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Semilobar Holoprozensefali: Olgu Sunumu
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Holoprozensefali 6n beyin olarak bilinen prozensefalonun yariklanma eksikligi ile seyreden
konjenital bir santral sinir sistemi anomalisidir. Siklikla ytiz anomalileriyle birliktedir. Go-
riilme siklig1 5200 ile 16000 canh dogumda birdir. Cogu olguda prognoz kétii oldugundan
erken tani, maternal morbidite ve psikolojik travmanin énlenmesi i¢cin 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: Holoprozensefali, erlcen tani, 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 .
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GIRiS

Holoprozensefali (HPE) 6n beyin olarak bili-
nen prozensefalonun yariklanma eksikligi ile
seyreden konjenital bir anomalidir. Normalde
ventral indiiksiyon olarak bilinen yariklanma
ve orta hat beyin gelisimi embriyonal hayatin
dort ve sekizinci haftalar arasinda gerceklesir.
Orta hat beyin gelisimi yiiz gelisimiyle de iliski-
li oldugundan holoprozensefaliye ytiz anomali-
leri de eslik edebilir. Goriilme siklif1 5200 ile
16000 canhi dogumda bir olarak rapor edilmek-
tedir!. Holoprozensefali mevcut beyin anoma-
lisinin derecesine gore alobar, semilobar ve lo-
bar olarak ti¢ grupta simflandiriimaktadir(V.

Bildirilen ¢calismada ultrasonografik olarak
erken ikinci trimesterde tesbit edilen semilo-
bar holoprozensefali olgusu sunulmustur.
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OLGU SUNUMU

34 yasmda gravida 2, parite 1, abortus O ve
yasayani 1 olan anne adaymin gebeliginin 16.
haftasinda yapilan ultrasonografisinde (USG)
hidrosefaliden siiphelenilmesi tlizerine klinigi-
mize basvurmasi o6nerilmisti. Ozgecmisinde
ozellik olmayan gebede akrabalik, ila¢ kullan-
ma Oykiisi yoktu.

Yapilan ultrasonografisinde amnion sivisi
normal, plasenta anterior yerlesimliydi. Son
adet tarihine gore 17 haftalik gebeligi olmasi
gereken fetusun biometrik 6l¢timlerinde bipa-
rietal ¢cap (BPD) 35 mm (16 hafta 5 giin), uy-
luk kemigi uzunlugu (FL) 25 mm (17 hafta O
gun) ile uyumluydu. Kraniumun yapilan ay-
rintili incelemesinde fetal kortikal yapilar iz-
lenmedi. Tek ventrikiil , talamik flizyon mev-
cuttu (Resim 1). Yluiz incelemesinde median
cleft ile uyumlu olabilecek gértiniim vardi. Di-
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Resim 1. Tek ventrikll ve talamik flizyonu gosteren fetal kranial
ultrasonografik gértinim.

ger sistemlerini iceren incelemede, intrakardi-
yak hiperekojen fokus disinda ek bir patoloji-
ye rastlanmadi. Fetusun cinsiyeti erkekti. Tok-
soplazmozis, kizamik¢ik, sitomegalovirus, her-
pes (TORCH) paneli normaldi.

Aileye bilgi verilip onaylar1 alindiktan son-
ra gebeligin terminasyonuna karar verildi. Mi-
soprostol ile dogum indiiksiyonunu takiben O
apgarh 180 gram agirhiginda erkek fetus abor-
te ettirildi. Karyotipi 46 XY olan fetusta yapi-
sal ve sayisal patoloji tespit edilmedi. Postmor-
tem patoloji bulgular ultrasonografik bulgula-
1 desteklemekteydi (Resim 2).

TARTISMA

Holoprozensefali genis anlamu ile, embriyo-
nal hayatin 35-42. giinler arasinda telensefa-
lon ve diensefalona béltinmesi gereken prozen-
sefalonun cesitli derecelerde yetersiz boltinme-
si sonucu olusan tablodur. Bu yetersiz boliin-
me ayni zamanda farkli derecelerde fasiyal
anomalilere neden olur. Genelde izole ve spo-
radiktir. Etyolojisinde diabetik anne, radyas-
yona maruz kalma, salisilat ve alkol kullanima,
rubella, sitomegalovirus, toksoplazma enfeksi-
yonlar: rol oynayabilir. Bizim vakamizda tespit
ettigimiz bir etyolojik faktoér yoktu.

Holoprozensefali en sik trizomi 13 olmak
lzere cesitli sayisal ve yapisal kromozom ano-
malileri ile birlikte olabilir. Yapilan bir ¢alisma-
da perinatal olarak tespit edilen 59 holoprozen-

Resim 2. Fasiyal diizlesme.

sefali vakasindan yirmiyedisinde sayisal, yedi-
sinde yapisal anormallik tespit edilirken yirmi-
bes vakada karyotip tayini normal olarak bulun-
du®. Vakamzmn karyotip incelemesi normaldi.

Holoprozensefalinin alobar, semilobar ve
lobar olmak tizere Ui¢ tipi vardir. Alobar holop-
rozensefali prognozu en ko6tii olamidir. Alobar
ve semilobar holoprozensefalinin prenatal ta-
nis1 sonografide tek ventrikiiler kavitenin go-
riilmesiyle konulur. Falks serebri, kavum sep-
tum pellusidum, korpus kallosum ve III. Ventri-
kil yoktur, talamus bazal ganglionlarla birles-
mistir. Semilobar holoprozensefalide alobar
holoprozensefaliden farkli olarak temporal lob-
da daha fazla beyin dokusu vardir. Lobar ho-
loprozensefalinin sonografik tamisi i¢in tipik
bulgu frontal boynuzlardaki flizyonun dort ké-
se yap1 seklinde gosterilmesidir.
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Holoprozensefalide farkli derecelerde yiiz
anomalileri olusabilir. En sik goriilenler siklo-
pi, etmosefali, sebosefali, okiiler hipotelorizm,
diizlesmis burun, yarik dudak ve damaktir.
Vakamizda hipotelorizm, diizlesmis burun ve
median yarik mevcuttu (Resim 2).

Holoprozensefalide prognoz holoprozense-
falinin tipine gore degismektedir. Alobar ho-
loprozensefalili yenidoganlar bir kac¢ hafta
icinde o6liirler. Semilobar tipinde ise ¢ocuklar
yasayabilir, ancak zeka geriligi vardir.

Holoprozensefalide erken tani miimkiin-
diur. Tongsong ve ark. erken prenatal tani-
nin miimkiin oldugunu ve holoprozensefali-
nin tipik bulgularn olan tek ventrikiil, kay-
nasmis talamus, falks serebri ve kavum sep-
tum pellusidum yoklugunu tespit ettikleri
¢ holoprozensefali vakasinda da gozlemle-
diklerini vurgulamislardir®®. Hsu ve ark. ise
U¢ boyutlu ultrasonografi araciligiyla onbi-
rinci gebelik haftas1 kadar erken dénemde
holoprozensefali tanis1 koyduklarim bildir-
mislerdir®,

Erken tanida koroid pleksuslara ait kele-
bek gortintiistiniin izlenmemesi® ve tek
ventrikiil gérilmesi tanidaki en degerli ipuc-
laridir®.

SONUC

Holoprozensefalide prognozun kétii olmasi
birinci ve erken ikinci trimesterdeki taniy1 de-
gerli kilmaktadir. Erken gebelik haftalarinda
taniy1 takiben yapilan terminasyonlar mater-
nal morbidite ve psikolojik travmalarn azaltil-
masina katkida bulunacaktir.
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