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1. ANTECEDENTES.

1.1 ANTECEDENTES GENERALES

Alrededor del 3% de todos los recién nacidos vivos tienen algun tipo de
malformacion congénita, esta puede ser Unica o asociarse a otras anomalias, las
enfermedades dismorficas se distinguen clinicamente por un patrén caracteristico

de los defectos congénitos. (1)

En 1972, Quan y Smith emplearon por primera vez el acronimo VATER para
definir la asociacion de las siguientes malformaciones congénitas: defectos
vertebrales, atresia anal, fistula trdqueo-esofégica con o sin atresia y displasia
radial. Un afio méas tarde, estos mismos autores incluyeron la displasia renal.
Temtamy y Miller afiadieron las malformaciones cardiovasculares (comunicacion
interventricular y/o arteria umbilical Unica) y, desde 1975, Nora y cols. proponen el
acronimo VACTERL para definir la agrupacion de defectos vertebrales, atresia
anal, malformaciones cardiovasculares, fistula traqueo-esofagica con o sin atresia,
displasia renal y deformidades de los miembros (limbs). Tradicionalmente
conocido con el nombre de “asociacion VACTERL”, en 1998 Martinez Frias y cols
proponen sustituirlo por “Defecto primario del desarrollo VACTERL”, el cual define
las malformaciones de origen blastogénico, se reserva el término de “Asociacion”

para las anomalias acontecidas durante la organogénesis.(2)

VACTERL responde a una asociacion de malformaciones congénitas, entre las
que se encuentran malformaciones Vertebrales, Atresia anal, anomalias

Cardiovasculares, fistula Traqueo esofagica, atresia Esofagica, malformaciones
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Renales y displasia de las extremidades, requiriéndose de tres o0 mas de los
criterios antes descritos para el diagnostico. la presentacion clinica es variable,
existiendo un amplio espectro en la afectacion de los pacientes, que en algunos
casos cursan con anomalias poco usuales. aunque los criterios diagndsticos
varian, la incidencia se estima aproximadamente en 1 de cada 10.000 a 1 en
40.000 nacidos vivos; segun estudio realizados en Europa y Estados Unidos, la

mayoria de los casos se presentan en el sexo masculino con una relacion 2.6:1.

3)

La etiologia de esta patologia es incierta, se han planteado varias propuestas,
entre ellas un defecto en la blastogénesis; en la diferenciacion del mesodermo.

Esta condicion resulta de eventos dismorfogenéticos que afectan la regién craneo-
caudal del embrién. Otra sugiere una herencia de caracter autosémico sin
evidencia de anomalias cromosdmicas o teratogénicas como en las casos de
VACTERL con hidrocefalia que siguen un patrén de herencia autosémico recesivo
o ligado al cromosoma X(4); esta aparicion es de caracter esporadico. aunque se
han encontrado algunos casos de asociacion VACTERL relacionados con
trisomias y deleciones, generalmente no estd vinculada con una anormalidad
cromosomica. Recientemente se han identificado microdeleciones del grupo de
genes FOX en 16q924,1; cuatro genes, FOXF1, MTHFSD FOXC2 y FOXL1, se
relacionan como causantes de un fenotipo similar a la asociacion VACTERL (13),
que expresa anomalias vertebrales, atresia gastrointestinal, cardiopatias
congénitas y malformaciones del tracto urinario, asi como una rara anomalia letal

de desarrollo de pulmon, la displasia capilar alveolar. (4)



La Asociacion VACTERL presenta una baja prevalencia en la poblacion general,
no obstante tiene una alta morbimortalidad secundaria a las multiples
malformaciones con las que cursan los pacientes, incluyendo infecciones, falla
renal y las complicaciones propias del acto quirdrgico para la correccion de las
mismas(5). Debido a estas alteraciones de la fisiologia normal, la tasa de

mortalidad es del 50-85% en el primer afio de vida.(6)

Se le denomina "asociacion” mas que un sindrome dado que a pesar de que todos
los defectos presentes estan vinculados, aln no se tiene claro el gen o conjunto
de genes que causen estos defectos, ademas no existe evidencia clinica, a nivel
mundial que corrobore la relacién que pudiese existir entre VACTERL, la genética
0 a teratdgenos, siendo esta asociacion de naturaleza esporadica y clinicamente
heterogénea, por lo que cada nifio con esta condicion puede ser Unico al presentar
anomalias de forma aleatoria y no necesariamente contar con todas las

malformaciones descritas. (2)

Debido a que esta patologia cuenta con una variabilidad clinica, la literatura
reporta que se puede asociar a otras alteraciones como son los casos de
VACTERL con hidrocefalia, anemia de Fanconi o a hipoplasias pulmonares.
Ademas, el diagnostico diferencial incluye malformaciones similares a las descritas
dentro de la asociacion como: la trisomia 18 y 13, el sindrome de Klipell Feil y

Goldenhar, la trombocitopenia con radio ausente, los sindrome de Robert, de Holt-



Oram y el de Nager y el sindrome de regresion caudal, requiriéndose un cariotipo

0 microarray para descartarlos. (1,2)

El diagnostico de esta entidad se realiza reuniendo diversos criterios (3 de los 6
que conforman el acr6nimo), por lo que es necesario realizar exhaustivos y
oportunos controles prenatales para poder determinar dichas alteraciones. La
literatura reporta que uno de los primeros indicios de la atresia esofagica en la vida
uterina -condicion que tiene una prevalencia del 50-80% de los casos- consiste en
la presencia de polihidramnios o burbuja gastrica que se muestra en las ecografias
control que se realiza en la madre. la no permeabilidad de la via impide que el feto
pueda deglutir el liquido amnidtico, lo que trae consigo la presencia excesiva de
liquido con relacién a la edad gestacional. En tal sentido la incapacidad de pasar la
sonda nasogastrica inmediatamente después del nacimiento, en aquellos
pacientes que lo requieran, ayuda para el diagnostico de esta asociacion. Por otro
lado, se debe tener en cuenta un dato relevante que es la presencia de una Unica
arteria umbilical, signo frecuente en pacientes con Asociacion VACTERL, aunque
la prevalencia exacta es dificil de estimar, este hallazgo prenatal es especialmente

importante ya que puede ser el primer signo del diagndstico. (6)



1.2 ANTECEDENTES ESPECIFICOS:

En 2001 en una serie de casos reportada por Castro y cols. En el hospital general
de México, se reportan como mayoria de las malformaciones las renales, seguidas
de las de extremidades y en tercer lugar las anorrectales. Como poco frecuentes
destacan la asociacion con hidrocefalia (VACTERL-H) en solo 3 casos, asociacion

con prune belly y un caso de pseudohermafroditismo femenino. (8)

En su serie de 2015 Salinas-Torres reportd que 58% de los pacientes estudiados
fueron de sexo masculino, 77% de ellos con malformaciones vertebrales, 62% con
malformaciones tragueo-esofagicas, 58% con anormalidades renales, 50% con
malformaciones cardiacas, la combinacion méas frecuente fue VAR, todos los
pacientes en este estudio reportaron cariotipo normal, 19% tenian factores

ambientales de riesgo que interactuaban con la aparicion de VACTERL. (9)

Chionitski y cols. En 2013 midieron en su estudio la recurrencia de
malformaciones traqueo esofagicas asi como factores de riesgo, encontrando baja

incidencia en parientes de primera linea. (10)

Carli D. y cols. En 2014 encontraron en su serie que la frecuencia mas importante

de afeccion a extremidades fue en el hueso radial predominantemente monolateral



en 75%. También incluyeron en el sindrome, presencia hipoplasia odontoidea y

coccigea como parte del espectro de malformaciones vertebrales. (7)

Se han descrito una serie de factores de riesgo relacionados con la aparicion de
este sindrome, como en la revision hecha por Rojas y cols. encontraron una alta
incidencia de hijos de madre diabética con presencia de VACTERL, igualmente
Murguia y cols.(11) En 2007 reportan un caso de paciente con VACTERL hijo de

madre con diabetes tipo 1. (11)

En 2011 Solomon en su estudio sobre la asociacion VACTERL, hace una amplia
descripcion de los factores genéticos, epidemioldgicos y etiolégicos presentes en
esta asociacién congénita, asi como refuerza el concepto de 3 de 7 criterios para
hacer diagnostico y los diagndsticos diferenciales mas objetivos y actualmente

aceptados. (2)

En el estudio retrospectivo realizado por Avila y cols. en el hospital del nifio IMIEM
Toluca, En 8 pacientes reportaron el 100% tenian cardiopatia congénita, el 75%
con defectos vertebrales, 50% traqueo esofagicos, 50% malformacion en

extremidades. (12)

10



1.3 EPIDEMIOLOGIA

Su prevalencia exacta y los datos de incidencia a nivel mundial no estan
disponibles debido a los criterios de diagndstico variables, pero se ha informado
gue la Asociacién se produce en <1-9/100.000 nifios, y la incidencia anual es de
1/10.000 a 1/40.000 nacidos vivos. No se ha encontrado una distribucion
geografica especifica 0 un predominio en ciertos grupos étnicos.
(14)

Ya en el nacimiento o en los primeros dias de vida se observa un grupo de
malformaciones congénitas que incluyen al menos tres de las siguientes
caracteristicas: defectos vertebrales (60-80% de los pacientes), normalmente
acompafiados por anomalias de las costillas; ano imperforado/atresia anal (55-
90%); defectos cardiacos (40-80%); fistula tragueo-esofagica (50-80%), con o sin
atresia esofagica; anomalias renales (50-80%) incluyendo agenesia renal, rifion en
herradura, y quistes y/o rifiones displasicos; y anomalias en las extremidades (40-
50%). Los defectos en las extremidades se han definido clasicamente como
anomalias radiales, incluyendo aplasia/hipoplasia del pulgar, y tienen grados
variables de gravedad; también se ha informado sobre otros tipos de anomalias en
las extremidades. (15) Mientras que las malformaciones arriba mencionadas son
consideradas las caracteristicas componentes béasicas, se han descrito muchas
otras malformaciones en los pacientes afectados. Estas malformaciones no tipicas
deberian ser usadas como claves a la hora de considerar otras posibles

enfermedades. (16)
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Datos publicados por una revision de casos del Hospital General de México(2001)
reportan (8):
e 64% de los casos corresponden al sexo masculino.
e 29% corresponden al sexo femenino.
e 7% corresponden a sexo indiferenciado.
e el promedio de edad gestacional fue de 34.4 semanas.
e la supervivencia promedio fue de 52.8 dias.
Las alteraciones mas frecuentes fueron:
e Renales 86.6%
e Extremidades 80%
e Anales: 73.3%
e Cardiacas 66.6%
e Tragqueoesofagicas 60%

e Hidrocefalia 20%

Dentro de las alteraciones renales:
e Displasia Renal 38.4%

e Agenesia Renall5.3%

Asi mismo dentro de las anomalias vertebrales las mas frecuentes fueron:

hemivertebras y displasia de cuerpo vertebrales en 38.4%. Se reporta ano

imperforado en 27% y atresia/agenesia anal en 18.1%.
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La persistencia de conducto arterioso fue la mas frecuente de las alteraciones

cardiacas y se encontrd en 40% de los casos.

Entre las alteraciones traqueoesofagicas, se reporta atresia esofagica en
22.2% fistula traqueo esofagica sin atresia en uno 11.11%, fistula traqueo

esofagica con atresia en 55%.

Las alteraciones de extremidades mas frecuentes:

e Pie equino Varo.

Otras anomalias reportadas en la literatura:
e Hidrocefalia.
e Malformaciones de la via urinaria(agenesia uretral, desembocadura de
uretra en clitoris y estenosis uretral).
e Alteraciones de la bolsa escrotal.

e Anomalias faciales y/o alteraciones de los pabellones auriculares.
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2. JUSTIFICACION

La importancia de la atencidon inicial adecuada y oportuna de las diferentes
malformaciones congénitas tiene un alto impacto sobre el desarrollo de los

individuos que las padecen.

El tener el conocimiento del diagnostico oportuno y la terapéutica inicial adecuada
en estos padecimientos es primordial para el prondstico a corto y largo plazo, asi

como en el manejo de las complicaciones asociadas.

Ademas, considerando el hecho de que 20% de las muertes que ocurren en el
primer afio de vida en nifios que presentan malformaciones congénitas, justifica

gue estas enfermedades sean consideradas un problema de salud publica.

Por lo tanto es necesario que se realicen estudios de tipo epidemiolégico, para
conocer la frecuencia, incidencia y caracteristicas de las malformaciones
congénitas en nuestro medio y nuestra regidn, principalmente para elaborar
planes, guias de manejo, programas de deteccion y atencion oportuna desde el

periodo prenatal, atencion perinatal y en el periodo neonatal adecuados.

En el area de la pediatria la deteccion, manejo y orientacibn sobre las
malformaciones congénitas tiene importancia ya que permite valorar y determinar
en el equipo multidisciplinario (Pediatria, Gineco-obstetricia, Genética, Psicologia)

los riesgos del binomio, brindar apoyo, informacion a la familia, para la toma de
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decisiones en el manejo terapéutico o referencia a un tercer nivel de atencién ya
sea para correccion quirdrgica especializada, disefio de protesis o asesoria
genética. Como beneficio secundario se podria lograr promover vigilancia de tipo
epidemiolégica por medio de registros de anomalias congénitas en el estado de

Puebla.
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3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

La asociacion VACTERL forma parte de una amplia gama de padecimientos
congénitos que involucran malformaciones, en este caso especificamente se
involucran diversos tipos de malformacion congénitas, que suponen para los
especialistas médicos(pediatras, neonatologos, genetistas, cirujanos pediatras
etc.) un problema diagnostico-terapéutico, por la complejidad de las mismas asi
como los costos generados para las instituciones, familias e indiscutiblemente el

impacto social que generan.

PREGUNTA DE INVESTIGACION:

¢,Cudl es la incidencia de la asociacion congénita VACTERL en el hospital para el

nifio poblano en un periodo de tiempo especifico(10 afios)?
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4. HIPOTESIS

Al ser un estudio observacional, retrospectivo y descriptivo no es necesario emitir

una hipotesis.

5. OBJETIVOS

5.1 OBJETIVOS GENERALES:
Conocer la incidencia de la asociacion congénita VACTERL en pacientes
atendidos en el Hospital Para el Nifilo Poblano en el periodo de tiempo del primero

de enero de 2003 al primero de enero de 2013.

5.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS:
5.2.1 Identificar la frecuencia por sexo de la poblacion estudiada.
5.2.2 Identificar el tipo de malformacién mas frecuente presentada en nuestra
poblacién atendida.
5.2.3 Identificar el afio pico de incidencia del periodo estudiado.
5.2.4 Identificar la incidencia por afios de la asociacion VACTERL en pacientes
atendidos en el HNP en un periodo de 10 afios.

5.2.5 Identificar la tasa de mortalidad y letalidad en este grupo de estudio.
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6. MATERIAL Y METODOS

6.1 DISENO DE LA INVESTIGACION:
La presente investigacion clinica se realizo en el servicio de Genética
clinica, del Hospital para el nifio Poblano, del periodo de enero 2003 a
enero 2013. Se trata de un estudio observacional, descriptivo, retrospectivo,
transversal, homodémico y unicentrico. En este estudio se incluyeron un
total de 14 expedientes de pacientes que cumplieron con criterios de

inclusién, con al menos 3 de 6 malformaciones del acronimo VACTERL.

6.2 DESCRIPCION GENERAL DEL ESTUDIO:
Se sometié el protocolo al Comité de Investigacion y al Comité de Etica de
Investigacion del Hospital para el Nifio Poblano. Una vez aprobado, se inicio el

proceso de coleccion de datos para su posterior analisis e interpretacion.

Se obtuvieron los datos del sistema electronico del hospital la relacion de los
expedientes de pacientes con diagndstico de Asociacion VACTERL/VATER
tratados en el hospital para el nifio poblano del periodo comprendido de enero

2003 a enero 2013.

Posteriormente se consulté cada expediente, se identificaron y se obtuvieron las

variables de interés para nuestra investigacion.

Los datos obtenidos se registraron en un formato que permitié crear
posteriormente una base datos donde se ordenaron y clasificaron, y se registro la

informacion en el programa Microsoft Office Excel, una base de datos y se hizo la
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presentacion en graficas con los datos obtenidos. Se analizaron los datos usando
estadistica descriptiva como son medidas de frecuencia, valores absolutos y
porcentajes, y medidas de tendencia central como es promedio y desviacion

estandar.

19



7. ASPECTOS ETICOS

Se utilizaron los expedientes electronicos de los pacientes para obtener la
informacion por lo que no fue necesario conducir un consentimiento informado,
manejandose Unicamente los nimeros de los expedientes, el nombre se mantuvo
en el anonimato y se utilizaron las iniciales de los pacientes, para salvaguardar los
principios de Confidencialidad, vulnerabilidad y respeto a la persona. La
investigacion se basdé en Documentos Nacionales e Internacionales que rigen la
Etica en Investigacion, tales como: Declaracion de Helsinki de la Asamblea
Médica Mundial, Principios de Beauchamps y Childress, Guia de Buenas Practicas
Clinicas de la Conferencia Internacional de Armonizacion (International
Conference of Harmonization) — (Good Clinical Practice), Guias Operacionales
para Comités de Etica que evalian Investigacion Biomédica. TDR/PRD/ETHICS.
OMS. Ginebra 2000, Pautas Eticas Internacionales para la Investigacion
Biomédica en Seres Humanos. Consejo Internacional de Organizaciones
Internacionales de las Ciencias Médicas en colaboracion con la Organizacion
Mundial de la Salud. (CIOMS). Ginebra 2002 y Guia de Buenas Practicas Clinicas

para las Américas. OPS/OMS. 2005, entre otros.
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8. RESULTADOS.

Se estudiaron expedientes electronicos de los pacientes con diagnostico de
Asociacion VATER encontrados en la base de datos del sistema de archivo clinico
electronico del Hospital para El Nifio Poblano en el periodo comprendido del 01 de

enero 2003 al 01 enero 2013, y se obtuvieron los siguientes resultados.

GRAFICO 1: FRECUENCIA POR SEXO.

FRECUENCIA POR SEXO.

m HOMBRES
m MUJERES
= TOTAL: 14 PACIENTES.

FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO

Se revisaron los expedientes electrénicos de los casos seleccionados,
encontrando un total de 14 pacientes, de los cuales 10 corresponden al sexo

masculino (71%), 4 del sexo femenino (29%).
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GRAFICO 2: Tipos de malformaciones.

TIPOS DE MALFORMACIONES

B VERTEBRALES

B ANORRECTALES

= CARDIACAS

B TRAQUEO-ESOFAGICAS
m RENAL

m EXTREMIDADES

FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO

Se determino la frecuencia de los tipos de malformaciones encontrados en los

pacientes del grupo de estudio:

VERTEBRALES: 6(42%)
ANORRECTALES: 10(72%)
CARDIACA: 9(64%)
TRAQUEO-ESOFAGICAS: 8(57%)
RENAL: 5(35%)

EXTREMIDADES: 3(21%)
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Encontramos que las malformaciones mas frecuentes o comunes en este tipo de
asociacion corresponden a las cardiacas y anorrectales, las menos frecuentes

corresponden a las de las extremidades.
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GRAFICO 3: MALFORMACIONES VERTEBRALES

VERTEBRALES

= MEDULA ANCLADA
B HEMIVERTEBRA

FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO

Se encontré la presencia de vertebra anclada en 33% y hemivertebra en un 66%

de los pacientes con alteracion vertebral.
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Tabla 1 MALFORMACIONES CARDIACAS ENCONTRADAS

75%

70%

25%

34%

CIA: COMUNICACION INTERAURICULAR, PCA: PERSISTENCIA DE CONDUCTO ARTERIOSO, CAVPT: CONEXION
ANOMALA DE VENAS PULMONARES TOTALES, CIV: COMUNICACION INTERVENTRICULAR. TOTAL DE CASOS: 9.

FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO

La malformacion cardiaca mas frecuentemente encontrada en el grupo de estudio
corresponde a la comunicacion interauricular en conjunto con la persistencia de
conducto arterioso, en contraste con la conexion anémala de venas pulmonares

totales solo en un 25% de los casos.
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GRAFICO 4: MALFORMACIONES TRAQUEOESOFAGICAS

TRAQUEO ESOFAGICAS

B ATRESIA ESOFAGICA TIPO I
25%

B FISTULA TRAQUEOESOFAGICA
SIN ATRESIA 25%

= FISTULA TRAQUEOESOFAGICA
CON ATRESIA. 50%

FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO HNP

Las alteraciones traqueo esofagicas en esta revision se observan con predominio
de la fistula traqueo esofégica con atresia en 50% de los casos que presentaron
esta alteracién, el resto presentaron atresia esofagica tipo Il y fistula

traqueoesofagicas sin atresia en un 25%.

Las alteraciones en extremidades se reportan como el grupo mas pequefio de
malformaciones encontradas en el grupo en estudio, los 3 casos reportados

corresponden a malformaciones en el hueso radio.

26



GRAFICO 5: FRECUENCIA POR ANOS

2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013

FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO HNP

La presentacion de la asociacion VACTERL no muestra una tendencia, son pocos
los casos reportados por afio en nuestra poblacion, el punto maximo de casos

detectados fue en el 2003 y en 2013.
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8.1 MORTALIDAD.

GRAFICO 6: MORTALIDAD POR ANOS

MORTALIDAD POR ANOS.

/
| /
[ N\ /

o /[ \_/

T T T 1 T T T 1

2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013

FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO HNP

Del grupo estudiado (n=14) se encontraron 6 defunciones, el resto de pacientes
continué seguimiento por consulta externa multidisciplinario, y solo un caso solicitd
alta voluntaria de hospitalizaciéon y no tuvo seguimiento. El punto maximo de
defuncidn por afio se observé en el 2013 con un total de 3 casos.

Tasa de letalidad.

La tasa de letalidad calculada en el estudio de acuerdo al nimero de defunciones
con respecto al total de pacientes incluidos fue de 42.8%, lo cual es bastante
significativo, clasificAandose de moderada a alta fatalidad dentro de la poblacion
estudiada.

Tasa de mortalidad.

Se calculo la tasa de mortalidad de acuerdo al numero de egresos promedio/afio
(n=2592) estimando la misma en un 5.4% de cada 1000.
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8.2 INCIDENCIA

GRAFICO 8: INCIDENCIA POR ANO
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FUENTE: SISTEMA DE INFORMACION INTEGRAL MEDICO ADMINISTRATIVO HNP

Se calculo la incidencia por afios en base al numero de casos reportados y

egresos por afio por 1000, observadose el mayo pico de incidencia en el afio 2003

(1.15), seguido de 2013 (0.85), 2012(0.56), 2009 (0.48), 2008(0.46), 2007 (0.45),

2010 (0.44), 2011(0.37), 2004(0.3).
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9. DISCUSION.

En el presente estudio, realizamos la busqueda en el sistema electronico de
expediente clinico de hospital para el nifio poblano (HNP) de los pacientes con
diagnostico activo de Asociacion congénita VACTERL, en el periodo de enero de
2003 a enero 2013, de lo cual se identificaron un total de 14 pacientes con el
diagnostico activo, todos diagnosticados en el HNP, al revisar todos los
expedientes se decidié incluir a todos los pacientes y no se excluyé ninguno,
debido a que cuentan con al menos 3 de los criterios incluidos en el acronimo. Se
documento una relacion 2.5:1 en relacion al género con predominio del sexo
masculino, lo cual concuerda con lo reportado por Castro y cols. (2001) en su
revision de casos. El tipo de malformacion mas frecuente fue la malformacion
anorrectal(75%), lo cual es entendible al ser este hospital un centro de referencia
para este tipo de casos. Alvarez y cols. en el Hospital Para el Nifio IMIEM en
Toluca reportan una frecuencia estadistica similar destacando la malformacion
anorrectal en un 72% de los casos reportados, las malformaciones de miembros
fueron la minoria en el estudio. Dentro del tiempo que abarca el estudio se
encontré que el mayor nimero de casos reportados fue en los extremos de la
muestra, en 2003 y 2013 con 3 casos reportados por afio. La mortalidad mostrada
en nuestro estudio reporté un pico maximo con 3 casos en 2013, se calculé una
tasa de letalidad de 42.8% de todos los casos, la cual es moderada, en otras
series se ha reportado hasta por arriba de 75%, sin embargo en nuestro hospital
observamos que no hubo un seguimiento adecuado en todos los casos,

principalmente por la inasistencia a las revaloraciones, la tasa de mortalidad que
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reportamos fue de 5.4% por cada mil egresos de acuerdo a las cifras totales del
hospital. La incidencia promedio 0.56 por cada 1000, encontrando el pico maximo

de incidencia en nuestra muestra en el afio 2003.
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10. CONCLUSIONES

1. Elsexo mas afectado fue el masculino con una relacién de 2.5:1.

2. El tipo de malformacién mas frecuente en la poblacién estudiada fue la
anorrectal.

3. El ano de mayor incidencia identificado en nuestras variables fue en 2003.

4. Se demostré una incidencia variable por afios con una incidencia promedio
total de 56 por cada 100,000.

5. Se identificé la mortalidad por afios encontrando un punto maximo en 2013
en 5.4% por cada mil, y moderada a alta letalidad con 42% de todos los

casos.

CONCLUSIONES GENERALES

La asociacion congénita VACTERL si bien no es frecuente tanto en nuestro medio
como lo descrito en la literatura, representa una condicion clinica de considerable
importancia, dado que implica una serie de malformaciones que requieren
atencion multidisciplinaria, manejo tanto medico como quirdrgico que conlleva
altos costos y riesgos. Este estudio debe servir como un breve panorama
epidemiolégico del padecimiento en nuestra poblacion y medio que atendemos,
asi mismo, debe brindar informacion uatil y suficientemente aproximada a la
realidad en nuestro hospital. Se debe tener en mente para estudios préximos el

diagnostico prenatal y su importancia, el manejo multidisciplinario desde su
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ingreso y el seguimiento adecuado por todas las especialidades medicas
involucradas como lo son pediatria, cirugia pediatrica, cirugia color rectal, cirugia
cardiovascular, cardiologia, genética, trabajo social, psicologia, etc., para lograr en
la medida de lo posible disminuir la mortalidad, e integracion social adecuada en

los pacientes que se presenten.

Consideramos gque la investigacion queda abierta para continuar el seguimiento de
los casos nuevos que se presenten. Proponemos que se realicen capacitaciones a
médicos tanto residentes como adscritos de las diversas aéreas del hospital,
especialmente en urgencias, UCIN y UCIP para tener en mente la asociacion
congénita como parte de una serie de malformaciones que requieren manejo
multidisciplinario para ampliar el espectro diagnostico ante los pacientes que se
presenten con estas entidades. Asi mismo recomendaciones para personal
parameédico y de trabajo social sobre todo para llevar un seguimiento adecuado de

los pacientes para incrementar la significancia estadistica de este tipo de estudios.
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11. ANEXOS

11.1 ANEXO A: FORMATO DE RECOLECCION DE DATOS

EXP

SEXO

TIPO DE MALFORMACIONES

DEFUNCION

NUM

M/F

VERTEBRAL

ANAL

CARDIACA

TRAQUEOESO
FAGICAS

RENAL

EXTREMIDADES

SI/NO
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11.2 ANEXO B: CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES. GRAFICA DE GANT.

Actividades

Identificar tema

JULIO
2013

OCTUBRE
2014

ENERO

2015

MARZO
2015

ABRIL
2015

MAYO
2015

JUNIO
2015

JULIO
2015

de estudio

Obtencioén de

Informacion

Elaboracion

de protocolo

Realizar la

Investigacion

Concentrar

informe final

Presentacion

de resultados
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12. GLOSARIO DE TERMINOS:

Anemia de Fanconi: desorden genético recesivo con herencia autosémica y
también ligada al sexo, caracterizada por un conjunto de malformaciones
congénitas, aplasia medular progresiva, predisposicion al cancer, principalmente
leucemia mieloide aguda, aunque también a tumores sélidos, y una elevada

inestabilidad cromosémica inducida por agentes intercruzantes del DNA.(17)

Atresia anal: es una enfermedad congénita (presente en el momento de nacer)
adquirida durante la vida embrionaria entre la sexta y la octava semanas de
gestacion que se caracteriza por ausencia de una abertura anal normal. Por lo

general, el diagndstico se hace al nacimiento.(18)

Atresia esofagica: ocurre cuando la parte superior del eséfago no se conecta con

la parte inferior del eséfago y del estbmago.(19)

Blastogenesis: etapa del crecimiento embrionario que cubre los procesos de
segmentacion y establecimiento de las capas germinales (endodermo, mesodermo

y ectodermo).(20)

Fistula traqueoesofagica: es una conexion anormal entre la parte superior del

esofago y la traquea.(21)

Hipoplasia pulmonar: es una anomalia congénita del desarrollo pulmonar,
caracterizada por una detencién en el desarrollo pulmonar, que condiciona un
desarrollo deficiente o incompleto del pulmon que habitualmente se diagnostica en

la infancia.(22)
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Malformacion congénita: son alteraciones anatomicas que ocurren en la etapa
intrauterina y que pueden ser alteraciones de organos, extremidades o sistemas,
debido a factores medioambientales, genéticos, deficiencias en la captacion de

nutrientes, o bien consumo de sustancias nocivas.(23)

Sindrome de Goldenhar: Displasia oOculo auriculo vertebral (OAV), es una
enfermedad poco frecuente caracterizada por la triada, normalmente unilateral, de

microsomia craneofacial, quistes dermoides oculares y anomalias espinales.(24)

Sindrome de Holt-Oram: es la forma mas comudn del sindrome corazén-mano y
se caracteriza por anomalias esqueléticas de las extremidades superiores y

defectos cardiacos congénitos de grado leve a grave.(25)

Sindrome de Klippel Feil: se caracteriza por una mala segmentaciéon de los
segmentos cervicales, lo que provoca la fusidbn congénita de las vértebras
cervicales. Dr. Jesus de Rubens-Figueroa y cols. Sindrome de Klippel-Feil: una
enfermedad  musculoesquelética, con malformaciones cardiovasculares

asociadas.(26)

Sindrome de regresion caudal: aplasia coccigea a ausencia sacra, lumbar y de
vértebras toracicas con severos déficits neurolégicos asociados, pero la mayoria

de las anomalias incluyen solo el sacro.(27)

Sindrome de Roberts: es una enfermedad genética autosémica recesiva que se
caracteriza por un retraso en el crecimiento prenatal (de leve a grave) y

malformaciones en las extremidades. Las extremidades superiores se ven mas
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afectadas que las inferiores. También se producen anormalidades craneofaciales.

En la mayoria de afectos se produce también un retraso intelectual.(28)

Trisomia 13: también conocida como el sindrome de Patau, es un trastorno
genético en el cual una persona tiene tres copias de material genético
del cromosoma 13, en lugar de las dos copias normales. En raras ocasiones, el

material extra puede estar adherido a otro cromosoma (translocacion).(29)

Trisomia 18: también conocido como sindrome de Edwards, es un tipo
de aneuploidia humana que se caracteriza usualmente por la presencia de
un cromosoma completo adicional en el par 18. También se puede presentar por
la presencia parcial del cromosoma 18 (translocacion desequilibrada) o

por mosaicismo en las células fetales.(29)
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