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Reporte de caso: Reclén nacldo con asoclacion VACTERL y
traqueomalacia.
Case report: Newborn with VACTERL assoclation and
tracheomalacia.
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RESUMEN
La asociaciéon VACTERL es la co-ocurrencia no aleatoria de malformaciones congénitas vertebrales, anorectales, cardiacas,

traqueoesofagica, renales y de extremidades, y ademas puede relacionarse con traqueomalacia. El objetivo de este reporte es
describir la presencia de malformaciones congénitas en un caso de asociacién VACTERL y traqueomalacia. Reportamos el caso
de un recién nacido, cuya madre adolescente refiri6 consumo ocasional de alcohol. Al nacer recibi6 RCP con intubacién
orotraqueal y fue diagnosticado con asociacién VACTERL y sepsis, que fue tratada con antibi6ticos. Desde su nacimiento
presento estridor y al mes de vida, se confirmé el diagnéstico de traqueomalacia mediante laringoscopia. Concluimos que la
asociaciéon VACTERL en un recién nacido puede presentarse acompafiada de alguna otra malformacién, como traqueomalacia,
siendo fundamental su deteccion para un adecuado manejo y prevencién de complicaciones.
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SUMMARY
VACTERL association is the non-random co-occurrence of vertebral, anorectal, cardiac, tracheoesophageal, renal and limb

congenital malformations, and in addition may be associated with tracheomalacia. The aim of this report is to describe the
presence of congenital malformations in a case of VACTERL and tracheomalacia association. We report the case of a newborn
whose adolescent mother reported occasional alcohol consumption. At birth he received CPR with orotracheal intubation and
was diagnosed with VACTERL association and sepsis, which was treated with antibiotics. Since birth he presented stridor and
at one month of life, the diagnosis of tracheomalacia was confirmed by laryngoscopy. We conclude that VACTERL association in
a newborn may be accompanied by some other malformation, such as tracheomalacia, and its detection is essential for proper
management and prevention of complications.
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INTRODUCCION
La asociacién VACTERL es la co-ocurrencia no aleatoria de
ciertas malformaciones congénitas: defectos vertebrales
(presentes en 60-90% de los casos), malformaciones
anorectales (55-90%), defectos cardiacos (40% -80% ), fistula
traqueoesofigica (50% -80%), anomalias renales (50-80%) y
anomalias de las extremidades (40-55%). El diagnostico se
establece con la deteccién de al menos 3 malformaciones
congénitas de las mencionadas [1,2]. Las malformaciones
congénitas no estin relacionadas con una tnica causa; pero,
la supresion heterocigota del cromosoma 13 o trisomia 18,
cambios en genes especificos, como el FOXF1 y alteraciones
mitocondriales podrian estar asociadas a la etiologia de
VACTERL [1]. Entre los factores no genéticos, se ha sugerido
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que la diabetes mellitus materna, la hipoxia y el uso materno
de alcohol o antiepilépticos podrian contribuir al fenotipo en
algunos casos [1].

Los casos de VACTERL tienen una prevalencia de 1 de cada
20.000 nacimientos en Europa [3] y, aunque la herencia
familiar podria estar relacionada con esta asociacion, se
presentan esporidicamente en la mayoria de los casos [1,3].
El diagnostico prenatal por ultrasonido; mediante la
identificacion de malformaciones anales, espinales, de
extremidades, cardiacas, renales o traqueoesofagicas, podria
orientar el tratamiento especializado [4]. Ademids, es
importante que el diagnostico no sea confundido con el de
sindrome de CHARGE, trisomias 18 y 21, supresion de
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22q11.2, anemia de Fanconi, sindrome de Holt-Oram,
espectro oculo-auriculo-vertebral, y el sindrome de Townes-
Brocks, que presentan malformaciones similares a la
asociacion de VACTERL [5].

La asociaciéon VACTERL puede estar relacionada con
traqueomalacia; definida como la falta de rigidez en las
paredes traqueales, que ocasiona colapso frente a variaciones
de presion en la via respiratoria. Por su origen, la
traqueomalacia puede clasificarse como primaria, siendo mas
frecuente la que acompafa a la fistula traqueoesofigica
(FTE), ya sea ésta aislada, con atresia esofagica, o como parte
del sindrome de VACTERL y la secundaria o adquirida,
resultado del dafio estructural de una trdquea normalmente
desarrollada sometida a injuria, como compresion
extrinseca, ventilacién a presiéon positiva, infeccion o
inflamacion y trauma [6,7,8].

Para el diagnoéstico de traqueomalacia, el método Gold
Estindar es la broncoscopia cuyo resultado puede
complementarse con una tomografia de torax [7].

Debido a la poca frecuencia de la asociaciéon VACTERL, la
escasa informaciéon concerniente a sus causas, y a su
asociacion con traqueomalacia, el presente reporte de caso
busca analizar las malformaciones presentadas en un recién
nacido a término con diagndstico de asociacion VACTERL.

PRESENTACION DEL CASO
Recién nacido a término (39 semanas) por parto eutdcico
atendido en Hospital Santa Isabel de El Porvenir,
inmediatamente a su nacimiento presenta apnea y flacidez,
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El dia del ingreso, al paciente se le practicd colostomia
desfuncionalizante a doble boca y al siguiente dia, se le
realizo una ecocardiografia (Figura 2), en la cual se encontrd
CIA (Comunicacion Interauricular) tipo Ostium Secundum
(0S) y PCA (Persistencia del Conducto Arterioso), ademas
se identificaron quistes en plexos coroideos en ecografia
transfontanelar. Al cuarto dia de vida, se le intervino con una
toracotomia derecha, cierre de fistula traqueo-esofigica y
anastomosis de es6fago término-terminal.

El hemograma fue normal, el hemocultivo negativo a las 72
horas y las bilirrubinas elevadas. El andlisis de gases arteriales
mostrd acidosis metabdlica que puede ser explicada por la
depresion al nacer (v. Tabla 1).

Al mes de vida, por diagnoéstico de traqueomalacia con
componente traqueo cervical y toracico, se realiz6 una
laringo-traqueoscopia, donde se evidencio: epiglotis y
aritenoides no redundantes, cuerdas vocales en posicién
mediana con edema leve, colapso anteroposterior en
segmento cervical de trdquea y en segmento distal con
colapso concéntrico casi total.
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se inicia RCP con pasos iniciales y posterior ventilaciéon a
presion positiva sin obtener mejoria, por lo que se realiza
intubaciéon orotraqueal, mejorando frecuencia cardiaca y
saturacion de oxigeno, pero presenta estridor. EI RCP tuvo
una duracién aproximada de 2 minutos y no se requirié
compresiones torcicas, ni administracion de medicamentos.
Sexo masculino, con peso de 2548g, talla 47cm y perimetro
cefilico de 35.5 cm, APGAR 3 al minuto y 5 a los 5 minutos.
A la madre (adolescente de 15 afhos) se le realizaron 3
controles prenatales, en los que refiri6 ingesta ocasional de
bebidas alcoholicas durante embarazo. La madre refiere
tener un hermano que, durante su nifiez, tuvo retraso de
lenguaje.

El paciente fue trasladado a emergencia del Hospital Belén
de Trujillo, donde se le extuba, aproximadamente a las 24
horas de vida, sin administracién previa de corticoides.
Posteriormente presenta episodios de apnea, ingresa a la
unidad de cuidados intensivos, despierto, con actividad
moderada y estridor permanente, se le intuba sin dificultad
y coloca en ventilacion mecdnica. Al examen fisico se
encontraron ruidos cardiacos ritmicos y regulares, soplo
sistolico en mesocardio de intensidad II/VI, abdomen
distendido (+/+++), poco depresible y ruidos hidroaéreos
ausentes, ademds se valor6 dificultad respiratoria en 5
puntos utilizando el test de Silverman Anderson. Se
identificaron pie equino varo, ano imperforado sin fistula
(Figura 1), atresia esofigica tipo III 'y fistula
traqueoesofdgica a nivel de la carina, por lo que se le
diagnosticé asociacion VACTERL. También se diagnosticd
sepsis neonatal (por criterios clinicos y PCR positivo) y
recibi6 antibioticoterapia durante 10 dias. El paciente
permanecid en ventilacién mecdnica durante 5 dias.

Figura 1. Malformaciones detectadas en el examen fisico del neonato. A; pie equino varo. B; ano imperforado.

A los 31 dias de nacido, se le realiz6 un esofagograma
evidencidndose estenosis a nivel del 1/3 proximal del
esofago (Figura 3), la cual persisti6 en un segundo
esofagograma realizado 18 dias después.

DISCUSION
La bibliografia manifiesta una falta de criterios consensuados
y estandarizados para el diagndstico genético de asociacion
VACTERL [9]. Sin embargo, en los pacientes dismorficos, la
presencia de anomalias secundarias a VACTERL aumentan la
probabilidad del diagnostico genético [9,10] de sindromes
como el de CHARGE, trisomia 21 o 18, supresion de 22q11,
sindrome de Holt-oram, sindrome de Townes-Brocks y
anemia de Fanconi [9]. En el caso presentado no se
realizaron pruebas genéticas al paciente, situacion usual en el
diagnéstico de la asociacién de VACTERL, pero no ideal
porque impide la diferenciaciéon genética de los sindromes
mencionados. Debido a este hecho se han planteado
numerosos métodos de cribado para el diagnéstico de
VACTERL como el método PHENOS, el cual evalia la
presencia de pigmentacion, cabeza pequefa, ojo pequefio,
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malformaciones del SNC, otoldgicas y estatura baja; permite
la identificacion de la anemia de Fanconi entre los pacientes
con VACTERL-H [9] y el método de cribado VACTERL en
recién nacidos con malformaciones ano-rectales [10].

El 90 % de pacientes diagnosticados con Asociacion
VACTERL no presentan mas 3 anomalias. Ademds, alrededor
del 1% de los pacientes presentan todas las anomalias
descritas en la asociacion VACTERL [11].

Las extremidades se ven afectadas con menor frecuencia [1],
siendo las extremidades superiores las mds frecuentes
dentro de este grupo, afectadas en su eje de desarrollo pre-
axial, con deficiencias funcionales y estéticas variables que
tienen impactos significativos en la calidad de vida (). Las
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malformaciones de las extremidades inferiores en pacientes
con VACTERL son extremadamente raras, y se han descrito
principalmente en informes de casos [13,14]. En el presente
estudio se describe un caso de asociacion VACTERL que
tiene como defecto pie equino varo, defecto que ha sido
reportado previamente muy pocas veces y es considerado
raro. Por otro lado, las anomalias vertebrales son las mds
frecuentes, tanto en los pacientes como en sus familiares de
primer grado [11]. Este es uno de los pocos casos de
asociacion VACTERL que presenta 4 de las 6 anomalias que
incluyen pie equino varo y no presenta anomalias
vertebrales ni renales.

Figura 2. Ecocardiografia a los 2 dias de nacido. A; Vista subcostal en la que se evidencia CIA tipo OS de 4.7 mm (flecha negra).
B; Vista supraesternal con color doppler en donde se evidencia PCA de 2 mm con shunt izquierda a derecha (flecha negra)..

Tabla 3. Examenes complementarios (el dia de nacimiento y a las 72 horas).

Resultados I?:?;:::\()ci:e
25/08/2020 28/08/2020
Hemograma
Leucacitos 28,08 [1073ul] 5,00-21,00
Neutréfilos 76 1,50-9,00
Monacitos 3,23 0,3-2,70
Linfocitos 4,22 0,20-17,00
Hemoglobina 16,3 g/dl 15,4-20.4
Perfil Hepatico
Albimina 3 g/l 3,2-4,5
Fosfatasa alcalina 309 U/L 150-480
Bilirrubina Directa 1.48 mg/d| 0,00-0,20
Bilirrubina Total 10.65 mg/d| 0,10-1,00
GOT 73 UL 15-60
GPT 37 U/lL 4,8-24
Proteinas séricas 4.9 g/dl 4,6-7,4
Creatinina 1.24 mg/dl 0,4-0,6
Andlisis de gases arteriales

Anién GAP 4 mEqg/L 5-16
pH 7.32 7,35-7,45
pCO2 33 mmHg 35-45
pO2 71 mmHg 50-90
HCOs 17 mEqg/L 23-27

Hemocultivo microbiolégico negativo a las 72 horas
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Figura 3. Esofagograma a los 31 dias de nacido. Estenosis esofagica a nivel del 1/3 proximal con acumulacién de contraste
(flecha blanca con guiones), por encima de la carina traqueal. El resto del es6fago no se colorea, sin embargo, se observa material
de contraste en la burbuja gastrica (flecha negra).

En neonatos con anomalias ano-rectales, que al examen
fisico presenten ruidos cardiacos anémalos, como el soplo
sistélico presente en el paciente, se debe sospechar la
presencia de malformaciones cardiacas e indicar
ecocardiografia con la finalidad de detectar a tiempo
cardiopatias congénitas y asi prevenir complicaciones como
la insuficiencia cardiaca [15]. La presencia de cardiopatia
congénita acianética, como la presentada en el caso, es lo mas
comun en cuanto a cardiopatias se refiere, y es detectada
mediante ecocardiografia que indica comunicaciéon
interauricular o ventricular, persistencia del conducto
arterioso y defectos del canal auriculoventricular [16]. El
paciente presentd PCA, que tiene una frecuencia de 6-11% y
solo se procede al cierre si se asocia a insuficiencia cardiaca
o afectacion pulmonar, y CIA de tipo OS, presente en un 8-
13% que usualmente cierra espontineamente [17]. Por ello
en el estudio de England y colaboradores se recomienda que
la presencia de PCA y foramen oval permeable en un
paciente con sospecha de VACTERL no se consideren como
hallazgos significativos para el diagndstico, pero deben
mantenerse bajo observacion médica [10].

La asociacion VACTERL estd relacionada con las causas de
traqueomalacia, la causa primaria implica el desarrollo
congénito de traqueomalacia concomitante a las
malformaciones de la asociacion VACTERL, asi como de
otros sindromes (p ej. sindrome de CHARGE, Trisomia 9,
Trisomia 21, DiGeorge, etc.) [7,18]; mientras que las causas
secundarias incluyen intubacién prolongada o traqueostomia
y condiciones quirargicas, posteriores al tratamiento de
malformaciones en la asociacion VACTERL [7,19]. El modo
de presentacion de traqueomalacia en los pacientes varia
desde leve estridor hasta dificultad respiratoria grave [20].
El paciente presentd episodios de estridor permanente y
apnea desde su nacimiento, por lo que se le intuba
inmediatamente al nacer, sin hacer descarte de
traqueomalacia por causa primaria, mediante broncoscopia;
sin embargo, el diagndstico de traqueomalacia se confirmé al
primer mes de vida. Debido a esto, es posible que el origen

de la traqueomalacia sea primario y no secundario, pues las
intubaciones del paciente no fueron prolongadas (menos de
7 dias).

CONCLUSIONES
En conclusion, la poca frecuencia de la asociacion VACTERL
y la presentaciéon excepcional del caso presentado hacen
importante su documentacién, para ayudar con el
diagnostico, manejo y tratamiento de casos similares. El
descarte de alguna otra malformacion, como traqueomalacia,
es pertinente en el periodo neonatal, para un adecuado
manejo y prevenciéon de complicaciones.
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