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RESUMEN

La asociacion VACTERL (por sus siglas en inglés) es un sindrome congénito, diagndstica
a partir de 3 malformaciones que pueden incluir vértebras, ano y recto, corazon, traquea,
esofago, rifones y extremidades. Las malformaciones varian en gravedad y presentacion
clinica, siendo la escoliosis, la atresia anal, los defectos cardiacos y las malformaciones
renales y de extremidades las caracteristicas comunes. Las malformaciones vertebrales
incluyen defectos costovertebrales y curvaturas espinales anormales, mientras que
las anorrectales varian desde fistulas relativamente simples hasta malformaciones
complejas. Los defectos cardiacos mas comunes son los relacionados con el tabique
ventricular y la fistula traqueoesofagica se presenta con sintomas como hidramnios
y dificultades respiratorias. Las anomalias renales abarcan diversas patologias, como
el reflujo vesicoureteral y la agenesia renal, y las malformaciones en las extremidades
incluyen aplasia/hipoplasia del pulgar, polidactilia y anomalias dseas. Se han reportado
otras anomalias adicionales como genitales ambiguos y la arteria umbilical Unica, que
extienden la complejidad de VACTERL. El diagndstico prenatal es desafiante, pero no
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VACTERL association is a congenital syndrome, involving malformations in several
organ systems, such as the vertebrae, anus and rectum, heart, trachea, esophagus,
kidneys, and extremities. Malformations vary in severity and clinical presentation,
with scoliosis, anal atresia, cardiac defects, and renal and limb malformations being
Aceptado: 23/Ago/2024  common features. Vertebral malformations include costovertebral defects and abnormal
Publicado:13/Set/2024 spinal curvatures, while anorectal malformations range from relatively simple fistulas
to complex malformations. The most common heart defects are those related to the
ventricular septum, and tracheoesophageal fistula present with symptoms such as
hydramnios and breathing difficulties. Renal anomalies encompass various pathologies
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such as vesicoureteral reflux and renal agenesis, and limb malformations include thumb
aplasia/hypoplasia, polydactyly, and bone anomalies. Additional anomalies, such as
ambiguous genitalia and single umbilical artery have been reported extending the
complexity of VACTERL syndrome. Prenatal diagnosis is challenging but not impossible,
and ultrasound can be used to identify distinguishing features. Management involves
surgical interventions to correct life-threatening malformations, followed by non-urgent
corrections, and prognoses vary with patients potentially facing medical challenges
throughout life. Long-term monitoring and multidisciplinary care are essential to address
late medical complications and improve patients’ prognoses with VACTERL.

Keywords: VACTERL, malformations, congenital, pediatric.
INTRODUCCION

El sindrome o “asociacion” de VACTERL es una condicion médica infrecuente que se caracteriza por el conjunto
de malformaciones congénitas (1) (2). Este sindrome corresponde a anomalias vertebrales, atresia anal,
malformaciones cardiovasculares, fistulas traqueoesofagicas (FTE) y/o atresias esofdgicas (AE), anomalias
renales y/o defectos en las extremidades, fundamentalmente en el hueso radial (1) (3). Estas patologias hacen
referencia a las primeras letras de sus componentes (V: Vertebral anomalies, A: Anal atresia, C: Cardiovascular
anomalies, TE: Tracheoesophageal fistula, R: Renal anomalies, L: Limbs defects, por sus siglas en inglés) (3)
(2). Aunque los criterios diagnodsticos no estan clasificados aun; la mayoria de los clinicos e investigadores lo
definen por la presencia de al menos 3 de las malformaciones mencionadas y otros profesionales requieren
de la presencia de malformaciones anorrectales y fistulas traqueoesofdgicas para definirla como VACTERL
(2) (4) (5). Todas estas anomalias fenotipicas se originan de los tejidos del mesodermo. Sin embargo, no se
han encontrado causas o mecanismos a estas alteraciones; no obstante, se han propuesto factores como
componentes hereditarios, mutaciones de novo y factores ambientales (6).

Esta enfermedad se encuentra dentro de las patologias congénitas pediatricas infrecuentes debido a su baja
prevalencia. Segun el estudio realizado por Van de Putte et al., 2019, la prevalencia de VACTERL de acuerdo
con la base de datos central de la Vigilancia Europea de Anomalias Congénitas (EUROCAT, por sus siglas
en inglés) era de 1/20 000 nacidos entre los afios 2012 al 2016 (7). Si bien en otros estudios mas recientes
realizados por Kassa et al., 2023, |la prevalencia en Europa se estima en 1,25/20 000 nacidos, con la mayoria
de casos identificados en Suecia (8) (9). Por lo tanto, la prevalencia en los uUltimos 5 afos contintia baja y no
ha habido cambios significativos a lo largo del tiempo.

El primer reporte de la asociacion VATER fue realizado por la Dra. Quan y el Dr. Smith en 1972, donde la letra R
representa la displasia radial y defectos renales (6) (10). Posteriormente, Temtamy y Miller usaron el acréonimo
VATERS, en el cual la letra V representa malformaciones vertebrales y defectos en el septum ventricular y la
letra S una sola arteria umbilical. Finalmente, se adopta el acronimo VACTERL en 1975 que continda en uso
hasta este momento (1) (4). Recientemente, Zen et al. describieron VACTERL-H para la hidrocefalia asociada
(H) en el recién nacido (11).

El presente articulo es una revision sistematica exhaustiva de la literatura médica que procura analizar y
sintetizar la variabilidad clinica y fenotipica del Sindrome de VACTERL en nifios, con el propdsito de identificar
patrones y caracteristicas comunes en esta poblacidn.

MATERIALES Y METODOS

Para esta revision bibliografica se realizé una busqueda en las bases de datos de Pubmed, Elsevier y Google
Scholar, Cochrane, EBSCO, British Medical Journal y New England Journal of Medicine. Los criterios de inclusién
fueron VACTERL, cirugia, epidemiologia, fisiopatologia, diagndstico, perinatologia, manejo y los criterios de
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exclusion articulos escritos en un idioma diferente al inglés o al espafol, publicaciones no “peer-reviewed”,
articulos publicados en medios que no sean “scientific journals” y articulos de menos de dos autores.

Epidemiologia

Su incidencia es de 1 por cada 10,000 a 40,000 recién nacidos vivos y tiene predileccion por el sexo masculino
con una relacién 2.6:1. Estudios anteriores no pudieron corroborar condiciones similares para las cuales ahora
estan disponibles las pruebas genéticas, como enfermedades como la anemia Fanconi (AF) o anomalias
cromosdmicas que, por medio de cariotipo o microarray, se pueden detectar (4,12). Sin embargo, estos
estudios sobreestiman la incidencia de VACTERL, lo cual provoca que en algunos estudios se interprete
como una enfermedad mas comun de lo que probablemente es en realidad. Por otro lado, estudios basados
en pacientes que sobreviven subestiman la incidencia, ya que solo incluye pacientes menos graves (12).

A. Czeizel & I. Ludanyi reportan que la mayoria de los casos con la asociacion de VACTERL poseen alta
mortalidad, ya que sélo 7 de 43 nacidos vivos sobrevivieron. La mayoria de pacientes fallecieron en el primer
dia. En cuanto a edad gestacional se reporta en promedio de 36 semanas: 35 7/7 semanas, con bajo peso al
nacer (> 2500 g) y en presentacion pélvica (13). En otros estudios se han observado que es mas frecuente
en hombres y algunas de las explicaciones sobre esta frecuencia es que en algunas cohortes (ademas del
azar) pueden incluir una relacién al cromosoma X por lo que se tiene una herencia vinculada en algunos
casos, influenciada por el sexo expresion y mecanismos relacionados con la impronta de los defectos (12).

Con respecto a las anomalias, se ha observado que la atresia anal (AA) en casi el 90% de los casos, las
vertebrales se encuentran en un 60-80% de los casos, la fistula traqueoesofagica con o sin atresia esofagica
(ATE) esta presente en el 50-80%, anomalias renales en el 50% al 80%, los defectos de las extremidades
pueden aparecer en el 50% de los casos vy, finalmente, las malformaciones cardiacas en el 40-80% de los
casos (14,15).

La AA es la anomalia congénita mas frecuente, con una incidencia de aproximadamente 1 en cada 1500-5000
nacimientos vivos. Es un componente prevalente de la asociacion VACTERL, que ocurre en aproximadamente
el 90% de los casos, siendo la malformacion mas comun (16). Los defectos cardiacos congénitos (DCC) cuenta
con una prevalencia que varia de 1en 10,000 a 1 en 40,000 recién nacidos. Abarcan diversas anomalias como
defectos del tabique ventricular, defectos del tabique auricular, sindrome de corazén izquierdo hipoplasico,
transposicion de las grandes arterias y tetralogia de Fallot (12,15,17).

Etiologia

Las anomalias VACTERL surgen precozmente, durante la fase de blastogénesis (semana 2-4 de gestacion)
(11). La blastogénesis estd dominada por el proceso de determinacion, en el que la informacién posicional
controla el destino y el patrén celular. Esto quiere decir que la ubicacion de una célula en qué contexto y
donde se situara finalmente, impide la formacidon simultdnea de multiples érganos (11,18,19). Es destacable
observar que hay influencia en la eliminacién de clones en mosaico mitoético, es decir, la interrupcién del
desarrollo relacionada con la eliminaciéon de clones en ubicaciones especificas, seguida por aneuploidia en
mosaico mitdtico, esto se ha sugerido como causante del sindrome VACTERL (15).

En el caso de los factores ambientales, se podrian mencionar causas frecuentes como la diabetes mellitus
materna, el consumo de alcohol y farmacos teratogénicos durante el embarazo. En los pacientes tipicamente
se presentan anomalias congénitas como hidrocefalia, costillas y anomalias del arco branquial (11). También
se ha sugerido que la exposicidon a estrégenos, progestdgenos o ambos durante el primer trimestre del
embarazo puede ser un factor para este sindrome. Su herencia es de caracter esporadico, pero se ha visto
que la aparicion de varios casos en una familia sugiere una herencia de caracter autosémico, ademas, los
pacientes que presentan VACTERL con hidrocefalia, siguen un patrén de herencia autosémico recesivo (1).
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En estudios anteriores, la asociacion VACTERL-H fue relacionado con la herencia ligada al cromosoma X o
autosdmica recesiva; pero, se tiene una escasa informacion sobre genética en la asociacion VACTERL-H, y la
mayoria de los casos se informan como esporadico (20). Las pruebas genéticas que se usaron principalmente
fueron cariotipo, andlisis de matrices, secuenciacion de Sanger o secuenciacion de préxima generacion, en
la tabla 1 se pueden observar otras causas reportadas para la asociacion VACTERL (21).

Tabla 1. Causas reportadas en la asociacion de VACTERL (12)

Causa Informacion adicional

Disfuncion mitocondrial Los pacientes por lo general tienen caracteristicas clinicas
relevantes cuando presentan disfuncion mitocondrial, *se observan
hasta ya pasado el tiempo.

Variantes patogénicas en el nimero de copias Se han descrito multiples eliminaciones/duplicaciones diferentes, sin
embargo, se ha visto que en la asociacion VACTERL no es claro. Las
caracteristicas clinicas en pacientes con desequilibrios gendmicos
a menudo incluyen malformaciones y problemas médicos que no
se observan comunmente en la asociacion VACTERL como lo seria
el deterioro neurocognitivo.

Mutaciones heterocigotas en HOXD13 Se ha descrito en los pacientes, ya que principalmente y con
mayor frecuencia presentan anomalias de las extremidades y/o
urogenitales.

Mutaciones heterocigotas/homocigotas en ZIC3 Las caracteristicas clinicas pueden incluir o no anomalias obvias
de heterotaxia/situs.

Fuente: Elaboracién propia.
Clinica y diagnéstico

La definicién actualmente aceptada de la asociacion VACTERL implica la presencia de un minimo de tres
malformaciones congénitas: defectos vertebrales, atresia anal, defectos cardiacos, fistula traqueoesofagica
con atresia esofdgica, defectos renales y anomalias en las extremidades (12,15,17,19,22). La presentacion clinica
varia ampliamente entre los individuos, con diferencias en la gravedad y combinacion de anomalias. Aungue
este método de diagndstico se utiliza comunmente en entornos clinicos e investigativos, no es universalmente
aceptado, ya que algunos investigadores y médicos insisten en la presencia de una caracteristica central
(CC). En la literatura médica, se ha propuesto que las malformaciones anorrectales (MAR) como el CC (19).
Se han reportado defectos en casi todos los sistemas de érganos en asociacion con VACTERL, siendo la
mayoria identificados después del nacimiento, sin embargo, solo el 1% de los casos manifiesta el espectro
completo de anomalias (16).
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V Anomalias vertebrales

A Atresia anal

C Malformaciones Cardiovasculares
T Fistulas traqueoesofégicas

E Atresias esofégicas

R Malformaciones Renales

L Defectos extremidades

Figura 1. La asociacién VACTERL incluye afectacion de vértebras, anorrectales, cardiacos, traqueo-
esofdgicas, renales y de extremidades.

Fuente: Elaboracién propia
Anomalias vertebrales

Los defectos costovertebrales abarcan un espectro de anomalias relacionadas con la segmentacion
y fusiones vertebrales, a menudo detectables mediante exdmenes de ultrasonido prenatal. Estos
defectos se manifiestan con una segmentacion y curvaturas espinales anormales, debido al fallo
unilateral de formacién como seria la escoliosis y cifosis, siendo la escoliosis el resultado mas comun,
los cuales funcionan como indicadores tempranos de anomalias vertebrales (19). Estas anomalias se
extienden para incluir anomalias en las costillas, anomalias costovertebrales y una médula espinal
anclada (17, 22). Las curvaturas espinales anormales, a menudo asociadas con hemivértebras adyacentes,
contribuyen a la complejidad de estos defectos (19). Por lo tanto, una comprensidn integral de los
defectos costovertebrales implica reconocer una variedad de anomalias diagnosticadas prenatalmente
con implicaciones para la estructura y alineacién espinales (12,16,19, 22).

Malformaciones ano-rectales

Segun la clasificacion de Krickenbeck para las MAR, se puede encontrar un espectro de malformaciones
que van desde tipos relativamente simples (fistula -perineal o vestibular) hasta tipos mas complejos y
raros (fistula recto-uretral, anomalias cloacales o variantes raras/regionales como la AA) (Ver tabla 2.
(23)) (12, 16, 19, 21). La malformacidén cloacal se caracteriza por un solo orificio perineal que incluyen
los tractos uroldgico, ginecoldgico y gastrointestinal y representa una de las anomalias congénitas
mas complejas de los érganos pélvicos en las mujeres (24).

Tabla 2. Clasificaciéon de Krickenbeck para malformaciones anorrectales (23)

Principales grupos clinicos Variantes raras/regionales
Fistula perineal (cutanea) Bolsa de coldn
Fistula rectouretral Estenosis/Atresia anal
Bulbar
Prostatica
Fistula rectovesical Fistula rectovaginal
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Fistula vestibular Fistula H
Anomalias cloacales Otros
Sin fistula
Estenosis anal

Fuente: Elaboracién propia.

Si bien es cierto que el diagndstico de la AA fetal durante el embarazo temprano es extremadamente
desafiante, no es imposible. Algunos estudios de embarazos tempranos han confirmado que la presencia
de una lesidon quistica intraabdominal fetal es Util para el diagnodstico de AA en el embarazo temprano. Este
signo es altamente sugestivo de AA y es causado por la expansidn del tracto intestinal fetal, principalmente
el colon, lo cual puede ser explicado por el estancamiento del liquido amnidtico ingerido o la expansidn
intestinal causada por agangliosis asociada (Enfermedad de Hirschsprung) (16). La ecografia fetal puede
revelar caracteristicas distintivas como la falta de visualizacién de los musculos del esfinter y la mucosa anal,
manifestandose como una linea hiperecogénica a lo largo del perineo (12,19, 21).

Defectos cardiacos congénitos

Se recomienda una evaluacion temprana mediante ecocardiograma para identificar anomalias que puedan
afectar el manejo médico y quirurgico. El defecto del tabique ventricular es el DCC mas comun en la asociacion
VACTERL, a menudo detectado mediante ecocardiografia fetal utilizando sondas de ultrasonido modernas
de alta frecuencia. Ademas, las anomalias vasculares como la arteria umbilical Unica pueden servir como
marcadores de ultrasonido en estos casos (12,15,17,19).

Fistula traqueoesofagica (FTE)

La edad al momento del diagndstico puede variar segun los sintomas clinicos, con hidramnios y la ausencia
de estémago lleno de liquido como indicios fetales comunes. El diagndstico temprano es crucial, ya que una
FTE no diagnosticada puede llevar a complicaciones como enfermedad reactiva de las vias respiratorias y
recurrencia de la fistula. Los signos clinicos que incluyen dificultad para pasar una sonda nasogastrica, asfixia,
tos durante la alimentacién y dificultad respiratoria, ayudan en el diagndstico, siendo la radiografia de térax
el estandar de oro para la confirmacion (12, 19, 25).

Anomalias renales

Las anomalias renales abarcan una serie de enfermedades capaces de causar una alta morbilidad e incluyen
patologias tales como reflujo vesicoureteral (RVU), la agenesia renal, rindn en herradura, la enfermedad renal
multiquistica, la ausencia de la arteria renal, junto con la hipertrofia del rifidn. Dicha malformacién se puede
observar tanto en ultrasonidos como resonancias magnéticas. Hay evidencia que hasta 25% de los pacientes
con MAR presentan malformaciones genitourinarias (Ver tabla 3) (19) y pueden desarrollar enfermedad renal
créonica (19 y 26).

El RVU es una manifestacion comun, a menudo asociada con anomalias renales estructurales. Lamentablemente,
estas anomalias a menudo pasan desapercibidas, afectando el crecimiento del nifio y la posibilidad futura
de éxito en trasplantes. Para los casos RVU en el periodo posnatal, se recomienda ampliar en otros estudios
tales como examen con cistouretrograma miccional, en caso de ser necesario (19, 27).

El diagndstico de la agenesia renal suele realizarse mediante ultrasonido y/o resonancia magnética. Se

han observado pacientes diagnosticados con RVU en edades mas alla de la infancia, lo que ha llevado a
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complicaciones de por vida como hipertensiéon y disfuncién renal. Dada la prevalencia de RVU aislado o
hidronefrosis, se recomienda una ecografia renal como parte de la evaluacion inicial en casos de sospecha de
VACTERL. Si se detecta obstruccidon o cicatrizacién, se recomienda realizar mas estudios de imagen, como
el cistouretrograma miccional (19,27).

Anomalias en las extremidades

Las anomalias en las extremidades, observadas en la asociacion VACTERL, incluyen diversos defectos como
aplasia/hipoplasia del pulgar, polidactilia, agenesia radial y aplasia/hipoplasia radial y anomalias asociadas a
mutaciones genéticas que puede incluir la formacion de las extremidades y la polidactilia (16,12). La deteccion
prenatal de anomalias en las extremidades varia, por lo que el ultrasonido proporciona informacién valiosa.
Si bien, las anomalias en las extremidades permiten el diagndstico prenatal en aproximadamente el 50% de
los casos, su sensibilidad depende de los huesos o extremidades afectadas (16,19). Técnicas avanzadas de
imagen, como el ultrasonido en 3D y la tomografia computarizada de baja dosis pueden mejorar la precisiéon
del diagndstico prenatal cuando se sospechan displasias esqueléticas (19).

En la publicacién de Al-Qattan, 2021, se propone que los pacientes deberian ser clasificados en tres grupos
distintos segun sus defectos en las extremidades: los pacientes con extremidades normales se clasifican
como VACTERL 1, los pacientes con anomalias en las extremidades distintas a los defectos en el radio de las
extremidades superiores se clasifican como VACTERL 2 y finalmente los pacientes con defectos en el radio
de las extremidades superiores como VACTERL 3 (28)

Otras anomalias asociadas a VACTERL

Se han demostrado anomalias adicionales asociadas con el sindrome de VACTERL, que se extienden mas alla
de las caracteristicas tradicionalmente reconocidas. Estas incluyen genitales ambiguos, la arteria umbilical
Unica, labio leporino/paladar hendido, defectos de la pared abdominal, hernia diafragmatica y defectos
del tubo neural (3,11,22,24). Pese a que originalmente no formaban parte de los componentes cldsicos de
VACTERL, estas anomalias fueron lo suficientemente frecuentes como para considerarse una extension del
espectro VACTERL.

La arteria umbilical Unica se identificd en una proporcion significativa, oscilando entre el 14% y el 20% de
los casos, lo que llevd a sugerencias de incorporar en el marco de la asociacion VACTERL (3,22,24). Esto
destaca la naturaleza en evolucion de nuestra comprension de la asociacion VACTERL, ya que se contindan
investigado reconociendo e integrando anomalias adicionales que contribuyen a la complejidad de esta
afeccion congénita. A pesar de que, en la actualidad, no forman parte de dicha asociacion.

El Japan Pediatric Society, publicado en la revista de Pediatrics International, identificd que las asociaciones
VACTERL ocurren en dos grupos principales: el grupo superior que comprende atresia esofdgica AE/FTE,
DCC, defectos costovertebrales superiores y defectos de reduccion de extremidades superiores preaxiales.
Por otro lado, el grupo inferior que incluye MAR, malformaciones renales y AE/FTE, pero excluye DCC o
defectos de reduccidon de extremidades superiores (3,29). Estos grupos son fundamentales para orientar
la evaluacién de nifos con estas condiciones y proporcionar informacidn esencial para el asesoramiento
prenatal y posnatal de los padres. La heterogeneidad general de los casos de VACTERL es evidente en varias
combinaciones de caracteristicas, con ocho combinaciones, incluidas ACTE, ATER, CTER, ACR, VCTE, VAR,
ACTER y VAC. (Ver tabla 3) (3,7). Estas combinaciones demuestran la complejidad y diversidad dentro del
espectro VACTERL, lo cual lo hace relevante tanto en el diagndstico como para el asesoramiento.
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Tabla 3. Frecuencias de combinaciones de caracteristicas de la asociacion VACTERL (3)

TRIADAS FRECUENCIA (T=14)

VAL

TETRAS FRECUENCIA (T=12)

VCTL 4
VARL 3

VACL 2

VACT 2

ACTR 1
VACTR 1

VATRL 1

T, total. Fuente: Elaboracién propia.
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Diagnédsticos diferenciales

Debido a la heterogeneidad de las posibles malformaciones observadas en la asociacién VACTERL, el
sindrome presenta similitudes con diversas condiciones congénitas. El principal diagndstico diferencial es
con el sindrome CHARGE. Ambos sindromes presentan anomalias cardiacas y genitourinarias, por lo cual
requiere diferenciacion basada en caracteristicas como discapacidad intelectual, presencia de coloboma,
atresia de coanas, anomalias en el oido vy restriccién del crecimiento, caracteristicas que la asociacion
VACTERL no presenta (12,19). Otro sindrome por considerar es el sindrome de Townes-Brocks, que exhibe
similitudes clinicas en defectos renales, ano imperforado y polidactilia. Las caracteristicas que lo distinguen
incluyen anomalias en las orejas, pérdida de audicion, defectos en las extremidades como polidactilia preaxial
y pulgar trifalangico (12, 19).

La AF es otra patologia por considerar, ya que presenta anomalias multisistémicas, tales como la baja
estatura y defectos en el pulgar, pero a diferencia del sindrome VACTERL, su caracteristica clinica clave son
anomalias hematoldgicas (anemia apldsica, pancitopenia), leucemia y manchas café con leche. Se recomienda
la investigacidn genética, especialmente el andlisis de roturas cromosdmicas, para casos gue presentan
hidrocefalia, anomalias en los huesos radiales o manifestaciones asociadas de la AF (19).

Los médicos deben considerar el VACTERL-H, que presenta hidrocefalia no comunicante, aplasia/hipoplasia
de los conductos de Mdiller, agenesia renal y/o ectopia, con una asociacién al sindrome MURCS (19,30). Otro
sindrome a considerar como un diagndstico diferencial es el lumbocostovertebral, asociado con mutaciones
somaticas durante la embriogénesis debido a una anoxia transitoria que conduce a trastornos de los musculos
lumbares y aponeurosis predisponiendo a la herniacidon asociada con anormalidades de costillas y vértebras
30.

Manejo

La morbimortalidad y prondstico del paciente depende directamente de la correccién quirurgica de los
defectos que pongan en riesgo la vida del recién nacido. Es importante mencionar que se debe de condicionar
los defectos que suelen ser incompatibles con la vida y los que ponen en riesgo la vida del neonato como lo
serian malformaciones cardiacas graves, ano imperforado y FTE, que por lo general estos van a requerir de
cirugia inmediata (1,12). Posteriormente se realizan las correcciones no urgentes, ademas de terapia fisica y
de lenguaje (1).

Malformaciones ano-rectales

A los pacientes con MAR se les realiza una ostomia al nacer, para evitar el paso de las heces al tracto urinario.
La ubicacion de preferencia para una colostomia es el coldn descendente, se le realiza un asa de derivacion
tipo Turnbull o una colostomia sigmoidea dividida con una fistula mucosa que desvia las heces, permitiendo
un colostograma distal en el futuro para definir la anatomia antes de la reconstruccion (24,32), posteriormente
se le realiza la cirugia “pull-through”, que consiste en la reconstruccidn anal y la anastomosis de la ostomia
previamente realizada. Las anomalias genitourinarias también suelen tratarse quirdrgicamente en esta etapa
(12).

Se deben de realizar estudios en sangre como hemocultivos, gases sanguineos, laboratorios hematoldgicos
y metabdlico, posteriormente se debe administrar liquidos intravenosos segun la clinica del paciente. Se
recomiendan antibidticos intravenosos como la ampicilina para la prevencién de infecciones del tracto urinario
(ITU) y se amplian segun lo requiera el estado clinico (24).
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Fistula traqueoesofagica / Atresia esofagica

El tratamiento para la FTE o AE. Primero se tiene el preoperatorio lo cual se basa en nada via oral, administrar
liguidos intravenosos para mantener la normoglucemia y euvolemia. La cabeza del lactante debe encontrarse
en un angulo de 30° o0 40° para evitar el reflujo gastroesofdgico y traqueal. Si esta disponible se puede hacer
un ecocardiograma para descartar anomalias cardiacas (17).

En el tratamiento quirdrgico se han utilizado diferentes métodos para identificar los tipos de FTE/AE y para
identificar la localizacion de la fistula (33). La reparacion quirdrgica es urgente en lactantes que tengan distrés
respiratorio. Se debe de brindar soporte ventilatorio si se encuentra aire atrapado en el estébmago (25). La
cirugia consiste en la ligadura de la FTE y/o la anastomosis de la AE. Posterior a la cirugia, los lactantes
deberdn permanecer nada via oral el 1° y 2° postoperatorio y posteriormente comienzan la alimentacion por
una sonda transanastomotica. Todos los pacientes se deben someter a radiografias de térax y abdomen
para asegurar la correcta colocacidon del tubo endotragueal (26,33). Para prevenir una perforaciéon gastrica
se debe de realizar una gastrostomia de emergencia donde se le coloca un tubo segun se requiera (25).

Malformaciones renales

Se recomienda un monitoreo cuidadoso de la funcién renal, ya que los pacientes con VACTERL son mas
propensos a la enfermedad renal en etapa terminal, complicaciones con la didlisis y un crecimiento severamente
deficiente e incluso algunas personas necesitan trasplante renal (17,28,34). Adicionalmente se lleva seguimiento
cercano con el uso de ultrasonido renal, determinacidn de funciéon renal en sangra, cistatina C y pruebas
urodindmicas en aquellos casos en los que se encuentre indicado (28).

En pacientes con MAR se puede tener enfermedades renales, como lo serian una hidroureteronefrosis
asociada, en estos casos, se les deben de realizar anélisis de laboratorio y una ecografia renales/vejiga en
las proximas 24 a 48 h y posteriormente se realiza una descompresidon para reevaluar la dilatacién del tracto
superior y la funcién renal. En casos especiales, la descompresiéon no resolvera la dilataciéon del tracto superior,
lo que puede justificar una intervencion uroldgica adicional. Es posible que se necesite un programa de
cateterismo regular si el paciente no orina espontdneamente por el canal comun (27,35). Si se diagnostica
gue el paciente tiene una obstruccion renal, se debe considerar la derivacién urinaria como, por ejemplo,
mediante ureterostomia cutdnea (35).

Malformaciones extremidades

En el manejo de las malformaciones en las extremidades, se ha visto que en la polidactilia ulnar, habitualmente
se requiere tratamiento quirdrgico buscando remover el digito supernumerario con un fin meramente estético,
socializacidén y evitar inconvenientes funcionales menores. En recién nacidos se ha observado el uso de
la ligadura de sutura que consiste en colocar una seda en la base del digito supernumerario y lo que va a
suceder es que la sutura ocluye la afluencia vascular que produce gangrena seca, ocasionando la caida del
digito supernumerario aproximadamente 1 semana después (36,37). La ventaja de esta técnica es su facilidad
y simplicidad, se puede realizar de forma segura poco después del nacimiento y no requiere intervencion
quirurgica. Por ultimo, se tiene la cirugia que se ha visto que dependiendo de la edad se usan diferentes
formas de anestesia como, por ejemplo, anestésico tépico en la sala neonatal, anestesia local dentro de los
primeros dos meses de vida y bajo sedacién a una edad mayor (es decir, después de 1 ano) (37,38).

La polidactilia radial se trata diferente ya que es la duplicaciéon del pulgar en recién nacidos. El objetivo de
la reconstruccidon quirdrgica es crear un pulgar bien alineado, estable y funcional por lo que se debe de
tener consideraciones como la escisiéon de un elemento del pulgar y reconstruccion del pulgar dominante,
reconstruccién del ligamento colateral, osteotomia para corregir la mala alineacién o deformidad dsea del
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pulgar dominante, reconstruccion de tejido blando para reparar las inserciones anémalas del tendén y/o del
musculo tenar. La edad a la que se realiza esta correccidn se encuentra entre los 6 y 12 meses. (37,38).

Ademas de la polidactilia, se menciona en la Tabla 3 que dentro de las malformaciones de las extremidades se
encuentra la deficiencia radial longitudinal (DRL). En esta malformacidn el objetivo del tratamiento es enderezar
el arco radial del antebrazo, corregir la subluxacién radial y optimizar la longitud de las extremidades para
proporcionar extremidades superiores funcionales y la mejor estética posible. Posteriormente, es necesario
realizar una reconstruccion del pulgar hipoplasico. Cabe mencionar que los pacientes que presentan una
sutil curvatura radial (< 20°) pueden ser tratados sin cirugia (39,40,41).

La centralizacion sigue siendo el procedimiento mas comun y confiable para el tratamiento de DRL significativa;
sin embargo, se espera la recurrencia de la deformidad. También se podria realizar la radializacién, el cual
consiste en la transposicion de la ulna bajo el lado radial del carpo y la transferencia de la musculatura radial
de la mufeca hasta la muieca ulnar. Esto hace palanca en la mufieca y la mano sobre el fulcro de la ulna,
contrarrestando la angulacién radial (39,40,41).

Malformaciones vertebrales

Dentro de las malformaciones vertebrales se discute sobre la escoliosis y con respecto al manejo se habla
que si el paciente presenta una curvatura de <20° sin deformidad clinica antes de la reparacién esquelética,
se puede observar a pacientes seleccionados a intervalos de 3 a 6 meses para detectar la progresion de la
curva. Es posible que las hemivértebras semisegmentadas y encarceladas no requieran tratamiento (42,43).

Para la intervencidn quirudrgica se deben de tomar en cuenta algunas consideraciones cémo la edad al
momento del diagndstico, la ubicacion de la curva y la naturaleza de la malformacion vertebral subyacente.
La indicacion para la cirugia es una curvatura escolidtica que supere los 40°-50° o curvas que demuestran
progresidn constante o curvas con barras unilaterales no segmentadas (con o sin hemivértebra contralateral),
esto para justificar una intervencién quirdrgica, especialmente en niflos menores 5 aifos (42,43,44).

La fusidon de segmentos largos y la instrumentacion generalmente estan contraindicadas antes de los 8 a 10
afos porgue pueden afectar el crecimiento pulmonar y aumenta el riesgo de sindrome de insuficiencia toracica
(44). La hemiepifisiodesis convexa representa la extirpaciéon de la mitad lateral de los discos en el lado de la
convexidad para detener el crecimiento. El paciente ideal es < 5 aflos con una curva lumbar o toracolumbar
en evolucion < 70° que involucra < 5 segmentos sin cifosis excesiva (42,45). Para corregir curvas severas e
inflexibles o déficit neuroldgico, se realiza, por lo general, una osteotomia angular o resecciéon de la columna
vertebral, la cual se puede realizar con fusién instrumentada, pero el riesgo neuroldgico es grave (43,45).

La escision es tipicamente indicada en presencia de un segmento completamente deformado de una
hemivértebra en la unidn toracolumbar, columna lumbar vertebral o columna lumbosacra donde una
hemivértebra causa desequilibrio troncal o curvas compensatorias. En algunos casos se ha visto que se
puede en cervicales o toracicas, esto principalmente en severos casos (43,46).

Malformaciones cardiacas

Por lo general, se debe de realizar un ecocardiograma para evaluar defectos cardiacos, los cuales se encuentran
presentes hasta en el 40% de los pacientes con MAR, y de esta forma se puede determinar si las consecuencias
hemodinamicas pueden requerir intervencion o consideraciones adicionales para la administracion de anestesia
general para la intervencién quirdrgica (24). La correcciéon de las malformaciones cardiacas también puede
requerir multiples intervenciones quirurgicas, dependiendo del tipo especifico de defecto congénito (12,15,17,19).

Con respecto al defecto del tabique ventricular las indicaciones para la intervencion quirdrgica en comunicacion

interventricular varian segun las caracteristicas del defecto, como el tamafo y el tipo anatémico. Los defectos
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peguefos no requieren cierre quirdrgico ya que suelen sufrir cierre espontaneo. Sin embargo, puede ser
necesaria una intervencion si el defecto es de tamafo moderado o si el paciente desarrollé insuficiencia
adrtica significativa (46,47). Las técnicas utilizadas para la correccién de este defecto pueden ser tantos
abiertas como cerradas por medio de un transcatéter minimamente invasivo. Este consiste en un abordaje
anterogrado, que implica la creacion de un bucle de alambre arteriovenoso y la entrega del dispositivo desde
un abordaje venoso, pero con el desarrollo un sistema de bajo perfil retrogrado. Se ha visto que desde la
arteria femoral es cada vez mas utilizado vy evita la necesidad de un bucle de alambre (47,48).

Prondstico

La morbi-mortalidad y el prondstico a largo plazo dependen directamente de la oportuna de correcciéon
quirurgica inicial de los defectos que pongan en riesgo la vida del recién nacido, el cual, por lo general, suele
ser positivo (1,10,49). Cabe mencionar que gracias a las modernas técnicas quirurgicas y las unidades de
hospitalizacidn especializadas tienen un prondstico mucho mejor (12). No obstante, aun con las correcciones
quirurgicas optimas de las malformaciones, tales como las anomalias cardiacas, FTE y defectos en las
extremidades, los pacientes pueden enfrentar desafios médicos considerables durante toda la vida (1,12).
En el caso de la falla renal, es una complicacion grave y comun, es por esto que el diagndstico prenatal es
fundamental para mejorar el prondstico de estos pacientes (1). En la Tabla 4 se muestran las malformaciones
congénitas frecuentes, ademas de las complicaciones tempranas y tardias de VACTERL en la poblacién
pediatrica. Las complicaciones médicas tardias incluyen la poblacidon peditrica post infante, es decir, después
de los 6 anos.

Tabla 4. Complicaciones asociadas con las malformaciones del sindrome de VACTERL

Inicial Malformaciones Posibles complicaciones Posibles complicaciones

congénitas frecuentes (7) médicas tempranas (12) médicas tardias (12,27)

\" Escoliosis (hemivertebras, fusion | Corddn medular anclado, siringe | Escoliosis progresiva, lumbalgia,
o fallo en la segmentacion con osteoartritis, cordén medular
escoliosis, malformaciones anclado, siringe
espinales, combinaciones
especificas vertebrales con
anomalias costales.

A Ausencia anorectal, atresia, | Obstruccion Incontinencia, estrefiimiento,
estenosis del recto con o sin disfuncion sexual
fistula, fistula rectovaginal, fistula
uretro-rectal, ano ectdpico

(of Malformaciones del septum, | Funcién cardiaca comprometida, | Funcién cardiaca comprometida,
camaras y conexiones cardiacas | arritmias arritmias
Malformaciones de grandes
arterias (ductus arterioso,
anomalias en aorta)
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TE Atresia esofagica sin o con | Incapacidad para alimentarse, | RGE, mayor riesgo de canceres
fistula (fistula broncoesofagica) | compromiso respiratorio, | gastroesofagicos, enfermedad
Fistula traqueoesofagica sin | neumonia reactiva de las vias respiratorias
atresia (presenta similitud con asma,
pero las pruebas de funcion
R Agenesia renal, displasia renal, | RVU, hidronefrosis, ITU (Fistulas | ITU (malformaciones
rindn en herradura, enfermedad | uretro-rectales) anorrectales),
quistica multiquistica. nefrolitiasis, insuficiencia renal,
FPP
L Pulgares accesorios, ausencia | Deterioro funcional Deterioro funcional
de falanges, deficiencia radial
longitudinal, malformaciones
de las extremidades superiores
RGE: reflujo gastroesofagico; RVU: Reflujo vesicoureteral; ITU: infecciones del tracto urinario; FPP: falla para progresar.
Fuente: Elaboracion propia.

CONCLUSION

El sindrome de VACTERL emerge como un conjunto de patologias complejas, cuyas malformaciones congénitas
afectan diversas sitios anatémicas, incluyendo la columna vertebral, el ano, corazoén, tracto traqueoesofagico,
rinones y extremidades. A pesar de su baja prevalencia, la heterogeneidad en la presentacidn clinica y ausencia
de criterios diagndsticos claros subrayan la complejidad en su abordaje. La necesidad de una comprension
mas profunda y una identificacion temprana de patrones comunes impulsa la investigacion epigenética de
dicha patologia y el uso pruebas diagndsticas tempranas.

El desarrollo de este sindrome durante las primeras semanas de gestacion, influido por procesos de
determinacion celular y posiblemente vinculado a la eliminacién de clones en mosaico mitético, plantea
preguntas sobre las causas subyacentes aln poco comprendidas. Factores ambientales como la diabetes
materna y la exposicién a sustancias teratogénicas, también se perfilan como contribuyentes, subrayando la
complejidad multifactorial de la condicién. La incorporacion de acréonimos y definiciones evolutivas, desde la
designacidn inicial en 1972 hasta la inclusiéon de hidrocefalia en la categorizacion VACTERL-H en la actualidad,
refleja los esfuerzos por abordar la diversidad fenotipica. La herencia esporadica, aungue existen casos
familiares sugiriendo patrones autosémicos, aflade un componente genético a la ecuacién, especialmente
en la asociacién VACTERL-H, donde la base genética permanece siendo incdégnita.

El manejo incluye intervenciones quirdrgicas priorizando aquellas que ponen en riesgo la vida del paciente,
hasta correcciones no urgentes y terapias fisicas, destaca la necesidad de un enfoque multidisciplinario e
integral. En este contexto, la deteccion temprana a través de técnicas de imagen, como el ultrasonido prenatal,
emerge como una herramienta crucial para una intervencién oportuna y temprana durante el embarazo. El
abordaje integral, desde el diagndstico hasta el manejo clinico, quirdrgico y el seguimiento postoperatorio,
subraya el compromiso con la mejora de la calidad de vida para esta poblaciéon pediatrica afectados por el
sindrome de VACTERL.
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