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CASO DE SESION ANATOMOCLINICA
Acta Pediatr Mex. 2017 sep;38(5):330-336.

Asociacion VACTERL. Presentacion
de un caso en sesion anatomo-
patoldgica y consideraciones
generales

VACTERL Association. Presentation of
an anatomoclinical case and general
considerations.

Avila-lglesias MC?, Rojas-Maruri CM?

INTRODUCCION

La asociacién VACTERL es un conjunto de malformaciones con-
génitas que tiene una baja prevalencia en la poblacién general;’
sin embargo, esta asociada a una elevada morbi-mortalidad. Se
caracteriza por la presencia de diversas malformaciones en varias
combinaciones, por lo que se cataloga como una asociacién y
no como sindrome con etiologia Gnica establecida.

La asociaciéon VACTERL toma su nombre del acrénimo que
corresponde a malformaciones congénitas que se presentan
caracteristicamente: malformaciones Vertebrales, atresia Anal,
anomalias Cardiovasculares, fistula Traqueoesofagica, atresia
Esofagica, malformaciones Renales y displasia de las extremi-
dades (Limbs), fundamentalmente en el hueso radial.?

El primer reporte de la asociacién VATER fue realizado por Quan
y Smith en 1972, donde la letra R correspondia a displasia ra-
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dial. Posteriormente, Temtamy y Miller usaron el
acréonimo VATERS, en el cual laV representaba
malformaciones vertebrales y defectos en el sep-
tum ventricular y la S una sola arteria umbilical.
Finalmente, se adopta el acronimo VACTERL en
1975 (C: defectos cardiacos y L: anomalias en
las extremidades) que continGa en uso hasta
este momento. Su incidencia es de 1 por cada
10,000 a 40,000 recién nacidos vivos y tiene
predileccion por el sexo masculino con una
relacion 2.6:1.23

ETIOLOGIA

La etiologia es desconocida y probablemente
multifactorial, por lo que no puede catalogarse
como un sindrome especifico, ademas sus com-
ponentes son variables. Se ha sugerido que la
exposicion a estroégenos, progestagenos o ambos
durante el primer trimestre del embarazo puede
ser una causante de esta entidad. 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.'*

DIAGNOSTICO

Para poder establecer el diagnéstico de asocia-
cion VACTERL se requiere de al menos tres de los
siete criterios que se muestran en el Cuadro 1.°
Para poder mejorar el pronéstico de estos pa-
cientes es indispensable realizar un diagnéstico
ultrasonografico prenatal oportuno a partir de
la semana 18 de gestacién, ya que a esta edad
gestacional se permite identificar la mayoria de
las alteraciones estructurales del feto. El ultraso-
nido estructural debe ser realizado por personal
capacitado para incrementar la posibilidad de
detectar malformaciones sutiles. La sensibilidad
y la especificidad del ultrasonido en la deteccion
de esta asociacién es de 84 y 99.9%, respectiva-
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mente.’ La deteccién de anomalias congénitas de
cualquier tipo en el ultrasonido obstétrico en el
segundo trimestre de embarazo es fundamental
para el diagnéstico de esta patologia. Entre los
examenes que hay que realizar al nacimiento se
encuentran: ultrasonido renal, ecocardiograma
y radiografia de columna y huesos largos. El
diagndstico diferencial incluye la asociacion de
VACTERL-H (sindrome de Briard-Evans), que es
una asociacion VACTER con hidrocefalia que se
piensa tiene una herencia autosémica recesiva
y trastorno distinto del VACTER. Este sindrome
tiene un peor prondstico y se ha asociado con
cuadros graves de anemia de Fanconi. En el
diagndstico diferencial de la asociacién VAC-
TERL también se incluyen: cromosomopatias
como la trisomia 18y 13, el sindrome de Klippel
Feil y Goldenhar, la trombocitopenia con radio
ausente, la anemia de Fanconi, los sindromes de
Robert, de Holt-Oram y el de Nager; el sindrome
de regresién caudal.*#

TRATAMIENTO Y PRONOSTICO

La morbi-mortalidad y el pronéstico a largo
plazo dependen directamente de la oportuna
correccion quirdrgica inicial de los defectos que
pongan el riesgo la vida del recién nacido, tales
como atresia esofdgica y atresia anal. Posterior-
mente se realizardn las siguientes correcciones
quirdrgicas no urgentes que el paciente necesite,
garantizando el seguimiento y rehabilitacion
mediante terapias fisicas y del lenguaje. Debido
a que el neurodesarrollo de estos pacientes es
normal, no se deben escatimar esfuerzos tanto
quirdrgicos como de rehabilitacion. La falla re-
nal es una complicacion grave y comun, por tal
motivo el diagnéstico prenatal es fundamental
para mejorar el pronéstico de estos pacientes.
La morbi-mortalidad de estos pacientes depen-
de de las complicaciones antes mencionadas,
incluyendo la falla renal y las complicaciones
propias del postquirdrgico.’®
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Cuadro 1. Criterios diagnésticos de la Asociacién VACTERL

Defectos vertebrales
Malformaciones anales
Cardiopatias congénitas
Alteraciones traqueo-esofagicas

Malformaciones renales

Vértebras hipoplasicas o hemivértebras escoliosis
Xifosis lordosis

Estenosis anal
Otras malformaciones ano-rectales

Comunicacién interauricular
Comunicacion interventricular

Fistula traqueo-esofagica
Atresia de eséfago
Anomalias ureterales
Hidronefrosis

Agenesia renal

2017 septiembre;38(5)

Alteraciones en las
extremidades (limbs)

Malformaciones en las extremidades inferiores
Ausencia de radio, tibia, peroné

Ausencia de dedos

Polidactilia

Sindactilia

Malformacién del pulgar

PRESENTACION DEL CASO CLINICO

Recién nacido de sexo indeterminado producto
de la gesta 2, cesarea 1 de madre de 23 afnos.
Control prenatal desde el diagnéstico de embara-
zo, con un total de 15 consultas y 15 ultrasonidos
con deteccién de multiples malformaciones, no
especificadas en nota de referencia. Se mencion6
en dicha nota que por mal prondstico se propuso
aborto terapéutico en dos unidades hospitalarias,
no aceptado por la madre. Acudi6 a revision a
clinica particular donde encontraron frecuencia
cardiaca fetal de 60 latidos por minuto y proba-
ble multiquistosis renal bilateral; por pérdida de
bienestar fetal, oligohidramnios grave, se decidi6
interrupcion del embarazo via abdominal, bajo
anestesia epidural. Se obtuvo producto Unico
vivo, con peso de 1600 gramos y talla de 47 cm.
Se otorgaron 35 semanas de gestacién por Ca-
purro. Silverman 2 y Apgar 6-7. Con frecuencia
cardiaca de 80 latidos por minuto, por lo que se
requirié de un ciclo de ventilacién con presion
positiva intermitente con bolsa y mascara. Se
mantuvo con ventilacién con mascarilla de no
reinhalacion para adultos.

A su ingreso a Urgencias del hospital de re-
ferencia se encontré al paciente hipoactivo e
hiporreactivo con cianosis central y dificultad
respiratoria con Silverman Andersen de 2-3. Por
datos de dificultad respiratoria y sindrome dis-
morfico se refirié a hospital de tercer nivel para
su abordaje diagnéstico y terapéutico. Tuvo un
traslado de 2 horas de duracion sin registro de
tension arterial ni uresis y donde presenté paro
cardiorrespiratorio de 2 minutos de duracion. Se
recibié en nuestra institucion con palidez gene-
ralizada, frecuencia cardiaca de 100 latidos por
minuto, ventilado con bolsa-valvula-mascarilla
de adulto con saturacion de 40%, glucometria
capilar no cuantificable (i.e. “alta”) y temperatura
de 35 grados centigrados, por lo que se intubd
y se ingreso a la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales.

Exploracion fisica: paciente con palidez gene-
ralizada de tegumentos, hipotérmico, craneo se
aprecié microcéfalo, con perimetro cefélico de
29 cm, fontanela anterior puntiforme, fontanela
posterior cerrada, normotenso, con adecuada
implantacion de cabello e implantacion baja
de pabellones auriculares, hipotelorismo ocu-
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lar, puente nasal aplanado, narinas permeables
sin secreciones, retrognatia, paladar integro,
cuello sin adenomegalias, térax simétrico con
hipoventilacién en hemitérax derecho, precor-
dio con ruidos cardiacos ritmicos, de adecuada
intensidad, disminuidos en frecuencia, no se
auscultaron soplos, abdomen blando depre-
sible, sin visceromegalias, se observé cordén
umbilical ligado, no se lograron identificar vasos
umbilicales. Genitales con falo de 0.8 cm, meato
central no se palparon génadas, extremidades
hipotréficas, con pulsos pedios débiles en ambas
extremidades inferiores, se palparon pulsos bra-
quiales e inguinales. Se observé malformacién
anorrectal sin fistula evidente ademas de defor-
midad en varo de ambas extremidades inferiores.

Al llegar a la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales persistio sin deteccién de tension
arterial, a pesar de infusiones de dobutamina
y adrenalina, manteniendo 55% de saturacién
de oxigeno que no mejord a pesar aumento en
los pardmetros ventilatorios. Presenté paro car-
diorrespiratorio de 3 minutos que revirtié con
maniobras avanzadas de reanimacién. Simul-
taneamente, se corrobord intubacién correcta
ante la persistencia de oximetria de pulso menor
a 60% y aunado a hipoventilacién en hemitérax
derecho se colocé minisello pleural, recuperan-
do saturacién al 70%. Posteriormente presentd
segundo paro cardiorrespiratorio irreversible a
maniobras avanzadas.

HALLAZGOS ANATOMOPATOLOGICOS

Se realiz6 estudio de necropsia a paciente con
edad aparente igual a la cronolégica, en el as-
pecto externo con microcefalia, implantacion
baja de pabellones auriculares, hipotelorismo,
puente nasal aplanado, retrognatia, presencia
de ano imperforado, pie equinovaro bilateral y
testiculos no descendidos.

Al estudio de microscopia se encontraron en
el pulmén membranas hialinas (Figura 1) que

Figura 1. La imagen microscopica mostr6 abundante
material proteindceo en la luz de los alvéolos.

generaron hipoxia importante que ocasiond el
deceso del paciente. Adicionalmente, al momen-
to de la evisceracion, se observé displasia renal
quistica izquierda con agenesia renal derecha,
malformacién anorrectal con fistula recto-vesical
(Figura 2), hemivértebras toracicas y pie equino
varo bilateral, con lo que se integr6 asociacién
VACTERL. Cerebro, corazén, eséfago y traquea
no mostraron patologia alguna al ser explorados.

Aunque la causa del deceso del paciente fue
la hipoxia grave que present6 secundaria a la
enfermedad de membrana hialina, la autopsia
nos ayudo a encontrar alteraciones anatémicas
adicionales a las encontradas externamente,
lo cual nos permitié integrar el diagndstico de
asociacion VACTERL. Con lo anterior, queda
una vez mas demostrada la importancia de los
estudios de necropsia.

Los diagnésticos finales del estudio fueron los
siguientes:

I. Enfermedad de membrana hialina con da-
tos histolégicos de inmadurez pulmonar.

A. Miopatia hipoxica.
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C. Hipotelorismo.
D. Puente nasal aplanado.

E. Retrognatia.

IV. Esofagitis ulcerada con hemorragia focal
de la submucosa.

Los puntos clave que debemos recordar respecto
a las asociaciones de acuerdo a Enid Gilbert-
Barness y sus colaboradores son:®

1. Una asociacion es una entidad biolégica
que puede presentarse en un nifio o feto.

2. Las asociaciones pueden solaparse entre
si y confundirse con entidades similares,
por lo que el diagndstico en ocasiones
resulta dificil.

Figura 2. Foto macroscépica que muestra segmento

de colon descendente dilatado, con fistula hacia 3. Las asociaciones pueden tener una alta

vejiga (punta de flecha roja). También se observa incidencia (1 en 820 nacimientos).
rinén de lado izquierdo disminuido de tamano (1.1
vs. 17 g) y de aspecto multiquistico. 4. Las asociaciones suelen ser casos espo-
radicos con una muy baja recurrencia
II. Asociacién VACTERL: empirica.
A. Displasia renal quistica izquierda con 5. Las asociaciones parecen ser no especi-
agenesia renal derecha. ficas.

B. Malformacion anorrectal con fistula

recto-vesical 6. Las asociaciones parecen representar

mdltiples "hits" involucrando primordios
C. Hemivértebra tordcica. vulnerables.

D. Extremidades cortas e hipotréficas

e 7. La mayoria de las asociaciones afectan
(exploracién fisica).

estructuras de la Iinea media.
E. Pie equino varo bilateral.
8. Sustancias teratégenas pueden estar invo-
[1I. Sindrome dismorfico (historia clinica) lucradas en la blastogénesis ocasionando
alteraciones en el desarrollo.
A. Microcefalia.
De acuerdo a la evaluacién realizada por el

B. Implantacién baja de pabellones au-
servicio de genética, el paciente contaba con

riculares.
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los criterios minimos necesarios para realizar el
diagnéstico de asociacién VACTERL. Debido al
poco tiempo que el paciente permanecio en el
hospital no fue posible realizar estudios de ima-
gen que confirmaran las alteraciones descritas a
la exploracién clinica, sin embargo, pensamos
que lo observado es suficiente para realizar el
diagndstico de asociacion VACTERL.

DISCUSION

La asociacién de VACTERL es poco frecuente
en la poblacién general, con una incidencia
reportada de 1 por cada 10,000 a 40,000 recién
nacidos vivos;*? sin embargo, es una patologia
con una alta morbi-mortalidad asociada, por lo
cual es fundamental el diagnéstico de sospecha
o certero desde los controles prenatales.

De acuerdo con la Norma Oficial Mexicana
007-SSA2 (Atencién de la mujer durante el em-
barazo, parto y puerperio y del recién nacido)’
y la Norma Oficial Mexicana 034-SSA2 (Para
la prevencion y control de los defectos al naci-
miento)® al detectar malformaciones multiples
durante los ultrasonidos obstétricos se debi6
haber referido oportunamente a la madre a
un tercer nivel de atencion. Esto, con el fin de
continuar el control del embarazo y asegurar
una adecuada atencioén perinatal al nacimiento,
tanto para la madre como para el producto. En
el caso de confirmarse malformaciones fetales
incompatibles con la vida postnatal podria con-
siderarse la interrupcién del embarazo, después
de una evaluacion multidisciplinaria.

En este caso se trat6 de un paciente que aparente-
mente contaba con diagnéstico prenatal certero,
ya que se mencioné la realizacién de varios
ultrasonidos que detectaron malformaciones
fetales multiples; sin embargo, desconocemos si
los ultrasonidos fueron realizados por personal
capacitado y cuales eran las malformaciones
encontradas. A pesar de esto, la madre no fue
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referida oportunamente a un tercer nivel de
atencion. Ademas, posterior al nacimiento, las
condiciones de traslado fueron inadecuadas.
Esto condicioné que el paciente llegara en esta-
do de choque, con riesgo de sepsis y requiriera
soporte ventilatorio desde su ingreso. Existen
lineamientos internacionales para la adecuada
reanimacién al nacimiento y para el correcto
traslado de pacientes neonatos que optimizan
la supervivencia. A escala mundial se deben
seguir, de manera estandarizada, los lineamien-
tos del Programa de Reanimacion Neonatal
7a edicion (Neonatal Resuscitation Program
o NRP)? para la atencién en cada nacimiento
en un medio hospitalario. El programa STABLE
(Sugar- Temperature-Airway-Blood pressure-Lab
work and Emotional support program)'® tiene
como objetivos especificos la estabilizacion y el
manejo adecuado del neonato antes y durante
el traslado. El programa ACoRN (Acute Care of
at Risk Newborns)" estd enfocado en la evalua-
cién y manejo del neonato en estado critico.
La atencion de neonatos con malformaciones
congénitas es compleja y requiere la mayoria
de las veces de atencion especializada. El mejor
transporte que podemos ofrecerle a un neonato
con malformacién congénita es el Gtero de su
madre y la Gnica forma de ofrecer esta opcién es
con un diagnéstico prenatal oportuno. Ademads,
se debe asegurar que el traslado del paciente
posterior al nacimiento sea realizado por per-
sonal capacitado.

A pesar de ser un prematuro limitrofe de 35 se-
manas de gestacion, en los cuales la enfermedad
por membranas hialinas no es frecuente, en este
paciente el consumo de surfactante fue secunda-
rio a compromiso hemodinamico condicionado
por las malas condiciones de traslado, y no
como consecuencia de la prematurez. El traslado
inadecuado provoc6 también un compromiso
hemodinamico importante, que aunado al con-
sumo de surfactante condicionaron la muerte
del paciente. A pesar de que, aparentemente

335



336

Acta Pediatrica de México

tenia diagndstico prenatal de malformaciones
incompatibles con la vida, las cuales no fueron
referidas en la hoja de traslado; si el paciente hu-
biera sido trasladado en forma adecuada a tercer
nivel podria haber sobrevivido hasta completar
estudios de extension.

Como conclusion, la asociaciéon VACTERL es un
conjunto de malformaciones congénitas, que
tiene baja incidencia, pero una morbi-mortalidad
elevada, por lo que es fundamental un diag-
nostico prenatal adecuado, y una referencia
oportuna a tercer nivel de atencién. Es de suma
importancia recalcar que el mejor traslado es en
el vientre materno, con una referencia oportuna
de la madre a tercer nivel de atencién. En caso
de que el diagnodstico se sospeche en el periodo
postnatal es fundamental que el traslado se reali-
ce de acuerdo a los lineamientos internacionales
y por personal capacitado.
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