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Olgu Sunumu

ÖZ

İniensefali, spinal deformite nedeniyle boyun yokluğu ve 
buna bağlı olarak başın aşırı retrofleksiyonu ile karakteri-
ze nadir görülen bir nöral tüp defektidir. İnensefali tanısın-
da yardımcı ana özellikler; genişlemiş foramen magnum ile 
seyreden oksipital kemik defekti, malforme servikal ve tora-
kal vertebraların füzyonu, boyun yokluğu nedeniyle göğüs 
ve çenenin görsel devamlılığı ve buna bağlı olarak yüzün 
sürekli olarak yukarı dönük olmasıdır. Ayırıcı tanıda spinal 
retrofleksiyon ile anensefali, Klippel-Fiel sendromu, tera-
tom gibi nukal tümörler, Jarcho-Levin sendromu, guatr ve 
lenfanjiom ayrımına gidilmelidir. İniensefali tanısında rad-
yolojik bulgularla ilgili birçok olgu sunumu bulunmakla 
beraber, otopsi ve ayırıcı tanıda çok az makale bulunmak-
tadır. Biz de olgumuzda görüntüleme yöntemleri ve otopsi 
bulgularını kullanarak, erken haftalarda tanıda ultrasonun 
önemli bir yer teşkil ettiğini ve buna bağlı gebelik sonlan-
dırılmasının geç haftalara kalmadan yapılabileceğini gös-
termeyi amaçladık.

Anahtar kelimeler: iniensefali, ilk trimester, nöral tüp 
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
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GİRİŞ

Konjenital anomaliler perinatal morbidite ve morta-
litenin başlıca nedenleridir. Konjenital anomaliler 
nedeniyle sonlandırılan gebeliklerin en sık nedeni 
nörolojik anomaliler ve kas iskelet sistemi anomali-
leridir (1). İniensefali ilk kez 1836 yılında Saint-
Hilaire tarafından tanımlanan ölümcül ve nadir bir 
nöral tüp defekti (NTD)’dir. Klasik triadı fetal başın 
retrofleksiyonu, oksipital kemik defekti ve değişik 
rachischisisden oluşur (2). Ensefaloselin varlığına 

veya yokluğuna göre Lewis iniensefaliyi iki gruba 
ayırmıştır; İniensefali Apertus ve İniensefali clau-
sus (3). Bu olgularda kardiyovasküler hastalıklar, 
diyafragma fıtıkları ve gastrointestinal malformas-
yonlar eşlik edebilmektedir. İniensefalik bebekler 
hâlen doğmakta ve doğum sonrası erken süreçte 
ölmektedirler. Hafif formları fatal olmayabilir (3). 
Ultrasonografiye dayalı prenatal tanı ailelerin gebe-
liği sonlandırma kararı için yeterli olmayabilir. Bu 
nedenle anomalilerin tanısı ve ailelere rehberlik için 
multi-disipliner bir yaklaşım gereklidir. Biz bu 
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çalışmamızda nadir görülen bir iniensefali olgusunu 
ele alarak, erken haftalarda tanı konulmasının aile-
lerde tahliye kararının alması üzerindeki etkisini 
gösterdik.

OLGu Sunumu

Otuz dört yaşında multigravid hasta rutin gebelik 
kontrolü için son âdet tarihine göre 12 hafta 3 günlük 
gebeliği mevcutken gebe polikliniğine başvurdu. 
Öyküsünde herhangi bir hastalık, radyasyon öyküsü 
ve ilaç kullanımı yoktu. Hasta gebelik öncesi ve sıra-
sında folik asit takviyesi almamıştı. Daha önceden 
doktor kontrolüne gitmeyen hastaya ultrason yapıl-
mamıştı. Yapılan ilk ultrasonografide son âdet tarihi 
ile uyumlu baş-popo mesafesi (CRL): 64,8 mm 12 
hafta 4 gün, fetal kalp atımları olan, fetal baş aşırı 
hiperekstansiyonda, fetal yüz yukarı dönük ve fetal 

boyun silik olarak izlenen tek canlı gebelik izlendi 
(Resim 1). Ensefalosel ve iniensefali ön tanılarıyla 
perinatoloji konseyine sunulan hastaya yapılan ultra-
son sonucunda iniensefali düşünülmesi nedeniyle 
aileye bilgi verildi. Ailenin onamının olması üzerine 
tahliye kararı alındı. Tıbbi indüksiyon protokolü baş-
lanarak gebelik sonlandırıldı. 

Yapılan otopside baş aşırı retrofleksiyonda, kısa 
omurga ve silik boyun, çene göğüse dayanmış, mik-
rognatisi ve düşük kulakları olan 100 g ağırlığında 
fetus izlendi (Resim 2). Fetal omurgada lumbar böl-
geye kadar kapanma defekti izlendi (Resim 3). Diğer 
tüm organ sistemleri normaldi. Tek umbilikal arter 
mevcut ve organların makroskopik görünümü nor-
maldi. 

TARTIŞmA

İniensefali servikal spin ve oksipital kemiğin füzyonu 
ve buna bağlı olarak fetal başın omurga üzerinde ret-
rofleksiyonu ile sonuçlanan, santral sinir sisteminin 
nadir bir anomalisidir (3). İniensefali, görülme insidansı 
%0,01-0,1 olup, nadir görülen bir nöral tüp defektidir 
(3). Kız bebeklerde daha sık rastlanmaktadır. İniensefali 
kesin etiyolojisi ve patogenezi bilinmemekle birlikte, 
hem genetik hem de çevresel nedenler suçlanmıştır. 
Trizomi 18, trizomi 13 ve monozomi X dâhil kromo-
zom anomalileri bu bozukluk ile ilişkilidir (4). Düşük 
sosyoekonomik düzeye bağlı çevresel etkenler, düşük 
parite, folik asit eksikliği, obezite, sülfanamid, tetra-

Resim 1. İniensefali olgusunun kranial ve vertebral deformite-
lerinin ultrasonografik görünümü.

Resim 2. İniensefali olgusunun tahliye sonrası görünümü.

Resim 3. Fetal omurgada lumbar bölgeye kadar olan kapanma 
defekti.
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siklin, antihistaminik ve antitümoral ilaçlar riski artıra-
bilmektedir (5). Olgumuzda düşük sosyoekonomik 
düzeye bağlı yetersiz beslenme ve gebelik boyunca 
folik asit desteği almaması risk faktörü olabilir. 
Hiperhomosisteinemisi olan annelerin NTD riskinin 
arttığı bilinmektedir. Folik asit, yükselmiş homosistein 
düzeylerini düşürür ve NTD riskini azaltır. İniensefali 
nöral tüp defektleri öyküsü olan ailelerde görülür ve 
yineleme riski % 5’tir (6). 

Antenatal iniensefali tanısı USG/MR veya CT ile 
konulabilir. Fetus ultrasonda tipik stargazing (hayal 
kurma duruşu) görünümünde izlenebilir, santral sinir 
sistemi ve omurga anomalileri MR veya CT’de daha 
detaylı şekilde görülebilir (7). İniensefali olgusunu teş-
his için bize yardımcı önemli ultrasonografik özellik-
ler, genişlemiş foremen magnum ile giden oksipital 
kemik defekti, malforme vertebreların düzensiz birleş-
mesi, vertebraların inkomplet kapanması, servikal 
omurganın retro-fleksiyonu, boyun yokluğu nedeniyle 
göğüs ile devamlılık gösteren çene ve yüz dönüklüğü 
şeklindedir (3). Olgumuzda bütün bu kriterler mevcut 
olduğu için iniensefali tanısı konulmuştur.

Lewis iniensefaliyi, iniensefali apertus (ensefalosel 
ile ilişkili formu) ve iniensefali clausus (spinal defekt 
ile ilişkili formu fakat sefalosel eşlik etmez) olarak 
iki ana grupta sınıflandırmıştır (8). Servikal bölgede 
sefalosel bulunmadığı için olgumuzun iniensefali 
apertus grubunda olduğu düşünülmüştür. Omurganın 
konjenital retrofleksiyonu, anensefali ve iniensefali 
de olmak üzere iki ana grup anomalide görülmekte-
dir. İniensefali Apertus omurganın retrofleksiyonu ile 
anensefaliden ayırt edilmelidir. İniensefali clausus 
Klippel-Fiel sendromu (KFS) ve servikal meningo-
miyeloselden ayırt edilmelidir (5). Anensefali nörok-
raniumun total veya kısmi yokluğu ile görünen, ret-
roflekse başın cilt ile kaplı olmadığı bir anomalidir. 
İniensefalide ise retroflekse baş cilt ile kaplıdır. 
Servikal vertebra iniensefalide anormal iken anense-
falide neredeyse tamamen normaldir. Olgumuzda da 
baş tamamen retrofleks olup, üstü cilt ile devamlılık 
göstermekteydi. İniensefali clausus ve KFS ayırıcı 
tanısını yapmak önemlidir. KFS, erken fetal gelişim 
sırasında servikal vertebra segmentasyonunda hata 
nedeniyle oluşur. Servikal vertebra füzyonu ve mal-

formasyonuna rağmen, fetal baş retrofleksiyonu 
KFS’de görülmez, iniensefalinin tipik özelliğidir. Bu 
iki tanıyı ayırt etmek zor olsa da, KFS ölümcül olma-
dığı ve cerrahi ile tedavi şansı olduğu için ayırıcı tanı 
yapmak önemlidir. Ayırıcı tanısı yapılması gereken 
diğer hastalıklar teratom gibi nukal tümorler, lenfan-
jiom ve Jarcho-Levin sendromudur.

İniensefali; anensefali, holoprozensefali, spina bifida, 
mandibula yokluğu, yarık damak, düşük kulaklar, 
pulmoner hipoplazi veya hiperplazi, kalp malformas-
yonları, diyafragma hernisi veya agenezi, omfalosel, 
gastroşizis, gastrointestinal atrezi, tek umbilikal arter, 
böbrek anomalileri, bacaklara göre kolun büyümesi, 
genu rekurvatum ve hidroamnioz gibi diğer organ 
anomalileri ile beraberlik gösterebilir (9,10). Olgumuzda 
tek umblikal arter, küçük çene, düşük kulaklar mev-
cuttu. Erken haftada olması nedeniyle diğer organ 
sistemlerindeki malformasyonlar tam olarak izlen-
memiştir. İniensefali kötü prognozla seyretmekle 
birlikte, literatürde uzun sağ kalımlı az sayıda olgu 
bildirilmiştir (11,12).

Sonuç olarak, iniensefali doğru obstetrik yönetim ve 
yönlendirme gereken bir anomalidir (13). Sonraki 
gebeliklerde nüks riski de taşıdığından hastaya danış-
manlık verilmeli ve konsepsiyondan en az 3 ay önce-
sinde folik asit takviyesi almaya teşvik edilmelidir. 
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