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COLON ATRESIA, A RARE COMORBID CONDITION IN 
VACTERL ASSOCIATION
Ji Hye Hwangbo, MD, Eun Young Heo, MD, Youn Sil Choo, MD, Jin Young Bae, MD, Mi Ju Kim, MD,  
Won Joon Seong, MD, PhD
Department of Obstetrics and Gynecology, Kyungbook National University School of Medicine, Deagu, Korea

Vertebral, anal, cardiac, tracheoesophageal, renal and limb (VACTERL) association is defined by the presence of at least three of the 
following six congenital malformations: vertebral defects, anal atresia, cardiac defects, tracheo-esophageal fistula, renal anomalies 
and limb abnormalities. The abdominal cystic mass, suspicious of colon atresia was identified on prenatal ultrasonography. The 
new born infant exhibited single umbilical artery, hemivertebra, hypoplastic nasal bone, ventricular septal defect, patent ductus 
arteriosus, colon atresia. For treatment of colon atresia, two staged surgery was provided by a pediatric surgeon. We experienced 
colon atresia, a very rare comorbid condition in VACTERL association. Prompt diagnosis and surgical correction was possible with 
the cooperation of pediatric surgeons, obstetricians and pediatricians. 
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Vertebral, anal, cardiac, tracheoesophageal, renal and limb 

(VACTERL) 연관은 신생아에게서 나타나는 특정 발달결핍을 나타내

는 군을 통칭하는 이름이며 아래의 6개의 기형 중 최소 3개 이상일 때 

진단할 수 있다. 척추장애(vertebral defects)로 척추측만증이나 척추

후만증이 나타날 수 있으며 항문폐쇄 혹은 항문막힘증(anal atresia)은 

VACTERL 연관의 55%-90% [1,2]에서 나타나는 것으로 알려져 있으

며 흔하지 않지만 장폐쇄가 동반되는 경우도 있다. 40%-80% 이상이 

선천성 심장문제(cardiac defects)를 동반하며 심실중격결손, 심방중격

결손, 팔로사징 등을 나타낸다. 약 50%-80% [1,2] 정도에서 기관식도

샛길을 동반한 식도폐쇄증(tracheo-esophageal fistula)을 동반한다. 또

한 단일신장 혹은 불완전 신장(renal anomalies) 등이 동반되고 단일 

제대동맥을 보일 수 있다. 사지장애(Limb abnormalities)는 40%-50% 

[1-3]에서 나타나며 저형성 엄지, 다지증, 합지증, 요골 부전증 등이 있

다. 이는 신생아 10,000명 또는 40,000명 중 1명의 유병률[1,4,5]을 나

타내며 유전 및 환경의 복합요인으로 나타난다. 미토콘드리아의 기능

장애[6], 염색체의 결손과 반복[7], 당뇨산모의 환아 등도 원인 중의 하

나로 보고되고 있다[8].

본 증례는 척추장애, 결장폐쇄, 심장기형, 신장위치 이상 등 4개의 기

형이 있었으므로 VACTERL 연관으로 정의할 수 있었다. 항문폐쇄 혹은 

항문막힘은 VACTERL 연관의 55%-90% [1,2]에서 나타날 정도로 잘 

알려져 있다. 결장폐쇄는 VACTERL 연관에서 흔히 동반되는 질환은 아

니지만 출생 후 가능한 빨리 수술이 필요하므로 산전진단이 매우 중요

하다. 저자들은 최근 결장폐쇄가 동반된 VACTERL 연관이 발견되었기

에 결장폐쇄의 산전초음파 소견, 진단, 치료 등을 중심으로 문헌고찰과 

함께 보고하고자 한다. 

증  례

환   자: 사공 O O, 17세 

산과력: 0-0-0-0

과거력: 특이사항 없었다.

현병력: 초임부로 제태 28주 1일에 복합 선천성 기형으로 전원되었고, 
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당시 초음파 소견에서 색도플러상 신동맥을 확인할 수 없는 좌측신 무

발생, 단일 제대동맥, 비골형성저하, 반척추뼈증(Fig. 1)을 보였다. 지속

적 외래추적 관찰을 시행하였으며 태아초음파상 다른 기형 소견의 변

화는 없었으나 임신 28주 6일에 복부내 결장이 2.3 cm으로 증가되어 

있어 결장폐쇄가 새로 의심되었다. 임신 38주 1일, 결장폐쇄 소견은 더

욱 진행하였다(Fig. 2). 다만 이전에 무발생으로 보였던 좌측신은 일반

적인 위치보다 아래에 이소신 형태로 작게 관찰되었다(Fig. 3).

신생아 소견: 임신 38주 5일에 정상 질식분만을 시행하였으며 여아 

Fig. 1. At 28/6 weeks of gestation, the hemivertebra was identified 
between thoracic vertebra No.10 and No.11 on prenatal ultrosonogram 
(arrow).

Fig. 2. At 38/1 weeks of gestation, the abdominal cystic mass 3×7 cm, 
suspicous of colon atresia was identified on ultrasonogram.

Fig. 3. At 38/1 weeks of gestation, a left ectopic kidney was identified.

Fig. 4. On the date of birth the baby showed a hypoplastic nasal bone 
(arrow).

Fig. 5. On the first day of birth, the lopogram showed narrowing colon 
near the hepatic flexure, representing colon atresia (arrow).
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2,300 g, 아프가 점수는 3점/7점이었다. 외관상 비중격 형성저하로 콧

등이 편평하였으며(Fig. 4) 단일 제대동맥이었다. 염색체검사상 46, XX

로 수적, 구조적으로 이상 소견은 없었다. 출생당일 시행한 복부초음

파상 소장에 전반적인 확장이 있었고 우측 신장은 정상 위치에 있었

고 좌측 신장은 좌측 부신 아래에 얼마간 거리를 두고 아래에 위치해 

있었다. 생후 1일째 시행한 심초음파상 매우 작은 근육성 심실중격결

손(1-2 mm, 최대 수축기 혈류속도 2.5 m/sec) 및 동맥관 개존증(2.7 

mm, 최대 수축기 혈류속도 2 m/sec) 있어 추후 추적하기로 하였다.

생후 1일째 시행한 바륨조영술상 제3형의 결장폐쇄증 소견을 보였

으며(Fig. 5) 개복하 끝결장조루술(end colostomy)을 시행하였다. 수술 

당시 간굽이(hepatic flexure)부위에서 제3형의 결장폐쇄증이 관찰되었

으며 근위부 결장은 3 cm 정도로 늘어나 있었고 태변이 가득 차 있었

으며 원위부 결장은 5 mm 정도로 협착되어 있었다. 일차 문합술이 어

려워 끝결장조루술(end colostomy) 및 추가적인 충수돌기절제술을 시

행하였다. 생후 6개월경 근위 및 원위부 부분 장절제술 후 결장문합을 

시행하였다. 이차 수술 2주 후, 한달 후 총 2차례의 장폐색 의증으로 

입원하여 보존적 치료 시행 후 호전되었다. 결장폐쇄 이외의 다른 기형

에 대해서는 생후 12일째 시행한 엑스선상 흉추 10번 11번 사이에 반

척추증 관찰되어 정형외과 주기적 추적관찰 중에 있다. 비중격 형성저

하는 호전추세로 성형외과 추적관찰 중에 있으며 생후 1년 후 수술예

정이다. 

고  찰

VACTERL 증후군은 다양한 형태의 임상적 특징을 나타내며 이환 기

형에 따라 다양한 후유증을 야기할 수 있다. 척추측만증 및 요통, 변실

금, 성기능장애, 부정맥, 식도 위역류증, 요로감염, 사지기능장애 등이 

신생아기 이후에도 지속될 수 있다. 출생직후의 적절한 진단과 치료에 

따라 이후 삶의 질에도 영향을 미칠 수 있는 만큼 적절한 유전상담과 

산전진단이 중요하다.

약 90%의 경우에 산발적(sporadic)으로 나타나지만 10% 정도는 유

전성을 가질 수 있으므로 이환된 환아의 가족력이 있는 경우의 산전진

찰 시 주의를 기울여야 할 것이다[8]. 산전진단은 일차적으로는 주로 

태아초음파에 의존하는 만큼 의사의 경험과 기술이 중요하다. 항문직

장기형과 기관식도 샛길 등은 산전진단이 어려운 경우가 많은데 양수

과다증, 팽창된 결장 등이 단서가 될 수 있다. 그리고 단일제대동맥이 

있는 경우에 다른 동반 기형이 있는지 주의 깊게 관찰할 필요가 있다. 

VACTERL연관의 55%-90% [1,2]는 항문직장기형을 동반하는 것으

로 알려져 있다. Oral 등[9]의 연구에서 VACTERL 연관으로 진단받은 

신생아 28명(92.8%)을 대상으로 임상적 특징을 조사하였을 때, 가장 

흔한 기형은 척추장애로 26명에게서 나타났고, 항문폐쇄는 19명으로 

전체의 67.8%, 식도 및 기관장애 17명(60%), 신장기형 15명(53.5%), 

사지장애 15명(53.5%), 심기형 14명(50%)으로 다양한 임상적 특성이 

나타났다. 또한 Mittal 등[10]에 의하면 항문직장기형 환아 140명을 대

상으로 관련 기형을 조사하였는데 37.4%가 VACTERL 증후군과 연관

이 있는 것으로 나타났다.

이와 같이 항문직장기형과 VACTERL 연관과의 높은 연관성은 알려

져 있지만 결장폐쇄 동반은 흔하게 보고되지는 않았다. 위 증례에서는 

산전 태아초음파를 통해 결장폐쇄를 의심할 만한 복부종괴 병변이 관

찰되어 출생당일 복부초음파를 시행하였고 이에 따른 결장폐쇄 의심하

에 생후1일째 바륨조영술을 시행하여 결장폐쇄의 빠른 진단과 치료를 

시행할 수 있었다. 

산전 태아초음파에서 결장폐쇄 및 항문폐쇄는 양수과다증이 전형적

이지 않으므로 쉽게 진단되지 않는다. 골반의 횡단면에서 방광과 엉치

뼈 사이에 액체로 차있는 형태의 직장 혹은 결장의 확장이 보일 때 의

심할 수 있다. 결장폐쇄증은 신생아 장폐쇄의 흔한 원인은 아니다. 보

고에 따르면 유병률은 1,498명당 1명[11]에서 40,000명당 1명[12]으

로 다양하다. 결장폐쇄증은 상기 증례와 같이 다른 기형과 동반이 되는 

경우가 많은데, 근골격계, 눈, 심장, 복벽 질환[13] 등 다양하다. 

결장폐쇄의 임상증상으로는 복부팽만, 담즙성 구토, 대변 배출장애 

등이 있으며 소장폐쇄, 태변, 장마비, Hirschsprung병 등과 감별하여야 

한다. 대부분 바륨조영술 등의 방사선 촬영술로 결장폐쇄를 진단하게 

되는데 폐쇄후방부위의 장은 조영제로 가득 차게 되고 폐쇄전방 부위

의 장은 공기로 팽창되어 있는 것을 관찰할 수 있다. 

결장폐쇄의 첫번째 응급치료는 비위관를 이용한 감압과 수액공급, 

항생제 치료 등이다. 최종 치료는 수술인데 폐쇄의 부위에 따라 우측결

장의 폐쇄는 일차 문합술, 좌측 혹은 구불결장폐쇄는 장루술 이후 단계

적 문합술을 하는 것이 감염 등의 합병증을 예방하는 데 더 이로운 것

으로 알려져 있다. 수술 이후의 합병증은 다른 장수술의 경우와 비슷하

며 문합 부위의 협착, 누출, 장마비 등이 있으며 장질환 자체만으로의 

사망률은 드문 것으로 되어있다. 이 증례의 환아는 최종 문합수술 후 1

년간 2차례의 장폐색으로 입원하여 비위관를 이용한 감압, 금식 등의 

보존적 치료 후 증상 호전되어 퇴원하였다. 

척추장애, 직장항문기형, 심장기형, 기관식도기형, 신장기형, 사지장

애 등 여섯 개의 기형 중 세 개 이상일 때 정의하는 VACTERL 연관은 

환아에 따라 임상양상이 다양하며 적절한 산전진단에 따른 생후 즉각

적인 수술적, 내과적 처치가 환아의 예후에 중요한 영향을 미친다. 상

기 증례에서 VACTERL 연관에서는 드물게 동반되는 결장폐쇄를 경험

하였기에 보고하는 바이다. 
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VACTERL 연관에서 동반된 결장폐쇄의 1예

경북대학교 의과대학 산부인과학교실
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척추장애, 직장항문기형, 심장기형, 기관식도기형, 신장기형, 사지장애 등 여섯 개의 선천기형 중 세 개 이상일 때 정의할 수 있는 vertebral, 

anal, cardiac, tracheoesophageal, renal and limb (VACTERL) 연관은 환아에 따라 임상양상이 다양하다. 산전 초음파상 태아복부에 결

장폐쇄 의심 종괴가 관찰되었으며 환아는 단일제대동맥, 반척추뼈증, 비골형성저하, 심실중격 결손 및 동맥관 개존, 결장폐쇄를 가지는 

VACTERL연관의 임상 증상을 나타내었다. 출생 후 결장폐쇄의 치료를 위해 총 2차례의 소아외과 수술을 시행하였다. 본 저자는 VACTERL 

연관에서 매우 드물게 동반되는 결장폐쇄를 경험하였으며 타과와의 적절한 협진을 통해 빠른 진단 및 치료를 할 수 있었다. 

중심단어: VACTERL 연관, 결장폐쇄, 선천기형


