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INTRODUCCIÓN

El síndrome VACTER-H define a las alteraciones
de la asociación VACTERL más hidrocefalia. Se ha
considerado un síndrome diferente a la asociación
VACTERL porque puede presentar carácter genéti-
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RESUMEN

Se informa el caso clinicopatológico de un niño pretérmino que presentó anomalías de los síndromes prune be-
lly y VACTERL con hidrocefalia sin antecedentes consanguíneos. En la autopsia se encontró facies de Potter,
orejas de implantación baja y microtia, abdomen prominente, arteria umbilical única. El corazón presentó canal
auriculoventricular común, tronco arterial común, foramen oval abierto, pulmón derecho unilobular y el derecho
trilobular. El intestino delgado mostró divertículo de Meckel. Había malformación anorrectal alta. Los riñones te-
nían enfermedad glomeruloquística, dilatación de cálices y pelvis renal, los ureteros estaban dilatados con pre-
sencia de una valva en el uretero izquierdo, la vejiga estaba aumentada de tamaño y dilatación del uraco,
hipoplasia de la próstata y estenosis de la uretra, criptorquidia bilateral, displasia y alteración del número de
vértebras y craneosinostosis. Había hidrocefalia y agenesia del septum pellucidum. Las alteraciones que ori-
ginaron obstrucción urinaria pudieron ser producidas en etapas tempranas del desarrollo embrionario coinci-
diendo anomalías del síndrome VACTERL-H y prune belly. En la literatura revisada no encontramos una
descripción semejante.

Palabras clave: Síndrome VACTERL-H, asociación VACTER, síndrome prune belly,
secuencia de obstrucción 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.

co mendeliano, autosómico recesivo, ligado al cro-
mosoma X, con exceso de rupturas cromosómicas
asociado a la anemia de Fanconi y en algunas oca-
siones es esporádico.1-9 El síndrome prune belly o
secuencia de obstrucción de la uretra es una ano-
malía caracterizada por ausencia parcial o comple-
ta de la pared abdominal, criptorquidia bilateral y
anormalidades del tracto urinario.10 La presenta-
ción simultánea de los dos síndromes no ha sido
previamente informada.
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Figura 2. La vejiga está anormalmente aumentada de tamaño
con el uraco permeable, la uretra prostática está estenosada,
el uretero izquierdo presenta dilatación y una valva, el recto
está comunicado a la pared de la vejiga sin fístula.

Figura 1. Recién nacido que presenta facies de Potter con
cianosis facial por circular de cordón en el cuello. El abdo-
men es prominente por hipoplasia de músculos abdominales y
hay criptorquidia bilateral.

INFORME DEL CASO

Pretérmino de 32 semanas de gestación del sexo
masculino sin antecedentes familiares de malfor-
maciones congénitas, fue obtenido por cesárea por
circular de cordón apretado al cuello e hidrocefalia
congénita diagnosticada por ultrasonido. Nació con
Apgar de 2-5 y falleció pocos minutos después. En
la exploración física presentó: peso de 1800 g, talla
44 cm. Fontanelas fusionadas, circunferencia occi-
pitofrontal 32 cm, abdomen en �ciruela pasa� y mal-
formación anorrectal con ano imperforado. En la
autopsia se le detectó facies de Potter, hélix y anti-
hélix pequeños y displásicos, orejas de implanta-
ción baja, abdomen prominente (Figura 1), arteria
umbilical única. El corazón presentó canal auriculo-

ventricular común con válvula única, tronco arterial
común, foramen oval abierto, pulmón derecho uni-
lobular y el derecho trilobular. El intestino delgado
mostró divertículo de Meckel. Había atresia anal
con extremo ciego que se fusionaba con la pared
vesical sin fístula. Los riñones eran de tamaño nor-
mal, al corte mostraron leve dilatación de cálices y
pelvis renal, los ureteros estaban dilatados con pre-
sencia de valva en el uretero izquierdo. Vejiga au-
mentada de tamaño con trabeculaciones en su su-
perficie mucosa y dilatación proximal del uraco, hi-
poplasia de la próstata y estenosis de la uretra
prostática (Figura 2). Criptorquidia bilateral con tes-
tículos intraabdominales. La radiografía del esque-
leto (Figura 3) demostró escoliosis vertebral, la vér-
tebra T-5 estaba segmentada, T-11 y T-12 estaban
fusionadas y bifurcadas, había nueve costillas de
cada lado con fusión de las dos últimas derechas, e
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Figura 3. Se nota en la columna vertebral escoliosis, la vérte-
bra torácica T-5 está segmentada, la vértebra T-11 y 12 están
fusionadas con bifurcación. Hay nueve costillas derechas e
izquierdas con fusión de las dos últimas izquierdas.

anomalías o síndromes, entre los que se han des-
crito la anemia de Fanconi con rupturas cromosó-
micas9,12 defectos de los arcos branquiales,13 foco-
melia y el síndrome de alteraciones congénitas
múltiples8 y, con el fenotipo del síndrome de Baller-
Gerold,14 entre otras. El paciente aquí informado no
presentó ningún antecedente de alteración familiar
reconocido, por lo que puede estar considerado
dentro del grupo de los casos esporádicos.

Los pacientes con síndrome VACTER-H presen-
tan anormalidades del sistema nervioso central, la
causa más frecuente es la estenosis del acueducto
de Silvio,7 pero también se ha informado la agene-
sia del cuerpo calloso,13 ventrículos dilatados con
acueducto de Silvio estrecho15 y craneosinostosis.

El pronóstico generalmente es letal y en conta-
das excepciones, cuando el tratamiento quirúrgico
es apropiado, los pacientes pueden tener una evo-
lución favorable.7

El síndrome prune belly es un complejo sintomá-
tico producido por obstrucción de la uretra, la cual
ocasiona criptorquidia e hipoplasia de la pared ab-
dominal. Es más frecuente en el sexo masculino y,
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;16,17 no obstante, los
pacientes afectados pueden vivir hasta la vida adul-
ta con corrección quirúrgica.

La etapa crítica del desarrollo embriológico anó-
malo de obstrucción urinaria en el síndrome prune
belly ocurre entre la sexta y la décima semanas10 y
coincide aproximadamente con la alteración em-
briológica temprana de la asociación VACTERL
dentro de las primeras cinco semanas. El síndrome
prune belly y la asociación VACTERL han sido des-
critos previamente en la literatura,18,19 pero la pre-
sentación con carácter esporádico del síndrome
VACTERL-H y prune belly no han sido informadas
en la literatura revisada.
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