Apgar al minuto 5T a los cinco minutos 7T; peso 1,800 gramos,
talla 41 cm y perimetro cefalico 29 cm. Inmediatamente se traslada
a neonatologia, donde es sedado con infusion de fentanilo a dosis
de 5 microgramos kilo hora para mejor manejo y se ventila en alta
frecuencia oscilatoria con parametros herz 10, amplitud 30,
fraccion inspirada de oxigeno 90%, presion media de la via aérea
15. La placa de térax mostrd el mediastino y la sombra cardiaca
desplazados hacia la derecha y asas intestinales en el hemitorax
izquierdo. Los estudios de laboratorio iniciales reportaron IL-6 79
pg/mi (valor referencial 25 pg/ml) por lo que se inicid manejo con
ampicilina y amikacina.

Como parte del estudio integral del paciente, se realizd un ultraso-
nido transfontanelar que resultd normal y un ecocardiograma en el
que se encontrd situs solitus, concordancia atrioventricular y
ventriculoarterial, ductus arterioso permeable reverso 2.0mm,
presion sistolica 13 mmhg, diastolica 5 mm Hg vy presion arterial
pulmonar por insuficiencia tricuspidea de 74 mm Hg e hipoplasia
Versus agenesia pulmonar izquierda por lo que se inicio tratamiento
con sildenafil. A las 48 horas de vida extrauterina, se procedio a
efectuar la correccion quirdrgica del defecto. Se realizd una incision
transversa supraumbilical de 6 cm y se encontrd en la cavidad
toracica el estomago, bazo, intestino delgado, colon transverso
ascendente y lobulo hepatico izquierdo. Se reduce a la cavidad
abdominal todo el contenido de la hemia, se coloco malla de
polipropileno y un tubo pleural de drenaje. Después de la cirugia,
requiri de soporte inotropico con dopamina y dobutamina a dosis
de 16 microgramos/kilo/minuto y los paréametros de intubacion se
mantuvieron en los niveles preoperatorios. La placa de torax de
control mostré el mediastino y sombra cardiaca aln desviados a la
derecha, pero el pulmodn izquierdo ya ocupaba casi los dos tercios
superiores del hemitdrax correspondiente. La evolucion postopera-
toria no fue satisfactoria; requirio de apoyo de norepinefrina vy
presentd sangrado, gasometrias con acidosis metabdlica que
requirieron de aporte de bicarbonato, hasta su fallecimiento. s.24

DISCUSION

La evaluacion prenatal debe solicitar su derivacion a un centro de
tercer nivel para confimar el diagndstico. Debido a la gravedad
asociada a anormalidades anatomicas y genéticas es necesario €l
asesoramiento multidisciplinario para discutir prondstico y planifica-
cion del tratamiento® Es importante realizar un diagndstico diferen-
cial incluyendo malformacion adenomatoidea quistica congénita,
secuestro broncopulmonar, malformacion del intestino anterior
broncopulmonar, quistes broncogénicos, atresia bronquial, quistes
entéricos y teratomas.”

El hallazgo de las estructuras como el corazén desplazado a la
izquierda es fundamental ya que ecograficamente el higado tiene
una apariencia similar a la del pulmon fetal, también es posible que
no se observe peristaltismo intestinal.  Se ha identificado que la
supervivencia es menor en pacientes cuya saturacion de oxigeno
preductal mas alta registrada es inferior al 85 % en las primeras 2849L
horas de vida en comparacion con aguellos con niveles mas altos.
Este factor se observd en nuestro caso donde la saturacion de
oxigeno preductal fue del 80%. Asi también la presion pulmunar
arterial en nuestro caso fue 74 mmhg que previamente ha sido
reportado como un indicador negativo de sobrevivencia con
valores >70mmHg. *'°

CONCLUSIONES
A pesar de un diagndstico prenatal temprano, el desenlace no fue

favorable debido a varias comorbilidades (prematurez, sepsis,
descompensacion hemodinamica, hipertension  pulmonar) que
contribuyeron a la deficiente funcion pulmonar. Por lo que se sugie-
re gue un equipo multidisciplinario de profesionales de la salud que
estén involucrados en el manejo prenatal para mejorar sus probabi-
lidades de sobrevivencia.
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RESUMEN

VACTERL es el acronimo que asocia varias malformaciones congénitas, incluye minimo tres: malformaciones vertebrales, atresia anal,
anomalias cardiovasculares, fistula traqueo esofégica, atresia esofagica, malformaciones renales y displasia de extremidades; es un
sindrome de etiologia incierta, el diagndstico prenatal se realiza entre la semana 18 a 20. Este caso es de un neonato con pabellones
auriculares de implantacion baja, cuello corto, térax estrecho, ano imperforado, genitales ambiguos, malformaciones vertebrales sacro
coccigeas y acortamiento de miembro inferior izquierdo, que requirié cirugia, con un pronodstico reservado, que nos hace considerar la
extensa pluralidad clinica de casos VACTERL reportados sin un patron de presentacion estricto; ésta es una patologia de baja prevalencia

pero con elevada morbi-mortalidad, que requiere consejo genético.

Palabras clave: Asociacion VACTERL, anomalias congénitas, consejo genético.

ABSTRACT

VACTERL is the acronym that associates several congenital malformations, including at least three: vertebral malformations, anal atresia,
cardiovascular anomalies, esophageal tracheal fistula, esophageal atresia, renal malformations and limb dysplasia; syndrome of uncertain
etiology, prenatal diagnosis is performed between week 18 to 20. This case is a neonate with low-set ear pavilions, short neck, narrow
thorax, imperforate anus, ambiguous genitalia, sacrococcygeal vertebral malformations and shortening of left lower limb, which required
surgery, with a reserved prognosis, which not so long ago that most of the clinical history of VACTERL cases reported without a strict
presentation pattermn; this is a pathology of low prevalence but with high morbi-mortality, which requires genetic counseling.

Key words: VACTERL Association, congenital anomalies, genetic counseling.

INTRODUCCION

VACTERL es el acronimo gue responde a una asociacion de malfor-
maciones congénitas, incluye: malformaciones vertebrales, atresia
anal, anomalias cardiovasculares, fistula traqueo esofagica, atresia
esofagica, malformaciones renales y de extremidades, para el
diagndstico debe presentar tres 0 mas criterios. (Tabla 1). La presen-
tacion clinica es variable, con un amplio espectro, con una inciden-
cia 1/10.000 — 1/40.000 nacidos vivos, la mayorfa de los casos, en
el sexo masculino. Es una patologia de baja prevalencia con alta
morbi-mortalidad.

La etiologia es incierta, hay mltiples teorias como defectos en la
blastogénesis, alteraciones en la diferenciacion del mesodermo,
herencia de caracter autosomico sin evidencia de anomalias cromo-
somicas o por efecto teratdgeno, se han identificado microdelecio-
nes del grupo de genes FOX en 16924.1; cuatro genes, FOXF1,
MTHFSD FOXC2, y FOXL1, se relacionan como causantes de un
fenotipo similar a la asociacion VACTERL. La morbi-mortalidad vy el
prondstico a largo plazo dependen de una rapida y oportuna correc-
cion guirdrgica sobre todo de la atresia esofagica y anal, posterior-
mente se realizaran las siguientes correcciones quirdrgicas ademas
de rehabilitacion mediante terapias fisicas y del lenguaje.
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Tabla 1: Criterios diagnésticos de la Asociacion VACTERL
Defectos vertebrales Vértebras hipoplasicas o hemivértebras
Escoliosis, cifosis, lordosis.
Estenosis anal, ano imperforado
Otras malformaciones ano- rectales

60-80%

b

Malformaciones anales 55-90%
Comunicacion interauricular
Comunicacion interventricular
Fistula traqueoesofégica

Cardiopatias congénitas 40 - 80%

Alteraciones traqueoesofagicas 50 - 80%

Atresia esofagica 50— 80%
40-50%
40-50%

Alteracion esofégica

Malformaciones renales Anomalias ureterales, hidronefrosis, agenesia renal

~3xm S 0

Malformacién en las extremidades inferiores
Ausencia de radio, tibia, peroné, ausencia de dedos,
polidactilia, sindactilia, malformacién del pulgar

Alteraciones en las extremidades

CASO CLIiNICO

Paciente producto de primera gesta, madre de 26 anos, sin antece-
dentes personales ni familiares de importancia, estilista, expuesta a
tintes y formol en queratinas. Nace por cesarea por posicion pelvia-
na de 35.2 semanas, con Apgar 2-6T, requiere reanimacion avanza-
da, se evidencia poli malformaciones caudales, alteraciones de la
columna vertebral, genitales ambiguos, displasia de cadera con
acortamiento de miembro inferior izquierdo, ano imperforado, térax
estrecho, atrofia de musculos en gliteos. Peso: 2430g, talla
44.5cm, PC 31cm. Eco: dilatacion uretero-pielo-calicial con pérdida
de casi la totalidad del parénquima, hidronefrosis bilatéral grado 4/5,
uretra visible en su tercio medio vy distal, se observo Utero y vestigios
de trompas. A las 48 horas se realiza colostomia mas cistostomia
con aparente region intestinal disfuncional.
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