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Intrauterin Hayatta Olusan Néral Gelisim Hasar1: Spina bifida
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Ozet: Embriyogenezis doneminde noral tiipiin kapanamamasi sonucu ortaya ¢ikan ve beyinden sakruma
kadar merkezi sinir sistemindeki konjenital anomalilere néral tiip defektleri ad1 verilmektedir. Onemli noral
tiip defektlerinden biri spina bifida’dir. Ulkemizde 6zellikle erken tam ydntemleriyle birlikte prevalansi
azalan bir hastalik olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Bebeklerin birey olma yolunda anne karnindaki ilk
yolculuklarinda omurilikteki gelisimsel hasar olan spina bifida bazen yenidoganda hi¢ bulgu vermezken,
bazende agir norolojik hasarlarin eslik ettigi ve daha ileri boyutta yasamsal aktiviteleri tehdit edici bir
durum olusturabilmektedir. Olusumu pek c¢ok nedene baglanabilse de tam olarak kesin bir yargiya
ulasilamamistir. Ancak Ozellikle bu tiir defektlerin gelistigi gebeliklerde diisiik folik asit diizeyleri,
hastaligin olusumunda bir etken olabilecegi konusunda bize fikir sunmaktadir. Bu durum hastaligin
onlenmesinde basit ve ucuz profilaktik yontemlerin 6nemini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler Spina bifida, noral tiip gelisim bozukluklari, folik asit

Neural Developmental Damage in Intrauterine life:
Spina bifida

Abstract: As the result of the inability to close the neural tube during embryogenesis and from the brain to
the sacrum the congenital anomalies in the central nervous system which are called the neural tube defects.
One of the major neural tube defects is spina bifida. It is a disease which decreases prevalence in our country
especially with early diagnosis methods. Spina bifida, which is the developmental damage to the spinal
cord on the first journey of the mother in the process of becoming an individual to the infant, sometimes
presents no symptoms in the newborn, but sometimes it is accompanied by severe neurological damage and
threatens further life activities. Although many occurrences can be formed, a precise judgment can not be
reached. However, low folic acid levels, particularly in pregnancies in which such defects develop, provide
us with an idea that it may be a factor in the development of the disease. This situation shows the importance
of simple and inexpensive prophylactic methods in preventing the disease.
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Giris

Fetal oliimlerden biiyilk oranda sorumlu tutulan
merkezi sinir sistemi (MSS) dogumsal anomalileri
canli dogumlarda %1 civarinda goriilmektedir. Bu
anomalilerin %64’liik bir kism1 beyin ve omiriligin
gelistigi ilk yap1 olan ndral tiibiin kapanma ya da
gelisim hasar1 sonucu olugsmaktadir. Noral tiipteki
omuriligin gelisim anomalilerinden biri de spina
bifidadir. Spina bifida, Latincede ‘ayrik’ ya da
‘acik’ omurga anlamima gelmektedir (Northrup ve
Volcik, 2000; Fuchs, 1997, Harwood-Nash ve
McHugh, 1991). Spina bifida’nin olusumunda
genetik bozukluklar ve teratojen maruziyeti, yanls
beslenme, bolgesel faktorler sugclanmakla birlikte

¢ogu durumda sebep tam olarak bilinmemektedir.
Goriilme sikhigr degisik bolgelere, wklara ve
gelismislik diizeyine gore degismektedir. Spina
bifida, diinyada ikinci sik rastlanilan dogumsal
defekt hastaligt olup binde 1-10 sikliginda
goriilmektedir (Vermaes et al., 2005). Spina bifida,
ekstremitelerde ndromotor hasar, skolyoz, mesane
ve bagirsak problemleri ile birlikte fiziksel, mental
ve sosyal sorunlara neden olan toplumsal bir
hastaliktir (Bowman et al., 2001).
Miyelomeningosel en sik goriilen ve en ciddi
formudur. Medulla spinalis, sinir kokleri, beyin
omurilik sivis1 ve meninksler vertebral arktaki bir
defektten kistik bir kavite i¢ine dogru yer degistirir.
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Miyelomeningoselli hastalarda; giic kaybi, iskelet
kas sistemi deformiteleri, duyusal defisit gibi motor
ve duyusal belirtiler; idrar ve gaita inkontinansi ile
buna bagli komplikasyonlarla karsilasilmaktadir.
Bacaklardaki giigsiizliik ve paralizi bireyi tekerlekli
sandalyeye veya yardimci ylirtime cihazlarina baglh
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hale getirebilmektedir. Ayn1 zamanda hidrosefali,
Arnold Chiari malformasyonu ve gergin omurilik
sendromu  gibi  ndroanatomik  anomaliler
goriilebilmektedir (Schoenmakers, 2005; Elias ve
Hobbs, 1998)

Sekil 1. Columna vertebralis’in On-yan ve arkadan goriinimii ile omurlarin bulunduklar1 yere gore

gruplandirilmalar1 (Waschke et al., 2016).

Merkezi Sinir Sisteminde Embriyolojik Gelisim
Merkezi sinir sistemi, anne karninda 3. haftada
noral plak olusumu gelismesi ile baglar. Ardindan
hizli bir sekilde bu plagin kenarlarinda noral
katlantilar meydana gelir (Sadler, 1993). Bu
katlantilardaki kabariklik artip orta ¢izgide birlesir.
Bas kismu daha siskin, kaudal kismi daha zayif
olacak sekilde diizensiz bir gelisim olur ve noral
tiipli olustururlar. Noral tiipiin kenarlar1 kalinlagip
kapanarak beyin ve omurilik sisteminin ilk halini
olustururlar (Seftalioglu, 1998). Bu siirecte ortaya
cikabilecek bir olumsuz durumda noéral tiipte
kapanma olmazsa spina bifida olusabilir. Spina
bifida, omurga lizerinde herhangi bir seviyede
goriilebilir. Noral tiiplin gelisimini ndrolasyon,
kanalizasyon ve regresyon donemleri takip eder
(Northrup ve Volcik, 2000; Larsen, 1997).

Norolasyon gebeligin 18. ve 28. giinleri arasinda
olan donemdir. Anne adayr ¢ogu zaman heniiz
gebelikten haberdar degildir ve bu donemde ndéral
tiipte meydana gelen bozukluklar spina bifida’nin
agrr formlarma neden olabilir. Norolasyonun
tamamlanmas1 asamasmi tirogenital ve sindirim
sisteminin ilk olusumlar1 takip edecektir. Bu
donemin son asamasindaki bozukluklarda ise
iriner ve sindirim sistemi etkilenecektir (Fuchs,
1997). Kanalizasyon donemi gebeligin 28. ile 40.
giinlerini  kapsar. Omuriligin  kaudal kismi
olugsmaktadir. Bu donemin tamamlanmasi igin

norolasyonun sorunsuz geg¢mesi gerekmektedir.
Omurilik  kanalinin ~ olustugu ama  heniiz
kapanmadig1 donemdir (French, 1990).

Gebeligin 40. giiniinden itibaren fetal yasamin geri
kalan kismindaki donem regresyon donemidir. Bu
donemdeki hasarlar her zaman bulgu vermeyebilir.
Omuriligin son bolimii prematiir halini bu
donemde alir (Northrup ve Volcik, 2000). Noral
tliptin omurilikteki kapanma defektleri olan spina
bifida hasarin anatomik yerine gore; spina bifida
aperta (SBA) ve spina bifida okiilta (SBO) seklinde
iki smifa ayrilir. SB’nin daha agir seyreden ve
genelde norolasyon doneminde gelisen hasara bagl
olan, omuriligin a¢ik haline SBA denir. SB’nin
omuriligin dorsal orta hatt1 kapali formuna ise SBO
denir. SBO da diyastometamiyeli, spinal lipom,
gergin omurilik sendromu, 6n sakral meningosel,
yan torasik meningosel, split notokord sendromu,
kaudal regresyon sendromu, dermal sinilis ve
siringomiyeli-hidromiyeli goriiliir (Harwood-Nash
ve McHugh, 1991).

Spina Bifida Aperta

Norolasyonda olusan bir hasar sonrasi meningeal
kilif, omurga, ciltalt1 kas tabakasi ve cilt tarafindan
korunmasi gereken ndral doku ve serebrospinal
stvinin bir zarla korunarak veya korunmadan dogru
bir sekilde kapanamamas1 sonrast olusur. SBA nin



meningosel, miyelomeningosel ve miyelosel olarak
alt siiflar1 vardir (Yalgin ve Ozaras, 2010).

Meningomyelosel: Omurilik iginde bulunmasi
gereken sinirlerin veya koklerinin serebrospinal
sivi ile birlikte kemik ve meningeal zarlardan genis
bir defekten fitiklasmasidir. Asil problem noral
tiipiin arka kismimin kapanamamasidir. Bu durum
omuriligin herhangi bir seviyesinde olabilir
(Churchill et al., 2001). Bulundugu seviye ve
biiyiikliigii nérolojik hasarin boyutunu belirler. En
sik bel kalca seviyesinde goriiliir. Hidrosefali eslik
etme ihtimali yiiksektir. Dogumdan sonraki ilk
tehlike sinir sisteminin agik olmasit nedeniyle
menenjit riskidir bu ylizden erken cerrahi
gerektiren gruptadir. Cogunlukla alt ekstremite
agenezisi ve tirogenital disfonksiyonlar eslik eder
(Ozek, 2008).

LY

Sekil 2. Spini bifida aperta (meningomiyolosel)
(Duru ve Tiirkoglu, 2013).

Miyelosel: Miyelosel, miyelomeningoselin
meningeal kiliflarin gelismedigi daha agir halidir.
Noral katlantilarin olusma doneminde olan bir
hasar mevcuttur. Torakolomber bdlgede daha sik
gorilir.  Noral  dokular  epitelize  zarla
kaplanamamistir ve defekt alaninda birikmistir
(Barson, 1970).

Meningosel: Meningeal zarlarm omurgadaki bir
defektin arasindan sinir koklerini bulundurmadan
disariya dogru fitiklasmasidir. Iginde néral yapilar
bulunmamasi1 hasarin daha az olmasina neden olur.
Omurga da her seviyede goriilebilir. Serebrospinal
svinin cilt altindan enfekte olma riski nedeniyle
cogu zaman acil olmasa da cerrahi tamir gerekir.
Serebrospinal sivinin beyin igindeki liretim ve
emilim dengesi ¢ogunlukla korundugu igin
hidrosefali diger formlarma goére daha az goriiliir
(Mutluer, 2007).
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Sekil 3. Meningosel (Gtilas1 ve ark, 2011).

Spina Bifida Okiilta

Noral tiipiin gelisiminde arka ndéral ¢ikintilarin
yanlis veya tam olarak kapanmamasi sonucu
olusabilen genis bir tabloyu icerir. Bazen yeni
doganda bulgu verirken, bazen omurilikteki
gerilmeye bagli ¢ocuk yaslarda bulgu verir. Bulgu
vermeyen ve tesadiifen saptanma orani da %17-30
arasindadir (Gregerson, 1997). Hasarin oldugu
seviyede cilt dokusu normal olabilirken; anormal
killanma (hipertrikoz), talenjektazi, cilt beni
(neviis), dermal gamze, ciltalt1 lipom seklinde
bulgu verebilir. SBO It baz1 ¢ocuklarda omurilik
sert bir sekilde sabitlendigi i¢in bliyiime doneminde
sinir kokleri gerilmeye bagli hasarlanabilir ve alt
ekstremitede ve trogenital bolgede fonksiyon
kaybma neden olabilir. Daha ileri formunda
omurilik omurgadaki biiylimeye direnecegi igin
boyuna biiylime durup yanlara dogru kamburlagsma
seklinde skolyoza neden olabilecektir (Gokalp ve
Erongun, 1988).

Omuriligin santral kanalda ilerleyisi sirasinda
kemik c¢ikmti ile iki par¢a seklinde boliinmesi
diastometamiyeli olarak isimlendirilir. Kemik
¢ikint1 olmadan omuriligin iki ayr1 parga seklinde
gelismesi diplomyeli (Split kord sendromu) denir.
Miyelin kiliflarm omurilik igerisinde yag bezesi
olarak farklilagmasi spinal lipom olugmasima neden
olur. Olusan yag bezesinin bir kese icerisinde noral
yapilarida i¢ine almasma lipomiyelomeningosel
denir. Gergin filum terminale (gergin omurilik
sendromu) omuriligi sabit tutan normalde elastik
olmas1 gereken filum terminale isimli yapimn bir
sekilde sertlesmesine bagli omurilikte gerilme
olusturmasi ve sonrasinda fonksiyon kaybina sebep
olmasidir. Meningoselin 6nde veya yanda olan
formlar1 SBO nin iginde yer alir. Kaudal regresyon
sendromu omuriligin uzak kisminda olusan
anomaliye renal aplazi ve ndrojenik mesane eslik
etmesidir. Siringo-hidromiyeli omurilik i¢inde
serebrospinal sivinin birikmesi ile olusur. Dorsal
dermal siniis dorsal orta hat cilt iizerinde omuriligin
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acik ve kapali bir baglant1 kurmasi ile olusur.
Miyelit veya menenjit riski olusturabilir (Gokalp ve
Erongun, 1988).

Sekil 4. Radyografide omurganin lumbopelvik
bolgesinde Spina bifida okiilta (Cofano et al.,
2014).

Etiyoloji

Genetik egilim suclansa da spina bifida’ya neyin
sebep oldugu tam bilinmemektedir (Yalgin ve
Ozaras, 2010). En 6nemli ispat edilmis neden
annede folik asit eksikligi olmasidir. Primer sinir
hiicreleri olugsma asamasinda ¢ogu zaman anne
adayr gebe oldugundan haberdar degildir. Bu
donemde bebek tarafindan ihtiyag duyulan folik
asidin anne rezervlerinde bulunmamasi veya
alkolizm, wvalproik asit kullanimi gibi teratojen
nedenlerin  folik asidin  bebek tarafindan
kullanilmasmi  engelledigi  gosterilmistir. Bu
ylizden c¢ocuk sahibi olmak isteyen c¢iftlere
korumasiz iliskiye baglanmadan ©nce doktor
kontrolii altinda folik asit destegi baslanmali ve
anne adayr beslenmesine dikkat etmelidir
(Lutkenhoft, 1999; Gokalp ve Erongun, 1988).
Annede yliksek ates dykiisii olmasi, hipertansiyon,
diabetes mellitus, obezite, radyasyon, bazi ilaglar,
teratojen maruziyeti muhtemel diger sebepler
arasinda bulunmaktadir (Tinkle ve Sterling, 1997).

Tam

Spina bifida’nin erken teshisinde 12. hafta
vajinadan yapilan, 18. haftada batindan yapilan
ultrasonografik inceleme ve anne kaninda
alfafetoprotein taramasi kullanilir. Yiikselmis AFP
diizeyleri noral tip defektlerinin  varligini
gosterebilir. Gestasyonun 16. haftasinda maternal
AFP  Olglimiini de iceren “li¢li tarama”
meningomiyelosel olan gebeliklerin yaklasik %75-
%80°nini  saptayabilir. Yiiksek AFP diizeyi
saptanirsa, anmiyotik sivida AFP Olglimii igin
amniyosentez yapilir; ardindan taniyr dogrulamak
ve anomaliler a¢isindan fetiisti degerlendirmek i¢in
ultrasonografi kullanilir. Spina bifida teshisinde

aile talep ettigi durumda medikal abortus
yapilabilir gNorthrup ve Volcik, 2000; Ozek, 2008;
Yalgm ve Ozaras, 2010).

Korunma

Gebe kalmayi diistinen kadinlarin gebelikten ii¢ ay
once baslamak ve gebeligin ilk ii¢ aymnda da devam
etmek kaydiyla giinde 400 pg folik asit almalar1
biitiin diinyada onerilmektedir. Daha 6nce ndral tiip
defektli cocugu olan annelerde 6nerilen doz giinde
4 mg’dir (Ozek, 2008). Ayni zamanda yesil
yaprakli sebzeler (brokoli, 1spanak, vs) gibi folik
asitten zengin yiyecekler diyete eklenebilir ama
noral tlip defekt riskini azaltmak i¢cin tek basina
yeterli olmaz (McNulty, 2000). Bazen ebeveynler
gebeligi sonlandirmak isteyebilir. Teshisle birlikte
aile bilgilendirilip medikal abortus segenegi de
aileye sunulmalidir. Prenatal intrauterin girisimler
ve onarimin faydali oldugu gosterilemese de Chiari
I  malformasyon derecesini azalttigi bazi
calismalarda gosterilmistir (Ozek, 2008).

Tedavi

Son donemlerde gelisen teknoloji ve cerrahi
teknikler spina bifida’nin anne karninda cerrahi
olarak  diizeltebilecegine  ifade etse de
yaygmlagsmamistir. Yaygm olan tedavi dogum
sonras1 merkezi sinir sisteminin dis ortamla
baglantisinin tamir edilmesidir. Serebrospinal sivi
iiretim ve emilim dengesi bozulmus olan hastalarda
gelisen hidrosefalinin  tedavisi gerekmektedir.
Spina bifida’lh hasta; beyin cerrahi, {irolog, ¢ocuk
cerrahi, fizyoterapist, ortopedist, pediatrist ve
psikologu iceren bir ekip tarafindan tedavi ve takip
edilmelidir. Ik olarak gebelik oncesi folik asit
bakimindan zengin diyet uygulamasi ve takviyesi
yapilmalidir. Ancak bu Onlemler kismi basari
saglar. Bu defektle dogan bebegin cerrahi olarak
sirtindaki  kese almabilir. Beyinde olusan
hidrosefali sonucu artan basin¢ sant araciliiyla,
stvinin hortumla karin bosluguna bosaltilmasi ile

giderilebilir.

Sonuc¢

Meningeal ve ndral yapilarin ndral arktan
herniasyonun goriildiigii spina bifida, insanoglunun
var olmasindan beri goriilen bir rahatsizliktir. Canli
dogumlarda %1 oraninda santral sinir sisteminde
dogumsal anomalilere rastlanmakta ve dogum
oncesi Oliimlere sebep olarak oOnemli bir yer
tutmaktadir. Yaygin diisiliniilen sebepler arasinda
teratojenik etkiler, gen bozukluklari, yanls
beslenme, radyasyon, folik asit eksikligi gibi
nedenler olmasina ragmen bircok vakada sebep



kesin olarak bilinmemektedir. Ozellikle cerrahi ve
koruyucu hekimlik alanindaki gelismeler ile spina
bifida’li ¢ocuklarda tedavi ve rehabilitasyondaki
ilerlemeler sayesinde yasam beklentisi ve kalitesi
giderek artmaktadir. Farkli klinik bulgularla ortaya
cikabilecek bu durum tamamen ¢oziilememekle
birlikte erken tanist miimkiindiir. Baz1 dnlemlerle
spina bifida’li bebegin ebeveyni olma ihtimali
azalmaktadir. Oncelikle toplumda farkindahk
olusturabilmek acisindan bu tiir hastaliklarin
taninmasi, ebeveylerin bilinglendirilmesi ve geg
olmadan dnlemlerin alinmasi gerekir. Tip biliminin
gelismesi ile defektlerin giderilmesinde belli bir
asamaya gelinmis olmasina karsin yapilacak hi¢cbir
miidahale dogal hali tam olarak saglayamayacaktir.
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