Relato de Caso

Relato de um caso de associacao de VACTERL e
discussao acerca de seus aspectos prognosticos

Case report of VACTERL association and discussion about its prognostic aspects

Beathriz Fernanda Reis de Goes!, Camila Huss Rodrigues?, Gilberto Hishinuma?

RESUMO

Associacdo de VACTERL corresponde a combinagdo de trés ou mais das seguintes malformacg&es: Verte-
brais, atresia Anal, alteragSes Cardiacas, fistula Traqueo-esofagica com atresia de Es6fago, anomalias
Renais e de membros (Limbs). Sua etiologia ainda é desconhecida, mas acredita-se que seja multifato-
rial, associada a mutagdes em genes como FOXF1 e ZIC3 e a fatores de risco maternos. No presente
relato, descreve-se um caso de associacdo de VACTERL diagnosticado no Hospital Universitario Regional
de Maringad (HURM). Paciente L.P.N., sexo feminino, um dia de vida, foi referenciada para UTI neonatal
devido ao quadro de desconforto respiratério, cianose e salivagao intensa na sala de parto, sendo
diagnosticada com atresia de es6fago. No 99 dia de vida realizou-se corregdo cirdrgica da atresia esofa-
gica e fistula traqueo-esofégica. Outras malformagdes foram observadas, detectando-se comunicagdo
interventricular perimembranosa moderada e rim direito ausente, sugerindo diagndstico de VACTERL.
Com trés anos e nove meses, apresenta-se eutrdéfica, sauddvel e em acompanhamento multiprofissio-
nal. Apesar de ser uma afecgdo rara, esta associagdo necessita de expertise dos profissionais de saude,
para que haja deteccdo precoce e tratamento de suas alteragGes e complicacdes. Além disso, se mane-
jada da forma correta, a crianga apresenta boa evolugdo e perspectivas de uma vida normal. O prognds-
tico depende da extensao e da gravidade das anomalias associadas, bem como da capacitagdo dos pais
e equipe profissional.

Palavras-chave: Anormalidades Congénitas. Defeitos dos Septos Cardiacos. Fistula Traqueoesofégica.
Vida Independente.

ABSTRACT

VACTERL Association corresponds to the combination of three or more of the following defects: Verte-
bral, Anal atresia, Cardiac changes, Tracheo-esophageal fistula, Esophagus atresia, Renal anomalies
and Limbs. Its etiology is still unknown, but believed to be multifactorial, associated with mutations in
genes as FOXF1 and ZIC3 and maternal risk factors. This report describes a case of VACTERL diagnosed
in the Regional University Hospital of Maringd (HURM). L.P.N. female patient, 1 day in life, was referred
to neonatal ICU due to respiratory discomfort, cyanosis and salivation in the delivery room, and diag-
nosed with esophageal atresia. On the 9th day of life surgical repair of esophageal atresia and tracheo-
esophageal fistula was performed. Other malformations were observed by detecting moderate
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perimembranous ventricular septal defect and absent right kidney, suggesting VACTERL diagnostic. At
the age of 3 years and 9 months, presents eutrophic, healthy, and in multiprofessional follow up. De-
spite being a rare disease, this association requires expertise of health professionals, in order to be
early detected and to treat its alterations and complications. Also, if handled correctly, the child shows
good performance and prospects of a normal life. The prognosis depends on the extent and severity of
associated anomalies, as well as the training of parents and professional staff.

Key-words: Congenital Abnormalities. Heart Septal Defects. Tracheoesophageal Fistula. Independent

Living.

Introducao

A associagao de VACTERL, assim denomina-
da por sua forma de apresentagdo clinica ndo ter
uma etiologia comum conhecida, corresponde a
ocorréncia simultdnea de pelo menos trés das se-
guintes malformagGes congénitas: vertebrais,
atresia anal, alteragdes cardiacas, fistula traqueo-
esofagica com atresia de esb6fago, anomalias re-
nais e de membros (limbs), decorrente de anorma-
lidades de estruturas do mesoderma embrionario.!2
Foi primeiramente denominada por Quan e Smith,
em 1972, como associacdo de VATER e, posterior-
mente, com a deteccdo de alteracbes cardiacas e
de membros, VACTERL.!

Sua incidéncia é estimada em 1/40.000 nas-
cidos vivos!34 e a importancia de seu diagndstico
precoce se da pela necessidade de intervengdo ime-
diata no pds-parto em casos com alteragdes que
inviabilizem a vida. A rotina de ultrassonografia no
acompanhamento pré-natal permite a detecgdo de
algumas alteragdes como as renais e de membros,?!
mas é geralmente ao nascimento em que a maioria
é identificada. Apesar de corresponder a um qua-
dro grave que pode levar a sequelas e possiveis
dificuldades funcionais, sua etiologia ainda nao foi
esclarecida, mas ha evidéncia clinica e genética de
heterogeneidade causal. Dentre as diversas hipo-
teses, disfuncdo mitocondrial, multiplas delecGes/
duplicagdes, mutacdo em genes FOXF1 e ZIC3, além
de associacao com fatores de risco materno, como
diabetes, foram elucidadas.?®

Nao obstante haja amplo conhecimento da
sua apresentacdo clinica e muitos estudos acerca
de sua etiologia, pouco ainda tem sido apresentado
a respeito do progndstico dos pacientes portadores
de tal associacdo. O escore WeeFIM para avaliagao
de independéncia funcional pode ser uma ferramen-
ta rapida e facil para essa finalidade.
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No presente relato descreve-se um caso de
associacdo de VACTERL diagnosticado no Hospital
Universitario Regional de Maringd (HURM) e seu
acompanhamento até o dia 03/08/2016.

Relato de Caso

L.P.N., sexo feminino, um dia de vida, natural
e procedente de Janidépolis - PR, foi referenciada a
UTI neonatal do HURM devido a desconforto respi-
ratdrio, cianose e salivagdo intensa na sala de par-
to, com diagndstico de atresia de es6fago no hospi-
tal de origem. Neste servigo, desenvolveu pneumo-
nia e, observou-se comunicagdo interventricular
perimembranosa moderada, sem repercussdes he-
modinamicas.

Procedeu-se a investigagdo de outras anoma-
lias e, pela Ultrassonografia de Abdome, visuali-
zou-se rim direito ausente, e rim esquerdo com dila-
tacdo uretero-pielo-calicial. A detecgdo das trés mal-
formacdes - cardiaca, renal e atresia esofagica -
culminou na hipdtese diagndstica de associagdo de
VACTERL. Foi solicitada avaliagdo genética e de
caridtipo, com resultado normal para o sexo femi-
nino, descartou-se quaisquer sindromes cromosso-
micas.

Ao 9° dia de vida, realizou-se cirurgia cor-
retiva da atresia de esofago e fistula traqueo-eso-
fagica. Permaneceu na UTI neonatal com suporte
ventilatério, antibioticoterapia, hemotransfusdes e
nutricdo parenteral devido ao pneumotérax e cho-
que séptico por 55 dias.

Foi internada novamente, entdo, com aproxi-
madamente trés meses de vida, por quadro de
pielonefrite e pneumonia aspirativa. Aos quatro me-
ses a paciente apresentou hipertensao pulmonar mo-
derada a grave e hipertrofia ventricular esquerda.

Entdo, com oito meses de vida, apresentou
nova pneumonia grave, ficando quatro dias em UTI
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e necessitando de traqueostomia. Nesse periodo
teve enterorragia e precisou de videolaparoscopia
exploradora para realizagdo da enterorrafia e
ileostomia.

Aos 11 meses foi submetida a cirurgia car-
diaca. Com um ano e trés meses obteve reversdo
da ileostomia e reconstrugao do transito intestinal.
Com dois anos e sete meses foi retirada a traqueos-
tomia. Houve ainda nesse periodo a ocorréncia de
prolapso vaginal, corrigido cirurgicamente.

Durante a evolucao foram realizadas endos-
copias digestivas altas (EDAs) para dilatagao de
esoOfago e fundoplicatura devido a refluxo gastro-
esofagico eletivamente.

Na ocasido deste relato, aos trés anos e nove
meses, apresenta-se eutréfica, saudavel e com
acompanhamento multiprofissional (pediatria, car-
diologia, nefrologia, neurologia, pneumologia, fisio-
terapia e fonoaudiologia).

Discussao

A importancia de se relatar esse caso € devi-
do ao fato de que apesar de ser uma afecgao relati-
vamente rara, a Associacdo de VACTERL necessita
de expertise por parte dos profissionais de saude,
para que haja deteccao precoce e tratamento de
suas alteragdes e complicagdes. Além disso, é im-
portante perceber que se manejada da forma cor-
reta, a crianga apresenta boa evolugao e perspecti-
vas de uma vida normal. O progndstico desta asso-
ciacao depende da extensdao e da gravidade das
anomalias associadas, assim como do tratamento e
da capacitacao dos pais e equipe profissional.®

A literatura aponta predilecdo de ocorréncia
no sexo masculino (2,6:1)” e deste modo, este re-
lato aponta que mesmo sendo menos frequente, a
associagao pode ocorrer em meninas. No estudo de
Avila et al. (2012), 100% dos pacientes possuiam
alteracOes cardiacas, 50% fistula traqueo-esofagi-
ca com atresia de es6fago e ainda 33% dos pacien-
tes com fistula traqueo-esofagica tinham também
alteragGes congénitas do coragdo. Quanto a agenesia
renal, 25% dos pacientes eram acometidos, sendo
gue em todos eles a malformacao se encontrava do
lado direito, corroborando com o achado na pacien-
te relatada neste caso.® A tétrade CTRE (alteragdes
Cardiacas, fistula Traqueo-esofagica com atresia de
Esofago e agenesia Renal), que é encontrada na
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paciente do estudo, é uma das combinacGes mais
frequentes entre as malformacgdes, sendo aponta-
da no estudo de Oral et al. (2012) como sendo res-
ponsavel por 3% das 17 combinagdes encontradas.®

Pelo fato de que as alteracGes cardiacas e
traqueoesofagicas foram corrigidas cirurgicamente
e a alteragao renal direita foi compensada pelo fun-
cionamento normal do rim esquerdo, a paciente
obteve bom prognéstico e, recuperando-se dos pro-
cedimentos cirurgicos, atualmente transcorre com
boa qualidade de vida. Tal fato foi comprovado pela
verificacdo do escore WeeFIM feita pelo pediatra aos
trés anos e seis meses da paciente, de acordo com
dados obtidos em anamneses de acompanhamen-
to. Tal ferramenta avalia a independéncia funcional
de infantes de seis meses a sete anos, analisando a
realizacdo ou ndo de 18 tarefas essenciais classifi-
cadas em trés dominios: auto-cuidado, mobilidade
e cognicao (Graficos 1, 2, 3 e 4). Cada item anali-
sado recebe nota de 1 a 7 seguindo os seguintes
critérios: 1- dependéncia total; 2- maxima depen-
déncia, sendo que o paciente realiza de 25 a 49%
do esforco; 3- dependéncia moderada, mas reali-
zando 50 a 74% do esforgo; 4- dependéncia mini-
ma, realizando 75% do esforgo; 5- necessita ape-
nas de supervisao para realizar a tarefa; 6- inde-
pendéncia relativa, sem total seguranga; 7- inde-
pendéncia completa. Notas entre 6 e 7, indicam que
a crianca é considerada independente com segu-
ranca e em tempo normal para a determinada tare-
fa, tendo nuances referentes a diferentes idades.°
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Gréfico 1. Comparacéo entre escore WeeFIM de auto-cuidado da
paciente (*) e percentis.
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Gréfico 2. Comparagéo entre escore WeeFIM de mobilidade da
paciente (*) e percentis.
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Grafico 3. Comparacéo entre escore WeeFIM de cognigao da
paciente (*) e percentis.
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Grafico 4. Comparacao entre escore WeeFIM total da paciente (*)
e percentis.
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O escore total pode ser de 18 a 126.1! A paciente
relatada obteve 96 pontos sem pontuar grandes
performances nas questdes que dizem respeito ao
controle vesical, anal e auto-cuidado ao banheiro
(Tabela 1). Portanto, a paciente apresenta indepen-
déncia quase completa, a despeito de seu diagnos-
tico e intervencgbes passadas.

Segundo Lin et al. (2012), diante de um di-
agnostico neonatal de graves malformacgGes con-
génitas, uma das principais preocupagdes da fami-
lia é acerca das consequéncias na funcionalidade
de desenvolvimento da crianga. Portanto é impor-
tante que os médicos, principalmente pediatras,

Tabela 1. Avaliagdo da pontuagao da paciente segundo
escore WeeFIM.

Avaliagdao

Auto-Cuidado
1. Alimentagao
. Higiene Pessoal

. Banho

. Vestir - Parte Inferior

2
3
4. Vestir — Parte Superior
5
6. Toalete

7

. Controle vesical

H = N W w o 0o

8. Controle anal

N
o]

Total de auto-cuidado

Mobilidade
9. Cadeira/Cadeira de rodas
10. Banheiro
11. Banheira/Chuveiro
12. Andar
13. Escadas

NN NN

Total de mobilidade 35

Cognigao

14.
15.
16.
17.
18.

Compreensao
Expressdo

Interagao social
Resolugdo de problemas

Memobria

N O N N

Total de cognigdo

32

Pontuagao WeeFIM

96
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saibam informar com seguranga que devido ao fato
de a maioria das alteragOes presentes na associa-
gdo de VACTERL ser corrigivel cirurgicamente, a
crianga tende a ter nivel cognitivo normal e aspec-
tos funcionais preservados, tendo escore WeeFIM
aumentando progressivamente com a idade, assim
como acontece nas criangas eutrodficas,!? sendo o
acompanhamento multiprofissional um complemen-
to essencial para o bom desenvolvimento biopsi-
cossocial do paciente.
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