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NÖRAL TÜP DEFEKTLERI

GİRİŞ

Nöral tüp defektleri (NTD), santral sinir siste-
minin (SSS) en sık karşılaşılan doğumsal ano-
malilerindendir. NTD’leri 1000 canlı doğumda 
0,5-10’u etkileyen halk sağlığı sorunudur. Do-
ğuştan kalp kusurlarından sonra ikinci sırada-
dır.1 Rostral NTD tipi olan anensefali, mortali-
tesi yüksek olan tiptir. Omurilik ile sınırlı olan 
tiplerde mortalite genelde düşük olsa da morbi-
dite oranı defektin yerine bağlı olarak değişmek-
tedir. NTD’leri, kusurun seviyesine bağlı olarak 
spinal veya kraniyal disrafizm olarak da adlan-
dırılır. Spina bifida, resmi olarak her tür spinal 
disrafizmi ifade eder, ancak genellikle meninks-
lerin, omurilik veya aksonlarla birlikte vertebral 
kolonun dışına çıkıntı yaptığı şiddetli ve yaygın 
bir spinal disrafizm formu olan miyelomenin-
gosel ile eşanlamlı olarak kullanılır.1 NTD’leri-
nin uzun yıllardır genetik ve çevresel etkenlerle 
ilişkisi araştırılmıştır. Özellikle maternal folik 
asit kullanımı, bazı antiepileptik ve antipsikotik 
ilaçların kullanımı ile engellenebilir.1

EMBRİYOLOJİ

Gebelik dönemi 3. haftada santral sinir sistemi 
(SSS) gelişimi başlar. Daha sonra nöral katlan-
tılar gelişerek SSS’nin temelleri oluşur.2 Daha 
sonra bu katlantılar organize olarak SSS’nin 
baş ve kaudal kısmı oluşur. Bu sürecin so-
nunda serebrum ve spinal kord temeli atılmış 
olur.3 Bu süreçte ortaya çıkabilecek bir olum-
suz durumda nöral tüpte kapanma olmazsa 
spina bifida oluşabilir. Spina bifida, spinal kord 
üzerinde herhangi bir yerde oluşabilir. Daha 
sonrasında ise süreç nörulasyon, kanalizas-
yon ve regresyon dönemleri ile devam eder.4 

Nörulasyon dönemi anne karnındaki 18-28. 
günleri arasındaki dönemdir. 18-28. Gün yani 
nörulasyon döneminde gelişebilecek sorunlar 
spina bifida’nın ağır formlarına neden olabi-
lir.5 Kanalizasyon dönemi ise anne karnındaki 
28-40. günleri kapsar. Omuriliğin kaudal kısmı 
oluşmaktadır. Kanalizasyon döneminin sağ-
lıklı yürümesi nörulasyon döneminin sağlıklı 
yürümesine bağlıdır.6 Anne karnındaki 40. gü-
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NÖRAL TÜP DEFEKTLERİNİN 
ÖNLENMESİ

Nöral tüp defektleri diğer doğumsal anoma-
liler gibi aile ve topluma çok büyük maddi 
ve manevi yükler getiren sağlık sorunlarıdır. 
NTD tedavisi ve rehabilitasyonu zor fakat 
önlenebilmesi kısmen kolay olan bir hastalık 
grubudur. NTD’leri en sık rastlanan doğum-
sal anomalilerdendir. NTD multidisipliner bir 
yaklaşım gerektirmektedir. Çocuk nörolog, 
beyin cerrahisi, çocuk cerrahisi, çocuk nefro-
log, çocuk psikyatrisi, ortopedi gibi bölümlerin 
birlikte multidisipliner yaklaşımı gerekmek-
tedir. Tedavi gereksinimden önce hastalığın 
önlenmesi daha önemlidir. Perikonsepsiyonel 
folik asit desteği, genetik danışma ve prenatal 
tanı NTD’lerinin önlenmesinde üç önemli bi-
leşendir.41,42

Perikonsepsiyonel Folik Asit Desteği
NTD açısından riskli gebeliklerde perikonsep-
siyonel folik asit kullanımı, NTD gelişme sık-
lığını en az %50 oranda azaltmaktadır. Yüksek 
etkinlik sağlanabilmesi açısından folik asit des-
teği gebelik öncesi başlatılmalı ve en azından 
12. gebelik haftasına kadar devam edilmelidir. 
Prekonsepsiyonel 3 ay ve konsepsiyon sonrası 
ilk üç ay 400 mcg folik asit kullanımı öneril-
mektedir. Yüksek riskli kadınlarda gebelik ön-
cesi 1 ay 4 mg folik asit replasmanı verilmesi 
önerilmektedir.41,42

Genetik Danışma
Daha önce NTD bebeği olan yada aile öyküsü 
olanlarda genetik ve çevresel faktörler değer-
lendirilmelidir.41,42

Prenatal Tanı
Anne karnında fetal USG ile olguların büyük 
çoğunluğuna NTD tanısı konulabilmektedir. 
Ayrıntılı olarak fetal SSS USG de incelenebil-
mektedir. Şüpheli olgularda fetal MRG ile tanı 
sağlanabilmektedir. Maternal kan ve amniyotik 

sıvı AFP düzeyleri ve amniyotik sıvı asetilkoli-
nesteraz düzeyleri takip için önemlidir. Amni-
yotik sıvı asetilkolinesteraz düzeyleri NTD’leri 
için daha spesifiktir.43
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