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Ozet

Noral tiip defektleri (NTD), yaklasik 1/1000 sikliginda gozlenen konjenital bir hastaliktir ve
embriyogenezisin ilk 4 haftasi sirasinda noral tiipiin kapanma defekti sonucu olusur. Servikal
bolgeden sakral bolgeye kadar her noktada gelisebilir. Lezyonun seviyesine bagli olarak
cesitli derecelerde ndrolojik disfonksiyonlara sebep olabilir. Etyoloji degiskendir, genetik ve
cevresel faktorler suclanabilir. Bizim bu ¢alismamizda inceledigimiz hastalar birden ¢ok
merkezden temin edilmistir ve NTD tanisiyla takip edilen ve dogan hastalarin klinik profilleri,

tedavi yaklagimlari ve takipleri yeniden arastirilarak literatiir 1s18inda tartigilmastir.
Anahtar kelimeler:Noral tiip defekti, Meningomyelosel, Hidrosefali,

Retrospective analysis of Neural Tube Defect Patients

Abstract

Neural tube defects(NTD) are congenital diseases of almost 1/1000 frequency and occurs with
the disclosure of neural tube during the 4th week of embriogenesis. It may develop from
servical to sacral localization and cause neurologic disfunctions with different severities.The
etiology is not clear ; genetic and environmental conditions can be accused. Our study is
multicentric and clinic profiles, therapotic approaches and prognosis of patients with NTD

are searched with review of the literature.
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Giris

Noral tiip defektleri (NTD) omurilik ve kraniyumu i¢ine alan,yenidogan déneminde en sik
saptanan konjenital malformasyonlardan birisidir. Noral kanalin erken dénemde

kapanmamasi ile anensefali ve ensefalosel gelisirken, kapanmanin ge¢ doneminde olmasiyla

meningomyelosel, meningosel, miyelosizis, spinabifidaokiilta, sirengomiyeli, dermal siniis ve
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gergin spinalkord gelismektedir (1,2). Bunlardan meningomyelosel, gebeligin ilk 26 giinlinde
noral kanalin posterior kapanma defekti nedeniyle gelisir (3). NTD’nin gelisiminde etiyoloji
tam olarak bilinmemektedir.Hem genetik hemde ¢evresel etmenler rol oynayabilir. Etyolojide
kanitlanan tek bulgu embriyojeniknorulasyon evresinde folik asit yetersizligidir. Yenidogan
doneminde tan1 konulduktan sonra 24- 48 saat i¢inde cerrahi tamir yapilmalidir. Ancak NTD
diger sistemlerde de bozukluga neden oldugu i¢in tedavi sinirlidir. Son zamanlarda yenidogan
yogun bakim {initelerinin gelismesi, rehabilitasyon tekniklerindeki ilerlemeler, cerrahi onarim
tekniklerinin gelismesi NTD li hastalarin yasam beklentisini arttirmaktadir. Bizde bu temelde
NTD 1i dogan yada anabilim dalimiza sevkedilen hastalarin klinik profillerini, tedavi

yaklagimlarini ve takiplerini yeniden arastirarak literatiir 1s181nda tartistik.

Materyal Metod

2010 - 2012 yillar1 arasinda Ozel Mozaik Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklar1 Hastanesi ve
Antakya Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklar1 Hastanesinde takip edilen gebelerden ve
Mustafa Kemal Universitesi Tip Fakiiltesi Beyin Cerrahisi Anabilim Dalinda opere edilen

Suriyeli ve Tiirk uyruklu, 40 olgu ¢alismaya dahil edildi ve retrospektif olarak incelendi.
Bulgular

Olgularin 26’s1 kiz (%65), 14’1 erkekti(%35).Tan1 30’unda (%75) prenatal donemde (Resim
1), 10’unda (%25) postnatal donemde konmus ve 8’1 normal dogum ile (% 20) 32’si sezaryen
dogum ile (%80) diinyaya gelmisti. Miyelomeningosel kesesinin yerlesim bodlgesine gore
inceleme yapildiginda, kesenin 5 olguda servikal (%12.5), 10 olguda torakal(%25) (Resim 2),
15 olguda torakolomber (%37.5) 10 olguda ise lomber (%25) bolgede yerlesim gosterdigi
saptandi. Olgularin 28’ine (%70) hidrosefali nedeniyle ayni seans veya farkli seansta
ventrikiilo-peritoneal sant uygulanmig, 6 (%]15) olguda takip donemlerinde hidrosefali
gelismesi nedeniyle sant operasyonu yapilmisti. Olgularin 6’sinda (%]15) ekstremitelerde
herhangi bir motor kayip saptanmazken, 20’inde (%50) kismi motor kayip, 14’tinde (%35)
tam motor kayip saptanmisti.Opere edilme zamanlamasina bakildiginda 19 olgu (%47.5) 0-

14. giin, 12 olgu (%30) 14-28.giin, 9 olgu ise (%22.5) 28.giin ve sonrasinda opere edilmisti.
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Resim 1: Prenatal donemde NTD nin USG goriintiisii Resim 2: Yenidogan doneminde cerrahi esnasindaki kese goriintiisii

Operasyon esnasinda uygun cerrahi prosediirlerle noral plakod ortaya konmus ve defekt tamiri

yapilmistir (Resim 3).

Resim 3: Per-op noral plakod goriintiisii

Mortalite orant %10 (4 olgu) idi. Bunlardan 2 olgu bronkopndmoni nedeniyle, 2 olgu ise sant
disfonksiyonu sonucunda gelisen menenjit nedeniyle kaybedilmistir. Antenatal ozellikler
incelendiginde iki gebede gestasyonel diabet, tigiinde daha 6nce NTD 11 gebelik ve bu nedenle
kiiretaj yapildig1 tespit edilmistir (Tablo 1).
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Tablo 1: Hastalarin Klinik Datalari

Hasta Sayis1 (n%)
Tam
Prenetal 30 (%75)
Postnatal 10 (%25)
Dogum Sekli
Normal Dogum 8 (% 20)
Sezaryan Dogum 32 (%80)
Lokalizasyon
Servikal 5(%12.5)
Torakal 10 (%25)
Torakolomber 15 (%37.5)
Lomber 10 (%25)
Eslik eden anomaliler
Hidrosefali 34 (%85)
Arnold Chiari 1
Pes Eqinovarus 22
Hidronefroz 2
Norolojik Durum
Motor kayip olmayan 6 (%15)
Kismi motor kayip olan 20 (%50)
Tam motor kayip olan 14 (%35)

Opere edilme zamam

0-14 19 (%47.5)
14 - 28 12 (%30)
Yenidogan Sonrasi 9 (%22.5)
Komplikasyon

Menenjit 2
Bronkopnémoni 2
Anne Ozgecmis

Gestasyonel Diabet 2
Onceki gebelikte NTD 3
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Tartisma

Diinya ¢apinda NTD prevelansi, 1000
canli dogumda 1.8dir. Fakat iilkemizde
ve bizim c¢alismamizi yaptigimiz
Akdeniz bolgesinde bu oran biraz daha
yiiksektir. Cinsiyet dagilimina
baktigimiz zaman literatiirle uyumlu
olarak bizim ¢alismamizda da kiz
¢ocuklarinda daha fazla
goziikmektedir(4).NTD gelisiminde
bilinen diger bir risk faktorii olan folik
asit eksikligidir (5). Perikonsopsiyonel
donemden itibaren 0,4 mg folik asit
destegi kullanimi ile noral tiip defekti
oraninin %70 oraninda  azaldig
bildirilmektedir (5). Normal bir eriskin
diyeti bu gereksinimin ancak yarisini
karsilayabilmektedir.  Bu  nedenle
antenatal donemde folik asit desteginin
saglanmasi NTD gelisimini
engellemede oldukcga Oonem
tagimaktadir. Bu nedenle gelismis
iilkelerde son 20 yildir tahil iiriinlerine
standart olarak folik asit ilavesi

yapilmaktadir (5). Calismamizda higbir

annenin gebelik Oncesi ve gebelik siiresince diizenli folik asit destegi almamis olmasi, bize

tilkemizde de tahil iiriinlerine folik asit desteginin uygulanmasi gerektigini diisiindiirtir.

Prenatal donemde tani literatiirde %39 (15) oraninda iken, bizim ¢aligmamizda bu oran

%75°dir. Bu farklilik prenatal tani tetkiklerindeki teknolojik gelismeyi, ayrica annelerin

gebelik doneminde daha sik hekim kontroliine gittiklerini gdstermektedir. Ancak kirsal

Mustafa Kemal Univ.Tip Derg, Cilt 3, Sayi 9, Yil 2012



Murat Altas ve Ark. 26

kesimlerde giliniimiizde hala diizenli gebelik takibi yapilmamaktadir. Fakat hekim kontroliine

gitmelerine ragmen folik asit kullanim oraninin diisiik ¢ikmasi ise diistindiiriictidiir.

Sezeryan dogum, kese riiptiirinii 6nlemede ve gergin kord sendromuna bagli norolojik
semptomlart Onlemede tercih edilmesi gereken dogum seklidir(6). Bizim verilerimizde

sezeryan orani %80 iken, literatiirde %48 oranindadir.

NTD nin yerlesim bolgesine baktigimiz zaman literatiirde en sik lomber bdlgede (3)
goriilmektedir. Bizim ¢alismamizda lomber bolgede %25, torakal ve torakolomber bolgede
ise %62.5 oraninda goriilmiistiir. Meningomyelosel saptanan bebeklerde erken cerrahi
yaklagim uygulanmasi ile bu bebeklerde erken donemde mortalite ve morbidite oranlarinin
azaldig1 tespit edilmistir. Uzun donemde ise kognitif fonksiyonlarin daha iyi oldugu, uzun
stireli bakim ihtiyaci ve idrar inkontinansi sikliginin azaldigi goriisii hakim olmasina ragmen
yapilan prospektif ¢alismalarda ilk 24 saat, 3ila 7 giin ve lhafta ile 10 ay arasinda cerrahi
olarak kapatilan olgularda, survi, ventrikiilit orani, gelisme geriligi, yada motor fonksiyon
seviyesinde gerileme yoniinden anlamli farklilik bulunamamaistir (7,10). Olgularin 48 saatten
fazla bekleme zorunlulugu halinde morbiditenin acil cerrahiye gore anlamli olarak
degismemesi, yeni jenerasyon antibiyotiklerin kullanilmasi ve yenidogan bakim olanaklar ile
aciklanabilir.Dogum sonrasindan cerrahiye kadar olan siirenin uzamasi , bebegin daha iyi
degerlendirilmesine, metabolik fonksiyonlarin stabilize olmasina ve daha uygun kosullarda
cerrahi tedaviye alinmasina olanak saglar.Bizim ¢alismamizda olgularin %77.51 yenidogan
donemi, %22.5 1 ise yenidogan doneminden sonra opere edilmistir. Opere edilen vakalarda

mortalite yada morbidite acisindan fark yoktu.

Calisma grubumuzda en sik eslik eden anomali%70 oraniyla hidrosefali idi. Literatiirde
ise hidrosefali oran1 %61.5 dur ve bizim bulgularimizla koreledir. Ancak cerrahi pratikte
tartisma konularindan biri arrest hidrosefali tanis1 koyabilmektir. Edwards (16) ve arkadaslari
herhangi bir nedenle hidrosefali tanis1 almis olgularda arrest hidrosefali oranin1 %9.8 , NTD
ye baglh arrest hidrosefali oranimi ise %26 olarak bildirmislerdir. Oi ve ark.(17)nin
caligmasinda 3 olguda uzun siireli makrosefalik ve venrikulomegalik kaldiktan sonra ikisine
ayarlanabilir sant takilmis diger olgularinda ise herhangi bir sey yapilmamasina bagl olarak
ciddi bas agris1 ve depresyon belirtisi gostermistir.Bu olgularda ayarlanabilir santa ragmen
venrikiiler voliim yine yliksek kalmistir. NTD sonrasi sant bagimli kadin olgularin uzun
donem takiplerinde gebelik donemleriyle 1ilgili sant yetmezligi gelisip gelismeyecegi

konusunda literatiirde yeterli bilgi bulunmamaktadir. Bu bebeklerde diger sik saptanan
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anomali ise Arnold Chiari Malformasyonu (ACM), pes eqinovarus ve {Uriner sistem
anomalileridir(8). Bu anomaliler birlikte veya tek basma goriilebilir ya da bir sendromun
parcast da olabilir. Bu nedenle oransal degerlendirme yapmak zordur. Bizim olgularimizda 1
olguda ACM ve ek patolojiler goriildii ancak asemptomatik oldugundan dolay1 cerrahi girigim
yapilmadi. Joseph (14) ve arkadaslarinin derlemesinde semptomatik chiari malformasyonunun
literatiirde yalnizca 11 olguda oldugunu bildirmislerdir. 2 olgumuzda hidronefroz ve ek
patolojiler, 22 olguda pes eqinovarus ve ek diger patojiler goziikmektedir. Mortalite
oranlarima bakildiginda bizim serimizde %10 dur. Literatiire bakildiginda ise Hunt ve
arkadaglar1 (11) 30 yillik takiplerinde yillik mortalite oranint %3 olarak bildirmislerdir.
Oakeshott (12) ve arkadaslart ise 40 yillik takip siirelerinde mortalitenin spinal diizeye bagl
oldugunu diigiinmiigler ve 6limlerin genellikle hastane dis1 beklenmedik komplikasyonlardan
oldugunu bildirmislerdir. Bowman (13) ve arkadaslart minimum 20 yillik takiplerinde

surveyin%75 oldugunu ve oliimlerin sant disfonksiyonuna bagli oldugunu bildirmislerdir.
Sonu¢

Bizim ¢alismamiz her ne kadar NTD li hastalarin kiigiik bir kesitini almista olsa, bu hastalarin
daha organize ,multidisipliner yontemlerle degerlendirilmesi gerektigini anliyoruz. Maalesef
iilkemizde NTD li ¢ocuk dogurma orani hala yiiksek seviyededir. Bunun onlenmesi adina
beslenme politikalarin degismesi, yeterli folik asit desteginin saglanmasi gerekmektedir. Bu
sorunla ilgili tlkemizde yeterince prospektif c¢alisma ve uzun donemli takipler
bulunmamaktadir. Bu hastalarin daha iyi bir yasam kalitesine ulagsmalar1 i¢in ¢ok merkezli

uzun siireli takiplere ihtiyag¢ vardir.
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