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АССОЦИАЦИЯ VACTERL
(ОБЗОР ЛИТЕРАТУРЫ И КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ)

Одним из наиболее сложных разделов педи-
атрии, требующих специфических знаний, яв-
ляется диагностика врожденных заболеваний, 
синдромов, представляющих собой набор отно-
сительно устойчивых комбинаций симптомов. 
Когда речь заходит о множественных пороках 
развития, одним из таких состояний является 
так называемая ассоциация VATER (VACTERL).

Синдром впервые был описан Линдой Цю-
ань и Дэвидом Смитом в 1972 году [1] и вклю-
чил статистически неслучайное одновременное 
возникновение группы врожденных аномалий. 
Слово «ассоциация» в данном случае подчерки-
вает, что сочетание подобных дефектов обнару-
живается чаще вместе, чем раздельно, к тому же 
до настоящего времени не выявлена общая при-
чина, способная привести к этому состоянию, 
которое теперь обозначают как синдром. 

Синдром (ассоциация) VATER (VACTERL) — 
аббревиатура, составленная из первых букв ан-
глийских названий врожденных пороков разви-
тия: V (Vertebral defect — дефекты развития по-
звоночника, а также Vascular defect — пороки 
сосудов, единичная пупочная артерия), A (Anal 
atresia — отсутствие ануса), T (Tracheoesophagal 
fi stula — трахеопищеводный свищ), E (Esopha-
geal atresia – атрезия пищевода), R (Radial and 
renal abnormalities — аномалии лучевой кости и 
почек).  Некоторые исследователи (с 1973 года) 
вводят в число основных признаков синдрома и 
пороки сердца (С — Cardiac anomalies, которые 
встречаются у 75%), конечностей (L – Limb anom-
alies), изменяя название на VACTERL-синдром. 
Эпидемиология

В связи с разнородностью клинической сим-
птоматики, включающей различные системы 
органов, и неопределенностью в трактовке па-
тогенеза определить реальную частоту встреча-
емости VACTERL-синдрома весьма сложно. Раз-
личные авторы указывают разную частоту воз-
никновения ассоциации – от 1:10000 до 1:40000 
новорожденных [2], в среднем — 1:25000 ново-
рожденных. 

Не существует каких-либо убедительных до-
казательств более высокого уровня выявле-
ния синдрома в отдельных регионах мира или 
в определенной когорте населения. Результаты 
некоторых исследований позволяют предполо-
жить, что данный синдром более распространен 
у пациентов мужского пола [3]. 
Этиология

Этиология, патогенез и характер наследо-
вания не выяснены. Одно из объяснений объ-
единения множественных пороков развития в 
одну группу предполагает идею «дефекта раз-
вивающего поля», который вызывает появле-
ние множественных аномалий, происходящих 
в период бластогенеза в границах неопреде-
ленного пространства активных генов [4]. Су-
ществуют немногочисленные данные о повто-
рении VACTERL-синдрома в семьях, что позво-
ляет предположить наследственное происхо-
ждение синдрома. Однако почти 90 % случаев 
ассоциации VACTERL являются спорадически-
ми. У оставшихся 10 % могут быть обнаруже-
ны какие-либо доказательства наследственно-
го характера [5]. Генетические причины, вызы-
вающие атрезию пищевода, описаны для обосо-
бленных групп пациентов с эзофагеальным по-
роком (трисомия, делеция хромосом, мутации 
генов), но ни одна из них не связана с ассоциа-
цией VACTERL.

Поскольку ассоциация VACTERL кажется на 
первый взгляд разнородной, существует воз-
можность того, что этот синдром может быть 
реализован через поврежденные гены [6]. Ис-
следователями были получены незначительные 
подтверждения генетической природы синдро-
ма, воспроизведенные у лабораторных живот-
ных. 
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Экспериментальные модели по атрезии пи-
щевода позволяют говорить о возможном уча-
стии генов Shh и Gli в развитии данного состо-
яния, однако у людей изолированные мутации 
этих генов не приводят к его развитию, следова-
тельно, данное состояние у людей имеет более 
сложный механизм развития [3].

До сих пор находится в стадии обсуждения 
влияние тератогенных факторов, в том числе 
диабет матери, которые могут привести к ассо-
циации VACTERL [7]. Исследуется влияние дру-
гих факторов окружающей среды, в том числе 
воздействие эстрогена и/или прогестерона (в 
том числе в составе контрацептивных средств), 
статинов, свинца на развитие синдрома. Часто-
та же аномалий нервной трубки, позвоночни-
ка, анэнцефалии в разных странах колеблется 
от 1:1000 до 1:6000 новорожденных, и у большей 
части этих детей отмечается задержка внутриу-
тробного развития. 

С позиций современных знаний можно кон-
статировать мультифакторность этиологии ас-
социации VACTERL, в которой пусковые меха-
низмы, возникающие под воздействием терато-
генных факторов, взаимодействуют с генетиче-
ской восприимчивостью.
Клинические критерии

В настоящее время нет абсолютного со-
гласия по поводу диагностических критериев 
VACTERL-синдрома. Большинство клиницистов 
и исследователей настаивают на наличии хотя 
бы трех составляющих диагноза – порока разви-
тия позвоночника, трахеопищеводной фистулы 
и атрезии ануса [8]. Другие же обращают внима-
ние на определенные «основные» особенности, 
такие как атрезия пищевода и аноректальные 
аномалии, что не менее важно, поскольку диф-
ференциальный диагноз VACTERL-ассоциации 
достаточно широк [9]. Непременным диагно-
стическим условием является тщательный кли-
нический и лабораторный анализ, который не 
должен приводить к доказательствам альтерна-
тивного диагноза. В случае выявления причи-
ны, в том числе генетической, диагноз VACTERL-
ассоциация исключается. Дифференциальная 
диагностика данного синдрома сложна, включа-
ет различные врожденные синдромы: CHARGE, 
Холта-Орама, Таунса-Брокса и др. Поэтому для 
получения достоверной информации по поводу 
каждого компонента синдрома необходим кли-
нический разбор всех его составляющих.

Как было указано выше, к диагностическим 
критериям VACTERL относятся:

1. Аномалии позвоночника («V»), которые 
являются наиболее постоянным признаком и 
встречаются приблизительно у 60-90% пациен-
тов с данным синдромом. В общей популяции 

частота встречаемости аналогичных аномалий, 
не связанных с ассоциацией, составляет от 4,7 
до 7 на 10000 живорожденных (в зависимости 
от региона проживания) [10]. Наиболее харак-
терны дефекты сегментации, такие как полупо-
звонок, позвонок в виде «бабочки», клиновид-
ный позвонок, сращения позвонков, сверхком-
плектный или отсутствующий позвонок и дру-
гие формы нарушения развития позвонков. Мо-
гут быть аномалии ребер без позвоночных ано-
малий. Определенную часть буквы «V» можно 
отнести к аномалиям развития сосудов. Диагно-
стические критерии ассоциации предполагают 
атрезию, дистопию сосудов, в том числе един-
ственную пупочную артерию, которая является 
важным дородовым признаком ассоциации.

2. Атрезия ануса («A»), встречается приблизи-
тельно у 55-90% пациентов. Изолированно от ас-
социации данная аномалия встречается доволь-
но часто – в одном случае на 4000-5000 ново-
рожденных [11]. Отсутствие ануса должно быть 
обнаружено сразу после рождения или в пер-
вые дни жизни, но есть формы, которые сопро-
вождаются стенозом или эктопией ануса (на-
пример, ректовагинальный свищ) и могут про-
явиться в более позднем возрасте.

3. Сердечные аномалии («С»), наблюдаются у 
40-80% пациентов. По разным данным, показа-
тели распространенности врожденных пороков 
сердца (ВПС) у детей без VACTERL значительно 
отличаются – от 4 до 50 случаев на 1000 живо-
рожденных [12]. Такая вариабельность объясня-
ется разницей в критериях их оценки. Так, рас-
пространенность патологии увеличивается при 
учете детей с малыми врожденными аномали-
ями, которые не во всех государствах считают-
ся пороками (двустворчатый аортальный кла-
пан, малый открытый артериальный проток, 
ОАП). По данным Европейского регистра врож-
денных пороков развития (EUROCAT), в период 
2010-2014 гг. распространенность всех ВПС со-
ставляла 8,1, в том числе тяжелых проявлений – 
2,2 на 1000 новорожденных [13]. Некоторые ис-
следователи предлагают исключить данный по-
казатель из диагностических критериев, осно-
вываясь на том, что пороки сердца при ассоци-
ации VACTERL встречаются приблизительно с 
той же частотой, что и в группе детей с атрези-
ей пищевода, и, соответственно, не имеют соб-
ственного диагностического значения. С другой 
стороны, поскольку кардиальные дефекты при 
данной ассоциации весьма разнообразны, часть 
авторов предлагает не считать диагностически 
значимыми критериями только такие «малые» 
аномалии, как открытый артериальный проток 
и открытое овальное окно.  

4. Трахеопищеводные аномалии («Т» и «Е») 
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являются вторым по частоте встречаемости при-
знаком и включают атрезию, стеноз и свищи. 
Выявляются приблизительно у 50-90 % паци-
ентов с ассоциацией. В то же время распростра-
ненность врожденных пороков развития пище-
вой трубки изолированно от синдрома составля-
ет от 3,1 до 20 на 10000 новорожденных, из них 
на долю пищевода выпадает от 10 до 13 %, а ча-
стота встречаемости непосредственно трахео-
пищеводного свища составляет 3-4 % от всех по-
роков развития пищевода [14]. Спектр эзофаге-
альной атрезии в составе VACTERL-синдрома не 
отличается от классической формы порока. Так 
как данное состояние затрудняет жизнедеятель-
ность ребенка, угрожает его жизни, оно нужда-
ется в диагностике и хирургической коррекции 
в первые несколько дней после рождения.

5. Пороки развития почек («R») встречаются 
в 50-80% случаев при диагностике ассоциации. 
Вне ассоциации врожденные пороки мочевыде-
лительной системы относятся к наиболее частым 
аномалиям и составляют 35-40% от пороков всех 
органов и систем [15]. К данной группе анома-
лий развития относятся агенезия, гипоплазия 
почки с одной или с двух сторон, подковообраз-
ная почка, мультикистозные почки, аномалии 
развития мочеточников. Особенностью этих 
аномалий является то, что они редко сопрово-
ждаются выраженной клинической симптома-
тикой, редко очевидны и обнаруживаются,как 
правило, только после тщательного, углублен-
ного, часто – инструментального обследования. 

6. Аномалии конечностей («L») встречаются 
приблизительно у 40-50% пациентов с VACTERL-
синдромом. В общей популяции частота встре-
чаемости данного порока различная: от 1 на 
30000 до 1 на 100000 новорожденных [16].  Эти 
пороки классически определены как радиаль-
ные аномалии, включающие аплазию или ги-
поплазию лучевой кости (лучевая косорукость), 
аномалии большого пальца (аплазия или гипо-
плазия), количества пальцев (полидактилия), 
косолапость.

Поскольку ассоциация включает также сим-
птомы (дефекты развития), встречающиеся вне 
данного синдрома, следует тщательно взвеши-
вать каждый из них, проводить глубокую диф-
ференциальную диагностику по каждому ком-
поненту и только после этого считать диагноз 
доказанным.
Диагноз

Возможно обнаружение VACTERL-синдрома 
пренатально с помощью ультразвукового ис-
следования или магнитно-резонансной томо-
графии. Такие находки, как полигидрамнион и 
отсутствие или гипоплазия желудка при про-
ведении скрининговых исследований, позволя-

ют предположить наличие аномалии VACTERL. 
Некоторые типы позвоночных аномалий, врож-
денных пороков сердца и почек, деформации 
конечностей могут быть установлены довольно 
легко с помощью пренатального ультразвуково-
го исследования. Одним из важных критериев 
прегравидарной диагностики может быть выяв-
ление единственной пупочной артерии; являясь 
ключом к разгадке диагноза, данный симптом 
предполагает тщательную дородовую эксперти-
зу на предмет VACTERL-ассоциации.

В то же время такие особенности ассоциации 
VACTERL, как атрезия пищевода и атрезия ану-
са, часто не обнаруживаются до рождения, од-
нако в постнатальном периоде требуют не толь-
ко скорейшего хирургического вмешательства, 
но и обследования на предмет других аномалий, 
входящих в ассоциацию VACTERL.

После рождения диагноз ассоциация VACTERL 
устанавливается на основании определенного 
комплекса врожденных пороков развития, вы-
явленных в результате проведения тщательного 
клинического обследования. Генетическое те-
стирование всех пациентов с выявленными от-
клонениями может быть необходимо для диф-
ференциального диагноза. 
Лечение

Лечение пациентов хирургическое, прово-
дится постепенно и включает три основных эта-
па [3]. Первый предполагает проведение неот-
ложных вмешательств, необходимых для устра-
нения состояний, непосредственно угрожаю-
щих жизни пациента (коррекция аномалий пи-
щевода и прямой кишки, сердца, почек). Второй 
этап включает коррекцию пороков в течение пе-
риода новорожденности и в грудном возрасте: 
врожденных пороков развития сердца, лохан-
ки и/или мочеточников. На третьем этапе вы-
полняется исправление аномалий, не представ-
ляющих угрозы жизни, таких как пороки разви-
тия позвоночника, верхних конечностей, малые 
аномалии развития сердца и почек. 

С Л У Ч А Й  И З  П Р А К Т И К И
Мальчик Ростислав С. 03.01.2016 года рождения, 

находится в Республиканском специализированном 
доме ребенка г. Донецка с 04.04.2016 г. по настоящее 
время. Из анамнеза известно, что ребенок родился от 
IV беременности, протекавшей без особенностей (со 
слов матери). Срок гестации — 35 недель. Роды III, пу-
тем кесарева сечения. Масса при рождении – 2500 г. 
В родильном зале выявлено отсутствие анального от-
верстия, ребенок переведен в хирургическое отделе-
ние Республиканской детской клинической больницы 
МЗ ДНР (РДКБ), где в ургентном порядке была произ-
ведена операция по формированию сигмостомы. 

В дальнейшем в результате инструментальных ис-
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следований были выявлены другие аномалии разви-
тия: дивертикул Меккеля, врожденный порок серд-
ца – дефект межпредсердной перегородки, агенезия 
правой ветви легочной артерии, стеноз левой легоч-
ной артерии.

После рождения ребенок находился в хирургиче-
ском отделении по 15.02.2016 г., затем был переве-
ден в педиатрическое отделение Детского клиниче-
ского центра г. Макеевка с диагнозом: «Множествен-
ные пороки развития: атрезия анального отверстия 
и прямой кишки, безсвищевая форма, носитель ди-
вертикула Меккеля. Врожденный порок сердца: де-
фект межпредсердной перегородки, агенезия правой 
ветви легочной артерии, стеноз левой легочной ар-
терии. Гипотрофия I-II степени». В отделении ребе-
нок был дополнительно обследован, выявлена анома-
лия развития головного мозга: шизэнцефалия в пра-
вой височной области, синдром Денди-Уокера с лево-
сторонним гемипарезом. При исследовании кариоти-
па (26.02.2016 г.) хромосомная патология не обнару-
жена.

Мальчик поступил в дом ребенка в возрасте трех 
месяцев в тяжелом состоянии. Объективно при осмо-
тре выявлены множественные стигмы дизэмбрио-
генеза: макроцефалическая форма головы, широкая 
переносица, низко расположенные уши, правое ухо 
ротировано кзади, готическое небо, нижняя микро-
гнатия, короткий фильтр, узкая верхняя губа, широ-
ко расставленные соски, укорочение правого пред-
плечья, деформация правого лучезапястного сустава 
с приведением его к лучевой кости (дефект Маделун-
га), аномалия большого пальца правой кисти, анома-
лия пальцев левой стопы – недоразвитие I-III паль-
цев;  отмечалась выраженная одышка, асимметрия 
аускультативных шумов в легких, что было явилось 
показанием для проведения рентгенографии органов 
грудной клетки. Выявлены агенезия правого легкого, 
аномалии развития грудного скелета (аномалия раз-
вития III-V, X-XI позвонков грудного отдела позвоноч-
ника, синостозы ребер: справа – II-III, слева – I-IV). 

23.05.2016 г. проведено медико-генетическое кон-
сультирование в Республиканском специализирован-
ном центре медицинской генетики и пренатальной 
диагностики, заключение: «Совокупность стигм ди-
зэмбриогенеза и пороков развития у ребенка харак-
терны для ассоциации VACTERL. Заболевание гете-
рогенно по происхождению и имеет спорадический 
характер. Лечение симптоматическое у профильных 
специалистов. Заключительный диагноз: ассоциация 
VACTERL (шифр по МКБ Х – Q 89.8)».

За время нахождения в доме ребенка мальчик не-
сколько раз перенес острые респираторные инфек-
ции, неоднократно был госпитализирован в бокси-
рованное отделение РДКБ по поводу обструктивного 
бронхита. Детскими инфекционными заболевания-
ми не болел. Контрольная эхокардиография проведе-
на 08.11.2017 г., заключение: «Сердце левосформиро-
вано, праворасположено (смещено в правую полови-

ну грудной клетки). Размеры полостей и толщина сте-
нок не изменены. Насосная и сократительная функ-
ции миокарда не изменены. Морфология и кинетика 
клапанов не изменены. Септальных дефектов не вы-
явлено. Гемодинамика не изменена».

Для коррекции атрезии ануса ребенку проведена 
(04.04.2018 г.) задняя сагиттальная аноректопласти-
ка по Пена (хирурги: профессор Грона В.Н., ассистент 
Черкун А.В.).

Объективно. В настоящий момент общее состоя-
ние ребенка средней тяжести. Физическое развитие 
очень низкое, гармоничное (соответствует возрасту 
1,5-2 лет). Наблюдаются множественные стигмы ди-
зэмбриогенеза: асимметричная форма головы, ши-
рокая переносица, низко расположенные уши, пра-
вое ухо ротировано кзади, готическое небо, нижняя 
микрогнатия, узкая верхняя губа, укорочение правого 
предплечья, деформация правого лучезапястного су-
става с приведением его к лучевой кости (дефект Ма-
делунга), аномалия большого пальца правой кисти, 
аномалия пальцев левой стопы – недоразвитие I-III 
пальцев. Кожные покровы бледные, чистые, прохлад-
ные на ощупь. Периферические лимфатические узлы 
не увеличены. Слизистая небных дужек, миндалин, 
задней стенки глотки розовая, рыхлая. Перкуторно 
над левым легким – ясный легочный звук с коробоч-
ным оттенком, над правым легким – тупой. Аускуль-
тативно тахипноэ до 40 в минуту, слева жесткое ды-
хание, хрипы не выслушиваются, справа ослабленное 
везикулярное дыхание выслушивается до уровня III 
межреберья. Тоны сердца выслушиваются справа от 
грудины на уровне IV-V межреберья, несколько при-
глушены, учащены, тахикардия до 130 ударов в ми-
нуту, непостоянный систолический шум на верхушке 
и в V точке. На передней брюшной стенке – рубец от 
оперативного вмешательства по поводу выведения и 
закрытия сигмостомы. Живот мягкий, безболезнен-
ный при пальпации. Край печени пальпируется на 1 
см ниже уровня реберной дуги, селезенка не пальпи-
руется. Осмотра ануса ребенок остерегается, расстра-
ивается (помнит бужирование). Кал оформленный, 
без патологических примесей. Стул самостоятель-
ный, при высаживании на горшок, однако без позы-
вов к дефекации. Мочеиспускание не нарушено.

Мальчик активен, подвижен, ходит и бегает само-
стоятельно, любит играть с игрушками, мячиком, с 
детьми не конфликтует. Мальчик говорит простыми 
предложениями, произношение слов нарушено, соот-
ветствует полутора-двухлетнему возрасту, знает со-
трудников дома ребенка по именам, называет основ-
ные цвета по показу взрослых, определяет цвета по 
заданию, собирает «сортер» и пирамидки, отвечает, 
как «говорят» животные, называет животных по кар-
тинке, разучивает простые песенки, называет време-
на года, явления природы. Навыками самообслужи-
вания владеет с помощью взрослых, на горшок про-
сится редко, может самостоятельно принимать пищу. 
Несмотря на множественные пороки развития, бла-
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годаря занятиям с педагогами, дефектологами, лого-
педами, отставание в нервно-психическом развитии 
соответствует лишь двум-трем эпикризным срокам. 
В заключении психолого-медико-педагогической ко-
миссии выставлен диагноз – умеренная умственная 
отсталость. Отнесен к III группе здоровья, но, в свя-
зи с нарастанием симптомов, возможен переход в IV. 
Прогноз по развитию заболевания скорее неблаго-
приятный: несмотря на проводимую базисную тера-
пию ингаляционными кортикостероидами, лечебно-
охранительный режим, профилактику легочной ги-
пертензии, сердечной недостаточности, у ребенка от-
мечается усиление проявлений дыхательной недоста-
точности даже при минимальной физической нагруз-
ке. Агенезия правого легкого, а следовательно, хрони-
ческая гипоксия, не позволяет развиваться ребенку в 

соответствии с возрастом ни нервно-психически, ни 
физически. В настоящее время мальчик является ин-
валидом детства в связи с умеренной умственной от-
сталостью. В дальнейшем, в случае достижения им со-
вершеннолетия, будет рассматриваться вопрос о на-
значении группы инвалидности в связи с основным 
заболеванием и его последствиями.

В Ы В О Д Ы
Данный случай отличается сочетанием ассо-

циации VACTERL с агенезией легкого, что обу-
словливает тяжесть состояния данного пациен-
та. Несмотря на проводимые реабилитацион-
ные мероприятия, отмечается нарастание дыха-
тельной недостаточности и отставание ребенка 
в нервно-психическом и физическом развитии.
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АССОЦИАЦИЯ VACTERL (ОБЗОР ЛИТЕРАТУРЫ И КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ)

В статье рассматривается диагностика, эпидемио-
логия синдрома VATER (VACTERL), включающего 
мно жественные пороки развития: дефекты разви-
тия позвоночника, пороки сосудов, атрезию ануса, 
тра хео пищеводный свищ и атрезию пищевода, ано-
малии лучевой кости и почек, а также пороки серд-
ца и конечностей. Синдром встречается с частотой от 
1:10000 до 1:40000 новорожденных. 

Отражены и подробно обсуждаются составляю-
щие синдрома. Произведен разбор клинического слу-

чая сочетания синдрома VACTERL с агенезией право-
го легкого. Отмечен положительный эффект корриги-
рующих оперативных вмешательств и реабилитаци-
онных мероприятий по поводу пороков, входящих в 
синдром VACTERL, однако состояние ребенка и про-
гноз в значительной степени обусловлены другим по-
роком – агенезией правого легкого.

Ключевые слова: дети, ассоциация VACTERL, кли-
нический случай, врожденные пороки развития.

S.Ya. Yaroshenko, B.I. Krivushchev, V.B. Visyagin, S.I.Vakulenko, I.A. Olkhovik, M.V. Vakulenko, A.V. Chercun
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VACTERL ASSOCIATION (LITERATURE REVIEW AND CLINICAL CASE)

The article discusses the diagnosis and epidemiolo-
gy of VATER (VACTERL) syndrome, which includes multi-
ple malformations: defects in the spine, vascular defects, 
anal atresia, tracheoesophageal fi stula and atresia of the 
esophagus, anomalies of the radius and kidneys, as well 
as heart and limb defects. The syndrome occurs with a 
frequency of 1: 10,000 to 1: 40,000 newborns.

The components of the syndrome are discussed in de-
tails. The clinical case of VACTERL syndrome in combina-

tion with agenesis of the right lung was analyzed. A pos-
itive effect of corrective surgical interventions and reha-
bilitation measures for defects associated with VACTERL 
syndrome was noted, however the condition of the child 
and prognosis are largely due to another defect – agene-
sis of the right lung.

Key words: children, VACTERL association, clinical 
case, congenital malformations.
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