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症　例

　症例 1：生後 5 か月，女児
　主訴：運動発達遅滞，左股関節脱臼，左足関節
拘縮
　家族歴：特になし
　現病歴：在胎 29 週，体重 1,200 g で出生．一卵
性双胎第 1 子．総排泄腔違残，鎖肛，腰仙椎奇形
を認めた．運動発達遅滞と左股関節脱臼，左足関
節拘縮に対するリハビリテーションを目的に生後
5 か月時に当院を紹介された．
　理学的所見：左足関節は背屈 5°，底屈 5°の可
動域制限を認めたが，左股関節の開排は比較的良

はじめに

　VACTERL 連合は，先天性多発奇形（Multiple 
Congenital Anomalies）の椎骨，肛門，心，気管
食道，腎，四肢（Vertebral ，Anal，Cardiac，
Tracheoesophageal，Renal，and Limb）のそれぞ
れの頭文字で命名された症候群である．診断基準
として六つの要素が挙げられているが，そのうち
3 要素があれば VACTERL 連合の診断が可能と
されている．今回，我々は下肢奇形を合併した
VACTERL 連合と思われる 3 例を経験したので
報告する．
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要　旨　我々は VACTERL 連合と思われる 3 例を経験した．VACTERL 連合は，1973 年

Nora らと Kaufman らが提唱した疾患概念である．催奇性物質の暴露による多発先天性奇

形症候群として，VACTERL 連合が提唱された．椎骨奇形，肛門奇形，心奇形，気管食道

奇形，腎奇形，四肢奇形（Vertebral, Anal, Cardiac, Tracheoesophageal, Renal, and Limb）
のそれぞれの頭文字で命名された奇形症候群である．診断基準として，催奇性物質の投与

の有無にかかわらず六つの要素のうち 3 要素があれば，VACTERL 連合の診断が可能であ

る．今回，我々は下肢奇形を合併した VACTERL 連合と思われる 3 例を経験した．今回経

験した症例では，症例 1 は脊椎奇形，肛門奇形，下肢奇形を，症例 2 は脊椎奇形，腎奇形，

下肢奇形を，症例 3 は脊椎奇形，腎奇形，肛門奇形，下肢奇形を認めており，3 例すべてに

食道気管奇形 , 心奇形 , 上肢奇形は認めなかったものの，3 奇形に該当しているため VAC-
TERL 連合と診断できると考えられた．VACTERL 連合の診断について若干の文献的考察

を加えて報告する．
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好であった．X 線上，第 4 腰椎奇形，第 5 腰椎半
椎，仙骨奇形，左股関節脱臼を認めた（図 1，2）．
　経過：運動発達の遅れと足関節可動域制限に対
して理学療法を行ったが，知的障害も重度であ
り，5 歳時の現在も坐位不能である．左股関節脱
臼は手術適応があると思われたが，家族が希望し
なかったことから経過観察となった．
　症例 2：生後 2 か月，男児
　主訴：左股関節脱臼，左内反足
　家族歴：特になし
　現病歴：在胎 34 週，体重 1,690	g で出生．二卵
性双胎第 1 子．右水腎症，左腎無形成，第 5 腰椎

半椎，左下肢低形成，左内反足などの奇形を認め
た．内反足治療を目的に生後 2 か月時，当院へ紹
介となった．
　理学的所見：左下肢低形成，左内反足を認めた

（図 3）．X 線上，第 5 腰椎半椎，左股関節脱臼を
認めた（図 4）．
　経過 ： 内反足に対して矯正ギプス固定を行っ
た．内反足変形は比較的良好に矯正されたが，左
下肢の低形成による脚長差が残存したため，9 歳
時に脚延長術を行った（図 5）．17 歳時には，左下
肢に軽度の尖足変形を認めるが，部活動でバドミ
ントンを行うことが可能である．

図 1．症例 1　生後 5 か月　第 4 腰椎奇形，第 5 腰椎
半椎，仙骨奇形

図 4．症例 2　1 歳　第 5 腰椎半椎　左股関節脱臼図 3．症例 2　生後 2 か月　左下肢低形成，左内反足

図 2．症例 1　生後 6 か月　左股関節脱臼
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　症例 3：生後 1 か月，男児
　主訴：右内反足
　家族歴：特になし
　現病歴：在胎 39 週，体重 2,522 g で出生，第 1
子．右腎無形成，鎖肛，第 5 腰椎低形成，右腸骨
低形成，右内反足を認めた．某小児科で VAC-
TERL 連合と診断され，内反足治療を目的に生後
1 か月時，当院へ紹介となった．
　理学的所見 ： 軽度の右内反足を認めた．X 線
上，第 5 腰椎仙骨奇形，右腸骨の低形成を認めた

（図 6，7）．
　経過：右内反足に対し，矯正ギプス固定後，装
具療法，理学療法を行い，比較的良好な矯正位置
が得られた．知的発育は正常で 1 歳 2 か月ごろに
独歩が可能となったが，右下肢の低形成による軽
度の跛行を認めている（図 8）．

考　察

　VACTERL 連合は，1973 年 Nora と Kaufman
らが提唱した疾患概念である．初めに 1973 年
Nora らが椎体，肛門，心臓，気管，食道，四肢
などの奇形（VACTEL syndrome）が妊娠初期の
経口避妊薬内服の影響によって生じる可能性があ
ることについて報告しているが9），同年 Kaufman
が VACTEL に Renal を加え VACTERL を報告

した5）．また，1975 年 Nora らによって催奇性物
質の投与による多発先天性奇形症候群として
VACTERL 症候群が提唱されたが8），現在は
VACTERL 連合として数多く報告されており，
催奇性物質の投与の有無にかかわらず，6 奇形の
うち 3 奇形に該当すれば診断が可能とされてい
る6）11）．鑑別診断として，心奇形，四肢奇形，脊
椎奇形をもつ疾患の VATER 連合，Holt−Oram
症候群，CHARGE 連合，尾部退行症候群などが挙
げられる．VATER 連合は1972 年にQuanとSmith
によって提唱され10），VATER 連合の V は Verte-
bral defects，A は Anal atresia，TE は Tracheo-
esophageal fistula with Esophageal atresia，R
は Renal or Radial defects である．一方，VAC-

図 7．症例 3　2 歳　右腸骨低形成　右大腿骨頭低形成

図 6．症例 3　2 歳　第 5 腰椎仙骨奇形図 5．症例 2　9 歳　脚延長術前後（左図：術前　右図：
術後）
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TERL 連合の Vは Vertebral anomaly，AはAnal 
anmaly，Cは Cardiac anomaly，TEは Tracheo-
esophageal anomaly，Lは Limb anomalyとなっ
ている．1975 年に Nora らは，VATER 連合は
VACTERL 連合と同様の奇形であるが，高い確
率で心奇形があること，橈骨だけではなく下肢に
も奇形が起きやすいことから VACTERL 連合と
呼ぶ方が望ましいと報告している．本邦では，
VACTERL 連合は VATER 連合に心奇形と四肢
異常を追加した概念として紹介されている．
　今回経験した症例では，症例 1 は脊椎奇形，肛
門奇形，下肢奇形を，症例 2 は脊椎奇形，腎奇形，
下肢奇形を，症例 3 は脊椎奇形，腎奇形，肛門奇
形，下肢奇形を認めており，3 例すべてに食道気

管奇形，心奇形，上肢奇形は認めなかったものの，
3 奇形に該当しているため VACTERL 連合と診
断できると考えられた．しかし，症例 2 と症例 3
は VATER 連合の診断も可能と思われるが，
VATER 連合と VACTERL 連合は独立した疾患
として公表されており，診断はどちらでも合致す
ると考えられる．
　鑑別診断として Holt−Oram 症候群，CHARGE
連合，尾部退行症候群が挙げられるが，Holt−
Oram 症候群は上肢奇形と心奇形を主徴とし4），
CHARGE 連合は虹彩欠損，心疾患，後鼻孔閉鎖，
成長障害，精神遅滞，性器低形成，耳介奇形，難
聴を主徴とする奇形症候群である3）．尾部退行症
候群は別名腰仙骨欠損症とも呼ばれ，下部脊椎，
骨盤，大腿骨の部分あるいは全欠損を来す症候群
であり，会陰部・生殖器の奇形，運動神経障害，
知覚障害，膀胱直腸障害などを臨床症状とし2），
腎形成不全，鎖肛，心疾患などが合併することが
あり，これらを合併すると VACTERL 連合とし
て診断が可能になると思われる．今回の 3 例にお
いては，上肢奇形，心奇形，虹彩欠損，心疾患，
後鼻孔閉鎖，成長障害，精神遅滞，性器低形成，
耳介奇形，難聴，会陰部・生殖器の奇形，運動神
経障害，知覚障害，膀胱直腸障害などの症状を認
めていないため，VACTERL 連合と考えられた．
　近年，遺伝子解析が進み，VACTERL 連合にお
けるHOXD13，ZIC3，PTEN，FANCB，FOXF1，
TRAP1，PCSK などの遺伝子異常が報告されて
いるが，原因遺伝子の特定には至っていない7）．
　VACTERL 連合の発生率は 1 万人に 1.6 人であ
り，白人男性に発生しやすく，運動発達や知能は
正常のことが多い6）．また，多胎での発生が多く，
二卵性よりも一卵性により頻度が高く発生しやす
いといわれている11）．我々の症例において，症例
1 は運動発達遅滞，知的障害を認めたが，症例 2，
3 では運動発達，知能は正常であった．また，症
例 1 は一卵性双胎であり，症例 2 は二卵性双胎で
あった．
　Castori ら1）は，VACTERL 連合での下肢奇形
として，発育性股関節形成不全は 18％と少なく，

図 8．症例 3　2 歳　右大腿骨顆部，右脛骨近位の横
径は，左下肢に比べ低形成である．
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脛骨奇形が 88％，足部変形は 69％であり，その
多くは内反足変形であったと報告した．全症例に
おいて半椎，蝶形椎などの脊椎奇形を認めてお
り，彼らの報告した下肢奇形を合併した VAC-
TERL 連合では，上肢奇形の合併は 43％であった
が，我々の症例では上肢奇形は認めなかった．今
回経験した 3 症例では症例 3 のみ VACTERL 連
合と診断されていた．今回の報告が VACTERL
連合の診断の一助となれば幸いである．

結　語

　まれな VACTERL 連合と思われる 3 例を経験
したので，若干の文献的考察を加えて報告した．
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