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Ultrasonografi ile Fetal Santral Sinir Sistemi
Anomalilerinin Tanisi

Prof.Dr.F.Tuncay OZGUNEN

Ultrasonografi son 30 yilin en dnemli teknolojik araglarindan biri olmus ve
Obstetrikte tartismasiz olarak yerini almistir. Fetusun normal anatomisinin
degerlendiriimesi, buyumesinin izlenmesi, fetal yapisal anomalilerin,
kromozom anomalilerinin belirteci olabilen defektlerin tanisi yaninda fetusun
intrauterin izlenmesinde ¢ok degerli bilgiler veren bir tanisal aragtir.

Statik ultrasonografiyle antenatal olarak saptanan ve terapoétik disutk
yaptirilan ilk fetal malformasyon anensefalidir’. Zaman icinde dikkat spina
bifida, hidrosefali ve diger kraniospinal defektlerin erken tanisina odaklandi.
Yuksek resollisyonlu ger¢cek zamanli ultrasonografinin gelismesiyle fetal
striktlrel ve fonksiyonel anomalilerin tanilarinda 6nemli artislar saglandi.
Vajinal ultrasonografi ile gebeligin daha erken dénemlerinde anomali tanisi
konmaya baslandi. Buglin 3 boyutlu ultrasonografi giindemdedir.

Anatominin degerlendirimesinde en uygun zaman gebeligin 18-
20.haftalari olmakla birlikte bazi anomalilerin daha erken dénemde
gérilebildigi, bazilarininsa daha ge¢ dbénemde ortaya c¢ikabilecegini
hatirlamak gerekir.

Malformasyon agisinda yaklasildiginda hastanin diusik veya yuksek riskli
olmasi 6nem tasir. Aile dykisu olan, 6nceki gebeliginde kesin tani almis ve
belli tekrarlama riski gosteren gebenin ultrasonik muayenesi ile riski olmayan
ve sadece tarama amaciyla ultrason yapilan hastaya yaklagim farklh olmalidir.

Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali, ADANA
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SEREBROSPINAL ANOMALILER

NORAL TUP DEFEKTLERI

Noral Tip Defektleri (NTD) Néral tipin gebeligin 3- 4. haftasi esnasinda
kapanmasindaki yetersizlikten kaynaklanir ve en sik gorilen ciddi konjenital
malformasyonlar arasindadir. Ortalama insidans 1000 dogumda 1-2'dir. ingil-
tere’de 1965’'de 1000’de 4.7 iken 1981’de 1000'de 1.9’a azalm|§t|r1. Anense-
fali ve spina bifida prevalansi genellikle esittir ve olgularin % 95'ini kapsar,
ensefalosel de kalan % 5’i mey.getirir. Noral Tup Defektlerinin blyluk ¢gogun-
lugu multifaktoriel veya polijenik kalitimin sonucudur. Az sayida olguda kro-
mozomal anomalilere, Meckel sendromu gibi tek gen defektlerine, 6zellikle fo-
lik asit antagonistleri gibi teratogenlerin maternal alimina bagli olabilir.
Maternal diyetin vitamin ve folik asitle desteklenmesi NTD’lerinin gelisiminde
koruyucu etki gostermektedir. Anensefali fatal kabul edilmesine ragmen spi-
na bifidanin dogal gidisi degdiskendir. Yasayan infantlar siklikla siddetle sakat-
tir ve siklikla cerrahi girisim gerektirir. Sakatlik tipik olarak alt ekstremitelerin
zayifigi, driner ve fekal inkontinens ve mental retardasyonla hidrosefali
seklindedir.

ANENSEFALI

Letal bir konjenital anomali olan anensefalide kraniyal kubbe ve telensefa-
lon yoktur ve kalan beyin dokusu kafatasi kubbesi ile kaplanmaz. Beyin kdki-
nin nekrotik kalintisi ve rombensefalik yapilar vaskiler bir membran ile
kaplanir’. Medulla genellikle iyi sekillenmistir. insidans cografi bolge, Irk ve
sekse gore degismekle birlikte ortalama 1000 dogumda 1 goriilir. ingiltere ve
Galler'de 1000’de 6.7 olan oran prenatal taninin yodun olarak uygulanmasiyla
1000’'de 3.1’e dusmustir. Beyazlarda ve disilerde daha sik goérilur. Japo-
nya’da ve siyah irkta az géruldr.

Antenatal ultrasonografi ile ilk kez Campbell tarafindan tani konan anomali
anensefali olmustur’. Antenatal tani; kalvariumun yoklugunun gosterilmesiyle
konur. Bazen beraberinde area serebrovaskuloza da gortilebilir.

Beraberinde bagska malformasyonlar da olabilir, spina bifida, yarik du-
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dak/damak, clubfoot ve omfalosel gortlebilir. Polihidramniyos siklikla bulunur.
Poligenik (Multifaktoriel) bir defekt oldugu igin bir sonraki gebelikte tekrarlama
riski % 1.7, iki hasta ¢ocuktan sonra tekrarlama riski % 5.7’ye yukselir. Diya-
betik anne bebeklerinde 000 canli dogumda 20, annesi 1.trimestrde valproik
asit alan bebeklerde 1000’de 10-20 oraninda goérlir.

Anensefalinin ultrasonografik tanisi 12 hafta kadar erken dénemde mim-
kiin olabilir. Kranial kubbe ve serebral hemisferler sabit olarak yok olmasina
ragmen fasial kemikler ve beyin koku ve oksipital kemiklerin kisimlari ve
midbrain genellikle vardir. Anensefali kalvariyum tarafindan korunmayan a-
normal beyin dokusunun harabiyetinin sonucu olarak akrani’nin son evresi o-
larak kabul edilir. Cogu anensefaliklerin normal gozleri vardir, orbitalar siklikla
yiizeyel oldugu igin gozler firlak goriinir. (Resim 1) Onbeyin serebrospinal si-
vi kapsayan multipl kavitelerle bir anjiyomatoz kitle ile yer degistirir. Bu ileri
derecede vaskilarize néral ve mezensimal dokuya area serebrovaskiloza
denir. Boylece her ne kadar anormalse de sefalik pol erken gebelikte vardir.
(Resim 11) ileri evrede tahrip olur. (Resim IlI).

10-11 haftadan 6nce kalvaryumun kemiklesmesi tamamlanmadigi igin a-
nensefalinin tanisi en erken 10-14 haftalarda konabilir.

Cukurova Universitesi /BALCALI

HOSPITAL - C L

DIVISION : Kadin Dosum . PerinatoloJi
o : DR Tuncay Dzsunen

PATIENT ID: Hawa Isik F

DIAGHISTS : 31 H. Anensefali

Resim 1. Anensefalide gozlerin gériinimu.
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Resim 2. Area serebrovaskiiloza goriluyor.
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DIAGNOSIS - 22 H. KonJenital Anomali

Resim 3. Bir anensefali olgusu
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ENSEFALOSEL

Kraniyumdaki defektten kafa i¢ci kapsaminin digari ¢ikmasina “Sefalosel”
denir. Sadece meninksler disari ¢ikmigsa “Kranial meningosel”, beraberinde
beyin dokusu da varsa “Ensefalosel” denir. (Resim IV) En sik oksipital bolge-
de bulunur. Olgularin % 50’sinde beraberinde spinal lezyonlar vardir. Birlikte
olan diger anomaliler hidrosefali, Dandy-Walker malformasyonu ve Meckel
sendromudur. Prognoz herniye olan beyin dokusuyla ili§kilidir3.

Masif ensefalosel mikrosefaliyle birlikte olabilir. Sefaloseller genetik ve ge-
netik olmayan pek ¢ok sendromlar ve diger malformasyonlarla birlikte olabilir.

Prognoz sefaloselin tipine baglidir; pir meningoselde tedaviyi takiben ol-
gularin % 60'Inda normal entellektlel gelisim olurken ensefaloselde mortalite
orani % 40’dir ve entellektiel bozulma ve noérolojik sekel insidansi ylksektir.

HOSPITAL - Cukurova Universitesi Tie Fakultesi
DIVISION - Kadin Dosum _PERINATOLOJI

DOCTOR ¢ Dr KADAYIFCI Or OZGUMEN Dr EURUKE
PATIENT ID: Inci Ozrildirim

DIAGHMOSIS : 19 H. Anomal 1

Resim 4. Ensefalosel.
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SPINA BiFIDA

Spina bifida gizli veya acik olabilir. Gizli spina bifida normal yumusak doku
ile kaplanan vertebral agiklikla karakterizedir. Acik spina bifida ise cilt, altin-
daki yumusak doku ve vertebral arkuslarin tam defekti ile medulla spinalisin
disariyla irtibatta olmasidir. (Resim V)

¢ Cukurova Universitesi Tie Fakultesi

HOSPITAL uku -
DIVISION - Kadin Domm _ Perinatolo.ii 6‘;,

s

-

DOCTOR : Dr.Tuncayr Ozaunen C E vruke 0 Kadarifci
PATIENT ID: Nazan Bavsunsur 5
DIAGNOSIS : 42 H. 555 Anomalisi ve meninsosel |

Resim 5. 42 haftalik bir gebelikte ¢ok genis bir spinal defekt.

Defekt ince bir meningeal membranla kapli olabilir. Kese iginde néral do-
kunun varliginda

“Meningomiyelosel” adi verilir. Lumbar, torakolumbar ve lumbasakral alan-
lar en sik etkilenir.

Gizli spina bifidalar blyUk subkitan lipomla birlikte olan nadir vakalar hari¢
genellikle antenatal sonografiyle anlasiimaz.

Ultrasonografide spina bifida tanisi i¢cin her ndral arkus servikal kanaldan
sakral bolgeye hem transvers hem longitudinal olarak muayene edilmelidir.
Transvers kesitte normal néral arkus kapali bir daire seklinde ve onu ka-
playan intakt bir deri ile gorilirken, spina bifidada arkus “U” veya “V* seklin-
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dedir, ve beraberinde disari tasan meningosel veya myelosel vardir. Maternal
Serum Alfafetoprotein (MSAFP) ve amniyotik sivi AFP (AFAFP) ylkselme-
siyle ve Asetilkolinesteraz (ACHE) varliiyla spina bifida olgularinin % 78’1
saptanabilir. Spina bifidada antenatal ddnemde mesane ve ekstremite hare-
ketleri normal gorilebilir, bdylece bu bulgular prognostik 6nem tagimaz.

16 - 23 haftallk 70 acgik spina bifidali olgunun timinde “lemon sign®
(4),(Sebire N, Noble P, Thorpe-Beeston J.et al. Presence of lemon sign in fe-
tuses with spina bifida at the 10-14 week scan. Ultrasound Obstet Gynecol
10:403,1997) olgularin % 95'inde “banana bulgusu® veya serebellumun yok-
lugu, % 26’sinda mikrosefali, % 77’sinde serebral ventrikilomegali oldugu
bildiriimektedir. Vakalarin % 16’sinin kromozom anomalileriyle birlikte oldugu
bildiriimektedir. Agik spina bifida olgularinin hepsinde dogumda degisik dere-
cede ventrikilomegali varken 2.trimestrde fetuslarin ancak % 70’inde ventri-
kilomegali bulunur (Pilu G, Nicolaides H. Merkezi Sinir Sistemi. Fetal Anoma-
lilerin Prenatal Tanisi, 18-23.gebelik haftasi ultrasonu. Ermis H. (Ceviri ed)
Parthenon Publishing Group, istanbul, 1999; 5-14)

Arnold Chiari malformasyonunda hipetrofiye olmus kaudat nukleus dolayi-
siyla frontal hornlarin kare seklini alan gérinima farkedilir.

insidans Japonya’da 1000’de 0.3 iken ingiltere’de 1000°’de 4’den fazladir.
Spina bifidall infantlarin prognozu lezyonun yeri ve genigligine baghdir. Ol
dogum hizi % 25’e ¢ikabilir, tedavi edilmeyen infantlarin gogu yasamin ilk bir-
kac ayinda kaybedilir. Yagayanlarin % 25’i total olarak paralizilidir, % 25 yo-
gun rehabilitasyona gerek duyar, sadece % 25’inde belirgin alt ekstremite dis-
fonksiyonu yoktur.

DIGER KRANIAL ANOMALILER

MIKROSEFALI

insidans 20.000’de 1 - 2'dir. Warfarin ile maternal antikoagllasyon, intrau-
terin enfeksiyon, radyasyon veya diger aminopterin gibi teratogenlere maruzi-
yet sonucu olabilir. Akrabalikla birlikte otozomal resesif olarak kalitilabilir, sik-
likla kromozom anomalileri veya otozomal resesif sendromlarla birlikte olabilir.
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Prenatal tani Kafa cevresi/Abdominal ¢evre oraninin azalmasina dayanir.
Buna ragmen intrakranial anatomi normal olabilir, daha hafif olgularda tani ka-
fa gevresinde progressif azalmanin gosteriimesine gerek duyar. Bu farkhlik 26
haftaya kadar belirgin olmayabilir.

HIDROSEFALI VE VENTRIKULOMEGALI

Beyin dokusuyla karsilastirildiginda serebral ventrikillerin volimiinde a-
normal bir artis olmasidir. Noral tlp defekti ile birlikte olmayan hidrosefali in-
sidansi 10.000 dogumda 5 - 25 kadardir.ingiltere’de 10.000’de 3.1 olarak bil-
dirilmektedir.

Hemen daima serebrospinal sivi akiminin obstruksiyonundan, daha az o-
larak da serebrospinal sivi Uretiminde bir artigtan veya beyin dokusunun mik-
tarinda relatif azalmadan dolay olur. Hidrosefali ile en sik birlikte olan anomali
spina bifidadir (% 25-30). Spina bifida olgularinin % 80’inde hidrosefali vardir.
Boyle olgularda muhtemelen birlikte olan obstruksiyon ve akuaduktal stenoz
ile 4. ventrikuliin kaidesinde obstruksiyon vardir. Ventrikuler genigleme siklikla
oOlcllebilir kranial genislemeye 6ncilik ettigi icin daha erken tani mimkiin o-
labilir, anormal olarak dilate serebral ventrikillerin identifikasyonuyla 16 haf-
tadan itibaren ultrasonografik olarak taninabilir.(Resim VI) 24 haftadan 6nce
ve dzellikle birlikte olan spina bifida olgularinda Bipariyetal ¢cap ve Kafa ¢evre-
si gebelik yasi i¢in kiguk olabilir. Buna ragmen normal fetuslarin % 5’i normal
range’in % 95 lzerinde olacaktir, kesin tani konmadan énce seri dlgimler ya-
pilmahdir. Lateral ventrikiler geniglik 6lgcimu 2. trimestrde 11 mm.den daha
az oldugu zaman normal olarak kabul edilebilir. Lateral ventrikller atriumun
tek olgimu normal ventrikiler sistemi patolojik olarak genislemis olandan ayi-
rabilir’. 14 - 38 hafta arasinda 100 normal fetusta bu Olgiim 7.6 £ 0.6 mm. bu-
lundu. Gebeligin herhangi bir aninda hidrosefalinin yoklugu onun daha sonra-
ki gelisimini ekarte etmez.
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Resim 6. Ventrikilomegali

HIDRANENSEFALI

Midbrain ve serebellumun korunmasiyla serebral hemisferlerin konjenital
yoklugu; internal karotid arterlerin dagihminda vaskuler oklizyondan, siddetli
uzamis hidrosefalustan, toksoplazmosis veya Sitomegalovirus (CMV) gibi ¢ok
siddetli enfeksiyondan veya embriyogenezde bir defekt sonucu olusabilir. Ge-
nellikle kalitlmaz ve genellikle yagsamla bagdasmaz. Ultrasonda, anterior ve
middle fossadan ekolarin komplet yoklugu hidranensefaliyi korteksin ince bir
rimi bulunan ve orta hat ekosunun daima gorulebildigi siddetli hidrosefalustan
ayirir.

HOLOPROSENSEFALI

1000 abortus olgusunun 4’Unde gorulir. Trisomi 13’10 infantlarin %
62’'sinde gorulir.Etyoloji heterojendir, olgularin ¢ojunda izole ve sporadiktir.
Onbeyinin yariklanmasinin yetersizliginden dolay! olan serebral malformas-
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yonlarin heterojen bir gurubudur. Lobar, alobar ve semilobar tipleri vardir, en
siddetlisi alobar gekildir. (Resim VII)

HOSPITAL - Cukurowa Universitesi ~BALCALI

DIVISION - Kadin Dosum _ Perinatolosi
CTOR : DR Dktar Kadarifci

PATIEHT ID: frten Turhan

DIAGNDSIS : 15.H. Holoero.

Resim 7. Alobar holoprosensefali)

Alobar tipte 3.ventrikil yoktur, nérohipofiz, olfaktor bulbuslar ve sinir yollari
yoktur (Bronshtein M, Wiener Z.Early transveginal sonographic diagnosis of
alobar holoprocencephaly. Prenatal diagnosis.11:459,1991). Alobar ve semi-
lobar holoprosensefali siklikla mikrosefali, nadiren makrosefaliyle birliktedir.
Lobar holoprosensefalide interhemisferik fisstir 6n ve arkada iyi gelismis, fa-
kat singulat girus ve yan ventrikuller hala bir miktar kaynasmigtir ve kavum
septi pellusidi bulunmaz.

Hastalarin ¢odunlugu yenidodan periyodunda siklops (Orta hatta tek bir
g6ziin lizerinde burunun yerine kdr sonlanan probossis), etmosefali (iki yakin
olarak yerlesmis orbita (izerinde probossis), sebosefali (Nazofarinksle birles-
meyen tek burun delidi), ve yarik dudagi igeren fasial deformiteye bagl kom-
plikasyonlardan &lur.

Ultrasonda tek, dilate bir ventrikultn iki ventrikdlin yerini aldigi gérulur. A-
lobar tipinde interhemisferik fissir ve falks serebri yoktur, tek, primitif bir
ventrikdl vardir ve talamus orta hatta kaynasmistir. 3. ventrikil yoktur.

86



Arsiv, 2003 Ozgiinen

KORPUS KALLOSUM AGENESISI

1/100 ile 1/19.000 arasinda degisik insidans verilmektedir. Kromozom abe-
rasyonlari, 6zellikle trizomi 18 ile birlikte gorilebilir. Otozomal dominant, oto-
zomal resesif ve X’e bagli gegislerle Mendelien kalitim gésterebilir.Birgok ge-
netik sendromun parcasi olabilir. Lateral ventrikillerin govdelerinin disari
ayrilmasi, atriumlarin ve oksipital hornlarin genislemesi (Kolposefali) géruldr.
3.ventrikll genislemis ve yukari dogru yer degistirmi§tir6. Cogu hastada men-
tal retardasyon, nérolojik ve psikolojik anomaliler goéralir, ancak durum ta-
mamen asemptomatik de olabilir.

BEYIN KISTLERI

Koroid pleksus kisti, siklikla bilateraldir, 3. trimestrden énce spontan olarak
geriler, patolojik 6Gnemi yoktur. Buna ragmen kist ventriklilomegali, diafragma-
tik herni, eksomphalos veya obstriktif Gropati gibi diger anomalilerle birlikte
ise altinda yatan bir kromozom anomalisinin varligini distndarr.

Siklikla ventrikilomegaliyle beraber olan porensefalik kistlerin intrakranial
kanamaya bagli oldugu disunulir. Serebral yapi icinde kistik kavitelerin varli-
gina porensefalik kist denir. Serebral dokunun kaybi beyinin primer gelisme
bozuklugundan olabilir ve “sizensefali” denir. Daha siklikla, anoksik temelde
destruktif progesin sonucudur ki “Ensefaloklastik porensefali” adini alir.
“Hidranensefali” ensefaloklastik porensefalinin asiri formu olarak kabul edile-
bilir. Serebral hemisferler kistik kaviteyle yer degistirmigtir. Toksoplazmosis,
CMV gibi Konjenital enfeksiyonlar ve internal karotid arterlerin atrezisi veya
oklizyonu gibi olaylarda gérdlebilir.

POSTERIOR FOSSA ANOMALILERI

Posterior fossanin igerigi fetal basin transvers suboksipitobregmatik
dizleminde gorulebilir, serebellum ve sisterna magna olgimleri nomogram-
larla karsilastirihr. Serebellar malformasyonlar nadirdir, fakat trizomi 15 ve
18’le, hidrosefali, spina bifida, ensefalosel veya mikrosefali ile birlikte olabilir.
Vermisin komplet veya parsiyel agenesisiyle Sisterna magna alaninda kistik
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dilatasyon Dandy-Walker malformasyonunda (4. ventrikilin kistik di-
latasyonu), Joubert sendromunda (Sisterna magna’nin geniglemesi)
g6rlir.(Resim VIII) Ultrasonda bu iki durum ayrilamaz.

Resim 8. Dandy-Walker malformasyonu

Dandy-Walker kompleksi posterior fossa anomalilerinin spektrumunu ifade
eder, 3 tiptir;

Dandy-Walker malformasyonu: Posterior fossada genisleme, serebellar
vermisin kismi veya tam yoklugu)

Dandy-Walker varyanti: Arka fossada genislemeyle veya genisleme ol-
maksizin serebella vermisin degdisik derecede hipoplazisi,

Mega sisterna magna: Serebellar vermis ve 4.ventrikilin integritesiyle
sisterna magnada genisleme ile karakterizedir.

Diger anomalilerde oldugu gibi santral sinir sistemi anomalilerinde de
gebeler riskli veya risksiz olarak ayrilmali, risksiz olanda normal bir anatomik
tarama yaparken riskli olan gebede “Hedeflenmis sonografi” yapilmall, fetus,
annenin 6nceki gebelikten tasidigi riske gore incelenmelidir.
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