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RESUMEN

INTRODUCCION: La asociacion VATER O VACTERL desde su descripcion en
1973 por Quan y Smith en donde se define como la asociaciéon constituida por
malformaciones vertebrales, ano rectales traqueo esofagicas radiales y renales que
lo componen y se denomino con el acronimo VATER. Posteriormente esta asociacion
fue ampliada en 1974 por Tentamy y Miller quienes incluyeron las cardiopatias
congénitas, las malformaciones vasculares y las anomalias de extremidades
inferiores por lo cual la asociacion se llamé VACTERL. En 1992 en un estudio
realizado en México por Ridaura y Medina en 50 pacientes autopsiados se
encontraron cardiopatias congénitas en 40 casos, en 24 las anomalias eran unicas y
en 16 eran multiples, el defecto mas comun fue la comunicacion Interventricular(CIV)
seguida por la comunicacion Interatrial(CIA), tetralogia de Fallot(TF), doble salida del
ventriculo derecho(DCSVD) y atresia pulmonar(AP).

OBJETIVO: Saber si la presencia de cardiopatia es mas frecuente en la mortalidad
de pacientes con VACTERL, saber el porcentaje de presentacion de cardiopatias
tanto en los pacientes vivos como en los fallecidos. Comparar la mortalidad en los
pacientes con diagndstico de asociacion VACTERL, que han acudido en los ultimos
16 anos , de acuerdo a la presencia o ausencia de cardiopatia.

MATERIAL Y METODOS: en un estudio retrospectivo, transversal, observacional y
comparativo. Se recurrié a la base de datos del archivo clinico, a los registros de
cardiologia, genética, y cirugia. Del Instituto Nacional de Pediatria buscando los
casos de asociacion VACTERL en el periodo comprendido de 1987-2003. el
muestreo fue no probabilistico. Se incluyeron nifios vivos y fallecidos que tuvieron
como minimo tres criterios para definir como asociacion VACTERL, Se excluyeron
todos aquellos que tuvieron menos de tres criterios, Los datos obtenidos se
organizaron en una base de datos en EXEL y se presentaron en cuadros y graficas,
las variables del estudio fueron: Variable independiente: presencia o ausencia de
cardiopatia(nominal, dicotémico) y variable dependiente: la sobrevida a la edad de 5
anos(nominal, dicotomico), se compararon 2 grupos: con cardiopatia y sin
cardiopatia y se determino la frecuencia de presentacion de la misma y de los
autopsiados y de vivos, se analizo el factor de malformaciones asociadas de mal
pronostico.

RESULTADOS: en un periodo de 5 aiilos se recabaron 34 pacientes con diagnostico
de VACTERL. Las edades oscilan entre 1 dia y 10 afios de edad,el sexo femenino
fueron 18 y masculinos 16 pacientes se presento cardiopatia congenita en 19
pacientes(56%) las mas frecuentes fueron la comunicacién interventricular (45%) y la
comunicacion interatrial (35%). En el 94% se realizo diagnostico con
ecocardiograma.

CONCLUSIONES: es frecuente la presencia de cardiopatia en la asociacion
VACTERL, el 97% de los pacientes se encuentran vivos. La presencia de cardiopatia
no se ha relacionado con mayor mortalidad.



SUMMARY

INTRODUCTION: The association VATER OR VACTERL from their description in 1973 for
Quan and Smith where he/she is defined as the association constituted by vertebral defects,
anal atresia, tracheoesophageal fistula with esophageal atresia, limbs and kidney
malformations that compose it and you denominates with the acronimo VATER. Later on this
association was enlarged in 1974 by Tentamy and Miller who included the congenital cardiac
diseases, the vascular malformations and the anomalies of inferior extremities reason why
the association VACTERL she called VACTERL. In 1992 in a study carried out in Mexico by
Ridaura and Medina in 50 patient with autopsy they were congenital cardiac diseases in 40
cases, in 24 the anomalies were only and in 16 they were multiple, the most common defect
was the ventricular seplal defects continued by the atrial septal defects, tetralogia of Fallot,
double exit of the right ventricle and atresia or lung estenosis mainly.

OBJECTIVE: to know if the presence of the cardiac disease rebounds in the mortality of
these patients, including in this study to the alive patients as to the deaths registered as
association VACTERL, and to know the percentage of presentation of the cardiac disease in
the alive patients as in the deceaseds. To compare the mortality in the patients with
association diagnosis of VACTER that have gone in the last 16 years to the INP, according to
the presence or absence of the cardiac disease.

MATERIAL AND METHODS: in a retrospective, traverse, observational and comparative
study. It was appealed to the database of the clinical file, to the cardiology registrations,
genetics, and surgery. Of the National Institute of Pediatrics looking for the cases of
association VACTERL in the understood period of 1987-2003. the sampling was non
probabilistic. Alive children and deceaseds were included that had as minimum three
approaches to define as association VACTERL, all those were excluded that had less than
three approaches, The obtained data were organized in a database in EXEL and they were
presented in squares and graphic, the variables of the study were: Independent variable: to
the presence or absence cardiac disease, and dependent variable: the survey to the age of 5
year, 2 groups were compared: with cardiac disease and without cardiac disease and
determine the frequency of presentation of the same one and of the deaths vs. Alive and you
analyzes the malformations factor associated of wrong | predict.

RESULTS: in a period of 5 years we recovery 34 patients with | diagnose of VACTERL. The
ages oscillate between 1 day and 10 years of old,the female sex were 18 and male sex were
16 patients you presents congenital cardiac diseases in 19 patiens (56%) those but you
frequent they were the communication interventricular (45%) and the communication
interatrial (35%). In 94% one carries out | diagnose with ecocardiograma.

CONCLUSIONS: it is frequent the presence of cardiac diseases in the association VACTERL,
97% of the patients is alive. The presence of cardiac diseases has not been related with more
mortality.



INTRODUCCION.

En el contexto de malformaciones congénitas multiples él termino de
asociacion VATER se aplica a un grupo de malformaciones que vienen juntas con
una frecuencia mayor a la esperada por azar pero sin vinculo etiopatogénico
conocido(Enid).

Las anomalias congénitas multiples son una importante causa de secuelas.
(Czeizel)

Existen algunas combinaciones de malformaciones congénitas no aleatorias como es
el caso de la asociacion VACTERL.(Czeizel) En el caso de la asociacion VATER la
literatura es confusa en la delineacion estricta de esta asociacion y en sus limites
precisos. (Ridaura)

Los “sindromes malformativos” son los defectos que estan ligados por un defecto
embrioloégico comun, tal como ocurre en las cromosopatias y también en las
llamadas “secuencias”, en las que una malformacion aislada conduce a una cascada
de alteraciones secundarias, tal como se presenta por ejemplo en la secuencia de
Potter. En ese sentido las asociaciones deben ser reconocidas en su forma mas
esfricta, poder conocer su etiologia, patogenia y ubicarlas en el futuro como
entidades especificas. En el caso de la asociacion VACTER la literatura es confusa,
particularmente sobre las siguientes dos interrogantes:

¢Cuantas y cudles malformaciones se requieren para definir un caso como
asociacion VATER?, ; Cémo interpretar las malformaciones que acompanan a la
asociacion VATER pero que no forman parte del espectro reconocido?.

La asociacion VATER fue descrita por primera vez en 1973 por Linda Quan y
David Smith (Quan) y fue definida como un “espectro de defectos asociados esta
alteracién originalmente incluia cinco defectos que incluye: alteraciones Vertebrales,
Anorectales, Traqueales, Esofagicas, Radiales y Renales; se observd que estas
anomalias no ocurrian al azar sino como parte de un espectro de malformaciones.
Se sugiri6 que su causa era un tipo comun de defecto en la diferenciacion del
mesodermo (Temtamy) . A. Czeizel y Ludannyi sugieren que los factores genéticos
probablemente no tienen que ver en la etiologia de la asociacion VATER.(Czeizel)
Un afno después Samia A. Temtamy y J. Daniel Miller incluyeron las cardiopatias
congeénitas, observaron la existencia de defectos septales, y una unica arteria
umbilical. (Temtamy) Las malformaciones vasculares y las anomalias de las
extremidades inferiores y modificaron el acronimo a VATERS, donde la V representa
tanto defectos vertebrales como defecto septal ventricular y S designa una sola
arteria umbilical (Temtamy). Posteriormente se han agregado otras anomalias que
han sido sumadas al acrénimo VATER, C para las cardiacas , L para las alteraciones
de las extremidades y cuando existe hidrocefalia —H( Castro,Medina).
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Czeizel y Ludanyi definieron esta asociacion como la concurrencia de tres o
mas de las patologias asociadas, aunque otros autores coinciden en considerar que
bastan dos de los componentes de la asociacion VACTER-L son: preponderancia
significativa en varones, retraso en crecimiento intrauterino, embarazos planeados
que ocurren tardiamente y alta incidencia de problemas de infertilidad (Czeizel). El
VACTERL es un defecto del disco mesodérmico antes de los 35 dias de gestacion.
El recto y el ano son formados por una division mesodérmica entre la traquea con el
esofago, con la cloaca del seno urogenital, también la separacion mesodérmica entre
la traquea y el esdfago. Las vértebras son formadas por migracion y organizacion del
disco mesodérmico(Levine).

Muchos de estos nifios tienen un lento desarrollo a causa de sus defectos, la
mayoria de ellos tienen una funcion cerebral adecuada. (James)
La mayoria de los casos de asociacion VACTERL son esporadicos, con una
incidencia de 1.6 casos en 10,000 (Rica) . Se han descrito casos raros de familias
con recurrencia de asociacion VACTERL — H con un patréon de herencia con un gen
unico. La mayoria de los casos son esporadicos, pero algunos son familiares y son
transmitidos como un rasgo autosomico dominante.(US Nat. Library)También se han
descrito anomalias Unicas ocasionales de la asociacion VACTERL en parientes de
los individuos afectados. Nezaratil y McLeod describen una madre y un hijo con
anomalias tipicas de VACTERL (Nezaratil) .

De los pocos estudios epidemioldgicos que existen y con casuistica numerosa
se desprende que las combinaciones con la mas alta asociacion son: ATE (atresia
anal y fistula traqued esofagica) VA ( vertebral y atresia anal), VETE ( vertebral y
fistula traqued esofégica), y AR ( atresia anal y alteracion renal).

Las alteraciones de los miembros (L) solo incluyen las radiales o anomalias
preaxiales (Ridaura), por lo que el termino puede quedar en VACTERR.

Otras malformaciones que se pueden presentar en los aparatos: genitourinario,
respiratorio, gastrointestinal, alteraciones en térax, crecimiento y desarrolio,
extremidades, pies, manos, cabeza y cuello, columna vertebral, y sistema
cardiovascular como: defectos septales ventriculares(CIV), atriales(CIA),
transposicion de grandes vasos(TGA) y tetralogia de Fallot(TF).

La mayoria de los individuos con VACTERR poseen una inteligencia normal.
Los pacientes con esta asociacion e hidrocefalia se les observa un patrén de
herencia ligada al X y generalmente tienen un mal pronostico. Se ha visto
malformacién VACTERR también en aneuploides ( tales como triso mias 13 y 18 ),
sindromes conocidos ( Townes-Brock, Holt- Oram, Meckel) , secuencias ( sindrome
de regresion caudal ), y malformaciones de causa ambiental ( talidomida,
embriopatia diabética ) (Jones,Nezaratil) . Castro y Duran presentaron un estudio de
15 casos postmortem de asociacion VACTERR de los cuales 7 presentaron
anomalias poco comunes. (Castro) En este estudio las anomalias mas frecuentes
fueron las renales y vertebrales ( 86.6 % ), alteraciones de las extremidades ( 80 %),
y las alteraciones anales ( 73.3 ). Entre sus pacientes encontraron patologias poco



frecuentes como tres casos de hidrocefalia, un caso asociado a sindrome de Prune
Belly y un caso de pseudohemafroditismo femenino. (Castro)

Timur M. Roytman reportan que hasta la mitad de los nifios con atresia esofagica
tienen otras anomalias asociadas entre las que se incluye la asociacion
VACTERL(Tymuir).

En la literatura se mencionan algunos sinénimos del sindrome o asociacion
VACTERL: son los sindromes de Briar-Hevans, David-o'Callaghan, Hunter-McMurray
y VACTERR-H ( la hidrocefalia ocurre en conjuncion con defecto que son incluidos
en la asociacion VACTERL) (Nat Library) . Una observacion comun en todas estas
series es que la mayoria de los casos de VACTERR tienen otras malformaciones no
incluidas en el acrénimo. Como los estudios de Sanchez y Cols. quienes encontraron
en sus estudios pacientes con VACTERR y anemia de Fanconi, (Esmer) cabe
agregar que Narchi concluyd en sus estudios que aproximadamente el 10 % de los
pacientes con anemia de Fanconi presentan al menos tres de los componentes de
asociacion VACTERR- Hidrocefalia. (Narchi)

Asi, la asociacion VACTERR puede acompafiarse de otros defectos congénitos
aislados o coexistiendo con sindromes por cromosomopatias, secuencias u otras
asociaciones (Ridaura) .

Embriolégicamente la explicacion de la asociacion VACTERL parece estar en
una disrupcion de procesos antes del dia treinta del desarrollo humano. Durante el
mismo periodo del desarrollo, especificamente alrededor de la cuarta semana de
vida intrauterina una arteria umbilical unica se encuentra presente de manera
transitoria por lo que se ha sugerido que la persistencia de este vaso unico podria ser
consecuencia de arteria umbilical Gnica al momento del nacimiento en pacientes con
asociacion VACTERL. (Temtamy) También se ha mencionado la etiologia
teratogénica por ingestion de anticonceptivos, en una madre que ignoraba estar
embarazada.(Weaver)

Se han realizado estudios posmortem de pacientes con esta asociacion como
el realizado por Medina en el que se revisaron las caracteristicas clinicas,
radiolégicas y anatomicas de autopsia de asociacion VACTERR. Los defectos
congeénitos vertebrales, ano rectales, traqueoesofaquicos, radiales y renales fueron
similares a los descritos en la literatura, las alteraciones cardiacas fueron las mas
frecuentes. Se hicieron 5,125 autopsias y se encontraron 53 pacientes con
asociacion VACTERR. Un tercio de los pacientes fue prematuro, y de los 53
pacientes el 45% era hipotréficos al nacer. En un caso se obtuvo el antecedente de
exposicion a medicamentos antitiroideos, la madre era hipertiroidea y el paciente
nacié con bocio. No hay antecedentes de exposicion a estrégenos en ninglin caso.
El cariotipo se realiz6 en 5 pacientes; fueron normales 4 y 1 mostrd delecion de parte
de un cromosoma. (Medina)

Los estudios de Tentamy y cols. mencionados por Jones en los que se
reportan los porcentajes de atresia anal con o sin fistula ( 80 %), anomalias
vertebales (70%), fistula traqueoesofagica con atresia esofagica (70%) displasia
radial incluyendo hipoplasia, sindactilia o polidactilia preaxial (65 %), defectos



septales ventfriculares y otros tipos de anomalias cardiacas (53%), anomalias
renales ( 53 %), arteria umbilical unica ( 35 %). (Jones)

Botto y cols. ofrecen evidencia que sugiere la existencia de diferentes subtipos
dentro de la asociaciéon y hace relucir la pregunta sobre la existencia de una vida
comun para las manifestaciones de VACTERR y otros tipos de defectos en al menos
un subgrupo de nifios con anomalias congénitas multiples (Botto).

En cuanto a las anomalias cardiacas en VACTERR, En estudios de Medina-
Escobedo y Ridaura-Sanz se encontré que el defecto mas comun eran las
cardiopatias congénitas siendo el mas frecuente la comunicacién interventricular
(CIV), seguida por la comunicacién inter-atrial (CIA), tetralogia de Fallot (TF) y doble
camara de salida del ventriculo derecho (DCSVD). Las anomalias vasculares fueron
muy numerosas e incluyeron vena cava superior izquierda, conducto arterioso
persistente (PCA), anillo vascular, arco aértico a la derecha y coartacién aortica
CoAo), vena cava inferior izquierda y conexion venosa pulmonar andémala total
(CATVP). La PCA se considerd como una anomalia vascular si estaba permeable en
pacientes mayores de un mes de vida (Ridaura,Medina) . La arteria umbilical tnica
se buscé en las descripciones macroscopicas y en ombligos incluidos para estudio
microscépico; ambos requisitos se satisfacieron en 24 casos, de ellos diez tenian
arteria umbilical Unica. (Medina, Temtamy)

Estudios realizados por Botto y Khoury, en 10,000,000 de nacimientos,
encontraron anomalias congénitas mayores en 2,295 pacientes, y de estos
pacientes 286 tenian tres criterios para definir la asociacién VACTERR, y de estos
pacientes 214 pacientes tuvieron una lesién cardiaca congénita demostrada, por lo
ellos consideran que los defectos cardiacos congénitos son uno de los criterios
mayores para realizar el dx. De VACTERR. (Botto) Al igual que Czeizel y Ludanyi
que consideran que los defectos cardiacos son una de las anormalidades principales
en VACTERR. (Czeizel) Estos autores coinciden en que se deben tomar minimo tres
defectos como criterios para diagnosticar VACTERR. , Pero en un estudio de Ritther
M, se encontré la asociacion VACTERR, en 524 nifios, de cerca de 3,000,000 de
nacimientos, examinados de 1967 a 1990 vy las conclusiones fueron, que los
defectos cardiacos no son una parte importante de la asociacion VACTERR, y debe
ser considerados al igual que la arteria umbilical Unica, los genitales ambiguos, los
defectos de la pared abdominal y la hernia diafragmatica, como una extension de la
malformacion, y no como parte principal de la asociacion. (Ritther) En un articulo
publicado por Ridaura y cols se mencionan que los defectos cardiacos deben ser
excluidos de las “diadas” para definir asociacion VACTERR, ya que explican que no
parecen ser mas frecuentes, que en cualquier otro tipo de malformaciones.
(Ridaura)

Se realiz6 una busqueda sistematizada, para saber si la presencia de
cardiopatia, influye en la mortalidad, en los pacientes con asociacion VACTERR, no
encontrando hasta el momento publicacion alguna. Las cardiopatias mas frecuentes
encontradas en la literatura son ftransposicion de las grandes arterias (
TGA),tetralogia de fallot (TF), comunicacion interventricular (CIV), persistencia del



conducto arterioso (PCA).(Weaver) y en 40 casos con cardiopatia congénita fueron
CIV(22),CIA(17),TF(5),DCSVD(3),atresia pulmonar (AP) (2).(Medina)

La asociacion VACTERR constituye una entidad en nuestros nifios que se asocia a
malformaciones que repercuten en la funcién o calidad de vida. En la experiencia
clinica, se sabe que la cardiopatia congénita sigue siendo, la principal causa de
mortalidad, en los nifios con malformaciones congénitas y que la mortalidad de un
nino con cardiopatia es mayor que la de un nifo sin cardiopatia pero hasta el
momento no esta documentado que tanto aumenta la mortalidad el presentar o no-
cardiopatia en los nifios con VACTERR, y por ofro lado saber el porcentaje de
presentacion de cardiopatias tanto en los pacientes vivos como en los fallecidos.



MATERIAL Y METODOS

Se realiz6 un estudio retrospectivo, observacional, transversal y comparativo para
conocer la frecuencia de cardiopatia en la asociacion VACTERL y conocer si la
cardiopatia esta presente en forma mas frecuente en los casos fallecidos.

Se realizé una consulta de los registros de cardiologia, genética, cirugia asi como
del archivo clinico, de los expedientes que cumplieron con los criterios diagnosticos
de esta asociacion en el periddo comprendido de ENERO1987-noviembre2003 y con
un seguimiento de 5 afios como minimo de sobrevida.

Se formaron dos grupos de pacientes con asociacion VACTERR: uno sin cardiopatia
y otro con cardiopatia, se determinaron en ambos grupos la proporcion y se sometio
a la prueba de hipétesis de la diferencia de proporciones, muestreo aleatorio simple
teniendo como marco la lista de todos los casos de nifios VACTERR del periodo
arriba mencionado.

Se calculd el tamario de la muestra necesario para detectar la diferencia de 22%
utilizando la formula para determinar el n de la prueba de hipétesis de la diferencia
de proporciones en dos poblaciones.

ni= [V pa(1+1/k)*2(1- & )+v p1qs+pagalk*z(1-B)F/A?

siendo
p=0.14,9=0.86,p1=0.10* p2=0.03**,2=0.05,3=0.2, A=0.22"" k=1.

Por lo tanto, n4=50 y n,=50

*La mortalidad por cardiopatia congénita es de el 10%(Maranz).

**La mortalidad infantil en México (de 0 a 4 aflos) es de 35 casos por mil(OPS boletin epidemiologico de la oficina de
campo, el paso de 1990 a 1995. 26 de febrero de 1999).

***L.a diferencia de 25%- 3% = 22% se considera importante clinicamente.



Se determin6 edad al momento del diagnostico de la asociacion VACTERR,
género masculino o femenino, tipo de defectos mayores encontrados en el paciente
con la asociacion VACTER, cariotipo observado (si se realiz), método por el cual se
realiz6 el diagnostico de la cardiopatia, tipo de tratamiento que se did, asociacién con
otro sindrome, evolucion clinica y en caso de fallecimiento su causa. El dx de la
cardiopatia se puede realizar mediante ecocardiograma, cateterismo, cirugia o
autopsia y el tratamiento puede ser medico, quirirgico o por cateterismo
intervensionista. Los datos obtenidos se organizaron en una base de datos en EXEL
y se presentaron en cuadros y graficas.

Se incluyeron los pacientes con diagnostico de asociacion VACTER ingresados en el
periodo enero 1987 a enero del 2003 y con seguimiento hasta diciembre del 2003 .

Pacientes en donde el estudio de valoracion cardiol6gica debera ser efectuada por
un cardidlogo pediatra y debera contener, placa de térax, un electrocardiograma y
ecocardiograma como minimo.

LOS CRITERIOS DE EXCLUSION FUERON:

pacientes con diagnostico de otras patologias de importancia que puedan
modificar la sobrevida.

pacientes cuya causa de muerte sea ajena a la asociacion VACTERR.

pacientes con expedientes con informacién incompleta.

pacientes que no podemos afirmar la sobrevida de 5 afios de edad por falta de
seguimiento.

Se realizara estadistica descriptiva, ya sea en forma de tabulacién, gréficos o
aritmética , utilizando medidas de tendencia ceritral, dispersion, coeficiente de
correlacion, y regresion.

*( Se revisaran expedicntes empezando en 1987 debido a que ya no es posible ver las microfilmaciones antes
de esa fecha se incluirdn a aquellos pacientes hasta 2003 considerando la posibilidad de que la
asociacion VACTER fue diagnosticada tardiamente.)
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RESULTADOS PRELIMINARES.

Se recabaron los expedientes de 34 pacientes del archivo clinico del periodo
comprendido de enero de 1987 a enero de 1992(sin revisar los expedientes que se
encontraban microfilmados o que fallecieron durante el mismo periodo):

La mayor frecuencia de edad de diagnostico de la asociacion VACTERL fue de 1
ano, con un porcentaje del 17% y con un valor minimo de 1 DIA de veu, y un
maximo a la edad de 10arios.

En cuanto al genero 18 pacientes fueron del sexo femenino y 16 pacientes
masculinos, con un porcentaje de 52.9% para el sexo femenino y de 47.1% para el
sexo masculino.

La edad materna al diagnostico de la asociaciébn se encontré el mayor
porcentaje(11.8%)a la edad de 20 y 27 afios, con un minimo de 15 afios y un maximo
de 43 anos.

Se observo que 16 de los 34 pacientes estudiados tuvieron cariotipo encontrandose
en 4 pacientes 46xx con aberraciones cromosomicas no compatibles con anemia de
Fanconi y 2 pacientes con 46xy con aberraciones cromosomicas no compatibles con
anemia de Fanconi, 6 pacientes con cariotipo 46xx fueron normales y 4 pacientes
con cariotipo 46xy fueron normales.

Se observo en 2 pacientes con asociacion VACTERL la presencia de un sindrome de
Potter y una Anomalia de klipel Feil respectivamente. '
En cuanto a las malformaciones vertebrales, 28 pacientes de los 34 presentaron
algun tipo de malformacion vertebral que se asocia con VACTERL, con un porcentaje
de presentacion del 82%.

Se presentd malformacion anorrectal en 24 pacientes de los 34 estudiados, con un
porcentaje de presentacion del 70%.

Se observo atresia esofagica en 5 de los 34 pacientes con un porcentaje de
presentacion del 14.7%.

Se observaron anomalias renales compatibles con VACTERL en 21 pacientes con
un porcentaje de presentacion del 61%.

Se observaron anomalias radiales en 14 pacientes con un porcentaje de
presentacion de 41%.

No se observo hasta el momento ningun paciente con hidrocefalia.

Se presento6 cardiopatia congénita en 19 de los 34 pacientes con un porcentaje de
presentacion de 55.9%, y dentro del tipo de cardiopatia; la mas frecuente fue la CIV
con un porcentaje de presentacion del 45% con un total de 9 pacientes y la segunda
cardiopatia mas frecuente fue la CIA con un porcentaje de presentacion del 35% con
un total de 7 pacientes, siguiéndole la PCA con 4 pacientes y Dextrocardia con 3
pacientes , un paciente con Tetralogia de Fallot, uno con Doble Arco Aértico. Del
total de pacientes con cardiopatia, 8 presentaron mas de una alteracién cardiaca,
encontrandose las siguientes asociaciones:; (Canal Av, Estenosis Pulmonar, DSCVD
y CATVP), ( CIV y Estenosis Mitral), (CIV y Foramen Oval), (CIV y PCA), ( DSCVD y
PCA), (CIV y Dextrocardia),( PCA y Aorta Bivalva), respectivamente.



Dentro del tipo de CIV, se encontré 2 pacientes con CIV del tipo membranoso, CIV
muscular amplia 2 pacientes y CIV muscular pequefia 4 pacientes, siendo el tipo de
CIV de mayor frecuencia la CIV muscular pequeria con un porcentaje del 44%.
Dentro del tipo de CIA, se encontraron 4 pacientes con CIA amplia y 2 pacientes con
CIA pequenia y un paciente con foramen oval permeable, siendo la CIA pequena la
mas frecuente con 57%.

Se realizo €l diagnostico de la cardiopatia por ecocardiograma en el 94% de los
pacientes (18 de 19 pacientes con cardiopatia).

Se realizéd él diagnostico de la cardiopatia por cateterismo, en el 42% de los
pacientes(8 de 19 pacientes con cardiopatia).

Se observo que al mes de edad, se realizo en mayor frecuencia él diagnodstico de la
cardiopatia.

Se observd que 11 pacientes de los 19 recibieron tratamiento médico y solo 9 del
total de pacientes con VACTERL y cardiopatia recibieron tratamiento quirtrgico,
ningin paciente de los analizados hasta el momento recibid tratamiento
intervensionista.

De los 34 pacientes analizados 33 se encontraron vivos y solo hubo un paciente
dado de alta voluntaria a los 4 dias de vida extrauterina por agenesia renal bilateral
incompatible para la vida , del total de pacientes vivos, solo el 67% (23 de los 33
pacientes) contintian en consulta y seguimiento y su evolucion es estable.
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DISCUSION.

En el estudio previo de autopsias que se realizd nos hacia sospechar que la
cardiopatia es muy frecuente y que pudiera ser un indice para mortalidad, por lo que
decidimos analizar las cardiopatias en los pacientes con asociacion VACTERR que
aun viven.

Con estos resultados preliminares podemos observar que los defectos: ano rectales,
vertebrales, renales, cardiacos y radiales tuvieron un porcentaje de presentacion
similar a los descritos en la literatura y la atresia esofagica en comparacion con lo
descrito en la literatura tuvo un porcentaje de presentacion muy bajo(14.7%) ( 10), (
12),(9).,(4). '

En cuanto al tipo de anomalia cardiaca se encontré que el defecto mas comun fue
la CIV seguida por la CIA y PCA; similar al reportado en la literatura (4) (9) (20).

En cuanto a la sobrevida se observo que 33 de los 34 pacientes revisados, estaban
vivos (se encontré que el paciente con agenesia renal bilateral estaba vivo a su
egreso pero su malformacién era incompatible para la vida) lo cual podria ofrecer
evidencia que sugiere la existencia de diferentes subtipos dentro de la asociacion y
sobre la existencia de una vida comun para las manifestaciones de VACTERL, en al
menos un subgrupo de nifios con anomalias congénitas multiples como lo describid
Botto y Cols.

Hasta el momento en los casos estudiados no se encontré asociacion con algin
medicamento, o teratégeno materno como lo reportado por Jones y Nezaratil.

Se aobservo el cariotipo en 16 de los 34 pacientes estudiados no encontrando anemia
de Fanconi como lo reportado en la literatura por Sanchez, Narchi,Esmer.

Se encontré en 2 pacientes sindromes asociados como lo descrito en la literatura
por Jones y Nezaratil.
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CONCLUSIONES.

Con estos resultados preliminares podemos concluir que es frecuente la presencia
de cardiopatia en la asociacion VACTERL y hasta el momento la presencia o el tipo
de cardiopatia no se ha relacionado con mayor mortalidad, pero es necesario tener el
trabajo completo para llegar a conclusiones definitivas.

Lo que se observé en este reporte preliminar fue la gran cantidad de pacientes con
asociacion VACTERL que permanecen vivos, lo cual no estaba reportado en la
literatura y lo cual podria hablar de subtipos dentro de la asociacién con una vida
comun como lo sugiere Botto y Cols, que puede abrir nuevas lineas de investigacion
para estudios futuros.
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) ~ Tabla de frecuencia
EDAD AL DIAGNOSTICO DE LA ASOCIAGION VACTERL.

Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje vilido | Porcentaje acumulado
10a 1 2,9 2.9 29
11m 1 29 29 59
12d 1 29 29 88
1a 6 176 176 o 265
1d 2 59 59 324
1m 1 29 29| 353
2a T3 88| 8.8 441
2d 3 838 88 52,9
3a 2l 53 5.9 58,8
3m 1 29 2,9 61,8
4d 1 29 29 64.7
4m 2| 59 59 706
5d 1 29 2.9 735
6a 1 2,9 2,9 76,5
S A R £ =
8a 3 8,8 8,8 88,2
8d 2 59 59 94,1
8m 1 2.9 2,9 97,1
9% 1 29 29 100,0
. [Total 34 100,0 100,0
GENERO
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
e 18 52,9 52,9 529
m 16 471 471 100,0]
Total 34 100,0 100,0
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EDAD MATERNA
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
2 59 59 59
15 1 29 29 88
18 1 29 29 11,8
19 2 59 59 176
20 4 11,8 11,8 29,4
21 1 29 29 32,4]
22 1 29 29 35,3]
23 2 59 59 41,2
24 1 29 29 44,1
25 3 8,8 88 52,9
27 4 11,8 11,8 64,7
28 2 59 5.9 706
29 1 29 29 735
30 3 88 8,8 824
33 2 59 59 88,2
35 1 29 29 91,2
38 1 2,9 2,9 _ 94.1|
43 2 59 59 100,0
Total 34 100,0 100,0
 MALFORMACIONES VERTEBRALES.
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
no 6 17,6 17,6 17,6
si 28 82,4 82,4 100,0
Total 34 100,0 100,0
MALFORMACIONES ANORRECTALES
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
no 10 294 294 294
si 24 706 706 100,0 |
Total 34 100,0 100,0 I
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CARDIOPATIA CONGENITA I
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
no 15 441 441 441
si 19 55,9 55,9 100,0
Total 34 100,0 100,0
ATRESIA ESOFAGICA
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
no 29 853 85,3 853
si 5 147 14,7 100,0
Total 34 100,0 100,0
RENALES
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje vilido | Porcentaje acumulado
no 13 38,2 38,2 38,2
si 21 61,8 61,8 100,0
Total 34 100,0 100,0 l
RADIALES
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
no 20 58,8 _58,8 58,8
si 14 41,2 41,2 100,0
Total 34 100,0 100,0
Frecuencia Porcentaje Porcentaje valido Porcentaje acumulado
0 0,0 0,0 o.u,

ESTA TESIS NO SALE
DE LA BIBLIOTECA
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Frecuencia | Porcentaje Po;::;::ie ::::::"z
M - g e s 4 118 118 118
46xx normal 6 176 176 294
46xy aberraciones cromosomicas
expontaneas no compatibles con anemia 2 59 59 35,3
de fanconi
no se realizo 18 52,9 52,9 100,0
Total 34 100,0 100,0
TIPO DE CARDIOPATIA.
Frecuencia | Porcentaje Po::ﬁ:i:ie ::;T:’dz
‘f:;::‘;f_:‘;::j"w“:z: 1 53 53 53
e - i ..1 i 21,'1 ‘,..,._,,__.._.,__,.x,,_.,.ésls
civ simple 3 15,8 15,8 42,1
civ y estenosis mitral 1 53 53 47.4
civ y foramen oval 1 53 il 53 o ~52*6—
civy pca 1 53 53 57,9
civ,dscvdypca 1 53 53 632
civydextrocardia 2 10,5 10,5 737
dextrocardia 1 53 53 78,9
doblearcoaortico 1 53 5.3 842
pca y aorta bivalva 1 53 53 89,5
pcayhap 1 53 53 947
TF 1 53 53 100,0
Total 19 100,0 100,0
TIPO DE CIA.
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado

cia amplia 4 57,1 574 571

cia pequefia 2 286 286| 857

foramen oval 1 14,3 143 100,0
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TIPO DE CIV

Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
i canal av T 11 ‘i1,1 1.1
civ membranosa 2 222 22,2 333
civ muscular amplia 2 22,2 22,2 55,6
civ muscular pequefia 4 444 444 100,0
Total 9 100,0 100,0

" DIAGNOSTICO POR ECOCARDIOGRAMA
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acuinulado
no 1 53 53 53
Vilidos |si 18 94,7 94,7 100,0
Total 19 100,0 100,0
DIAGNOSTICO POR CATETERISMO
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
Validos | si 8 421 421 100,0
Total 19 100,0 100,0
EDAD DEL DX DE LA CARDIOPATIA.
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
15 441 441 441
1a 1 29 29 471
1d 1 29 29 50,0
1m 5 14,7 14,7 64,7
2a 1 29 29 67,6
2d 2 59 59 73,5
2m 1 29 2,9 76,5
Validos Ja 1 29 29 794
3m 1 29 29 82,4
4d 1 2,9 2,9 853
4m 1 29 29 88,2
5a 1 29 29 91,2
5d 1 29 29 94,1
8d 1 29 29 97,1
9m 1 29 29 100,0
Total 34 100,0 100,0
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PACIENTES CON CARDIOPATIA QUE RECIBIERON TRATAMIENTO MEDICO

Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje vilido | Porcentaje acumulado

no 8 421 421 421

Validos |si 11 57,9 57,9 100,0
Total 19 100,0 100,0

PACIENTES CON CARDIOPATIA QUE RECIBIERON TRATAMIENTO QX.

Porcentaje vilido | Porcentaje acumulado

Frecuencia | Porcentaje
NO 10 52,6 52,6 526
Vilidos | S| 9 47 4 47 4 100,0
Total 19 100,0 100,0
PACIENTES VIVOS
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
no 1 29 29 29
i 33 971 97.1 100,0
34 100,0 100,0
VIVOS QUE CONTINUAN EN CONSULTA J
Frecuencia | Porcentaje | Porcentaje valido | Porcentaje acumulado
no 10 324 3z4 324
si 23 67,6 67,6 100,0!
Total 33 100,0 100,0 |
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