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RESUMEN,

a atresia traqueal es una condicion poco frecuente en el recién nacido y su asociacion con

otras malformaciones ha sido reportada en la literatura en no mas de 100 casos, entre estas
asociaciones las malformaciones cardiacas complejas se registran con frecuencia. Se reporta un recién
nacido de sexo femenino con diagnostico de atresia traqueal acompanada de anomalias que sugieren
Sindrome de CHARGE y una sobrevida de 13 dias.
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SUMMARY

Tracheal atresia is a infrequent condition in new born and
its association with other malformations has been reported
in literature with approximately 100 cases (the association
with complex cardiac anomalies happens frequently). This
report is about a newborn female with tracheal atresia
and other associate anomalies that suggested an association
with Charge syndrome, with a life period of 13 days.
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INTRODUCCION

La atresia de la traquea, referenciada en la literatu-
ra como agenesia o aplasia, es una malformacién
congénita muy rara con prevalencia inferior a la
observada para la traqueomalacia, la compresién
externa de la traquea ola estenosis pura (1). Siendo
un desorden letal, la agenesia se ha reconocido con
desenlace fatal temprano a pesar de cirugfa, obser-
vaciéon confirmada desde 1989 con 48 casos re-
portados sin ninguna sobrevida (2).

El defecto consiste en una parcial o total ausencia
de la traquea debajo de la laringe permitiendo que
el tracto respiratorio inferior se conecte con el
tracto gastrointestinal por medio de una fistula
traqueo-esofagica distal o bronco-esoféagica, situa-
cién que en general es incompatible con la vida. Si
bien la mayorfa de los casos estén asociados a ano-
malfas cardiacas y del tracto digestivo o
genitourinario, debemos sospechar el caso en todo
recién nacido con historia de polihidramnios, au-
sencia de llanto, estrés respiratorio inexplicado 'y
dificultades en la intubacién (3).

EPIDEMIOLOGIA Y
CLASIFICACION

Si bien a partir del primer caso notificado por Payne
en 1900 y de otros 100 o mas descritos en la litera-
tura (4), la revision de Holinger et al sobre 73 000
admisiones al Children’s Memorial Hospital de
Chicago en un periodo de 15 afios, sugiere una in-
cidencia de la anomalfa de 0,002 %, con mayor
impacto en el sexo masculino (relacién de 2:1); en
todos los casos fue relevante la asociacién con
prematuridad y polihidramnios (5).

Partiendo de la observacién de que la clasificacién
de la atresia traqueal se basa en la ausencia y ex-
tension del remanente traqueal (6), muchas clasifi-
caciones han sido propuestas pero la més utilizada
es la de Floyd (figura 1) (7): en ella, la denomina-
cién tipo 1 registra un corto segmento de la traquea
que se conecta al eséfago anterior (frecuencia del
13 %), en la tipo 2 la via aérea y el eséfago son
fusionados a nivel de la carina sin remanente
traqueal (frecuencia del 65 %) y la tipo 3 con los
bronquios derechoYy el izquierdo directamente pro-
cedentes desde el eséfago (frecuencia del 22 %).

Figura 1. CLASIFICACION DE FLOYD DE LA
ATRESIA ESOFAGICA. En todos los tres tipos
existe la fistula traqueo- esofagica (ver flecha). (7)

En la mayorfa de las series —no mas de 100 casos-
la asociacién de otras malformaciones con la atresia
traqueal (agenesia traqueal) coexiste con anoma-
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lias del tracto respiratorio inferior y cardiacas, es-
tas Gltimas de indole muy complejo (8). Evans et al
sugiere que la atresia traqueal no es un fenémeno
aislado si no parte de diferentes sindromes como
el de TARD (malformaciones cardiacas complejas,
atresia traqueo-esofégica, atresia duodenal y mal-
formaciones del radio) y la anomalia de VACTER
(malformaciones vertebrales, anales, renales,
cardiacas y defectos de las extremidades) (6, 9).
Son cuatro los grupos asociados de anomalias:

Grupo I. Anomalias restringidas a la laringe, traquea
y sistema cardiovascular.

Grupo II. Defectos cardiacos severos y anomalias
de la lobulacién pulmonar.

Grupo III. Anomalias caudales y torécicas con al-
teraciones analesy renales.

Grupo IV. Defectos cardiacos complejos, vasos
aberrantes, anormalidades en la lobulacién
pulmonary otras anomalias del intestino primitivo.

PATOGENESIS

La patogénesis exacta de la atresia traqueal es des-
conocida pero especulativamente se propone la
hipdtesis de un foco vulnerable durante la
embriogenesis del sistema respiratorio. Una vez éste
se forma a partir del diverticulo ventral que surge
del intestino primitivo (aproximadamente dia 26 de
vida intrauterina), se acompana en los siguientes
diez dias de la formacién de la hendidura laringotra-
queal encargada de originar el septo traqueo
esofagico divisorio de las dos estructuras, el mismo
que effimeramente puede sucumbir por muerte pro-
gramada celular y establecer la anomalia. De otro
lado, el desarrollo pulmonar depende no sélo de
una suficiente cantidad de liquido pulmonar sino
del adecuado movimiento respiratorio fetal, el mis-
mo que puede estar conservado si hay presencia
de una fistula que garantice un adecuado fluido
hacia el interior de los pulmones (10-12).
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DIAGNOSTICO Y MANEJO_

El ultrasonido prenatal en el cuidado primario de la
gestante es de elemental procedencia ante la his-
toria de polihidramnios como paso inicial en la de-
teccidn de la afectacién; el margen de sospecha se
puede ampliar si el prematuro con peso inferior a
2 500 gramos tiene esfuerzo respiratorio severo con
minimo intercambio gaseoso, con llanto no audi-
ble a la auscultacién o si registra una intubacién
orotraqueal imposible. En todos los casos los afec-
tados mantienen la ventilacién alveolar por la fistu-
la traqueo-esofagica o bronco-esofagica mientras
se instala un sistema de ventilacién asistida (13).

Si bien la ventilacién mecanica obligadamente em-
plea al eséfago y produce distensidn gastrica, el aire
asciende retrégradamente para llegar por la fistula
hasta los pulmones; la marcada distensién abdo-
minal aumenta la presidn local disminuyendo el
volumen corriente pulmonar, empeorando la ven-
tilacidn y el cuadro clinico. La placa de térax visualiza
el tubo endotraqueal posterior con ausencia de la
columna de aire en la traquea, situacién que puede
revelarse mas facilmente con el empleo de material
contrastado, evidenciando un saco ciego traqueal
y la presencia de fistula. La tomografia de via aérea
superior confirmaria el diagndstico (14). En la ma-
yoria de los casos, una via aérea orofaringea con
presidn positiva, provee un periodo de gracia mien-
tras se definen las estrategias de manejo definitivo.

En la anomalia tipo I, el tubo endotraqueal puede
instalarse bajo visualizacién directa; en las formas
[Ty III, las técnicas de intubacién esofagica requie-
ren de pericia y de aditamentos con tubos mas lar-
gos que arriben justo hasta la comunicacién bron-
quial manteniendo la via aérea permeable; en to-
dos los casos la sonda nasogastrica es fundamen-
tal para aspiraciéon y descompresién del aire en el
estomago. Luego de estabilizar la via aérea se reali-
za la evaluacién de otros sistemas buscando mal-
formaciones asociadas especialmente del sistema
nervioso central (SNC) y cardiovascular.
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Cada paciente en particular debe contar con un
equipo interdisciplinario de anélisis para calificar la
severidad de otras malformaciones coexistentes
puesto que la experiencia derivada de la literatura
se inclina hacia un prondstico adverso a pesar de
esfuerzos quirlrgicos con alta tecnologfa. En nin-
glin caso se conoce de sobrevida superior a la pri-
mera década de la vida atin contando con 3 repor-
tes anecddticos de sobrevida entre los 5 a 10 afios
luego de numerosas intervenciones (15, 16, 18).
Definitivamente el reemplazo de una porcién del
segmento de via aérea superior agenético se difi-
culta por carecer el tejido protésico de las caracte-
risticas del epitelio traqueal ciliado que ayudan en
el barrido muco ciliar y que soporten los cambios
de presién y los movimientos del arbol traqueo-
bronquial.

SINDROME DE CHARGE _

El sindrome de CHARGE (Sindrome de Hall-Hittner,
1979) es un desorden pleomérfico representado por
un acrénimo descrito por Pagon et al, del cual se
derivan las caracteristicas que lo conforman. Cada
letra hace alusidn a la primera palabra en inglés de
la malformacién asociada. Si bien inicialmente se
denomind asociacién CHARGE, progresivamente la
confirmacién de las anomalias consecuentes con
un patrdn clasico de presentacioén clinica y el des-
cubrimiento del gen CHD7 como causante de la
enfermedad (8q12.1) le dieron el caracter de sin-
drome singularizado por microdelecciones del gen
con incidencia de 1 en 8 500 nacidos vivos (19,
20-22); siendo una nosologia poco frecuente y de
impacto esporéadico, se asocia con frecuencia de
recurrencia del 1%, con transmision padre-hijo com-
probada y con concordancia entre gemelos
monocigotos (21, 22).

El acrénimo representa un grupo variado de mal-
formaciones con coloboma de iris, retina y/o ner-
vio Optico, defecto cardiaco, atresia de coanas, re-
tardo del crecimiento y del desarrollo, defectos
genitales y anomalias de las orejas y/o sordera; otros
hallazgos y variantes pueden son las fisuras

orofaciales, las anomalias craneofaciales, las ano-
malias renales, la fistula traqueo-esofégica, la atresia
traqueal o esofagica y la secuencia de DiGeorge.
Igualmente se han encontrado pacientes con paréa-
lisis del nervio facial, paladar hendido y alteracio-
nes comportamentales (23-25).

Antiguamente para hacer el diagnéstico de este sin-
drome se necesitaban 4 de 6 criterios y al menos
uno de los mayores, pero desde 1998 Verloes y Blake
proponen varias caracteristicas clinicas para el diag-
ndstico preciso de la entidad. Son criterios mayo-
res el coloboma del iris o de la coroides con o sin
microftalmia, la atresia de las coanas y la hipoplasia
de los canales semicirculares; son criterios meno-
res la disfuncién rombo encefélica: disfuncién de
tallo cerebral, parélisis de nervios VIl a XII y sorde-
ra neurosensorial; las malformaciones de érganos
mediastinales (corazén, eséfago), la disfuncién
hipotalamo-hipofisiaria, las anormalidades del oido
medio o externo y el retardo mental.

Con la anterior taxonomia el sindrome de CHARGE
se considera tipico, parcial y atipico; los casos tipi-
cos comprenden 3 criterios mayores o dos mayo-
res y dos menores; para los casos parciales se ne-
cesitan 2 mayores mas uno menor y los casos
atipicos necesitan dos criterios mayores pero no
menores 0 dos menores y uno mayor (26).

Dentro de los aproximados 400 casos reportados
en el mundo, las caracteristicas clinicas més fre-
cuentes son (27):

* Dimorfismo: facies cuadradas con didmetro
bifrontal estrecho, puente nasal amplio, boca
pequena, labio superior en forma de Vy paladar
hendido enun 15 %.

¢ Anormalidades oculares: coloboma corioretiniano
(75-90 % de los casos) con vision preservada.

* Anormalidades auditivas y vestibulares en los tres
segmentos del oido (95 a 100 % de los casos):
apéndices preauriculares, hipoplasia del canal
auditivo, microtia y malformaciones del pabellén
auricular.
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* Atresia de coanasy anormalidades en vias respi-
ratorias (35 a 65 % de los casos): agenesia
traqueal evidenciada en nuestro caso.

* Cardiopatia congénita (60 a 85 % de los pacien-
tes) con predomino de defectos conotruncales y
de lesién del lado derecho del corazén; la
tetralogia de Fallot, el doble tracto de salida del
ventriculo derecho y las comunicaciones
auriculoventriculares son los defectos cianéticos
mas comunes: aproximadamente un 75 % de los
pacientes con cardiopatias congénitas requieren
cirugia (28).

CASO CLINICO

Mujer con 38 semanas de gestacidn, antecedentes
prenatales de retardo severo del crecimiento intrau-
terino, polihidramnios y doble tracto de salida
del ventriculo derecho con comunicacién interven-
tricular (CIV). Nace bajo cesarea programada,
2 000 gr, 45 cm, Apgar de 1 al minuto, de 5 alos 5
minutosy 7 alos 10 minutos (adaptacién neonatal
conducida), bradicardica, ciandtica e hipotdnica. Se
procede con mascara laringea, maniobras de
resucitacién cardiopulmonar, intubacién (TOT) y
sonda orogastrica (SOG). Primer control radiolégico
(Imagen 1) con neumotdrax izquierdo, TOT des-
plazado hacia la izquierda, hiperinsuflacién
hemotérax izquierdo y atelectasia del I6bulo supe-
rior derecho; marcada distensién de asas intestina-
les y linea radidlucida paracardiaca derecha que
estarfa en probable relacién con distensién
esofagica. No hay alteraciones en las estructuras
Oseas visibles. Ecocardiograma que reporta este-
nosis pulmonar severa con doble tracto de salida
del ventriculo derecho (DTSVD) (Imagen 2).

Examen fisico con coloboma bilateral en el iris, fa-
cies cuadradas con mejillas planas y orejas de im-
plantacién baja prominentes, con pabellén auricu-
lar en forma de “cuchara”; persistente sialorreay
sonda oro-gastrica con burbujas en bolsa de reco-
leccién a tensidén por presencia de aire lo que crea
la sospecha de una fistula traqueo-esofégica. Venti-

lacién mecénica con fuga, volimenes corrientes
bajos (menores de 10 cc/kg), episodios de
desaturacién e hipoperfusién que sugieren
descompensacién cardiovascular por cierre del
ductus entonces se propone realizar una fistula BT
urgente. En el posquirtrgico inmediato requirid
cambio de tubo orotraqueal (TOT) y durante una
dificil intubacién se verifican cuerdas vocales
proximales a una bolsa ciega al final, se procede a
una intubacién retrograda y se indica tomograffa
axial computarizada (TAC) con reconstruccién 3D
de via aérea superior por sospecha de malforma-
cién en este sitio.

Imagen 1. TOT DESPLAZADO A LA IZQUIERDA,
SILUETA CARDIOMEDIASTINICA NORMAL,
HIPERINSUFLACION AEREA IZQUIERDA Y

ATELECTASIA DEL LOBULO SUPERIOR DERECHO.
MARCADA DISTENSION DE ASAS INTESTINALES Y
LINEA RADIOLUCIDA PARACARDIACA DERECHA
QUE ESTARIA EN PROBABLE RELACION CON
DISTENSION ESOFAGICA.

En el TAC (imagen 3) revela presencia de epiglotis y
de cuerdas vocales falsas, ausencia de via aérea por
debajo de estas con desplazamiento progresivo del
tubo endotraqueal hacia el eséfago y saco ciego a
la altura de las cuerdas vocales; presencia de fistula
en el es6fago de donde parten ambos bronquios
corroborando que el TOTy la SOG estén en el es6-
fago distendido al igual que las asas intestinales y
atelectasia de todo el campo pulmonar izquierdo.
Por reconstruccién coronal la distancia desde el saco
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ciego a la fistula es de 7,3 cms con emergencia in-
dependiente desde el eséfago del bronquio supe-
rior inmediatamente por encima de la fistula eséfa-

go carinal, hallazgo que se correlaciona con
la atelectasia independiente en la placa de tdrax
inicial.

Imagen 2. A: CIV SUBAORTICA, VI: VENTRICULO IZQUIERDO, VD: VENTRICULO DERECHO, Al: AURICULA
IZQUIERDA, AD: AURICULA DERECHA. B: DOBLE TRACTO DE SALIDA DE VENTRICULO DERECHO.
AO: AORTA, PO: PULMONAR, VD: VENTRICULO DERECHO.

Evoluciona con acidosis metabdlica severa persis-
tente (pH 6.7, PCO2 115 mmHg, PO2 26 mmHg,
HCO3 14, exceso de base ~24), volimenes corrien-
tes muy bajos, distensién abdominal severa e
hipoperfundida. Fallece en el post quirtrgico a los
13 dias de vida por hipoxia severa secundaria a
atresia traqueal. No fue posible su necropsia ni estu-

dios genéticos. Radiografia de térax postmortem
(bario, imagen 4) muestra paso del medio de con-
traste por el TOT (adyacente a la fistula) hacia bron-
quio derecho. La SOG adecuadamente posicionada
con extremo distal en el cuerpo gastrico con paso
del medio de contraste hasta la fistula carinal.

Imagen 3. TAC DE TORAX
A. EN CORTES AXIALES LA EPIGLOTIS, LAS CUERDAS VOCALES FALSAS Y LA AUSENCIA DE ViA AEREA
POR DEBAJO DE ESTAS CON DESPLAZAMIENTO PROGRESIVO DEL TUBO ENDOTRAQUEAL
HACIA EL ESOFAGO.
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Imagen 3. TAC DE TORAX
B. EN LOS CORTES SAGITALES ES EVIDENTE EL SACO CIEGO A LA ALTURA DE LAS CUERDAS VOCALES.
EN LOS AXIALES INFERIORES SE DEMUESTRA LA PRESENCIA DE FiSTULA DE ESOFAGO DE LA CUAL SE
ORIGINAN AMBOS BRONQUIOS, EL TOT Y LA SOG, DISTENSION DEL MISMO Y ASAS INTESTINALES,
ATELECTASIA DE TODO EL CAMPO PULMONAR IZQUIERDO Y CAMBIOS POSQUIRURGICOS EN LAS
ESTRUCTURAS OSEAS

Imagen 3. TAC DE TORAX
C. SE OBSERVA EN LA RECONSTRUCCION CORONAL LA DISTANCIA DESDE EL SACO CIEGO A LA FISTULA
DE 7,3 CMS, IGUALMENTE EN LOS CORTES CORONALES POSTERIORES SE OBSERVA LA EMERGENCIA
INDEPENDIENTE DESDE EL ESOFAGO, INMEDIATAMENTE POR ENCIMA DE LA FiISTULA ESOFAGO CARINAL,
DEL BRONQUIO SUPERIOR.

Lam (20
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Imagen 4. RADIOGRAFIA DE TORAX CON BARIO. FISTULA TRAQUEO- ESOFAGICA
PASO DEL MEDIO DE CONTRASTE POR TUBO ENDOTRAQUEAL (ADYACENTE A LA FISTULA) HACIA EL
BRONQUIO DERECHO. LA SONDA OROGASTRICA ADECUADAMENTE POSICIONADA CON EXTREMO DISTAL
EN EL CUERPO GASTRICO CON PASO DEL MEDIO DE CONTRASTE HASTA LA FISTULA CARINAL.

DISCUSION._

Aunque la atresia traqueal no es lo comun en el
Sindrome de CHARGE, no es excluyente. La pa-
ciente presentd antecedentes prenatales que aso-
cian anomalias de la via aérea superior como el
polihidramnios, con historia de retardo en el creci-
miento intrauterino (RCIU). La TAC con recons-
truccién en 3D confirma atresia traqueal tipo III
segln la clasificacién de Floyd. Clinicamente el
coloboma de iris bilateral y las anormalidades auri-
culares externas aunadas a la estenosis pulmonar
severa con doble tracto de salida del ventriculo
derecho (malformacién cardiaca compleja
conotruncal) evidencian no solo la malformaciéon
mayor sino la asociacién con otras malformacio-
nes que la hicieron compatible con sindrome de
CHARGE atipico segtin la clasificacion de Verloes.

No se realizaron estudios de imégenes de oido in-
terno para determinar la ausencia de canales
semicirculares (posible demostracién de caso tipi-
co) y sdlo se verificd la anomalia en la anatomia
externa del oido.

Acorde con lo referenciado en la literatura, la atresia
traqueal no es un fenémeno aislado sino asociado
a anomalfas como las cardiopatias congénitas, las
mismas que bien pueden ser heterogéneas como
un evento aislado o relacionadas con otras malfor-
maciones, evidentes en esta presentacién de caso.
Estudios realizados en recién nacidos vivos revelan
que aproximadamente 5-10 % de las cardiopatias
congénitas son manifestacién de una alteracién
cromosdmica, 3-5 % son parte de un sindrome
malformativoy tan solo 1-2 % se derivan de dafo
teratogénico.

Destacamos la gran utilidad de la tomograffa
multicorte en el diagndstico de este tipo de malfor-
maciones siempre que se incluyan multiples pla-
nos, navegacién endobronquial y reconstrucciones
en 3D, con resultados muy superiores en sensibili-
dady especificidad a los derivados del eséfago con
bario anulando las posibles co-morbilidades y ries-
gos de bronco aspiracién, dafio pulmonar, choque,
apnea, neumonia o sindrome de dificultad respira-
toria (29, 30).

En la bisqueda del método ideal de apoyo para el
diagnéstico la fibrobroncoscopia resulta menos (til
en neonatos, no sélo por su limite de tiempo, no
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mas de 30 a 45 segundos para su realizaciéon, sino
por el sistema rigido que se emplea, consecutiva-
mente con probabilidades de hipoxia, laringoes-
pasmo, neumotoérax, edema de via aérea y sangra-
do (31). Sugerimos que en todo paciente con evi-
dencia de alguna malformacién mayor, se descar-
ten otras malformaciones asociadas que podrian
ser prioridad empleando ayudas diagnésticas de
punta como la tomograffa multicorte y la
ecocardiograffa doppler modo 2M.

CONCLUSIONES _

Se presenta un caso de atresia traqueal tipo Il se-
gln la clasificacién de Floyd (100% mortal) asocia-
do a malformaciones cardiacas, oculares y auditivas,
correspondiente con un sindrome de CHARGE ati-
pico seglin la clasificacién de Verloes.

Las anomalias congénitas de via aérea superior de
nuestro caso estuvieron acompanadas de malfor-
maciones complejas (cardiopatia congénita) que li-
mitaron aun mas el prondstico neonatal. Siendo la
atresia traqueal una malformacién muy rara -tan
solo unos 100 casos reportados en la literatura (4,
10)- su presencia sugiere la determinacién de un
sindrome de CHARGE (28, 29); sucesivos progre-
sos en el conocimiento genético de este trastorno
harén mas fécil la identificacién de mutaciones es-
pecificas en el gen responsable (CHD7) demostran-
do relacién causa efecto en la mayoria de los casos
y clarificando su prondstico.

Este sindrome, asociado a otras malformaciones
mediastinales no tan severas como fistula traqueo-
esofagica pueden alejar un poco el margen de la
letalidad; todo diagndstico de atresia traqueal re-
quiere manejo temprano y estabilizacién de la via
aérea con méaxima prioridad. En circunstancias
como las expuestas, los métodos diagndsticos
invasivos requeridos son de tecnologia especifica
con el animo de reconstituir imaginolégicamente
via aérea; el equipo humano colaborativo debe
poseer entrenamiento en via aérea dificil. Casos
menos severos deben brindar toda oportunidad de
prolongar la expectativa de vida del paciente con
un diagndstico temprano, especialmente si se cuen-
ta con tomograffa helicoidal multicorte; innovadores
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métodos de manejo a largo plazo pueden permitir
nuevas expectativas terapéuticas de estos nifos.
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