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Resumen: En el contexto de Asociación vacterl, el diagnóstico prenatal de atresia esofágica conco-
mitante con atresia duodenal es poco común. En el presente artículo se realiza el reporte de un caso 
con la descripción de los hallazgos ecográficos encontrados a partir semana doce de gestación, con 
la aparición del signo de doble burbuja intraabdominal compatible con atresia duodenal y una arteria 
umbilical única; y hacia la semana 31 el hallazgo de imagen anecóica y dilatación esofágica del tercio 
distal con comunicación con la cámara gástrica en corte longitudinal, representando una atresia 
esofágica, asociada además a polihidramnios. Desde el momento del nacimiento por examen físico y 
estudios complementarios, se evidenció además ano imperforado con fístula recto vestibular, arcos 
costales derechos fusionados y hemivértebras. Por los anteriores hallazgos clínicos y radiológicos, 
se considera que se trata de una asociación vacterl; sin embargo, sin alteraciones cardiacas, que es 
una de las características más frecuentemente encontradas. Se realiza una revisión del estado del 
arte con respecto a la asociación vacterl y el diagnóstico prenatal de la atresia esofágica y duodenal.
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vacterl Association with Unusual Presentation: Case Report
Abstract: In the context of the VACTERL Association, prenatal diagnosis of concomitant esopha-
geal atresia with duodenal atresia is rare. In this article, a case report is described with the descrip-
tion of the ultrasound findings found from week twelve of gestation, with the appearance of the 
intra-abdominal double bubble sign compatible with duodenal atresia and a single umbilical artery; 
and towards week 31 the finding of anechoic image and esophageal dilation of the distal-third with 
communication with the gastric chamber in longitudinal section, representing esophageal atresia, 
also associated with polyhydramnios. Physical examination and complementary studies from birth 
showed an imperforate anus with a rectovestibular fistula, and hemivertebrae. Based on the above 
clinical and radiological findings, it is considered to be a VACTERL association; however, without car-
diac abnormalities, which is one of the most frequently found characteristics. A review of the state of 
the art is carried out with regard to the VACTERL association and the prenatal diagnosis of esopha-
geal and duodenal atresia.

Keywords: vacterl association, prenatal diagnosis; congenital disorders

Associação vacterl de apresentação rara: relato de caso
Resumo: No contexto da Associação VACTERL, o diagnóstico pré-natal de atrésia do esôfago con-
comitante com atrésia de duodeno é pouco comum. Neste artigo, é realizado relato de um caso 
com a descrição dos achados ecográficos encontrados a partir da 12ª semana de gestação, com o 
surgimento do sinal de dupla bolha intra-abdominal compatível com a atrésia duodenal e uma artéria 
umbilical única; na 31ª semana, o achado de imagem anecoica e dilatação esofágica do rádio distal 
com comunicação com a câmara gástrica em corte longitudinal, o que representa atrésia esofági-
ca, associada, ainda, a polidrâmnio. Desde o momento do nascimento por exame físico e estudos 
complementares, é evidenciado ânus imperfurado com fístula retal vestibular, arcos costais direitos 
fusionados e hemivértebras. A partir dos achados clínicos e radiológicos, é considerado que se trata 
de uma associação VACTERL; contudo, sem alterações cardíacas, que é uma das características mais 
frequentemente encontradas. É realizada uma revisão do estado da arte a respeito da associação 
VACTERL e o diagnóstico pré-natal da atrésia esofágica e duodenal.

Palavras-chave:  Associação VACTERL; diagnóstico pré-natal; alterações congênitas
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Introducción
El diagnóstico prenatal es el conjunto de medidas 
clínicas y paraclínicas que permiten la identifica-
ción de alteraciones congénitas con el fin de de-
terminar conductas a lo largo de la gestación y la 
preparación para la atención integral (1). Las mal-
formaciones congénitas son infrecuentes y repre-
sentan menos del 2 % de los recién nacidos vivos (2).

Se describe como asociación la presencia de 
malformaciones congénitas en diferentes órganos 
y sistemas que pueden asociarse a otras sin que 
pueda existir un factor desencadenante común 
(1). Es así como la asociación vacterl combina 
de manera no aleatoria múltiples malformaciones 
congénitas, que incluyen alteraciones vertebrales, 
anales, cardiacas, traqueoesofágicas, renales y de 
extremidades; no hay un consenso de criterios 
diagnósticos estrictos, pero la mayoría de clínicos 
e investigadores requieren la presencia de al menos 
tres de estas malformaciones para hacer el diag-
nóstico (1). La aparición conjunta con atresia duo-
denal ocurre solo en el 5 % de los casos y es aún 
más infrecuente la identificación prenatal tempra-
na de estas características (2,3).

El propósito del presente reporte es brindar al 
lector los elementos de juicio que le permitan re-
conocer la asociación, especialmente cuando se 
evidencie la presencia concomitante de atresia eso-
fágica y atresia duodenal, situación infrecuente en 
la descripción de la patología. 

Reporte de caso
Una paciente de diecinueve años primigestante 
ingresa al servicio de urgencias de Ginecología y 
Obstetricia del Hospital Militar Central con un 
embarazo de 12 y 1/7 semanas, con un cuadro clí-
nico compatible con una amenaza de aborto; sin 
antecedentes personales o familiares de relevancia 
y sin exposición a ningún teratógeno conocido. Se 
solicita ecografía obstétrica en la que se reporta 
un feto con lcc de 58 mm y, como hallazgo inci-
dental, la presencia del signo de doble burbuja in-
traabdominal, compatible con atresia duodenal. Se 
remite al paciente al servicio de Medicina Materno 
Fetal de la institución (Figura 1).

Posteriormente, en la ecografía de tamizaje 
11-13,6, se reconoce nuevamente el signo de doble 
burbuja abdominal en un feto con lcc de 64 mm, 
arteria umbilical única, con hueso nasal presente 
y una sonolucencia nucal de 1,1 mm.

Se solicita amniocentesis diagnóstica y el ca-
riotipo reporta 46 xx sin aberraciones estructura-
les ni numéricas. 

En la ecografía obstétrica de detalle anatómi-
co realizada a las veintiún semanas de gestación, 
hay persistencia de los hallazgos ecográficos de 
doble burbuja intraabdominal, presencia de ar-
teria umbilical única y un perfil de crecimiento 
normal (Figura 2).

En una ecografía de seguimiento realizada en 
la semana 31, además se logra evidenciar en el me-
diastino, una imagen anecoica no vascularizada al 
Doppler color, con relación a dilatación esofágica 
en el tercio distal, la cual se asoció a polihidram-
nios, con lo que se hizo una impresión diagnóstica 
de atresia esofágica asociada (Figuras 3 y 4).

Hacia la semana 33 de gestación, ingresa nue-
vamente la paciente al servicio de urgencias de 
Ginecología y Obstetricia, con amniorrea eviden-
te y en trabajo de parto en fase latente. Se realiza 
cesárea de urgencias por estado fetal no tranqui-
lizador según reporte de monitoría fetal electró-
nica. Se recibe recién nacido femenino Ballard 
para 33 semanas, con peso de 1.780 g considerado 
adecuado para edad gestacional, con adaptación 
conducida y posterior falla ventilatoria, requi-
riendo intubación orotraqueal. En el examen fí-
sico se evidenció implantación baja de las orejas, 
arteria umbilical única, abdomen distendido, ano 
imperforado con fístula recto vestibular y geni-
tales femeninos externos normoconfigurados. Es 
trasladada a unidad de cuidados intensivos neo-
natales, en donde se realiza radiografía de tórax y 
abdomen (Figura 5), la cual muestra arcos costa-
les derechos fusionados, hemivértebras y ausen-
cia de gas en cámara gástrica, considerando una 
atresia esofágica tipo 1. Dados los antecedentes 
prenatales, los hallazgos clínicos e imagenoló-
gicos, se considera una asociación vacterl y se 
decide completar el estudio de posibles anorma-
lidades asociadas, realizando ecocardiograma, 
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ecografía transfontanelar, ecografía renal y vías 
urinarias, todas reportadas normal. Fue llevada a 
su primera cirugía a las 48 horas de vida, donde 
se le realizó gastrostomía, colostomía y resección 
de membrana duodenal. A los 11 días de vida 

Figura 2. Embarazo de 31,5 semanas, arteria umbilical única. 
Fuente: Servicio de Ecografía Ginecología y Obstetricia, Hospital Militar Central Bogotá,Colombia.

Figura 1. Embarazo de 12,1 semanas, signo de doble burbuja intraabdominal,  
compatible con atresia duodenal.
Fuente: Servicio de Urgencias Ginecología y Obstetricia, Hospital Militar Central Bogotá, Colombia.

se realizó inicio del estímulo enteral trófico por 
gastrostomía. En segundo tiempo quirúrgico, 34 
días después, se realizó toracotomía derecha y 
anastomosis término terminal esofágica.
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Figura 3. Embarazo de 31,5 semanas, signo de doble burbuja intraabdominal, dilatación 
esofágica en el tercio distal; corte longitudinal. 
Fuente: Servicio de Ecografía Ginecología y Obstetricia, Hospital Militar Central Bogotá, Colombia.

Figura 4. Embarazo de 31,5 semanas, signo de doble burbuja intraabdominal, corte 
transversal abdominal. 
Fuente: Servicio de Ecografía Ginecología y Obstetricia, Hospital Militar Central Bogotá, Colombia.
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Discusión
En 1973 Quan y Smith describieron por primera 
vez la asociación vater como una coocurrencia 
no aleatoria de cinco defectos: anomalías verte-
brales (v), atresia anal (a), atresia esofágica (te) y 
anormalidades radiales y renales (r) (4). Posterior-
mente en 1974, Temtamy y Miller incluyeron los 
defectos cardiacos (5), lo que cambió el acrónimo a 
vacterl. Esta asociación tiene una incidencia es-
timada entre 1 / 10.000 y 1 / 40.000 nacidos vivos, 
pero solo el 1 % de los casos tiene presente todas 
las anomalías descritas (6). Es una condición más 
común en varones que mujeres (7).

Dado el amplio espectro de los defectos, se sugie-
re una ocurrencia defectuosa del desarrollo durante 
la embriogénesis temprana, que afecta las estructu-
ras derivadas del mesodermo embrionario (6).

La mayoría de los casos son esporádicos, pero 
se han descrito influencias ambientales como la 

diabetes pregestacional y la exposición intrauteri-
na a estrógenos/progesterona, estatinas y doxorru-
bicina (1,6,8).

En la mayoría de los estudios, las anormalida-
des vertebrales, que usualmente se acompañan de 
anormalidades en las costillas, se han reportado en 
el 60-80 % de los pacientes afectados por la asocia-
ción vacterl; estas usualmente incluyen defectos 
de fragmentación como hemivértebra, fusiones 
vertebrales, vértebra supernumeraria o ausente y 
otras formas de displasia vertebral (6,7). 

Una anotación especial se debe hacer con res-
pecto a la presencia de arteria umbilical única, la 
cual es un hallazgo frecuente en esta asociación y 
que desde los últimos años hace parte de la defini-
ción dentro de la letra v del acrónimo para anoma-
lías vertebrales o vasculares (7).

Con respecto a las malformaciones cardia-
cas, estas son reportadas en el 40-80 % de estos 
pacientes; aunque algunos autores sugieren no 

Figura 5. Rx de tórax del recién nacido: presencia de arcos costales derechos fusionados, hemivértebras y ausen-
cia de gas en cámara gástrica considerando una atresia esofágica tipo 1. 

Fuente: Hospital Militar Central Bogotá, Colombia.
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considerarla en los criterios diagnósticos, ya que 
las anomalías estructurales del corazón no son 
más comunes en la asociación vacterl que en 
otros desordenes con múltiples malformaciones. 
Estas anormalidades abarcan desde defectos es-
tructurales severos incompatibles con la vida, 
hasta defectos anatómicos sutiles que se recono-
cen en la vida adulta (9,10); las más frecuentes co-
rresponden a los defectos septales ventriculares, 
defectos atriales y la tetralogía de Fallot (2,13). 
Siendo las malformaciones cardiacas una de las 
que se reportan con mayor frecuencia en la aso-
ciación vacterl, nuestro caso no cuenta con 
ellas y esto tiene gran relevancia en el pronóstico 
del paciente.

Las anormalidades renales pueden incluir la 
agenesia renal unilateral o bilateral en los casos 
severos, riñón en herradura o riñones quísticos. 
Estas son reportadas en el 50-80 % de los casos de 
la asociación vacterl (7,10).

Las malformaciones de las extremidades han 
sido reportadas en 40-50 % de estos pacientes. Clá-
sicamente fueron definidas como malformaciones 
radiales, pero incluyen también aplasia o hipopla-
sia de los pulgares, polidactilia y alteraciones de las 
extremidades inferiores (9).

La atresia esofágica es en realidad un espectro 
reconocido de deformidades, con una variedad de 
combinaciones que involucran la atresia esofágica 
y la fístula traqueoesofágica; de estas, la variante 
más común, en el 85 % de los casos, es la combi-
nación de atresia esofágica proximal con fístula 
traqueoesofágica distal (7,9). La capacidad para 
solucionar esta malformación, la supervivencia 
de estos neonatos y la calidad de vida futura, son 
indicadores de la eficacia de la atención hospitala-
ria. Para el diagnóstico prenatal, en el ultrasonido 
obstétrico es frecuente el hallazgo de polihidram-
nios y ausencia de la burbuja gástrica, signos que 
podrían verse en los fetos desde la semana 15 de 
gestación, con un vpp de 40-60 % en la mayoría 
de las series (7,11). Se puede ver en algunos casos el 
signo de la bolsa ciega esofágica a nivel cervical o 
en el mediastino, lo que aumenta la precisión diag-
nóstica a un 95-100 % (7,11). Esta anomalía apa-
rece en la asociación vacterl con una frecuencia 
de 50 a 80 % de los casos, tratándose de la relación 

más ampliamente reconocida entre atresia esofági-
ca/fístula traqueoesofágica y otras anormalidades 
congénitas (11,12).

El ano imperforado ocurre en el 55 a 90 % de 
los casos afectados por la asociación. La imperfo-
ración completa del ano generalmente se descubre 
en el periodo posnatal inmediato (13). Asociadas a 
las alteraciones anorrectales, puede haber anoma-
lías genitourinarias con una frecuencia del 25 % y 
con un amplio rango de defectos posibles, desde 
una fístula del tracto genitourinario al tracto ano-
rrectal, hasta genitales ambiguos, criptorquidia o 
hipospadias (10).  

Existen otras anomalías gastrointestinales (di-
ferentes a los defectos anorrectales) que se asocian 
a la presencia de atresia gastroesofágica/fístula tra-
queoesofágica, como lo es la atresia duodenal, la 
cual, aunque no se encuentra incluida dentro de la 
definición de la asociación vacterl, se ha reporta-
do hasta en el 5 % de los casos (2,7). Dicha anoma-
lía tiene incidencia de 1 en 2.500 a 5.000 nacidos 
vivos. Ocurre usualmente en la segunda porción 
del duodeno. El diagnóstico ecográfico prenatal ha 
sido reportado en el 87 % de los fetos afectados, en 
su mayoría por la detección del signo de doble bur-
buja intraabdominal; también se pueden eviden-
ciar polihidramnios en el 40 % de los casos a partir 
del segundo trimestre. Los signos ecográficos son 
relativamente lentos en desarrollarse, pero el signo 
de doble burbuja abdominal puede observarse tan 
pronto como a las 12 semanas de gestación (10,14).

En una serie de 114 casos reportados por Ladd 
y Swenson se describe la incidencia de la asocia-
ción entre atresia esofágica y atresia duodenal en 
aproximadamente 5 % de los casos de la asociación 
vacterl, y es aún más baja la incidencia asocian-
do además el ano imperforado, como lo es en el 
caso presentado (12). Teóricamente el diagnóstico 
de la atresia esofágica con fístula traqueoesofágica, 
atresia duodenal y malformación anorrectal puede 
realizarse de manera prenatal, con confirmación 
con estudio radiológico de tórax y abdomen en el 
neonato; sin embargo, hay gran dificultad espe-
cialmente cuando se trata de una atresia esofágica 
pura (15); en nuestro caso se reporta una atresia 
esofágica tipo 1. Identificamos varios casos en la 
literatura que se realizan en diagnóstico prenatal 
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de atresia esofágica tipo 1 con atresia duodenal (16-
19); no obstante, solo en uno, así como en nuestro 
caso, se logran evidenciar todos los hallazgos eco-
gráficos típicos, que incluyen polihidramnios, di-
latación esofágica distal y signo de la doble burbuja 
intraabdominal (17). 

El manejo de los pacientes con asociación vac-
terl típicamente se centra en la corrección quirúr-
gica de las anomalías congénitas específicas en el 
periodo posnatal inmediato, seguido por el manejo 
médico a largo plazo de las secuelas de las malfor-
maciones congénitas. Finalmente, es de importan-
cia mencionar que esta asociación típicamente no 
tiene compromiso neurocognitivo. (20,21).
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