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ASOCIACION VACTERL EN PACIENTES CON MALFORMACION ANORECTAL DEL
HOSPITAL REGIONAL DE ALTA ESPECIALIDAD DEL NINO DR. RODOLFO NIETO
PADRON DE MAYO 2012 A MAYO 2014

Resumen

Introduccion La malformacion ano-rectal puede englobar un espectro amplio de
enfermedades asociadas y comprometer el ano distal, las vias urinarias y el tracto
genital, afecta tanto a nifios como a nifias y su prevalencia es de 1:3500 a 1:5000
nacidos vivos. La asociacion VACTERL se define tipicamente como la presentacion
no al azar de las siguientes malformaciones congénitas: defectos vertebrales,
anorectales, cardiacos, fistula traqueo esofagica, renales, y de las extremidades.
Objetivo: Identificar a los pacientes con malformacién anorectal, loscuales cuentan
con criterios de inclusién para ser diagnosticado como Asociacién Vacterl.

Material y métodos:

Metodologia.Se revisaron 46 expedientes de pacientes con diagndstico de
malformacion anorectal, que cumplieran con los criterios de inclusion; se revisaron
los estudios paraclinico y de imagenologia para identificar las malformaciones
asociadas a la malformacion ano rectal que pudieran incluirlo como Vacterl. Todos
estos datos a su vez se vaciaron en una base de datos mayor que concentra a
todos los expedientes clinicos en el sistema Access y se analizaron los datos en el
sistema SPSS. V20. Los pacientes del servicio de neonatologia y cirugia con
malformacion anorectal fueron hospitalizados durante el periodo de Mayo 2012 a
mayo 2014.

Resultados: Se estudiaron 46 pacientes en el servicio de cirugia y neonatologia del
periodo de mayo 2012 a mayo 2014. Masculinos 57% (26/46) y femenino 43 %
(20/46), quedando una relacién de 1:1.17 hombres y mujeres. Del total a 30 se
realizé cirugia correctiva y al resto se les realizé colostomia y quedo pendiente su
tratamiento integral. La malformacion anorectal asociada se encontr6 en 10
pacientes (21.7%), contaban con los criterios clinicos para ser incluidos como
asociacion Vacterl.

Conclusiones: El presente trabajo representa el inicio del registro de este
padecimiento en el hospital del nifio “Rodolfo Nieto Padréon”. Mismo que sefala las
caracteristicas clinicas y las malformaciones asociadas a los pacientes con Vacterl. .
Las Malformaciones asociadas a Vacterl fueron: La anorectal con vertebral, la ano
rectal con cardiaca y la ano rectal con renal.

Palabras clave:pediatria; malformacién anorectal, VACTERL.



Il ANTECEDENTES

Las malformaciones ano-rectales han sido descritas en animales desde el
siglo Il AEC. En el siglo Il AEC Soranus en Roma describi6 una técnica para abrir y
dilatar el ano de neonatos con anomalias. Paul de Aegina quien vivid entre los afos
625 y 690, opero a un nifio que nacié con el ano imperforado y le hizo dilataciones
mediante la introduccion de bujias, sin embargo los manuscritos se perdieron y no se
describid una técnica similar; sino hasta 1660cuando Sculter trato satisfactoriamente
la estenosis rectal con estacas de raiz de genciana’.

En México la primera descripcion de una correccion de malformacion
anorectal data de 1856, pero no pudo descenderse el fondo de saco ciego del colén

distal?

La malformacién ano-rectal puede englobar un espectro amplio de
enfermedades asociadas y comprometer el ano distal, las vias urinarias y el tracto
genital, afecta tanto a nifios como a nifias y su prevalencia es de 1:3500 a 1:5000
nacidos vivos. La asociacion Vacterl se define tipicamente como la presentacion no
al azar de las siguientes malformaciones congénitas: defectos vertebrales, atresia
anal, defectos cardiacos, fistula traqueo esofagica, anomalias renales y de
extremidades.

La asociacion VACTERL fue descrita por primera vez en 1972 Linda Quan, una
doctora de urgencias y por David Smith, considerado el padre de la dismorfologia,
por describir la ocurrencia no al azar de una serie de defectos mencionados, poco
después se descubrié que las anormalidades cardiacas y renales eran comun en la

asociacion, y se cambio el acronimo a VACTERL?



Il MARCO TEORICO

La asociacion Vacterl fue nombrada por primera vez en la década de 1970, como
originalmente se describié la asociacion incluia la asociacion estadisticamente no
azarosa de un grupo de malformaciones genéticas; defectos vertebrales, atresia
anal, fistula traqueo esofagica, displasia renal y malformaciones del radio. Como
estas malformaciones eran observadas mas frecuentemente que lo esperado por el
azar, la condicion fue llamada una asociacion. Sin embrago no hay evidencia de una
causa unica por lo que no puede ser llamado un sindrome. Una explicacion incluye
la idea de un “defecto en el campo de desarrollo”, en las que las malformaciones en
la blastogénesis tienden a producir anomalias poli tépicas o defectos congénitos que
afectan varios 6rganos y sistemas, se ha sugerido que la asociacion Vacterl sea
descrita como un “defecto poli tépico primario en el campo del desarrollo primario”
otros han hecho énfasis en ciertas caracteristicas clave como la fistula traqueo
esofagica o las malformaciones ano rectales*.

Como los estudios utilizan diferentes criterios diagndsticos la incidencia es
dificil de calcular, esta se ha calculado entre 1/10000 a 1/40000 infantes. Teniendo
predileccion por el sexo masculino. El defecto del septo auriculoventricular (CIA y
CIV) es la anomalia cardiaca mas frecuente en Vacterl. Como las causas son
heterogéneas, la explicacion de la sobre presentacion de varones en ciertos casos
reportados pudo deberse a la herencia ligada al cromosoma x , expresion

influenciada por el sexo y mecanismos ligados a la impronta en otros®



Poco después de la descripcién inicial se propuso incluir ademas anormalidades
vasculares incluyendo arteria umbilical unica. Malformaciones cardiacas y
extremidades adicionales en lugar de estrictamente anormalidades del radio fueron
incluidas. Actualmente no hay consenso con respecto a los criterios diagnosticos
aunque muchos clinicos e investigadores requieren la presencia de por lo menos 3

componentes para llegar a un diagnéstico.

En muchos estudios las anomalias vertebrales que frecuentemente se acompafan
de anormalidades de las costillas han sido reportadas en 60- 80 % de las ocasiones,
de forma interesante los pacientes pueden tener anormalidades de las costillas sin
presentar anomalias vertebrales. Las anomalias vertebrales incluyen tipicamente
defectos en la segmentacion, como hemivertebras, vertebras en mariposa,
vertebras en cufa, fusiones vertebrales, vertebras supernumerarias o faltantes y
otras formas de displasias vertebrales. Algunos pacientes requieres multiples
cirugias invasivas para corregir sus anomalias vertebrales, mientras que otras solo
presentan sutiles defectos detectados unicamente después de un cuidadoso
escrutinio por un clinico experimentado. La curvatura anormal de la columna
vertebral debido a defectos costo vertebrales subyacentes es comun. Signos clinicos
de escoliosis pueden ser la primera sefial de anomalias vertebrales si no se
realizaron estudios de imagen cuando se sospeché de VACTERL

El ano imperforado / atresia anal como parte de las malformaciones ano rectales
ocurre en el 55 — 90 % de los pacientes, un ano completamente imperforado
comunmente es descubierto en el periodo post natal inmediato, tipicamente en la

exploracion de rutina o al no poder tomar la temperatura rectal, sin embargo otras
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formas de estenosis podrian parecer normales a la exploracion inicial podrian
después presentar signos clinicos de obstruccion.

En pacientes con ano imperforado las malformaciones genitourinarias son
también parte de las malformaciones ano rectales, pero estas malformaciones
pueden ocurrir en paciente sin ano imperforado o atresia anal. En promedio las
malformaciones genitourinarias ocurren en el 25% de los pacientes con asociacién
Vacterl, y puede ser menos evidente como en el caso de fistulas que conecten el
tracto genitourinario y ano rectal.

Las malformaciones cardiacas se han reportado en 40 — 80% de los
pacientes con asociaciénVacterl y pueden variar de graves defectos incompatibles
con la vida o que necesiten varios varias etapas de dificiles cirugias hasta sutiles
defectos anatémicos que se descubren a través de la participacion en estudios de
investigacion durante la edad adulta

Algunos subtipos de fistulas traqueo esofagicas pueden ocurrir y la atresia
esofagica puede o no estar presente. En promedio la fistula traqueosofagica se
observa en 80% de los pacientes. Datos prematuros de fistula traqueo-esofagica
incluyen polihidramnios o la ausencia de burbuja gastrica, la imposibilidad de pasar
sondas nasogastricas posterior al nacimiento, o atragantamiento al tragar durante la
infancia la fistula traqueo-esofagica requiere cirugia en los primeros dias de vida y
puede traer complicaciones como recurrencia de la fistula, enfermedad reactiva de la
via aérea y reflujo gastroesofagico. Ademas de la fistula traqueo-esofagica, pueden
ocurrir otras malformaciones pulmonares, las cuales pueden compartir una causa

anatémica



Como todas las malformaciones vistas en Vacterl, puede haber un amplio
rango de del tipo y severidad de las anormalidades renales, que pueden incluir
agenesia renal unilateral (o bilateral en casos severos), riidn en herradura o rifiones
quisticos o displasicos a veces acompafiadas de anormalidades uretrales o
genitourinarias. Anomalias renales se reportan en 50% - 80 % de los pacientes

Finalmente las malformaciones de las extremidades han sido reportadas e
40% a 50 de los pacientes, se han definido de forma clasica como defectos en el
radio, incluyendo hipoplasia/aplasia del pulgar muchas otras anomalias han sido
adscritas a la asociacién Vacterl incluyendo polidactalia y anomalias en los
miembros inferiores.

Se debe prestar especial cuidado a la presencia de una arteria umbilical unica
que es frecuente con asociacién VACTERL este es un importante hallazgo antenatal

y puede ser la primer sefal para el diagndstico®.

En cuanto a etiologia en un articulo se refiere que por lo menos en un grupo de
pacientes hay evidencia de prevalencia familiar, lo que sugiere factores hereditarios’.
Sin embargo, también hay fuerte evidencia clinica y genética para causas
heterogenica. La gran mayoria de las causas genéticas descritas en individuos
aislados o en familias y representan en promedio un pequeno porcentaje de los
casos.Ademas del pufado de etiologias descritas en humanos, algunas pistas en
modelos animales apuntan a algunas amplias categorias en los seres humanos.
Primero, asi como los animales con mutaciones en las vias genéticas de Sonic the

hedgehog (como los genes Shh y gli) tienen caracteristicas de Vacterl, esta via ha



sido implicada hace mucho tiempo. Modelos animales basados en teratdgenosComo

la asociaciénVacterl parece ser bastante heterogenica?,

No sorprende que varios caminos de sefalizacion clave  también se han
implicado a través de modelos animales. Ademas de la clasica via de Sonic
hedgehog la disrupcion de las vias HOX y de acido retinoico se ha incluido. Como
muchas de estas vias interactuan en formas complejas y aun no bien comprendidas,
seria mejor pensar en ellas como redes intercomunicadas en la sefalizacion del
desarrollo mas que como vias rectas. En otras palabras, una mutacién de un gen
que sabe forma una parte importante de un camino de senalizacion podria tener

multiples efectos a través de una amplia red que incluya muchas vias®.

El hecho que se ha observado pacientes con anemia de Fanconi con hallazgo de
asociacion Vacterl puede proveer de pistas para etiologias mas generalizadas, asi
como la anemia de Fanconi produce malformaciones congénitas asi como otros
problemas médicos como alteraciones hematolégicas y malignidad, secundaria a la
la acumulacién del dafio en el ADN relacionado a la inestabilidad cromosémica, en la
anemia de Fanconi, la naturaleza exacta de las anomalias en un particular paciente
incluyendo la naturaleza unilateral de algunas malformaciones parece ser de

naturaleza estocastica'®.

También como las causas ambientales, algunas influencias ambientales han sido
implicadas, pero hay pocos datos confirmados que pudieranser utiles en consejeria
masalla de los teratégenos reconocidos. Las influencias reconocidas son la diabetes
materna que puede resultar en caracteristicas de Vacterl debido a multiples
factores. Estos factores incluyen efectos directos de la hiperglicemia, estrés
oxidativo, radicales libres de oxigeno, interacciones con vias claves en pacientes
genéticamente vulnerables y de forma intrigante, pacientes con dafio mitocondrial.
Ademas de la diabetes materna incluyen tratamientos de fertilidad y a la exposicion
in utero a compuestos basados en estrogenos/progestorsterona, estatinas, plomo.
Estos reportes deben ser manejados con cuidado ya que la presencia de



Vacterlasociada con exposicidn podria ser especulativa. Asi como hay evidencia de
diabetes materna con defectos al nacimiento, como en todo lo demas, apunta a una

etiologia multifactorial en el que el ambiente interactia con susceptibilidad genética™

El diagnostico de Vacterl se hace de forma clinica, basados en la presencia de las
malformaciones congénitas, la definicidn requiere la presencia de por lo menos 3
componentes para el diagnéstico enfatizando en ciertos componentes como
malformacion anorectal o fistula traqueoesofagica.

Diagnéstico diferencial de la asociacion Vacterl es amplio e incluye varias
condiciones para las cuales hay pruebas genéticas. Descartar estas anomalias es
una parte dificil pero critica del trabajo diagndstico y esencial para la consejeria
genética. Descartar estas opciones incluye revisar cuidadosamente
caracteristicas que no se encuentran en la asociacién Vacterl como malformaciones
cerebrales, anomalias oftalmoldgicas y déficit de audicion. Se debe hacer énfasis en
la anemia de Fanconi en el diagnéstico diferencial, hay formas eficientes y
econdmicas de hacer pruebas para esta condicion y debe ser importante descartar
por razones de consejeria genética y por las anomalias y malignidades

hematoldgicas asociadas con la anemia de Fanconi'2.

Como con otras condiciones la habilidad para detectar caracteristicas de Vacterl
prenatalmente, ya sea por ultrasonido o por métodos mas complejos como
ecocardiograma prenatal o resonancia magnética nuclear es dependiente de la
habilidad y experiencia del intérprete médico. Ciertas caracteristicas de la asociacion
Vacterl como la malformacién anorectal o la fistula traqueoesofagica no son
detectadas antes del nacimiento, aun con constante y cuidadosos estudios de
imagen, esto puede molestar a las familias afectadas especialmente porque estas
condiciones estan asociadas con una incrementada morbimortalidad

El manejo de pacientes con Vacterl puede ser complejo, en general el manejo de los
pacientes se puede dar en 2 etapas, primer las malformaciones incompatibles con la
vida como malformaciones cardiacas, ano imperforado, fistula traqueoesofagica son

tipicamente manejados de forma quirurgica inmediatamente después del nacimiento,



posteriormente muchas de las malformaciones pueden resultar en secuelas a largo
plazo.

Las mejoras en las técnicas quirurgicas el diagnostico de Vacterl presenta un mucho
mejor prondstico. Pero aun con cirugias optimas los pacientes pueden enfrentar
considerables retos médicos a lo largo de su vida una consideracién especial se
debe dar a los paciente con malformaciéon anorectal en términos de resultados
puede haber una gran variabilidad. Finalmente a pesar de la alta morbilidad se debe

tomar en cuenta de que no presentan de forma tipica retraso mental
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\' PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Se cuenta con una alta frecuencia de pacientes con malformaciones multiples que
acuden al servicio de urgencias en el periodo neonatal, y de estas las
malformaciones ano réctales son las mas graves que requieren intervenciones
quirurgicas. El grupo de malformaciones que acompafan a la malformacién ano
rectal son anomalias vertebrales, malformaciones de radio y cubito, malformaciones
cardiacas, malformaciones renales y atresia esofagica, a lo que se denomina
“asociacion Vacterl.

En la unidad no se cuenta con un documento que sefiale caracteristicas clinicas y
malformaciones asociadas mas frecuentes, ademas de que se desconoce el

seguimiento de los pacientes en el tiempo.

¢ Cuales son las caracteristicas clinicas y anatomicas de los pacientes que
presentan malformacién ano rectal y cuentan con defectos relacionados con

asociacion Vacterl?



Vv JUSTIFICACION

En el hospital de Alta Especialidad del Nifio Dr. Rodolfo Nieto Padron se llevé control

de 46 pacientes con malformacion ano rectal durante el periodo 2012 -2014.

Esta condicién afecta a 1 de cada 5000 nacidos vivos, es una malformaciéon que si
no se repara afectara significativamente la vida de los pacientes, ademas el
prondstico para la vida y la funcidn variara de acuerdo al numero de malformaciones.

Se recabaran las caracteristicas clinicas y anatdmicas de los de pacientes con
Asociacion Vacterlatraves de expedientesdel Hospital Regional de alta
Especialidaddel nifio en el periodo mencionado.

Lo anterior de acuerdo a la guia de practica clinica de Malformacion Anorectal. GPC
IMSS 27510.
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VI. OBJETIVOS

OBJETIVO GENERAL

Identificar alos pacientes con malformacién anorectal que cuentan con criterios
de inclusiéon para ser diagnosticado como Asociacién Vacterl.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

1) ldentificar las caracteristicas clinicas y el numero de pacientes con malformacién
anorectal los cuales cuenten con los criterios para ser considerados Vacterl
2) Conocer las malformaciones anatdomicas asociadas a malformacion ano rectal,las

cuales pueden reunir los criterios y considerarse como asociacion VACTERL

VII HIPOTESIS

Los objetivos son descriptivos por lo que no se realizan hipotesis

11



VIIIl METODOLOGIA

a. Diseno del estudio
Se revisaron hojas de egreso hospitalario de pacientes con diagnostico de
malformacion anorectal, posteriormente se solicitaron los expedientes clinicos, se
revisaron que cumplieran con los criterios de inclusion, se revisaron los estudios
paraclinico y de imagenologia para identificar las malformaciones asociadas a la
malformacion ano rectal que pudieran incluirlo como Vacterl y todos estos datos a su
vez se vaciaron en una base de datos mayor que concentra a todos los expedientes

clinicos en el sistema Access.

b. Unidad de Observacion
Pacientes neonatos del hospital del nifo Dr. Rodolfo Nieto Padron con malformacién

ano rectal

c. Universo de Trabajo
Los pacientes del servicio de neonatologia y cirugia con malformacién anorectal que
fueron hospitalizados durante el periodo de Mayo 2012 a mayo 2014 siendo un total

de 46.

12



d. Calculo de la Muestra y Sistema de Muestreo
Tomando en cuenta el universo anterior se calculé la muestra estadistica con una
significancia de 5% y una confiabilidad del 95% dando un total de 46 pacientes como

muestra estadistica, se utilizé la siguiente formula.

2
Z.(PQ)
n=-=-"-____
d 2
Dénde:
z=Valor P encontrado en la tabla Z =1.96
P = Porcentaje aproximado de las caracteristica en estudio

Q= Complemento a 100% del porcentaje (p) (100-p)

d= Intervalo de confianza (porcentaje aceptado).

e. Definicién De Variables Y Operacionalizacion De Las Variables

f. Estrategia de Trabajo Clinico:
Se incluyeron a pacientes con egreso hospitalario con diagnéstico de malformacion
anorectal. Se revisaron que cumplieran con los criterios de inclusion, se revisaron los
estudios paraclinicos, de imagenologia y notas de consultas subsecuentes, todos
estos datos a su vez se vaciaron en una base de datos mayor que concentra a
todos los expedientes clinicos en el sistema Access y se analizaron los datos en el

sistema SPSS. V20.
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d. Criterios de Inclusién
1) Pacientes de cualquier edad con malformacién anorectal captados por el servicio
de urgencias y en tratamiento con los servicios de neonatologia y cirugia de mayo

2013 a mayo 2014

h. Criterios de Exclusién

1) paciente con otro tipo de lesiones anorectales

i. Criterios de Eliminacién
Expedientes incompletos.

Expedientes prestados a otros servicios.

j- Métodos de Recoleccion Y Base De Datos
Se revisaron las hojas de egreso hospitalario de pacientes con diagnéstico de
malformacion anorectal, se revisaron los expedientes clinicos y los estudios
paraclinicos y de imagenologia. Se vaciaron en una base de datos del sistema
SPSS y se procedio a la elaboracion de cuadros concentradores de informacion.

k. Analisis Estadistico
Se realiz6 una base de datos de donde se hicieron las primeras tablas que
contempla el numero total de datos y los porcentajes de estas. Posteriormente se
utilizé el sistema SPSS para realizar las graficas que mostraran las frecuencias

simples de las variables y sus asociaciones entre estas.
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I. Consideraciones Eticas

Los resultados son confidenciales y manejados exclusivamente con fines
académicos. Por ningun motivo se publicaron los nombres de los sujetos ni
referencias personales que puedan hacer alusién a ellos. La informacién aportada
por el estudio no se utilizara con fines ajenos a la naturaleza del mismo. El estudio
cumple con el principio de no mal eficiencia, ya que no pone en riesgo la integridad
fisica ni moral de los pacientes y busca el mayor beneficio para la poblacion infantil.
El presente estudio contempla lo dispuesto en las normas internacionales de la ética

de la investigacion médica de la declaracion de Helsinki 2009.
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RESULTADOS

Se estudiaron 46 pacientes hospitalizados en el servicio de cirugia y neonatologia
del periodo de mayo 2012 a mayo 2014,. De los 46 pacientes se tuvo una
distribucién por genero de predominio masculino, siendo 57% (26/46) Y 43 %
(20/46) pacientes del sexo femenino, quedando una relaciéon de 1:1.17hombres y

mujeres. Figura 1.

De los 46 paciente registrados a 30 se les realizo cirugia correctiva, al resto se les
realizé colostomia y queda pendiente su tratamiento integral, 8 pacientes
presentaron complicaciones, que se manifestaron como dehiscencia de herida
quirurgica, sepsis, choque séptico, se encontraron 3 defunciones entre estos

pacientes (tabla 1)

Tabla 1. Caracteristicas de enfermedad de
VACTREL
CARACTERISTICA NUMERO %

MALFORMACION ANORECTAL 46 100
EGRESO VIVO 43 93.48
ICIRUGIA CORRECTIVA 30 65.22
DEFECTOS CARDIACOS 12 26.09
MALFORMACION RENAL 8 17.39
ICOMPLICASIONES 8 17.39
MALFORMACION VERTEBRAL 6 13.04
EXTREMIDADES ANORMALES 2 10.87
FISTULA TRAQUEOESOFAGICA 1 2.17
IATRESIA ESOFAGICA 1 2.17 16




La malformacion anorectal se encontré que 10 (21.7%) contaban con los criterios

clinicos para ser incluidos como asociacién Vacterl. Encontrando que la asociacion

de malformacion ano rectal y defectos cardiacos fueron las anomalias mas comunes

Tabla 2.
Tabla 2. MAR con malformaciones asociadas

MALFOMACION NUMERO %

, VACTREL 10 21.7
IANORECTAL 27 58.7
ANORECTAL-CARDIACA 8.7
IANORECTAL-RENAL 6.5
ANORECTAL-VERTEBRAL 4.3
TOTAL 46 100

X.DISCUSION.

La frecuencia de las malformaciones anorectales a nivel mundial es de 1/5000

nacimientos, lo cual concuerda con los registrados en nuestra institucién al

encontrarse 46 malformaciones'

La frecuencia de la asociacion Vacterl a nivel mundial es de un 1/10000 — 40000 lo

cual concuerda al registrarse en el periodo de tiempo 48806 nacimientos, se

registraron 46 nacimientos con malformacién anorectal y 10 con Vacterl unicamente

en nuestra institucion’®.
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XI CONCLUSIONES

El presente trabajo representa el inicio del registro de este padecimiento en el
hospital del nifio “Rodolfo Nieto Padron”. Mismo que seinala las caracteristicas

clinicas y las malfomaciones asociadas en los pacientes con VACTERL.

Las Malformaciones asociadas a VACTERL fueron, la malformacion anorectal
con malformaciones cardiacas, malformacion ano rectal con malformaciones

renales, y malformacién ano rectal con malformaciones vertebrales

La frecuencia de malformacién anorectal y malformacién en el hospital del
nino “Rodolfo Nieto Padréon” concuerda con la informacién obtenida en la

literatura a nivel global
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