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Iniensefali, spinal deformite nedeniyle boyun yoklugu ve
buna bagli olarak basin asurt retrofleksiyonu ile karakteri-
ze nadir goriilen bir noral tiip defektidir. Inensefali tanisin-
da yardimci ana ozellikler; genislemis foramen magnum ile
seyreden oksipital kemik defekti, malforme servikal ve tora-
kal vertebralarin fiizyonu, boyun yoklugu nedeniyle gogiis
ve ¢enenin gorsel devamliligi ve buna bagl olarak yiiziin
stirekli olarak yukari doniik olmasidir. Aywrict tanida spinal
retrofleksiyon ile anensefali, Klippel-Fiel sendromu, tera-
tom gibi nukal tiimorler, Jarcho-Levin sendromu, guatr ve
lenfanjiom ayrimina gidilmelidir. Iniensefali tanisinda rad-
yolojik bulgularla ilgili bircok olgu sunumu bulunmakla
beraber, otopsi ve ayirict tanmida ¢ok az makale bulunmak-
tadwr. Biz de olgumuzda goriintiileme yontemleri ve otopsi
bulgularint kullanarak, erken haftalarda tanmida ultrasonun
onemli bir yer teskil ettigini ve buna bagl gebelik sonlan-
dirllmasimin ge¢ haftalara kalmadan yapilabilecegini gos-
termeyi amagladik.

Anahtar kelimeler: iniensefali, ilk trimester, noral tiip
defekti, ultrason

ABSTRACT

Iniencephaly is a rare type of neural tube defect characte-
rized by hyper retroflexion of the head due to a spinal
deformity bypassing the formation of the neck. Useful diag-
nostic characteristics of iniencephaly are occipital bone
defects resulting in an enlarged foramen magnum, malfor-
mation and malfusion of the cervical and thoracical verteb-
rae, direct continuity of the chin with the chest forcing a
stargazing posture of the face. Spinal retroflexion and
anencephaly, Klippel-Feil syndrome, nuchal tumors such
as teratomas, Jarcho-Levin syndrome, goiter and lymphan-
gioma should be considered in the differential diagnosis.
There are several case studies on radiological markers of
iniencephaly, but very few articles are available on autopsy
reports and differential diagnostics. In our study we used
radiological techniques along with autopsy reports to show
that in early gestational weeks ultrasonography plays an
essential role in the diagnostics of iniencephaly and thus
making early termination of the pregnancy possible.

Keywords: iniencephaly, first trimester, neural tube defect,
ultrasound

GIRIS

Konjenital anomaliler perinatal morbidite ve morta-
litenin baglica nedenleridir. Konjenital anomaliler
nedeniyle sonlandirilan gebeliklerin en sik nedeni
norolojik anomaliler ve kas iskelet sistemi anomali-
leridir V. Iniensefali ilk kez 1836 yilinda Saint-
Hilaire tarafindan tanimlanan 6liimciil ve nadir bir
noral tiip defekti (NTD) dir. Klasik triadi fetal bagin
retrofleksiyonu, oksipital kemik defekti ve degisik
rachischisisden olusur ®. Ensefaloselin varligina

veya yokluguna gore Lewis iniensefaliyi iki gruba
ayirmistir; iniensefali Apertus ve Iniensefali clau-
sus @. Bu olgularda kardiyovaskiiler hastaliklar,
diyafragma fitiklar1 ve gastrointestinal malformas-
yonlar eslik edebilmektedir. Iniensefalik bebekler
halen dogmakta ve dogum sonrasi erken siiregte
Olmektedirler. Hafif formlar1 fatal olmayabilir ©.
Ultrasonografiye dayali prenatal tani ailelerin gebe-
ligi sonlandirma karart icin yeterli olmayabilir. Bu
nedenle anomalilerin tanis1 ve ailelere rehberlik icin
multi-disipliner bir yaklasgim gereklidir. Biz bu

Alindi@r tarih:05.10.2015
Kabul tarihi: 25.11.2015

Yazisma adresi: Uzm. Dr. Pinar Kadirogullari, Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Kadin Hastaliklar1 ve Dogum

Anabilim Dal1, Kiigiikcekmece / Istanbul
e-posta: pinarsezer33@hotmail.com

61



calismamizda nadir goriilen bir iniensefali olgusunu
ele alarak, erken haftalarda tani konulmasinin aile-
lerde tahliye kararinin almasi {izerindeki etkisini
gosterdik.

OLGU SUNUMU

Otuz dort yasinda multigravid hasta rutin gebelik
kontrolii i¢in son adet tarihine gore 12 hafta 3 giinliik
gebeligi mevcutken gebe poliklinigine bagvurdu.
Oykiisiinde herhangi bir hastalik, radyasyon oykiisii
ve ila¢ kullanim1 yoktu. Hasta gebelik oncesi ve sira-
sinda folik asit takviyesi almamisti. Daha onceden
doktor kontroliine gitmeyen hastaya ultrason yapil-
mamistt. Yapilan ilk ultrasonografide son adet tarihi
ile uyumlu bas-popo mesafesi (CRL): 64,8 mm 12
hafta 4 giin, fetal kalp atimlar1 olan, fetal bas agir1

hiperekstansiyonda, fetal yiiz yukar1 doniik ve fetal

Resim 1. iniensefali olgusunun kranial ve vertebral deformite-
lerinin ultrasonografik goriiniimii.

Resim 2. Iniensefali olgusunun tahliye sonrasi goriiniimii.
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boyun silik olarak izlenen tek canli gebelik izlendi
(Resim 1). Ensefalosel ve iniensefali 6n tanilariyla
perinatoloji konseyine sunulan hastaya yapilan ultra-
son sonucunda iniensefali diisiiniilmesi nedeniyle
aileye bilgi verildi. Ailenin onaminin olmasi tizerine
tahliye karar1 alindi. Tibbi indiiksiyon protokolii bag-
lanarak gebelik sonlandirildi.

Yapilan otopside bas agir1 retrofleksiyonda, kisa
omurga ve silik boyun, ¢ene gogiise dayanmis, mik-
rognatisi ve diisiik kulaklar1 olan 100 g agirhiginda
fetus izlendi (Resim 2). Fetal omurgada lumbar bol-
geye kadar kapanma defekti izlendi (Resim 3). Diger
tiim organ sistemleri normaldi. Tek umbilikal arter
mevcut ve organlarin makroskopik goriiniimii nor-

maldi.

Resim 3. Fetal omurgada lumbar bolgeye kadar olan kapanma
defekti.

TARTISMA

Iniensefali servikal spin ve oksipital kemigin fiizyonu
ve buna bagli olarak fetal bagin omurga iizerinde ret-
rofleksiyonu ile sonuclanan, santral sinir sisteminin
nadir bir anomalisidir @ . Iniensefali, goriilme insidanst
9%0,01-0,1 olup, nadir goriilen bir noral tiip defektidir
@, Kiz bebeklerde daha sik rastlanmaktadir. Iniensefali
kesin etiyolojisi ve patogenezi bilinmemekle birlikte,
hem genetik hem de cevresel nedenler suclanmigtir.
Trizomi 18, trizomi 13 ve monozomi X dahil kromo-
zom anomalileri bu bozukluk ile iligkilidir ®. Diigiik
sosyoekonomik diizeye bagl cevresel etkenler, diisiik
parite, folik asit eksikligi, obezite, stilfanamid, tetra-
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siklin, antihistaminik ve antittimoral ilaclar riski artira-
bilmektedir ©. Olgumuzda diisiik sosyoekonomik
diizeye bagh yetersiz beslenme ve gebelik boyunca
folik asit destegi almamasi risk faktorii olabilir.
Hiperhomosisteinemisi olan annelerin NTD riskinin
arttig1 bilinmektedir. Folik asit, yiikselmig homosistein
diizeylerini diisiiriir ve NTD riskini azaltir. Iniensefali
noral tiip defektleri Oykiisii olan ailelerde goriiliir ve
yineleme riski % 5’tir ©.

Antenatal iniensefali tanisi USG/MR veya CT ile
konulabilir. Fetus ultrasonda tipik stargazing (hayal
kurma durusu) goriintimiinde izlenebilir, santral sinir
sistemi ve omurga anomalileri MR veya CT’de daha
detayli sekilde goriilebilir . Iniensefali olgusunu tes-
his icin bize yardimec1 énemli ultrasonografik 6zellik-
ler, genislemis foremen magnum ile giden oksipital
kemik defekti, malforme vertebrelarin diizensiz birles-
mesi, vertebralarin inkomplet kapanmasi, servikal
omurganin retro-fleksiyonu, boyun yoklugu nedeniyle
gogiis ile devamlilik gosteren cene ve yiiz doniikliigii
seklindedir ©. Olgumuzda biitiin bu kriterler mevcut
oldugu i¢in iniensefali tanis1 konulmustur.

Lewis iniensefaliyi, iniensefali apertus (ensefalosel
ile iligkili formu) ve iniensefali clausus (spinal defekt
ile iligkili formu fakat sefalosel eslik etmez) olarak
iki ana grupta siniflandirmigtir ®. Servikal bolgede
sefalosel bulunmadigi igin olgumuzun iniensefali
apertus grubunda oldugu diisliniilmiistiir. Omurganin
konjenital retrofleksiyonu, anensefali ve iniensefali
de olmak iizere iki ana grup anomalide goriilmekte-
dir. Iniensefali Apertus omurganin retrofleksiyonu ile
anensefaliden ayirt edilmelidir. Iniensefali clausus
Klippel-Fiel sendromu (KFS) ve servikal meningo-
miyeloselden ayirt edilmelidir ©. Anensefali norok-
raniumun total veya kismi yoklugu ile goriinen, ret-
roflekse basin cilt ile kapli olmadig1 bir anomalidir.
Iniensefalide ise retroflekse bas cilt ile kaplidir.
Servikal vertebra iniensefalide anormal iken anense-
falide neredeyse tamamen normaldir. Olgumuzda da
bas tamamen retrofleks olup, iistii cilt ile devamlilik
gostermekteydi. Iniensefali clausus ve KFS ayirict
tanisin1 yapmak onemlidir. KFS, erken fetal geligsim
sirasinda servikal vertebra segmentasyonunda hata
nedeniyle olusur. Servikal vertebra flizyonu ve mal-

formasyonuna ragmen, fetal bas retrofleksiyonu
KFS’de goriilmez, iniensefalinin tipik 6zelligidir. Bu
iki taniy1 ayirt etmek zor olsa da, KFS 6liimciil olma-
dig1 ve cerrahi ile tedavi sanst oldugu i¢in ayirici tani
yapmak onemlidir. Ayirict tanist yapilmasi gereken
diger hastaliklar teratom gibi nukal tiimorler, lenfan-
jiom ve Jarcho-Levin sendromudur.

Iniensefali; anensefali, holoprozensefali, spina bifida,
mandibula yoklugu, yarik damak, diisiik kulaklar,
pulmoner hipoplazi veya hiperplazi, kalp malformas-
yonlari, diyafragma hernisi veya agenezi, omfalosel,
gastrosizis, gastrointestinal atrezi, tek umbilikal arter,
bobrek anomalileri, bacaklara gore kolun biiyiimesi,
genu rekurvatum ve hidroamnioz gibi diger organ
anomalileri ile beraberlik gosterebilir ©1?. Olgumuzda
tek umblikal arter, kiigiik ¢ene, diisiik kulaklar mev-
cuttu. Erken haftada olmasi nedeniyle diger organ
sistemlerindeki malformasyonlar tam olarak izlen-
memistir. Iniensefali kotii prognozla seyretmekle
birlikte, literatiirde uzun sag kalimli az sayida olgu
bildirilmigtir 12

Sonug olarak, iniensefali dogru obstetrik yonetim ve
yonlendirme gereken bir anomalidir “¥- Sonraki
gebeliklerde niiks riski de tasidigindan hastaya danig-
manlik verilmeli ve konsepsiyondan en az 3 ay once-
sinde folik asit takviyesi almaya tegvik edilmelidir.
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