Olgu Sunumu (Case Report)
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Oz

Holoprosensefali (HPE), erken gestasyonel dénemde 6n
beynin tamamen veya yetersiz ayrilmasiyla karakterli beynin yapisal
bir anomalisidir. HPE’lerin yaklagik %80’nine, karakteristik kranyo-
fasyal anomaliler eslik eder. HPE, yaklagik 16.000 canli dogumda ve
250 embryoda bir ortaya ¢ikan, insanda sik goriilen beyin defektidir.
Siklikla, ilk kez gebelikteki ultrason sirasinda tanimlanir. Hafif ve orta
derecede beyin anomalisi olan infantlar ise yagamin ilk yilinin sonuna
kadar tani alamayabilirler. Calismamizin amaci klinigimizde HPE
tanusi alan olguya eslik eden ek anomalileri incelemek ve bu bulgular:
literatiir ile egliginde gozden gegirmektir. Oldukea kiigiik basa sahip
olan fetiislerde sonografik inceleme ¢ok zor olabilir ve HPE'ye ait bul-
gular kolaylikla, ilk trimesterde gozden kagabilir. HPE’ye ait bulgu-
larin saptanabilmesi igin ilk trimesterde fetusa ait serebral yapilarin
¢ok dikkatli incelenmesi 6nemlidir.
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Abstract

Holoprosencephaly (HPE) is a morphological anomaly of the
brain that is characterised with unsuccessful or incomplete separation
of the forebrain in early gestation. Approximately 80% of HPE cases is
accompanied by a spectrum of characteristic craniofacial anomalies.
HPE is a common forebrain defect in humans, with a prevalence of
1:250 in embryos and 1:16,000 among live-born infants. HPE is usual-
ly diagnosed by gestational ultrasound examination. Infants with mild
or moderate brain anomalies may not be diagnosed until the first year
of life. The aim of the study was to search for the defects of HPE in
our case and discuss the findings in view of the literature. The ultraso-
nographic examination of the brain in fetuses with a small head may
be difficult and the first trimester features of HPE can be easily over-
looked. It is important to examine cerebral structures of fetuses very
carefully in the first trimester to detect the HPE features
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GIRIS

Holoprosensefali (HPE), embriyonel hayatin 35- 42.
ginleri arasinda telensefalon ve diensefalona boliinmesi
gereken prozensefalonun cesitli derecelerde yetersiz boliinmesi
sonucu olugan beynin yapisal bir anomalisidir (1). HPE’lerin
yaklasik % 80’ine, karakteristik kraniyofasyal anomaliler
eslik etmektedir. HPE, yaklagik 16,000 canli dogumda ve
250 embriyoda bir ortaya c¢ikan bir beyin defektidir (I,
2). Tanidan, siklikla gebelik ultrasonografi muayenesinde
stiphelenilmektedir. Ancak manyetik rezonans goriintiileme
(MRQG) kesitlerinin HPE acisindan bulgular1 daha belirleyici
olabilmektedir (2). Hafif ve orta derecede beyin anomalisi olan
yenidogan bebekler ise yasamin ilk yilinin sonuna kadar tani
alamayabilirler. Bu nedenle poliklinik vizitlerine ultrasonografi
ile muayene atlanmamalidir.

OLGU SUNUMU

Otuz dort yaginda, gravida 3, parite 1 (miadinda,
normal spontan vajinal dogum), yasayan 1, abortus 1 olan
gebe son adet tarihine gore 22. haftada kontrol amaciyla
bagvurdu. Daha oOncesinde takibi olmayan gebenin soy
gecmisine ait Ozellik bulunmazken, hastadan ruh hali ve
mental kapasitesi nedeniyle detayli anamnez almak zordu.
Gebeliginde folik asit kullanmayan gebenin ailesinde tani
konulmus genetik hastalik yoktu. Yapilan ultrasonografisinde
lateral ventrikiillerin tek bosluk olusturdugu gézlendi.
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Yapilan fetal MRG degerlendirmesinde (Resim la-b) lateral
ventrikiillerin tek bosluk halinde oldugu ve talamus fiizyonu
teyit edildi. Gebenin tibbi terminasyonu kabul etmesi tizerine
gebelik sonlandirilmasimna gidildi. Terminasyon sonrasi
fettistin makroskopik incelenmesinde alobar holoprosensefali,
burun kokii basik, sag gbz anoftalmi, sol goz ekzoftalmi,
hipotelorizmi igeren atipik yiiz goriinimii yaninda kraniyal
yapida deformasyon da mevcuttu (Resim 2).

TARTISMA

HPE 1:16000 oraninda goriilen erkek/kiz orani 1/1 olan
konjenital bir santral sinir sistemi anomalisidir (2). Bu yapisal
anomali, genellikle sporadik olup etyolojide maternal diyabetik,
radyasyona maruz kalma, salisilat ve alkol kullanimi, Rubella,
Sitomegaloviriis (CMV) ve Toksoplazma enfeksiyonlar: rol
oynayabilir.

HPE siddeti frontal lobun gelisme miktari ile orantilidir.
Yiiz anomalileri tek goz (siklopi), tek burun deliginden
hipotelorizme kadar degisen bir yelpaze gosterirken genellikle
mikrosefali tabloya eslik etmektedir. Olgularin bircogunda
septum pellusidum yoktur (2). HPE, en sik trizomi 13 olmak
tizere kromozom anomalileri ile de birlikte olabilmektedir.

En agir patolojiden en hafife dogru alobar, semilobar
ve lobar olmak {izere 3 sekilde ortaya ¢ikmaktadir. Semilobar
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Resim 1 a-b. Manyetik rezonans goriintiileme bulgulari: Frontal kesitlerde tek ventrikiil olusumu ve interhemisferik sulkusun

yoklugu dikkat cekiyor.

Resim 2a-b: Fetiisiin terminasyon sonrast makroskopik goriiniimii. Terminasyon sonrast fetiisiin incelenmesinde alobar holopro-
sensefali, burun kokii basiklig1, sag goz anoftalmi, sol goz ekzoftalmi, hipotelorizm goriiniimii.

HPE, alobar’a gore daha seyrek goriilmekte ve prognoz tipe
gore degismektedir (3, 4). Alobar HPE'li yenidoganlar birka¢
hafta icinde kaybedilirken semilobar tipinde yasam sansi
mevcuttur. Ancak bunlarda, mental retardasyon olaya eslik
edebilmektedir.

HPE tamisinda koroid pleksuslara ait kelebek
gorlintiisiiniin izlenmemesi ve tek ventrikiil goriilmesi en
degerli ipuglaridir (1, 2). MRG iyonizan radyasyon i¢ermemesi,
hastanin pozisyonunu degistirmeden istenen her planda
goriintii alabilmesi ve mitkemmel yumusak doku ¢ozlimleme
glicii nedeniyle merkezi sinir sistemi incelemesinde primer
goriintilleme yontemi haline gelmistir (3). MRG kesitlerindeki
karakteristik goriintiilerle klinik tablo arasinda siki bir
korelasyon mevcuttur (3).

HPE olduk¢a nadir goriilen bir santral sinir sistemi
anomalisi olup, MRG ile prognoz ve genetik danigmanlk
acisindan daha detayli bilgi edinmek miimkiindiir. Calismamiz
ile klinigimizde 22. haftada tibbi terminasyon uygulanan
bir lobar holoprozensefali olgusunu sunarak, HPEde
karsilagtigimiz radyolojik bulgular1 ve eslik eden ek anomalileri
giincel literatiir egliginde tartistik.
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