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Ozet

Amag: Klinigimize fetal anensefali tanisi ile yatirilan 35 olgunun
klinik ve demografik 6zelliklerini ve diger anomaliler ile iligkisini
degerlendirmekdtir.

Yontem: Bu retrospektif calismaya Haziran 2013 ile Mayis 2015
tarihleri arasida Dicle Universitesi T1p Fakiiltesi Kadin Hastalik-
lar1 ve Dogum Anabilim Dali Klinigine fetal anensefali tanisi ile
gebelik terminasyonu i¢in yatirilan hastalar dahil edildi. Hastalarin
yas, gravida, parite, gebelik haftasi, ultrasonografik bulgular ve es-
lik eden anomaliler gibi bilgilerine hasta dosyalar: incelenerek ula-
sild1.

Bulgular: Calismaya toplam 35 olgu alindi. Hastalarin yas ortala-
masi 27.7+7.4 idi. Tan1 esnasinda ortalama gebelik haftalar1 17+4.6
hafta idi. Calismamuzda anensefali ile iligkili anomali sikligini
%65.7 olarak bulduk. Olgularin %14.3’iinde (n=5) polihidramni-
yos mevcuttu, 22 fetiis kiz, 13 fetiis ise erkek cinsiyette idi. Anen-
sefaliye eslik eden en sik anomaliler sirasiyla; spina bifida (n=12),
pes ekinovarus (n=4), iniensefali (n=2), omfalosel (n=2), gastrosizis
(n=1), yarik damak/dudak (n=2) idi.

Sonug: Anensefali, noral tiip defektlerinin en yaygn tipidir ve ol-
gularin ¢ogunda ek anomali mevcuttur. Bizim ¢alismamizda anen-
sefaliye eslik eden anomaliler; spina bifida, pes ekinovarus, inien-
sefali, omfalosel, gastrosizis ve yarik damak/dudaktir.

Anahtar sézciikler: Anensefali, spina bifida, iniensefali, omfalosel.

Giris

Embriyonik gelisimin 4. haftasinda dorsal néral tii-
pin kapanamamasi embriyonik ekzensefalik beynin
anormal vaskiilarizasyonuna neden olur." Sinir dokusu
sonradan dejenerasyona ugrar ve beyin stingerimsi bir

Abstract: Anencephaly and coexisting
malformations: analysis of 35 cases

Objective: We aimed to analyze clinical and demographic charac-
teristics of 35 cases hospitalized in our clinic with the diagnosis of
fetal anencephaly and the correlation with other anomalies.

Methods: The patients hospitalized in the Gynecology and
Obstetrics Clinic of the Faculty of Medicine at Dicle University for
the termination of pregnancy due to the diagnosis of fetal anencephaly
between June 2013 and May 2015 were included in this retrospective
study. The information of patients such as age, gravida, parity, week
of gestation, ultrasonographic findings and coexisting anomalies were
accessed through their medical files.

Results: A total of 35 cases were included in the study. Mean age of the
patients was 27.7+7.4. Their mean week of gestation during diagnosis
was 17+4.6 weeks. In our study, we found the anomaly incidence asso-
ciated with anencephaly as 65.7%. Polyhydramnios was found in 14.3%
(n=5) of the cases; while 22 fetuses were female, 13 fetuses were male.
The most common anomalies coexisting with anencephaly were spina
bifida (n=12), pes equinovarus (n=4), iniencephaly (n=2), omphalocele
(n=2), gastroschisis (n=1), and cleft palate/lip (n=2), respectively.
Conclusion: Anencephaly is the most common type of neural tube
defects and there is additional anomaly in most of the cases. In our study,
the anomalies coexisting with anencephaly are spina bifida, pes equino-
varus, iniencephaly, omphalocele, gastroschisis, and cleft palate/lip.

Keywords: Anencephaly, iniencephaly, omphalocele, spina bifida.

vaskiiler kitle olarak kalir.” Rostral néral tiip konsepsiyon
sonrasi 25. giinde kapanir, kaudal néral tiip ise 2 giin son-
ra kapanir.”’ Anensefali, postovulatuar 25 giin civarinda
rostral noral tiptn kapanmasindaki yetersizlikten kay-
naklanirken, spina bifida postovulatuar 27. giin civarinda
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kaudal néral tiipiin kapanamamasindan kaynaklanir.”
Anensefali, beyin-omurilik gelisiminin agir bir defekt-
dir.” Bu malformasyon siklikla kraniorasisizis (vertebral
kolonda fissiir) ile birliktedir. Ayrica yarik damak ve du-
dak, omfalosel de eslik edebilir.” Biz calismamizda klini-
gimize yatirilan 35 anensefali olgusunun klinik ve de-
mografik 6zelliklerini ve eglik eden anomalileri inceledik.

Yontem

Bu retrospektif caligma icin Dicle Universitesi Tip
Fakiiltesi Girisimsel Olmayan Klinik Arasurmalar Edk
Kurulu'ndan onay alinmistir (12/06/2015; No: 269). Ca-
lismaya Haziran 2013 — Mayis 2015 yillarr arasinda Dicle
Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklart ve Dogum
Klinigi’nde fetal anensefali tarus1 alip gebeligin terminas-
yonu i¢in yatirilan 37 hasta dahil edildi. Yas, gravida, pa-
rite, gebelik haftasi, ultrasonografik bulgular ve eslik eden
anomaliler i¢in hasta dosyalar incelendi. Maternal hasta-
lik, sigara kullanimu, teratojen maruziyet, folik asit kulla-
i, akraba evliligi, noral tip defektli bebek Gykiisi gibi
bilgiler hastalara telefon ile ulasilarak elde edildi. Bilgile-
rine ulagilamayan 2 hasta ¢alisma digt birakildi. Caligmaya
toplam 35 hasta alindi. Veri analizi i¢in SPSS 18.0 paket
programu (SPSS Inc., Chicago, IL, ABD) kullanild:. Ta-
mmlayicr istatistik ile verilerin analizi yapildi. Strekli de-
giskenler ortalamasstandart sapma olarak verildi.

Bulgular

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklar:
ve Dogum Klinigi’nde Haziran 2013 — Mayis 2015 yilla-
r1 arasinda toplam 3621 canli dogum gerceklesmis olup,
bunlarin 63’tinde noral tiip defekd (NTD) mevcuttu.
Caligmamizda N'TD sikligini her 1000 canli dogumda
17.4 olarak bulduk. NTD’li 63 olgunun 37’inde tam
anensefali idi. Calismamizda anensefali sikhigini 1000
canli dogumda 10.2 olarak saptadik. Calismaya alinan
hastalarin yas ortalamasi 27.7+7.4 idi. Hastalarin hasta-
neye yatist esnasinda ortalama gestasyonel haftalart
17+4.6 idi. Hastalarin %14.3’inde (n=5) 6nceki gebeli-
ginde N'T'D 6ykiisii vardi. Hastalarin %85.7’inde (n=30)
polihidramniyos izlenmezken, %14.3’inde (n=5) poli-
hidramniyos mevcuttu. 15 hasta (%42.9) sehir merkezin-
de ikamet ediyor iken, 20 hasta (%1) ilcede oturuyordu.
Hastalarin  %74.3"0 (n=26) sigara kullanmiyorken,
%25.7’si (n=9) sigara kullaniyordu. 22 fetiis kiz, 13 fetiis
ise erkek cinsiyette idi (Tablo 1). Eslik eden en sik ano-
maliler sirasiyla; spina bifida (n=12), pes ekinovarus
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Tablo 1. Olgularin demografik ve klinik ¢zellikleri.

Ozellikler n

Toplam olgu sayisi 35
Maternal yas 17-44 yas

<20 yas (%) 20

=35 yas (%) 22.8
Gravida 1-8

Ortalama+SS 3.5+2.4
Parite 0-6

Ortalama+SS 2+1.9
Tani sirasindaki gestasyonel hafta 11-30

Ortalama+SS 17+4.6
Tani sirasinda gebelik evresi (%)

1. trimester 22.9

2. trimester 68.6

3. trimester 8.6
Prekonsepsiyonel folik asit kullanimi (%)

Evet (%) 22.9

Hayir (%) 771
Onceki gebelikte NTD &ykiisii (%)

Var 85.7

Yok 14.3
Sigara (%)

Evet 25.7

Hayir 74.3
Akraba evliligi (%)

Var 22.9

Yok 771
ikamet yeri (%)

Sehir merkezi 42.9

lice 51.4

Ky 5.7
Polihidramniyos (%)

Var 14.3

Yok 85.7
Fetal cinsiyet (%)

Kiz 62.9

Erkek 37.1

NTD: Norel ttp defekti; SS: Standart sapma

(n=4), iniensefali (n=2), omfalosel (n=2), gastrosizis
(n=1), yarik damak/dudak (n=2) idi (Tablo 2).

Tartisma

Tirkiye’de noral tip defektleri konjenital anomali-
lerin en agirlarindan olup epidemiyolojik bulgular pre-
valansin bolgesel ve demografik 6zelliklere gore degis-
tigini gostermektedir. Tirkiye’nin ¢esitli illerde yapil-
mug ¢aligmalarin sonuglarma gére NTD siklig1 binde
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Tablo 2. Anensefaliye eslik eden anomalilerin dagilimi.

Anomali n % Aciklamalar
Spina bifida 12 34.3 10 olguda kraniospinal rasisizis
2 olguda torakolomber spina bifida
Iniensefali 2 5.7
Iskelet deformitesi 4 1.4 4 olguda pes ekinovarus
Yarik damak/dudak 2 5.7 1 olgu yarik damak
1 olgu yarik dudak
Gastrointestinal anomaliler 3 8.5 2 olgu omfalosel

1 olgu gastrosizis

3-5.8 arasinda degismektedir.” Biz calismamizda
NTD sikligini Tiirkiye ortalamasinin ¢ok izerinde,
yaklagik binde 17.4 olarak bulduk. Bu sonug, hastane-
mizin bolgede refere hastane pozisyonunda olmasin-
dan kaynaklanmaktadir.

Anensefali, kraniyal noral tiptin digar1 ekspoze ol-
mast ve kalvaryumda acik bir defekt ile karakterizedir.
Uc major noral tiip defektinden biridir. Diger ikisi en-
sefalosel ve spina bifidadir. Anensefali yasamla bagdas-
mayan oldukea ciddi bir dogumsal defekttir. Canli do-
gan bebekler genellikle saatler i¢inde 6liirler, ancak na-
diren birkag giin veya birkag hafta yasayabilirler. 35 ol-
guluk calismamizda, ortalama maternal yag 27.7+7.4
idi. 20 yas alunda 7 olgu, 35 yas istinde ise 8 olgu
mevcuttu.

Gintimiizde ultrasonografi ile anensefali olgulari-
nin neredeyse hepsinin saptanmasi miimkindir. Son
on yilda gebeligin 10. haftasindan itibaren anensefali
tanisinin konulabilecegi ile ilgili makaleler yayinlan-
mustir. Anensefali tanisi kraniyal kubbenin yoklugunun
gosterilmesi ile konabilir. Ancak mevcut beyin dokusu
degisken miktarlarda olabilecegi icin ozellikle ilk tri-
mesterde bu taniy1 koymak zor olabilir.”"

Calismamizda tani sirasinda ortalama gebelik hafta-
s1 17£4.6 hafta olarak bulunmustur. Sekiz olgu (%22.9)
ilk trimesterde, 24 olgu (%068.6) ikinci trimesterde, 3
olgu (%8.6) ise tciinci trimesterde tani almisur. Biz
caligmamuizda hastalarin biyiik kismunin ikinci trimes-
terde tani almasinin sebebini olgularin ¢ogunun
(%57.1) koy ve ilce gibi kiiciik yerlesim bolgelerinde
ikamet etmesine bagliyoruz. Bu hastalarin ilk trimes-
terde prenatal tarama yapan bir merkeze ulagim giiclii-
gt nedeniyle tanida gecikmeler oldugunu distiniyo-
ruz. Brezilya’da yapilan bir calismada hastalarin tan: si-

rasindaki ortalama gebelik haftasi 21.3 hafta olarak bu-

11
lunmugtur.""

uyumludur.

Bu sonu¢ calismamizin sonuglariyla

Yapilan c¢aligmalarda anensefaliye eslik eden ano-
malili fetiislerin yiizdesi olduk¢a genis bir yelpazede
verilmistir. Tan ve ark. %9.4"" ile David ve ark."” ise
%84 olarak bildirmiglerdir. Hindistan’da yapilan bir
calismada ise 20 anensefalili olguda eslik eden anomali
yiizdesi %80 olarak rapor edilmistir."” Biz ¢aligmamiz-
da 35 anensefali olgusunun 23’inde (%65.7) eslik eden
ek anomali saptadik. Yapilan calismalarda anensefalinin
kiz fetiislerde daha yaygm oldugu bulunmustur." "
Calismamizda literatiir ile uyumlu olarak 22 fetiis kiz
(%62.9), 13 fetiis erkek (%37.1) cinsiyette idi. Anense-
falili olgularm %40-50’sinde polihidramniyos mevcut-
tur ve oligohidramniyos nadiren izlenir."” Kurjak ve
ark., 30 anensefali olgusunun analizinde polihidramni-
yosun 25. haftadan 6énce gelismedigini bildirmistir.""
Olgularimmizin % 14.3%inde (n=5) polihidramniyos
mevcuttu, %85.7’inde (n=30) ise amnion mayi normal
sinirlarda idi. Polihidramniyoslu 5 olgu da 25 hafta ve
izerinde idi.

Calismamizda anensefaliye eslik eden en stk anoma-
liler spina bifida (10 olgu kraniyospinal rasisizis, 2 olgu
torakolomber spina bifida), pes ekinovarus (4 olgu), ya-
rik damak/dudak (2 olgu), iniensefali (2 olgu), gastroin-
testinal anomaliler (3 olgu) idi. Kraniyospinal rasisizis,
spina bifidanin en siddetli formudur ve genel popiilas-
yona gore anensefalik fetiislerde daha sik goralmekte-
dir."*” Gole ve ark.’nin calismasinda 20 anensefalik ol-
gunun 9’unda spina bifida izlenmis olup bunun 8i ser-
vikal kraniyorasisizis iken sadece bir olguda lomber spi-
na bifida izlenmistir."” Biz de calismamizda benzer ola-
rak 35 olgunun 12’inde spina bifida izledik ve bu olgu-
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larin 10’unda kraniyospinal rasisizis, ikisinde ise lom-
ber spina bifida saptadik (Sekil 1a ve b).

Olgularimiz arasinda iskelet deformitesi olarak 4 ol-
guda (%11.4) pes ekinovarus mevcuttu. David ve ark.
caligmalarinda anensefali + iskelet deformitesi sikligini
%1.7,"" Gole ve ark. %35, Tan ve ark. ise %20" ola-
rak bildirmislerdir.

Calismamizda 2 olguda (%5.7) iniensefali mevcuttu.
Iniensefali, bagin belirgin dorsifleksiyonu ve servikal ragi-
sizis ile karakterizedir. Geniglemis foramen magnum ve

servikal vertebranin olmamas: nedeniyle bas agir1 dorsif-
leksiyondadir. Servikal omurganin asir1 lordozu yiiziin yu-
kartya bakmasma neden olur (yildiz gozlemcisi) (Sekil
1c). Iniensefalisi olan fetiislerin %48’ anensefali, holop-
rosensefali, vermian agenezi, yarik damak dudak, batun
duvari defekdleri, anal atrezi, diyafragmatik herni gibi ek
anomalilerle birliktedir."” Bizim iniensefalili bir olgumuz-
da ek olarak anensefali ve omfalosel mevcuttu (Sekil 1d).

Calismamizda yiiz anomalilerinden yarik da-
mak/dudak iki olguda mevcuttu. Yapilan caligmalarda

Sekil 1. Lomber bolgede spina bifidasi (ok) olan anensefali olgusu (a). Kraniyospinal rasisizisli anensefali (ok) olgusu (b). Iniensefalili olguda kra-
niospinal rasisizis izlenmektedir (c). iniensefali ve omfaloseli (ok) olan olgu gérulmektedir (d).
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da anensefali ile beraber yiiz anomalilerinden yarik da-
mak ve dudak bildirilmistir."" ' Gastrointestinal ano-
malilerden iki olguda omfalosel, bir olguda ise gastro-
sizis mevcuttu. Olgularimiz arasinda genital anomali
saptamadik. Nielsen ve ark.”" ile Golalipour ve ark.””
da kendi ¢aligmalarinda anensefalili fetiislerde genital
anomaliye rastlamadiklarini bildirirken, Gole ve ark."
ise iki anensefalik erkek olguda hipospadias oldugunu
rapor etmigtir.

Sonuc

Anensefali rostral noral tiiptin kapanamamasina
bagl gelisir, ancak etyolojisi heniiz tartigmalidir. Anen-
sefali ve noral tip defektlerinin genetik iliskisini bul-
mak icin bir¢ok ¢aligma yapilmigtir. Ancak noral tip
defektlerinin genetik baglantisi tam olarak agiklanama-
mugtir.”*" Néral tiip defektlerinin en yaygm tipi olan
anensefalide olgularin ¢oguna eslik eden ek anomali
mevcuttur. Bizim ¢aligmamizda anensefaliye eslik eden
anomaliler; spina bifida, pes ekinovarus, iniensefali,
omfalosel, gastrosizis ve yarik damak/dudaktir.

Cikar Cakismasi: Cikar ¢akismast bulunmadigy belirtilmistir.
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