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ANTECEDENTES

La asociacion VACTERL toma su nombre del acrénimo que corresponde a
malformaciones congénitas, las cuales incluye: malformaciones Vertebrales, atresia
Anal, anomalias Cardiovasculares, fistula Traqueoesofégica, atresia Esofagica,
malformaciones Renales vy displasia de las extremidades (Limbs),
fundamentalmente en el hueso radial (1).

El primer reporte de la asociacion VATER fue realizado por Quan y Smith en 1972,
donde la letra R correspondia a displasia radial. (2). Posteriormente, Temtamy y
Miller usaron el acronimo VATERS, en el cual la V representaba malformaciones
vertebrales y defectos en el septum ventricular y la S una sola arteria umbilical. (3).
Finalmente, se adopta el acronimo VACTERL en 1975 (C: defectos cardiacos y L:

anomalias en las extremidades) que continda en uso hasta este momento. (1).

EPIDEMIOLOGIA
La Organizacion Mundial de la Salud estima que, a nivel internacional, ocurren
210,358 muertes por malformaciones congénitas durante los primeros 28 dias de
vida. (4).
Respecto a la asociacion VACTERL la incidencia es dificil de determinar debido a
gue se han utilizado diferentes criterios de diagnostico y métodos de verificacion.
Los estudios han estimado que la frecuencia es menos de 1/10,000 a 1/40,000
bebés (aproximadamente <1-9 / 100,000 lactantes) (5).
Esta entidad tiene predileccion por el sexo masculino con una relacion 2:6:1.
En nuestro pais, no existen datos oficiales sobre la prevalencia de esta asociacion.
La mayoria de las publicaciones se tratan de reportes de casos aislados. (1), (6),
(7). (8), (9), (10).
Hasta la fecha se cuenta con 5 series de casos:

1) En el Instituto Nacional de Pediatria en el afio 2004 con un total de 34 casos

donde la malformacién mas frecuente fueron las correspondientes a las

vertebrales hasta en un 82%. (11)



2) En el Hospital de Pediatria Centro Médico Nacional Siglo XXI en 2007 con
51 casos, malformacién mas frecuente: cardiacas 80.3%. (12)
3) En el Hospital del Nifio Poblano en 2014 con 14 casos, las malformaciones
mas predominantes en un 82% fueron las cardiacas. (13)
4) En el Hospital Civil de Guadalajara, afio 2015 con 26 casos y predominio de
malformaciones vertebrales en un 77%. (14)
5) En el Hospital de Especialidades, Tuxtla Gutiérrez Chiapas en 2017 con 16
casos, predominio de malformaciones cardiacas en un 69.7% (15)
Como se puede observar, los datos obtenidos son similares a la literatura
internacional, sin embargo ninguno con el enfoque a las malformaciones
anorrectales.
En la UMAE del Hospital de Pediatria del Centro Médico Nacional Siglo XXI se llevo
a cabo un estudio con el fin de determinar la frecuencia y el tipo de malformacion
predominante de la asociacion VACTERL, se trata de un estudio retrospectivo que
abarcé un periodo comprendido de 2014 a 2019 con un total de 200 registros de
pacientes con diagnoéstico de VACTERL, de los cuales el 84.6% presento

malformacion anorrectal. (16)

ETIOLOGIA

Es desconocida y probablemente multifactorial, por lo que no puede catalogarse
como un sindrome especifico, ademas de que sus componentes son variables. Se
ha sugerido que la exposicion a estrégenos, progestagenos o ambos durante el
primer trimestre del embarazo puede ser una causante de esta entidad. (1)

Su herencia es de caracter esporadico, aunque la aparicién de varios casos en una
familia sugiere una herencia de caracter autosomico, asi como los casos de

VACTERL con hidrocefalia, que siguen un patrén de herencia autosémico recesivo

().

PATOGENIA
La asociacion VACTERL ha sido reconocida como un defecto primario politépico de

los campos blastogénicos. Es una anomalia esporadica y etiolégicamente



heterogénea que resulta de una noxa (tanto genética como ambiental) que actia de
forma temprana en la gestacion. (17).

Se cree que las multiples alteraciones de dicha asociacién ocurren antes del dia 35
del desarrollo embrionario y pueden acompafarse de otros defectos congénitos
aislados o coexistir con sindromes polimalformativos. Entre las malformaciones
aisladas que acomparfian frecuentemente a la asociaciéon VACTERL estan la arteria
umbilical Unica y los genitales ambiguos, descritos con mayor predominio en recién
nacidos con cariotipo 46, XY. Con respecto a la existencia de cromosomopatia, la
trisomia 18 se encuentra en una frecuencia mayor de lo esperado (17).

La mayoria de los casos de asociacion VACTERL ocurren esporadicamente; sin
embargo, las anomalias cromosOmicas también se han descrito en algunos casos.
(18).

Las anomalias cromosOmicas son factores de riesgo para el desarrollo de la
asociacion VACTERL, se han encontrado microaberraciones entre las cuales se
incluyen deleciones, duplicaciones, mosaicismos, monosimias y trisomias. (19).

En algunos pacientes, se ha observado la ocurrencia familiar, lo que indica que los
factores genéticos juegan un papel importante. Sin embargo, todavia no se ha
identificado ningun gen candidato que explique la etiologia en una fraccion

sustancial de los pacientes con VACTERL. En la tabla 1 se enumeran algunos

ejemplos de genes implicados:

ANOMALIA IMPLICADA ANO DE AUTOR
PUBLICACI
ON
3,4-dioxigenasa  Anomalias congénitas 2020 Van de
del acido  3- vertebrales, cardiacasy renales Putte

hidroxiantranilic

o (HAAO)
Quinureninasa Anomalias congénitas 2020 Van de
(KYNU) vertebrales, cardiacas y renales Putte



Lipoma-preferred Tetralogia de Fallot asociada 2012 Reutter
partner (LPP) con hipospadias,
malformaciones costales vy

rinones hipolpasicos

Familia del gen Tetralogia de Fallot relacionado 2012 Reutter
homeobox con malformaciones
(HOXD13) anorrectales, hidronefrosis y

malformaciones en cuarto y
quinto dedo de los pies
gen implicado en Hidrocefalia congénita mas 2012 Reutter
la heterotaxia asociacion VACTERL.
visceral tipo 1
ligada al X (ZIC3)

Tabla 1. Ejemplos de genes implicados en la etiologia de la asociaciéon VACTERL

De igual modo se ha encontrado asociacion con enfermedades como la anemia de
Fanconi asociada a un fenotipo clinico compatible con asociacion VACTERL en el

cual se ha encontrado la deficiencia de 3-hidroxi-3-metilglutaril-CoA liasa. (19)

CRITERIOS DIAGNOSTICOS

Esta entidad se caracteriza por la presencia de diversas malformaciones en varias
combinaciones, por lo que se cataloga como una asociacion y no como sindrome
con etiologia Unica establecida. La relativa rareza de esta asociacion reta la
capacidad para tener un estandar de oro para su definicion. Ademas de que tiene
una alta morbilidad y mortalidad asociada (20).

El diagnostico de asociacion VACTERL requiere la presencia de al menos tres
malformaciones:

-Vertebrales: representan la anomalia morfolégica congénita con mayor frecuencia
en la asociacion VACTERL. Se presentan aproximadamente en el 60-95% de los
individuos afectados. Las anomalias vertebrales se pueden clasificar por falla en la

formacion: hemivertebras. Falla en la segmentacion de la vertebras: fusién vertebral,
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ademas, pueden existir hipersegmentacion de vertebras, escoliosis, anomalias de
sacro, pediculo incompleto y anomalias esternales. (21).

-Anorrectales: se presentan en el 55-90% de los pacientes. Las malformaciones

descritas son atresia anal con o sin fistula, asi como persistencia del uraco. (21)

-Cardiovasculares: se han reportado aproximadamente en 40-80% de los pacientes

con asociacion VACTERL. Puede encontrarse: defecto de tabique ventricular,
conducto arterioso permeable, tetralogia de Fallot, transposicion de grandes
arterias. Otras alteraciones que se incluyen son: arco aortico derecho, doble arco
aortico, coartacion de aorta, dextrocardia, drenaje venoso pulmonar anémalo total,
vena cava superior izquierda, arteria coronaria derecha anémala, arteria umbilical
Unica. (21)

-Traqueoesofagicas: las fistulas traqueo-esofagicas, pueden ocurrir con o sin atresia

esofagica. Se presentan aproximadamente entre el 50-80% de los pacientes. (21)

-Malformaciones renales: ocurren en el 70-80% de los casos y puede incluir

defectos uni o bilaterales. Se ha descrito: disgenesia 0 agenesia renal, rifidn
ectopico, riidn en herradura, anomalias ureterales y uretrales, hidronefrosis, reflujo
vesicoureteral, valvas uretrales posteriores, estenosis ureteropielica. (21)

-De _las _extremidades: se presentan en el 40-50% de los pacientes. Pueden

presentarse como: displasia o aplasia radial, pulgares hipoplasicos, pulgares
trifalangicos, polidactilia preaxial, sindactilia, sinostosis radiocubital. (21)

La atresia anal ocurre hasta en 90% de los casos que presenta esta asociacion, las
malformaciones cardiacas entre 40-80%, fistula esofagotraqueal del 50 al 80%,
anomalias renales hasta 80%, defectos en los miembros hasta 50%, vertebrales 60

al 95% y solamente 1% de los casos presenta el espectro completo. (21).

TRATAMIENTO

El manejo de los individuos es dividido en dos etapas: en la primera etapa, las
condiciones que son incompatibles con la vida (como malformaciones cardiacas
severas) donde son manejadas quirdrgicamente, y en la segunda, el resto de las
malformaciones, estos pacientes continGan bajo control y rehabilitacion a largo
plazo (22).



PRONOSTICO Y COMPLICACIONES

A menudo se requieren multiples cirugias durante la infancia y puede condicionar
varias secuelas fisicas, como escoliosis, disfuncién intestinal, reflujo
gastroesofagico, disfagia, enfermedades de las vias respiratorias, falla cardiaca,
renal o condicionar la funcionalidad de alguna extremidad. (22)

El bienestar psicosocial puede verse reducido en nifios con condiciones crénicas ya
gue a menudo experimentan repetidas estancias hospitalarias, tratamiento médico
doloroso, asistencia interrumpida a la escuela, limitaciones sociales y en actividades
fisicas. (23).

MALFORMACION ANORRECTAL ASOCIADA A VACTERL

Las malformaciones anorrectales forman parte del espectro de asociacion
VACTERL, también se ha descrito su asociacion con otros defectos congeénitos,
variando entre diferentes estudios, con una prevalencia entre 20 y 70%. (24).
Estas incluyen una gran variedad de anomalias, algunas de estas se asocian con
sindromes especificos. Una vez que la evaluaciéon ha excluido los sindromes
conocidos, se puede considerar la asociacion VACTERL. (25)

En un estudio realizado por Chaeyoun Oh y cols. El cual abarcé un periodo
comprendido entre 1999 y 2017 se estudiaron 460 casos de pacientes sometidos a
anoplastia secundaria a una malformacion anorrectal (MAR), de los cuales se
observo que hasta el 65% (299) tenia al menos una anomalia asociada, dentro de
estas anomalias las correspondientes al sistema genitoruinario fueron las mas
frecuentes, hasta en un 28%, seguidas de las cardiovasculares (25%) y vertebrales
(22.6%). (26).

EPIDEMIOLOGIA

Las MAR son las malformaciones mas frecuentes del tubo digestivo, después de las
del labio y paladar hendido, pues uno de cada 4,000 recién nacidos, nacen con esta
condicion. En México nacen aproximadamente 2,500,000 recién nacidos vivos por
afo y por ende se calcula que hay alrededor de 625 casos nuevos de MAR cada
afo. (27).



Son mas comunes en el varén (1.4:1) y el 40 a 70% de los pacientes presenta una
0 méas anomalias asociadas; 10% con atresia de esofago y atresia intestinal; 7%
con alteraciones cardiovasculares (tetralogia de Fallot, CIA y CIV); 50% con
anomalias genitourinarias y 25% con anomalias de sacro y raquis. (28).

En un estudio realizado por Shin Yun Byun y cols. En el cual el objetivo fue
determinar la incidencia de malformacién anorrectal asociada a atresia esofagica,
se estudiaron 196 pacientes ingresados inicialmente con diagnéstico de
malformacion anorrectal, al realizar el abordaje integral se encontr6 que 10
pacientes (28.6%) cumplia con criterios para diagnéstico de asociacion VACTERL.
Y solo en el 8.1% de la poblacion total del estudio se pudo encontrar malformacién
anorrectal mas atresia esofagica, por lo que se puede concluir que en pacientes con
algun tipo de MAR es mas probable que se encuentren otras malformaciones,
repercutiendo en la tasa de mortalidad de estos pacientes.

Por otro lado, van den Hondel y cols. Determinaron que aquellos pacientes con MAR
la asociacion VACTERL se encontraron hasta en el 23%.

Entre un 50-60% de pacientes portadores de MAR tendran alguna anomalia
asociada. (26).

El ano imperforado/atresia anal como parte de una malformacién anorrectal ocurre
en aproximadamente el 55-90% de los pacientes.

En las mujeres se ha observado que la MAR mas frecuente es el ano imperforado
con fistula rectovestibular. En hombres la malformacion mas comunmente

encontrada es el ano imperforado con fistula rectouretral.

CLASIFICACION

Las MAR se pueden clasificar de acuerdo a la clasificacion de Krickembeck (Tabla
3.) en 2005, la cual es una modificacién a la clasificacion propuesta por Pefia (Tabla
2.) en 1995, donde se incluye la descripcién anatomica de la malformacion y el tipo

de procedimiento quirdrgico.

Tabla 2. Clasificaciéon de Pefia 1995

Defecto



Hombres

Fistula recto-perineal
Fistula recto-uretero-bulbar
Fistula recto-uretero-prostatica
Fistula recto-vesical

Ano imperforado sin fistula

Mujeres Fistula recto-perineal
Fistula rescto-vestubular
Cloaca con canal comun corto
(menor a 3 mm)
Cloaca con canal comun largo
(mayor a 3 mm)
Ano imperforado con fistula
Defectos Cloaca posterior
complejos Asociacion con masa presacra
Atresia rectal
Extrofia cloacal
Tabla 3. Clasificacion de Krickembeck 2005
Defecto Colostomia
Hombres Fistula recto-perineal No
Fistula recto-uretero-bulbar Si
Fistula recto-uretero-prostatica Si
Fistula recto-vesical Si
Ano imperforado sin fistula Si
Mujeres Fistula recto-perineal No
Fistula rescto-vestubular Si
Cloaca con canal comun corto Si

(menor a 3 mm)

Cloaca con canal comun largo Si

(mayor a 3 mm)

Ano imperforado con fistula Si
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Defectos Cloaca posterior Si

complejos | Asociacién con masa presacra Si
Atresia rectal Si
Extrofia cloacal Si

ETIOLOGIA

Las malformaciones anorrectales resultan de desarrollo anormal del intestino
posterior, alantoides y conductos de Muller. (29).

En el desarrollo embriolégico existe, en un principio, un reservorio comun (cloaca)
para el tracto urinario y el intestino distal, apareciendo después un tabique urorrectal
gue desciende hasta contactar con el periné, induciendo la formacion y perforacion
del ano. En las MAR se asume que los defectos ocurren entre la 42 y la 82 semana
de gestacion. La falta de permeabilizacion de la parte anal de la membrana cloacal
da lugar a las formas bajas o leves como fistulas perineales o membrana anal. Los
defectos altos se deben a la imperfecta separacion por el tabique urorrectal de los
componentes anterior (urogenital) y posterior (recto primitivo) de la cloaca. Suele
haber una comunicacion entre el recto y la uretra o vejiga en el varon y entre el recto

y el aparato urogenital en la mujer. (30)

PATOGENIA

Hay evidencia de que los factores genéticos fomentan la desarrollo de MAR, pero
ningun gen o el locus cromosémico se ha identificado hasta ahora como la causa
de todos o incluso de la mayoria de MAR. (31).

Se ha documentado en diversos estudios el uso de algunos medicamentos en la
etapa prenatal que aumentan el riesgo de desarrollar algun tipo de MAR, entre ellos
destacan:

-Corticoides inhalados

-Antitiroideos

-Inhibidores de recaptura de serotonina

-Analgésicos (32)
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Por otro lado, el uso de suplementos dietéticos antes o durante el embarazo como
el acido folico, vitamina E y hierro han demostrado ser un factor protector. (32)

DIAGNOSTICO

Un punto importante a destacar es que en los estudios realizados hasta el momento
no se cuenta con un algoritmo diagnostico estandarizado, lo cual repercute en las
altas tasas de mortalidad y morbilidad asociadas.

Al igual que con otras malformaciones, existe cierta controversia en términos de
criterios diagndsticos. Por ejemplo, algunos clinicos solo permite que el ano
completamente imperforado sea considerado parte de la asociacion VACTERL. (5).
En pacientes con malformacion anorrectal, las anomalias asociadas en otros
organos son frecuentes. En general, las anomalias asociadas ocurren con mayor
frecuencia en malformacion anorrectal de tipo alto que en malformaciones de tipo
bajo; la frecuencia también es mayor en hombres que en mujeres. (33).

Se distinguen diferentes grados de severidad, que van desde estenosis anal leve,
atresia anal con o sin fistula hasta cloaca persistente o incluso extrofia cloacal. Se
ha estudiado que los defectos ocurren durante la 42 a 8% semana de desarrollo fetal.

Sin embargo, el conocimiento sobre las posibles causas aun es escaso. (32).

TRATAMIENTO

El tratamiento de esta patologia es siempre quirargico. El procedimiento quirdargico
utilizado a nivel mundial para la reparacion de esta malformacion es la
Anorrectoplastia Sagital Posterior (ARPSP) descrita por Pefia. Dado los numerosos
avances en la cirugia, los resultados postoperatorios son satisfactorios, pero
algunos pacientes mantienen disfunciones intestinales, como estenosis,
incontinencia, manchado, distension abdominal, constipacion, diarrea vy

enterocolitis, y en algunos casos, una combinacion de ellos. (31).

PRONOSTICO
El tiempo y el enfoque quirdrgico pueden diferir dramaticamente dependiendo del

tipo de MAR y anomalias relacionadas, como malformaciones del sistema urinario.
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La deteccion temprana de MAR y malformaciones genitourinarias es también critico
para prevenir las infecciones de vias urinarias y preservar la funcion renal. (34).

La coexistencia de asociacion VACTERL afecta significativamente los resultados
clinicos y quirtrgicos de pacientes con MAR. Estos pacientes tienen un peor
resultado quirtrgico y prondstico funcional en términos del manejo intestinal y el

tratamiento dietético / laxante. (23).
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La malformacién anorrectal es la segunda malformacién congénita mas frecuente,
precedida Unicamente del labio y paladar hendido, la cual tiene una alta tasa de
mortalidad si se asocia a otro tipo de malformaciones. La asociacion VACTERL
empeora el prondéstico.

En nuestro pais, no son suficientes los datos de cual es la incidencia real de
pacientes con malformacion anorrectal que cumple ademas, criterios para
asociacion VACTERL.

El Hospital de Pediatria Silvestre Frenk Freund es un centro de referencia para
pacientes con malformacién anorrectal, en los cuales no se sigue una ruta
diagnostica completa y no se ha podido determinar el nUmero de pacientes que
cumple con criterios diagnosticos de VACTERL.

En el afio 2020 se realizé un estudio en el Hospital de Pediatria de Centro Médico
Nacional Siglo XXI con el fin de determinar el tipo y la frecuencia de anomalias
morfolégicas asociadas a VACTERL, se encontraron 200 registros de pacientes
guienes cumplian con dicho diagndstico, en un periodo comprendido entre 2014
hasta 2019 los resultados fueron que hasta en un 84.6% se encontré que la
malformacion mas frecuente en VACTERL es la anorrectal.

Por lo que se plantea la siguiente pregunta de investigacion:

¢,Cudl es la incidencia de asociacion VACTERL en pacientes con diagnostico de

malformacién anorrectal en un hospital de tercer nivel de atencion?
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JUSTIFICACION

La presencia de anomalias no diagnosticadas en pacientes con MAR es una fuente
potencial de morbilidad y mortalidad que se extiende hasta la edad adulta,
enfatizando la importancia de la deteccién de protocolos, (Veras 2018), sin embargo
la relativa rareza y el amplio espectro de la asociacion VACTERL desafian la
capacidad de tener un algoritmo "estandar de oro". (34)

La evaluacién exhaustiva de las asociaciones VACTERL en nifios con MAR es
critica para brindando atencion adecuada y oportuna. (28).

Por lo que se considera que crear un algoritmo diagnostico que permita identificar
oportunamente este tipo de malformaciones en la poblacién pediatrica podra
disminuir la tasa de mortalidad asi como mejorar las condiciones de vida de aquellos
pacientes afectados con esta condicion, la cual repercutira directamente en su
desarrollo.

Para lograr dicho proposito debemos iniciar estimando la tasa real de pacientes
guienes presentan el espectro completo de esta malformaciéon y asi poder

implementar de manera sistematica un protocolo diagndstico.
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HIPOTESIS:

En pacientes con Malformacion anorrectal atendidos en el Hospital de Pediatria de
Centro Médico Nacional se encontraran malformaciones asociadas hasta en un 25-
30% que cumplan con criterios para establecer el diagnostico de VACTERL.

OBJETIVO GENERAL:

1.- Describir la frecuencia de asociacion VACTERL en los pacientes con

malformacién anorrectal.

OBJETIVO ESPECIFICO:

1.- Describir las malformaciones encontradas en pacientes con MAR

16



SUJETOS, MATERIAL Y METODOS

LUGAR DONDE SE REALIZARA EL ESTUDIO:

Pacientes pediatricos atendidos en el servicio de Lactantes y Cirugia Pediatrica de
la Unidad Médica de Alta Especialidad Hospital de Pediatria, Centro Médico
Nacional Siglo XXI.

TIPO DE ESTUDIO:

Observacional, transversal, prospectivo, descriptivo.

CRITERIOS DE SELECCION

CRITERIOS DE INCLUSION: Pacientes de ambos sexos, con diagndstico de

ingreso de Malformacion anorrectal.

CRITERIOS DE EXCLUSION: Pacientes con expediente clinico incompleto.

Paciente con otro diagndstico genético confirmado

CRITERIOS DE ELIMINACION: Pacientes que sean dados de alta previo a terminar

el abordaje diagndstico.

TAMANO DE LA MUESTRA
Por conveniencia. Seran incluidos todos los pacientes que ingresen con diagndstico

de Malformacién anorrectal a la unidad.

DESCRIPCION GENERAL DEL ESTUDIO:

1. Se identificaran en registros de ingresos al piso de Lactantes y UCIN del Hospital
de Pediatria de CMNSXXI pacientes con diagnostico de malformacion anorrectal.
2. Se iniciara abordaje diagnostico en busqueda de malformaciones asociadas.

4. Se registraran a todos aquellos pacientes que reunen los criterios diagndésticos

para asociacion VACTERL.
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Variable

Sexo

Edad

Malformacioén

Ano-rectal

Tipo de
malformacioén
ano-rectal

Malformacién
Vertebral

Malformacioén
Cardiaca

5. Se recopilaran los datos en la hoja de recoleccion de datos

6. Se realizara una base de datos en Excel

VARIABLES

Conceptual

Categoria de un
individuo de las
caracteristicas

fenotipicas que
distingue hombre y
mujer

Duracién de la
existencia de un
individuo a partir de
su nacimiento al
diagnostico.
Anomalia o]
deformidad presente
al nacimiento a nivel
de recto y ano.
Anomalia o]
deformidad presente
al nacimiento a nivel
de recto y ano. Se
evaluara de acuerdo
a la clasificacion de
Krickembeck
Anomalia o]
deformidad presente
al nacimiento a nivel
de columna vertebral.

Anomalia del
desarrollo que
involucra estructuras
del corazén.

Definicién
Operacional

Se determinara en femenino o masculino
segun fenotipo.

La misma que la definicion conceptual. Se
calculara con la fecha de nacimiento
hasta un dia antes de cumplir 16 afios.

La misma que la definicién conceptual. Se
obtendra de los datos consignados en las
notas médicas y estudios de imagen.

La misma que la definicién conceptual. Se
obtendra de los datos consignados en las
notas médicas y de la evaluacién por
cirugia pediatrica.

La presencia de cualquiera de las
siguientes caracteristicas:

- Hemivertebras

- Fusion vertebral

- Hipersegmentacion de vertebras

- Anomalias de sacro

- Pediculo incompleto

- Anomalias esternales

- Escoliosis

Se obtuvieron de los datos consignados
en las notas médicas y estudios de
imagen

La presencia de los siguientes defectos:

- Defecto de tabique ventricular

- Conducto arterioso permeable

- Tetralogia de Fallot

- Transposicion de grandes arterias

- Arco adrtico derecho
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Tipo devariable

Nominal dicotémica

Cuantitativa continua

Nominal dicotomica

Cualitativa nominal

Nominal dicotémica

Nominal dicotémica

Escala de
medicion

Masculino/femenino

Dias
Meses
Afos

Presente
Ausente

Con fistula
Sin fistula
Cloaca

Presente Ausente

Presente
Ausente



Malformacion
Traqueo-
esofagica

Malformacion
Renal

Malformacioén
en la
extremidades

Asociacion
VACTERL

Anomalia o]
deformidad presente
al nacimiento a nivel
de traquea y esofago.

Anomalia o
deformidad presente
al nacimiento a nivel
renal y de via
urinaria.

Anomalia o
deformidad presente
al nacimiento a nivel
de extremidades

Malformaciones
congénitas, que
incluyen:
malformaciones
vertebrales, atresia
anal, anomalias
cardiovasculares,
fistula
traqueoesoféagica,
atresia esofagica,
malformaciones
renales y displasia de
las extremidades

- Doble arco aértico

- Coartacion aortica

- Dextrocardia

- Drenaje venoso pulmonar anémalo total
- Vena cava superior izquierda

- Arteria coronaria derecha anémala

- Arteria umbilical Unica

Paso anormal entre el eséfago y la
trdquea, que puede estar asociada a
atresia esofagica. O la presencia de:
Fistula tragueo-esofagica con o sin
atresia esofagica Se obtuvo de los datos
consignados en las notas médicas y
estudios de imagen.

La presencia de cualquiera de las
siguientes  anomalias  morfolégicas
congénitas:

- Disgenesia o agenesia renal

- Rifién ectopico

- Rifién en herradura

- Anomalias ureterales y uretrales

- Hidronefrosis

- Reflujo vesicoureteral

- Valvas uretrales posteriores

- Estenosis ureteropiélica

Se recolect6 de los datos consignados en
las notas médicas y estudios de imagen.
Deformidad congénita estructural de las
extremidades superiores o inferiores. O
cualquiera de las siguientes anomalias
morfolégicas congénitas:

- Displasia o aplasia radial

- Pulgares hipoplasicos

- Pulgares trifalangicos

- Polidactilia preaxial

- Sindactilia

- Sinostosis radiocubital.

Se obtuvieron de los datos consignados

en las notas médicas y estudios de

imagen.
Presencia de al menos 3 defectos:

e Malformaciones vertebrales
Atresia anal
Anomalias cardiovasculares
Fistula traqueoesofagica
Atresia esofégica
Malformaciones renales
Displasia de las extremidades

Se obtendr& de los datos consignados en
las notas médicas y estudios de imagen.
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Nominal dicotémica

Nominal dicotémica

Nominal dicotomica

Nominal dicotémica

Presente
Ausente

Presente
Ausente

Presente
Ausente

Si
No



Analisis estadistico

Se realizara una base de datos en Excel. El analisis sera de tipo descriptivo, con
medidas de tendencia central y de dispersion, de acuerdo con la escala de medicion
de las variables. Para las variables cualitativas se utilizaran frecuencias simples y
porcentajes; para las variables cuantitativas, promedio, moda, valores minimos y

maximos.

Recursos

Se cuenta con los recursos necesarios para su realizacion.

Recursos humanos: El presente protocolo es la tesis de especialidad de la Dra.
Sandra Picazo Meza, ademas cuenta con un tutor y asesor metodoldgico.
Recursos materiales: expedientes clinicos, laptop. El presente estudio no requiere
recursos adicionales.

Recursos financieros: no se requieren.

Factibilidad

Se cuenta con todos los recursos antes mencionados para la realizacion del estudio.
Aspectos éticos

De acuerdo al Reglamento de la Ley General de Salud en Materia de investigacion
para la salud, en el articulo 17 de la misma se establece el presente protocolo como
una investigacion sin riesgo, al tratarse de un estudio retrospectivo con el analisis
de expedientes clinicos no requiere la firma de consentimiento informado. La
informacién se mantendra anonima y confidencial.

Antes del inicio del estudio el protocolo sera aprobado por el comité de investigacion

del hospital.
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Cronograma de actividades

ACTIVIDADES OCTUBRE NOVIEMBRE ABRIL JUNIO 2021-
2020- 2020-MARZO 2021- SEPTIEMBRE
NOVIEMBRE 2021 MAYO 2021
2020 2021

PROTOCOLO

DE X

INVESTIGACION
REVISION DE
PROTOCOLO
RECOLECCION
DE DATOS
ANALISIS
ESTADISTICO
RESULTADOS
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RESULTADOS

Durante un periodo comprendido entre enero del 2019 hasta abril del 2021 se
identificaron aquellos pacientes quienes ingresaron a hospitalizacién con
diagnostico de MAR. Se identificaron en la libreta de enfermeria un total de 44
pacientes. De los cuales se tuvieron que descartar 9 paciente por las siguientes
razones:

- 1 de ellos tenia un expediente duplicado

- 8 con expedientes incompletos

Por lo anterior se revisaron 35 expedientes, con un rango de edad de los 0 a los 59
meses y un promedio del3 meses. El 60% (21) correspondié a hombres y el 40%
(14) a mujeres.

El 100% con diagnostico confirmado de malformacion anorrectal, de ellos el 54.2%
(19) con malformacion asociada a fistula y el 45.7% (16) sin ella.

Respecto a la asociacion VACTERL encontramos una frecuencia del 25.7% (9), el
74.2% (26) con criterios incompletos, sindromes especificos que descartaban dicha
asociacion y en el 34.2% (12) se encontro la MAR como malformacion unica.

En la tabla 4. se enlistan las caracteristicas de la poblacion en estudio.

Tabla 4. Caracteristicas generales de los 35 pacientes

Variable Promedio (Min-Max) Moda
Edad (meses) 13 (0-59) 0
Frecuencia Porcentaje (%)
Sexo
Masculino 21 60
Femenino 14 40
Malformacién
traqueal
1 2.8
Si
34 97.1
No
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MAR*
Con fistula 19 54.2

Sin fistula 16 45.7

Malformacién en
extremidades

Si
32 914
No

VACTERL
Si 9 25.7
No 26 74.2

* Malformaciéon anorrectal



DISCUSION

Las MAR son las anomalias congénitas mas frecuentes, solo precedidas por el labio
y paladar hendido. (27)

En los estudios que existen con la finalidad de determinar la frecuencia y el tipo de
malformaciones mayormente encontradas en la asociacion VACTERL se encontré
que las MAR tuvieron una frecuencia que varia entre el 55 al 90%. (21).

Van Den Holden y cols. en su estudio realizado entre 1990 y 2012 encontraron que
los pacientes con diagnostico de MAR tienen diversas anomalias congénitas
asociadas, con una frecuencia que va del 43 al 71%. Y de ellos, hasta un 23%
cumplieron con los criterios para la asociacion VACTERL (24).

Hasta el momento, en nuestro pais no se cuenta con un estudio para determinar la
frecuencia de dicha asociacion.

En el afio 2020 se llevé a cabo un estudio en el Hospital de Pediatria del Centro
Médico Nacional Siglo XXI donde se encontr6 que la malformacion mas
comunmente asociada en VACTERL fue la anorrectal, con un 84.6%. (16).

En nuestro estudio se encontro que del total de la poblacion estudiada se encontro
una frecuencia de asociacion VACTERL del 25.7% (9), el 74.2% (26) con criterios
incompletos, sindromes especificos que descartaban dicha asociacion y en el
34.2% (12) se encontré la MAR como malformacion unica.

Los resultados encontrados fueron similares a los que se reporta en la literatura
mundial. Sin embargo, nuestra poblacién fue menor comparada con el resto de los
estudios, lo cual pudo influir en las frecuencias y porcentajes encontrados.
Consideramos para obtener resultados significativos se deberan realizar estudios
con un periodo de tiempo mayor que permita recolectar un tamafio de muestra mas

grande.
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CONCLUSION

La frecuencia de asociacion VACTERL en pacientes que ingresaron con diagnostico
de malformacién anorrectal en el Hospital de Pediatria del Centro Médico Nacional
Siglo XXI en el periodo de enero 2019 a abril del 2021 a fue del 25.7%. Lo cual es
similar a la literatura reportada previamente, reafirmando asi la importancia del
abordaje integral en estos pacientes para descartar malformaciones asociadas, lo
cual favorecera un diagnostico oportuno y asi disminuir la morbimortalidad y las
secuelas a largo plazo en aquellos nifios en quienes se integren este tipo de
malformaciones.
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ANEXOS

ANEXO 1

g/-] INSTITUTS MEKICAND DEL SEGURD SOCIAL

CENTRO MEDHICO MACIONAL SIGLO KX
HOSFITAL DE FEDIATRA
“SILVESTRE FREMK FREUND™
HOlA DE RECOLECCKIN DE DWTOS PROTOCOLO MALFORMACKIN ANORRECTAL ASOCIADA & VACTERL

Nombre: MES: Procedencia:
Edasd: Sexo:
Fecha de ingresa: Motivo de ingreso:

= =
Metodo diagnostico: Desoipoion de maHonmacion:
Malformacion vertebrat: | E | [T
Metodo diagnostico: Desoipoion de maHonmacion:

: B ™
Metodo diagrostico: Desipoon de malformacion:
Malformacion en extremidades: | 5i | No
Metodo diagnastico: Desipoon de malformacion:

' * |~
Metodo diagnastico: Descripoon de maformacion:
Valoracion por genstica: 5i No Diagnostico:
Asooacion VACTERL: Si Ho Facha an que se integra uiuﬁnastim:
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