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Seyrek gorulen konjenital bir anomali olan Holoprosensefali’ nin manyetik rezonans bulgulari embriyolojik, klinik
ve literatlir bulgulari esliginde gézden gegirilerek tartisildi. Bu amagla mikrosefali ve hipotelorizmi olan 6 giinlik
bir semilobar haloprosensefali olgusu MR bulgular1 esliginde degerlendirildi.

Olguda, frontal loblardan baglayarak mezensefalona kadar olan 6n ve orta serebral yapilarin orta hatta birlesik
oldugu ve septum pellusidumun gelismedigi izlendi.

Semilobar holoprosensefalinin diger tip holoprosensefalilerden radyolojik olarak nasil ayirt edilebilecegi tartisildi.
Etyolojik faktorlerden yeni literatiir bulgulatt egliginde séz edildi.

Anahtar Kelimeler: Holoprosensefali, MRG
Magnetic Resonance Findings In Semilober Holoprosencephaly: Case Report

Purpose of this presentation is to review the Magnetic Resonance Imaging (MRI) findings of holoprosencephaly
pertaining to embriologycal, clinical and current literature.

To this goal, MRI findings of a 6-day-old newborn with semilobar holoprosencephaly, microcephaly and
hypotelorizm is discussed. A separation defect was observed in the forebrain and midbrain structures including
frontal lobes and thalamic nuclei.

Additionally, hypogenetic septum pellucidum was detected. Differential diagnosis of subtypes of
holoprosencephaly and etiology of the pathology are discussed.
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Holoprosensefali primitif 6n beynin degisken derecelerdeki seperasyon anomalileri ile ortaya ¢ikan, seyrek gorilen
konjenital bir anomalidir.! Bu olgu sunumumuzda 6 ginlik bir holoprosensefali olgusu, manyetik rezonans
gorintileme (MRG) bulgulari egliginde tartisilmugtir.

OLGU

27 yasinda, gravidast iki ve paritesi iki olan bir annenin 37 haftalik gebeligini takiben spontan vajinal yolla diinyaya
gelen kiz yenidoganda konvilzyonlar izlendi. Anoksik dogum, akraba evliligi, teratojenik ajan, aile 6ykisti ve diabet
gibi risk faktorii olmadigi 6grenildi. Annenin prenatal takiplerindeki US incelemesinde, fetal bas cevresinin diger
Olcimlere gore geri kaldigt saptandi. Fetusun dogumunu takiben, yenidoganda prenatal dénemde siiphelenilen
mikrosefali ve hipotelorizm dogrulandi. Yenidogan, jeneralize konvilzyonlar nedeniyle postpartum 6. ginde MRG
incelemesine alindi. Hastanin MRG kesitlerinde talamusun santral kesiminde fizyon izlendi. Serebral hemisferlerin
frontal bolgeden baslayarak talamusu da kapsayacak sekilde, 3. ventrikiile kadar orta hatta birlesik oldugu, septum
pellusidumun gelismedigi ve korpus kallozumun anteriorunun hipogenetik oldugu saptandi. Hipokampusun, 3. ve
lateral ventrikillerin temporal ve frontal hornlarinin rudimente oldugu dikkati ¢ekti. Buna karsilik oksipital hornlar
kolposefalik gorinimdeydi. Falks serebrinin 6n Y2 kesimde agenetik oldugu izlendi. Bu bulgularla hastaya semilobar
holoprosensefali tantst konuldu. Azygos serebral ven bulgusuna rastlanmadi.
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Resim (A, B, C, D). T1 agirhkli aksiel (A), sagital (B), T2 aksiel (C) ve 3 boyutlu aksiel SPGR kesitlerinde frontal lob ve talamusda orta hatta
fizyon, septum pellusidumda agenezi ve kotrpus kallozumun, falks serebri anteriorunda hipogenezi izlenmekte. Lateral ventrikillerin frontal

hornlari, 3. ventrikiiliin rudimenter oldugu dikkati cekmekte.

TARTISMA

Holoprosensefali, embriyonik dénemde 6n beynin
(prosensefalon)  nadir  gorilen  gelisimsel  bir
anomalisidir. Serebral hemisferlerde lateral planda;
telensefalon ve prosensefalon bileskesinde transvers
planda ayrilma defekti vardir.Yiz ve Onbeyini
etkileyen patoloji, bircok sendromun kompanenti
olarak da seyredebilir. Intrauterin hayatin 22-24.
gunlerinde anterior néroporun kapanmastyla bitlikte
olusan prosensefalik vezikillerin duvatlar giderek
kalinlasir. Kalinlasmis bu vezikiller, ilerde serebral
hemisferler ve derin serebral nukleuslart olusturan
germinal matrikse  doéndgtir.?  Normal — gelisim
strecinde telensefalon ve diensefalonu olusturan
germinal matriks yaklagtk olarak 32. giinde ikiye
ayrilir. 32-35. giinlerde diensefalondan telensefalon
differansiye olur. Bunun ardindan telensefalon ikiye
ayrilir. Bu doénemde cesitli nedenlerle
differansiyasyonun olamamast durumunda serebrum
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serebral hemisferlere, ve transvers olarak diense-
falona-telensefalona ayrilamaz. Holoprosensefali en
agir patolojiden en hafife dogru alobar, semilobar ve
lobar olmak tzere U¢ sekilde ortaya ctkabilir.3#
Bununla birlikte bu ayirimlar her zaman kesin olarak
yapilamayabilir. Genellikle beynin anterior kismi en
fazla etkilenir. Serebral anomalilere ek olarak
mesenkim farklilasmasinda da, bizim olgumuzda
oldugu gibi, bozukluklar eslik edebilit. Bu durumda
yuziin premaksiller segmentinde ve falks serebride
gelisim  bozukluklart gérilir. Yizin membrandz
kemikleri, kismen gozler ve burun olgularin ¢cogunda
etkilenir.#

Olgumuzla ornekledigimiz semilobar tip
haloprosensefalide interhemisferik fissiir  parsiyel

olarak gelisimini tamamlar. Ancak frontal lobda ikiye
ayrilma  gerceklesmez. Talamus kismen  ikiye
ayrildigindan kictk bir 3. ventrikil gérinimi vardir.
Temporal hornlar beklenenden kiiciik, hipokampus
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gelisimi ( lobar prosensefalinin aksine) yetersizdir.
Tum holoprosensefali tiplerinde septum pellusidum
gelismemistir. Haloprosensefalinin = siddeti  frontal
lobun ne kadar geliskin oldugu ile orantilidir. Korpus
kallozumun gelisimi, bu konuda 6nemli bir yol
gosterici kriterdir. Korpus kallozumun anterior kesimi
ne kadar gelismisse beyin o kadar matir demektir.
Bazi durumlarda interhemisferik fissir frontal ve
oksipitalde gelisirken parietal bolgede gelismez.>¢ Bu
durumda korpus kallozumun genu ve spleniumu
normalken gévde kesimi gelismemistir. Bu 6zellik,
sadece haloprosensefalide goértlen bir 6zelliktir.
Semilobar holoprosensefali, alobar a gére daha seyrek
gorilir.” Semilobar haloprosensefalide interhemis-
ferik fisstir parsiyel olarak gelisimini tamamlar. Ancak
her iki frontal loblar arasindaki ayirim gerceklesmez.
Talamus kismen ayrildigindan kigiik bir 3. ventrikiil
gorinimu  vardir. Temporal horn beklenenden
kuctktir. Hipokampts gelisimi yetersizdir. Tum
haloprosensafalilerde ( lobar tipler dahil) septum
pellusidum gelismemistir. Bu nedenle, lateral ventrikiil
frontal hornlarinda karelesme ve genisleme gorulir.
Kortikal manto inceldiginden ventrikiler sistem dilate
olarak izlenir. Azygoz anterior serebral arter
varyasyonu izlenebilir. Holoprosensefalilerin ¢cogu
sporodik olgular olarak goriliir.® Otozomal dominant

veya resesif gecis bildirildigi gibi teratojenik nedenler
ve diabetes mellitus da sorumlu tutulmustur.>8

SONUGC

Yukarida 6rnegini vererek tartistigimiz semilobar
haloprosensefaliye temel olarak MRG bulgulariyla

tant konmakta ve ayirict tanist yapilmaktadir. Patoloji
seyrek gorilen ve diger tiplerinden ayir edilmesi
gereken bir orta hat ayrilma defektidir.
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