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APRESENTAÇÃO

Composto por três volumes, este e-book “Ciências da Saúde: Avanços Recentes 
e Necessidades Sociais” traz em seu arcabouço um compilado de 68 estudos 
científicos que refletem sobre as ciências da saúde, seus avanços recentes e as 
necessidades sociais da população, dos profissionais de saúde e do relacionamento 
entre ambos. No intuito de promover e estimular o conhecimento dos leitores sobre 
esta temática, os estudos selecionados fornecem concepções fundamentadas em 
diferentes métodos de pesquisa: revisões da literatura (sistemáticas e integrativas), 
relatos de caso e/ou experiência, estudos comparativos e investigações clínicas. 

O primeiro volume aborda ações voltadas ao ensino e aprendizagem, atuação 
profissional e diálogo interdisciplinar, bem como práticas integrativas para fomento 
da formação profissional continuada, com vistas ao atendimento comunitário e/
ou individualizado. São explorados temas como ações em projetos de extensão 
universitária; análise de atendimento e estrutura de unidades básicas de saúde; 
conceitos de atuação profissional; métodos didáticos de ensino e aprendizagem, 
dentre outros.

O segundo volume tem enfoque nos seguimentos de diagnósticos, prevenção 
e profilaxia de diversas patologias. Debruçando-se nesta seção, o leitor encontrará 
informações clínicas e epidemiológicas de diversas patologias e fatores depletivos 
do estado de saúde, tais como: câncer; cardiopatias; obesidade; lesões; afecções 
do sistema nervoso central; dentre outras síndromes e distúrbios.

Por fim, o terceiro volume engloba um compilado textual que tange à promoção 
da qualidade de vida da população geral e de grupos especiais. São artigos que 
exploram, cientificamente, a diversidade de gênero, a vulnerabilidade psicossocial 
e a conexão destes tópicos com a saúde pública no Brasil e a inclusão social. 
São apresentadas ações voltadas à população idosa; adolescentes; diabéticos; 
transexuais; encarcerados; mulheres; negros; pessoas com deficiência; entre 
outros.

Enquanto organizadores, acreditamos que o desenvolvimento de estratégias 
de atuação coletiva, educacional e de inclusão social devem, sempre que possível, 
guiar a produção científica brasileira de modo a incentivar estágios de melhoramento 
contínuo; e, neste sentido, obras como este e-book publicado pela Atena Editora se 
mostram como uma boa oportunidade de diversificar o debate científico nacional.

Boa leitura!

Luis Henrique Almeida Castro
Thiago Teixeira Pereira
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RESUMO: O presente estudo é uma reeleitura 
do trabalho de conclusão de curso apresentado 
e aprovado em julho de 2018. Criado a partir 
da vivência no estágio curricular realizado na 
Unidade de Tratamento Intensivo Neonatal 
(UTIN) no Hospital Escola (HE) da Universidade 
Federal de Pelotas (UFPel), quando surgiu o 
interesse no aprofundamento teórico-prático do 
atendimento a um prematuro com diagnóstico 
de Síndrome de Vacterl, sendo propício a 
revisão de literatura com a finalidade de ampliar 
o conhecimento no estudo sobre a síndrome.

INTRODUÇÃO 

A síndrome de Vacterl é decorrência de 

anormalidades de estruturas do mesoderma 
embrionário, foi descrita pela primeira vez em 
1972 por Quan e Smith como um acrônimo 
que identifica uma ocorrência não aleatória 
de anomalias vertebrais (V), atresia anal (A), 
fístula traqueoesofágica (TE) e displasia radial 
(R). Em 1973, os mesmos autores publicaram 
uma definição estendida da sigla que agora 
liga a letra (R) não apenas à displasia radial, 
mas também às anomalias renais. 

Em 1974, Temtamy e Miller acrescentaram 
defeitos cardíacos (C) e dos membros (L), 
e a sigla foi revisada para de associação 
Vater para Vacterl. Nos anos seguintes, 
várias extensões da definição clínica foram 
propostas, incluindo anomalias vasculares 
“V”, anomalias auriculares “A” e anomalias 
costais “R” (BAUMANN et al., 1976).

A síndrome é identificada ao nascimento, 
com incidência em 1/40.000 nascidos vivos 
e tendo prevalência no sexo masculino. É 
importante o seu diagnóstico precoce pela 
necessidade de intervenção imediata no 
pós-parto em casos com alterações que 
inviabilizem a vida (SANTOS et al., 2013), 
pois a mortalidade neonatal é estimada em 
28% dos casos e apesar de passarem por 
inúmeras cirurgias ao longo da vida, não há 
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indícios de efeitos no desenvolvimento neurocognitivo (ORAL et al., 2012). 
As malformações congênitas correspondem a um quadro grave que pode 

levar a sequelas e possíveis dificuldades funcionais. Sua etiologia ainda não foi 
esclarecida, mas há evidência clínica e genética de heterogeneidade causal. 
Diversas hipóteses como disfunção mitocondrial, múltiplas deleções/duplicações, 
mutação em genes e fatores de risco materno são apontadas (SOLOMON, 2011).  

No estudo sobre a “associação Vater/Vacterl” o autor Solomon (2011) apontou 
que esses agrupamentos podem muito bem refletir critérios diagnósticos variáveis   
em vez de fenótipos distintos. Independentemente dessas características estendidas 
e das anomalias congênitas raras, é aceito no campo da genética médica, que o 
diagnóstico clínico da associação Vacterl/Vater requer a presença de pelo menos três 
das principais características: defeitos vertebrais, malformações anorretais, defeitos 
cardíacos, fístula traqueoesofágica com ou sem atresia esofágica, malformações 
renais e defeitos nos membros (JENETZKY et al., 2011). 

A prevalência, quanto aos defeitos, é estimada em alterações vertebrais (60-
80%), habitualmente acompanhados por anomalias das costelas; ânus imperfurado/
atresia anal (55-90%); defeitos cardíacos (40-80%); fístula traqueo-esofágica 
(50-80%), com ou sem atresia de esófago; anomalias renais (50-80%), incluindo 
agenesia renal, rim em ferradura, e rins císticos e/ou displásicos e anomalias dos 
membros (40-50%) (JONG et al., 2008).

No período do nascimento e da infância, tanto a criança malformada como os 
pais necessitam de ajuda, a desinformação dos familiares em relação ao cuidado 
com o filho malformado repercute de forma decisiva no desenvolvimento da criança, 
na sua integração e na reestruturação do sistema familiar. As orientações são 
importantes e devem ser transmitidas pelos profissionais tão logo possível, pois a 
estimulação precoce favorece o desenvolvimento da criança malformada. Sendo 
assim, compete ao profissional o papel de conscientizar e auxiliar a família nos 
possíveis cuidados que o RN irá necessitar, visando melhorar a qualidade de suas 
vidas (SOUZA; CARVALHO, 2000).

Faz-se necessário aprofundarmos nossos conhecimentos acerca das 
frustrações, angústias, medo, dor, e toda a gama de sentimentos que envolvem a 
família. É nesse sentido, que possamos atuar na busca de amenizar os traumas 
e conflitos ocasionados por uma notícia não esperada, principalmente, após o 
nascimento e no decorrer da internação (CARVALHO et al., 2006).

O presente estudo é uma reeleitura do trabalho de conclusão de curso 
apresentado e aprovado em julho de 2018. Criado a partir da vivência no estágio 
curricular realizado na Unidade de Tratamento Intensivo Neonatal (UTIN) no Hospital 
Escola (HE) da Universidade Federal de Pelotas (UFPel), quando surgiu o interesse 
no aprofundamento teórico-prático do atendimento a um prematuro com diagnóstico 
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de Síndrome de Vacterl, sendo propício a revisão de literatura com a finalidade de 
ampliar o conhecimento no estudo sobre a síndrome.

SÍNDROME DE VACTERL 

A associação de Vater foi nomeada pela primeira vez no início dos anos 70, 
ocorrendo de forma não aleatória e reuniu um grupo de malformações congênitas: 
defeitos vertebrais, atresia anal, fístula traqueo-esofágica com ou sem atresia 
esofágica e displasia radial e renal (QUAN; SMITH, 1972). Como essas malformações 
ocorreram juntas com mais frequência do que seria esperado por acaso, a condição 
foi denominada associação. No entanto, não havia (e ainda não há) evidências de 
uma única causa unificadora que resultaria na condição denominada da síndrome. 

Uma explicação para o agrupamento de características envolve a ideia do 
“defeito do campo de desenvolvimento”, no qual malformações que ocorrem na 
blastogênese tendem a resultar em anomalias politópicas, ou defeitos congênitos 
que afetam múltiplos sistemas orgânicos (OPITZ, 1985). Logo após a descrição 
inicial, foi proposto que os critérios diagnósticos deveriam também incluir anomalias 
vasculares (como parte do “V” em Vacterl), incluindo a artéria umbilical única. 
Malformações cardíacas (“C”) e anomalias adicionais do membro (“L”) (RITTLER; 
PAZ; CASTILLA, 1996).

De acordo com os autores a seguir, a síndrome de Vacterl ocorre em função 
da ocorrência de pelo menos três das patologias citadas: 

A associação de Vacterl, assim denominada por sua forma de apresentação clínica 
não ter uma etiologia comum conhecida, corresponde à ocorrência simultânea de 
pelo menos três das seguintes malformações congênitas: vertebrais, atresia anal, 
alterações cardíacas, fístula traqueoesofágica com ou sem atresia de esôfago, 
anomalias renais e de membros, decorrente de anormalidades de estruturas do 
mesoderma embrionário (GOES; RODRIGUES; HISHINUMA, 2017, p. 2).

É uma doença com prevalência no sexo masculino e apesar de constantes 
estudos não há certeza da origem genética dessas anormalidades. Como não há 
prejuízos cognitivos, colaborando para um prognóstico melhor após as correções 
cirúrgicas. 

A associação depende principalmente da gravidade das malformações 
verificadas no período pré-natal, estudos estimaram a frequência entre menos 
de 1/10.000 a 1/40.000 RN (aproximadamente <1-9/100.000 RN) (KALLEN et al., 
2001). Os tipos e ocorrências de malformações observadas no período pré-natal 
observados foram: malformações renais (45%), fístula traqueoesofágica (44%), 
malformações cardíacas (20%), vertebrais (13%) e defeitos nos membros (11%) 
(BRASIL, 2013).

As anomalias vertebrais, que são comumente acompanhadas de anomalias 
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costais, foram relatadas em aproximadamente 60-80% dos pacientes; podendo 
apresentar anomalias de costelas sem anomalias vertebrais (WEAVER; MAPSTONE, 
1986). Incluem tipicamente defeitos de segmentação, como hemivértebras ou 
“vértebras de borboleta”/”vértebras de cunha” (as duas últimas descrições referem-
se à forma das vértebras displásicas) e fusões vertebrais, vértebras supranumerárias 
ou ausentes e outras formas de displasia vertebral. 

Alguns pacientes necessitam de múltiplas operações, enquanto outros podem 
ter defeitos sutis somente detectáveis   por meio do exame cuidadoso (RAAM et al., 
2011). A curva espinhal anormal devido as anomalias costovertebrais subjacentes 
são comuns. Na suspeita de associação de Vacterl caso os exames de imagem não 
forem realizados, os sinais clínicos de escoliose podem representar o primeiro sinal 
de anomalia vertebral (BOTTO, 1997). 

Imperfuração no anus/atresia anal ocorre em aproximadamente 55-90% 
dos pacientes (LADD; GROSS, 1934). Um ânus completamente imperfurado é 
frequentemente descoberto no período pós-natal imediato, geralmente por meio de 
exame de rotina ou devido à incapacidade de medir a temperatura do bebê por via 
retal. No entanto, outras formas como estenose podem parecer anatomicamente 
normais no exame inicial e podem apresentar, clinicamente, mais tarde sinais de 
obstrução (SOLOMON; RAAM; PINEDA, 2011). 

Em geral, as anomalias geniturinárias (GU) ocorrem em até 25% dos pacientes 
com associação Vacterl e podem ser menos óbvias do que as do ânus imperfurado, 
como é o caso das fístulas que conectam a GU e o trato anorretal (MARTINEZ; 
FRIAS; OPITZ, 1998).

As malformações cardíacas foram relatadas em aproximadamente 40-
80% e podem variar de defeitos estruturais graves incompatíveis com a vida ou 
necessitando de várias etapas de cirurgia desafiadora, até defeitos anatômicos sutis 
verificados na idade adulta. A categoria de defeitos cardíacos levanta outro ponto 
importante que pode ser aplicado à associação Vacterl mais genericamente: certas 
variantes isoladas (como ducto arterioso patente ou forame oval patente) devem ser 
consideradas, de forma padronizada, um achado normal baseado na idade, em vez 
de um componente da associação Vacterl (SOLOMON et al., 2010).

Um número de subtipos de fístula traqueo-esofágica pode ocorrer e apresentar-
se com ou sem atresia de esôfago. No geral, ocorre em aproximadamente 50-80% 
dos pacientes (SPITZ, 2007). Os primeiros sinais incluem polidrâmnio ou ausência 
de bolha gástrica reconhecida no período pré-natal, incapacidade de passar sonda 
nasogástrica imediatamente após o parto ou engasgo/deglutição na infância, 
requisitando cirurgia nos primeiros dias de vida, e complicações posteriores, como 
recorrência de fístula, doença reativa das vias aéreas e refluxo gastroesofágico 
(LAWHON; MACEWEN; BUNNELL, 1986). 
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Assim como outras malformações observadas na associação de Vacterl, 
pode haver uma ampla gama de gravidade e tipo de anomalias renais, que podem 
incluir agenesia renal unilateral (ou bilateral em casos graves), rim em ferradura 
e rins císticos e/ou displásicos, às vezes acompanhados de anomalias ureterais 
e GU (VISSERS et al., 2004). São relatadas em aproximadamente 50-80% dos 
pacientes, sendo menos aparentes tornando o diagnóstico de anomalias renais 
ocultas e especialmente importantes, pois essas malformações podem resultar em 
morbidade significativa (AHN et al., 2009). 

Por fim, as malformações nos membros que foram relatadas em 
aproximadamente 40-50% dos pacientes (EVANS; VITEZ; CZEIZEL, 1992) são 
classicamente definidas como anomalias radiais, incluindo aplasia/hipoplasia do 
polegar. Muitas outras anomalias nos membros foram atribuídas à associação 
Vacterl, incluindo polidactilia e anomalias dos membros inferiores.

Embora as malformações acima sejam consideradas as principais características 
da doença, muitas outras malformações foram descritas em pacientes afetados 
(JONG et al., 2008). Deve-se, portanto, usar essas malformações não típicas como 
indícios para considerar possíveis outras condições e indicar a necessidade de um 
exame cuidadoso em outros sistemas que possam auxiliar no diagnóstico diferencial.

A seguir, apresenta-se um quadro que permite fazer o diagnóstico diferencial 
entre a síndrome de Vacterl e outras síndromes. É provável identificar a partir dos 
sintomas presentes nos pacientes quais as síndromes podem estar relacionadas, já 
que as MFC são comuns há mais de uma doença.

Condição
Recursos em comum 
com a associação de
 Vacterl

Recursos distintos da
 associação Vacterl Causas

Síndrome de Alagille

Anomalias vertebrais, 
anomalias cardíacas; 
podem ter anomalias 
renais

Dores de colédoco e 
colestase, anomalias 
oftalmológicas (especialmente 
embriotoxona posterior), 
anomalias neurológicas, 
aparência facial característica

Mutações 
heterozigóticas em 
JAG1, 
NOTCH2

Síndrome de Baller-
Gerold

Anomalias radiais, 
também; pode incluir 
anomalias anais

Craniosynostosis, anomalias 
da pele

Mutações 
heterozigotas em 
RECQL4

Síndrome Charge

Malformações cardíacas, 
anomalias geniturinárias; 
pode incluir atresia de 
esôfago

Colobomata, atresia 
coanal, comprometimento 
neurocognitivo e do 
crescimento, anomalias da 
orelha, disfunção do nervo 
craniano, características 
faciais características

Mutações 
heterozigóticas em 
CHD7

Síndrome de 
Currarino

Malformações sacrais, 
malformação anorretal Massa Presacral

Mutações 
heterozigóticas /
deleções de HLXB9
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Síndrome de 
deleção 22q11.2 
(também conhecida 
por outros nomes, 
como síndrome 
de DiGeorge ou 
síndrome velocardio-
facial)

Malformações cardíacas, 
anomalias renais, outras 
anomalias do tipo Vacterl

Hipocalcemia, anomalias 
palatais, dificuldades de 
aprendizagem, disfunção 
imune, distúrbios 
neuropsiquiátricos, 
características faciais 
características

Supressão de 
uma cópia do 
cromossomo 
22q11.2

Anemia Fanconi

Praticamente todos os 
recursos da associação 
Vacterl podem ocorrer; 
anomalias radiais 
são consideradas 
uma característica 
especialmente importante

Anomalias hematológicas, 
anomalias de pigmentação

Mutações 
recessivas ou 
ligadas ao X em 
múltiplos genes; 
tipicamente 
detectado por 
estudos de quebra 
cromossômica

Síndrome de 
Feingold

Atresia gastrointestinal, 
defeitos cardíacos, 
anomalias renais

Brachymesophalangy, 
sindactilia do dedo 
do pé, microcefalia, 
comprometimento cognitivo, 
aparência facial característica,

Mutações 
heterozigóticas em 
MYCN

Síndrome de Fryns

Malformações 
gastrointestinal, defeitos 
cardíacos, anomalias 
genitourinárias

Defeitos diafragmáticos, 
comprometimento 
neurocognitivo, aparência 
facial característica,

Nenhuma causa 
unificadora bem 
caracterizada

Síndrome de Holt-
Oram

Malformações cardíacas, 
malformações dos 
membros

Doença de condução 
cardíaca (também relatada na 
associação Vacterl)

Mutações 
heterozigotas no 
TBX5

Aplasia ductal de 
Müller, aplasia 
renal e displasia 
de somito cérvico-
torácico (associação 
MURCS); também 
conhecida como 
síndrome de Mayer-
Rokitansky-Küster-
Hauser tipo II

Anomalias vertebrais, 
anomalias renais, 
anomalias genitourinárias 
e malformações 
anorretais; pode também 
ter anomalias cardíacas e 
dos membros

Sindactilia e perda auditiva 
têm sido descritas

Desconhecido; 
provavelmente 
heterogêneo

Síndrome óculo-
aurículo-vertebral

Anomalias vertebrais, 
anormalidades cardíacas, 
anormalidades nos 
membros, anomalias 
urogenitais

Anomalias da orelha 
(microtia), microssomia 
hemifacial, comprometimento 
neurocognitivo, fissuras 
faciais (também descritas em 
pacientes com associação 
Vacterl)

Desconhecido; 
provavelmente 
heterogêneo

Síndrome de Opitz G/
BBB

Anomalias anais, defeitos 
cardíacos, atresia de 
esôfago, hipospádia

Hypertelorism, syndactyly

Forma ligada ao 
X: heterozigótica 
/mutações 
hemizigotas no 
MID1; forma 
autossômica 
dominante: alguns 
casos devido à 
deleção 22q11.2
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Síndrome de 
Pallister-Hall

Ânus imperfurado, 
anomalias renais, 
anomalias nos membros 
(a polidactilia pós-axial 
deve servir como pista 
para a síndrome de 
Pallister-Hall)

Hamartoma hipotalâmico, 
epiglote bífida (variando para 
tipos mais graves de fendas), 
hipoplasia das unhas

Mutações 
heterozigóticas em 
GLI3

Síndrome de Townes-
Brocks

Ânus imperfurado, 
anomalias no polegar, 
anomalias renais, 
anomalias cardíacas

Orelhas displásicas, perda 
auditiva

Mutações 
heterozigotas em 
SALL1

Vacterl-H Todos os recursos do 
componente principal Hidrocefalia

Mutações 
heterozigóticas 
em PTEN, 
heterozigotas /
mutações 
hemizigóticas em 
ZIC3; Formas 
ligadas ao X e 
recessivas foram 
descritas

Quadro 1 - Diagnóstico diferencial: condições com múltiplos recursos em comum com a 
associação de Vacterl.

 Fonte: (SOLOMON, 2011).

Essas análises podem sugerir causas comuns e biologicamente relacionadas 
dentro de cada grupo, pois as malformações que afetam os processos ligados 
ao desenvolvimento podem, hipoteticamente, resultar em características clínicas 
semelhantes (EVANS; GREENBERG; ERDILE, 1999). A determinação do tipo e 
da variedade de descobertas também pode fornecer informações sobre o tipo 
específico e a natureza temporoespacial da perturbação biológica subjacente, que 
pode fornecer informações básicas e translacionais sobre o mecanismo patogênico 
(NG et al., 2010). 

Portanto, o agrupamento de pacientes geneticamente semelhantes podem 
permitir melhores discussões, prognósticos e decisões de gerenciamento da equipe 
profissional, do mesmo modo que destacar características clínicas importantes se 
torna relevante para uma possível conclusão de diagnóstico. 

Com relação à doença, foi possível identificar a dificuldade no diagnóstico, 
visto a multiplicidade de alterações que podem ocorrer, conforme apresentado no 
quadro do diagnóstico diferencial. É imprescindível o cuidado na observação dos 
sinais clínicos e a intervenção, cirúrgica ou não, para garantir uma melhor qualidade 
aos portadores da síndrome. 

A literatura nos mostra que a orientação realizada pelo profissional enfermeiro/
da saúde possibilita a compreensão da família sobre as patologias e a necessidade 
dos procedimentos a serem realizados, respeitando as dúvidas e fragilidades da 
família, deixando-os à vontade para questionar e participar das rotinas do hospital 
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(de acordo com a possibilidade) para tranquilizar e ter confiança com a equipe.

ESTUDO GENÉTICO

De acordo com Ramalho e Silva (2000), o aconselhamento genético tem o 
objetivo de ajudar pessoas a resolverem problemas relacionados à hereditariedade, 
sendo importante para a tomada de decisão consciente e equilibrada, funcionado 
como uma forma de empoderamento do indivíduo e família para decidir sobre o que 
é melhor, de acordo com suas crenças, a partir de determinada situação diagnóstica 
(SILVA, 2009). 

Devido à provável heterogeneidade causal e a quase inexistência de casos 
familiares, poucos estudos encontraram uma causa genética, mesmo nos grandes 
cortes de indivíduos afetados. Perante o atingimento multissistémico na presença 
de dismorfias, instabilidade glicêmica e hiperlactacidemia foi colocada a suspeita de 
disfunção mitocondrial pela biópsia muscular realizada. Há uma ideia da associação 
entre malformações congênitas e doença mitocondrial, embora o mecanismo pelo 
qual acontece ainda não está bem esclarecido. 

Estudos estão sendo desenvolvidos para compreender os possíveis efeitos 
da disfunção mitocondrial nas fases iniciais da embriogênese e novos métodos de 
pesquisa genética prometem que as causas da associação Vacterl serão melhor 
definidas em um futuro relativamente próximo (CARDOSO et al., 2012). Em, pelo 
menos, um subconjunto de pacientes, há evidências de agrupamentos familiares 
sugestivos de fatores hereditários. No entanto, há também fortes evidências clínicas 
e genéticas para a heterogeneidade causal em pacientes com associação Vacterl 
(MENDELSOHN, 1994).

A seguir são descritas as características que estão presentes em indivíduos com 
associação de Vacterl, possibilitando ampliar o conhecimento para um diagnóstico 
convicto ao paciente com suspeitas.

Causa Notas

Disfunção mitocondrial

Os pacientes geralmente apresentam características 
clínicas consistentes com a disfunção mitocondrial 
(embora estas possam não ser aparentes até 
muito tempo após as malformações associadas à 
associação com Vacterl terem sido descobertas)
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Variações do número de cópias patogênicas

Muitas eliminações / duplicações diferentes foram 
relatadas, embora a evidência para a causa das 
características do tipo de associação Vacterl 
não seja uniformemente clara. As características 
clínicas em pacientes com grandes desequilíbrios 
genômicos frequentemente incluem malformações e 
problemas médicos que não são comumente vistos 
na associação Vacterl (como comprometimento 
neurocognitivo).

Mutações heterozigóticas em HOXD13
Descrito em um paciente; mutações em HOXD13 
são mais tipicamente relatadas como resultando em 
anomalias nos membros e / ou urogenitais

Heterozigoto/mutações hemizigóticas em ZIC3 As características clínicas podem ou não incluir 
óbvias anormalidades de heterotaxia/situs

Quadro 2 - Características observadas na associação de Vacterl em pacientes humanos.
Fonte: SOLOMON, 2011.

Assim como as causas genéticas clássicas, várias influências ambientais 
foram implicadas, mas há poucos dados sólidos que sejam úteis para aconselhar 
pacientes além do que se sabe sobre os teratógenos de forma mais geral. As 
influências relatadas incluem diabetes materno, que pode resultar em características 
da associação de Vacterl devido a múltiplos fatores. Incluem-se efeitos diretos de 
hiperglicemia, estresse oxidativo e espécies reativas de oxigênio, interações com 
certas vias de desenvolvimento chave em pacientes geneticamente vulneráveis, 
devido a pacientes com disfunção mitocondrial geneticamente relacionada a 
associação de Vacterl e dano mitocondrial (CHAN et al., 2002). 

Além do diabetes materno, fatores ambientais relatados incluem tratamento 
de infertilidade e exposição in útero a compostos contendo estrogênio e/ou 
progesterona, estatinas, chumbo, e uma série de fatores de risco adicionais de 
exposições maternos e paternos (BECERRA et al., 1990). Dada à falta de dados 
informativos disponíveis, o aconselhamento genético para pacientes e familiares 
afetados pela síndrome de Vacterl pode ser difícil. Aproximadamente 90% dos 
casos parecem ser esporádicos, com risco baixo de aumento de múltiplos indivíduos 
afetados dentro de uma família (SZUMSKA et al., 2008). 

Todavia, malformações únicas ou múltiplas associadas à síndrome de Vacterl 
são observadas em até 10% dos parentes de primeiro grau dos pacientes com a 
doença. Em outras palavras, há evidências de um componente herdado em um 
subgrupo de pacientes (MOLDOVAN; ANDREA 2009). Portanto, uma história familiar 
cuidadosa, com investigação clínica adicional conforme necessário é uma parte 
fundamental de qualquer avaliação genética para pacientes com associação de 
Vacterl. Um cenário mais comum, ter parentes com características de componente 
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único da síndrome, como malformações vertebrais, cardíacas ou renais isoladas (e 
geralmente mais leves) (ORNOY; RAND; BISCHITZ, 2010).

DIAGNÓSTICO E TRATAMENTO 

A capacidade de detectar características da associação de Vacterl no pré-
natal, seja por meio de ultrassonografia ou por métodos mais sofisticados (como o 
ecocardiograma pré-natal ou a ressonância magnética), depende muito da habilidade 
e experiência do profissional da saúde em acompanhamento. Naturalmente, isso 
pode ser angustiante para as famílias afetadas, especialmente porque essas 
malformações podem estar associadas à morbidade e mortalidade significativas 
(GEDIKBASI et al., 2009). 

Alguns sinais podem sugerir anomalias do tipo Vacterl, como polidrâmnio e falta 
de bolha gástrica devido à fístula traqueoesofágica e um cólon dilatado devido ao 
ânus imperfurado. Outras características, como alguns tipos de anomalias vertebrais, 
malformações cardíacas, anomalias renais e anormalidades nos membros, podem 
ser verificadas mais facilmente por meio de ultrassonografia pré-natal (HARRIS et 
al., 1987).

É importante enfatizar que a descoberta de uma artéria umbilical única (SUA) 
pode ser a primeira pista para o diagnóstico. A presença de SUA deve sempre 
resultar em um completo exame pré-natal para características da doença, bem 
como para outras anomalias congênitas (KAULBECK et al., 2010). O diagnóstico 
diferencial é amplo e inclui uma série de condições para as quais o teste genético 
está disponível. Muitas vezes, pistas sutis sobre um exame físico cuidadoso e 
histórico familiar podem ajudar a determinar quais condições são mais prováveis   
em um paciente com características da associação de Vacterl (TONGSONG; 
CHANPRAPAPH; KHUNAMORNPONG, 2001.)

Esclarecer essas condições é uma tarefa desafiadora, porém crítica, da 
investigação diagnóstica e é essencial para o aconselhamento genético adequado, 
pois há testes genéticos para vários desses distúrbios que se sobrepõem. A 
desclassificação desses distúrbios incluirá testes para examinar cuidadosamente 
certos aspectos que não são típicos da associação de Vacterl, como malformações 
cerebrais, anomalias oftalmológicas e déficits auditivos (KHOURY et al., 1983).

O tratamento da Síndrome de Vacterl envolve alguns estágios. Primeiramente, 
são tratadas as condições incompatíveis com a vida, como severas malformações 
cardíacas, atresia anal e fístula traqueoesofágica. Normalmente, estas alterações 
são tratadas cirurgicamente no período imediato ou pós ao nascimento. A atresia 
anal pode ser tratada com colostomia imediata, seguida posteriormente por 
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reanastomose (WEAVER et al., 1986). As correções de malformações cardíacas 
podem necessitar de múltiplas cirurgias, dependendo do tipo de defeito congênito. 

O segundo estágio de tratamento envolve malformações que podem resultar 
em sequelas com o passar do tempo, como a malformação vertebral (SEO et al., 
2010). Não há tratamento definitivo; contudo, a terapêutica de suporte é o mais 
utilizado, dependendo da extensão e gravidade das malfomações. As lesões são 
corrigidas cirurgicamente, sendo que a maioria dos pacientes não tem deficiência 
mental (o que facilita a recuperação após a intervenção e a posterior reabilitação). 
(WHEELER; WEAVER, 2005).

O quadro a seguir apresenta as principais caraterísticas agregadas à associação 
de Vacterl e as complicações em curto e longo prazo.

Característica Complicações médicas 
potenciais precoces

Complicações médicas 
potenciais tardias

Anomalias vertebrais Escoliose Escoliose progressiva, dor nas 
costas, osteoartrite, 

Atresia anal Obstrução
Incontinência, constipação, 
outras dismotilidade, disfunção 
sexual

Malformações cardíacas Função cardiopulmonar 
comprometida Função cardíaca comprometida

Fístula traqueo-esofágica
Incapacidade de se 
alimentar, comprometimento 
respiratório, pneumonia

Refluxo gastroesofágico, 
aumento do risco de câncer 
gastro-esofágico (relacionados 
ao refluxo), doença reativa 
das vias aéreas (pode parecer 
clinicamente semelhante à 
asma, embora os testes de 
função pulmonar revelem um 
padrão de não asma)

Anomalias renais

Refluxo vesico-ureteral, 
hidronefrose, infecções 
do trato urinário (também 
relacionadas a malformações 
anorretais)

Infecções do trato urinário 
(também relacionadas a 
malformações anorretais), 
nefrolitíase, comprometimento 
da função renal

Anormalidades dos membros Comprometimento funcional Comprometimento funcional

Quadro 3: Sequelas de malformações congênitas agregadas a síndrome discutida no presente 
estudo.

Fonte: SOLOMON, 2011.

Apesar das malformações congênitas e a funcionalidade do tratamento, o RN 
com MFC está assegurado pelo Decreto-Lei nº3/2008 de 7 de janeiro que prevê a 
inclusão dessas crianças no sistema tradicional de ensino. Partindo de uma análise 
baseada na Classificação Internacional de Funcionalidade (CIF), podem e devem 
usufruir de medidas educativas que permitam fomentar o maior sucesso possível 
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em nível da sua aprendizagem, como sendo, Apoio Pedagógico Personalizado, 
Adequações no Processo de Avaliação, Currículo Específico individual e recurso a 
Tecnologias de apoio. 

RECOMENDAÇÕES DE CUIDADOS AO PREMATURO COM MALFORMAÇÃO 

CONGÊNITA E SUA FAMÍLIA

A UTIN é definida como unidade hospitalar destinada ao atendimento do RN de 
zero a 28 dias de alto risco, que carece de cuidados especializados por uma equipe 
multidisciplinar, altamente habilitada e presente 24 horas por dia. Embora a palavra 
‘UTI’ (Unidade de Tratamento Intensivo) esteja ligada a pacientes terminais no 
imaginário coletivo, é uma unidade aliada à vida. Porém, sabe-se que para os pais a 
internação do RN na UTIN é algo bastante temível, pois este ambiente, para muitos, 
caracteriza a ideia de morte, o que ocasiona insegurança e desespero emocional 
em relação ao que possa acontecer com seu filho. É necessária uma abordagem 
adequada com orientações claras, objetivas e acolhedoras pelos profissionais de 
saúde para que os pais se sintam seguros, tranquilos e compreendam o ambiente 
ao qual entregaram seu RN aos cuidados da equipe capacitada (ALMEIDA; SILVA; 
VIEIRA, 2010). 

Os recém-nascidos acometidos de malformações que impõe a separação de 
suas mães causam a elas momentos de medo, dor, tristeza, constrangimento e 
expectativas, situação que desperta atenção especial. A habilidade dos profissionais 
em conduzir essa situação vai ter profundo impacto na assistência prestada. Afinal, 
em alguns casos é após o nascimento que a família é informada da MFC, o que 
torna este momento decisivo. Por isso, acredita-se que a chegada de uma criança 
malformada é uma situação conflitante não só para os pais e familiares, mas também 
para a equipe de saúde que acompanha esse momento (DIAS; SANTOS, 2007).

A atuação do profissional de saúde, segundo Pelchat (1996) é destacada 
como relevante, uma vez que poderá desencadear reações negativas ou positivas 
nos pais. Para uma intervenção terapêutica, a autora recomenda que a enfermeira 
(o) se posicione como instrumento facilitador do processo vivenciado pelos pais, 
assegurando-lhes que está interessada em ouvir, encorajando os pais a falarem 
a respeito da malformação, compartilhando com eles seus próprios sentimentos 
de angústia ante o processo de luto pela ‘morte’ do filho idealizado, buscando 
compreender esse processo e, principalmente, reconhecendo as próprias reações 
diante da situação.  

O enfermeiro é o profissional que passa o maior tempo ao lado do paciente; 
portanto, deve estar comprometido com a terapêutica que contemple a humanização 
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das interações, do cuidado e do ambiente de trabalho. Assim, é preciso desenvolver 
esta competência com o objetivo de se comunicar de forma efetiva com a família do 
paciente, sanando suas dúvidas e proporcionando-lhes o entendimento do processo 
saúde-doença. 

O atendimento adequado ao RN implica na existência de um serviço de 
enfermagem especializado, que atenda ao grau de complexidade da unidade 
neonatológica. Assim, o enfermeiro deve detectar as alterações apresentadas 
pelo RN, por intermédio dos dados obtidos pelo exame físico e pela observação 
durante qualquer ação de enfermagem (CAMARGO; QUIRINO, 2005). Ao 
demonstrar conhecimento teórico-pratico e respeitando as necessidades 
específicas das patologias apresentadas pelo RN com malformação, possibilitando 
uma confiabilidade e vínculo com a família por dar importância a um cuidado de 
enfermagem individualizado.

O manejo dos indivíduos com Síndrome de Vacterl pode ser pensado em 
dois estágios: em primeiro lugar, intervir sobre as condições incompatíveis com a 
vida, como malformações cardíacas graves, ânus imperfurado e fístula traqueo-
esofágica, com tratamento cirúrgico no período neonatal imediato ou assim que as 
circunstâncias permitirem. Por exemplo, ânus imperfurado pode ser tratado com 
uma colostomia imediata, seguida mais tarde por re-anastomose e cirurgia “pull-
through”; Anomalias geniturinárias concomitantes também são frequentemente 
tratadas de maneira encenada. A correção de malformações cardíacas também 
pode exigir múltiplas cirurgias, dependendo do tipo específico de defeito congênito. 
A fístula traqueo-esofágica tem reparo de forma em uma única cirurgia, podendo-se 
exigir mais procedimentos de acordo com a necessidade (LEVITT; PEÑA, 2007).

Em segundo lugar, e com o mesmo grau de importância, vem o cuidado. 
A finalidade de uma assistência de qualidade ao paciente e à família que estão 
vivenciando o processo de internação, é exatamente minimizar as possibilidades 
de estresse e sofrimento. Para que a comunicação seja efetiva e eficaz se faz 
imprescindível a atuação do enfermeiro como promotor da integração enfermeiro-
cliente-família, sempre fomentando atitudes de sensibilização e empatia entre os 
envolvidos, contribuindo com a assistência humanizada (BOMFIM, 2014). 

Ressalta-se o direito de todo prematuro ao tratamento estabelecido pela ciência, 
sem distinção de qualquer espécie, seja de raça, cor, sexo, ou de outra natureza, 
origem nacional ou social, riqueza, nascimento, ou qualquer outra condição. Sendo 
assim, todo prematuro tem o direito de ser cuidado por uma equipe multidisciplinar 
capacitada a compreendê-lo, interagir com ele e a tomar decisões harmônicas em 
seu benefício e em prol de seu desenvolvimento afirma Tavares (2008) no artigo IV 
- Declaração Universal dos Direitos do Bebê Prematuro.
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A assistência humanizada preconiza medidas terapêuticas associadas à atenção 
ao ser humano que necessita de internação e cuidados específicos. Acredita-
se que as mudanças favoreçam a melhoria da qualidade do cuidado prestado. 
Os profissionais precisam ser sensíveis ao acolhimento terapêutico do recém-
nascido (CUNHA, 2013, p. 18).

O estudo teórico demonstra a gravidade da presença da síndrome no RN e 
as implicações para o seu desenvolvimento. Além disso, nos aponta a delicadeza 
necessária na abordagem da família e na construção de um cuidado que lhe permita 
qualidade de vida minimamente.

A experiência vivida na UTI Neonatal, associada à revisão de literatura, 
qualificou a compreensão sobre o cuidado no atendimento a um prematuro com 
malformações congênitas e assistência a sua família, visto que, agora é possível 
argumentar com mais qualidade, a partir de uma fundamentação teórica, nos 
processos de educação permanente com o familiar, concomitante com o cuidado 
individual fundamental, de acordo com as patologias apresentadas pelo RN. 

Com a análise dos artigos encontrados, pode-se evidenciar a necessidade 
de os profissionais da saúde atuarem como um real apoio a essas famílias, mais 
do que orientando a realização do cuidado, como a escuta qualificada, também 
investindo nas relações interpessoais, para efetivamente qualificar a assistência e 
auxiliar a família da criança com anomalia.

CONCLUSÃO

A associação de Vacterl e sua detecção precoce torna possível realizar o 
tratamento de suas alterações e complicações. Além disso, se manejada da forma 
correta, o recém-nascido apresenta boa evolução e perspectivas de uma vida 
normal. O prognóstico desta associação depende da extensão e da gravidade 
das anomalias associadas, assim como do tratamento e da capacitação dos pais 
e equipe profissional (SHAW, 2006). O manejo de pacientes com a associação 
Vacterl geralmente gira em torno da correção cirúrgica das anomalias congênitas 
específicas (tipicamente atresia anal, certos tipos de malformações cardíacas e/ou 
fístula traqueo-esofágica) no período pós-natal imediato, seguidas de tratamento a 
longo prazo.

O diagnóstico precoce ou a identificação das malformações logo ao nascimento 
possibilitam a correção cirúrgica quase de imediato, melhorando a qualidade de 
vida do prematuro. O cuidado de enfermagem é essencial durante o diagnóstico ao 
exame físico e informações relatadas pela família durante a assistência prestada, 
promovendo vínculo e compreensão diante das diversas dúvidas sobre a doença. 
Deve-se notar que, devido às modernas técnicas cirúrgicas e unidades de internação 
especializadas (como unidades de terapia intensiva neonatal), os bebês nascidos 
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com Vacterl hoje têm um prognóstico melhor do que há várias décadas. Pesquisas 
complexas e voltada ao diagnóstico, podem contribuir na melhoria da saúde dos 
pacientes e das famílias afetadas.

A importância do trabalho traduz-se no esclarecimento sobre a doença e 
diferenciação do diagnóstico em relações a outras patologias existentes com 
prognósticos similares. A perspectiva de orientações adequadas e contínuas e um 
cuidado organizado e planejado, de forma conjunta, entre trabalhadores e família 
será fundamental para o melhor desenvolvimento da criança.

Houve dificuldade na busca de revisão de literatura sobre o tema, sendo 
encontrada a maior parte das pesquisas relacionadas à doença em revistas 
americanas, devido à falta de estudos brasileiros com caracterização da doença, 
este trabalho encontra-se como pioneiro e será de relevância para a equipe atuante, 
mas sobremaneira para auxiliar pacientes e familiares no entendimento sobre a 
doença e listar cuidados adequados, que garantam o olhar tanto para a criança 
portadora da síndrome quanto para a família que se depara com esta situação. 

Sugere-se que outros estudos neste campo sejam realizados permitindo a 
qualificação do cuidado, no que diz respeito a prematuros com a síndrome de Vacterl 
e a sua família na perspectiva da qualidade de vida favorecida pelo conhecimento.
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