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O|gu sunumu-Case report http://dx.doi.org/10.7197/1305-0028.1198
VATER asosiasyonu: Bir olgu sunumu
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Ozet

VATER asosiasyonu (V: Vertebral anomali, VSD ve diger kardiyak defektler; A: Anal atrezi veya
fistlil; T-E: Trakeadzefagial fistiil ile 6zefagus atrezisi; R: Radial displazi, bagparmak veya radial
hipoplazi, preaksial polidaktili, sindaktili, renal anomali) ¢esitli anomaliler ile karekterize olan bir
konjenital bozukluktur. Sunulan olguda opere dzefagus atrezisi ve trakeadzefagial fistiil, opere
vestibuler aniis ve anal atrezi, sol el bagparmak yoklugu, sol el 5.parmakta klinodaktili, pektus
carinatus, skolyoz, dolikosefali, kisa boyun, basik ve genis burun kokii, kepce kulak, sakral dimple
bulunan 4 yasinda bir kiz ¢cocugu tanimlanmustir.

Anahtar sozciikler: VATER asosiasyonu, konjenital asosiasyon, vestibiiler aniis, 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. In 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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Giris

VATER asosiasyonu, Quan ve Smith tarafindan vertebral (V), anal (A), trakeadzefagial
(T-E) ve radial-renal (R) anomalilerin ilk harflerinden olusan VATER birlikteligi olarak
adlandirlmistir [1]. Daha az siklikla prenatal ve postnatal biiyiime geriligi, laringeal
stenoz, kulak anomalisi, genis fontaneller ve alt ekstremite defektleri goriilmektedir [2].
Etyolojisi kesin olarak bilinmemekle birlikte genellikle sporadik olmaktadir [2]. Burada
VATER asosiasyonuyla uyumlu bir kiz olgu sunulmustur.

Olgu sunumu

Dort yasinda kiz hasta, 28 yasinda saglikli anne ve 39 yasinda saglikli babanin 5. cocugu
olarak miyadinda dogmus. Dogdugunda trakeodzafagial fistiil ve 6zefagus atrezisi, anal
atrezi ve vestibliler aniis saptanmus. Pediatrik cerrahi tarafindan 12 gilinliikken
trakeodzafageal fistiil ve Ozafagus atrezisi i¢in opere edilmis. Iki aylikken Pediatri
Anabilim Dali tarafindan astim bronsiale tanis1 konulmus. Pediatrik cerrahi takiplerinde 6
aylikken kolostomi agilmuis ve 13 aylikken vestibiiler aniis ve anal atrezi nedeniyle opere
edilmis, kolostomi kapatilmis. Pediatri Anabilim Dali tarafindan takip edilen hastadan
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genetik  konsiiltasyonu istenmesiyle hasta genetik acgidan degerlendirildi. Fizik
muayenesinde; kilosu 13kg (<3p), boyu 95cm (<3p) idi. Genis alin, basik ve genis burun
kokii, mavi sklera, kepge kulak goriiniimii vardi ve dolikosefalikti (Resim 1). Boynu kisa,
gogsiinde pektus carinatus, sirtinda skolyoz ve sag tarafinda ameliyat skari, sakrumda
sakral dimple mevcuttu. Sol el bagparmagi yoktu (Resim 2). Sol el 5. parmakta
klinodaktilisi vardi. Hastadan vertebra grafileri ve kromozom analizi istendi. Hemogram
ve biyokimyasal incelemesi normaldi. Uriner sistem ultrasonografisinde anormal bulgu
yoktu. Kromozom analizi 46 XX normal karyotip olarak degerlendirildi. Vertebral
grafisinde torakolomber vertebralarda agikligi sola bakan rotoskolyoz dikkati ¢ekmekte
olup T12 vertebra korpusunda hemivertebra veya kelebek vertebra ile uyumlu goériiniim
mevcuttu (Resim 3). El grafisinde sol el 1. parmak ve metakarp agenetik goriiniimdeydi
(Resim 4).

Resim 1. Genis alin, burun kokii basik ve genis, pektus carinatus.

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

1

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

Tartisma

VATER asosiasyonu; vertebra defektleri, anal atrezi veya fistiil, trakeotzefagial fistiil ile
ozefagus atrezisi, radial displazi, basparmak veya radial hipoplazi, renal anomaliler ile
karakterize bir sendrom olup genellikle sporadiktir. Buna ragmen anne ve erkek kardesi
etkilenmis nadir ailesel vakalar bildirilmistir [3]. Damian ve ark. [4], 1 aylikken bu
hastalikla 6len bir kiz infant bildirmistir. Annesi ve kiz kardesinde MELAS 1n 6zellikleri
goriilmiis ve incelemelerde mitokondrial 3243 pozisyonunda A-G niikleotidlerinde nokta
mutasyon goriilmiis. VATER’ in 6zellikleri ile mutasyonlar arasinda nedensel bag ileri
striilmistiir. VATER asosiasyonu ile CHARGE asosiasyonunun birlikte oldugu bazi
vakalarda mitokondrial solunum zincir bozuklugu bildirilmistir [5]. Ancak Stone ve
Biesecker [6] VATER asosiasyonlu 62 hastada mitokondrial 3243 mutasyonunu
bulamamustir. Killoran ve ark. [7], vertebral anomali, imperfore aniis, polidaktilisi olan
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bir ailede GLI3 geninde bir mutasyon tanimlamigtir. VATER asosiasyonlu bazi
infantlarda 13q ter delesyonu bildirilmistir. Walsh ve ark. [8], VATER asosiasyonuyla
penoskrotal transpozizyon birlikteligi olan 13q ter delesyonlu vakalari incelemistir. Bu
vaka da sporadik olarak saptandi ve yapilan kromozom analizi normal olarak
degerlendirildi. Etyolojisi bilinmemektedir. Ancak Ghidini ve ark. [9], annesi
hamileliginin 6-11. haftalarinda lovastatin kullanan bir vaka bildirmistir. Ayrica
progesteron veya ostrojenlerin ve bir trisiklik antidepresan olan dibenzepinin teratojenik
etkiye yol agabilecegi bildirilmistir [10-12]. Bu vakada annede hamilelikte ila¢ kullanimi
yoktu. Vertebral anomaliler olgularin %70’inde goriilmektedir [2]. Vertebralarda fiizyon,
omurgada segmentasyon defektleri goriilebilir. Bu olguda vertebral grafisinde
torakolomber vertebralarda acikligi sola bakan rotoskolyoz dikkati ¢gekmekte olup T12
vertebra korpusunda hemivertebra veya kelebek vertebra ile uyumlu goriinim mevcuttu.
Anal atrezi veya fistiil %80 oraninda goriilmektedir [2]. Bu olguda anal atrezi ve
vestibiiler aniis vardi, fistiil saptanmadi. Trakeodzafageal fistiil ile Ozefagus atrezisi
%70’inde goriilmektedir [2]. Olguda bu anomaliler mevcuttu ve opere edilmisti. Radial
displazi, bagparmak veya radial hipoplazi, preaksial polidaktili, sindaktili %65 oraninda
goriilmektedir [2]. Olguda sol el bagparmagi yoktu. Renal anomaliler VATER’li olgularin
%53’linde goriilmektedir [2]. Yapilan incelemelerde hastada bobrek problemi
bulunmamaktaydi. Ekstremite anomalileri, anorektal anomaliler ve trakeodzafageal
malformasyonlarla VATER tanist konulur [2].

Sonug olarak VATER asosiasyonu trakeoozafageal fistiil, 6zefagus atrezisi ve anal atrezi
bulgulart ile erken tan1 konulan bir sendromdur.
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