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Birinci Trimesterde Prenatal Anensefali Tanis1:
Olgu Sunumu
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Ozet

Amacg: Birinci trimesterde yapilan ultrasonografik inceleme ile anensefali tanisi konan ve gebelik terminasyonu yapilan bir hastayi olgu
sunumu olarak tartismayi amacladik.

Olgu: Otuzdort yasinda, 12 haftalik ilk gebeligi olan hastanin ultrasonografik incelemesinde, fetusun bas kisminin gelistigi bolgede
duizensiz gorinum izlendi. Bu bolgenin oval sekli yerine, bir sapka gibi uzanarak ticgen bicimini aldigi izlendi. Gebeligin 13 haftasinda
tekrar edilen sonografik incelemede basin karakteristik gortintistyle anensefali oldugu tespit edilip, terminasyonuna karar verildi .
Sonug: Anensefali yasamla bagdasmayan bir malformasyondur. Bu nedenle ne kadar erken tani konulursa hem hekim hem de aile
yonlnden tedavide buytk kolaylik s6z konusudur. Kraniyumun gebeligin 11 haftasindan itibaren ultrasonografide viztialize olmasi
nedeniyle birinci trimesterde ultrasonla sefalik boy ve sekil bozukluklari, dezorganize gértintim gibi sonografik bulgular bize erken tani
icin uyarici isaret olmakta ve erken tani konulmasina imkan vermektedir.

Anahtar Sozciikler: Anensefali, birinci trimester, prenatal tani.

First trimester prenatal diagnosis of anencephaly

Background: Our main aim was to discuss a pregnant patient, whose fetus aided by first trimester ultrasonography had been diag-
nosed with anencephaly, and who later terminated her pregnancy.

Case: The patient was 34 years old, gravida 1, ultrasonographic imaging revealed the cranial surface to be mishapened, and instead
of the normal oval shape it was lengthened and resembled a cap. An ultrasound scan performed at 11 weeks 2 days showed the
characteristic form of anencephaly, and conclusively it was decided to terminate the pregnancy.

Conclusion: Anencephaly is a malformation that bears a great mortality rate. Although it is thought that the cranium can be visulized
ultrsonographically after 11 weeks of gestation, and therefore cannot be scanned for before then, cephalic length, shape, signsof
disorganised tissue and a scan specific to anencephaly may reveal cases of anencephaly at a higher rate.
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Giris sonografik olarak taranmaya baslanmistir.! NTD

Néral tip defekleri (NTD) kardiak anomali- nin bir tipi olan anensefali, noral tipiin sefalik

kisminin 6. haftaya kadar kapanmamasiyla olus-
lerden sonra en sik gorilen (tlkemizde 3/1000

maktadir. Anensefali beyin gelisiminin geriligi
siklikta  goralar) konjenital malformasyon veya yoklugu olarak tanimlansa da, anensefali-
olup,' 1970’lerden giintimuze ultrasonografinin  nin, eksensefali (kraniyumum defektif gelisimi)

gelismesi ve rutin takiplerde kullanimiyla ultra-  veya akrania (kraniyumun yoklugu) olarak bas-
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ladig1 ve ilerleyen haftalarda serebral hemisfer-
lerin amniyon svisina kronik maruziyetine ve
mekanik travma sonucu, dejenere, 6dematoz ve
anjiomat6z bir membranla 6rtilt dezorganize
bir doku haline geldigi dustintilmektedir.?

Yasst kraniyal kemikler transmembrandz
olarak gelisip, 10. haftadan itibaren kemikles-
meye baslamakta ve bu ossifikasyon 11. hafta-
dan itibaren ultrason ile goruntilenebilir hale
gelmektedir.? Anensefali 2. ve 3. trimesterlerde
ultrasonografik olarak kafa kaidesi tizerindeki
kranial kemiklerin (6zellikle supraorbital alan-
da) ve her iki hemisferin yoklugu, ayrica protri-
de olmus gozler ile birlikte tipik “kurbaga’go-
rintist” ile tanimlanabilir. Ikinci trimesterde
anensefali tanisi ultrasonografik olarak serebral
hemisferlerin ve kalvarium kemiklerinin yoklu-
gu, birinci trimesterde normal gelisim gosteren
serebral hemisferlerin etrafinda kalsifiye kalva-
rium yapisinin olmamasi ile karakterizedir.*>

letal
anensefaliyi daha erken donemde tanimlama,

Anensefalinin sonuclarinin  olmasi,
tarama ¢abalarina ve sonucta ebeveynlere daha
erken donemde (11-14. haftalarda) terminas-
yon hakkini olanakl: kilacaktir.

Bu makalemizde, erken gebelik haftasinda
ultrasonografi ile tant konan anensefali olgusu-
nu tartismayt amacladik.

Olgu

Otuzdort yasinda, ilk gebeligi olan 12 hafta
ile uyumlu olan gebe, rutin gebelik kontroli
icin klinigimize basvurdu. Bu haftada yapilan
ultrasonografik incelemede, fetusun sefalik kis-
mit diizensiz goriniimde olup, normal oval sekil
yerine, bir sapka gibi uzanarak ticgen bi¢imini
almistt. Ayrica orta hat ¢izgisi belirsizdi ve koro-
id pleksuslar dezorganize goriunimde idi. Sagit-
tal kesitte bakildiginda, normalde yuvarlak ol-
mast beklenen alin sekli yasst bir profil aldigt
saptandi (Resim 1). Aile anensefali siphesi ko-
nusunda bilgilendirildi ve iki hafta sonrast icin
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Resim 1. Anensefali dustnulen fetusun 12. gebelik haf-
tasindaki ultrasonografik gérunumda.

ANENCEPHALY

Resim 2. Anensefali dustintlen fetusun 13. gebelik haf-
tasindaki ultrasonografik goérantmd.

tekrar cagrildi. Gebeligin 13. haftasinda basin
anormal sekli, karakteristik goriinttstiyle anen-
sefali disuntlen hastanin ebeveynlerine gerek-
li bilgilendirme yapildiktan sonra gebeligin son-
landirilmasina karar verildi (Resim 2).

Fetusun gros incelemesinde kranial kemikle-
rinin gelismedigi ve beyin dokusunun olmadigt
saptandi (Resim 3). Makroskopik olarak anen-
sefali tanist konan fetusun histopatolojik incele-
mesinde, kafa kaidesinden alinan Orneklerde
dezorganize glial dokular izlendigi tespit edildi.
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Resim 3. Termine edilen fetusun makroskopik gérintmu.

Tartisma

NTD’den anensefali ginimiizde ikinci tri-
mesterin basinda artmis maternal serum alfa fe-
to protein (MSAFP) saptanmasi veya 2. ve 3. tri-
mesterlerde yapilan ultrasonografik inceleme-
de orbitalarin Gizerinde kraniyumun ve serebral
hemisferlerin yoklugunun izlenmesiyle ortaya
konmaktadir. Stipheli durumlarda, amniyosen-
tez yapilabilir ve artmis AFP ve asetilkolineste-
raz enzim seviyesinin saptanmast anensefali ta-
nisint distindirebilir.®

M. Jaquier ve ark.’nin sundugu verilere gore
anensefalik gebeliklerin yaklasik %15’i in utero
olumlere neden olurken, canli dogumlarin yak-
lastk %67’si ilk 24 saat icinde ve yaklasik %3 ka-
dart da 3-6 gun icerisinde eksitusla sonuclan-
maktadir.” Mortalitesinin bu kadar yiiksek olma-
st bu malformasyonun erken dénemde taran-
masi ve gebeligin erken donemlerinde ailelerin
gebeligi sonlandirma veya bilingli olarak gebeli-
ge devam ettirmesine olanak saglayacaktir.

Kraniyumun ossifikasyonunun 10. haftada
baslamasi ve 11. haftadan itibaren ultrasonda hi-
perekojenite olarak izlenmesinden dolay1 bazi
yazarlar, 10. haftadan énce anensefali tanisinin
glivenilir olmadigini distinmistir?® Ornegin,
cok merkezli bir ilk trimester taramasinda,
31 anensefalik fetiisiin %26’s1 10-14. hafta tara-

masinda saptanamamistir.? Bu nedenle ikinci ve
ucinci trimesterlerde taniy1 kesinlestiren ka-
rakteristik ultrasonografik bulgularin disinda,
erken donemde anensefalinin patogenezi ile
bagdasacak yeni bulgularin saptanmast ve tara-
ma niteliginin degerlendirilmesi yoluna giril-
mistir. Bu baglamda bazi yazarlar, 9-10 haftalar
arasinda akraninin gorilmesini, kicik ve di-
zensiz kutup izlenmesini, supraorbital kesitte,
amniyon sivisina maruz kalmis serebral loblarin
meydana getirdigi ‘Mickey Mouse’ gorintlsi
ve CRL’nin gerilemis olmasi,'* ayrica benzer se-
kilde amniyon stvisindan korunmayan beyin
dokusunun ‘sapka’ veya ‘boynuz’ benzeri defor-
masyonlart veya dezorganize beyin dokusunun
saptanmasint eksensefali veya anensefali lehine
bulgular olarak giindeme getirmistir.

Burada tartistigimiz olgu sunumunda basta
sekil bozuklugu izlenmistir, ancak gestasyonel
yasa gore kiicuk sefalik kutup varlig: izleneme-
mistir. Tariflenen sapka benzeri sekil bozuklu-
gu, akraniyanin neden oldugu defektten sereb-
ral dokunun protriizyonu sonucunda gelistigi-
ne inanilmaktadir.

Becker ve ark’inin yaptigi bir olgu sunumun-
da 9 hafta 3 giin gestasyonel haftada daha ki-
cuik sefalik kutup ve fetal basta sekil bozuklugu
(oval bicimin kayb1 ve sefalik dokunun protriiz-
yonu) izlemistir ve eksensefaliden sitiphelen-
mislerdir."! Kennedy ve ark.’nin yaptigi ultrason
incelemesinde, 10. haftada dezorganize beyin
dokusuyla akraniyi tanimlayabilmislerdir.
Bronshtein ve Ornoy bir olguda 9-11. haftalarda
tanimladiklart bir akrani olgusunu, 12. haftada
tekrarladiklar1 ultrasonografiyle desteklemisler
ve 14. haftada anensefali tanisin1 koymuslar-
dir.2

Sepulveda ve ark. 10-14. haftalarda anensefa-
lik fettslerde tepe-cene boyunun (crown chin
length-CCL), tepe-kalca boyuna (crown rump
length-CRL) oraninin progresif olarak ktculdu-
gunu tariflemistir. Bu bulgu anensefalik fetiis-
lerde beyin dokusunun progresif olarak kicul-
diuguni gostermektedir. CCL'nin ilk trimesterde
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rahatca izlenebilmesi ve fetal poziyondan etki-
lenmemesi CCL olcumlerinin ilerde kullanislt
olabilecegini distindirmektedir.”

Chatzipapas ve ark.’nin 11-14. haftalarda ya-
pilan, 5388 ultrason taramasinda 6 anensefali ol-
gusu bildirmisler (1,1:1000 insidans izlenmis-
tir). Bu 6 vakanin 5’i ‘Mickey Mouse’ belirtisine
sahipti ve CRL, etkilenmemis fetiislere oranla
daha dusukti. Yapilan takiplerde anensefali ta-
nilarinin timinin birinci trimesterde konuldu-
gu kesinlesti."

Johnson ve ark.’nin 10-14. haftalar arasinda
yaptiklart taramada 55.237 fetis incelenmis ve
bunlar arasinda 47 fetiiste (1/1175 insidansla)
anensefali bulgular1 izlenmistir."® Calismanin ilk
asamasinda 34.830 taramada 31 anensefali olgu-
sundan yalnizca 81 tespit edilmistir. Tkinci asa-
mada ise, anensefaliye yonelik spesifik tarama-
lar yapilmaya baslanmis ve incelenen 20.407 fe-
tus arasinda anensefali olgulari, 10 ve 14. hafta-
lar arasinda yapilan taramalarda (16/16) tespit
edilmistir.

Sonuc olarak, anensefali mortalitesi yliksek
bir maformasyondur. Kraniyumun 11. haftadan
itibaren ultrasonografide viziialize olmasi nede-
niyle birinci trimesterde ultrasonla taranama-
mast distncesinin aksine sefalik boy ve sekil
bozukluklari, dezorganize goriiniim gibi bulgu-
lar ve anensefaliye yonelik spesifik aramanin
yapilmast halinde yiiksek oranda anensefali
saptanabilmektedir. Ileride birinci trimesterde
anensefaliyi tespit etmek icin standardize o6l-
cumlerin gelistirilmesi gerekmektedir.
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