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RESUMEN

PEREZ GONZALEZ, CARLOS HUMBERTO; MACIAS GUTIERREZ, BEATRIZ. EPIDEMIOLOGIA DE LA
ASOCIACION VACTERL EN EL HOSPITAL DE ESPECIALIDADES PEDIATRICAS DE TUXTLA GUTIERREZ
DEL 2007 AL 2017

INTRODUCCION: La asociacién VACTERL desde hace mas de treinta afios se describe
en la literatura. Al inicio solo se describi6é cuatro de sus componentes, hoy en dia se han
descrito un total de seis malformaciones: (V) Vertebrales, (A) Atresia anal, (C) anomalias
Cardiacas, (TE) fistula Traqueo-Esofagica, (R) malformaciones Renales y (L) anomalias
en extremidades. La incidencia de este defecto del desarrollo primario se estima en
menos de 1:10 000 a 1:40 000 lactantes segun estudios realizados en Europa y Estados
Unidos (aproximadamente 1,6/10.000 recién nacidos7), afecta en un porcentaje mayor a
varones (2.6:1), y rara vez se presenta mas de una vez en una familia (4,10, 29). En
México, se han reportado pocos casos clinicos publicados de asociacion VACTERL vy la
frecuencia de sus caracteristicas en esta poblacion.

METODOLOGIA: Es un estudio retrospectivo, transversal, observacional y descriptivo. El
objetivo es Establecer la epidemiologia de asociacion VACTERL de pacientes que
ingresan al hospital de especialidades pediatricas en el periodo comprendido de enero
2007 a diciembre de 2017; se incluyeron el total de 16 pacientes ingresados de
Diciembre de 2007a Enero de 2017 con el Diagnéstico de asociacion VACTERL. Toda la
informacion se obtuvo de los expedientes electrénicos de los pacientes. Se construyé en
base a la literatura actual y se comparo con los datos obtenidos.

RESULTADOS: En el periodo comprendido de Diciembre de 2007 a Enero de 2017 se
encontraron 16 casos con criterios diagnosticos de asociacion VACTERL, 43.7 % fueron
de sexo masculino y 56.2 % femenino, con una relacioén de 1:1.2; el 87.5% fueron recién
nacidos de término, el 50% fueron producto de la gesta I, no se relacioné con
antecedentes de gestaciones previas con malformaciones congénitas. La anomalia
congénita mayormente encontrada fue tanto las Malformaciones Anorrectales como las
cardiopatias congénitas con el 68.75% cada una. De todos los casos analizados en solo
el 12.5% de ellos se encontré anomalia en el USG prenatal. Se reporta una mortalidad
de un 37.5% a consecuencia de choque toxico como parte del manejo posquirurgico en
pacientes con atresia esofagica. No se encontrd correlacion con patologia materna previa
o gestacional y la mayor parte de los casos fue de medio urbano. Solo el 37.5% de los
casos tuvo valoracion multidisciplinaria incluyendo el servicio de genética donde se
analizaron para descartar asociaciones sindromaticas.

CONCLUSIONES: El sexo predominante en el estudio fue el femenino contrario a la
bibliografia que establece al sexo masculino en relacion de hasta 2.6:1 mayor. La
mayoria de los pacientes son de término y de ellos predominan primogénitos, en
gestaciones mayores no se relacion6 con antecedentes de malformaciones congénitas o
asociaciones sindromaticas. Las malformaciones congénitas encontradas se
correlacionan con la bibliografia ya que predominan las anorrectales y cardiacas. No se
realiza un abordaje adecuado de esta patologia ya que la mayor parte de estos pacientes
no tiene valoracion genética ni se lleva a cabo un manejo multidisciplinario como
corresponderia, ademas de que tampoco se establece el diagndéstico adecuado en el
expediente clinico a pesar de presentar las malformaciones caracteristicas.
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. MARCO TEORICO

1.1EPIDEMIOLOGIA

La asociacion VACTERL desde hace mas de treinta anos se describe en la literatura. La
incidencia de este defecto del desarrollo primario se estima en menos de 1:10 000 a 1:40
000 lactantes segun estudios realizados en Europa y Estados Unidos (aproximadamente
1,6/10.000 recién nacidos’), afecta en un porcentaje mayor a varones (2.6:1), y rara vez
se presenta mas de una vez en una familia #1029, En México, se han reportado pocos
casos clinicos publicados de asociacion VACTERL vy la frecuencia de sus caracteristicas

en esta poblacion.

1.2 DEFINICIONES

Se entiende por Neonato al nifio que se encuentra en el periodo comprendido entre el
nacimiento y los 28 dias de vida.

Una malformacion congénita puede definirse como una o varias alteraciones en el
mecanismo del desarrollo (o varios) o la ausencia de algun mecanismo del desarrollo
embrionario que va a alterar la formacion de algun 6rgano, alguna estructura o algun
segmento corporal y que esta presente en el momento del nacimiento (esto ultimo es el
concepto de algo congénito).

Asociacion se refiere a un grupo no aleatorizado de anomalias, en las que los
componentes especificos se presentan juntos, con mayor frecuencia de lo que cabria
esperar por la simple casualidad y no tiene una causa bien establecida 303",

En 1968 Say y Gerid acumularon su experiencia clinica en 10 nifios recién nacidos con
multiples malformaciones: ano imperforado, polidactilia y defectos vertebrales. ' Un
lustro después (1973), Quan y Smith acufiaron el término «asociacion VATER» al
describir lo observado en un nifio con defectos vertebrales, atresia anal, fistula traqueo-
esofagica y/o atresia esofagica, anomalias renales y displasia radial; poco mas tarde, de
esta primera descripcion, Nora y Nora (1975) extendieron el acrénimo al observar en un
caso defectos cardiacos y de las extremidades (VACTERL) acrénimo usado hasta este
momento, cabe mencionar que el sistema nervioso central rara vez esta afectado en

estos nifios 13.
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La asociaciéon de VATER / VACTERL se define tipicamente por la presencia de al menos
3 de las siguientes malformaciones congénitas: anomalias vertebrales (V), atresia anal
(A), malformaciones cardiacas (C), fistula traqueo — esofagica (TE), anomalias renales

(R), y (L) anomalias en las extremidades.

1.3 ETIOLOGIA

La etiologia es desconocida. No ha sido reconocido como un sindrome especifico y sus
componentes son variables. Se han planteado varias propuestas, entre ellas un defecto
en la blastogénesis, en la diferenciacion del mesodermo. Se ha sugerido que la
exposicion a estrogenos y progestagenos o ambos en el primer trimestre del embarazo,
la administracion de lovastatina, la intoxicacion por plomo y la administracion de
metimazol dibenzepin (antidepresivo ftriciclico) durante el embarazo, afectan la
blastogénesis y pueden ser una causante de esta entidad.® Siendo esta asociacion de
naturaleza esporadica y clinicamente heterogénea, por lo que cada nifio con esta
condicion puede ser unico al presentar anomalias de forma aleatoria y no
necesariamente contar con todas las malformaciones previamente descritas.*

Esta condicién resulta de eventos dismorfogenéticos que afectan la region craneo-caudal
del embrién. Constan de un amplio espectro de expresion fenotipica. Aunque la mayoria
de los casos son esporadicos, hay evidencia de un componente hereditario en un
pequefio numero de pacientes, asi como la influencia potencial de factores de riesgo no
genéticos (diabetes mellitus materna). 7- 2. 16, 27

Desde hace muchas décadas a algunos factores y caracteristicas de la diabetes mellitus
materna se les ha reconocido como potenciales teratdgenos humanos.

Los hijos de madres diabéticas muestran una frecuencia de malformaciones congénitas
cuatro veces superior al resto de la poblacion general.'® El escaso control diabetoldgico y
las frecuentes hipoglucemias maternas durante la gestacion podrian constituir el principal
factor teratdégeno implicado en este caso.

La evidencia actual sugiere que el potencial efecto teratogénico de la diabetes es mayor
entre la tercera y sexta semanas de gestacion, lo cual explica una frecuencia tres a
cuatro veces mayor de malformaciones blastogénicas en nifios de madres diabéticas

comparada con un embarazo sin diabetes. A pesar de que se admite por la comunidad
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meédica una relacion causal entre la diabetes materna y la asociacion VACTERL, dicho
vinculo no ha sido lo suficientemente estudiado en la literatura.”

Otras teorias sugieren una herencia de caracter autosémico sin evidencia de anomalias
cromosomicas o teratdgenicas, como en los casos de VACTERL con hidrocefalia que
siguen un patron de herencia autosomico recesivo o ligado al cromosoma X; esta
aparicion es de caracter esporadico.® La implicacion de factores genéticos en el
desarrollo de esta rara asociacién es sugerido por informes de caracteristicas del
componente entre los familiares de primer grado de los individuos afectados, las altas
tasas de concordancia entre gemelos monocigéticos, aberraciones cromosdmicas o
mutaciones en un unico gen en individuos con el fenotipo VATER / VACTERL. A pesar
de los esfuerzos sustanciales durante la ultima década, la etiologia genética de la
asociacion VATER / VACTERL en la mayoria de los casos sigue siendo dificil de
alcanzar. 7

Se han encontrado algunos casos de asociacion VACTERL relacionados con trisomias y
deleciones. Recientemente se han identificado microdeleciones del grupo de genes FOX
en 16924.1; cuatro genes, FOXF1, MTHFSD FOXC2, y FOXL1, se relacionan como
causantes de un fenotipo similar a la asociacién VACTERL, que expresa anomalias
vertebrales, atresias gastrointestinales (eséfago, duodeno o ano), cardiopatias
congénitas y malformaciones del tracto urinario, asi como una rara anomalia letal de
desarrollo del pulmén, la displasia capilar alveolar. La literatura reporta un caso donde se
detectd una delecion intersticial 6912 relacionada a la asociacion VACTERL “.

Muchos autores concluyen que la asociacion VACTERL es producto de una influencia
teratogénica entre la semana cuarta y octava de gestaciéon cuando ocurre el desarrollo de
la cloaca. Todos estos defectos son la asociacion de un imperfecto desarrollo de
elementos mesenquimales en este periodo critico.3

Debido a que esta patologia cuenta con una variabilidad clinica, la literatura reporta que
se puede asociar a otras alteraciones como son los casos de VACTERL con hidrocefalia,
anemia de Fanconi o a hipoplasias pulmonares. Ademas, el diagnostico diferencial
incluye malformaciones similares a las descritas dentro de la asociacion como: la
trisomia 18 y 13, el sindrome de Klippel Feil y Goldenhar, la trombocitopenia con radio
ausente, los sindromes de Robert, de Holt-Oram y el de Nager y el sindrome de

regresion caudal, requiriéndose un cariotipo o microarray para descartarlos.
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1.4 FISIOPATOLOGIA

Su patogenia consiste en una agresién mesodérmica durante la cuarta-sexta semana del
desarrollo embrionario que condiciona diversas alteraciones titulares que originan las
manifestaciones clinicas descritas. Este dafio se vincul6 a una citopatia mitocondrial,
aunque posteriormente se ha comprobado que no es una causa frecuente de la
enfermedad. Multiples teratdgenos pueden contribuir a esta alteracion; los mas
reconocidos son la diabetes materna, la ingestion de hidantoina, fenitoina, estrégenos,

progesterona y adriamicina durante la gestacion, o la exposicion elevada al plomo.?

1.5 MANIFESTACIONES CLINICAS

La asociacion VACTERL se define clinicamente por la presencia de un grupo de
malformaciones congénitas. Como se ha descrito anteriormente, la mayoria (pero no
todos) de los médicos e investigadores requieren la presencia de al menos tres
componentes caracteristicas, aunque algunos ponen mas énfasis en ciertas
caracteristicas de los componentes. Es importante aclarar que no debe haber ninguna
evidencia clinica o de laboratorio que sugiera un diagnoéstico alternativo. °

En varios estudios, las anomalias vertebrales, que comunmente se acompafian de
anomalias de las costillas, se presentan en aproximadamente 60-80% de los pacientes.
Curiosamente, estos pueden tener anomalias costales sin vertebrales. Las anomalias
vertebrales suelen incluir defectos de segmentacion como hemivértebras, "Vértebras en
alas de mariposa", "vértebras en cufia” y fusiones vertebrales, vértebras supernumerarios
o ausentes, y otras formas de displasia vertebral.’®

Hay un amplio grado de severidad en cuanto a las malformaciones vertebrales. Algunos
pacientes requieren multiples operaciones, los principales por anomalias vertebrales,
mientras que otros pueden tener solo sutiles defectos detectables a través de un
cuidadoso escrutinio por un clinico experimentado.

Los signos clinicos de escoliosis pueden ser el primer signo de anomalias vertebrales.
Los pacientes con MAR pueden tener vértebras sacras displasicas, independientemente
de que éstos deben incluirse como verdadera malformaciones vertebrales para el

diagnostico de VACTERL la relacion no es clara. De hecho, mientras que estos ultimos
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pacientes a veces se describen como asociacion VACTERL (especialmente si una
anomalia renal menor esta presente), tal diagndstico es controvertido.™
Las malformaciones anorrectales (MAR) se encuentran entre las anomalias congénitas
mas comunes en los recién nacidos, con una incidencia estimada que oscila entre 1y 3
en 5000 recién nacidos vivos. Su asociacion con otros defectos congénitos ha sido
ampliamente descrita en la literatura, variando entre diferentes estudios, entre 20 y 70
%.22 El ano imperforado / atresia anal como parte de una MAR se produce en
aproximadamente el 55-90 % de los pacientes con asociacion VACTERL. Un ano
imperforado completo a menudo se descubre en el periodo postnatal inmediato,
normalmente a través del examen de rutina o debido a la incapacidad en el infante para
medir la temperatura rectal. Sin embargo, otras formas con estenosis pueden aparecer
anatomicamente normales en el examen inicial, y puede presentarse clinicamente mas
tarde con signos de obstruccion. Al igual que con otras malformaciones, existe cierta
controversia en términos de los criterios diagnosticos.??

El tratamiento médico y quirurgico de los pacientes con MAR es extremadamente
variable y no s6lo en funcién del tipo de defecto anorrectal. De hecho, la co-ocurrencia de
otras anormalidades congénitas puede dar lugar a un cuidado extremadamente complejo
de estos pacientes, que afecta el resultado quirurgico y médico tanto a corto y largo
plazo.??

En los pacientes con ano imperforado las anomalias genitourinarias son comunes,
pueden ocurrir en pacientes sin ano imperforado o atresia anal. En general, pueden
ocurrir hasta en el 25 % de los pacientes con asociaciéon VACTERL."

La cardiopatia congénita (CHD) por sus siglas en ingles, congenital heart disease, se
estima que afecta a 3 a 5 % de los recién nacidos (Robinson et al., 1993). Comprende
aproximadamente 40 % de los defectos congénitos reportados y representa una de las
malformaciones en humanos mas frecuentes. Las malformaciones extracardiacas se
observan en 7 a 50 % de los pacientes con cardiopatia coronaria, siendo la mas comun
anomalias renales (Rosa et al., 2013). Una asociacion que puede ocurrir en el contexto
de CHD es VACTERL.?

Las malformaciones cardiacas se han reportado en aproximadamente 40-80 % de los
pacientes con asociacion VACTERL. Una explicacion de las tasas muy variables de las
malformaciones cardiacas puede tener que ver con la determinacion de sesgo en ciertos

estudios. Por ejemplo, los estudios que utilizan registros de malformaciones tienden a
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describir las tasas mas altas de malformaciones cardiacas que los estudios basados en
nifios vistos en las clinicas de genética.

Es importante sefialar que algunos analisis basados en estadisticas sostienen que las
malformaciones cardiacas no deben ser incluidas en los criterios de diagndstico, ya que
no son mas comunes en los pacientes con asociacion VACTERL que en otros trastornos
con multiples malformaciones.?

Sin embargo, las anomalias estructurales del corazébn son comunes en asociacion
VACTERL, y pueden ir desde severos defectos estructurales incompatibles con la vida o
que requieren varias etapas cirugia, a defectos anatomicos sutiles comprobados en la
edad adulta mediante la participacion en estudios de investigacion, y que no se espera
que puedan causar problemas médicos.?

La categoria de defectos cardiacos plantea otro punto importante mas general que podria
aplicarse a asociacion VACTERL: ciertas variantes de forma aislada (por ejemplo, el
conducto arterioso permeable o foramen oval permeable) deben ser de forma estandar
considerados como un hallazgo basado en la edad normal en lugar de una funcién de los
componentes de la asociacion VACTERL, los investigadores y médicos deben tener
cuidado de no aplicar criterios diagndsticos de manera precipitada.’®

La atresia esofagica con o sin fistula traqueo - esofagica es una malformacién
relativamente frecuente, que ocurre en alrededor de 1 en 3500 nacimientos. En general,
se produce en aproximadamente 50-80 % de los pacientes. Los primeros signos que
indican presencia de FTE incluyen polihidramnios o ausencia de burbuja gastrica
reconocidos prenatalmente, incapacidad para el paso de la sondas nasogastricas o datos
de asfixia al nacimiento inmediatamente después del nacimiento. TEF tipicamente
requieren cirugia en la primera pocos dias de vida, y pueden ocurrir complicaciones
posteriores asi, tal como la recurrencia de la fistula, enfermedad reactiva de la via aérea,
y el reflujo gastro - esofagico. Ademas de TEF, pueden coexistir otras anomalias
pulmonares; estos pueden compartir una causa anatomica estructural comun con la TEF
y / 0 anomalias cardiacas.

En aproximadamente la mitad de los casos, estan presentes malformaciones adicionales,
ya sea formando un sindrome de etiologia genética conocida, de los cuales el sindrome
CHARGE, sindrome de Feingold y el sindrome de AEG son ejemplos; o una asociacion
reconocida, de la que la asociacion VACTERL es la mejor reconocida. La atresia

esofagica y la asociacion VACTERL han sido objeto de varias revisiones recientes; Sin
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embargo, nuevos datos relativos a la agrupacion de genes de factor de trascripcion FOX
en 16924.1 han proporcionado informacién adicional, por lo que otro vistazo a etiologias
genéticas de la atresia esofagica y la asociacion VACTERL vale la pena.?®

Un factor importante que ha acelerado esta investigacion es la aplicacion de métodos
basados en matriz de alta resolucidn para los pacientes con malformaciones congénitas.
Deleciones cromosomicas en los seres humanos como resultado en haploinsuficiencia y
por lo tanto pueden perturbar la funcién normal de los genes sensibles de dosificacién
que albergan.?®

Al igual que otras malformaciones vistas en asociacion VACTERL, puede haber una
amplia gama de gravedad y tipo de anomalias renales, que puede incluir agenesia
unilateral renal (o bilateral en casos graves), rindbn en herradura, y displasia renal y / o
quistica, a veces acompafnada de anomalias genitourinarias y ureterales.

Ademas, aunque el enfoque clinico inicial es a menudo dirigido a las condiciones
evidentes que pueden ser potencialmente mortales en el periodo neonatal como TEF /
EA, malformaciones anorrectales (MAR), o graves defectos congénitos del corazon
(Solomon et al, 2014). Anomalias urinarias, que son con frecuencia potencialmente
mortal y no pueden ser reconocidos sin la solicitud de formacion de imagenes especificas
pueden ser evaluados de forma incompleta (Kolon et al, 2000)."

Las anomalias renales se presentan en aproximadamente el 50-80 % de los pacientes.
Al igual que con malformaciones cardiacas, algunos analisis estadisticos han sugerido
que las anomalias renales no deben considerarse como una de las caracteristicas que
definen los componentes, ya que solo pueden estar asociados con ciertas caracteristicas
tales como MAR. A diferencia de muchas otras caracteristicas de asociacion VACTERL,
que son clinicamente evidentes, las anomalias renales pueden ser menos aparentes a
menos que se lleva a estudios de imagen cuidadosos. El diagnéstico de anomalias
renales ocultas es especialmente importante, ya que estas malformaciones pueden
resultar en una morbilidad significativa.'

Las anomalias renales congénitas ocurren en 1 de cada 500 nacimientos vivos
(Nakanishi et al, 2003). La causa subyacente de la asociacion VACTERL (incluyendo
anormalidades renales) se han implicado mucho en el centro del de sefalizacion
Hedgehog (Ngan et al, 2013). El tipo exacto de anomalia renal parece depender del nivel
y la naturaleza de la lesidn genética en relacion con la sefalizacion Hedgehog, vy

permanece incompletamente dilucidado.
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Por dltimo, las malformaciones de las extremidades se han reportado en
aproximadamente el 40-50 % de los pacientes. Aunque clasicamente definido como
anomalias radiales, incluyendo aplasia de pulgar/ hipoplasia, muchas otras anomalias de
las extremidades se han atribuido (tal vez errbneamente) a la asociacion VACTERL,
incluyendo polidactilia y anomalias en las extremidades inferiores. Al igual que con las
otras malformaciones, hay una amplia gama de grados de severidad de las anomalias de
las extremidades en los pacientes afectados. Hay que tener cuidado para considerar si la
anomalia del miembro en cuestion debe ser considerada como parte de la asociacion
VACTERL o ser tomado como un signo de un trastorno similar en el diagnostico
diferencial .

Algunos tipos de anomalias en las extremidades superiores se asocian con sindromes
especificos. Por ejemplo, las anomalias del pulgar pueden indicar sindrome de Townes -
Brocks, dado el hecho de que el 89 % de los pacientes con sindrome de Townes -
Brocks tiene una anomalia del pulgar, o incluso pueden indicar anemia de Fanconi
(Prevalencia de anomalias del pulgar 50 %), deficiencia cubital puede ser indicativo del
sindrome ulnar - mamario. Una vez que la evaluacion ha excluido sindromes conocidos,
la asociacion VACTERL puede ser considerada y en cuanto a defectos en extremidades
se asocia principalmente con defectos en las extremidades preaxiales.3°
El examen fisico es necesario para evaluar si hay anomalias en las extremidades que
cualquiera de ellas, ademas de anomalias aisladas radiales deben ser parte de la
evaluacion general. Si se sospecha anomalias en las extremidades, se puede realizar
estudios radioldgicos (inicialmente con rayos X).3

Mientras que las malformaciones anteriores se considera que son las principales
caracteristicas, muchas otras malformaciones se han descrito en los pacientes
afectados.

En la revision, algunas de estas caracteristicas son probables signos de otros trastornos,
de forma similar, como el hallazgo de craneosinostosis en los pacientes con sindrome de
Baller - Gerold, o coloboma en pacientes con sindrome CHARGE. Por tanto, los médicos
deben utilizar estas malformaciones no tipicas como una pista en la consideracién de
otras posibles condiciones, y tampoco deberian dejar de prestar atencion a otros
sistemas y 6rganos que podrian ayudar en el diagndstico diferencial, como por ejemplo
mediante la obtencion de examenes oftalmoldgicos y audioldgicos.3
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Defectos Vertebrales Vértebras hipoplasicas o hemivértebras
Escoliosis
Xifosis
Lordosis
Malformaciones Anales Estenosis anal
(Otras malformaciones anales
Anomalias Cardi%cas congenitas Comunicacion interauricular
Comunicacion intervertebral
Alteraciones Traqueo-Esofagicas Fistula traqueoesofagica
Atresia de esofago
Malformaciones Renales Anomalias ureterales
Hidronefrosis
Agenesia renal
Alteraciones en las extremidades (Limb) Maformaciones en las extremidades inferiores
Ausencia de radio, tibia, peroné
Ausencia de dedos
Extraspolidactilia
Polidactilia
Sindactilia
Malformacion del pulgar

CARACTERISTICAS MAYORES CARACTERISTICAS MENORES

Malformaciones en las extremidades inferiores T3% Malformaciones en las extremidades inferiores  43%

Cardiopatias congénitas 73% Anomalias gonadales, genitales o ambas 44%
Defectos en los cuerpos vertebrales 60% Anomalias costales 40%
Malformaciones traquec-esofagicas Eg% Anomalias auditivas 39%
Estenosis anal y otras malformaciones anales % Anomalias ureterales 3%
Displasia radial, malformaciones en la 44%, Arteria umbilical Unica 33%
extremidades superiores
Escoliosis, xifosis, lordosis 32%
Hernia Inguinal 24%
Anomalias del intestino delgado 2%
Labio leporino, paladar hendido 0 ambos 13%
Afresia de coanas 11%

Por otro lado, se debe tener en cuenta un dato relevante que es la presencia de una
unica arteria umbilical, signo frecuente en pacientes con Asociacién VACTERL, aunque
la prevalencia exacta es dificil de estimar, este hallazgo prenatal es especialmente
importante ya que puede ser el primer signo del diagndstico.*
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1.6 DIAGNOSTICO

El diagnodstico de esta entidad se realiza reuniendo diversos criterios, por lo que es
necesario realizar exhaustivos y oportunos controles prenatales para poder determinar
dichas alteraciones. La literatura reporta que uno de los primeros indicios de la atresia
esofagica en la vida uterina, condicién que tiene una prevalencia del 50-80% de los
casos, consiste en la presencia de polihidramnios o burbuja gastrica que se muestra en
las ecografias de control que se realiza la madre. La no permeabilidad de la via impide
que el feto pueda deglutir el liquido amnidético, lo que trae consigo la presencia excesiva
de liquido con relacién a la edad gestacional. En tal sentido la incapacidad de pasar la
sonda nasogastrica inmediatamente después del nacimiento, en aquellos pacientes que
lo requieran, ayuda para el diagnostico de esta asociacion.

El diagnostico prenatal puede ayudar para planear el parto y anticipar los cuidados del
recién nacido. Es importante porque el prondstico y la gestion neonatal temprana
dependen de la gravedad de las malformaciones observadas.

Sin embargo, algunas de las caracteristicas clinicas de VACTERL son dificiles de
detectar en el ultrasonido prenatal de rutina ( Claiborne et al, 1986 ; Gembruch y
Hansmann , 1988 ; McGahan et al, 1988 ; Baarsma et al, 1993 ; Tongsong et al, 1999 . ;
Miller y Kolon , 2001; Krapp et al ., 2002, Ardiet et al ., 2003; Chen et al, 2003 , 2012; .
Sunagawa y otros, 2007; Camacho et al, 2008; Gedikbasi et al., 2009; Athwal et al, 2010;
Kanasugi et al, 2013).

Por lo tanto, podria ser util también buscar signos relacionados observados antes de
nacer. Por ejemplo, la observacidn de un polihidramnios asociado ya sea con un
estbmago ausente sugiere la presencia de una atresia esofagica (Choudhry et al., 2007).
También la deteccidon de un colon dilatado sugiere la presencia de una atresia anal
(Kaponis et al., 2006). Finalmente algunas malformaciones siguen siendo indetectables
en la ecografia prenatal de rutina.

Hasta el momento, no existen estudios sistematicos de casos de asociacion VACTERL

reportados, basados en la poblacién antes de nacer.

15



EPIDEMIOLOGIA DE LA ASOCIACION VACTERL

1.7 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

El diagndstico diferencial de la asociacion VACTERL es amplio, e incluye una serie de
condiciones para las cuales las pruebas genéticas estan disponibles. Con frecuencia
pistas sutiles en una exploracion fisica cuidadosa y una historia clinica familiar permiten
disminuir el numero de patologias que presentan caracteristicas similares con asociacion
VACTERL.

Por ejemplo, una herencia autosbmica dominante de ciertas caracteristicas puede sugerir
el sindrome de Townes - Brocks, y la presencia de otras caracteristicas que no se
encuentran tipicamente en asociacion VACTERL puede sugerir otros trastornos, como
alteraciones pigmentarias en la anemia de Fanconi, o hipocalcemia en el sindrome de
delecion 22g11.2. Naturalmente, este examen se realiza mejor por personas que estén
familiarizadas con la asociacion VACTERL y trastornos similares. 15 1°

Descartar estas condiciones es una parte dificil pero crucial del trabajo de diagnéstico, y
es esencial para el asesoramiento genético adecuado, ya que no hay pruebas genéticas
disponibles para un gran numero de estos trastornos.

Para descartar estos trastornos se deben incluir pruebas para ver cuidadosamente
ciertas caracteristicas que no son tipicas de asociacion VACTERL tales como
malformaciones cerebrales, anomalias oftalmoldgicas, y déficits auditivos. Como se ha
mencionado, algunos de estos trastornos similares se producen de manera hereditaria,
aunque con penetrancia incompleta y expresividad muy variable.

Aunque un tema controvertido, vale la pena hacer mencion especial de la anemia de
Fanconi en el diagndstico diferencial. Hay pruebas eficientes y relativamente asequibles
disponibles para esta condicidn, y seria importante descartar la anemia de Fanconi, tanto
por razones de asesoramiento genético (como la herencia puede ser autosémica
recesiva o ligada al cromosoma X), y también debido a la asociacion de anomalias
hematoldgicas y enfermedades malignas con anemia de Fanconi. La vigilancia adecuada
para estas complicaciones en los pacientes con anemia de Fanconi identificada

potencialmente podria mejorar los resultados.'®
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1.8 ASESORAMIENTO GENETICO

Dada la falta de datos informativos disponibles, la asesoria genética para los pacientes y
las familias afectadas por la asociacion VACTERL puede ser dificil. Aproximadamente el
90 % de los casos de asociacion VACTERL parece ser esporadica con poco aumento en
el riesgo de tener multiples individuos afectados dentro de una familia. Sin embargo,
malformaciones simples o multiples asociados con la asociacién VACTERL se observan
hasta en el 10 % de los familiares de primer grado de pacientes con asociacion
VACTERL; en otras palabras, no hay evidencia de un componente hereditario en un
subconjunto de pacientes.>: 6 °

Por lo tanto, una cuidadosa historia familiar, con una mayor investigacion clinica es una
parte clave de cualquier evaluacidn genética para los pacientes con asociacion
VACTERL. En familias en las que se ven afectados varios miembros, es importante tener
en cuenta que no es comun para todos los individuos afectados cumplir los criterios
completos de asociacion VACTERL.

Un escenario mas comun es un individuo afectado con la asociacion VACTERL que tiene
familiares que pueden tener caracteristicas de los componentes individuales de la
asociacion VACTERL, tales como defectos vertebrales (y generalmente mas leves),
alteraciones cardiacas o malformaciones renales.

La presencia de estas familias apunta a un patréon de herencia complejo que implica
multiples factores genéticos y ambientales que interactuan. La causalidad en estas
situaciones puede ser dificil de determinar, lo que hace dificil el consejo genético. A
medida que nuestra comprension de las causas de muchas malformaciones congénitas
sigue creciendo, los pacientes y las familias pueden ser aconsejados a continuar para
obtener informacidn sobre las causas recién descubiertas y modalidades de pruebas que
podrian arrojar luz sobre su situacién particular.’®

A lo largo de estas lineas, una pregunta comun y central que surge durante el
asesoramiento genético tiene que ver con el riesgo de recurrencia en las familias
afectadas. Mientras un numero exacto es dificil de senalar generalmente, el riesgo de
repeticion es relativamente bajo siempre que se descarte condiciones similares con
formas heredadas (como la anemia Fanconi, Feingold el sindrome, el sindrome de Holt-
Oram, el sindrome de Townes- Brocks y VACTERL con hidrocefalo).
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1.9 TRATAMIENTO

En general, el manejo de individuos afectados podria ser dividido en dos etapas. Ante
todo, las condiciones que serian incompatibles con la vida, como malformaciones
cardiacas severas, el ano imperforado, y fistula traqueo-esofagica, tipicamente son
manejadas con cirugia en el periodo neonatal inmediato o en cuanto las circunstancias lo
permitan.

Por ejemplo, el ano imperforado puede ser tratado con una colostomia inmediata,
seguido mas tarde por re-anastamosis y cirugia de descenso; las anomalias
genitourinarias también se tratan con frecuencia de manera escalonada.

La correccion de malformaciones cardiacas también puede requerir multiples cirugias,
dependiendo del tipo especifico de defecto congénito. Las fistulas traqueo-esofagicas
son tipicamente reparadas en una sola operacion, aunque complicaciones posteriores
(como la fistula de repeticion) pueden requerir mas procedimientos.

En segundo lugar, muchas de las malformaciones congénitas pueden dar lugar a
secuelas a largo plazo. Uno de los temas mas importantes en el manejo de pacientes
con la asociacion VACTERL es el reconocimiento de que algunas malformaciones
congénitas pueden ser sutiles pero médicamente importantes, tales como anomalias
vertebrales que puede dar lugar a dolor de espalda severo mas adelante en la vida o
anomalias renales que pueden predisponer a infecciones, litiasis renal y descenso de la
funcién renal. Los médicos deben mantener estos problemas a largo plazo en mente.
Tipicamente, el papel del genetista clinico no puede implicar resultados o secuelas
especificas después del periodo inicial de diagndstico, aunque algunos genetistas

pueden encontrar un rol en la coordinacién de la atencion.

1.10 PRONOSTICO

Con las mejoras en las técnicas quirurgicas y en los cuidados posquirurgicos post
natales, el diagndstico de la asociacion VACTERL tiene un prondstico mucho mejor que
en el pasado. No obstante, incluso con las correcciones quirurgicas O6ptimas de
malformaciones tales como anomalias cardiacas, TEF, y anomalias en las extremidades,
los pacientes pueden hacer frente a desafios médicos considerables a lo largo de su

vida.
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Sin embargo, la derivacion a un centro de gran experiencia con un equipo coordinado y
multidisciplinario, puede mejorar enormemente los resultados, incluso entre aquellos que
inicialmente se le ha dado un prondstico relativamente severo con respecto a cuestiones
tales como la continencia. Los pacientes y sus familias, asi como los médicos que los
tratan, deben ser alentados a buscar atencion médica a través de estas clinicas

especializadas con el fin de intentar lograr el mejor resultado posible.
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Il. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Es de resaltar que la asociacion VACTERL es una patologia que se ha estudiado poco a
nivel mundial a pesar de no haberse establecido por completo su etiologia la cual como
se vera se ha asociado a diversas causas desde genéticas hasta relacionadas con la
diabetes durante el embarazo. Los estudios realizados en Europa y Estados Unidos
establecen las bases para establecer el diagnostico de dicha patologia en recién nacidos
atendidos en unidades de tercer nivel; en México hay poca informacion al respecto
ademas por lo que no se cuenta con informacion sobre prevalencia, etiologia y
pronostico de dichos pacientes.

Existe la necesidad de responder una pregunta importante con respecto a la asociacion
VACTERL: ;Cual es la epidemiologia de asociacion VACTERL en el hospital de
especialidades pediatricas? Con la respuesta a ello  podremos identificar las

comorbilidades asociadas, momento de la intervencion y prondstico de los pacientes.

2.1. PREGUNTA DE INVESTIGACION

¢, Cual es la epidemiologia de la asociaciéon VACTER en el el Hospital de especialidades
pediatricas de Tuxtla Gutiérrez, que sexo predomina, cual es la principal malformacion
congénita, que complicaciones tiene su manejo y cual es el abordaje que se le realiza en

esta institucion.
2.2. JUSTIFICACION

La asociacion VACTERL es el acronimo de defectos vertebrales, atresia anal, anomalias
cardiacas, fistula traqueo-esofagica, anomalias renales y de extremidades. La etiologia
es incierta y no existe relacion aparente con alteraciones cromosomicas; presentandose
de manera rara y variable. Su incidencia se estima en 1 de cada 10.000 nacidos vivos,
siendo mayor en nifos relacion 2,6:1. Esta entidad, es relativamente infrecuente en
cuanto a su presentacion, expresa amplias afecciones que varian de un individuo a otro,
generandose facilmente errores en el diagndstico y enfoque clinico, aumentando la

mortalidad en recién nacidos.

20



EPIDEMIOLOGIA DE LA ASOCIACION VACTERL

Con respecto a la asociacion VACTERL a nivel mundial se estima una incidencia de este
defecto del desarrollo primario en menos de 1:10 000 a 1:40 000 lactantes segun
estudios realizados en Europa y Estados Unidos (aproximadamente 1,6/10.000 recién
nacidos). Afecta en un porcentaje mayor a varones (2.6:1), y rara vez se presenta mas
de una vez en una familia. En México se han reportado pocos estudios acerca de la
morbilidad y mortalidad en nifios con asociacion VACTERL. Aunque esta asociacion no
amenaza la vida con un manejo oportuno, el prondéstico es muy pobre, ya que fallece el
50 85 % de los nifios en el primer afio de vida y solo sobrevive un 12 %. Esto se debe a
las complicaciones antes mencionadas, incluyendo la falla renal y las complicaciones
propias del posquirurgico. En el Hospital de Especialidades Pediatricas del estado de
Chiapas desde su inicio en el 2006 se han atendido a pacientes con diagnostico de
asociacion VACTERL ademas de realizar el tratamiento medico-quirurgico y llevar a cabo
el seguimiento por la consulta externa. Es por ello que consideramos importante realizar

el estudio de su morbilidad, caracteristicas y prondstico a corto y largo plazo.
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. OBJETIVOS

3.1. General

Establecer la epidemiologia de asociacion VACTERL que ingresan al hospital de
especialidades pediatricas en el periodo comprendido de enero 2007 a diciembre de
2017

3.2. Especificos:

- Correlacionar la asociacion VACTERL con antecedentes heredofamiliares vy
gestacionales.

- ldentificar la edad al diagnostico.

- Reconocer las malformaciones de la asociacion VACTERL presentes.

- Describir el manejo clinico — quirurgico de los pacientes con asociacion VACTERL
atendidos en el HEP

- Especificar la tasa de mortalidad de pacientes diagnosticados con esta patologia

- Identificar el manejo multidisciplinario que se realiza en el abordaje de esta patologia.
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DISENO METODOLOGICO O MATERIAL Y METODOS

41. DISENO DE ESTUDIO ;
Es un estudio retrospectivo, transversal, observacional y descriptivo.
4.2, LUGAR DE ESTUDIO

El estudio se llevara a cabo en los servicios de Admision continua y UCIN del Hospital
de Especialidades Pediatricas, que pertenece al Centro Regional de Alta Especialidad
del estado de Chiapas. Se encuentra localizado en la ciudad de Tuxtla, capital del
estado de Chiapas, en el domicilio particular Blvd. SS Juan Pablo Il y Blvd. Antonio
Pariente Algarin S/N CP 29070. Este Hospital, es el unico de tercer nivel en el
contexto de la pediatria en el estado, por tanto es el sitio de referencia estatal y de
algunos estados circunvecinos. El Hospital cuenta con infraestructura disefiada para
la atencidon de los pacientes por grupos etarios y se encuentra dividido en 3 niveles o
pisos con la disponibilidad de 90 camas censables totales, distribuidas en las 4 areas
de medicina critica; Admisién continua, UTIP, UTIN, UCIN, y las 2 areas de
hospitalizacion pediatrica (lactantes y preescolares), mas el area quirurgica el cual
consta de 3 quiréfanos y un area de recuperacion. Las areas de procedimientos son
para hemodialisis y aplicacion de quimioterapia. Ademas dentro de su infraestructura
se tienen areas de apoyo financiero, administrativo y educacién como el programa de
“Sigamos Aprendiendo” y trabajo social.

La cartera de servicios de la institucidn incluye 45 servicios; incluyendo
hospitalizacion, consulta externa y servicios de apoyo diagnostico y terapéutico:
imaginologia y Rx, laboratorio, banco de sangre, ingenieria biomédica, investigacion,
inhaloterapia. Consulta externa de especialidad y sub especialidad; inmuno-alergia,
gastroenterologia, reumatologia, cardiologia y cirugia vascular, cirugia general,
cirugia estética y reconstructiva, endocrinologia, neurologia, nefro-urologia, trauma y
ortopedia, oftalmologia, otorrinolaringologia, paidosiquiatria,  rehabilitacion,
estomatologia, genética, audiologia, dermatologia, infectologia y oncologia médica y

quirurgica.
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La institucion proporciona atencién médica a pacientes referidos de una amplia zona de
influencia, principalmente de la zona sureste de la republica mexicana. También cuenta
con una unidad de ensefianza y programas de residencia para la mayoria de las
especialidades pediatricas. En el sistema de prevencién y control de infecciones

nosocomiales se incluye vigilancia epidemioldgica activa.
4.3. UNIVERSO DE ESTUDIO

Se incluirdn a 16 neonatos con el diagnostico de Asociacion VACTERL en el periodo
comprendido de enero del 2007 a diciembre de 2017
4.4. CRITERIOS DE ESTUDIO:

441. CRITERIOS DE INCLUSION

Pacientes que cumplan con criterios de asociacion VACTERL (anomalias vertebrales (V),
atresia anal (A), malformaciones cardiacas (C), fistula traqueo — esofagica (TE),
anomalias renales (R), y (L) anomalias en las extremidades), ingresados en los servicios
de Admision continua (AC) y unidad de cuidados intensivos neonatales (UCIN) del HEP

en el periodo establecido.

44.2. CRITERIOS DE EXCLUSION

Pacientes ingresados al HEP (AC y UCIN) en el periodo establecido pero que no

cumplan por lo menos con 3 criterios de la asociaciéon VACTERL.

4.4.3. CRITERIOS DE ELIMINACION

Expedientes incompletos o que no hayan aceptado tratamiento.

4.5. PERIODO DE ESTUDIO

Se estudian pacientes con diagnostico de asociacion VACTERL en el periodo

comprendido de enero de 2006 a enero de 2017.
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4.6. VARIABLES
ESCALA DE
NOMBRE SIGNIFICADO MEDICION VALOR
Dias de Ylda Cuantitativa/
EDAD AL INGRESO | &trauterinaenel 1400 jiente  |DIAS
que f.”e'TO” /continua
hospitalizados
Caracteristicas
biolégicas y Cuantitativa/
SEXO fisiolégicas que dependiente :\:Ai'\ggﬁlmﬁé
definen a hombres y |/continua
mujeres
Duracioén del
embarazo calculada
desde el primer dia
de la ultima Cuantitativa/ [PRETERMINO /
EDAD GESTACIONAL |menstruacion hasta |dependiente |TERMINO /
el nacimiento o /continua POSTERMINO

hasta el evento
gestacional en

estudio.
Lugar de donde Independiente,
procede Cualitativa , REGIONES DEL
LUGAR DE ORIGEN originalmente una nominal, ESTADO
persona politomica
conjunto de técnicas
conocer Ia adecuada | dependiente,
DIAGNOSTICO formacion y el Cualitativa , S|/ NO
PRENATAL nominal,
correcto desarrollo olitomica
del feto antes de su P
nacimiento
Dependiente, Elo
Morbilidad materna Cualitativa,
(diabetes mellitus) Nominal
dicotomica

ANOMALIA
CONGENITA

Son alteraciones
estructurales o
funcionales, visibles
0 no, que estan
presentes desde

el nacimiento.

Dependiente,
cualitativa
nominal

Defectos Vertebrales
( ver tebras
hipoplasicas, esco
liosis, xifosis, lordosis)
Malf Anales (estenosis
u otros)

Malf Cardiacas ( CIA,
CIV)

Alt T-E ( fistula o
atresia)
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Malf genito-Renales (
alt ureterales,
hidronefrosis, agenesia
renal, megalouretra,
utero bicorne)

Alt extrem ( ausencia
de radio, tibia, peroné/
ausencia de pulgar
sindactilia, polidactilia/
otros)

Conjunto de

Independiente,

TERAPEUTICA acciones realizadas ordinal MEDICO /
EMPLEADA con fines de o QUIRURGICO
. cualitativa

curacion

Periodo de tiempo 0- 7
DIAS DE ESTANCIA | comprendido entre e | 26Pendiente, 1 8-15
HOSPITALARIA ingreso y egreso del | 4iScreta. 16-23

cuantitativa, 24-30

paciente

Mas de 30 dias

COMPLICACIONES

Numero de gesta

Condicién anadida al
diagnostico inicial
que agrava el
pronostico

Lugar que ocupa el
paciente en su
familia

Dependiente,
discreta,
cuantitativa

Dependiente,
discreta,
cuantitativa

Sepsis, hemorragia, sx
fuga capilar, shock
cardiogénico, chock
neuroldgico, chock
septico,

4.7.

Recoleccion de datos y analisis estadistico.

Se realizara una base de datos en Excel para posteriormente realizar el analisis

estadistico en el software SPSS
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RESULTADOS

La revision se realizd en el expediente clinico electronico de los cuales se obtuvieron
los siguientes resultados. Durante el periodo establecido se estudiaron un total de 16
casos con asociacion VACTERL, de los cuales predominé el sexo femenino con el
56.2%, el 87.5% fueron recién nacidos de término, la mayoria fueron producto de la

gesta 1 con el 50% de los casos seguidos de la gesta 2 con un 31.2%.

EDAD GESTACIONAL

-

GESTAS

1
1 6%
> ‘
= TERMINO
= PRETERMINO ‘

- = = om
[ s T -]

9
56.3%

10 -
43.7%

LB R ¥ R ~ R ¥ B = .- BN = ]

MASCULINO FEMENINO

De un total de 14 casos la media de edad al ingreso fue de 1.6 dias, (IC 95% 1.2-2.0),
dos casos no se incluyeron en este calculo ya que su edad al ingreso distaba mucho
del resto; uno con 51 dias y otro con 120 dias a su ingreso.

Solo en 2 de ellos se detecté anomalia en el USG prenatal (12.5%), una de ellas con
reporte de polihidramnios y otra con reporte de probable atresia intestinal, en ambos
la anomalia final fue atresia esofagica.

En base a antecedentes de malformaciones congénitas familiares en ninguno de los
casos se presentd esta asociacion y solo en 1 caso se realizé cariotipo para descartar

cromosomopatia.
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Las malformaciones que predominaron fueron:

a) Cardiacas y Anorrectales con el 68.75% cada una. En total estos pacientes
presentaron 47 malformaciones relacionadas con asociacion VACTERL con un
promedio de 3 malformaciones por cada paciente. Ademas dentro de las
malformaciones no relacionadas con VACTERL 2 pacientes presentaron
lipomielomeningocele, 2 presentaron persistencia de uraco y una ambigtiedad de

genitales.
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b) Las malformaciones vertebrales se presentaron en 6 casos, de los cuales 5
correspondieron a hemivertebra toracica y 2 presentaron agenesia de sacro.

ANOMALIAS VERTEBRALES

33.33%

16
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c) Las malformaciones anorrectales se presentaron en 11 de los 16 casos de los
cuales predominé la fistula recto vestibular con 4 casos (37%), seguido de fistula
rectouretral con 3 (27%) y 2 (18%) pacientes sin fistula. Tanto la fistula vaginal y

perineal se presentd en 1 caso cada uno.

MALFORMACION ANORRECTAL

= Fistula vestibular

= Fistula uretral

= Fistula vaginal
Sin fistula

® Perineal

d) Las malformaciones cardiacas se presentaron en 11 casos predominando la PCA 'y
CIA en 6 casos, foramen oval permeable en 4 casos, CIV en 3 de los casos y
dextrocardia en 2 casos, como patologias mas representativas.
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e) Las malformaciones traqueoesofagicas ocurrieron en 9 de los casos de los cuales el

100% corresponden a fistula traqueoesofagica tipo Ill.
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f) Las alteraciones renales se presentaron en 6 casos predominando la hidronefrosis

congénita (2 de ellos).

RENALES PORCENTAJE
HIDRONEFROSIS 2 33.33%
MEGAURETER 1 16.67%
HIPOPLASIA RENAL 1 16.67%
AGENESIA RENAL 1 16.67%
POLIQUISTOSIS RENAL 1 16.67%
TOTAL 6 100.00%

g) En extremidades fueron 6 de los pacientes que la presentaron predominando la

polidactilia en 3 casos como malformacién mas frecuente en este rubro.

EXTREMIDADES PORCENTAJE
HIPOPLASIA DE MPD 1 20%
PEVAC 1 20%
POLIDACTILIA 2 40%
DISPLASIA 1er ORTEJO
MD 1 20%
TOTAL 5 100%

En ningun caso se relacion6 esta asociacidn con patologia materna, y no se relacioné
con casos de consanguinidad aunque esto no se encontré abordado de forma
intencionada en el expediente clinico.

La edad materna promedio fue de 25.2 afios con mayor incidencia en madres de 26-
30 afos en 6 de los 16 casos. En cuanto al origen 4 de los 16 casos fueron de la
ciudad de Tuxtla Gutiérrez como sitio mas frecuente.

Solo el 37.5% de los pacientes tuvieron valoracion por el servicio de genética dentro
de los cuales ninguno se llevo a cabo durante el primer internamiento, en 1 de ellos
se solicitd cariotipo para descartar asociacion sindromatica. Y en ninguno se solicitd

estudios genéticos.
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IV. DISCUSION

En cuanto a las caracteristicas analizadas en este estudio encontramos que de los 16
casos de asociacion VACTERL en el periodo establecido el mayor porcentaje de
pacientes correspondio al sexo femenino, esto difiere con la literatura revisada en la que
el sexo predominante es el masculino, la mayor parte de ellos fueron recién nacidos de
termino al igual que lo establecido en la bibliografia.

La edad materna promedio fue de 25 anos lo que descarta que esta alteracion se deba a
madres afiosas o adolescentes aunque la mayor parte fue de primogénitos, en pacientes
producto de la gesta 2 o mayor no se encontr6 antecedentes de alteraciones en
hermanos mayores aunque esto no se interrogé de manera intencionada ya que los
datos se recolectaron del expediente clinico y no de interrogatorio directo.

Las anomalias mas frecuentes correspondieron a las cardiacas y anorrectales lo cual se
corresponde con la literatura en la que se reporta una incidencia del 50-80%. Dentro de
los pacientes con alteraciones cardiacas se evidencia mas de una anomalia en 9 de los
11 pacientes llegando a presentarse hasta 4 anomalias congénitas en el mismo paciente.
La resolucion quirurgica fue la medida terapéutica mas empleada en base a que los
defectos mayormente encontrados fueron anorrectales y cardiacos, solamente en 2 de
ellos el tratamiento fue médico y de sostén. El 37.55% de los pacientes presentd
complicaciones durante su estancia intrahospitalaria, la principal fue el choque séptico y
secundario a ello todos los casos con dicho diagnostico fallecieron.

4 de los 16 casos presentaron anomalias no VACTERL, 2 de ellos lipomielomeningocele,
ademas de persistencia de uraco, genitales ambiguos y onfalocele.

El 62.5% de los pacientes analizados no tuvo valoracion por el servicio de genética, lo
cual es de relevancia ya que esta patologia es de manejo multidisciplinario dentro de los
cuales es de gran importancia descartar asociaciones sindromaticas por lo que todos
debieron tener interconsulta con dicho servicio. No fue posible analizar todos los casos y
descartar mas anomalias asi como descartar sindromes asociados ya que algunos

pacientes habian fallecido sin realizar abordaje completo.
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V. CONCLUSIONES

1.

El sexo predominante de pacientes con asociacion VACTERL estudiados en

el HEP es el femenino.

. La mayoria de los pacientes son de término y de ellos la mayor parte son

producto de la gesta 1 y los pacientes producto de la gesta 2 o mayor no
presentaron antecedentes de hermanos con alteraciones congénitas.

Las alteraciones congénitas que se presentan con mayor incidencia son las
Anorrectales con fistula vestibular y las cardiacas con CIA y PCA.

En cerca del 90% se realizd abordaje quirdrgico en base a que la mayor parte
presentan alteraciones congénitas que afectan ya sea la vida o la funcion

organica que de dar manejo expectante puede ser fatal.

. Dentro de las alteraciones congénitas que repercutieron en la vida del

paciente con diagndstico de asociacion VACTERL la principal fue la Atresia
esofagica tipo Ill en el 80% de los casos, en donde se presentaron

complicaciones posquirurgicas derivando en choque séptico.

. La mayor parte del diagnéstico de asociacion VACTERL se realizé por

revision de expediente clinico ya que a pesar de presentar al menos 3

malformaciones congénitas el diagndstico no habia sido establecido.

. Menos del 40% de los pacientes lleva seguimiento por el servicio de genética

lo cual habla de mal abordaje que se realiza en pacientes con diagndéstico de
asociacion VACTERL vya que esta patologia requiere manejo

multidisciplinario.
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