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Alobar Holoprozensefali:
Olgu Sunumu
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Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Kadin HastaliRlar: ve Dogum Anabilim Dali - KOCAELI

OZET

ALOBAR HOLOPROZENSEFALI: OLGU SUNUMU

Amag: Yirminci gebelik haftasinda yapilan ikinci dlizey ultrasonografik degerlendirmede normal oldugu iddia edi-
len ancak basvurdugu klinigimizde santral sinir sistemi anomalisi saptanan olgu degerlendirilmistir.

Olgu: Klinigimize preterm prematiir membran ripturd ile bagvurdugunda ultrasonografi ile alobar holoprozensefa-
li tespit edilen ve postmortem bulgular ile tanisi dogrulanan 27 haftalik gebelik olgusudur.

Sonug: Sunulan olguda ultrasonografide belirgin olan intrakranial defektlerin atlanmis olmasi bu konuda sadece
egitim almis kisilerin ultrasonografi yapmasi konusunda sertifikasyonun gerekliligini gésteren bir érnektir.
Anahtar kelimeler: Alobar holoprozensefali

SUMMARY

ALOBAR HOLOPROSENCEPHALY: CASE REPORT

Objective: To evaluate a case of central nervous system anomaly diagnosed upon admission to our clinic who
was claimed to be normal on second level ultrasound at 20 weeks of gestation.

Case: Alobar holoprosencephaly was diagnosed on ultrasound examination in a case of preterm premature
rupture of membranes at 27 weeks of gestation. Postmortem findings confirmed the diagnosis.

Conclusion: The underdiagnosis of obvious intracranial anomalies on ultrasound examination in the presented
case points out the need for a certification program about prenatal ultrasound applications.anomalies, especially

intracranial, may accompany this malformation.
Key words: Alobar holoprosencephaly

oloprozensefali (HPE) terimi, ilkel prozen-

H

vajindan dolayt olusan, klinik olarak degisken

sefalon veya 6n beyinin tam olmayan kli-

ve genetik olarak heterojen bir grup santral sinir
sistemi anomalisini tanimlamak icin kullaniir
(1). HPE insidanst cesitli kaynaklarda 5200 ile
16000 canli dogumda bir seklinde rapor edil-
mektedir (2).

Bu bozukluklarin timiinde tek bir embriyo-
lojik defekt hem beyin hem de ylz gelisimini et-
kilemektedir. Etyolojik faktorler arasinda, mater-
nal diabetes mellitus, etinil alkol, retinoik asit,
kolesterol biosentezindeki bazi bozukluklar,

Yazisma Adresi: Emek Doger

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Kadin Hastalklar ve
Dogum Anabilim Dali, Derince-Kocaeli

e-mail: emekdoger@botmail.com

kromozomal anomaliler, HPE’de saptanan dort
defektif genden ozellikle 7q36 kromozomu tize-
rindeki "sonic hedgehog" genindeki mutasyon-
lar sayilmaktadir (3). HPElerin yaklasik %50’si
sitogenetik anormallikler (6zellikle trizomi 13)
veya monojenik sendromlar ile birliktelik goste-
rir (4). Septasyon eksikliginin derecesine gore
lobar, semilobar ve alobar seklinde siniflandiri-
lan prozensefalizasyon anomalilerinden, alobar
tip, prognozu en kot olanidir (5). HPEnin ult-
rasonografik tani kriterleri, orta beyin yapilarinin
yoklugu ve tek ventrikiiliin bulunmasi olarak ta-
nimmlanmustir (6).

Sunulan calisma ultrasonografi ile teshis edi-
len ve postmortem bulgular ile dogrulanan 27
haftalik bir alobar HPE olgusudur.
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OLGU SUNUMU

Ozgecmisinde herhangi bir 6zelligi ve esiyle
akrabaligi bulunmayan; 2 gravidasi, 1 paritesi, 0
abortusu ve 1 yasayan ¢cocugu olan anne, takip-
li olan bu gebeliginde ilk kez, 20. gebelik hafta-
sinda anomali taramasi icin 6zel bir klinikte 2.
diizey ultrasonografi icin degerlendirilmis ve
normal oldugu iddia edilmistir. Son adet tarihine
gore 27. gebelik haftasinda prematir preterm
membran riptird nedeni ile yenidogan yogun
bakimi gereksinimi acisindan klinigimize refere
edilmisti.

Perinatoloji servisimizde yapilan sonografik
incelemesinde plasenta anterior lokalizasyonda
ve grade 1 olarak tespit edildi. Amnionik indek-
si 230 mm ile polihidramnios sinirlart icerisinde
idi. Yapian biometrik 6lctiimlerde; femur uzun-
lugu (FL) 48,4 mm (26+2 hafta ile uyumlu) ve
abdominal cevre olcimi (AC) 212 mm (26+2
hafta ile uyumlu) bulundu. Bas ile ilgili 6l¢im-
lerde biparietal cap (BPD) 67,6 mm (27+2 hafta
ile uyumlu) olarak olctldi. Kraniumun yapilan
ayrintili  incelemesinde mikrosefali izlenmedi.
Fetal kortikal yapilar izlenmedi. Tek ventrikil,
talamik flizyon, korpus kallozum ve falks sereb-
ri agenezisi mevcuttu (Resim 1). Fetal kalvarium
sinirlart net olarak izlenemedi, ylz bolgesinde

orta hat yapilarinda defekt mevcuttu ve goz ku-
releri izlenmedi. Duistik ve asimetrik kulaklar ile
dismorfik yiz sekli saptandi. Kardiyak inceleme-
de VSD, bradikardi saptandi.. Yapilan umblikal
arter doppler calismalarinda umblikal arter akim
sistolik ve diastolik akim traseleri haftast ile
uyumlu olarak bulundu. Eslik eden baska ano-
mali saptanmadi. Olgunun yiz incelemesinde,
tek lens ve nonoftalmi ile beraber siklopi ve bu-
nun lateralinde kulaga yakin bir bolgede yumu-
sak doku cikintist seklinde proboscis tespit edil-
di. Burun agenezik idi. Fetusun cinsiyeti erkek
idi (Tablo D).

Aileye bilgi verilip, onaylar1 alindiktan sonra,
gebelik terminasyonuna karar verildi. Misopros-
tol ile dogumun indiiksiyonunu takiben 0 Ap-
garlt 850 gr agirliginda bir erkek bebek dogur-
tuldu. Karyotipi 46 XY idi. Postmortem patoloji
bulgulari, ultrasonografi bulgularini destekle-
mekteydi (Resim 2).

TARTISMA

Alobar HPE, sporadik olarak olabilecegi gibi,
beraberinde bulunan ytiz defektleri ile birlikte
pek cok kromozom anomalisinin belirteci olabi-
lir; trizomi 13’de HPE, baska anomaliler ile de
birliktelik gosterebilir (7). Olgumuzda HPE ve

Resim 1: Fetal kranium.



Perinatoloji Dergisi ® Cilt: 12, Say1: 4/Aralik 2004

201

Resim 2: Holoprozensefuli’nin dogum sonrass goriiniimii.

Tablo 1: Holoprozensefali olgusunun bulgulan

Tek ventrikl

Talamik fizyon

Korpus kallozum agenezisi
Falks serebri agenezisi
Siklopi

Dusik ve asimetrik kulaklar
Proboscis

Burun agenezisi
Ventrikiler septal defekt

ventrikiiler septal defektin birlikte olusu, bize
trizomi 13 olasiliginin yiiksek oldugunu dusin-
dirdu.

Prozensefalizasyon defektleri cogu zaman
kromozom anomalileri ile beraber bulunmakta-
dir. Genis bir spektrum gosteren bu grup ano-
malilerde prognoz genellikle kott bir gidis gos-
termektedir (3). Uc boyutlu ultrason, ailelerin
anomalileri daha iyi algillamasimi ve pediatrik
cerrahlar ile daha iyi bir iletisim saglamasina
ragmen, daha fazla teknik beceri, masraf ve va-
kit gerektirir. Tki boyutlu ultrason, tecriibeli el-
lerde erken gebelik haftalarinda, kraniofasiyal
anomalilerin dogru teshisine olanak saglar (8).
Ciddi formlart olan alobar ve semilobar tiplerin,
gebeligin erken haftalarinda sonografik muaye-
ne ile tespiti her zaman mumkiindiir; lobar tip-
te ise ikinci trimesterde tani: konulabilmektedir.

Bu grup anomalilerden, prognozu nispeten da-
ha iyi olan corpus callozum agenezinin ayirict
tanisint yapmak cok zordur; inkomplet corpus
callozum agenezisini ise perinatal olarak teshis
etmek mimkin degildir (8). Blass ve ark (2)
cok merkezli calismasinda, 30 holoprozensefali
olgusunun 23't prenatal taninip terminasyon
uygulanmis (%73), bir fetls in utero oliirken, al-
t1 olguda ise anomali fetis viabilite sinirina ulas-
tiktan sonra taninabilmis ve canli dogum ger-
ceklesmistir.

Aile oykusu olan vakalarda, HPE'nin prenatal
tanst, ultrasonografik rutin tarama programlari
ile yapilabilir. Olgumuzda 20. gebelik haftasinda
yapilan ultrasonografide belirgin olan intrakrani-
al defektlerin atlanmis olmasi bu konuda sadece
egitim almis kisilerin ultrasonografi yapmasi ko-
nusunda sertifikasyon gerekliligini gosteren bir
ornektir.
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