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RESUMEN

Se informa el caso clinicopatolégico de un nifio pretérmino que presenté anomalias de los sindromes prune be-
lly y VACTERL con hidrocefalia sin antecedentes consanguineos. En la autopsia se encontré facies de Potter,
orejas de implantacién baja y microtia, abdomen prominente, arteria umbilical Unica. El corazén presenté canal
auriculoventricular comun, tronco arterial comun, foramen oval abierto, pulmén derecho unilobular y el derecho
trilobular. El intestino delgado mostré diverticulo de Meckel. Habia malformacién anorrectal alta. Los rifiones te-
nian enfermedad glomeruloquistica, dilatacion de célices y pelvis renal, los ureteros estaban dilatados con pre-
sencia de una valva en el uretero izquierdo, la vejiga estaba aumentada de tamafo y dilatacién del uraco,
hipoplasia de la préstata y estenosis de la uretra, criptorquidia bilateral, displasia y alteracion del nimero de
vértebras y craneosinostosis. Habia hidrocefalia y agenesia del septum pellucidum. Las alteraciones que ori-
ginaron obstruccién urinaria pudieron ser producidas en etapas tempranas del desarrollo embrionario coinci-
diendo anomalias del sindrome VACTERL-H y prune belly. En la literatura revisada no encontramos una
descripcion semejante.

Palabras clave: Sindrome VACTERL-H, asociacién VACTER, sindrome prune belly,
secuencia de obstruccioén urinaria.

ABSTRACT

We report a newborn preterm with anomalies of prune belly and VACTERL with hydrocephallus syndromes. The
autopsy presented Potter sequence, low-set ears, and microtia, abdominal distention, single umbilical artery. There
was common AV canal, common arteriosus truncus, unilobular right and trilobular left lungs, Meckel’s diverticulum,
high anorectal malformation. In he kidney there was glomerulocistic disease, calyces and pelvis dilation, left uretero
with valve, megacistic bladder, permeable uraco, hypoplasic prostate with urethral stenosis dysplasia of vertebras
and anomalies in the number of ribs, hydrocephalia with agenesic of septum pellucidum. The failure in the origin of
urinary obstruction could be produced in early stage embrionary development, overlaped with malformation of
VACTER-H and prune belly syndromes. We didn’t found previous reports in the literature.

Key words: VACTERL-H syndrome, VACTERL association, prune belly syndrome,
urinary obstruction sequence.

INTRODUCCION

El sindrome VACTER-H define a las alteraciones
de la asociacién VACTERL mas hidrocefalia. Se ha
considerado un sindrome diferente a la asociacion
VACTERL porque puede presentar caracter genéti-
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co mendeliano, autosémico recesivo, ligado al cro-
mosoma X, con exceso de rupturas cromosoémicas
asociado a la anemia de Fanconi y en algunas oca-
siones es esporadico.’® El sindrome prune belly o
secuencia de obstruccion de la uretra es una ano-
malia caracterizada por ausencia parcial o comple-
ta de la pared abdominal, criptorquidia bilateral y
anormalidades del tracto urinario.'® La presenta-
cién simultanea de los dos sindromes no ha sido
previamente informada.
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INFORME DEL CASO

Pretérmino de 32 semanas de gestacion del sexo
masculino sin antecedentes familiares de malfor-
maciones congénitas, fue obtenido por cesérea por
circular de corddn apretado al cuello e hidrocefalia
congénita diagnosticada por ultrasonido. Naci6 con
Apgar de 2-5 y fallecié pocos minutos después. En
la exploracion fisica presentd: peso de 1800 g, talla
44 cm. Fontanelas fusionadas, circunferencia occi-
pitofrontal 32 cm, abdomen en “ciruela pasa” y mal-
formacioén anorrectal con ano imperforado. En la
autopsia se le detecto6 facies de Potter, hélix y anti-
hélix pequenos y displasicos, orejas de implanta-
cién baja, abdomen prominente (Figura 1), arteria
umbilical Unica. El corazén present6 canal auriculo-

Figura 2. La vejiga esta anormalmente aumentada de tamafio
con el uraco permeable, la uretra prostéatica esta estenosada,
el uretero izquierdo presenta dilatacion y una valva, el recto
estad comunicado a la pared de la vejiga sin fistula.

ventricular comun con valvula Unica, tronco arterial
comun, foramen oval abierto, pulmén derecho uni-
lobular y el derecho trilobular. El intestino delgado
mostré diverticulo de Meckel. Habia atresia anal
con extremo ciego que se fusionaba con la pared
vesical sin fistula. Los rifiones eran de tamano nor-
mal, al corte mostraron leve dilatacién de calices y
pelvis renal, los ureteros estaban dilatados con pre-
sencia de valva en el uretero izquierdo. Vejiga au-
mentada de tamafio con trabeculaciones en su su-
perficie mucosa y dilataciéon proximal del uraco, hi-
poplasia de la préstata y estenosis de la uretra
prostatica (Figura 2). Criptorquidia bilateral con tes-
ticulos intraabdominales. La radiografia del esque-
leto (Figura 3) demostré escoliosis vertebral, la vér-

Figura 1. Recién nacido que presenta facies de Potter con

cianosis facial por circular de cordén en el cuello. El abdo- teb.ra T-5 estab_a segmentada,’T-11 yT-12 e_staban
men es prominente por hipoplasia de misculos abdominalesy fusionadas y bifurcadas, habia nueve costillas de
hay criptorquidia bilateral. cada lado con fusién de las dos ultimas derechas, e
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anomalias o sindromes, entre los que se han des-
crito la anemia de Fanconi con rupturas cromosé-
micas®'2 defectos de los arcos branquiales, ' foco-
melia y el sindrome de alteraciones congénitas
multiples® y, con el fenotipo del sindrome de Baller-
Gerold,'* entre otras. El paciente aqui informado no
presentd ningun antecedente de alteracion familiar
reconocido, por lo que puede estar considerado
dentro del grupo de los casos esporadicos.

Los pacientes con sindrome VACTER-H presen-
tan anormalidades del sistema nervioso central, la
causa mas frecuente es la estenosis del acueducto
de Silvio,” pero también se ha informado la agene-
sia del cuerpo calloso,'® ventriculos dilatados con
acueducto de Silvio estrecho'® y craneosinostosis.

El prondstico generalmente es letal y en conta-
das excepciones, cuando el tratamiento quirdrgico
es apropiado, los pacientes pueden tener una evo-
lucién favorable.”

El sindrome prune belly es un complejo sintoma-
tico producido por obstruccion de la uretra, la cual
ocasiona criptorquidia e hipoplasia de la pared ab-
dominal. Es mas frecuente en el sexo masculino vy,
dependiendo de la gravedad de las alteraciones del
sistema urinario en etapas embrionarias tempra-
nas, los pacientes fallecen en el periodo neonatal
constituyendo la variante letal;'®'” no obstante, los
pacientes afectados pueden vivir hasta la vida adul-
ta con correccidn quirdrgica.

Figura 3. Se nota en la columna vertebral escoliosis, la vérte-
bra toracica T-5 esta segmentada, la vértebra T-11 y 12 estan
fusionadas con bifurcacién. Hay nueve costillas derechas e

La etapa critica del desarrollo embriolégico ané-
malo de obstruccidon urinaria en el sindrome prune

izquierdas con fusion de las dos Ultimas izquierdas.

hipoplasia del sacro. En el sistema nervioso central
habia hidrocefalia y agenesia del septum pelluci-
dum. Histolégicamente en los rifiones habia dilata-
cion de los espacios de Bowman y epitelizacion por
células de blastema lo que sugiri6 una enfermedad
renal glomeruloquistica.

DISCUSION

EL sindrome VACTER-H es una nueva entidad
poco frecuente que presenta caracteristicas heredi-
tarias pronésticas diferentes a la asociacion VAC-
TER inicialmente descrita por Quan y Smith,"" cu-
yos criterios diagnésticos son: alteraciones verte-
brales, atresia anal, fistula con atresia esofagica,
displasia renal y radial. El dafio generalmente ocu-
rre antes del dia 35 del desarrollo embrionario.'" El
sindrome VACTER-H se ha asociado a diversas
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belly ocurre entre la sexta y la décima semanas' y
coincide aproximadamente con la alteracion em-
briolégica temprana de la asociacion VACTERL
dentro de las primeras cinco semanas. El sindrome
prune belly y la asociacion VACTERL han sido des-
critos previamente en la literatura,'®'® pero la pre-
sentacion con caracter esporadico del sindrome
VACTERL-H y prune belly no han sido informadas
en la literatura revisada.
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