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RESUMEN

La asociaciéon VACTER es un conjunto de anomalias congénitas caracterizadas
por defectos vertebrales, atresia anal, malformaciones cardiacas, alteraciones
traqueoesofagicas, anomalias renales y alteraciones en las extremidades. No se
conoce etiologia especifica, aunque se cree es debida a una influencia teratogénica
entre la cuarta y octava semana de gestacion, siendo las mds reconocidas: la
diabetes materna, intoxicacién por plomo e ingestién de hidantoina, fenitoina,
estrégenos y progesterona. Se presenta caso de un lactante masculino de
18 meses de edad, hijo de madre aparentemente sana, conocido por atresia
esofagica tipo III corregida con estenosis esofagica, insuficiencia faringolaringea
moderada, laringomalacia grado I, foramen oval permeable, rifién tnico derecho
en herradura y ano imperforado siendo portador de colostomia; todas éstas,
malformaciones compatibles con asociacion VACTER, ademas de hiperplasia
suprarrenal congénita virilizante simple, reflujo vesicouretral e hipospadia distal.
Ademas, el paciente tiene diagnéstico de enfermedad renal crénica estadio III
con hipertension arterial secundaria y déficit nutricional moderado con talla baja.
Es asi, como considerando todas las morbilidades, se diagnostica como portador
de la asociaciéon VACTER, de la cual se ha descrito una incidencia de 1,6/10.000
nacidos vivos con prondstico variable, pues depende del compromiso cardiaco
asociado, lo cual puede ocasionar la muerte de alrededor del 68% antes del primer
afio de vida, y sobreviviendo 12% de los pacientes luego del primer afio de vida
dependiendo de los procedimientos médicos realizados. Se realiza una revisioén de
la enfermedad y los casos presentados en Venezuela.

Palabras clave: Anomalias congénitas, fistula traqueoesofagica, foramen oval
permeable, hiperplasia suprarrenal congénita, infecciones urinarias.
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1 VACTER o VACTERL evoca a la

asociacion de malformaciones congénitas

de tipo: malformaciones Vertebrales,
atresia Anal, anomalias Cardiovasculares,
fistula Traqueo esofagica, atresia Esofagica,
malformaciones Renales y displasia de las
extremidades (del inglés Limb), requiriendo
la presencia de tres o mas de los criterios antes
descritos para establecer su diagndstico [1,2,3].
La presentacion clinica es variable y en algunos
casos cursan con anomalias poco usuales. Se
han reportado alrededor de 286 casos a nivel
mundial con incidencia aproximada en 1 de
cada 10.000 a 1 en 40.000 nacidos vivos; siendo
la mayoria de los casos en el sexo masculino
con una relacién 2,6:1 [1,2,4,5,6,7].

El propdsito del presente articulo es describir el
caso de paciente lactante masculino, que desde
su nacimiento ha sido evaluado por presentar
multiples malformaciones congénitas,
compatibles con el diagndstico de asociacién
VACTER.

PRESENTACION DEL CASO

Se evalua a lactante mayor masculino de 18
meses de edad, natural y procedente de Caracas,
Venezuela, producto de madre de 29 afios de
edad, tercera gesta (IIIG:IP+IA) embarazo
controlado, serologia negativa para sifilis, virus
de inmunodeficiencia humana, hepatitis B y
toxoplasmosis. Obtenido a las 38 semanas y
5 dias de gestaciéon por cesirea segmentaria
programada bajo anestesia epidural. Al
nacimiento se evidenci6 cianosis generalizada,
norespirénilloré espontaneamenteal nacer, con
peso de 2.845gr y talla de 49cm, test de APGAR
de 4 y 5 puntos al primer y quinto minuto
respectivamente, ameritando reanimacion
cardiopulmonar e intubacién endotraqueal en
unidad de terapia intensiva neonatal durante 7
dias. Al momento del nacimiento diagnostican
atresia esofagica con fistula traqueo-esofagica
distal y ano imperforado, que es corregido

Montero-Mentado RJ, et al.

quirurgicamente, ameritando  colocacion
de colostomia y hospitalizacién durante los
primeros 47 dias de vida, periodo durante el
cual se diagnostica laringomalacia grado I,
hiperplasia suprarrenal congénita virilizante
simple, disfuncién ventricular moderada a
severa con pancarditis, foramen oval permeable,
pseudocoartacién aodrtica y displasia renal
congénita bilateral, patologias pertenecientes a
la asociacion VACTER, por lo que se plantea
este diagnodstico. Se establece diagndstico de
rinén derecho unico en herradura pélvico con
atrofia del izquierdo a los 12 meses de vida, asi
como 3 hospitalizaciones posteriores motivadas
a infeccidn del tracto urinario, ultima en donde
por urocultivo se reporté como agentes causales
Morganella morganni, Klebsiella pneumoniae
y Pseudomona aeruginosa y en donde se
diagnostica enfermedad renal crénica estadio
IIT con hipertension arterial secundaria, reflujo
vesicoureteral y megaureter. Al momento de
la evaluacién presenta desarrollo psicomotor
acorde a la edad.

DiscusION

En 1968 Say y Gerid recopilaron su
experienciaclinicaen10nifiosreciénnacidoscon
multiples malformaciones: ano imperforado,
polidactilia y defectos vertebrales. No obstante,
es en 1972 cuando Quan y Smith emplearon
por primera vez el acréonimo VACTER para
definir la asociaciéon de las malformaciones
congénitas ya descritas. Temtamy y Miller
anadieron las malformaciones cardiovasculares
(comunicaciéon interventricular y/o arteria
umbilical tdnica) y, desde 1975, Nora y
colaboradores  proponen el  acrénimo
VACTERL para definir la agrupacién que
actualmente se maneja [2-11]. Por tanto, bajo
la premisa de tres o mas de las caracteristicas
antes citadas para establecer el diagnodstico
de esta entidad, se puede catalogar a nuestro
paciente dentro de esta patologia al padecer
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atresia anal, malformaciones cardiovasculares,
fistula traqueo-esofagica con atresia esofagica y
displasia renal.

Segun la literatura, dentro de los 10 millones
de nifios nacidos entre 1983 y 1991, el Sistema
de Monitoreo Internacional para Defectos al
Nacimiento registré 2.295 infantes con 3 o mads
anomalias congénitas mayores de causas no
conocidas, de estos infantes 286 con asociaciéon
VACTER de los cuales 51 tenian 4 anomalias,
8 tenian 5 anomalias y 214 tenian defectos
adicionales, tal como también se aprecia en
este caso [1,12,13]. Asi mismo, los defectos del
septo ventricular son la anomalia cardiaca mas
comun en esta asociacion, elemento existente
en el caso presentado [1,14].

Los recién nacidos con la asociacién
VACTER que incluyen anomalias renales y
atresia anorectal, son significativamente mas
propensos a tener defectos genitales, tal como
lo presenta nuestro paciente quien padece de
hipospadia distal. Asi mismo en este tipo de
pacientes es mas frecuente la afectacion dental
y facial, por lo que algunos autores lo han
definido como VACTER-DF [1,13,15]. De igual
manera se ha reportado en la literatura casos
asociados con atresia intestinal, hidrocefalia,
anemia de Fanconi, hipoplasias pulmonares,
malrotacidn intestinal, extrofia vesical y reflujo
vesicoureteral [3,16,17], estando este ultimo
también presente en nuestro paciente y que
pudiese asociarse a las infecciones urinarias a
repeticiéon que se presentan como una de las
principales complicaciones.

Actualmente no se tiene certeza del gen o
conjunto de genes que causen estos defectos
ni su relacién con algunos teratégenos, siendo
esta asociacién de naturaleza esporadica y
clinicamente heterogénea. No obstante, se
ha descrito en la literatura diversos agentes,
que segin la experiencia de cada estudio
pueden estar involucrados con la génesis
de esta asociacion, entre éstos destacamos:
diabetes mellitus materna, infertilidad previa,

infecciones, medicamentos  (antibioticos,
anticonceptivos, antihipertensivos, diazepam,
fenitoina, hidantoina, metimazol entre otras
drogas) e incluso se ha relacionado con
exposicion elevada al plomo [18,19,20].

Existen actualmente dos grandes
planteamientos al desarrollo de esta
asociacion, uno donde se establece un defecto
en la blastogénesis en la diferenciacion del
mesodermo (por factores teratogénicos entre
la 4ta y 8va semana de gestacidn), resultando
en eventos dismorfogenéticos que afectan
la regiéon craneo-caudal del embrién. Otros
autores sugieren una herencia de caracter
autosémico sin aun evidencia de anomalias
cromosOmicas o teratogénicas, como en los
casos de VACTERL con hidrocefalia, que
siguen un patrén de herencia autosémico
recesivo, o los casos de VACTERL relacionados
con trisomias y deleciones [21-23].

Recientemente se han identificado
microdeleciones del grupo de genes FOX en
16q24.1; cuatro genes, FOXF1, MTHEFSD
FOXC2, y FOXL1, que se relacionan como
causantes de un fenotipo similar a la asociacién
VACTERL, que expresa anomalias vertebrales,
atresias gastrointestinales (eséfago, duodeno o
ano), cardiopatias congénitas y malformaciones
del tracto urinario, asi como displasia capilar
alveolar [2,3,24]. A pesar de la importancia
de este punto para el diagndstico, no se han
realizado estudios genéticos especificos en
nuestro paciente para determinar si existe
alguna relacion de su caso con lo antes expuesto.

Con respecto al tratamiento asociado al
VACTER, se debe garantizar la correccion
quirdrgica inicial de los defectos que atenten
contra la vida del recién nacido tales como la
atresia esofagica y la atresia anal, tal como se
realizo en nuestro paciente a los dos dias vida.
Posteriormente se establecen las resoluciones
quirurgicas no urgentes que el paciente
necesite, como en este caso donde se plantea
la laparotomia mas liberacién de cabo distal

ACE 2015; 10(2)

44



45

con posterior anorrectoplastia sagital posterior
por la malformacion anorrectal alta compleja
que presenta. Asi mismo como parte del
tratamiento se debe hacer seguimiento del caso
con rehabilitacion fisica adecuada y terapias de
lenguaje que mejoren la succién y alimentacion.
Y ante la tendencia de no presentar alteraciones
en el desarrollo mental, como en este caso, no
se debe escatimar esfuerzos tanto quirtrgicos
como de rehabilitacion en estos pacientes para
poder garantizar una mejor calidad de vida
[1,25].

Otro hallazgo de interés, es que de los
pacientes que se someten a cirugia a una edad
temprana, presentan traqueomalacia en el 75%
de los casos, condicién que presenta nuestro
paciente y que al igual que el 10 al 20% de estos
casos que presentan clinica, se pudo denotar
disnea durante la alimentacién y que también
puede asociarse a sibilancias espiratorias,
estridor en reposo y estridor bifésico [1,26].

Por ultimo el prondstico en estos
pacientes depende fundamentalmente de las
malformaciones que presente y la magnitud
de las mismas, siendo las mas transcendentes
las cardiacas y los defectos renales con sus
complicaciones posteriores asi como las
asociadas a los actos quirurgicos propiamente,
lo que establece una mortalidad entre 50-85%
durante el primer afio de vida, que mejora
luego del afo de acuerdo a la caracteristica del
paciente. [1,2,17,26].

CONCLUSIONES

La asociacion VACTER aun se considera
como una condicién poco frecuente pero
de importancia, puesto que su diagndstico y
manejo se da en el recién nacido y precisa el
conocimiento y accionar rdpido y multifactorial
para poder garantizar la sobrevida de los
pacientes.
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Debido a que el prondstico de estos pacientes
es reservado y depende en cada caso del
numero de anomalias y de la gravedad de estas,
consideramos fundamental el diagnoéstico
prenatal de las anomalias en los pacientes con
VACTER u otras malformaciones congénitas,
pues permite un abordaje mas oportuno de los
casos, asi como también la conducta terapéutica
0 quirurgica oportuna.
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