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Iniensefali; Prenatal Manyetik Rezonans
Goriintiileme ile Degerlendirilmesi ve
Postmortem Bulgular

Iniencephaly; Prenatal Assessment with
Magnetic Resonance Imaging and
Postmortem Findings: Case Report

OZET Iniensefali; oldukga nadir gériilen ve hemen her zaman letal seyreden bir néral tiip defekti-
dir (NTD). Oksipital kemik defekti, servikotorasik vertebranin total ya da parsiyel yoklugu ve be-
lirgin retrofleksiyonda fikse bas ile karakterizedir. Yirmi yedi yasinda ve 26. gebelik haftasindaki
takipsiz olgu, prenatal ultrasonografi ve manyetik rezonans goriintiileme sonras: iniensefali tanisi
almis, terapotik abortus sonrasi patolojik makroskobik incelemede de tanimiz dogrulanmustir. Ini-
ensefaliyi diger NTD’lerinden, Klippel-Fiel sendromu, fizyolojik hiperekstansiyon ve hiperlordoz-
dan ayirt etmek 6nemlidir. Erken tani ve terminasyon maternal riskleri azaltmaktadir. Bu
caligmamizda, iniensefali tanisi alan olgunun manyetik rezonans goriintiileme bulgular1 ve teraps-
tik abortus sonras: direkt grafi ve makroskobik patolojik 6zelliklerinin literatiir esliginde sunulmas:
amaglanmigtir.

Anahtar Kelimeler: Manyetik rezonans gériintiilleme; noral tiip defektleri; prenatal tan

ABSTRACT Iniencephaly is a rare neural tube defect (NTD) and almost always lethal. It is charac-
terized by occipital bone defect, total or partial absence of cervicothoracic spine and fixed retroflexi-
on of the fetal head. In the 26th week of pregnancy 27-year-old pregnant was attended to our
department who has no previous follow up. After ultrasonography and magnetic resonance imaging
evaluation revealed the diagnosis of iniencephaly which was confirmed with macroscopic patho-
logical examination of fetus after termination. It is important to distinguish iniencephaly from other
NTD, Klippel-Fiel syndrome, physiological hyperextension and hyperlordosis. Early diagnosis and
therapeutic abortus reduce maternal risks. Here in this article, we aimed to present the prenatal MRI
and postmortem X-rays and macroscopic pathological findings of iniencephaly case with the re-
view of literature.
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- niensefali; oksipital kemik defekti, servikotorasik vertebranin total ya da
parsiyel yoklugu ve belirgin retrofleksiyonda fikse bas ile karakterize,
oldukea nadir goriilen bir noral tiip defekti (NTD) dir.!? Kardiyovaskii-

ler anomaliler, diyafram hernisi, omfalosel, hipoplastik akciger, serebellar
hipoplazi, bilateral “club foot” ve tek umbilikal arter iniensefaliye eslik ede-
bilmektedir.? Bu ¢caligmada, prenatal dénemde ultrasonografi (USG) ve man-
yetik rezonans goriintiilleme (MRG) ile tan: alan iniensefali olgusunun
MRG, postmortem direkt grafi ve makroskobik patoloji bulgularinin litera-
tiir egliginde sunulmasi amaglanmigtir.
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I OLGU SUNUMU

Yirmi yedi yasinda ve 26. gebelik haftasindaki ta-
kipsiz gebe, kadin hastaliklar1 ve dogum poliklini-
gine bagvurdugunda yapilan obstetrik USG’de, fetal
bas hiperekstansiyonda fikse olarak izlendi. USG
incelemesi 3.5 MHz konveks proba sahip Toshiba,
Aplio 500 cihaz kullanilarak yapildi. Fetal MRG’de
sagittal, transvers ve koronal planda T2 agirlikli go-
riintiiler degerlendirildi. MRG’sinde fetal bas1 hi-
perekstansiyonda enseye yapisik olarak izlendi.
Foramen magnum normalden genis goriiniimde
olup, serebellar vermis foramen magnumun altina
protriide goriiniimde idi. Transvers planda alinan
T2 agirlikli kesitte sol lateral ventrikiil gévde ke-
simi asimetrik dilate goriintimde idi (Resim 1a, b).
Vertebral kolumna kisa izlenmis olup ensefalosel,
omfalosel veya spina bifida goriilmedi. Fetiisiin tek
umbilikal arteri mevcuttu. Sol lateral ventrikiil
govde ve temporal hornu normalden genis gorii-
niimde idi. Intraabdominal organlarda patolojik
bulgu saptanmadi. MRG inceleme Siemens Avanto
1.5 Tesla cihaz kullanilarak yapildi.

Aileye durum hakkinda detayl bilgi verildi.
Ailenin de istegiyle gebeligin sonlandirilmasi ka-
rar1 alindi. Terapotik abortus ile 750 g agirliginda
kiz fetiis dogurtuldu. Makroskobik inceleme ve
postmortem direkt grafilerinde ayaklarda eversiyon
anomalisi, omuzda internal rotasyon, sag elde prok-
simal interfalangeal eklemde fleksiyon deformitesi
ve artmis lordoz mevcuttu (Resim 2a, b). Patolo-
jik makroskobik inceleme sonucunda da iniense-
fali tanis1 ve tek umbilikal arter varlig1 dogruland:
(Resim 3a, b).

I TARTISMA

Iniensefali tanisin1 koymada en énemli bulgular,
oksipital kemikte defekt ve buna bagh foramen
magnum genislemesi, fiizyon gosteren servikal-
torasik vertebralar belirgin retrofleksiyonda basin
interskapular bolgeye fikse ve lomber bolgede hi-
perlordozda izlenmesidir."? Iniensefali ilk kez 1836
yilinda Saint-Hilaire tarafindan tanimlanmis,
1897°de Lewis ve ark. tarafindan iki tipe ayrilmis-
tir:3* Iniensefali apertusta ensefalosel, iniensefali
claususta spinal defekt eglik etmektedir.*® Hemen

her zaman fatal olmakla birlikte literatiirde yasa-
yan vakalar da bildirilmistir.!® iniensefali insidans
10 bin canli dogumda 0,1-10 olarak tahmin edil-
mektedir.>¢ Kz fetiislerde erkeklere gore dokuz kat
daha sik gorilmektedir.”

Sonraki gebeliklerde tekrarlama riski ile il-
gili literatiirde farkli sonuglar bulunmaktadir.
Tekrarlama riski bazi yayinlarda %1’in altinda,
digerlerinde ise %1-5 olarak belirtilmistir."”> Bu
farkliliktaki en 6nemli faktor, ailede NTD hikayesi
olanlarda riskin belirgin artmasidir.'®

Kesin etiyolojisi bilinmese de genetik ve ¢ev-
resel faktorler sorumlu tutulmustur. Kromozomal
anomalilerden Trizomi 13, Trizomi 18 ve mono-
zomi X, iniensefali ile birliktelik gosterebilmek-
tedir.> Cevresel faktorlerden ozellikle disiik

RESIM 1a: T2 agjirikli sagittal gériintiide fetal basi hiperekstansiyonda en-
seye yapisik olarak izlenmektedir. Foramen magnum normalden genistir.

RESIM 1b: T2 agjirlikli manyetik rezonans goriintiileme kesitinde sol lateral
ventrikiil gévde kesimi (sari ok) asimetrik dilate gériiniimde idi.
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RESIM 2a: Postmortem direkt grafilerinde omuzda internal rotasyon ve art-
mig lordoz mevcuttu.

RESIM 2b: Postmortem direkt grafilerinde ayaklarda eversiyon anomalisi
mevcuttu.

sosyoekonomik durum, obezite, teratojenler, ilaglar
(stilfonamid, tetrasiklin, antitimor ajanlar ve anti-
histaminikler), folik asit eksikligi, sigara ve alkol
kullanimi, enfeksiyonlarin (sifiliz) iniensefali ris-
kini artirdig gosterilmistir."> Hiperhomosistinemili
annelerde NTD riskinde artis oldugu bilinmekte-
dir. Folik asidin artmis homosistein seviyelerini ve
NTD riskini azaltmasi nedeni ile gebelik 6ncesinde
takviyesi gereklidir.’> Bu nedenle gebelik &ncesi
anne adaylarinin folik asit diizeylerinin belirlen-
mesi ve gerekirse folik asit tedavisi ile depolarin
dolmasini saglamak énemlidir. Iniensefaliyi diger
NTD’lerden ve Klippel-Fiel sendromu (KFS)'ndan
ayirt etmek onemlidir. Clinkii KFS erken fetal d6-
nemde gelisen, servikal vertebralarda fiizyon ile
prezente olan bir segmentasyon kusurudur. KFS
fatal degildir ve cerrahi olarak tedavi edilebilir. Ay-
rica, iniensefaliyi fetal bagin fizyolojik hipereks-
tansiyonundan ayirt etmek 6nemlidir. Fizyolojik

hiperekstansiyon gecicidir ve oksipital kemik de-
fekti ya da vertebral anomali izlenmez. Teratom,
guatr, lenfanjiyom ve Jarcho Levin sendromu ile
ayiric tanisinin yapilmas: 6nemlidir.

Bizim olgumuzda iniensefaliye eslik eden
diger bulgular: ventrikiilomegali/hidrosefali, tek
umbilikal arterdir. Bir caligmada, iniensefali vaka-
larinin %14,3’iinde tek umbilikal arter, %19,1’inde
“club foot”, %6,4’inde ventrikiilomegali/hidrose-
fali saptanmugtar.?

Radyolojik incelemede en 6nemli tanisal bulgu-
lar hiperlordoz, rasisiz, kafa tabani ve foramen mag-
num arasindaki iligkide bozulma, servikotorasik
bileskede cesitli flizyon defektleri ve fetal bagin hi-
perekstansiyonudur. Ayrica iniensefaliye eslik ede-
bilecek anensefali, ensefalosel, hidrosefali, siklopi, tek
umbilikal arter, konjenital kalp hastaliklar da bilin-
meli ve bu agidan da kapsamli bir radyolojik ince-
leme yapilmalidir.! Prenatal radyolojik incelemede
kolumna vertebralis aksinda bozulma, vertebralarda
fiizyon, azalmis bas-popo mesafesi uyarici bulgu-
lardir. Prenatal donemde yapilan USG, bilgisayarh
tomografi (BT) ya da MRG’de fetal bagin hipereks-
tansiyonu ve torakal bolgeye fikse olmasy, literatiirde
tipik “stargazing fetiis (yildizlara bakan goriiniim)”
seklinde tanimlanmaktadir.>® Iniensefalide polihid-
roamniyoz siklikla goriilen bir bulgudur.

RESIM 3a,b: Patolojik makroskobik inceleme sonucunda da iniensefali ta-
nisi ve tek umbilikal arter varli§i dogrulandi.
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Yasamla bagdagmayan bu patolojinin erken ta-
nist terapdtik abortus ile maternal mortalitenin
azalmasini saglarken, sonraki gebeliklerde aileye
danigmanlik verilmesi agisindan olduk¢a 6nemli-

dir. Bu sebeple, fetal USG degerlendirmesi sirasinda
hiperekstansiyonda fikse basg, lomber hiperlordoz,
oksipital kemik defekti gibi bulgular aklimiza ini-
ensefaliyi getirmelidir.
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