones) (109,

La fistula consiste de una pared Flbrosa con reves-
timento epitelial, carece de pusculo estriade en la
pored vy no existe un esfinter en el orificio externo,
por tanto ez erréney liamar ano ectépice a los crifices
ae Jas fictulez,

Abresta del tercic nedio del recto.
Es ¢}
eila el ano, el conducte anal y el tercio Inferior “del

tipe mas raro g anermalided anorrectal, en



recty gon normales, nay una sclusion @n el tersio medio
del recto y e terclo superior 1erming en i salo Cledt
por delante de la curvatura tecraf ng se hallen fistu-
1&g azociades con este tipo o¢ atresia (118,

Lag ariomalias anorrectaies sltas correspinden al 40~
604 .y ia3 bajaz al 40-50% det totat de los defectas
perfolegicos anorractstes (77, 38, la seyoriz 92 a3
arcalias congdnitas v en particular 1o dafectas al-
taz, tisren fistulas (280, Las ancealias  alter =
BZOCLEN ¢ etros caf—cfu.-, morfolngicos &n un 524 y 13t
ancmalias bejas en un 255 (77, 117), Lot varores tianen
méz anomaliac anorcectales altas (300 que las hujsres
(95 @0,

2.2.3, -Emtriologia,

En Ja tercera semana Oe desarrolle embrionaric el
irtasting posteridr v 1a ve)iga primbiva dezembacan en
13 cloacs primtiva La cloace 23ta separada del  exte-
rier por |3 sembrang cloacal que ze forma por tmion
entre endodermo, qua contribuye con custrg quintos  dal
grosoer, v sotodernmo, En la zéatd zemsna €] septum uro-
rrectai, Jue ez una pared de mescdermo cublerta por
peritoned emplaza a descendzr, estrechande fa comunie
cacion entre la ve3igs vy el intasting postertor & un
pequeno conducts cloacal, ze forman aSi uh e uregs-
nital anterior y wn recto pramitive postertor,

Bl septum gssciende hasta el nivel de la lines pubo-
cocciges, ud estd en el plang dal orificio cervical
externg, tercers valwila de Houston coel  varumardanun
en &l reonsto, lu cbbiteracibn Qcurre por  1nvagingclo-
nes laterale: de las peredes cloacales que forman el
pliegue de Rathhs! &l mestnjuimy pusde Trecer 8 través

de la closca & varic: niveles, pueden Créarse eipacics
& braves o8 los Quales el seno urodenital y el recto
comunican, Fere el procese de seRtacidn los cirerra
hagta la sépbima sermony, €] resto por angima de 13
limea pubc0C)gea €3 de riden intestinsl y por debaje
de origefi cloatal.

la stptima semans 103 conductos urpgemital vy
separados, Ja membrana Cloa-
yroge-
cloa-

foza

Racia
rectal estan compietansnte
cal ests temporalmente dividids en una rembrana
nital y ura pesbrang enal. For fuers la semtrana
cal se sttua en el fordo de un largo plisaue, la
genital 0 Claca externa, sue eitd limitada ventralrente
por el primordis 2enitat y laterafments gor loz plies
gues genitales, kn 1& ootava y rovens emands la  mems
brata clopcal e desintagra por descamalidny fa porcién
%a3 dorial, la membrana aral, €3 la ultims an disol-
Verse y por tanto, brevemente, el recte esta ocluidd
desfums que el teptur urorrectal ha alcirzadols membra-
rae £ §1010 donde desararesz Lo memCrana anal  Corres-

ponde & -is Tinea dantada,

v de la menbrane cleacal,
FEUERBE  EMirerclas afarscen & Cada lade dil future
any, ventralez & la catss estos tubdreulos anales e
corectan dorzalmente por una banda medls  transvercal,
Lo tuberculos fe alarsan ventralments, luzgo medial-
nente y Comersen en 1a lirga pedla, Los plisgues
‘nitates e wien a (o3 tubércutes amalez =n 13 fusién
menial  #l tienpo de la Jlegede del serbum wrorrectal,
estas estructuras  forman wna unién de tres vias que
constituye &} cuerpo perineal, la deprezion Central
productds  por el creciments del tutérculo anal es el
proctocedt y esta rodesds por el esfinter ansly cuandd
el procesa estd comelata la membrara anel e ha dasin-
tegrago, Con el dezarrollo 2] ano realiza una miaracidn
nacia atrds hasta alearzar su positidn defimtna, La
termaciin de 1os estinteres anales eF independients gel
raste (52, 77, 1214,

Antes de la desintearact

fodas lat anomalias analez v rectales pueden ser
atribandaz a la detencitn del ceserrcllo en vartes
eztadios de la maduradidn rormal, Esto esplizz alaungs
defectes morteliaicos pero no explica todas laz  ancma-
Vizs, Al wmeros doc cysos O estencsis wnal se han atrls
buida & talidomida (33}, La fracuencia alta de defectos
ezpirales y de extremidad infartor asociados corres-
Fonden @) sindrome de regresitn caudal, del cual laz
anomal tas anorrectales son laz expraciongs nés laves v
loz monztruas sirencides las mas graves (245, El riezgo
que sh uny fanilia courra un segundy ¢330 de ant imper-
forady podria ser 50 veces mayor que lc noreal, pero
este eatimads ruzde ser muy alte 1),
3,24, -Aremalias relactonadas,
Fracuercls de snomilias relsCionadas con ano imparfo-
Tadul
En gemerals 22-75h
For grupos :
12429 7.

Cerdtepetiag congénitas 6-17 % Remales
Trzuscesofagicas 4-12 % Radiales =12
Extremidad irferige 2-10 7 Gemitales 6-35
Vertetrales 10-40 % Encefalo = o810 %
Oidy, narz y garganta 4-17 % Intestinales §-12..4
Sindraze Limn 1-3,5% 0

Los porcentajes se obtuviercn de iguzl forma que en:

13 abresia esofagica fver 2.5,41(23, 24, 28, - 34, 5t,
€5, 68, 77, 3, 84, 38, 10%, 117, 138), : :

Lac aromalias anorrectales se relacicnan . con otros
defactos  morfoléalcos enun 223 Y
autorsias la frecusncis suments hasta 975 (63, 119,
1200, Laz angmalias altas se a30C1an Con otros

5% de og casos; . en:

defec-:



tos bres veces mas que las bajas. Los defectos porfold-
g1Cos mas oraves son las del bubo digestive'y el apara-
to genitourinario (1181, 734 de las muertes son Causa-
das - por las maltormaciones graves relacionadas (28,
Ls malformacion traquecesefygicas mas comin es 1o atra-
sia escfdgica con fistula traquezofigica distaly cuando
astd presente loz patientas suvlen téner Fistula recte-
vesical mas que rectouretral (1991,

Lag ancmalias vertetrziss se encusntran con  frecusn-
cla variable entre 10 y 404 el sacro y &l ceccies son
log ctegnentos del raquis mas afectades, en especial con
ancmalias altaz (23, 95, M@ 119, 121}, no e hallan
alteraciones cervicaler y laz ancmaliasz mas  frecuentes
zon defectos de formacidn themivertebraz), agenesia de
gacre. y epistasis (20, Otras aromalias  musculoeique-
leticas informadaz  ncluyen luxasiin de  cadera, pig
tale valon, dizlocazydn O la rétula,  ageresia ra-
dial, atrofia de etremidades y arbiculacicnes <on
fimtacion Je naamentos 124, 1210, y maro vara (30,

El aparata genttourinario pueds éstar afectado en J4-
S de los cases) es ¢l mas afectado en patientes con
aromaiias anales v aspinales, v en los (nfarpes de la
literatura ocupa &l priperc o segundt Jusar en frecuen-
cla entre los defectos morfofogicos relacionados, (23,
690, Las anomalias descritas ncluyen ectopia renal
cruzada, agen=s)a renal untlaterasl, displacia renal,
estenosas uretral, rifores rudimentarios, ectopla re-
nal, rison en herradura, hidronefrogis y deplication de
rihanes O ureteroz; son mas frecusntes con  defectes
mor foldgicos anorrectaies altas (23, %3, {1/, 121). En
majeres la pretencia de ura thistuls es buen irdice de
la presencla de ancmalias urinarias altas, €staz son
tres veces mas frecuentes cuando hay una fistula que
sin ella {282,

En mujeres 354 tienen anorma)idades uterinaz, las mas
frecuerdeas son Utera bicorre y Utere didelto) la vagina
esta afectada en 30X de ios casos, se hailan con fre-
cuencia septum lorgitudinal v agenesia vaginal (28). Se
ha wnformado de duplicacidn de genitales {80),

» L’l'.

L35 cardiopatias conginitas pueden relacionarze en 3.5

a 174 con ancealias anorrectales. La frecuencia de
cardiopatia Congénita en pacigntes con ano  imperforado
es 20 veces mayor que lo ecrerado, Los defactos morfo-
legicos cardiovasculares ocurren en mifios con ano
nper forade a13lado, cong parte de un candrome (6J2 de
9880 o Dewn) y cuindo el and iaparforade se relactons
con otras defectos gastroantestingles o esqualéticos,
La cardiceitia cingénita més comdn en pacientes con
gnomaliss arorrectales es la tetralogia de Fallot,
sequids por Ja comunicacidn interventriculars las  le-
sitnet Cardlacaz complelas rara vez se relaciomn con
anamaliss extracardiacss {33, 300, i

Tanbien s hate informado retraso psicemotor, . catdra<
taz, ancmzlias gastrointestinales como atresia duodemal i

(6511 v falta de control de la vejigs urinaria.y recto:
42, Lk :

XS -Eprdemiciogia.

Los defactas morfolbgicos anorrectales corrasponden a
un ezpectro de anomaliss que va de la lesibn anorrectsl
atzlada & 13 surencwelia como forms mas grave (24, £8))
puede former parte de obroz grupss de aremaliac congd-
mkas como la asociacitn VATER, el sindrome de regre-
stdn caudal y la secuencia Rekitanskys todas ellas como
parte det espectro de la secuencira Dubamel (101D,

La frecuencis esperada de ancmalias ancrrectales es
ge 112-5000  nacimtentoz 134, SI, 77,84, 1D, o
limites entre 1:300-1500 hasta 1:10 000 nacimientos, La
frecusncia de abeccion familiar ez d2 0,8 2 0,2 690,
En recién nacides se ha encortrade 12,87 da anitlos
ararrectales que desasparecen ezpontirespante antes de
fos seis mezes de edad, Las anoraliac anorrectales se
distribuyen por 1qual en ambos zaxos, aunque hay varjs-
crones de tipos esfecificos de malformacicn 1103, 1210,
No hay tendencia tamiliar) &) riesqn de una  segurdia
malformacidn en la familia es de 14, En genelas moroci-
gotos la frecusncia es de 17X 1),



J.J.-ANGMALIR: RtNHLEa CIJNGENITRQ

4 J.l.- Llanhcacml._ :

Los defectos mor foln)g\cm descrltos de i los
son l(:e =l9uxer.te :

a)nncmal:as de la forma ¥ p o=1c1m renal
Ectopta
fusien

biAncralias de 1a cantidad de tendo renal formado
Rifdn supernumerario
buplreacion renal
Ageresia renal
Hipoplazia renal

Cihnemalias secundarias a diferenciacion metanefroge-
nica amrmal

Dizplasia

dAncnaliac secundarias & enferasdades hereditariaz
Enfermedad poliquistica renal
Complejo de enfermedad quistica wedular

{36}

3,3, 2, -Anatonia,

Ectopra renal,

Se clasifica ent a) sinpla o no cruzads, quz incluye
el rifon tordcico y el ringn pélvico, b contralateral
o cruzada, con fusitn o sin ella; ¢ rifdn en herradu-
ra, con dasplazamiento caudal bilateral y  fusitn
medial, Suels presentarse cemo una entre muitiples
anomaliss,

Rifion en herradura,

Es una de las anomaliac uriparias mas comunes, tiene
frecusncia de 1:350-13600 1ndividucs, afecta dos veces
mas hoabres que mujeres, un terclo de los pacientes
tienen ctras ancealias de vias urinarias y extraurina-
rias, y la frecuencia de sindrome furner es mayor que
la esperada, La fusion en un 955 de los casos ccurre
entre 1os polos infersores y es anterior 2 la vena cava
y la aorta, el patren vascular es muy variable,

Rifiones toracico y péivico.

Son las dos forwas principales de ectopia renal Sim-
ple, no cruzada, El rifion terdcico se halla con mayor
frecuencia en hembres que en mujeres (411, suele ser
12qu1erdo v ectar debajo de una 02lgada membrana; no
exiske una verdadera hernia de Bochdalek, El riAdn
ectopico en la pelvis e5 mas comon que el toracico, s
irrigady por vasos que se originen deba)o de la bafur-
Cacion sortica, ce afectan por 13ual los lades derecho

11

-2ada4
rermal cortralateral,

rifones - Eétopia reénal cruzsda.

“obre riRén,

“original, Kay cuatre bipos anatestzes b4

e’ 1zquierde y en 10-15% de los casos h'uY ectopia - cru-
el ringn ectéplco es mas pequeno que el rintn

e defing comd 2] pazo de un rindn 3 traves de o
linea mpedia, dorde pusda estar fusionade 0 ro con el
El uretero cel riftn ectépico cruzi la
linza med1a y entra al trigone vestcal en el sitio
zicos de  ecte-
p1a cruzada: a) ectepia reral cruzads con fusidn, la
torsa mas ceming b ecteria renal cruzada sin fusidng
c) ectopia remal cruzada solitaria, por ausencis congé-
nita e un riRdny d) ectorla remal cruzeda balaterals
Los homores se afectan mas que las oujeres, y el riddn
12querdo extd mas & menude desplazado &) lade opuesto
&n una posicidn infertor,

RuiAén superramarar 1o,

Es ancmalias renales renos comunes, estd
completamente zeparado Je la maza reral principal ipsi-
latersl, tiene redutide el nusero de pepilas v se une a
13 ve}19a por un ureterocele ectépico o por un uretero
comin  distaly puede cer dificil distinguirlo de una
duplicacion renal,

Duplicacien renal.

Se define como doble pelvis reral o dobles rifiones de
los cuales emergen dos ureteros, los cuales pueden
unirse a cualauier mvel para forman un uretero bifido
0 abrirse cads unc en la ve)igs urinaria, su frecuencia
varia entre 8,3 a 104 (38, 116); en loz niffos se halla
pelvis renal bifida en 4% de los casos (5), Estos rifo-
nes usualmente tienen was papilas qu2 un ridén normal,
Los seskentos ureterales ectopicos generalments  drenan
el caliz mayor superior § Ia duplicacidn se asocia a
perude  con ectopia ureteral extravesical y reflujo
vesicoureteral (561,

Agenesta renal,

Cuando no se encuentra tejido renal 1dentificable se
habla de agenesia renal, puede ser unilatersl o bila-
teral; la agerezia bilateral es mucho menos comun,

Hipoplazia reral,

La hipoplasia renal se define como la cantidad dismi-
nuida per causas corgénitas de tejido reral con histo-
logia nornal (87), La mMipoplasia renal verdadera es
muy rara y se caracteriza por deficiencia en el nimero
absolute de refronas, puede zer untlateral o bilateral;
los rifes  tienen dizmiruide €l namerg de  papilas
(96}, Se azocia pocas veces con otras ancralias urina-
r1as, pero en mas de la mitad de loe casos hay defectos
mor foleégicos de otroz sistzmas organices (87),



Drsplasia-renzl. )

©-Grupo de anokaliaz congénitas con grados varisbles de
glteraciones estructurales, que te asollan casi Siempre
con chatruccidn de las vias urinarias balas por algun
tipe de detecte morfolégico, como valvaz uretrales,
ureterceele ectépico, obstruscitn del cuelle vesital,
stresiz ureteral, obstruccion uretercpielsca, raflujo
vestcoureberal o sindrome o& abdomen en cirugla pasa.
St 13 cbstruccibn ec ureteral la dizelssta &3 hewola-
teral, si es @ss baja suele zar bilateral, Sa refonocen
fos tipos: apldsico, aultiguistice, completo, seamenta-
rio, y quistico cortical perifertco (37, 954,

La dizplasia renal se oefine por custro criterics: 13
conductos grandes v Frimibivos, revestidis por epitelio
transicional o poco cifarenciads, rodeadss por coljare-
tez fibromusculares o antllos concéntricos de tejido
fibroso que se encuentran gereralmsnte oan 1 nécula, @
tubos primttivos pequencs, revestides por eprtelie
inditerérciade Situados gengeralmente en la cortera, 3
mdos heterctopicas de cartilago, v 4) quistez medula-
res o certicales, revestigos  por  epitelyo
indifarenciado en cresimiento activo (871,

Erfernedsdes quisticas Cel riher.
Grupo heterogénzo de enfersedades herediterias que
usualmente se extudian por Separadc.

3.3,3.-Enbrisiogis.

La agenesta y la arlazla renates rezultan de la falta
de wion de la yems ureteral del conducta wolfiarne Con
el biastems metanérrico en €l tiespo adecusde, Esto
puede geberse a fa ausencia del conducts wolfiane, 2 [a
falta de formacion Oe ls yema uretersl, 3 la  1ncspaci-
dad de ls yema uretersl para alcanzar &l blasters o0 2
la auzerila del mesenquima metarefrico, las  lesiories
mas graves o presentan cuando ro e forma la grests
urogerital, puedsn faltar todos les geniteles  intermos
y vias urinarias, irclusive el trigeno vesical det lade
afectadoe. La forma mas leve de lesion ocurre cusndo 13
yema ureteral no alcanza 0 no peretra el blastema meso-
néfrico, este puede desaparecer {ageresial, © quedar
reductdo a wnot quistes o tubulos (aplazial,

El perieda critico en |3 embriogénezis del traCto
genitourinario se cree ests satuado entre los gids 15y
94 de la vids embricnaria, Las influencias que Cautan
secuencia de estrofia de vesi3s urninaris e hipospadias
oturren entre lag semsnas 4 y 12, v fos estioujos que
causan wlero bicorne y crigtarqndia ocurren entre  las
semanas J y 8, respectivamente. Las influencias que se
presentan despues de la semana 12 es menwos probable que
produzcan anomalias urirarias (8],

Los defectos avrfolégicos de las vias uranariss pua- -
den ser aisladas o estar relacionades con aromalias del
intesting posterter, ¢ en la forss mas grave, se rela-
cioman con afescibn  de toda la regidn caudal  del
enbrions 1 variacidn depende de la extensitn del  danv
an el embridn en desarrallo (330,

No hay enlace sspecifico entre aberraciones cromosd-
aicaz y los detectos morfolégicos congénitos del tracly
Jenttourinaric, Por otra farte, [a presencia de  anomas
lnag  urogenitales en mumerozos sindrimes 2reacsomicos
sugtzre  que muchos locus gertbicos estén  invelucrades
en el desarrello del aparato gemitourinarici sin exbar-
3¢, ningln focus se relaciona con una aporsalidad geni-
tourinaria espacifica arglada (8},

tos debles wretercs deryvan de dos  yemas ureterales
seraradas, en tanto que el uretere bifide e origima de
ura yesa que ze ramifica gresatursmente, el privers es
ung deformidad del conducts wolfiane en el asxtremo
caudal del conducto urinarac, y el otro la formacidn
prematura de calices =n el extreso craneal {116,

3.3.4.-%&»51:’35 relacionadas.
En gereralt 73-704

For grupos: ) :
Fatiales 18

Cardicpatia congénits 23-31%

Traquecesatadicas 8 Pulmonares 13
Anorrectales 104 Genstales 4
Extresidad inferior % Ercefilicas 224

Stm ancmaliss asociadas 38X

Los porcentages se obtuvieron de ioual forma que en
la atresia asoragica tver 2,1,4,) (16, 51, 60, 84, 87,

En da sgenezia renal bilateral loz ureteros estan
augertas o zon rudimentarios; en cast la aitad de oz
cests Ja ve)igas urinaris azta suzente o ef rudimentaria
y cuando esta presents et pequena y Carate de orina,
Las glénoulas suprarrenales en ccasionss faltany casi
sterpre hay Mpeplactd pulmondr, Un 29% d2 estos nines
tienen otras anomaliast niposlasta pulmaner, defectos
nor fologicos  de genitales externcz, aro imperforado vy
anckalias de las extremidades inferiores que comprender:
905 de los defectns morfoitgicos observados; la espina
bitids, Iadrocefabia, cardicpatias  congénitas v
atreziaz etofégica e inteztinales comprenden menss  dal
1045 ecto g5 wns irversidn ce Je distribocien noraal de
malforgacienet Corgenitas en la poblacidn gereral, en
1a cual el primer grupo incluye 5% de los defectos v el
segunde grupa el 307 de todos ios defactog, Las  anoma-
lias neurales, cardiazas v gastrointeztinales  pueden
conztderarse defectos coincidentales:  los pactentes
cor agenesia renal talateral en 4% de los cazor son



prematuros y en 70% tieren oligohidramnics;” &  maride
hay. presentacién de nalgas en el parto,

En la agenszia renal unilateral el uretero falta en

woun 60 de los casos y hay hemiatrofia del trigeny ve-

sical en un 93 5 casl todas las mujere: tienen ancme-
lias del aparato reproductor, 1psilaterales o bilatera-
lesy la vagina faltz en S1%, el utero en 40%, ura o
ambas trompas en 67 y und 0 anbos ovar1os an I3N; e
frecuente que falte la mitad cel utero o que el utero
zea bifidy el dezcubrimiento de una ancmalia renal
debe llevar & la busqueda de una anokalia genital vy
viceversa. En hombres hay menot defectos gemtales, 33
tienen atrof1a de la prostata, el conducto deferente y
vesicula seminal dal lado afectado, con afeccidn dal
tasticulo o ep1gidime o sin &lla 139,

sia pulsonar y orejas  deformes,
£3, la lesién pulnonar &5 menes
conim, Lag mujeres tienen  anc-
malias relacionadas en 63 de lo% Cazes y las homtres
en 4143 el t1po Oe arckalia e aistriteye en forks
intermedia entre la agenests biiateral v la poblacion
qereral, EI rindn solitaric es mpertrof1co y a menudo
alcanza el tamafo y peso de dos rifwes nermalez; en
ocasiones €l rindn solitario es hipeplésico o exta
dulicado; en 4-5% de los casos el rindn sohitirto es
ectépico, esta anorsalidad tiene frecuercia de 1322 000
(33),

A merwido hay hiropl
por 1o comm uralaters
e

a
L
grave, La prematurez ez
r

b

Los pacientes con arcmalias del tracte wurirarie 2
menudo tieren otros defectos mor foltgicoz (16, &0), En
mijeres con ancmaliaz uterinas y/0 vagirales se¢ hallan
defectos urinarios en mas de la mitad de los casos,
éstas suelen ser rinon pelvice, rifdn solitarie, dueli-
caclon renal, fusitn renal y ageneszia renal (16, 66).

En el sindrome de atdcren en Clruela pasa hay  wa
frecusncia alta de defectoz morfologicos uriraries, El
oltgohidrannios cuando esta prasente es sugerente de
rintn poliguistico, midrenetresis o sindrone de abdomen
en ciruela pasa {8); ce cbeerva en 70X de los paclentes
con ageresia renal bilateral contra solo 3% en partos
normales. La facies de Potter, la sireromelia, el oli-
gohidramrices y el §pnios nedtsc s aseClan Con  anoma-
lias rerales graves,

Los paclentes con defectos morfolégicos urlnarios
tienen cardiopatias condenitas en 23-31h de log  cases;
la cardicpatia acianogena mas frecusnte es la comunica-
cidn wnterventricular en 43-50% (60, §7), y 1& crandge-

na mas frecuente e3 |a tetralogia de Fallet en 11X de
105 cazos. A la irversa, entre 1oz pacientes con defec-
tes zeptales ventriculares se kallan aromalias corgéri-
tas urinarias en 254 de los casos, y a menudo hay
defectos de 1a columna vertebral y retrasc mental (60},
Le ceartacitn aortica se relatiorna 3 merwdo  con
dizplasia renaly la polidactilia con duplicacidn renal
y la ectopia renal con maltormeciones organicas malti-
ples. Las cardicpatias cengénitas v las malformaciones
gastrowntestinales son mas frecuentes en rifc: con
gromalias urinarias que en la poblacién general (87,

3,3.5,-Ep1demiologia,

La agenesta remal unilateral tiere frecuencia de
1:560-1: 1000 nacidos vivos y predomina ligeramente en
hombress tiene una freciencia alta de anomalias asocia-
da3 del aparato urirarie, genitales y cardyacas, La
agenesta renal wnilateral es cinco vecss mas  frecuente
que la ageresia bilateral cuya frecusncia es de 1327213
Ia frecusncia de amtas varia entre 11720 v 131290, Las
ancpalias 02l tracto urinaric :e hallan en tercero o
cuarto  lugar entreé  los  defectoz  morfolégices
congéritos;  ce presentan entre el 4y el 104 de la
pablacitn y comprenden un tercie Je todas lag ancmalias
congénitas (5, §, 16, 51, €0, 8%, &7, 116}, La duplica-
cidn de ureteros €3 uma de lat archailas mas  comunes,
ocurre en 11160 de la poblacin gereral (5),

A menuido zon resultado de la intersccibn entre diver-
sos tactores, como enfermedades maternas, exposiCidn a
sustancias téxicas, factores gendtices como  mutaciones
porcatnicas, anemaliaz cromosémicas o interaccicnes
multigénicas. Se conzidera que 1S de todaz laz  ancma-
lias wrogenitale: 5& deben a sberracicnes cromozdmicas,
3% son multifacteriales y 9% son sacundarias a facto-
res teratcgéricos durante [z gestacion, Es  frecuente
que lac ancnalias corginitas urogemitales sean parte de
defectos norfolegicos congdr niltiple: e afecten
otros sistemas organicos (i,

Los hombres se afectan con mayor frecuencia qua lag
pujeres, pero los defectos gemtales acompanantes son
was frecuentes en mujeres (3. Pueden zer  asintomati-
cas y no peligrotaz, pero en ocasiones cauzan lesidn
renal o retraso en el crectatento; la frecuencia de
parientes afectados por lesiones similares es mayer Que
la esperada por azar, El rifén izauierdo se afecta mas
en horbres; en mujeres se afectan ambos lades por
1g9ual,



3.4, -ANGHALIAS VERTEBRWLES CONGENITAS,

41 Clasificain,

“Tipo 1 Formazién 1nsuficiente
a) Defecto de forsacion
b) Errcr de forsacitn

Tipe 2 Segrentacion arsuficiente
@i befecto de segmentacion
b) Error d2 segmentacitn

Tipe 3 Mixto
{108
Jode2, -Anatomia,

Los defectos de formacidn Campranden laz  anormall-
Qdades de los cuerpes vertebrales y se subgividen en dos
tipcss Los defectos totales !nuséncial ¢ parciales ¢el
cuerpo; y algunas otras arormalicades coms un cambic
especifice en la forma. Los defectos en la segmentacion
comprenden anorpalidades g2l disco Lntervertetral y sé
subdividen en defectos siwples iausercial <ea total
ivertebra en biogus) o parcial (barra o seonentada,
barra anterior o barra posterior)y y en algunos otros
defectos cono direccion cblicua d2] disco en el dezpla-
Tamients segmentarid hemimetamirica, Eb tipo mixta
ncluye las combinaciones ¢@ las arcmelias rencionadas,

14

3.4, 3. <Entriologia

“Bn-vel desarrolls vertebral las encmalias  conggnitas

e clasifican por nsuficiencia de  formacitn o por

insuficiencia de segmentacidn, lodaz laz malfermaciones
son cauzadas por arornalidades del erimsrdic cartilagi-
neso - g2l cuerpo vertebral, Una hemivertebra U obro
defecto de formacién dei cuerpc vertebral se considera
que €8 causado por el crecimentc diferencial  anormal
del area celular laxa, Los defectos de segmertaclin se
deben 3 la condraficacidn ceaplets del area celular
densa. La notocorda rio es respenzable de estas altera-
CIones,

El crecimiento cempensator1o de 0tv0s Cuerpos  verte-
brales se dete a un defecto parcial o torma peculiar
del cuerpo vertebral ya prezénte en etapas tempranasz
del desarrollo. Estas anomalias se mamfisstan durante
el estadic de rezesmentacion y £stan relacicnadas con
1a distribucion ancreal de las arterias intersegmenta-
riaz {103},

2.4, 4, -Aromalias relacionadss,

En la wayoris de loe informes lag aremalias vertebra-
les son defectos relacionados con la ancmalia indice,
léanze los apartados correspondientes en las anomalias
desCritas previzmente.
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def1ciencias esqueléticas de las axtremidades, es- ana-

temici, re tienz inplicacines e'mlugxras Y85 3enti-
lla,
leticiencias esqueleticas congénitae ge-lag extremida-
dez.
fermnales  transversa amelis-
hemirel1s
paranaal - central
fheminzlia) radial -
gubital
Chitiat”
peroneal
* Intercalares trancversa
o fenomed el
paracial - radial”
trémimessal cubrtal
o utlal
percreal

3, 99, 03
39,20 -Pritonis,

Lac deficiencias esqualeticas congirtes se dividan
e dus grandez Jrupdst al terminales,
sfectadas todas las partes diztales v en linea con la
parte defictente y b} intercalares, cuando falta [a
intermedia de wid extremidad y se hallan
conservadas las partes proximal y diztal.

Cada uno d2 105 arupci: anterlores puede subdividirze
e guiia) transversa. %1 afests booe ¢l wne & la

extramidad y o) longitudinal, s1 solo falta la porctén--

ARVt

pressiad  (radtal/tibial) o post-axial fcubitalipere-
nes)) de fa extremidad (43, 36), :
@) Arelia o derficiencia transversa terminal (Vease mas
aaelsntel,

L) Heminelta teratngl trensiersa, sindnimp 0 amputa-
Citn congenita, ofservesé Jue hay tres tipos diferentes
da hemymelia, squi stanifacs
Cién de la extramigad”,

cb Hemtnelts maraaa) termral incluye mano ¥ ple - hen-
gigis vy etras dehicianias esquelélicas de Jasrartes

i
R

. . R ST
azif1zacion se enples para todaz las

cuando - estan

"ausencia g¢ alguna por-

~Jes, ebo. Loz de riesan

terminales iradial, cubital, etch,

di Hemtmelia faraxial intercalar tncluye Jas  defirten:
‘ge brazs y plen iy Gue no atectan las. pOrolones
distales,

el Focomsliz o deficiencia intercalar tranzversa,

Estaz anomalias pueden ocurrir siclsdas o 2n grupss)
por ejemple la nemimelia radial sugle acompaharce de
graves anomalize cubitales, este huezo suzle sér corto,
grueso vy curve; de defectos carplerwg, metacarplancs,
digitales y mam vara, Esto es dezcrite ror la regls de
Otto-bavaire: Las hemimzlias radiales, cubitales, ti-
blalez y percneales suelan tener defectos aseclades, La
regla ge D1lier zefala que laz alteraciones en el desa-
rrolle e ure 0 doz huezos paraleles en prezencia de
aplasia & fapoplazia del otro, Zon meras COMseCURnCIsS
(25,

Adactilla: Auzercia de log dedas,

Rfalarmia: Auzencia de laz falanges,

hreltar Ausencia completa de la extrem)dad,
Amputacitn:  Rusercia de una- parte distal,
Fplazias Au:erma de huegos especificoz,
Arcdias Ausarcia del pie.

“Rqueirias fuzencia de la mand.
> Foconzlia: fuzencia total o parcizl de ua s:arze FTOXI'

ral,
Hemtnelis: hAuss
Hipeplasial Desarrollo ;ncclnpleto de huescs

coe,

Extremidad corts
dze03.

£n71s de una porceén de-la extremdad.‘ .
Jgspecifi- oo

Micrenel e B ausar.cxa d2 " elementos :

3,53, Etioloia,

- La eticlogia en Ja mayaria de las deficiencias esque-
Jeticas ez dazoonacida)-se he producido en forke  expe-
rimental en ratas y ratones al agminizbrar. pgentss
teratéaenast - geficieniia de vitaming A, ribsflaving,
2teq . sntadonistas 22 _vxtammas. axczso Je vitamina A,
antagomstas da aminnacides ¥ #2140 ruclercos; agentes
fisicos v agentez alquilantss, antibioticos, etc, Enel
hosbre eztan bien decumentadss el etecto de lp talige-
mda y I8 diabetzs materna, Algunaz deficiencias esque-
Jeticat trene causas 9inétices pero la Réylrie Cirzcen
de elias, 13 frecusncia de casoy esporddlcor et mayor
de 2o,

Hay ‘tres grarces grupct sem el riesx de afecaidn
en hernancs! Los de 2{t0 112330, FOr Recaniemcs  gené-
£1065  f1mples ncluyen aqurceodia, alainas formes da
bragquidectilia, mand rendida, alpunas apiazias radia-
internedic  Comprerdenz luncs



de focemeila,, detectos radiales ¢ cubitales,
Cetzilos de o cepprenden 13 gran mayoria d2
Is8 atputa: aplacias cubatsles, alguncs
‘eases d2 fonamehia, cuadruples anelias. ebc, 2%,

CazgE

La sindactiita on dedes de fies, peindactiita post-
axial en deccs de ke rolizindactilia y braguidect-
L1a - blenen ung taze 2 a2 los defectas por
augencla, Foligactills £ 15 y delormaciore:  sdlty-
ples de Jas extremidades parecen ser esporddicos 1860,

154 -Eroriolegis

En 13 cuarta semana dezpuzs de la ovulacion se oryn-
nan peusnat efas en )83 porclones laterales del tron-
€0 ded embridn, des rostrabe: y oz ciudales, Tormanss
por mesénquiza priditive. furente laz siguientes trac
semanas  estos Frincralss se dezarrollan y ze diferen-
clan en brazd, antsbrazd y mars en {a estramdad upe-
riors y suzic, pievna y p1e en la extremidad interier,
£l dezarrolle 32 las actremidadec 2: en zentida proxd-
mal & distai. por esto ei trazo y el musle aFarecen
antes que el antetrazo v la plerna, £} mesényuina ge
direrencia & cartilage y origing los moldes cartalas-
nozos e Eof O1WErI0s hueens, 4stas mas tarde & Rt
fican, Hacia da séptia temans ya estan Formacas  lag
articulaciones, y el esqueleto s simtlar a) postratal
{491,

%90 -Errdesicoledia,

Las dzticienciaz esulciéticas congemitas se frésentan

con 1gual frecuencla en ambos sexos, [a - eatremidad
superior  se afecla e} doble de veces aue Is nferier,
hay afeccoidn sultiple en 0% de los.casoey dos  extre-

midades ce hallan atectacas en & de los cazes y laz

cuatro extremidades en 104 (43).
5.6, -fisplasta radal,
55,61, -Esbriclogia,

Ls didT1s13 de) raoic comlenta su desarrolle en la
Y3, semana de vida fetal cowo wn segmento de cartilago
en la mass Oa te)1dc RESENFUIRALGSY Conocida camd blas-
tema axial 1380, Los mecamiseos de lesitn zole rusden
especalarse. FEro ik Tupdrne Jue hay seraradiin de 13
creste ectodermica dorzal g6l mescderas suyecants, v
atresia vatscular, La crezta ectodermica indule Y3 pros
Jiferacion del sezcdermd:r wd zeparacidn \oor  hemabime
uoetra causas resultaris en rerirelia, En paliente: con
sindramz - Fanconl y nemiesiia radial a arteria radial
€ Papoplizics 0 atrezlcat 51 eitl oourre en &) exbeiin
pedria evitar i3 dispomibiivdad g2 protesyiicarc: oy
otres cerpusztor necezarias Fare 13 modelscion de la

&

extremised {31,

S¢ pienza que alaun factor kereditario participa en
el dasarrallc de la dizplacia radials May 1nfe
fanilias etectadas con patran donirante de herencla <on
peretrancia reducida, en algurss casos el patrin puede
Ty racesive (36}, Lag auiencias congenmitas de extrami-
dadzs ¢ aplasle <& huesd zan 3 menuda zvanter &
rara SON feredad L#s causas
probablenerte zean virales, anoars, drodas o
(€1, Bl cindreme por talidemida  procuce
cardiazas y de e<tremidades y esto hace
ayente: teratdgencs ambientales =an 1eportantes
factores cauzales (530,

oogalries
radiazién
leziones
TUPINEr -que

figs

vez

Tono

35,001 -Aratenia,

Log astectos radiales incluyen 1a auzencia del pul-
23r, pulgar con tres fatangas, mano vara, radio corto y
sinostosis radicculatal, ftros defectus frecuentes e
FECClaclan Can ancmaliag an otros sistemas son polidac-
tilis y cindactiliz (57h, ta hemimelia rdia) en sus
formaz completas inciuye hipeolagia o aplazia del pece
toral mayor, celtcides, bicers, supiradar large, . pro-
nador cusdrade y los flerores y extenzores del pulgar,
# menucc taltz la arterie radis), el nervio radial
teraina cerca del codo v su furciin fa toma 2l nervic
medlens, Los defectns Gzeos asofiedas incluyen l2 au-
sercla o gezarrolbls parcial dal radie, bifurcacide del
hupere s1stal con chirartrosis radisl y susencia de les
fivesus radiales del carro, E) pul3ar 31ioesti pregente
es vestigial v flotante, con metecsrpo ausante v falan-
9eg representadaz for pejuercs tslotes e cartilagn, €
pulgar  veztigial carece de veler y ne hiene gusculos
ertringecos & INLrinsesds y hisce: newrcvazoulares, A
diferancia e otres defectos de la entremdad, las
aromatias del radis y el pulzar fracuentements z& aso-
aian con otras malbermaciones, En 405 e loz pacientes
con, - deficienclas  ezaueleticas del pulzar, eftaz - win
tilatersles 1613,

Pete diztinduirie entre el pulgar sue falta en su
tetalioed o el flotanta, vy aquel aue ez papepissico, €1
primare ez mas frecuente, se azccta con  deficiencias
raciocarpales, pueds zer causado por asentes no genétl-
cose Bl pulsar Mipoplasice s hallz en el extremo dewn

radie relativamente normal, v es maz probable que zes
parte 92 una encralia genttica (81),

jo-Ancmaliss reladionddal,

En zerersl: 1.-71/.

For 3oy :
Cranectanisl 83 Renalez 5%
Estremdad inferior - @) Cardicratiaz ¥-474
frorrectales 1837 % " Vertetrzles G
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LirEring 3 =d=},

Indrong Laur

En &l zirdroms scat-dres ie y
ft en, hepbre, radic, carpl oy pulger, en gl ;o
arzersan OO Fresuencia ooaunlIacién Inbersbrial o
COTUNIZATION IRYEfvertrioutar 74, $8)y en el ziearese
36 Eilys varc reeeld hay polddactiise con cargy o peta-
Carpe srirtal y ausencis s :ertue atrizly emoel sin-

26 Jz sorts ascengente, 1a are morar yoanchaliac
de Yz vélwias mitral, sortica vy putmoners &n Ja tri-
omis 1708 z& obzervan CoRUnIETien Inderventrisulsr o
concducto artarsoso persistente; la trizowia ol ze sre-
serls & WeMuIC Con defector septalss ventrigulares o
strioventriculares (3, Otraz arcmslles  cardlacas
ntareadas ancluyen arteria Corcnaris aremala,  arteris
wihclaria gececha retroesofagica, v branipoficitn de
grande: vasl: 151, Jetectos 48 ConducIiin € hipertens
303 pulmanar (73,

thibas oCurren & menu-
8 nayor gravedad

Les entersedades cardiacas Consg:
do con aplasia 0 Mpoplazya del radio,
de la lesion radial, peyer frecuentis ge
congenita (380, Lag lesacres radieles descritas en
crelacion con cardiopatia congtrirta incluyen fooomelia,
mimers deformads; deformacion, sirestosis o embos de
cubate v ragdin, nangoen ®aza, susencia de hugsos  del

carpn, sindactilia y la mas frecuents es la auzencta ¢
deforpacitn de pulaares (16), Hay un alto grade de
asrupacien entre los detectos radiales y las Cardicps-
L1as oondehitas em contrazte con la rajga frecuencizs ds
tos defectos cunitates y otros tipos de ancmalilas es-
avelébicas dz 1o extrexsdad superior (57,

esqueleticas comprendan escirule pegue-
tado afactade,
birids,

Las ancealiaz 2
B3, nimers y clavicula cortes en el
hesivertelras, zintrome Klippel-Ferl,espina

17

: Ia [ ﬂ:r.jlt wiar,

cardiopatia
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8 vartepres o costillaz, - defarn
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Xy AECIIIIE, peClus EvCavAlLE, aRElla, . aUIEMIME T ORD
caresands o peticarpiancs, deformacionés ce los  dedes,
Laz encaaliss renales corrrenden ageresia rensl, hidre-
rEfrozie, rinde en rarradurs, riicres iJl:t!Cr.'E dig-
piesia recsd, ectopa re.sl dupfycsaien de ureteros,
JENIIR P wretesler, iz lenioess

& 0 aplaniz eal lads afec
™5 rarvisen tertral e han  infermeds

pulminares
tado, Enoel g

migrecefsiie, etatia, sranzefsise,  encftalme,
esbraniame, : ten1z paipsiral conge-
rita, Alteracis tertien 3z he

trads ¥ o

B2
tesidn i
criptor-
dlerinas,
UN SN T4 ST- PR (11-T
asterns, remetrafis fa-

anoreliss

EIHLIEN

LiotadEriaemcolngia,

La tracuencis ds Greplatiy reial &3 de 151000
nacidos (84, &n gemeios monoc190bos es de 2,44 (1041,
1o polidaztilss se chsersa en 131000 neC:do: viyes oy

sinfactilia en (.62:1000 (510,

5.0, ~fngpal{ds de 13 exbrenidad tnferior,

3,5, 7,1, -Eabriclogia.

T2 -£mem‘zelogia.

Le torsién tibial se obzerve en W 9z los nacides
vivos, metatarse varo en 1.4%, pie Bott 0.8%. La fre-
cusncla ge Jusacion congénits de Ja caders & Feco
mayor de 131000 t12), Otras lesiones son raras: tibia
corta, diglocacien’ de s radilla, ¢ aductma g&pre-
sentan en 0,2:10 000 nacides (364, ERN.

3.5: 7.3 -Aremal a5 retacionadss,

Los inform:z en fi literstura describen las anomalias
de las ertremigides andersores en relacion con ung
enovalia indice; léanse los apartadoe correspondisntas
er lar anomelias descritaz anterrorments,



., -ARIERTH UMBILICAL INICR,
"3.6:.1;;Embrloie-;ia.

- Ge " pranca que 3 arteria ushiltzal unies ez preducts
de la perziztencis de 13 fase de arteris untca en &l

“dezarrcilo empricnario {14, 84, 3¢ han obiarvady tre:
tases - en el detarrcile o2 lz srteria uetilical dentrs
dzl cordgin uptalical, £nole primara {2s arkartas forgsn
un plesp alreacdor oe la alantoidez; en la gequnds el
plexo &35 reemplazado por wna sola arteria que 1e
extiend2 cast en teda 1 longitud ged corddn usbalicals
en la tarcera, la arteria umica s agorta vy las
arteriass wmbilicales osrechs e 17quterds avanzan &n
Jireccidn retosplacenta en &b cordon wpbijical, L2
arteris umbriical uwmga transitoria persiste en la
mayoria de 9T 30D ComO wna Conmeccitn entre  las
grterias ustificales, en fa untén del corddn umbilical
¥ la placenta,

He, b -Anatania,
El cordén umbiiicat rormal contlene dos . artertas vy
una  vena rodesdvs por gelstang de Harthon vy envueltos
todos por um membrana epiielial. £n la arteria umpliz-
cal umdia e encusntran sélo dot yazos zanquineds en el
cordbn umbi f1cai; ta arterts Onica representa wna  por-
s18tencia de Ja zegunda faze de desarrollo de Jas srte-
r1as en el periode eabricnaris (€41,

3,6, -Rroma i ias relacionadas,
Los pactentes con arteria umbtlical unica son norga~

les en 245 ge Joz cazez vy 3% Lienen anormal 1dades
placentarias.

[
o

“intorad entonces que lot varonse za afectin mas que Ja
Cmuyeres, yoaue iz omugeres

Lyl arteria

mo111Ca] anica fue descrits an 1370, e

o una zofa arterty umdihi-
cel - tlenen mayer frecusnciz c& eromslias consgmitss o
snencefalia, Esto o g2 confirmd mag tards perc 21 2
chiervd wna Trecusncle alta de znencelsliz en mujeres
afectadaz,” Cuande {3 arterts webilscal Umzy 12 reja-
croma Con ararsalidades d 1z extremiced inferrer,
23taz gneralmente ze encusntran dal lade 42 I3 arteria
qua falts, awnque el ledo atestade z0do puisde precisar-
52 en la autopsta,

164, Eptdemicingia,
Sa ra informade una frecuencis en peblacidn gensral de
arterta usbilical unics de 13100 & 5116 000 (14, 84)y
5h a B4) g8 jos afectados biemen aromelias congénmitas
zsociadas; en gemeles 13 trecusncla de arteris umica es
de 7h, Esta anormalidad no €3 heraditaria y rarece que
torma pefte de wna Oiatesit en ls «ual  les defactos
morfolégicos  son frecuentes y puaden er recurrendes,
En los Estades Unidoz ze ha cbzervado tres veces mas en
tlances aue en neares, pero en estos albimos las  amore
nalidades fetales tiemen frecuentis casi doble que en
blarcos,

Las sadras de pacientes con arteria ustilical dnica
suelen taner wng incidencia alty de rerdidas  fetales

{315 -contry - I1X  en grurce  controlest, y o de
preeclampzia, L& arieria webilical umica e en 31
misna una anormalldsd 1nocus, perc £ astcia Con una
nortalidad periratel de %80 en los mifios afactados; 127
sotreviven perg son anoraales en glgura manera, £l
pese promadio de estos ninos e bajs al fsual que el
pese  promedio de la placents, se supcne 23 debido 2
que una arteria Faltante dismingye e aporte de oxigens
sl feto (14),



T, -CARPIOFATIAS CONGENL TG,

W -Llanfication, t‘,

cardiepetiaz consénites no suelen -clazifice
scriben con base erzloanaliziz ségmentaria
oraarag - al examen morfrlagrcs pueden  reconecerze ©l
slaulentes Jru rupss:

h

atriales :
strisventriculares
virtriculares
4,- Auzenzia del zeptum vertricular (i—ntnruic- unica)
b, - lefecter valvulares latresie o estenczizs.

a1 Tricuzridess -

©} Mitrales

<) Fuimanares

dr Rartaces
Go- brverticuics cardiac
T ip\tenos hetei N

1, I’efe:to; H
2.~ befectos

- befezto:

le axcluyeren Las ancnaliss de laz rard-=
veras atiuentzs al corazdn pues 2etas no son en cendige
estristo cerdizpatias,. Laz ancmalias  Coranariaszon
gzfectos visculares cardlaCos y ' pusdsn censiderarze
vardaderas cardicpatiag, ] : R

5T 2 ~AnaRiliss relacionadas,

Laz  Carolcpatiat Congénitas ptieden ser CoRplejas ¥
rejacionarse can alteraciones owesrzatorias que difi-
cultan el mahe)s de loz racientez, Enogenerzl lez  ance
ma}ias cardlaces mas rares suedzn relacionarze o nc con
atroz defectsr nbocardiaciz. ¥ ez Cardopstiag Mmas
COMUNEEZ rara vel Ze reiacionan can defector estracar-
qraces 130,

Los paciente: con cardiceatizs congeittas tisnen en
T25% delez casos malformeciones renales 4600 v en 0,54

and amperforade (34, Lsz cardiopstias condénita:  que
con mayor frecuencia se encuentran con defectos morfo-

1651008 relacionadss zon!
1} Enfermedad multivalvular

2) fefectas del zeptun atricventricular
3 bztenotis tricuspides

4} Levocardia

5) Cierre premature gel foramen oval
gstenozis mitral

tenozis bricuzpides

4n nteratrisl

e Al Jumes Gefectos Vastutares con fr

TR o
FARLN

i}

artan v

zuEncla S
trm.:fdl aCos!

Ctranrelationadts con defelto: e

‘L Arteria subclavia averrints

£57r Corexadn venoza pulmonar arvkc.ala parcial
L
4

Orizer - pulhcrar de artzria £
“4; Corducts erterioin persiz tent:

&) Congaidn veroza sulmanar andssia tofsl
S13%)

Lraria

A Si-Eedemalogia

Laz ancnalise comatratas dal corazény laz
arteriaz ion los defestos mertoldases:
frecuentzz en 2l fer humane €330, u
plejadad intluye en el dlagriztice 2linz, tratemisnt,
vy promdzbice de los pacientes, Lz frecuencis de la:’
defectes mortolesicor cardiacer ez de 5, 125000 ded
total de nacimiertos, 70301000 del totzl de nacides
vivaer y de 27541000 an ro mn frecusncia
333 de cardiopatia ¢ 2 £-211000 - nen1-
mlentos (8, 34,

g

Laz zardiceatias msz fracuentss son Conducto arterios:

0 perziztente, CORIMICAIINN INLeratrial, Cshuricasién
interventricular, tetralogia de Fallet, .- estencsiz

Fulmener, exterogis sartice; la frecuercie de cade une
varia ze3in 2l pais y la poplacidn sstudiade: (1O,

'...4 -Etislasi

Laz cardiepatiaz congdnitas pueden ser cauzalas. por
infzzcicnes por virus de rubesla f{perzmistencia del
artaricio y Coburifacian intereentricular). ¢

k12 f  (Cardicmicratia en el fete,  defectos
ructuralessy zon frecyentesr en Condiciongs J& hipa-
xla condicianada por e albitud mayor de 3000 m del
lager - S rafimiento  (Camorifas rteratrial - e
Intereentricular v conducto artericss perziztenteis en
torma experigental se ha gemictrsas lz acoidn d¢ diver-
235 agentes teratogencs: deficiercia o zxceso de vita-
mina K, deticienciz 92 nibatlavirey actinoeicing D,
radlacibn, nipotzrmia ¢ altersliores  remedindmicas
fetaler (22), Los factores gensticoe zom dRREOFLantas en
algqunez tipos g2 cardiopatias, awaque los factores
ambientales pueden ser loz imiciadires g2 1z lesitn
cardiaca (1101,

Chet

37,9, -Anatemia y Exbriclosia,

La embrioledia y descripcidn anatémica de les cardio-

petias congiratas pueden estufiarse con detalle en las
publicaciones - dedicadas 8 estos temaz (33, 301, pues

variaf mezhe de un t1po de defecto cardiaco @ otro,-Las
ancnalias relacionadas estan dessn’a con anrlitud: en

gncven-
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Loz erupce Ji anonzlias cit3eniias que cutognen 13
sereCidn VATER zon cince sequn 18 defimcion ce Quan
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