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OZET
VACTERL birlikteliginin radyolojik bulgular: Olgu sunumu

VACTERL; Vertebra, renal, kardiovaskiler, trakeotzofajial, radius anomalileri ve anorektal atrezinin sporadik olarak beraber bulunabilecegi
bulgular topluluguna verilen isimdir, etyolojisi kesin olarak bilinmemektedir. Biz bu olgu bildirimiyle, radyolojik olarak VACTERL tanisi ve

ayiricl tanisini irdeleyecegiz
Anahtar kelimeler: VACTERL, anomali, sendrom

ABSTRACT o
Radiologic findings of VACTERL association: case report

Vertebral, renal, cardiovascular, trachea-esophageal, radial bone anomalies and anorectal atresia is known as VACTERL. It has no known
common etiology. By this case report we aim to discuss the diagnosis and the differential diagnosis of the VACTERL association radiologically.
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GIRIS

ACTERL; Vertebra, renal, kardiovaskuler, trakeo6zo-

fajial, radius anomalileri ve anorektal atrezinin spo-
radik olarak beraber bulunabilecegi bulgular toplulugu-
na verilen isimdir (1-4). Sendrom olarak nitelendirilmez,
¢unku etyolojisi kesin olarak bilinmemektedir (3). Buglin
icin VACTERL tanisini koyabilmemiz i¢in en az ¢ anoma-
linin varligl gerekmektedir (1). Bircok nadir gorilen has-
talikla karisabilir (3). Biz bu olgu bildirimiyle, radyolojik
olarak VACTERL tanisi ve ayiricl tanisini irdeleyecegiz.

OLGU SUNUMU

On bes yasinda kiz ¢cocugu primer amenore nedeniy-
le kadin dogum Klinigine basvurmus ve burada yapilan
muayene ve tetkikler sirasinda ultrasonografi (US) ile
uterus izlenemeyince alt batin manyetik rezonans go-
rintileme (MRG) incelemesi yapillmak Uzere klinigimize
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gonderilmisti. Anamnezde annenin dogumu ikiz yaptig-
ni, kizlarindan birinin saglikli oldugunu normal adet gor-
dagund, diger kizinin ise dogumunda yarik damak-du-
dak ve sag kolunda gozle gorulen sekilsel bozukluk ol-
dugunu, bunlardan dolay1 ameliyat oldugunu ve hic adet
gormedigini belirtti. Hastanin boy kisaligl, adet géreme-
me, sirt ve boyun agrilari yakinmalari vardi. Yapilan bi-
yokimyasal incelemeleri fizyolojik sinirlar icerisinde idi.
Kan TSH, FSH, LH, prolaktin ve Ostradiol seviyeleri normal
idi. Tam idrar tahlili fizyolojik sinirlar icerisinde idi. Hasta
yarik damak ve dudak nedeniyle dogumdan sonra ame-
liyat olmus, sonraki yaslarda sag el ve onkoldan 4 kez
ameliyat olmustu. Hastanin gelisimi yasitlarina gore geri
gorinimdeydi. Ikizinin gelisiminde herhangi bir sorun
yasanmadigl, gelisimi normal sinirlar icerisinde devam
ettigi ogrenildi. Ikizine yonelik yapilan radyolojik incele-
melerde patolojik bir bulguya rastlanmadi. Anne ile ba-
ba arasinda herhangi bir akrabalik bagl bulunmamakta-
dir. Aile dykusunde herhangi bir anomalili dogum ol-
madig belirtilmistir. Anne gebeliginde herhangi bir ilag
kullanmamistir. Hastaya cekilen servikal AP ve lateral
radyogramda 6. ve 7. servikal vertebralar hari¢ digerle-
rinde eklem araliklari izlenemedi, vertebra govdeleri bir-
birleriyle birlesmis gorinimde, vertebralar birbirlerin-
den ayirt edilememekteydi (blok vertebra gorunumu),
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spindz cikintilarin sayisi 5 idi. Atlantoaksiyel eklem seci-
lemiyordu (Resim 1). Sag dirsek, onkol AP ve el PA rad-
yogramlarinda hastanin ozellikle humerus distalde, ulna
ile olan eklemi deforme, sag ulnar kemik deforme ve ru-
dimenter gorinuimdeydi, radius, el bilek kemikleri, 1.
metakarp ve 1. proksimal ve distal falanks izlenmedi
(Resim 2,4). Hastaya cekilen PA akciger radyograminda S
seklinde rotoskolyoz saptandi ve T1 ve T2 vertebra du-
zeylerinde atipik yerlesimli vertebra gorinumu (hemi

Resim 1: Lateral servikal vertebra radyogrami. 6. ve 7. ver-
tebralar hari¢ digerlerinde eklem araliklar izlenmiyor, ver-
tebra korpuslar birbirleriyle birlesmis gériiniimde, verteb-
ralar birbirlerinden ayirt edilememektedir (blok vertebra
goriiniimii), spinéz cikintilarin sayisi 5'tir.

Resim 2: Sag dirsek, onkol AP ve el PA radyogramlarinda
hastanin 6zellikle humerus distalde ulna ile olan eklemi de-
forme, sag ulnar kemik deforme ve rudimenter goriiniimde,
radius, el bilek kemikleri, 1. metakarp ve 1. proksimal ve
distal falanks izlenmemekte.
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vertebra) izlendi (Resim 3). Hastaya yapilan US inceleme-
de bilateral bobrekler normal yerlesim yerinde izlenme-
di, hastanin tek bobregi mesane sol superiolateral kena-
rinda kompansatuar hipertrofik olarak izlendi. Hastanin
uterusu izlenmedi (Resim 4).

Hastaya olasi kardiyolojik anomaliyi saptamak icin
yapllan ekokardiografi normal sinirlar icerisinde deger-

Resim 3: Akciger PA radyogrami. S seklinde rotoskolyoz ve
T1 ve T2 vertebra diizeylerinde atipik yerlesimli vertebra
(hemi vertebra) gériiniimi izlenmekte

Resim 4: Sag kol, dirsek ve 6nkol AP radyogrami
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lendirilmis olup, herhangi bir patolojik bulguya rast-
lanmadi. Hastanin dogumdan itibaren ameliyatlari disin-
da herhangi bir sekilde hastaneye yatis Oykusu olmadi-
81, akciger sorunu yasamadigl 6grenildi. Hastaya ¢ekilen
alt batin MRG'de, pelvis i¢inde orta hatta 95x70x65 mm
boyutlarinda pelvik bobrek ile uyumlu gorinum izlendi.
Bobregin parenkim kalinligl 2 cm olup sinyal intensitesi
normal goruldu. Uterus ve vajen proksimal kesimi izlen-
medi (agenezi ?). Sag over iliak kemik dizeyinde pelvis
icerisinde izlenmekte olup, ¢ok sayida folikuller icermek-
teydi. Sol over inguinal kanaldan cilt altina dogru pubik
yagin altinda izlendi ve ¢ok sayida folikll icermekteydi
(Resim 5,6,7).
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Resim 5: US incelemede overler anatomik lokalizayonlarin-
da izlenmemekte ve proksimal vajina izlenmemekte.

Resim 6: Koronal Fast STIR MRG. Pelvik orta hatta, mesane
sol iist dis komsulugunda tek bébrek izlenmekte

Resim 7: Sagital T2 MRG. Hastada uterus izlenmedi, vajen
proksimal kesimi de izlenmedi

TARTISMA

Vertebral, anorektal ve ekstremite anomalilerinin
birlikteligi ilk kez 1968 yilinda Say ve Gerald tarafindan
bildirilmis ve daha sonra da yeni bir sendrom olarak ta-
nimlanmistir (1). Bu birliktelik, Quan ve Smith tarafindan
1972 yilinda (V) vertebral, (A) anal, (TE) trakeoozofajeal
ve (R) radial-renal anomalilerin ilk harflerinden olusan
“VATER birlikteligi” olarak adlandinimistir (1,4). Balc ve
arkadaslart 1973 yilinda, bu duruma ekstremite (L) ve
kardiyak (C) anomalilerini de dahil ederek tanimi “VAC-
TERL birlikteligi” olarak genisletmislerdir. VACTERL birlik-
teligi vertebra anomalisi, anal atrezi, kardiyak anomali,
trakeodzofajial fistul, 0zofajial atrezi, renal ve ekstremi-
te anomalilerini icerir. Bunlarin disinda kosta anomalisi,
tek umbilikal arter, larenjeal stenoz, kulak anomalisi,
buyuk fontanel ve genital anomali bulunabilir (1). Ayri-
ca duodenal atrezinin de iliskili olabilecegi bildirilmistir
(5). Tani i¢in ana olusum bulgularindan en az t¢unun ol-
masl gerekir (1,2). Bizim olgumuzda ekstremite anoma-
lisi olarak dogustan radius, el bilek kemikleri, birinci me-
takarp ve birinci proksimal ve distal falanks yoklugunun
olmasi, ulnar kemigin deforme olmasi, humerusla yapti-
g1 eklemin deforme olmasi, vertebra anomalisi olarak T1
ve T2 vertebra dizeyinde atipik yerlesimli vertebranin
(hemi vertebra) olmasi ve servikal duzeyde blok verteb-
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ra olmasi, Urogenital anomali olarak bobreginin tek ve
ektopik yerlesimli olmasi, vajinal proksimal kesiminin
ve uterusun tamamiyla olmamasi bizi VACTERL tanisina
yonlendirmistir. Weaver ve arkadaslari VACTERL birlikte-
ligi olan 46 hastada vertebral anomalileri %60.4, anorek-
tal anomalileri %55.9, kardiyak anomalileri %73.2, trake-
o0zofajial anomalileri %59.6, renal anomalileri %73.9,
ekstremite anomalilerini %44.2 oraninda saptamislardir
(1,6); bizim hastamizda trakeoozofajial, anorektal ve
kardiyak anomali saptamadik. Weaver ve arkadaslarinin
ust ekstremitede tanimladiklari bulgularin, ozellikle bi-
zim olgumuzda da goruldigu gibi, radial aplazinin
ekstremite anomalisi olarak ¢ok goruldugu belirtilmistir.
Weaver ve arkadaslarnnin bildirdikleri 46 hastanin hep-
sinde bizim olgumuzda da gordugumuz radial aplazi ve
pbasparmak anomalisi vardi (6). VACTERL birlikteligindeki
anomalilerin embriyonik hayatin erken donemlerinde
ve ayni zamanda olustugu dusunulmektedir. Bu anoma-
lilerin cogunun septasyon duraklamasi seklinde oldugu
ileri sirdlmus ve “mezodermal farklilasmada bozukluk”
seklinde tanimlanmistir. Etyolojide rol oynayabilecek
epidemiyolojik bir etken saptanamamis; bununla birlik-
te, gebeligin erken donemlerinde teratojen olabilecek
bazi ilaclann, fiziksel stresin ve dusuk tehdidinin, ano-
malili bebeklerin annelerinde ve diyabetik annelerde
daha fazla oldugu gorulmustdr. Gebeligin erken donem-
lerinde oral kontraseptif kullaniminin etkili olabilecegi
de bildirilmistir. Farelerle yapilan deneylerde, adriamisin
verilen farelerde de goruldigu bildirilmistir (1,2). Bizim
olgumuzda annenin gebelik oykusunde herhangi bir
anormallik veya anneye ait sistemik bir hastalik sapta-
madik. Botto ve arkadaslarinin 2295 bebek arasinda 286
tanesinde 3 veya daha fazla VACTERL anomalisi i¢eren
bebege yonelik yaptigl calismada 11 olguda yarik el
(cleft hand), polidaktili gibi pre ve post aksiyal anomali-
ler saptanmistir (7). Bizim olgumuzda ek olarak bu gibi
anomaliler saptamadik. Sendrom birlikte gorilen ve 0z-
gun, ortak etyolojiye sahip bir grup anomaliyi tanimlar.
Bu terim, taninin koyulmus oldugu ve kalitsal yapisi bi-
linen hastalik gruplari i¢in kullanilir. Bunun aksine asosi-
yasyon (birliktelik), etyolojinin belirlenemedigi, bir veya
daha fazla sayidaki anomalinin birlikte, yalniz basina ol-
duklarindan daha fazla siklikta, rastgele olmayan bir se-
kilde gorulmesidir. Birliktelikler bir tani degilse de bile-
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senlerinden bir veya daha fazlasinin farkina variimasi,
digerlerinin de arastiriimasini sagladigindan onemlidir
(3). Bircok sendrom ve birliktelik VACTERL ile karisabil-
mektedir. Feingold sendromunda da o0zofajial atrezi,
vertebral anomaliler, anal atrezi, bobrekler ve Kostalara
ait yapisal bozukluklar gorulebilir, VACTERL'In aksine
otozomal dominant gecis gostermektedir ve ek olarak
mikrosefali, fasyal dismorfizm, 6grenmede gui¢lik gibi
ozellikler icermektedir. CHARGE (C=kolobom, H=kalp
anomalileri, A= koanal atrezi, R= retardation of growth
(buyume geriligi), G=genital anomaliler, E=kulak anoma-
liler) birlikteliginde eger kolobom ve koanal atrezi bile-
senleri yoksa VACTERL'den ayirmak zordur. VACTERL'in
genetik gecisi seyrek iken ozellikle hidrosefali ile birlik-
te gorllen VACTERL-H tipinin X’e bagli resesif gecis 0zel-
liginde oldugu bilinmektedir. Bundan dolayl X'e bagl
Fanconi anemisi gibi kromozomal kirikliga yatkin du-
rumlardan ayirici tanisi yapiimahdir. Radial kemik yoklu-
gunda VACTERL ile ayiricl tanisini yapmak zordur. Tow-
nes Brocks sendromu otozomal dominant gegis Ozelli-
ginde, dis kulak anomalileri, periaksiyel polidaktili, im-
perfore anis ve bobrek yapisinda bozukluklar gosterir,
ozofajial atrezi ve vertebral tutulumu yoktur, kalp ano-
malileri ise seyrektir. Pallister-Hall sendromu otozomal
dominant gecislidir, VACTERL ile ayrnmini yapmak zor
olabilir, ama hipotalamik hamartomanin ve norolojik
bulgulann varligiyla ayrim yapilabilir. 22g11 delesyonu
da 0zofajial atrezi, kalp ve bobrek yapi bozukluklari gos-
termesi nedeniyle VACTERL ile karisabilir, fakat anal at-
rezinin olmayisi, vertebral ve kosta anomalilerin yoklu-
guyla ayirim yapilabilir (2). Bizim olgumuzda aile dykisu
yoktu, o ac¢idan Feingold sendromu, CHARGE birlikteligi,
VACTERL-H tipi, Fanconi anemisi, Townes Brocks sendro-
mu, Pallister-Hall sendromu gibi sendromlarla ayirici ta-
nisini ¢ok rahat yapabildik. Olgumuzun kendi yasitlary-
la birlikte 6grenim gormekte oldugu, sinifina gore basa-
rill bir 68renci olarak degerlendirildigi bilinmektedir. Fas-
yal dismorfizm, mikrosefali, koanal atrezi, kalp anomali-
si, buyume geriligi, imperfore anus, periaksiyel polidak-
tili gibi bulgular olgumuzda bulunmuyordu.

Olgumuza ayiricl tanida diger olasiliklarl dislayarak,
ekstremite anomalisi, vertebra anomalisi, renal anomali
ve genital anomali olmasi nedeniyle VACTERL tanisi koy-
duk.
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