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OZET : Makalede, baslica bulgulari; Ver-
tebral anomaliler, anal atrezi, kardiovaskiiler
anomaliler, trakeoézofageal fistiil, renal anoma-
liler ve ekstremite anomalileri olan VACTERL
Asosiasyonu ile uyumlu iki olgu tanimlanmig ve
ilgili literatiir gézden gecirilmigtir.

Anahtar Kelimeler : VACTERL Asosiasyonu,
Multiple Konjenital Anomaliler.

SUMMARY : Two cases were described
with VACTERL Association mainly characteri-
zed with vertebral anomalies, anal atresia, car-
diovascular anomalies, tracheoesophageal fis-
tula, renal anomalies and extremity anomalies.

Recent literature is reviewed.

Key Words : VACTERL Association,

Multiple Congenital Anomalies.

VACTERL sozciigii; V = Vertebral defektler,
A = Anal atrezi, C = Kardiovaskiiler defektler, TE =
Trakeodzofageal fistiil-atrezi, R = Renal defektler,
L = Limb (ekstremite displazileri) deyimlerinin
bagharflerinden olugmug bir akronimdir. Bu konje-
nital malformasyonlar toplumda beklenen goriilme
siklifindan daha yiiksek bir siklikta birarada bulu-
narak VACTERL Asosiasyonu'nu olugturmakta-
dirlar. Ik kez vertebral anomaliler, imperfore anus
ve polidaktili asosiasyonu olarak tanimlanmigtir
(Say ve Gerald, 1968). Polioligodaktili ve vertebral
agurlikl iskelet anomalileri de katilarak tanim ge-
nigletilmigtir (Say ve ark. 1971). Vertebral anoma-
liler, anal atrezi, TE fistiil, radial ve renal displa-
zi'nin tammu ile VATER akronimi dogmustur. Gii-
niimiizde ise kardiovaskiiler (Kalp defektleri, tek
umblikal arter) ve limb (ekstremite) anomalilerinin
de tanimiyla VACTERL sgeklini almgtir.

VACTERL tanisinin kesinlegmesi i¢in sayilan

major malformasyonlardan ii¢ yada daha fazlasinin
hastada bulunmas1 gereklidir. A.B.D.'de yapilan iki
aragtirmadan birinde goriilme siklig1 10 000 canlt
dogumdan 1.6 digerinde ise 50 000 canli dogumda
1 olarak saptanmigtir(Evans ve ark. 1989; Khoury
ve ark. 1983). Makalede bu asosiasyonla uyumlu
iki hastamiz sunulmaktadir.

OLGULAR

Olgu 1 : Kiz bebek, 6.5 aylikken klinigimize
bobrek hastalig1 6n tamsi ile getirildi. Oykiisiinden,
annenin ikinci hamileliginden miadinda dogdugu,
prenatal dénemin normal oldugu, dogum sonrast,
anal aciklifin bulunmamasi nedeniyle operasyonla
yapay anus olugturuldugu 6grenildi. Dogum agurli-
£1 4000 g (% 90-97), dogum boyu 50 cm (%50).
Anne 23, baba 30 yaginda, akrabalik yok. Bebegin 5
yasinda bir erkek kardegi var. Anne, baba ve kardes
saglikli. Hastamizin babaannesi ve onun kiz karde-
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sinde atnal1 bobrek tanimlandi.

Fizik muayenede: Agirlik 6200 g (%10 alunda),
boy 61 cm (% 10 altinda) bag ¢evresi 41 cm (% 10),
oOn fontanel 3x2 cm, ¢’ ‘rak olgiildii. Belirli kaput
kuadratum vardi. Karin bombeligi hafif¢e artmig,
karaciger 2 cm ele geliyor, perinede normal anal
agikligin olusmadig1 bolgenin daha éniinden agil-
mig yapay aniis mevcuttu. Motor ve mental geligim
yagt ile uyumluydu.

Laboratuvar bulgulari. Hb 9.8 g/dl, Eritrosit

2930000/ mm3, Lokosit 12000/mm3, Hematokrit
% 28, periferik incelemede pargali egemenligi,
normal goriiniimlii trombosit kiimeleri ve hipokro-
mi ve anizositoz saptand. Idrar dansitesi 1005,
pH7, protid eser miktar, mikroskopide her sahada
6-7 Lokosit, 34 eritrosit bulundu. Idrar kiiltiiriinde
100 000 koloni / m1 E. Coli iiredi. Bobrek fonksiyon
testleri kan Ca, P, AP diizeyleri normaldi. Intrave-
noz pyelografide atnal1 bobrek, bilateral hidronef-
roz saptandi (Resim 1). Tam1 abdominal ultraso-
nografi ile dogrulandi. Tc-99m ile igaretli DTPA
(Dietylenetriamine penta-acetic acid) tetkiki bob-
rek fonksiyon bozuklugu sonucunu verdi. Fistiilog-
rafide rektovaginal fistiil saptandi. Vertebra grafi-
sinde agiklig1 sola bakan torakal skolyoz, 7. servi-
kal vertebrada enine yariklanma, 1, 2, 3. torakal
vertebralarda hemivertebra saptandi. Kromozom
kiiltiiriinde 46xx normal karyotip bulundu.

Resim - 1 : Atnah bébrek, bilateral hidronefroz.

Olgu 2 : Kiz ¢ocuk 1.5 yaginda. Sirundaki egri-
lik ve sol elinin bagparmaginda geligmeme yakin-
mast ile klinigimize getirildi. Oykiisiinde prenatal
ve natal 6zellik yok, annenin ilk ve tek hamileligin-
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den vaktinde dogmug. Dogum agurligi 3000 g (%
10-25), boyu bilinmiyor. Anne 24, baba 28 yaginda,
akrabalik yok, her ikisi de saglikli. Babaanne ve bii-
yiikbabasinda Diabetes mellitus varmig. .

Fizik muayene :

Agirlik 9100 g (% 3-10), boy 75 cm (% 3), basg
cevresi 47.5 cm (% 50-75) bulundu. Patolojik bulgu
olarak ciltte solukluk, kulak kepgelerinde one bii-
kiilme, sirtta skolyoz, sol el bag parmakta hipoplazi
saptand1.

Laboratuvar incelemede; Hb 8.5 g/ dl, Eritrosit

3299 000 / mm3, Lokosit 8000/mm3, Hematokrit
% 30, periferik incelemede pargali egemenligi,
normal trombosit kiimeleri, eritrositlerde hipokro-
mi ve anizositoz vardir. Serum demiri 28, demir
baglama kapasitesi 495, transferin saturasyonu 5.3
bulundu. Idrarda pH 6, dansite 1025, mikroskopik
incelemede her sahada 9-10 lokosit 1-2 eritrosit
saptandi. 1lk idrar kiiltiiriinde {ireme olmad, ikinci
kiiltiirde 30 000 koloni / ml B. Proteus iiredi. Bob-
rek ve karaciger fonksiyon testleri, kan protein, Ca,
P, AP diizeyleri normaldi. Intravenoz pyelografide
sagda bobrek goriilemedi. Abdominal ultrasonog-
rafide sagda bobrek olmadigi, solda normalden bii-
yiik, parankimi normal, ¢ift toplayici sistemi olan
bobrek saptandi. Vertebra grafisinde torako - lum-
ber skolyoz, servikal vertebralarin tiimiinde spina
bifida okkulta, torakal 2. - 4. vertebralarda enine ya-
riklanma, lumber 4-5. vertebralarda fuzyon ve hi-
poplazi saptandi (Resim 2). El ve 6nkol grafisinde,
sol radial bolgede radius, el bilek kemikleri I. meta-

Resim - 2 : Skolyoz, C1_7 arast spina bifida okkulta, T2 4 de

enine yarklanma, L.4-5 fuzyonu.



karpal ve I. parmak falankslarinda hipoplazi olup,
el bileginden kemik yagmnin 6 ay ile uyumlu oldugu
saptandi (Resim 3). Kromozom analizinde 46xx
normal karyotip bulundu.

Resim - 3 : Sol radius ve I. parmakta hipoplazi.

TARTISMA

VACTERL asosiasyonunun major bulgulari
olan vertebral, anal, trakeodzofageal, kardiovaskii-
ler, renal ve ekstremitelere ait anomaliler yaninda
bunlara eglik edebilen ¢esitli malformasyonlar
Tablo 1 ile verilmigtir (Beals ve Rolfe, 1989; Dus-
met ve ark. 1988; Evans ve ark. 1989; Khoury ve
ark. 1983; Knowles ve ark. 1988; Lawhon ve ark.
1986; Touloukian ve Keller, 1988). Hastalarimizin
bulgulari ise Tablo 2 de verilmigtir. Yayinlanan ¢e-
sitli serilerde hastalarda saptanan malformasyon
tiplerinin goriilme siklig1 agisindan birinin digerine
iistiinliigiiniin bulunmadig1 dikkati ¢ekmektedir
(Beals ve Rolfe, 1989; Dusmet ve ark. 1988; Evans
ve ark. 1989; Khoury ve ark. 1983; Knowles ve ark.
1988; Lowhon ve ark. 1986; Rintala ve ark. 1986;
Touloukian ve Keller, 1988). Her iki hastamizin da
iicer tip malformasyonu olup bunlar ilk olguda ver-
tebral, anal ve renal, ikinci olguda vertebral, renal
ve ekstremite malformasyonlar: seklinde idi.

Hastalik genellikle dogumda farkedilmektedir.
Trakeoozofageal fistiil - atrezi, anal atrezi, solu-
num sisteminde displazi, kardiak defektler bu do-
nemde acil miidahaleyi gerektirmektedir. Bunlarin
komplikasyonlar1 erken ¢liimle sonlanmaktadir.
Intrauterin 6liim de goriilmektedir. Bir ¢aligmada
tani konan olgularda % 12 oraninda 6lii dogum, %
48 oraninda ilk bir yilda 6liim, ayrica olgularin

Vertebral defektler

Hemivertebra

Spina bifida okkulta
Fuzyon

Say1 anomalileri
Skolyoz

Sakral displazi

Anal atrezi

Atreziye eslik edebilen :
Rektovaginal fistiil
Rekto iiretral fistiil
Rekto vezikal fistiil

Kardiovaskiiler
defektler

VSD

ASD

Fallot tetralojisi
Aort Koarktasyonu
Tek umblikal arter

Renal defektler

Unilateral, bilateral agenezi
Hipoplazi

Kistik bobrek

Atnali bobrek

Ektopi

Hidronefroz

Obstriksiyon

Megaiireter

Ikili, ti¢lii toplayic sistem
Uretra, mesane aplazisi

Trakeodzofageal
fistiil

TE fistiilsiiz atrezi
TE atrezisiz fistiil
Trakea stenozu

Limb
(Ekstremite)
defektleri

Radial hipoplazi, aplazi

1. parmakta hipoplazi, aplazi
Polioligodaktili

Tibia-fibula agenezisi
Vertikal talus

Yarik el

Sindaktili

Diger
Bulunabilen
Defektler

Hidrosefalus
Mikroftalmi

Kulak anomalisi

Fasial asimetri

Koanal atrezi

Yank damak-dudak
Mikrognadi
Sternum-kosta anomalisi
Akciger agenezisi-hipoplazisi
Aksesuar dalak

Barsak anomalileri
Kaudal apendiks

Tablo - 1 : VACTERL Asosiasyonunda gériilen anomaliler.
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Anomali Olgu 1 Olgu 2

Vertebral Skolyoz (Torakal) Skolyoz (Torako Lumber)
Servikal enine
Yariklanma (C7) Spina bifida okkulta (C1 -7 )

Torakal hemivertebra (T 1- 3)

Torakal enine
yanklanma (T, - 4)
Hemivertebra (T, - Ll)
Fiizyon (L4 - 5)
Hipoplazi (S - 5)

Anal atrezi Atrezi + rektovaginal fistiil -
Kardiovaskiiler - -
defekt
Renal Atnali bsbrek Agénezi (tek tarafl)
defekt Hidronefroz Cift toplayici sistem
Biiyiik bobrek (Tek bobrekte)
Sol radial hipoplazi
Ekstremite - Sol bagparmakta hipoplazi
defekti

Tablo - 2 : VACTERL olgularimizdaki pozitif bulgular

1/3'tinde prematiirite dogum bildirilmigtir (Khoury
ve ark. 1983). Bagka bir ¢caligmada canli doganlarin
ilk bir y1ldaki 6liim orami % 83.7 olarak verilmis, ol-
gularin % 50.1 oraninda prematiir dogdugu belirtil-
migtir (Czeizel ve Ludanyi, 1985).

Hastaliklarin ortopedik bozukluklar1 yagami
tehdit eder nitelikte olmayip, spinal deformiteler,
dogustan kalga ¢ikig1 gibi ilk bakigta goriilmeyen
bozukluklar i¢in radyolojik tetkik gerekmektedir.

Etyolojide ¢esitli faktorler ileri siiriilmektedir.
Birinci derece akrabalarda hastalifin goriilmeyisi
herediter faktor olasiligini ortadan kaldirmaktadir.
(Czeizel ve Ludanyi, 1985; Evans ve ark. 1989;
Khoury ve ark. 1983; Lawhon ve ark. 1986; Say ve
ark. 1971). Hastalarin ailelerinde konjenital ano-
mali arastirilmasi yapilan 42 olgu igeren bir ¢alig-
mada istatistik olarak beklenen ve bulunan degerle-
rin birbirine benzedigi bildirilmistir (Czeizel ve
Ludanyi, 1985). Bizim hastalarimizin birinci dere-
ce akrabalar1 normal olup ilk olgunun iki akrabasin-
da (babaanne ve kizkardesi) atnali bobrek saptan-
mugtir.

Kromozom yapust incelenen 28 olguluk bir ¢a-
ligmada, 14 hastanin 12'sinin normal, birinin Kline-
felter, birinin 22. kromozomda delesyon érnegi
gosterdigi saptanmigtir (Lawhon ve ark. 1986).

204

Bagka bir seride, incelenen 76 hastadan 58'inde nor-
mal karyotip bulunmus, 26 hastada ise VACTERL
tablosu yanisira trisomi 13, trisomi 18, 5. Meckel's
sendromu, Zellweger sendromu, Mullerian aplazi
sendromu, Kloaka ekstrofisi, Sirenomelia, Potter
sendromu, Amniotik band, Goldennar sendromu,
yapisik ikiz gibi degisik kombinasyonlar saptandi-
£1 bildirilmektedir (Khoury ve ark. 1983). Bunlarin
bir kism1 kromozom bozuklugu, tek gen mutasyo-
nu gibi bilinen, bir kism1 heniiz bilinmeyen farkli
nedenlerden kaynaklanan bozukluklardir. Bu hete-
rojen goriintii etyolojiye agiklama getirememekte-
dir. Hastalarimizin her ikisinin de karyotipleri nor-
mal bulunmugtur. Embriyogenez déneminde anne-
nin aldif1 éstrojen ve progesteron hormonlarinin
etkisi tartigmalidir (Dusmet ve ark. 1988; Khoury
ve ark. 1983; Lammer ve ark. 1986). "Aksial mezo-
dermal displazi spektrumu" ad1 verilen postulata
gore embriyogenez ddneminde noral tiibiin agirt
basinca ugramast gesitli organlarda anomaliye yol
agmaktadir (Khoury ve ark. 1983). Tiim 6ne siirii-
len fikirlere ragmen halen olgularin biiyiik ¢ogun-
lugu sporadik kabul edilmektedir. Her iki hastamiz
da sporadik olarak degerlendirilmistir.



Hastalarin zeka diizeyi genellikle normaldir
(Lawhon ve ark, 1986; Rintala ve ark. 1986). Bizim
olgularimizda da zeka diizeyi yaglari ile uyumlu
olarak degerlendirildi.

Fizik geligim, bir seride 39 olgudan biri harig¢
normal bulunmus, 28 olgu igeren diger bir seride ise
ozellikle ilk 2-3 yilda yavas gelisme oldugu, sonra
geligme hizinin giderek artip hemen hemen norma-
le ulagtigr bildirilmigtir (Lawhon ve ark, 1986; Rin-
tala ve ark. 1986). Bagka bir seride, hastalarin bir
kisminda sadece postnatal gelisme geriligi gozle-
nirken, bir kisminda hem intrauterin gelismenin ge-
1i oldugu hem de postnatal elverissiz kosullarda ge-
riligin daha belirginlestigi bildirilmektedir (Hol-
mes, 1986). Her iki hastamizin da 6lgiileri dogumda
normal sinirlardayken, giderek normalin alt siniri-
na indigi gozlenmistir. Hastalarin ortopedik diizelt-
mesinin yapilarak normal ¢ocuklar gibi yetigtiril-
mesi 6nerilmektedir.
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