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OZET

Amag: Alobar holoprozensefali, prozensefalonun
inkomplet boliinme ve morfogenezinden kaynaklanan
agwr yiiz defektleri ile karakterize nadir goriilen bir
beyin malformasyonudur. Gebeligin erken donemin-
de ultrasonografik olarak tespit edilebilmektedir. Bu
olguyu sunmaktaki amacimiz annenin gebeliginin ilk
iki trimesterinde antenatal izlemi olan fakat prenatal
tam konulamayan alobar holoprozensefalili yenido-
gam literatiir bilgileri esliginde tartismaktir.

Olgu: Zamaminda dogan kiz bebek agir yiiz anomali-
leri nedeniyle yenidogan yogun bakum iinitesine
kabul edildi. Yirmi bir yasindaki annenin gestasyonel
diyabeti vardi ve ilk 2 trimesterde antenatal izlemi
yapilmisti. Bebegin bas muayenesinde sebosefali
(hypotelorizm, tek burun deligi) saptandi ve magne-
tik rezonans incelemesi ile alobar holoprozensefali
tanist kondu.

Sonug: Fetal ultrasonografi ile antenatal izlemine
ragmen tanist konulamayan ve canlt olarak dogurtu-
lan sebosefalinin eslik ettigi alobar holoprozensefali
tamlt olgumuz, iilkemizde bu konuda ozel egitim
alinmaswun gerekliligini gostermektedir.

Anabhtar kelimeler: alobar holoprozensefali, sebose-
fali, prenatal tan

SUMMARY

A Case of Alobar Holoprosencephaly Associated
with Cebocephaly

Objective: Alobar holoprosencephaly is rarely seen
and characterised by severe median malformations
of the brain and face due to incomplete cleavage and
morphogenesis of the prosencephalon. Alobar holop-
rosencephaly can be diagnosed with ultrasonog-
raphy at the early antenatal period. The aim of this
case presentation is to demonstrate the undiagnosed
newborn with alobar holoprosencephaly despite the
early antenatal monitoring during the first two tri-
mester and its discussion within the current context
of the literature on this anomaly.

Case: At postnatal 2 hours, full term, female infant
was admitted to the neonatal intensive care unit
because of major facial anomaly. A 21-year-old mot-
her had a gestational diabetes, and antenatal care
were carried out during the first two trimester.
Physical examination of the head exam revealed
cebocephaly (hypotelorism, single-nostril nose) and
alobar holoprosencephaly was diagnosed with mag-
netic resonance findings.

Conclusion: Herein presented alobar holoprocen-
cephaly case associated with cebocephaly was not
diagnosed antenatally despite fetal ultrasonographic
examination, emphasize that special education is
needed in our country.

Key words: alobar holoprosencephaly, cebocephaly,
prenatal diagnosis

Almdig tarih: 10.02.2011
Kabul tarihi: 01.04.2011

Yazigma adresi: Uz. Dr. Sinan Hasan Uslu, Etfal Sok, Sisli Etfal ve Egitim Hastanesi Yenidogan Klinigi, Istanbul

e-posta: sinanuslumd@hotmail.com

90



S. H. Uslu ve ark., Sebosefali ile iliskili Alobar Holoprozensefali Olgusu

GIRIS

Holoprozensefali (HPE), prozensefalonun
inkomplet boliinmesinden kaynaklanan yiiziin
orta hat defektleri ile karakterize kompleks bir
beyin malformasyonudur. Septasyon eksikligi-
nin derecesine gore siiflanan prozensefalizas-
yon anomalilerinden, prognozu en kétii form
olan Alobar HPE’nin insidanst 10 bin canh
dogumda 0,6-1,9 olarak bildirilmektedir @,
Gebeligin erken donemlerinde ultrasonografik
olarak tespit edilebilen Alobar HPE’nin, agir
patolojik bulgularla seyretmesi ve fatal bir mal-
formasyon olmas1 nedeniyle intrauterin termi-
nasyonu en gercekci yaklasim olarak kabul
edilmektedir @. Olgumuz antenatal izleme rag-
men, tanist konulamayan ilgi ¢ekici bir Alobar
HPE olgusu olmasi nedeniyle literatiir bilgileri
esliginde sunuldu.

OLGU SUNUMU

Antenatal izleminde gestasyonel diyabeti tanim-
lanan 30 yagindaki annenin 4. gebeliginden,
vajinal yolla, 39. gebelik haftasinda, 2.300 g
(3-10. persantil) olarak dogan kiz yenidogan,
coklu dogumsal anomalileri nedeniyle klinigi-
mize sevk edildi. Yenidoganin anne ve babasi
arasinda akrabalik yoktu. Hastamizin 2 kardesi-
nin agir dogumsal anomali nedeniyle kaybedil-
digi bu nedenle annenin gebelik takiplerinin
yapildig1 6grenildi. Obez olan annenin ilk kez,
18. gebelik haftasinda anomali taramasi igin
ozel bir klinikte fetal ultrasonografi ile degerlen-
dirildigi ve daha sonra 10 giin ara ile 2 kez daha
yapilan fetal ultrasonografilerinde patoloji sap-
tanmadig1 belirtildi. Annenin bu takipleri sira-
sinda gestasyonel diyabetinin belirlendigi, diyet
onerileri ile izleme cagrildig: fakat fetal ultraso-
nografilerin normal saptanmasi ve annenin her-
hangi bir yakinmasinin olmamasi nedeniyle
gebelik takiplerine devam etmedigi belirtildi.

Annenin gebeligi sirasinda diyet Onerilerine
eyleminin baglamasi nedeniyle bagvurdugu
kamu hastanesinde yapilan degerlendirilmesin-
de fetiiste anomali tespit edildigi ve dogum son-
rast klinigimize sevk edildigi belirlendi.

Yenidoganin fizik muayenesinde tek bir siitun
halinde nazal kavite, tek atrezik koana, diisiik ve
yukariya deviye biiyiik kulaklar, hipotelorizm,
maksillar hipoplazi, sag ayak 4. ve 5. parmaklar
arasinda sindaktili, periorbital bolge ve yanak
cildinde kapiller hemanjiyom ve sa¢ miktarinda
artis mevcuttu (Resim 1). Laboratuvar bulgula-
rinda; hemoglobin 25,7 g/dL, hematokrit %75 4,
beyaz kiire 9.840/mm?, trombosit 118.000/mm?,
glukoz 28 mg/dL saptanirken diger biyokimya-
sal degerler ve metabolik tarama testleri normal-
di. Sitogenetik analizinde normal disi karyotipi
tespit edildi. Yasaminin 3. saatinde yapilan
Ekokardiografik (EKO) degerlendirmede mitral
valv prolapsusu, hafif diizeyde trikiispid ve mit-
ral yetersizligi, duktus arteriyozus agikligi ile
pulmoner arter basinci fizyolojik sinirlarda kar-
diyolojiye sorularak (18 mmHg) saptandi.
Abdominal ultrasonografi incelemesi normal
sinirlardaydi. Kranyal magnetik rezonans goriin-
tiilemesinde kranyumu dolduran tek dilate vent-
rikiil mevcut idi. Interhemisferik fissiir ve tala-
muslarin fiizyone oldugu saptanirken, 3. ventri-

Resim 1. Olgunun yiiz goriiniimii.
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Resim 2. Hastanin kranyal magnetik rezonans goriintiileri.

kiil, bazal gangliyonlar, kapsiiler formasyonlar
ve korpus kallozum izlenemedi (Resim 2). Bu
bulgular, alobar holoprozensefali ile uyumlu
bulundu. Koanal atrezi ve solunum yetersizligi
bulgular1 olan hastaya mekanik ventilasyon des-
tegi verilirken, polisitemi bulgular1 nedeniyle
kismi kan degisimi uygulandi. Hastanin oksijen
saturasyonlarinin solunumsal destege ragmen,
diisiik seyretmesi nedeniyle yapilan ikinci EKO
degerlendirmesindeki bulgular persistan pulmo-
ner hipertansiyon ile uyumlu bulundu. Tedaviye
oral sildenafil eklendi ve dopamin infiizyonu
baglandi. Mekanik solunum destegine devam
edilen hasta postnatal 11. giinde agir solunum
yetersizligi bulgular1 ile kaybedildi. Ailenin
kabul etmemesi nedeniyle genetik danigma i¢in
arastirma ve otopsi yapilamadi.
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TARTISMA

Holoprozensefali, gestasyonun 18-28. giinlerin-
de prozensefalonun veya on beynin inkomplet
klivajindan dolayr intrakranyal yapilarin ve
yiiziin etkilendigi ender bir beyin malformasyo-
nudur @¥. Holoprozensefalinin en agir formu
olan alobar varyantinda interhemisferik fissiir,
falks serebri, iiclincli ventrikiil, noérohipofizin
yani sira olfaktor bulbus da yoktur. Holoventrikiil
olarak tanimlanan tek primitif bir ventrikiil var
olup talamuslar orta hatta fiizyonedir. Alobar
HPE’nin prenatal tanis1 da bu tek primitif vent-
rikiiliin belirlenmesine dayanir -,

Alobar HPE’nin 16. gebelik haftasindan itibaren
fetal ultrasonografi ile taninabildigi bildirilmek-
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tedir ©. Olgumuzun agir dogumsal anomalili iki
kardesinin kaybedilmesi nedeniyle annenin ante-
natal takiplerde 3 kez fetal ultrasonografisinin
yapilmasina ragmen, prenatal tanisinin konula-
mayist trajik bir durumdur.

Etiyolojik faktorler arasinda, maternal diyabetes
mellitus, etinil alkol, retinoik asit, kolesterol
biyosentezindeki bozukluklar, kromozomal ano-
maliler ve dort defektif genden 6zellikle 7q36
kromozom bolgesinde “sonic hedgehog” genin-
deki mutasyonlar sayilmaktadir. HPE’lerin yak-
lasik % 50°si sitogenetik anomaliler (6zellikle
trizomi 13) veya bazi tek gen hastaliklar1 ile
birliktelik gosterir ©. Olgumuzun annesinde
maternal diyabet tanimlanmisti. Yapilan sitoge-
netik incelemede normal disi karyotipi saptandi
fakat ileri genetik analizler ailenin kabul etme-
mesi nedeniyle gerceklestirilemedi.

Alobar HPE’de siklopi, proboskis, etmosefali,
sebosefali, koanal atrezi, hipotelorizm, mikrog-
nati gibi agir fasyal anomaliler izlenir, ender
olarak yiiz goriiniimii normal olabilir 7.
Yenidoganda yogun sa¢ goriiniimii alobar
HPE’ye spesifik olmamakla birlikte santral sinir
sistemi ve beyin malformasyonlarinda sik goriil-
diigii belirtilmektedir ®. Hastamizin agir yiiz
anomalileri (hipotelorizm, maksillar hipoplazi,
tek atrezik koana, diisiik kulak ve sa¢c miktarinda
artis) sebosefali ile uyumluydu.

Alobar HPE’li bebeklerin erken donem mortali-
tesi ¢cok yiiksek olup % 50’sinin ilk 4 ayda,
% 90’min ise ilk 1 yasta kaybedildigi belirtil-
mektedir. Ozellikle agir yiiz anomalilerinin (tek
nazal kavite, koanal atrezi, siklopi, etmosefali)
eslik ettigi olgularda siirvi bir hafta olarak bildi-
rilmektedir ©. Olgumuzda da tek nazal kavite ve
atrezik koana mevcuttu ve hasta agir solunum
yetersizligi bulgulari ile kaybedildi.

Alobar HLE’de erken ve dogru prenatal tani,
prognozun cok agir olmasi nedeniyle biiylik
onem arz etmektedir. Zamaninda terminasyon
uygulanmasi ailenin yasayabilecegi psikososyal
travmay1 en aza indirgemek igin gereklidir (9.
Obstetrik dykiisiinden majér dogumsal anomali-
li yenidogan o6liim oykiisii olan annenin, 2. tri-
mesterin sonuna kadar gebelik takibine ragmen,
antenatal donemde tani konulamadan agir yiiz
defektleri ile birliktelik gosteren alobar holopro-
zensefalili bebek dogurmasi prenatal tani yeter-
sizligi agisindan, perinatoloji ile ilgilenen tiim
saglik calisanlar1 icin son derece Onemli bir
husustur.
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