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OZET

Amag: Noral tiip defektleri (NTD) ¢ogu zaman yasam boyu kalict deformitelere yol agan dogumsal malformasyonlardir.
Perikonsepsiyonel folik asit kullanimi ve prenatal tani yontemleriyle onlenebilmektedir.

Gereg ve yontemler: Afyonkarahisar ve ¢cevre illerden hastanemize basvuran ve NTD saptanan gebeler incelenmistir.
Bulgular: Kadin Hastaliklart ve Dogum servisimizde 1403 adet dogum olup, bunlardan 43 tanesi NTD'li fetiis
dogurmustur. Fetiislarin %41,3 ’ii meningomyelosel, %17,4 i meningosel, %21,7 ’si ensefalosel, %8,7 ’si anensefali,
%4,3 i iniensefali olarak degerlendirildi.

Sonug: Bélgemizde NTD sik goriilmekte olup cografi bolgeler, beslenme ve diger sosyoekonomik faktérler bu siklikta
etkili olabilir. Anne egitimi ve perikonsepsiyonel dénemde diizenli folik asit aliminin saglanmast NTD sikligini

azaltacaktir.

Anahtar kelimeler: gebelik, merkezi sinir sistemi anomalisi, néral tiip defektleri
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SUMMARY
NEURAL TUBE DEFECTS AND PREGNANCY

Objective: Neural tube defects are congenital malformations those mostly causing life-long morbidities. They are
prevented by the periconseptional folic acid usage and prenatal diagnostic methods.

Materials and methods: Pregnants from Afyonkarahisar and neighbourhood cities applied to our hospital and
determined NTD, were investigated.

Results: In our obstetrics clinic 1403 delivery were made and 43 of them had fetus with NTD. Among these fetuses
41.3% had meningomyelocel, 17.4% had meningocel, 21.7% had encephalocel, 8.7% had unencephali and 4.3% had
iniencephali.

Conclusion: Incidence of NTD is high in our region and geographic region, nutrition and other socioeconomic factors
may be related to the high incidence. Education of the mother and periconceptional folic acid usage may reduce the
incidence of NTD.
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GIRIS

Noral tiip defektleri (NTD) embriyogenezin 3. ve
4. haftalar arasinda noral tiipiin kapanma yetersizligi
sonucu gelisen konjenital anomalilerin en agirlarindan
biridir(D. Tiirkiye’de gesitli illerde yapilnus calismalarm
sonuglarina gore siklig1 binde 3-5.8 arasinda degismek-
tedir(1). Etyolojisinde malnutrisyon, kimyasal maddeler,
radyasyon, bazi ilaglar, annede folik asit eksikligi ve
genetik faktorler sorumlu tutulmaktadir. Perikonsep-
siyonel folik asit kullanim1 ile %40-80 oraninda
onlenebilmektedir(?). Gebelikten sekiz hafta 6nce
baglanip gebeligin ilk sekiz haftasinda 400 Ug kullanimi
Snerilmektedir®. Gozlem seklindeki gesitli aligmalarin
sonuglarina dayanarak ‘US Public Health Service’
1992 yilinda dogurgan yastaki biitiin kadinlarin folik
asit kullanmasini veya gebe kalmayi diisiinen kadmlarin
gebelikten {li¢ ay once baslamak ve gebeligin ilk {ig
ayinda da devam etmek kaydiyla giinde 400 Ug folik
asit almalarin1 énermektedir(®). Gebelikte maternal
serumda bakilan alfa-fetoprotein diizeyi ve ultrasono-
grafi (USG) prenatal tan1 yontemi olarak kullanilabilir.
USG’ de ozellikle fetal karanyum ve spinal kordun
degerlendirilmesi ile vakalarin ¢ogu yakalanabilir. Bu
caligmada, gebelik sirasinda saptanan NTD vakalarinin

klinik cesitliligi ve sonuglar1 degerlendirilmistir.

GEREC VE YONTEMLER

Calismamiza Ocak 2004-Haziran 2007 yillari
arasinda Afyon Kocatepe Universitesi, Kadin Hastaliklari
ve Dogum Boliimt, Perinatoloji poliklinigine bagvuran
42 sayida NTD’li fetiisa sahip gebe alindi. Bu dénem
iginde Kadin Dogum servisimizde gergeklestirilen
dogum sayist 1403 adet idi. Ultrasonografik goriintiileme
ile igerisinde meninksleri iceren kese seklinde lezyonlar

meningosel, igerisinde spinal kordun bulundugu

lezyonlar meningomyelosel, kranyumdaki kemik
defektten beyin dokusunun, meninkslerin herniasyonu
ensefalosel, beyin dokusunun olmamasi anensefali
olarak tanimlandi. Boyunun tamamen olmamasi ve
retrofleksiyondaki defektif oksiputun alttaki omurlara
birlesmesi iniensefali olarak tanimlandi. Antenatal
takibinde 24. gebelik haftasindan 6nce NTD saptanan
gebelere Beyin Cerrahisi ve Pediatri bolimleri ile
konsiilte edilerek bebegin prognozu hakkinda bilgi
verildi. Yagsamla bagdagmayan veya agir NTD
vakalarinda aile onami alinarak gebelik termine edildi.
Yirmidordiincii gebelik haftasindan sonra bagvuranlarin
takibi yapilarak dogumu miadinda gergeklestirildi.
Gebelerin yas, gebelik haftasi, gravida, parite, dogum
sekli ve perinatal sonuglar1 kaydedildi.

BULGULAR

Ocak 2004-Haziran 2007 yillar1 arasinda servisimizde
1403 adet dogum olmustur, bunlarda 43 tanesi NTD’li
fetiis dogurmustur (%3). Gebelerin ortalama yas1 29,3
+ 5,7 idi. Poliklinigimize basvuran gebelerin %74’
multipar, %26’s1 nulligraviddi. Olgularin %63’i 34
gebelik haftasin1 gegmis olup, %37°1 24. gebelik
haftasindan 6nceydi. Birinci dereceden akraba evliligi
ebeveynlerin %5,2’sinde vardi. %88’1 takipsiz gebe
olup ¢ogu kirsal kesimden geliyordu. Annelerden
birinde Tip I Diabetes Mellitus olup, higbir annede
gebelikten once folik asit preperati kullanma ve
radyasyona maruz kalma dykiisii yoktu. Gebelerin
%5’inde konsepsiyonun 8. haftasindan sonra 400 Ug
folik asit preperati kullanim &ykiisii vardi. Daha 6nceki
dogum oGykiileri arastirildiginda 3 annede 6lii dogum
hikayesi, 2 gebede NTD’li gebelik oykiisti vardi.
Gebelerin %41,3’ii meningomyelosel, %17,4’1
meningosel, %21,7’si ensefalosel, %8,7’si anensefali,

%4,3’1 iniensefali olarak degerlendirildi (Resim 1).

Resim 1: Farkli tipte Spina bifida’li bebekler: (a) Iniensefali, (b) Meningomyelosel, (c) Ensefalosel.

TJOD Derg 2009; 6: 193- 6



Meningosel ve meningomyelosel en sik yerlesim yeri
lumbosakral bolgedeydi. Ensefalosellerin tamami ise
oksipital bolgede orta hatta yerlesimliydi. Iki adet
ensefaloselli vakada Meckel Gruber Sendromu mevcuttu.
Fetiislerin %53,5’1 erkek olup, bir hastada sakral agenezi,
%24’inde pes ekinovarus, pektus karinatus ve
mikrosefali gibi ek anomaliler mevcuttu. Bebeklerin
ikisinde Arnold Chiari malformasyonu Tip II ve bir
bebekte ise tam korpus kallpozum agenezisi postnatal
donemde ek kranyal anomali olarak saptandi. Pediatri
servisine alinan bebeklerin (n=26), %32’si enfeksiyona
sekonder yagsamini kaybederken olurken %31,6’sina
ailenin kabul etmemesi yada defektin agir olmasi
nedeniyle cerrahi miidahale yapilmadi. %58’ine primer
onarim, %11’ine primer onarimla birlikte fleple kapama

uygulandi, %47’sine ventrikuloperitoneal sant takildi.

TARTISMA

NTD’leri bazen fatal olmakla birlikte gogu zaman
yagam boyu kalici deformitelere yol agan dogumsal
malformasyonlardir. Ailelerin ve saglik kurumlarimin
bu ¢ocuklarin tedavisi igin gosterdigi ¢abalar kiiratif
sonu¢ vermemekte, bu bireylerin émiir boyu tibbi
bakim ihtiyaci olmaktadir. ABD’de bu hastalar igin
kisi basina yasam boyu ortalama 532.000 dolar
harcanmaktadir®). Avrupa iilkelerinde %0.1 gériiliirken
Tiirkiye’ de bu oran gesitli caligmalardan elde edilen
verilere gore %0.3-0.58 arasinda degismektedir(!). Bu
deger NTD’nin iilkemizde sik goriildiigiinii gostermek-
tedir. Ulkemizin ekonomik durumu géz Oniine
alindiginda bu hastalarin erken tanisi ve dnlenmesi
iilkemiz igin &zellikle 6Gnemlidir.

NTD ile ilgili risk faktorleri arastirildiginda
anomali sikliginin annenin yasi, egitim diizeyi ve
yasadig1 bolgeye gore farklilik gosterdigi, diisiik
sosyokiiltiirel diizeye sahip, egitim diizeyi diisiik, 3
yada daha fazla dogum yapmis ve daha kiiciik yastaki
kadinlarin ¢ocuklarinda, NTD’nin daha sik gorildigii
bildirilmektedir(®-7). Ayrica NTD siklig1 basta beslenme
olmak tizere sosyoekonomik duruma, cografi bolgelere,
irklara ve gevresel etkenlere bagli olarak farklilik
gostermektedir(®).

NTD’nin 6nlenmesinde folik asit 6nemlidir.
Perikonsepsiyonel donemde 0.4 mg folik asit kullanimi
ile NTD riski %40-80 oraninda azalmaktadir(2). Normal
bir diyetin bu gereksinimin yaklagik yarisini karsiladigi
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hesaplanmistir®-10). Bu nedenle dogurganhik ¢agindaki
kadinlarm prekonsepsiyonel donemde folik asit almalari
NTD o6nlenmesi igin 6nemlidir. Ayrica kontrollii
caligmalarda perikonsepsiyonel folik asit kullaniminin
iiriner sistem, kardiyovaskiiler ve ekstremite anomalileri
ile dudak ve damak yariklarinin da goriilme sikligini
azalttigini gdstermistir(! ). Noral tiip defektli gebelik
riskinin azaltilmasi igin perikonsepsiyonel donemde
kullanilan folik asitin etkinligi bugiin i¢in tartigilmaz
bir kesinliktedir ve bu bilgi pek ¢ok iilkede toplum
sagligi politikalarina doniistiirilmistiir. Uluslararast
¢ok merkezli bir ¢aligmada da perikonsepsiyonel folik
asit kulaniminin NTD tekrarlama riskini %72 oraninda
azalttig1 gosterilmistir(12). Bizim cahismanzda hastalari-
mizin biiyiik ¢ogunlugu kirsal kesimden gelmekteydi
ve timii perikonsepsiyonel déonemde folik asit kullan-
mamigsti.

NTD prenatal tan1 yontemleri ile erken gebelik
haftalarinda saptanabilir. NTD’li bebeklerin saptanma-
sinda maternal serumda alfa-fetoprotein diizeyi ve
ultrasonografi (US) gok iyi iki tarama testidir. Gebeligin
16-18. haftalarinda ti¢lii tarama testi iginde veya tek
basina bakilan 3 MoM degerinin iistiinde maternal
alfa- fetoprotein diizeyinin duyarlilig1 anensefali igin
%98.2, spina bifida igin %97.0’dir(12). Maternal serum
AFP seviyesi fetal ve ya maternal kaynakli olarak
artabilir. Gebelik yasinin artmasi, siyah 1k, zayif
bayanlarda ve ¢ogul gebelikte maternal serum AFP
seviyesi daha yiiksektir. Insiiline bagiml diyabette ise
bu deger %40 oraninda diisme egilimlidir, fakat diabetik
gebelerde NTD riski diabetik olmayanlara gore dort
kat daha yiiksek oldugundan AFP igin esik deger 1.5
MoM kabul edilebilir(!3). Abdominal duvar defektleri,
kongenital nefrozisin bazi otozomal resesif formlarinda,
epidermolizis biilloza gibi nadir cilt bozukluklarinda,
obstruktif tiropati, sakrokoksigeal teratom gibi bazi
durumlarda maternal serum AFP seviyesi ylikselebilir.
Klinik pratikte gercekten klinik olarak yalanci (+) AFP
yiikselmesi yoktur. Yukaridakilerden higbiri olmasa
bile gebe ‘Yiiksek AFP’ nedeniyle riskli gebelik olarak
izlenmelidir, zira gebelik pregnozu kétii olabilir, kot
perinatal sonucun bir belirteci olabilir. Eger AFP>5
MoM ise ciddi bir problem g¢ikma olasilig1 %91°dir.
Fetal hidrops goriilebilir, plasental membranlarin
biitiinliigli bozulmus olabilir. Plasental lakiinler sebep
olabilir. Diigitk dogum agirlikli fetuslarda veya geg
fetal 6ltim goriilen olgularda 2. trimesterde AFP yiiksek
olabilir. Nadiren annede AFP salgilayan malign bir
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timor olabilir. Akut hepatitin diizelme fazinda da AFP
yiiksek bulunabilir(13). Ayirici tamda US ¢ok dnemlidir.
NTD tanisinda detayli US non-invazif ve tani koydurucu
yontemlerden biridir. Ultrasonografi cihazlarinin
rezolusyonunun artmasi ile agitk NTD’lerinin tanisi
daha yiiksek oranda (%92-100) koyulmaya baslamistir
(19), Son 15 yilda pek ¢cok merkezde 11-14 haftalarda
NTD tanis1 konan hastalar bildirilmistir(14.15). 2.
trimester US basta NTD olmak {izere diger anomalileri
saptamada 6nemlidir. US’nin major konjenital
malformasyonlar1 saptamadaki duyarliligi %30-50,
6zginligi ise %90 civarindadir. Ancak US yapan
kisinin deneyimi, aletin rezollisyon 6zelligi ve gebelik
haftas1 5nemlidir(16). Ozellikle 24. gebelik haftasindan
once tani koyulan hastalarda aile isterse gebelik
sonlandirilabilir veya uygun merkezlerde intrauterin
cerrahi girisim yapilabilir(14.15),

Hastanemizin bolgesel bir referans merkez olmasi
saptanan vakalarin ¢esitliligini ve miktarinin fazla
olmasini agiklamaktadir. Gergek siklig1 saptamak igin
toplumsal bazda prevelans ve insidans ¢aligmalarina
ihtiyag vardir.

NTD bazen fatal olmakla birlikte gogu zaman
yagam boyu kalict deformitelere yol agar. Tedavide
kiiratif sonuglar elde edilememekte, bu bireyler 6miir
boyu tibbi bakima ihtiya¢ duymaktadirlar. Annelerin
egitim diizeyinin artirilmasi, dogum sayilarinin
azaltilmasi, erken yaglardaki gebeliklerin 6nlenmesi,
perikonsepsiyonel donemde diizenli folik asit aliminin
yayginlastirilmasi ve annenin prenatal takiplerinin diizenli
yapilmast NTD sikligini azaltacaktir. Bu sayede NTD’li
hasta sayisin1 6nemli 6lgiide azaltarak aileleri maddi ve
manevi sorumluluklarla kargilagmaktan kurtulmalari
saglanabilir.
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