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Asociacién VACTER.
Informe de 15 casos post mortem

Lisset Castro G,* Marco A Duran P*

RESUMEN

Se informan 15 casos de asociacion VACTER, en siete de ellos se presentaron anomalias poco comunes. Las al-
teraciones mas frecuentes en este estudio fueron: renales y vertebrales (86.6%), alteraciones de las extremidades
(80%) y anales (73.3%). Dentro de las poco frecuentes destacan tres casos de VACTER con hidrocefalia, un caso
de VACTER asociado a sindrome de Prune Belly y un paciente con pseudohermafroditismo femenino. Otros dos
casos mostraron la asociacion con un teratoma y displasia teratoide renal. Estos hallazgos extienden el espectro de
maltormaciones de la asociacion VACTER.

Palabras clave: Asociacion VACTER, sindrome VACTER-H, malformaciones congénitas.

ABSTRACT

in 15 cases of VACTER association, the most fraquent anomalies were renal and vertebral (86.6%), anomalies of the
limbs (80%) and anal anomalies (73.3%). There were 7 with uncommon anomalies including three cases with
hydrocephaly, one with the Prune Belly syndrome and one with female pseudohermaphroditism; the other two cases
were associated with a teratoma and a renal teratoid dysplasia, These findings enlarge the spectrum of

malformations in the VACTER association.

Key words: VACTER association, VACTER-H syndrome, congenital malformations.

INTRODUCCION

La asociacion VACTER fue descrita por primera vez
en 1973 por Linda Quan y David Smith y fue definida
como “un espectro de defectos asociados” que inclu-
ye alteraciones vertebrales, atresia anal, fistula con
atresia esofagica y displasia renal y radial; se obser-
vo que estas anomalias no ocurrian al azar, sino
como parte de un amplio espectro de malformacio-
nes.' A partir de entonces, se han agregado otras
anomalias que han sido sumadas al acrénimo VA-
TER, C para las cardiacas, L para las alteraciones de
las extremidades y H cuando existe hidrocefalia.??
Se informan 15 casos de autopsia con asociacion
VACTER que presentaron malformaciones poco fre-
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cuentes con lo que se amplia el espectro de este
grupo heterogéneo de asociacion de anomalias.

MATERIAL Y METODOS

Se revisaron los protocolos de autopsias del archivo de
patologia post mortern de la Unidad de Patologia del
Hospijtal General de México y Facultad de Medicina de
la UNAM entre los afos de 1989-1999. En 8,083 autop-
sias realizadas se seleccionaron los casos diagndsticos
de asociacion VACTER de acuerdo a tres o mas de los
criterios morfoloégicos descritos previamente por Quan
y Smith.' Se sele~cionaron 15 casqs, de los cuales se
revisaron protoco!os de autopsia, expedientes clinicos,
radiografias y cortes histologicos de cada uno. Los da-
tos obtenidos fueron agrupados de acuerdo a frecuen-
cia, edad, sexo y tipo de malformacion. Los casos en
los que no fue posible recabar datos clinicos, radiolégi-
cos y/o laminillas fueron excluidos.
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RESULTADOS

= :En 8,083 autopsias se encontraron 15 casos con

" asociacidn Vacter, de €stos nueve correspondieron
al sexo masculino (64%), cuatro al femenino (29%)
y uno (7%) fue pseudohermafrodita femenino. En
ocho casos el espectro de la edad fue entre 27 y 39
semanas de gestacién (SDG) (promedio de 34.4).
En siete casos, |a edad fluctuo entre uno y 330 dias
de vida extrauterina con un promedio de supervi-
vencia de 52.8 dias.

Las alteraciones renales y vertebrales fueron
las mas frecuentes, se presentaron en 13 casos
(86.6%) respectivamente; alteraciones de las ex-
tremidades en 12 casos (80%); anales en 11 casos
(73.3%); cardiacas en 10 casos (66.6%), tra-
queoesofagicas (Figura 1) en 9 casos (60%) e hi-
drocefalia en tres casos (20%). Dentro de las alte-
raciones renales, la displasia renal se encontré en

. cinco casos (38.4%) y agenesia renal en dos
(15.3%). Entre las anomalias vertebrales, las mas
frecuentes fueron hemivértebras (Figura 2)y dis-
plasia de cuerpos vertebrales en cinco casos

te te
Figura 1. Vista posterior de la triquea en donde se observa

atresia de esdtago v Histwla traquevesofdgica.
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Figura 2. Radiografia de la colwmna vertebral que muestra alte-
racion en la segmentacion de las vértebras lumbares v tordcicas.

(38.4%). Se registro ano imperforado en tres ca-
so0s (27.2%), atresia y agenesia anal (Figura 3)en
dos (18.1%). La persistencia del conducto arterio-
so fue la mas frecuente de las aiteraciones car-
diacas y se encontrd en cuatro casos (40%). Entre
las alteraciones traqueoesofagicas se encontro atre-
sia esofagica pura en dos 'casos (22.2%), fistula tra-
queoesofagica sin atresia en uno (11.11%), fistula
traqueoesofagica con atresia en cinco (55.5%).
En cuanto a las alteraciones de las extremidades,
se registro pie equino varo en dos casos (16.6%).
Se detecto hidrocetfalia en tres casos (Figura 4).
Entre otras anomalias asociadas destacan las
genitales en 10 casos (66.6%); las mas comunes
de éstas fueron las uretrales (agenesia de uretra,
desembocadura de uretra en clitoris y estenosis
uretral) en tres casos (30%) y alteraciones de las
bolsas escrotales (ausencia de boisas escrotales
y bolsa escrotal hipoplasica) en dos (20%). Las
anomalias faciales se presentaron en cinco casos
(33.3%); entre éstas. las mas comunes fueron al-
teraciones de fos pabellones auriculares en cua-
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DISCUSION

En 1973 Quan y Smith describieron a la asociacion
VACTER como un "espectro de malformaciones que
ocurren en diferentes organos y sistemas” sin pre-
sentacion al azar, sino como parte de un amplio es-
pectro de malformaciones, requiriéndose tres o mas
de los criterios descritos para el diagndstico por los
autores citados previamente. Recientemente se han
agregado otras anomalias, tales como anestesia cor-
neal congénita,* malformaciones genitourinarias
como triplicacion ureteral bilateral, rinones ectopicos
fusionados, agenesia, ectopia, hipoplasia y displasia
renal, rifones poliquisticos, hipoplasia y duplicacidn
utero vaginal, pseudohermafroditismo,>® escroto bifi-
do y displasia peniana’™® entre otras.

Los componentes principales de la asociacion
VACTER se han asociado con otras malformacio-
nes poco comunes como microgastria? y la triada
de Goldenhar, que consiste en quistes dermoides
epibulbares, apéndices preauriculares y anomalias
vertebrales,'® la combinaciéon VACTER e hidroce-
falia es una condicién poco frecuente que ha sido
descrita con herencia autosomico recesiva, domi-
nante y ligada al sexo, aunque también se han
descrito casos esporadicos.!’'* Las principales
causas-de hidrocefalia informadas previamente en
la literatura se deben casi siempre a estenosis
congénita del acueducto de Silvio; de nuestros tres
casos, solo uno se debi¢ a esta alteracion. L.os pa-
cientes con sindrome VACTER-H tienen peor pro-
néstico que aquellos sin hidrocefalia.’'?2 Hay evi-
dencia de que existe una relacién entre la asocia-

Figura 3. Malformacion anorrectal alta con dilatacion del ex-
- tremo distal del colon.
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Figura 4, Corte coronal del encéfalo que presenta agenesia del
cuerpo calloso con dilatacion de los ventriculos laterales ¢n un
caso de sindrome de VACTER-H.

cién VACTER-H y la anemia de Fanconi.'92° g
etiologia de la asociacion VACTER es incierta en
la mayoria de los casos;'Ssin embargo, se cree
que estas alteraciones ocurren antes del dia 35 del
desarrolio embrionario' y se ha descrito una muta-
cién puntual en la asociacién VACTER en un hijo

“de una familia con un sindrome mitocondrial;'® ade-

mas, forma parte de la displasia mesodérmica
axial que agrupa a varios sindromes que compar-
ten defectos en el desarroilo del mesodermo cau-
dal,'” también se ha asociado a ingesta materna de
alcohol, hidantoina, estrégenos y progesterona.'®

En uno de los casos se encontraron anomalias
descritas en el sindrome de Prune Belly, tales
como: abdomen prominente, arteria umbilical uni-
ca, enfermedad glomeruloquistica, dilatacién de
cdlices y pelvis renal, hipopiasia prostatica, este-
nosis de la uretra y criptorquidea bilateral. El sin-
drome de Prune Belly y la asociacion VACTER-H
con caracter esporadico ha sido descrito previa-
‘mente:2° Entre otras malformaciones poco comu-
nes asociadas a VACTER se presentd un caso con
pseudohermafroditismo femenino y solo existe un
caso reportado en la literatura.'®

El estudio de necropsia es importante para co-
nocer nuevas malformaciones, también es necesa-
rio el estudio molecular de pacientes con malfor-
maciones graves incompatibles con la vida. El pro-
nostico depende en cada caso del nimero de
anomalias y de la gravedad de éstas, para lo cual
sera util.el diagnodstico prenatal desde etapas tem-
pranas del desarrollo embrionario.
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