GIRIS

Noral tiip defektleri (NTD), santral sinir siste-
minin (SSS) en sik karsilasilan dogumsal ano-
malilerindendir. NTD’leri 1000 canli dogumda
0,5-10’u etkileyen halk saghigi sorunudur. Do-
gustan kalp kusurlarindan sonra ikinci sirada-
dir.! Rostral NTD tipi olan anensefali, mortali-
tesi yliksek olan tiptir. Omurilik ile sinirli olan
tiplerde mortalite genelde diisiik olsa da morbi-
dite oran1 defektin yerine bagl olarak degismek-
tedir. NTD’leri, kusurun seviyesine bagli olarak
spinal veya kraniyal disrafizm olarak da adlan-
dirtlir. Spina bifida, resmi olarak her tiir spinal
disrafizmi ifade eder, ancak genellikle meninks-
lerin, omurilik veya aksonlarla birlikte vertebral
kolonun digina ¢ikint1 yaptig: siddetli ve yaygin
bir spinal disrafizm formu olan miyelomenin-
gosel ile esanlamli olarak kullanilir.! NTD’leri-
nin uzun yillardir genetik ve cevresel etkenlerle
iligkisi aragtirilmugtir. Ozellikle maternal folik
asit kullanimi, bazi antiepileptik ve antipsikotik
ilaglarin kullanimi ile engellenebilir.'
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Gebelik donemi 3. haftada santral sinir sistemi
(SSS) gelisimi baglar. Daha sonra néral katlan-
tilar geliserek SSSnin temelleri olusur.? Daha
sonra bu katlantilar organize olarak SSSnin
bas ve kaudal kismi olusur. Bu siirecin so-
nunda serebrum ve spinal kord temeli atilmig
olur.’ Bu siiregte ortaya ¢ikabilecek bir olum-
suz durumda noral tiipte kapanma olmazsa
spina bifida olusabilir. Spina bifida, spinal kord
tizerinde herhangi bir yerde olusabilir. Daha
sonrasinda ise siire¢ norulasyon, kanalizas-
yon ve regresyon donemleri ile devam eder.*
Norulasyon donemi anne karnindaki 18-28.
glinleri arasindaki dénemdir. 18-28. Giin yani
norulasyon déneminde gelisebilecek sorunlar
spina bifida'nin agir formlarina neden olabi-
lir.” Kanalizasyon donemi ise anne karnindaki
28-40. giinleri kapsar. Omuriligin kaudal kism1
olugmaktadir. Kanalizasyon doneminin sag-
ikl yiiriimesi norulasyon déneminin saglikli
ylriimesine baglidir.® Anne karnindaki 40. gii-
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Temel Pediatrik Noroloji: Tani ve Tedavi

NORAL TUP DEFEKTLERININ
ONLENMESI

Noral tiip defektleri diger dogumsal anoma-
liler gibi aile ve topluma ¢ok biiyiik maddi
ve manevi yiikler getiren saglik sorunlaridir.
NTD tedavisi ve rehabilitasyonu zor fakat
onlenebilmesi kismen kolay olan bir hastalik
grubudur. NTD’leri en sik rastlanan dogum-
sal anomalilerdendir. NTD multidisipliner bir
yaklasim gerektirmektedir. Cocuk ndrolog,
beyin cerrahisi, ¢ocuk cerrahisi, cocuk nefro-
log, cocuk psikyatrisi, ortopedi gibi boliimlerin
birlikte multidisipliner yaklasimi gerekmek-
tedir. Tedavi gereksinimden o6nce hastaligin
onlenmesi daha 6nemlidir. Perikonsepsiyonel
folik asit destegi, genetik danisma ve prenatal
tan1 NTD’lerinin 6nlenmesinde ti¢ 6nemli bi-
lesendir.**

Perikonsepsiyonel Folik Asit Destegi

NTD agisindan riskli gebeliklerde perikonsep-
siyonel folik asit kullanimi, NTD gelisme sik-
ligin1 en az %50 oranda azaltmaktadir. Yitksek
etkinlik saglanabilmesi agisindan folik asit des-
tegi gebelik Oncesi baglatilmali ve en azindan
12. gebelik haftasina kadar devam edilmelidir.
Prekonsepsiyonel 3 ay ve konsepsiyon sonrasi
ilk ti¢ ay 400 mcg folik asit kullanimi 6neril-
mektedir. Yiiksek riskli kadinlarda gebelik 6n-
cesi 1 ay 4 mg folik asit replasmani verilmesi
onerilmektedir.*"*

Genetik Danisma

Daha dnce NTD bebegi olan yada aile oykiisii
olanlarda genetik ve gevresel faktorler deger-
lendirilmelidir.***

Prenatal Tani

Anne karninda fetal USG ile olgularin bityitk
gogunluguna NTD tanist konulabilmektedir.
Ayrintili olarak fetal SSS USG de incelenebil-
mektedir. Stipheli olgularda fetal MRG ile tan1
saglanabilmektedir. Maternal kan ve amniyotik
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sivi AFP diizeyleri ve amniyotik siv1 asetilkoli-
nesteraz diizeyleri takip i¢in 6nemlidir. Amni-
yotik siv1 asetilkolinesteraz diizeyleri NTD’leri
icin daha spesifiktir.**
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