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ÖZ

Amaç: Santral sinir sistemi (SSS) anomalileri antenatal dönemde saptanan doğumsal malformas-
yonlar arasında ikinci sıklıkta yer alır. Prenatal tanı koyulma oranları anensefalide %96’larda iken 
migrasyon anomalilerinde %14’lere kadar düşmektedir. Bu çalışmada yüksek riskli gebeliklerin 
tartışıldığı hastanemiz perinatoloji konseyinde değerlendirilen SSS anomalilerinin sıklığının, özel-
liklerinin belirlenmesi ve antenatal tanının öneminin vurgulanması amaçlanmıştır.
Yöntem: Tepecik Eğitim ve Araştırma Hastanesi perinatoloji konseyinde 1 Ocak 2019-31 Aralık 
2019 tarihlerinde değerlendirilen, fetusta SSS anomalisi saptanan gebeler dahil edildi. Olguların 
retrospektif olarak dosya kayıtları incelenerek perinatal-maternal risk faktörleri, konsey anındaki 
durumları, konsey kararı ve sonuçları kaydedildi. Sonuçlar SPSS 20.0 programına kaydedilerek 
istatistiksel analizleri yapıldı.
Bulgular: Çalışmada 1272 gebenin verileri değerlendirildi. SSS anomalisi olan 261 olgu (%20,5) 
saptandı. Gebelerden 129’u takibine merkezimizde devam etmemesi veya henüz doğumun ger-
çekleşmemesi nedeniyle çalışma dışı bırakıldı. Çalışmaya dahil edilen 132 gebenin yaş ortalama-
sı 26,99±6,50 (14-42); ortalama gebelik haftası 22,63±7,08 (10,4-38,6) olarak saptandı. En sık 
saptanan SSS anomalileri nöral tüp defektleri (n=54; %40), hidrosefali/ventrikülomegali (n=36; 
%27), migrasyon defektleri (n=21; %15) ve serebellar malformasyonlar (n=9; %6) idi. Konseyde 
%29,8 (n=78) gebelik için sonlandırma kararı verildi ve 62 gebelik için sonlandırma işlemi uygu-
landı. Hastanemize geç refere edilen ve gebelik haftasının 22 hafta ve üzerinde olması nedeniyle 
gebeliğe devam kararı alınan 51 gebenin %50’si (n=25) hidrosefali/ventrikülomegali, %16’sı 
(n=8) nöral tüp defektleri ile kötü prognozla seyreden SSS anomalilerine sahipti.
Sonuç: Referans merkez olan hastanemize yüksek morbidite ve mortaliteye sahip olan anomali-
lerin 22. gestasyonel haftadan sonra yönlendirilmiş olması sonucunda bu gebeliklere sonlandırma 
seçeneği sunulamamıştır. Bu seçeneğin aileye sunulabilmesi, yaşamla bağdaşanların uygun takibi 
ve tedavisinin planlanması için yüksek riskli gebeliklerin erken dönemde perinatoloji merkezlerine 
yönlendirilmesi gerekmektedir.
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ABSTRACT

Objective: Central nervous system (CNS) anomalies are the second most common congenital 
malformations detected during antenatal period. Rates of prenatal diagnosis are aroung 96% in 
anencephaly, but drops down to approximately 14 % in migration anomalies.We aimed to deter-
mine the frequency and features of CNS anomalies evaluated in the perinatology council of our 
hospital where high-risk pregnancies were discussed and also to emphasize the importance of 
antenatal diagnosis.
Method: Pregnant women, with a CNS anomaly detected in their fetus, who were evaluated 
between January 2019-December 2019 in the perinatology council of Tepecik Training and 
Research Hospital were included in the study. Retrospectively, the records of the cases were 
examined, prenatal, and maternal risk factors at the time of council session, the council decision 
and the results were recorded. Statistical analyzes were done using SPSS 20.0 program.
Results: Data of 1272 pregnant women were evaluated in the study, and 261 cases (20.5%) with 
CNS anomalies were detected. A total of 129 pregnant women were excluded from the study 
because follow-up of these patients were not realized in our center or they didn’t give birth yet.. 
Totally, 132 pregnant women were included in the study. The mean maternal age was 
26.99±6.50 (14-42) years, the mean gestational age was 22.63±7.08 (10.4-38.6) weeks. Most 
common CNS anomalies detected were neural tube defects (n=54; 40%), hydrocephalus/ven-
triculomegaly (n=36; 27%), migration defects (n=21; 15%) and cerebellar malformations (n=9; 
6%). Termination of pregnancy was decided for 29.8% (n=78) of pregnant women, but realized 
only for 62 pregnancies. Among pregnancies which were decided to be continued due to the 
fact that gestational week was 22 weeks or more (n=51), had fetuses with neural tube defects 
(n=25; 50%) and hydrocephalus/ventriculomegaly (n=36; 27%) with poor prognosis.
Conclusion: As the anomalies with high morbidity and mortality were referred to our hospital after 
the 22nd gestational week, termination option could not be offered to these pregnancies. High-risk 
pregnancies should be directed to perinatology centers in the early period so that this option can 
be presented to the family, appropriate follow-up and treatment of life-compatible ones.
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GİRİŞ

Santral sinir sistemi (SSS) anomalileri kardiyak 
anomalilerden sonra ikinci sırada en sık rastlanan 
konjenital anomalilerdir.1 Perinatal dönemde sap-
tanan konjenital anomalilerin yaklaşık 1/3’ini 
oluşturmaktadır.2 Görülme sıklığı canlı doğumlarda 
yaklaşık 1.4-1.6/1.000 oranında bildirilmektedir.3

SSS anomalileri genel olarak ventrikülomegali/
hidrosefali (VM/HS), nöral tüp defektleri (NTD) 
(anensefali, spina bifida (meningosel, meningom-
yelosel), ensefalosel), migrasyon defektleri (holop-
rozensefaliler) ve serebellar malformasyonlardan 
(Dandy-Walker kompleksi, inferior vermian age-
nezisi, mega sisterna magna) oluşmaktadır.5

Nöronal proliferasyon, migrasyon ya da organi-
zasyon gibi majör gelişimsel süreçlerin çoğu 
gebeliğin ikinci yarısında meydana gelse de, fetal 
SSS malformasyonlarının büyük bir kısmı 18.-20. 
gestasyonel haftalar arasında gerçekleştirilen 
detaylı ultrason (US) sırasında saptanabilir.4

SSS anomalilerinin erken tanı ve müdahalesi, bu 
anomalilerin yüksek morbidite ve mortalite oran-
ları nedenleriyle önemli bir konu haline gelmiştir. 
Fetüsün prognozunun belirlenmesi, aileye danış-
manlık sağlanması ve sonlandırma seçeneğinin 
aileye sunulabilmesi gereklidir. Bu çalışma, yük-
sek riskli gebeliklerin tartışılarak ortak kararın alın-
dığı perinatoloji konseyinde değerlendirilen olgu-
ların SSS anomali tiplerinin ve oranlarının belirlen-
mesi, antenatal tanı ve yönetimin öneminin vur-
gulanması amacı ile planlanmıştır.

GEREÇ ve YÖNTEM

Çalışmaya Tepecik Eğitim ve Araştırma Hastanesi 
Perinatoloji Konseyinde 1 Ocak 2019-31 Aralık 
2019 tarihlerinde yüksek riskli gebelik nedeniyle 
değerlendirilen ve fetusta SSS anomalisi saptanan 
gebeler dahil edildi. Olguların retrospektif olarak 
dosya kayıtları incelenerek, perinatal-maternal 
risk faktörleri, konsey anındaki durumları, konsey 
kararı ve sonuçları kaydedildi. Analizler SPSS 20 
(Armon, NY; IBM Corp.) kullanılarak yapıldı. 
Çalışmada, tanımlayıcı istatistikler ön plandadır. 
Değişkenler için Shapiro-Wilk testi ile normal 

dağılım analizi yapılmıştır. Normal dağılım göste-
ren veriler ortalama±standart sapma (minimum-
maksimum), yüzde ve oran ile ifade belirtilmiştir. 

BULGULAR

Çalışmada 1272 gebenin verileri değerlendirildi. 
SSS anomalisi olan 261 gebe (%20,5) saptandı. 
Gebelerden 129’u takibine merkezimizde devam 
etmemesi veya henüz doğumun gerçekleşmeme-
si nedeniyle çalışma dışı bırakıldı. Çalışmaya dahil 
edilen132 gebenin yaş ortalaması 26,99±6,50 
(14-42); ortalama gebelik haftası 22,6±7,0 (10,4-
38,6) olarak saptandı (Tablo 1).

En sık saptanan SSS anomalileri nöral tüp defekt-
leri (n=54; %40), hidrosefali/ventrikülomegali 
(n=36; %27), migrasyon defektleri (n=21; %15) 
ve serebellar malformasyonlar (n=9; %6) idi 
(Tablo 2). NTD’leri değerlendirildiğinde olguların 
%55’inin (n=30) spina bifida, %25’inin (n=14) 
anensefali, %18’inin (n=10) ensefalosel olduğu 
görüldü. Konseyde %29,8 (n=78) gebelik için 
kötü prognoz nedeniyle sonlandırma kararı veril-
di. Ancak, 62 gebelik için aile onamı alınabildi. Bu 
hastalara sonlandırma işlemi uygulandı. 
Hastanemize geç refere edilen ve gebelik haftası-
nın 22 hafta ve üzerinde olması nedeni ile gebeli-
ğe devam kararı alınan 51 gebenin; %50’sinde 
(n=25) hidrosefali/ventrikülomegali, %16’sında 
(n=8) nöral tüp defekti saptandı. 

Tablo 1. Çalışma grubunun klinik özellikleri.

Parametreler 

Gestasyonel yaş, haftaa 
Gebelik yaşı, yıla

Çalışma grubu 
(n=132) 

22,63±7,08 (10,4-38,6) 
26,99±6,5 (14-42) 

aMean± standart deviasyon

Tablo 2. Bebeklerde saptanan SSS anomalilerinin dağılımı.

Parametreler 

Nöral tüp defektia 
Hidrosefali/ventrikülomegalia 
Migrasyon defektleria 
Serebellar malformasyonlar a 
Diğer(Araknoid kist, KKA, İKK..)

Çalışma grubu 
(n=132) 

54 (40,9)
36 (27,2)
21(15,9)
9 (6,8)
12(9)

an (%)
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Prenatal erken dönemde herhangi bir SSS anoma-
lisinin saptanması; anomalinin olası nedenini, 
prognozunu ve yönetimini belirlemek açısından 
oldukça önemlidir. 

Fetal SSS anomalilerinin görüntülenmesinde US 
ilk ve en sık başvurulan yöntemdir.6 Bizim çalış-
mamızda da fetal SSS anomali tanısı prenatal 
dönemde yapılan US ile konulmuştur.

En sık rastlanan fetal SSS anomalisi bazı çalışma-
larda NTD iken, bazı çalışmalarda VM olarak 
bulunmuştur. Scheltema ve ark.’nın2 yaptığı bir 
çalışmada, olguların %51’ini NTD, %26’sını VM/
HS oluştumaktadır. Yine başka bir çalışmada, 
%38,6 sıklıkla NTD en sık SSS anomalisi olarak 
bulunmuştur.7 Bizim çalışmamızda da benzer 
şekilde nöral tüp defektleri SSS anomalilerin 
%40,9’unu oluşturarak en sık SSS anomalisi olarak 
bulunmuştur. VM/hidrosefali ise %27,2 oranında 
saptanmıştır. 

İzole ciddi ventrikülomegali ile yaşayanların 
%33’ünde major nörolojik morbidite vardır ve 
antenatal dönemde 15 mm üstündeki ventrikülo-
megali derecesi anormal nörolojik gelişimdeki 
artışla ilişkilidir.8 

NTD’leri bazen fatal olmakla birlikte, çoğu zaman 
yaşam boyu kalıcı deformitelere yol açan doğum-
sal malformasyonlardır. Fetal US’nin açık spina 
bifidayı saptama duyarlılığı oldukça yüksektir 
(%100’e yakın).9 Bizim çalışmamızda da spina 
bifida tanısı US ile konulmuştur.

NTD’ieri anensefali, ensefalosel ve spina bifidayı 
içermektedir.10 En sık görülen NTD tipi olarak 
spina bifida söz edilmektedir.9 Coşar ve ark.11 yap-
tıkları bir çalışmada, NTD saptanan gebelerin 
%41,3’ünde meningomyelosel, %17,4’ünde 
meningosel, %21,7’sinde ensefalosel, %8,7’sinde 
anensefali saptamışlardır. Bizim çalışmamızda da 
benzer şekilde NTD’lerin %55’i (n=30) spina bifida 
%25’i (n=14) anensefali, %18’i (n=10) ensefalosel 
olarak bulunmuştur. 

Kötü prognoza sahip olguların erken dönemde 

tanınması, Konseyde tartışılmaları ve sonlandırma 
seçeneğinin ailelere sunulabilmesi önem taşımak-
tadır. Bizim çalışmamızda da referans merkez olan 
hastanemiz Konseyine 22. gebelik haftasından 
sonra refere edilmiş olan gebeliklerin %50’sinde 
ventrikülomegali, %16’sında nöral tüp defekti 
saptandı. Ancak, yüksek morbidite ve mortaliteye 
sahip olan bu gebeliklere, geç yönlendirilmiş 
olmaları nedeniyle sonlandırma seçeneği sunula-
madı. Erken tanı ve müdahale imkanı açısından 
yüksek riskli gebeliklerin erken dönemde perinato-
loji merkezlerine yönlendirilmesi gerekmektedir. 

SONUÇ

SSS anomalileri yüksek morbidite ile seyreden 
ciddi patolojilerdir. Nörolojik malformasyonlar, 
SSS malformasyonlarına sekonder fetal ölümlerin 
%75’i ve yaşamın ilk yılında meydana gelen 
ölümlerin %40’ı ile perinatal morbidite ve morta-
litenin önemli bir kısmından sorumludur.12

Ciddi SSS anomalisi olan gebelikler doğumla 
sonuçlandığında; uzun süreli yoğun bakım ünite-
sinde yatış, cerrahi müdahale, uzun süreli tedavi 
ve rehabilitasyon gerektirmekte olup, bunların 
tümü ailelere maddi ve manevi bir yük 
getirmektedir.13 Uzun dönemde sonuçlar; sereb-
ral palsi, epilepsi, işitme kaybı, körlük, mental 
retardasyon, orta motor beceri sorunları (ton ve 
refleks anomalileri olan veya olmayan), şaşılık, 
nistagmus, hafif konuşma zorluğu, orta öğrenme 
sorunları olabilir.14 Alt motor, üriner ve anal sfink-
ter disfonksiyonu eşlik edebilir ve uzun dönemde-
ki nörolojik sekeller yönüyle prognozu kötüdür.

Ömür boyu tıbbi bakıma gereksinimi olan bu has-
taların postnatal tedavisi multidisipliner, sempto-
matik ve uzun dönemli kognitif ve fiziksel destek-
leyici tedavi gerektirir. 

Santral sinir sistemine ait doğumsal anomalileri-
nin erken fetal dönemde saptanması; yaşamla 
bağdaşmayan anomali halinde gebeliklerin son-
landırılma seçeneğinin aileye sunulabilmesi, 
yaşamla bağdaşanların uygun takibi ve tedavisi-
nin planlanması açısından çok önem göstermek-
tedir.
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