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Ondokuzuncu Gebelik Haftasinda Prenatal Tani Alan
Fetal Sizensefali Olgusu
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OZET

Sizensefali serebral kortikal gelisim patolojisi olup ventrikiillerden korteks yiizeyine kadar derin bir yarigin tek ya da cift tarafli olarak
olusmasi ile karakterizedir. Olgumuzda 19’uncu gebelik haftasinda korpus kallosum yoklugunun eslik ettigi bilateral agik dudak sizensefali
tespit edilmistir. Literatiirde intrauterin hayatta en erken haftada tan1 alan olgu olmasi nedeni ile dnem tasimaktadir. Sizensefali tanisi alan
cocuklar ¢ok degisken norolojik sekellere sahiptirler. Ciddi konusma ve zeka geriligi, spastik kuadriparezi ve gelisme geriligine neden ol-
maktadir. Bu sebeple sizensefalinin prenatal tanisinin norogoriintiileme yontemleri ile konulmasi aileye bebekte beklenen olasi sekelleri
anlatmak ve konsulte etmek agisindan yardimei olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Prenatal Tami. Sizensefali. Gortntileme.
Prenatal Diagnosis Of Fetal Schizencephaly At Nineteenth Week Of Gestation

Schizencephaly is a disorder of cerebral cortical development characterized by a unilateral or bilateral full thickness clefts extending from the
ventricle to the cortical surface. We report a case of 19 th week of fetus with a diagnosis of bilateral frontoparietal schizencephaly with open
lips and corpus callosum agenesis. This case is the earliest schizencephalic fetus reported in English literature. Children with schizencephaly
have variable neurological impairment such as poor intellectual and speech development, severe developmental delay with spastic quadripar-
esis. Therefore, prenatal neuroimaging may be helpful in identification of the defect and this will guide counseling parents what to expect

with the development of their child.
Key Words: Prenatal Diagnosis. Schizencephaly. Neuroimaging.

Sizensefali serebral kortikal gelisimin bir patolojisi
olup ventrikiillerden korteks yiizeyine kadar derin bir
yarigin tek ya da gift tarafli olarak olugmasi olarak
tanimlanir. Bu yarigin gri cevher ile ortiilii duvarlari-
nin birbirine yakin olmasi Tip 1 (kapali dudak sizense-
fali), birbirinden uzak olmasi ise Tip 2 (agik dudak
sizensefali) olarak adlandirilir’. Fetal hayatta sizense-
fali ultrasonografik olarak ¢ogunlukla ventrikiiler
dilatasyon ile karsimiza g¢ikar. Yarigin genis oldugu
acik tipte bile ultrasonografik degerlendirme kolay
olmayabilir ve kesin tani i¢in fetal manyetik rezonans
(MRI) goruntileme gerekebilir. Ultrasonografinin ve
fetal MRI kullaniminin yaygin olmadigi zamanlarda
sizensefali dogum sonrast donemde ¢ocugun gelisme
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geriligi ve nobetle bagvurmasi sonrasinda tan1 almakta
idi. Prenatal donemde tanisinin konulabilmesi, gebe-
likte aileye siire¢ hakkinda bilgilendirme sunulmasina
olanak saglayacaktir.

Olgu

Yirmisekiz yasinda G2P1 olan olgu 19. gebelik hafta-
sinda, dis merkezde yapilmis {iglii tarama testinde
AFP mom degerinin 5.5 olmasi ve buna bagl artmig
fetal noral tlp defekti riski nedeniyle poliklinigimize
refere edildi. Anne ve baba arasinda akrabalik mevcut
degildi. Ozgegmis ve soygecmisinde ozellik tespit
edilmedi. Bagvuru haftasina kadar problemsiz olarak
takip edilmisti. Klinigimizde yapilan fetal ultrasonog-
rafide; kraniyumda bilateral ventrikiler dilatasyon ve
sol frontoparietal bolgede kama seklinde parenkim
defekti saptandi (Sekil 1). Ayrica kavum septum pel-
lusidumun olmadig: goriildii (Sekil 2). Fetal vertebra-
larda ve diger organ sistemlerinde anomali saptanmadi.
Ultrasonografi bulgulariyla 6ncelikli tan1 olarak agik

215


mailto:bilgecd@uludag.edu.tr

dudakli sizensefali diisiiniildii. Eslik edebilecek ano-
malileri ortaya koyabilmesi acisindan aileden alinan
onam sonrasi fetal kranyuma yonelik MRI incelemesi
yapildi. Fetal MRI (1,5T MR sistemi, Siemens Mag-
netom, Erlangen Germany) incelemesinde fetal beyin
sagital, koronal ve aksiyel planlarda HASTE (half-
Fourier acquired single-shot turbo spin-echo) sekansi
ile degerlendirildi. MRI goriintiilerinde bilateral fron-
toparietal parenkim defektinin ventrikulden baslayarak
kortekse kadar devamliligi izlendi (Sekil 3). Tami
bilateral agik dudak sizensefali olarak kesinlestirildi.
CMV IgG ve IgM negatif olarak tespit edildi. Aile
bebegin postnatal noérogelisimsel durumu hakkinda
bilgilendirildi ve ailenin istegi iizerine gebelik sonlan-
dirild.

Fetal ultrasonografide aksiyal kesitte sol frontoparie-
tal bolgede kama seklinde parenkim defekti

Sekil 2:
Fetal ultrasonografide koronal kesitte korpus
kallosum yoklugu

Sekil 3:
Fetal MRI Goruntilemede Bilateral Frontoparietal
Kortikal Defektler
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Tartisma

Sizensefali etyolojisi netlesmemis bir serebral kortikal
gelisim defektidir. Serebral yariklar genellikle perisil-
vian bolgede yer alir ve tek ya da g¢ift tarafli, simetrik
ya da asimetrik olarak yerlesim gosterir’. Genellikle
fetal beyin gelisimi siirecinde dis etkilere maruziyet
nedeniyle olugmakla birlikte genetik orijini de goste-
rilmistir. Dis etkilerin gelisen fetal serebral dokuya
azalmig kan akimi ve hipoperfiizyon nedeni ile zarar
verdigi ve bu durumun 26. gebelik haftasindan once
olustugu diisiiniilmektedir’. No6ronal migrasyonun
bolgesel olarak defektif olmasi sonucu kortikal geli-
simin normalden sapmas: sizensefalinin en &nemli
nedeni olarak gésterilir®*. Ayrica sitomegalovirus gibi
enfeksiydz ajanlar, ilk trimestirda olusan ciddi kana-
malarin neden oldugu hipotansif vaskiilopati, otoim-
miin trombositopeni, monozigotik ikiz gebelikler de
diger etyolojik faktorleri olusturur”®. Bazi ailesel
vakalar tespit edilmis ve bu da nodronal migrasyon
anomalilerinin genetik kaynakli olabilecegini diisiin-
diirmiistiir®. Sizensefalili olgularda EMX2 geninde
heterozigot mutasyon tespit edilmistir™.

Sizensefali izole olabilecegi gibi septum pellusidum
yoklugu, korpus kallosum disgenezisi, heterotopi ya
da kortikal displazi ve posterior fossa anomalileri gibi
diger beyin anomalileri ile de birliktelik gosterir. Sep-
tooptik displazi hastalarmn iigte birinde gbriiliir'. Sep-
tum pellusidum ve korpus kallosum embriyonik lami-
na terminalisten koken alir ve gebeligin 8 ila 20 hafta-
sinda olusumunu tamamlar®. Septooptik displazi ile
birliktelik gosteren sizensefali olgularinda fetusun
etken ile erken gebelik haftalarinda karsilastigi ve
septooptik displazi ile birlikteligi olmayan izole sizen-
sefali olgularina gére dogum sonrasi prognozun daha
kétii oldugu bildirilmistir'?. CMV enfeksiyonu tespit
edilmemis olan olgumuzda erken gebelik haftasinda
sizensefaliye neden olan etken hastanin Oykiisii ve
laboratuar bulgular ile saptanamamistir. Bilateral ve
genis yariklar ciddi konusma ve zeka geriligi, spastik
kuadriparezi ve gelisme geriligine neden olmaktadir™.
Olgularin %70’inde ultrasonografide vetrikiilomegali
saptannustir ve %81’inde epilepsi goriilmektedir',

Sizensefalili g¢ocuklarin nérolojik gelisimleri degis-
kenlik gostermektedir. Agik dudak sizensefali olgular
en ciddi sonuglarla karsilagmakta, bilateral yarik olgu-
lart ve tekrarlayan konviilziyon ataklari gegiren gocuk-
lar en kotii prognaza sahip grubu olusturmaktadir’®,
Bu sebeple prenatal tamisinin konulabilmesi ailenin
olasi prognoz hakkinda bilgilendirilmesinde 6nem arz
etmektedir. Sizensefalinin fetal ultrasonografik bulgu-
lar1 ilk olarak 1986 yilinda Klingensmith tarafindan
tanimlanmustir®. Prenatal ultrasonografi miimkiin olan
en erken haftada tam1 almasina yardimci olmaktadir.
Ancak fetal MRI yarigin yiizeyini kaplayan gri mad-
denin tespitinde, ventrikiil ile iliskisinin ve bilaterali-



Fetal Sizensefali

tesinin belirlenmesinde ve eslik eden anomalinin tes-
pitinde altin standart tan1 yontemidir™.

Fetal MRI ultrasonografiden daha yuiksek kontrast
¢ozlniirliigliine sahiptir ve normal anormal dokuyu
daha iyi ayirt edebilen bir goriintiileme ydntemidir.
Serebral yapisal anomaliler ve destriiktif lezyonlar
prenatal sonografi ile netlikle ayirt edilememekte
ancak fetal MRI ile tanist konulabilmektedir. Ayrica
fetal MRI beynin her iki hemisferinin netlikle gérin-
tllenebilmesine olanak saglar ve ultrasonografiye bu
yonilyle de dstiinlik gostermektedir®. MRI, fetal
kraniyal anomalilerde ultrasonografiyi tamamlayan ve
ek anomalileri ortaya koyan, 0zellikle migrasyon
bozukluklarinin degerlendirilmesinde kullanim gittik-
¢e yayginlasan, olduk¢a degerli bir inceleme yontemi-
dir. Prenatal tani, 6zellikle nérolojik sekelin beklendi-
gi beyin anomalilerinde daha da 6nem kazanmakta ve
gelisen teknolojinin kullanilmasi prenatal tanida yeni
ufuklar agmaktadir.
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