
G‹R‹fi
Holoprozensefali (HPE) ön beyin olarak bili-

nen prozensefalonun yar›klanma eksikli¤i ile
seyreden konjenital bir anomalidir. Normalde
ventral indüksiyon olarak bilinen yar›klanma
ve orta hat beyin geliflimi embriyonal hayat›n
dört ve sekizinci haftalar› aras›nda gerçekleflir.
Orta hat beyin geliflimi yüz geliflimiyle de iliflki-
li oldu¤undan holoprozensefaliye yüz anomali-
leri de efllik edebilir. Görülme s›kl›¤› 5200 ile
16000 canl› do¤umda bir olarak rapor edilmek-
t e d i r( 1 ). Holoprozensefali mevcut beyin anoma-
lisinin derecesine göre alobar, semilobar ve lo-
bar olarak üç grupta s›n›fland›r›lmaktad›r( 1 ).

Bildirilen çal›flmada ultrasonografik olarak
erken ikinci trimesterde tesbit edilen semilo-
bar holoprozensefali olgusu sunulmufltur.

OLGU SUNUMU
34 yafl›nda gravida 2, parite 1, abortus 0 ve

yaflayan› 1 olan anne aday›n›n gebeli¤inin 16.
haftas›nda yap›lan ultrasonografisinde (USG)
hidrosefaliden flüphelenilmesi üzerine klini¤i-
mize baflvurmas› önerilmiflti. Özgeçmiflinde
özellik olmayan gebede akrabal›k, ilaç kullan-
ma öyküsü yoktu. 

Yap›lan ultrasonografisinde amnion s›v›s›
normal, plasenta anterior yerleflimliydi. Son
adet tarihine göre 17 haftal›k gebeli¤i olmas›
gereken fetusun biometrik ölçümlerinde bipa-
rietal çap (BPD) 35 mm (16 hafta 5 gün), uy-
luk kemi¤i uzunlu¤u (FL) 25 mm (17 hafta 0
gün) ile uyumluydu. Kraniumun yap›lan ay-
r›nt›l› incelemesinde fetal kortikal yap›lar iz-
lenmedi. Tek ventrikül , talamik füzyon mev-
cuttu (Resim 1). Yüz incelemesinde median
cleft ile uyumlu olabilecek görünüm vard›. Di-
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Holoprozensefali ön beyin olarak bilinen prozensefalonun yar›klanma eksikli¤i ile seyreden
konjenital bir  santral sinir sistemi anomalisidir. S›kl›kla yüz anomalileriyle birliktedir. Gö-
rülme s›kl›¤› 5200 ile 16000 canl› do¤umda birdir. Ço¤u olguda prognoz kötü oldu¤undan
erken tan›, maternal morbidite ve psikolojik travman›n önlenmesi için önemlidir.
Anahtar kelimeler: Holoprozensefali, erken tan›, prozensefalon

✔

✔ Semilobar Holoprosencephaly: Case Report
Holoprosencephaly (HPE) is a congenital anomaly of central nervous system  caused by the
impaired midline cleavage of the prosencephalon known as forebrain. It is associated with
facial anomalies in most cases. The entity is present in 1 in 5200 to 16000 liveborn birth.
Since the prognosis is poor in most cases, early diagnosis is critical in prevention of maternal
morbidity and psychological trauma .
Key words: Holoprosencephaly, early diagnosis, prosencephalon
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¤er sistemlerini içeren incelemede, intrakardi-
yak hiperekojen fokus d›fl›nda ek bir patoloji-
ye rastlanmad›. Fetusun cinsiyeti erkekti. Tok-
soplazmozis, k›zam›kç›k, sitomegalovirus, her-
pes (TORCH) paneli normaldi.

Aileye bilgi verilip onaylar› al›nd›ktan son-
ra gebeli¤in terminasyonuna karar verildi. Mi-
soprostol ile do¤um indüksiyonunu takiben 0
apgarl› 180 gram a¤›rl›¤›nda erkek fetus abor-
te ettirildi. Karyotipi 46 XY olan fetusta yap›-
sal ve say›sal patoloji tespit edilmedi. Postmor-
tem patoloji bulgular› ultrasonografik bulgula-
r› desteklemekteydi (Resim 2). 

TARTIfiMA
Holoprozensefali genifl anlam› ile, embriyo-

nal hayat›n 35–42. günler aras›nda telensefa-
lon ve diensefalona bölünmesi gereken prozen-
sefalonun çeflitli derecelerde yetersiz bölünme-
si sonucu oluflan tablodur. Bu yetersiz bölün-
me ayn› zamanda farkl› derecelerde fasiyal
anomalilere neden olur. Genelde izole ve spo-
radiktir. Etyolojisinde diabetik anne, radyas-
yona maruz kalma, salisilat ve alkol kullan›m›,
rubella, sitomegalovirus, toksoplazma enfeksi-
yonlar› rol oynayabilir. Bizim vakam›zda tespit
etti¤imiz bir etyolojik faktör yoktu. 

Holoprozensefali en s›k trizomi 13 olmak
üzere çeflitli say›sal ve yap›sal kromozom ano-
malileri ile birlikte olabilir. Yap›lan bir çal›flma-
da perinatal olarak tespit edilen 59 holoprozen-

sefali vakas›ndan yirmiyedisinde say›sal, yedi-
sinde yap›sal anormallik tespit edilirken yirmi-
befl vakada karyotip tayini normal olarak bulun-
d u( 3 ). Vakam›z›n karyotip incelemesi normaldi.

Holoprozensefalinin alobar, semilobar ve
lobar olmak üzere üç tipi vard›r. Alobar holop-
rozensefali prognozu en kötü olan›d›r. Alobar
ve semilobar holoprozensefalinin prenatal ta-
n›s› sonografide tek ventriküler kavitenin gö-
rülmesiyle konulur. Falks serebri, kavum sep-
tum pellusidum, korpus kallosum ve III. Ventri-
kül yoktur, talamus bazal ganglionlarla birlefl-
mifltir. Semilobar holoprozensefalide alobar
holoprozensefaliden farkl› olarak temporal lob-
da daha fazla beyin dokusu vard›r. Lobar ho-
loprozensefalinin sonografik tan›s› için tipik
bulgu frontal boynuzlardaki füzyonun dört kö-
fle yap› fleklinde gösterilmesidir.

Resim 1. Tek ventrikül ve talamik füzyonu gösteren fetal kranial
ultrasonografik görünüm.

Resim 2. Fasiyal düzleflme.
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Holoprozensefalide farkl› derecelerde yüz
anomalileri oluflabilir. En s›k görülenler siklo-
pi, etmosefali, sebosefali, oküler hipotelorizm,
düzleflmifl burun, yar›k dudak ve damakt›r.
Vakam›zda hipotelorizm, düzleflmifl burun ve
median yar›k mevcuttu (Resim 2). 

Holoprozensefalide prognoz holoprozense-
falinin tipine göre de¤iflmektedir. Alobar ho-
loprozensefalili yenido¤anlar bir kaç hafta
içinde ölürler. Semilobar tipinde ise çocuklar
yaflayabilir, ancak zeka gerili¤i vard›r.

Holoprozensefalide erken tan› mümkün-
dür. Tongsong ve ark. erken prenatal tan›-
n›n mümkün oldu¤unu ve holoprozensefali-
nin tipik bulgular› olan tek ventrikül, kay-
naflm›fl talamus, falks serebri ve kavum sep-
tum pellusidum yoklu¤unu tespit ettikleri
üç holoprozensefali vakas›nda da gözlemle-
diklerini vurgulam›fllard›r( 4 ). Hsu ve ark. ise
üç boyutlu ultrasonografi arac›l›¤›yla onbi-
rinci gebelik haftas› kadar erken dönemde
holoprozensefali tan›s› koyduklar›n› bildir-
m i fl l e r d i r( 5 ).

Erken tan›da koroid pleksuslara ait kele-
bek görüntüsünün izlenmemesi( 6 ) ve tek
ventrikül görülmesi tan›daki en de¤erli ipuç-
l a r › d › r( 4 ).

SONUÇ
Holoprozensefalide prognozun kötü olmas›

birinci ve erken ikinci trimesterdeki tan›y› de-
¤erli k›lmaktad›r. Erken gebelik haftalar›nda
tan›y› takiben yap›lan terminasyonlar mater-
nal morbidite ve psikolojik travmalar›n azalt›l-
mas›na katk›da bulunacakt›r.
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