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Özet 

VATER asosiasyonu (V: Vertebral anomali, VSD ve diğer kardiyak defektler; A: Anal atrezi veya 

fistül; T-E: Trakeaözefagial fistül ile özefagus atrezisi; R: Radial displazi, başparmak veya radial 

hipoplazi, preaksial polidaktili, sindaktili, renal anomali) çeşitli anomaliler ile karekterize olan bir 

konjenital bozukluktur. Sunulan olguda opere özefagus atrezisi ve trakeaözefagial fistül, opere 

vestibuler anüs ve anal atrezi, sol el başparmak yokluğu, sol el 5.parmakta klinodaktili, pektus 

carinatus, skolyoz, dolikosefali, kısa boyun, basık ve geniş burun kökü, kepçe kulak, sakral dimple 

bulunan 4 yaşında bir kız çocuğu tanımlanmıştır. 

Anahtar sözcükler: VATER asosiasyonu, konjenital asosiasyon, vestibüler anüs, anal atrezi 

 

Absract 

VATER association, (V: Vertebral anomaly, VSD and other cardiac defects; A: Anal atresia or 

fistula; T-E: Tracheoesophageal fistula with esofageal atresia; R: Radial dysplasia, thumb or radial 

hypoplasia, preaxial polidactyly, syndactyly, renal anomaly) is a relatively rare pattern of multiple 

congenital abnormalities. İn this case, a 4-year-old female child with tracheoesophageal fistula 

with esophageal atresia, vestibuler anus and anal atresia, left thumb agenesis and clinodactyly in 

left hand fifth finger, pectus carinatus, scoliosis, short neck, broad and depressed nose, prominent 

ear and sacral dimple is described. 
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Giriş 

VATER asosiasyonu, Quan ve Smith tarafından vertebral (V), anal (A), trakeaözefagial 

(T-E) ve radial-renal (R) anomalilerin ilk harflerinden oluşan VATER birlikteliği olarak 

adlandırılmıştır [1]. Daha az sıklıkla prenatal ve postnatal büyüme geriliği, laringeal 

stenoz, kulak anomalisi, geniş fontaneller ve alt ekstremite defektleri görülmektedir [2]. 

Etyolojisi kesin olarak bilinmemekle birlikte genellikle sporadik olmaktadır [2]. Burada 

VATER asosiasyonuyla uyumlu bir kız olgu sunulmuştur. 

Olgu sunumu 

Dört yaşında kız hasta, 28 yaşında sağlıklı anne ve 39 yaşında sağlıklı babanın 5. çocuğu 

olarak miyadında doğmuş. Doğduğunda trakeoözafagial fistül ve özefagus atrezisi, anal 

atrezi ve vestibüler anüs saptanmış. Pediatrik cerrahi tarafından 12 günlükken 

trakeoözafageal fistül ve özafagus atrezisi için opere edilmiş. İki aylıkken Pediatri 

Anabilim Dalı tarafından astım bronşiale tanısı konulmuş. Pediatrik cerrahi takiplerinde 6 

aylıkken kolostomi açılmış ve 13 aylıkken vestibüler anüs ve anal atrezi nedeniyle opere 

edilmiş, kolostomi kapatılmış. Pediatri Anabilim Dalı tarafından takip edilen hastadan 
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genetik konsültasyonu istenmesiyle hasta genetik açıdan değerlendirildi. Fizik 

muayenesinde; kilosu 13kg (<3p), boyu 95cm (<3p) idi. Geniş alın, basık ve geniş burun 

kökü, mavi sklera, kepçe kulak görünümü vardı ve dolikosefalikti (Resim 1). Boynu kısa, 

göğsünde pektus carinatus, sırtında skolyoz ve sağ tarafında ameliyat skarı, sakrumda 

sakral dimple mevcuttu. Sol el başparmağı yoktu (Resim 2). Sol el 5. parmakta 

klinodaktilisi vardı. Hastadan vertebra grafileri ve kromozom analizi istendi. Hemogram 

ve biyokimyasal incelemesi normaldi. Üriner sistem ultrasonografisinde anormal bulgu 

yoktu. Kromozom analizi 46 XX normal karyotip olarak değerlendirildi. Vertebral 

grafisinde torakolomber vertebralarda açıklığı sola bakan rotoskolyoz dikkati çekmekte 

olup T12 vertebra korpusunda hemivertebra veya kelebek vertebra ile uyumlu görünüm 

mevcuttu (Resim 3). El grafisinde sol el 1. parmak ve metakarp agenetik görünümdeydi 

(Resim 4). 

 

 

Resim 1. Geniş alın, burun kökü basık ve geniş, pektus carinatus. 

 

 

Resim 2. Sol el başparmağında agenesis. 
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Resim 3. Torakolomber vertabralarda rotoskolyoz ve T12’de kelebek vertebra görünümü. 

 

 

Resim 4. Sol el 1. parmak ve metakarpta agenezi. 

 

Tartışma 
VATER asosiasyonu; vertebra defektleri, anal atrezi veya fistül, trakeoözefagial fistül ile 

özefagus atrezisi, radial displazi, başparmak veya radial hipoplazi, renal anomaliler ile 

karakterize bir sendrom olup genellikle sporadiktir. Buna rağmen anne ve erkek kardeşi 

etkilenmiş nadir ailesel vakalar bildirilmiştir [3]. Damian ve ark. [4], 1 aylıkken bu 

hastalıkla ölen bir kız infant bildirmiştir. Annesi ve kız kardeşinde MELAS’ın özellikleri 

görülmüş ve incelemelerde mitokondrial 3243 pozisyonunda A-G nükleotidlerinde nokta 

mutasyon görülmüş. VATER’ in özellikleri ile mutasyonlar arasında nedensel bağ ileri 

sürülmüştür. VATER asosiasyonu ile CHARGE asosiasyonunun birlikte olduğu bazı 

vakalarda mitokondrial solunum zincir bozukluğu bildirilmiştir [5]. Ancak Stone ve 

Biesecker [6] VATER asosiasyonlu 62 hastada mitokondrial 3243 mutasyonunu 

bulamamıştır. Killoran ve ark. [7], vertebral anomali, imperfore anüs, polidaktilisi olan 
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bir ailede GLI3 geninde bir mutasyon tanımlamıştır. VATER asosiasyonlu bazı 

infantlarda 13q ter delesyonu bildirilmiştir. Walsh ve ark. [8], VATER asosiasyonuyla 

penoskrotal transpozizyon birlikteliği olan 13q ter delesyonlu vakaları incelemiştir. Bu 

vaka da sporadik olarak saptandı ve yapılan kromozom analizi normal olarak 

değerlendirildi. Etyolojisi bilinmemektedir. Ancak Ghidini ve ark. [9], annesi 

hamileliğinin 6-11. haftalarında lovastatin kullanan bir vaka bildirmiştir. Ayrıca 

progesteron veya östrojenlerin ve bir trisiklik antidepresan olan dibenzepinin teratojenik 

etkiye yol açabileceği bildirilmiştir [10-12]. Bu vakada annede hamilelikte ilaç kullanımı 

yoktu. Vertebral anomaliler olguların %70’inde görülmektedir [2]. Vertebralarda füzyon, 

omurgada segmentasyon defektleri görülebilir. Bu olguda vertebral grafisinde 

torakolomber vertebralarda açıklığı sola bakan rotoskolyoz dikkati çekmekte olup T12 

vertebra korpusunda hemivertebra veya kelebek vertebra ile uyumlu görünüm mevcuttu. 

Anal atrezi veya fistül %80 oranında görülmektedir [2]. Bu olguda anal atrezi ve 

vestibüler anüs vardı, fistül saptanmadı. Trakeoözafageal fistül ile özefagus atrezisi 

%70’inde görülmektedir [2]. Olguda bu anomaliler mevcuttu ve opere edilmişti. Radial 

displazi, başparmak veya radial hipoplazi, preaksial polidaktili, sindaktili %65 oranında 

görülmektedir [2]. Olguda sol el başparmağı yoktu. Renal anomaliler VATER’li olguların 

%53’ünde görülmektedir [2]. Yapılan incelemelerde hastada böbrek problemi 

bulunmamaktaydı. Ekstremite anomalileri, anorektal anomaliler ve trakeoözafageal 

malformasyonlarla VATER tanısı konulur [2]. 

Sonuç olarak VATER asosiasyonu trakeoözafageal fistül, özefagus atrezisi ve anal atrezi 

bulguları ile erken tanı konulan bir sendromdur. 
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