OLGU SUNUMU (Case Report)
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OZET

Amag: Akrani nadir goriilen kranial taban kemiklerinin parsiyel yada komplet yoklugu ile birlikte serebral hemisferlerin
anormal gelisimi ile karakterize konjenital bir anomalidir. Bu olgu sunumumuzda, gebeligin ikinci trimesterinde
santral sinir sistemi anomalisi ile beraber omfalosel tespit edilen ve bu nedenle gebeligi sonlandwrilan bir hastay:
olgu sunumu olarak tartismayr amagladik

Olgu: Son adet tarihine gore 31 hafta gebe olan hastamin ultrasonografisinde kranium kemiklerinin izlenememesi
ve es zamanli olarak omfaloselin saptanmast nedeniyle termine edilen fetusun makroskopik gériiniimiinde kalvariumda
kemik yapinin ve serebral dokunun gelismedigi ayni zamanda da omfaloselin eslik ettigi saptand

Sonug: Akrani patogenezi bilinmemekle birlikte omfalosel ile santral sinir sistemi anomalileri oldukg¢a sik bir arada

bulunmaktadir. Antenatal ultrasonografik inceleme ile tani cogunlukla koyulabilmektedir.

Anahtar kelimeler: akrani, omfalosel, ultrasonografi

Tiirk Jinekoloji ve Obstetrik Dernegi Dergisi, (TJOD Derg), 2009; Cilt: 6 Sayi: 4 Sayfa: 283- 5

SUMMARY

A FETAL ANOMALY WITH ACRANIAN OMPHALOCEL:
CASE REPORT AND REVIEW OF THE LITERATURE

Objective: Acrani is a rare congenital anomaly with cranial floor bones are partially or completely absence and it
is characterized with abnormal development of the cerebral hemispheres. In this case report, we objected to discuss
a patient whose pregnancy is terminated because of second trimester central nervous system anomaly with omphalocel.
Case: On the ultrasonograpic examination of 31 weeks pregnant women (according to last menstrual period) cranial
bones have not detected ,also omphalocele was detected and for this reason the pregnancy was terminated. On the
macroscopic apperance of the fetus calvarial bone skeleton and cerebral tissue was not developed and on the other
hand the presence of the omphalocele was detected.

Conclusion: Acrani although the unknown pathogenesis central nervous system anomalies and omphalocel are very

rare seen.
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Mustafa Kara ve ark.

GIRIS

Akrani kranial kemik dokularinin ve serebral
hemisferlerin gelisiminin olmadig1 veya dezorganize
gelisim gosterdigi ender bir konjenital anomalidir.
Embriyonik gelisimin 4. haftasinda kalvarium kemik-
lerini ve beyin dokusunu olusturan mezenkimal hiicrelerin
ektoderm tabakasinin altina yetersiz migrasyonu sonucu
gelistigi bilinmektedir(!). Literatiirde bildirilen birgok
fetal akrani olgusu olmakla birlikte insidansi net olarak
tanimlanmamustir?). Kalvarium kemiklerinin ossifikas-
yonu ikinci trimesterde tamamlandigindan dolay1 yetersiz
mineralizasyona bagli olarak fetal akrani tanisi bu gebelik
haftalarinda daha rahat olarak konmaktadir. Bu donemde
ayiricl ultrasonografik tanida anensefali, osteogenesis
imperfekta, sefalosel gibi patolojik durumlart diisiinmek
gerekmektedir(l). Omfalosel, dermatomyomlarin ventral
medial goglerinin durmasi sonucu olugan ektraembriyo-
nik bir fitik olarak tanimlanmaktadir. 2500-5000 gebelikte
bir goriilme olasilig1 olan bu patolojik duruma diger
sistem anomalilerinin eslik etme oran1 %60 olarak tespit
edilmistir().

OLGU

Yirmisekiz yasinda, gravida 6, paritesi 3 olan
hasta bu gebeliginde rutin takipleri i¢in klinigimize
basvurdu. Tkinci dereceden akraba evliligi saptanan
hastanin dykiisiinden; ilk gebeliginden spontan vajinal
dogum ile 3200 gram canli kiz bebek, ikinci
gebeliginden spontan vajinal dogum ile 2760 gram
canli erkek bebek diinyaya getirdigi, tigiincii gebeliginin
31. gestasyonel haftada intrauterin exitus ile
sonug¢landigi, dordiincii ve besinci gebeliklerinin ilk
trimesterde missed abortus ile son buldugu, 6grenildi.
Son adet tarihine gore 31 hafta gebe olan hastaya
yapilan ultrasonografide fetusun kranium kemikleri ve
beyin dokusu net olarak izlenemedi ve ayni zamanda
omfaloselin oldugu goriildii (Resim 1). Fetal anomali
nedeniyle gebeligin sonlandirilmasina karar verilen
hastaya terminasyon iglemi uygulandi. Termine edilen
fetusun makroskopik incelenmesinde kalvariumda
kemik yapinin ve serebral dokunun gelismedigi gézlendi
ve ayni zamanda omfalosel saptandi (Resim 2). Patoloji
raporunda da normal anatomik kalvaryumun ve beyin
dokusunun izlenmedigi ve umbilikus seviyesinde
omfalosel tespit edildigi belirtiliyordu.
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OMFALOSEL

Resim 1:

TARTISMA

Omfalosel, dermatomyotomlarin ventral medial
goclerinin durmasi sonucu gelisen ekstraembriyonik
bir fitiktir. Olgularin yaklasik %60'da omfaloselin diger
malformasyonlar ile birlikte izlendigi bilinmektedir.
Omfaloselin goriilme siklig1 2500-5000 gebelikte bir
olarak bildirilmistir(3). Omfalosel ile birlkte goriilen
anomaliler arasinda renal, ndrolojik, diger gastro-
intestinal anomaliler, trizomiler sayilabilmektedir(¥).
Bu olgu sunumunda omfalosel ile birlikte izlenen fetal
akrani olgusunu tartistik. Mannes ve ark. tarafindan



intrauterin gelisimin 4. haftasinda patolojisi mezenkimal
hiicrelerin kalvaryumun ektoderm tabakasinin altina
migrasyonunun yetersiz olmasi olarak tanimlanan
akrani, santral sinir sistemi anomalisi olarak bilinmek-
tedir®®). Ultrasonografi, prenatal akrani tanist koymada
kullanilan en énemli yontemdir. Akrani olgularinin
tipik olarak ultrasonografi bulgulari, tam olarak geligmis
yada dezorganize beyin dokusunun varliginda
kalvariumu olusturan kemik dokusunun bulunmayist
olarak sdylenebilir(®).

Omfalosel ile birlikte santral sinir sistemi anomali-
sine neden olan birgok etken sayilabilmektedir. Bunlarm
basinda genetik nedenler gelmektedir. Ciddi santral sinir
sistemi anomalileri ile beraber genis omfaloselin varlig
trizomi 18 tanisi alan fetuslarda tanimlanmistir. Moore
ve ark.'nin yaptig1 ¢calismada trizomi 18 tanisi alan 85
fetusun %5'inde genis omfalosel ile birlikte santral sinir
sistemi anomalisi tanimlanmustir(7). Gilbert ve ark.'nin
yaptigi bir diger ¢aligmada omfalosel ve santral sinir
sistemi anomalisi saptanan 35 fetusun %54'inde
kromozomal anomali saptanmis ve bunlarinda 6nemli
bir kismin1 trizomi 18'in olusturdugu izlenmistir(®. Bu
¢aligmalarin yaninda Ardinger ve ark.'nin yaptig1 benzer
bir diger ¢aligmada da omfalosel ve santral sinir sistemi
anomalisi saptanan fetuslarda herhangi bir kromozomal
anomaliye rastlanmamustir (%),

Akrani tanisi diistiniildiigiinde anensefali, ekzensefali,
akalvaria gibi diger santral sinir sistemi anomalilerinden
ayirici tanisi yapilmahdir. Intrauterin hayatta serebral
hemisferlerin geligmemesi ile karakterize olan anensefali,
biiyilik ve dezorganize beyin dokusunun kranium disinda
yerlesmesi ile karakterize olan ekzensefali ve kalvarium-
daki kemik yapilarin gelismemesi ile karakterize olan
akalvaria ayirici tanida diisiiniilmesi gerekli olan santral
sinir sistemi anomalileridir(!9). Cogunlukla fetal akrani,
yukarida bahsettigimiz diger santral sinir sistemi
anomalileri ile birlikte bulunmaktadir. Literatiirde
yayinlanan bir diger olgu sunumunda, 20 yasindaki bir
hastada 19. gebelik haftasinda fetal akrani ile beraber
ekzensefali saptandigi igin hastanin gebeligi medikal yolla
sonlandirilmustir 1.

Ozellikle ikinci trimesterde kemik mineralizasyonunun
tamamlanmasi nedeniyle ultrasonografik tani bu aylarda
daha kolay yapilmaktadir. Ancak bu haftalarda
yapilacak ultrasonografik taramada osteogenesis
imperfekta, hipofosfatazya gibi sistemik metabolik
patolojiler de akilda tutulmalidir. Osteogenesis
imperfektada viicutta tiim yassi1 kemiklerde goriilen
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Akrani ve omfaloselin eslik ettigi fetal anomali

mineralizasyon kaybi ve ekstremitelerde kisalik dikkati
gekerken, hipofosfatazyada ise tiim kemiklerde goriilen
demineralizasyon alanlar1 ve multipl fraktiirler dikkat
cekmektedir(12). Tartistigimiz olgumuzda ultrasonografik
incelemede belirtilen bu bulgulara rastlanmamustir.

Sonug olarak; akrani heniiz etyolojisi net olarak
tanimlanmayan ve genetik temellere dayandirilamayan
bir santral sinir sistemi anomalisidir. Beraberinde diger
konjenital anomalilerin de bulundugu unutulmamalidir.
Erken tani her zaman tecriibeli bir hekimin dikkatli

ultrasonografik incelemesi ile konulabilir.
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