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Summary: Anorectal malformations in component of VACTERL
association.

Aim of this article was analyses of current datas of anorectal
malformations in context of VACTERL association, which include
epidemiology at international level and in the Republic of Moldova, also was
assessment risk factors for development of VACTERL association. Diagnostic-
curative difficulties in these groups of patients need complex studies of the
concomitent defects and their influence on the general state of health. Thus is
argued the necessity for an interdisciplinary multimodal examination as early as
possible to improve the results of surgical treatment.

Keywords: Anorectal malformations, anorectal atresia, VACTERL.

Rezumat: Malformati ano-rectale in componentul VACTERL asociatiei.

Scopul acestui articol a fost analiza datelor contemporane ale
malformatiilor ano-rectale in contextul VACTERL asocierii, care a inclus
epidemiologia la nivel international si in Republica Moldova, totodatd s-au
analizat factori favorizanti in dezvoltarea VACTERL-ui. Dificultatiile
diagnostico-curative ale acestor grupe de pacienti, necesitd studii complexe in
privinta viciilor concomitente si influenta lor asupra starii generale de sanatate.
Astfel este argumentata necesitatea unui examen multimodal interdisciplinar cit
mai precoce pentru ameliorarea rezultatelor tratamentului chirurgical.

Cuvinte-cheie: Malformatii ano-rectale, atrezia ano-rectala, VACTERL.

Introducere. Malformatii ano-rectale (MAR) se consider patologiile
foarte rare, si analizind literatura de specialitate am obtinut urmatoarele date
din perioda 2016-2021: European surveilliance of congenital anomalies (
EUROCAT) raporteaza 1:3400; International Clearing house for birth defects (
ICBDSR) surveillance and research prezinta incidenta 1:2000-5000, iar datele
monitoringului din Federatia Rusa constituie 1:4500-6000. [1,11]
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Studiu din Republica Moldova (RM), din cadrul Institutiei Medcio-
Sanitare Publice Institutul Mamei si Copilului (IMSP IM si C) din aceastd
perioada a ardtat incidenta malformatiilor ano-rectale 1: 2700.

in grupele acestora pacienti se determinid o variabilitate fenotipica
marcatd si diversificatd. in primul rind, exist formele anatomice diverse al
anomaliilor de dezvoltare a portiunii distale ale tractului digestiv.[1,7] Pe linga
localizarea anatomica diferitd al viciului, variazd si gradul de severitate
acestuia. Totodata, este necesar de mentionat, ca conform literaturii si statisticii
mondiale MAR se intdlnesc nu doar in forma izolata, ci si in 40-70% de cazuri
MAR sunt asociate cu anomalii de dezvoltare a altor sisteme de organe, ceea ce
cu mult mai sever influinteaza asupra starii generale acestor grupe de pacienti.

Studiul Kumar et.al. (2005) a aratat ca rata supravuetuirii copiilor cu
MAR si asocierea a 2 sau mai multor anomalii de dezvoltare este mult mai
micd, decit la copiii cu MAR izolate (58,3 si 97,1 %, respectiv), ceea ce
coreleaza cu date obtinute in RM (IMSP IM si C). [10]

Din totalul pacientilor cu malformatii ano-rectale cu forme asociate,
analizind datele fiselor de observatie a copiilor noi-nascuti spitalizati in Centrul
National stiintifico Practic de Chirurgie Pediatricd ”Natalia Gheorghiu” al
IMSP IM si C in perioada anilor 2016-2021 cu diagnosticul malformatia ano-
rectala- 22,8 % prezentau VACTERL asociere.

VACTERL - reprezintd un set de malformatii specifice, detectat la un
nou-nascut, care include asociatii nonrandome a urmatoarelor componente
caracteristice: coloanei vertebrale, anusului (rectului), inimei, tracheei si
esofagului, rinichilor si membrelor. [2,7] Desi criteriile de diagnostic variaza,
incidenta este estimata la aproximativ 1 din 10.000 pand la 1 din 40.000 de
nou- nascuti vii.[1,6]

Materialele stiintifice mondiale din ultimul deceniu denotd, ca diagnoza
clinica de VACTERL asociatie este bazata pe fenotipul clinic, si este necesar s
fie cel putin 3 componente caracteristice. [3,5,8] In cazuri foarte rare acesti
copii sunt supusi examenului genetic. Ca factori genetici de risc sunt
evidentiate modificari patologice la nivelul SAL-Like Transcription Factors
lsau 4 (SALL1, SALL4) ; Midline 1 (MID1); Proprotein Convertase
Subtilisin/Kexin Type 5 (PCSK5); Sone Hedgehog Signaling Gene (SHH).
[3,6,9]

In pericada 1997-2015, au fost examinate de citre organizatia
EUROCAT 329 de pacienti cu VACTERL asociatii, atit nou-nascuti vii, cit si
cei decedati(post mortem). Totodatd au fost studiate si datele mamelor ale
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acestor copii, pentru a determina corelatie intre virsta si patologiile cronice ale
lauzei, tipul conceperei copilului (natural sau asistat), tipul sarcinii
(monofetala/ multipla) pentru dezvoltarea sindromului VACTERL. [3,6,11]
Studiul dat a aratat cd VACTERL asociatie este o combinatie a malformatiilor
de etiologie multifactorialda. Factori materni de risc a fost evidentiate : Diabet
gestational, sarcina reproductiv asistatd, Bronhopneumopatia cronica
obstructiva (BPOC). Nu a fost evidentiatd corelatie intre sarcina multipld, si
caracteristicele materne: virsta, alte boli cronice.[11]

Alt studiu, efectuat in baza datelor AGORA, care a inclus un lot de 103

pacienti din perioada 1985-2018 au evidentiat ca factori de risc pentru
dezvoltarea VACTERL asociatiei urmatoarele: sarcina reproductiv asistata (cu
tehnici invazive), obezitatea pregestationald, deficitul acidului folic,
fumatul.[4,9,12]Doar in aproximativ 10 % din pacienti pot fi depistate careva
dovezi de caracter ereditar, in 90% de cazuri VACTERL asociere are un
caracter sporadic. [6] Caz clinic: Pacient de sex masculin, nascut la termen de
39 saptamini de gestatie, de la S3N1, per vias naturalis cu masa 4000g de la
mama cu obezitate gr.2. Din anamneza obstetricald, sarcina prin conceptie
naturald, a decurs fard manifestdri patologice, insd primile 2 sarcini au fost
oprite in evolutie la termeni de 7-8 sdptamini de gestatie. La examen imagistic
prenatal prin ultrasonografia la termeni de 12, 20 si 30 de saptimini careva
particularitdti patologice a fatului nu se vizualizau.
Copil s-a internat in sectia reanimare si terapie intensiva chirurgicala a IMSP
IM si C dupd 48 ore de la nastere. Examen obiectiv a nou-ndscutului a
determinat urmatoarele devieri la nivelul perineului: organe genitale de tip
masculin, fosa anald atreziata, orificiul anal extern atreziat, fistula externa nu s-
a apreciat. Mictii libere, s-a observat urina tulbure, cu incluziuni meconiale.

Fig2.Aspect fizic al perineului

Figura 1. Invertografia dupa ]
Wangensteen: se determind o forma inalta




ECHO-Cordului: Concluzie: Foramen Ovale Permiabil. Cordaj fals Tn
cavitatea Ventricolului Sting. Insuficienta valvei tricuspide- gr L. Insuficienta
valvei pulmonare - gr I. Hipertensiune Pulmonara usoara.

USG organelor interne a determinat: rinichi ”in potcoava”, hipoplazia
rinichiului sting.

Progresarea semnelor de ocluzie intestinaldi mecanicd, a indicat
necesitatea tratamentului chirurgical in mod urgent, deci copilul a fost supus
interventiei chirurgicale- S-a aplicat sigmostoma in 2 tevi,,.

Perioda postoperatorie a evoluat cu dificultati, tranzitul intestinal
restabilit la a 5 zi postoperatorie, Insd consecintele malformatiei congenitale
cardiace si renourinare a au favorizat fondalul nefavorabil in general pentru
recuperare postoperatorie. Copilul a avut necesitate de ingrijire medicald in
sectia terapie intensivd timp de 21 de zile si la a 38 zi a fost externat la
domiciliul.

(S

Figura 3,4. Aspect fizic pre- si postoperator

La virsta de 4 luni s-a efectuat Rezonanta Magnetica Nucleara 1,5 Tesla
(fard contrast), unde se determind atrezie ano-rectala forma inaltd. Se suspecta
fistula prostatica. Rinichi ”in potcoava”. Siringomielie.

Etapa a II de corectie chirurgicald s-a preconizat la virsta de 6 luni, insa
din cauza alterarii starii generale s-a hotarit aminarea interventiei chirurgicale.

La virsta de 9 luni s-a efectuat examinarea multimodald preoperatorie a
copilului. S-a efectuat cistografia ascendenta, unde s-a determinat absenta
refluxului vezico-ureteral, forma ovoida a vezicii urinare, migrarea substantei
de contrast in colonul distal, printr-o fistula recto-vezicala.

Dupa examinare clinico-paraclinici a urmat pregatirea preoperatorie,
ulterior s-a efectuat etapa a Il reconstructiv-plastica a tratamentului chirurgical
prin abord abdomeno-perineal, procedeu Pena (PSARP abdomeno-perineala,
adezioliza, excizia fistulei recto-vezicale).
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Peste 4 luni de la etapa a Il, copil a fost intervenit chirurgical pentru
inchiderea colostomei cu refacearea integritatii colonice. Perioda postoperatorie
a decurs fard manifestéri patologice, tranzitul intestinal s-a restabilit la a 3 zi
postoperatorie.

Pacientul a fost externat in stare satisfacatoare la domiciliul.

insa este necesar de mentionat , ci tratamentul chirurgical este doar
inceputul. Urmeaza recuperare functionala indelungata.

Figura 6,7. Etapele intervintiei chirurgicale. Etapa
perineald a PSARP-ului.

Etapele reabilitarii postoperatorii
fost repartizate n citeva etape:

Dilatarea neo-anusului si neo-
rectului, Tncepind de la a 10-a zi
postoperatorie. E necesar de marcat, ca
neglijarea acestor manipulatii pot duce la
stenoza structurilor  neo-formate,
provocind dereglari functiei de evacuatie
prin sindromul de defecatie obstructiva.

Tratamentul antiaderential

Tratamentul de recuperare
fucntionala pentru stimulare evacuarii
colonice.

Antrenarea  neo-rectului cu
consolidarea functiei de rezervoar.

au

Fig. 5.Cistografia ascendenta
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Antrenarea blocului muscular sfincterian, orientatd spre cosnolidarea
functiei lui de continenta.

Paralel cu etapele reabilitarii e necesar de monitorizat modificarile
functional-volumetrice a neo-rectului, a blocului muscular sfincterian 1in
corelatie cu manifistérile clinico-evolutive postoperatorii.

Discutii. Luind in consideratie, ca pacientul reprezinta caracteristice
fenotipice pentru VACTERL asociatie, inclusiv si viciul osteo-neurogen,
recuperarea si evaluare postoperatorie trebuie sd includd nu doar antrenarea
structurolor neo-formate, dar si actiuni orientate spre stimulare reactiilor de
reinervare segmentard, deoarece monitorizarea evolutiei clinice a
malformatiilor concomitente la nivel axului neuronal spinal poate servi
necesitate tratamentului chirurgical programat. Analizarea stérii functionale la
nivelele centrelor spinale cu sigurantd isi lasd amprenta asupra functiei pe
segment rectal si orificiul anal neo format.

Concluzii:

Tratament radical al malformatiilor ano-rectale din VACTERL asociatie
serveste o provocare profesionald a specialistului si impune necesitatea
conlucrarii interdesciplinare, luind in consideratie complexitatea si combinatia
nozologica viciilor, dictind riscurile mortalitatatii si morbiditatii postoperatorii.

Tratamentul pacientilor cu MAR din VACTERL asociatiei este un
proces dificil, multietapizat, necesitind tratament de reabilitare postoperatorie
de lunga durata.
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