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GELIŞIMSEL NÖROLOJIK ANOMALILERIN  
DOĞUM ÖNCESI TANISI

GİRİŞ

Sinir sistemi anomalileri, antenatal dönemde 
en sık karşılaşan malformasyon grubunu oluş-
turur ve postnatal morbidite ve mortalitenin 
en önemli nedenlerinden biridir.1 Çok farklı 
coğrafya ve kültürde beyin ve sinir sisteminin 
evrimsel ve kültürel olarak insan kimliğinin 
en önemli parçası olarak kabul edilmesi, bu 
sistemi etkileyen hastalıkların doğacak bebek 
üzerindeki klinik etkileri kadar aile üzerinde 
de psikolojik etkileri olmasına neden olmakta-
dır. Bu nedenle fetal sinir sistemi anomalilerin 
tanısının doğru konması, elde edilen bulgula-
rın doğru klinik tablo içerisine yerleştirilme-
si ve ulaşılan sonucun multidisipliner olarak 
değerlendirilmesi sonrası aileye aktarılması 
son derece önemlidir. Aynı zamanda saptanan 
anomalilerin/hastalıkların yenidoğan ve ço-
cuk nörolojisi ekipleri ile paylaşılması doğum 
sonrası müdahele için en doğru ve hızlı tedavi 
stratejisinin planlanması için hayati öneme sa-
hiptir.1

Prenatal tanı, fetusu etkileyen hastalıkların 
doğum öncesi tanısı ile ilgilenen perinatoloji 
alt alanıdır. Prenatal görüntüleme yöntem-
lerinin gelişimi ile birlikte diğer sistemlerde 

olduğu gibi fetal sinir sistemi hastalıklarının 
antenatal tanısında da çok önemli gelişmeler 
kaydedilmiştir. Ultrasonografi (USG) ekip-
manlarındaki kesintisiz gelişim, fetal nöroana-
tominin her geçen gün daha erken ve detaylı 
değerlendirilmesine olanak tanımaktadır. Yine 
yeni jenerasyon sekanslama teknikleri ile klasik 
karyotiplemeden çok daha detaylı fetal genetik 
analiz yapılabilmektedir. Fetal manyetik rezo-
nans görüntüleme (MRG) ve difüzyon MRG, 
daha geç haftalarda sonografinin tanımlamak-
ta yeterli olmadığı lezyonların tanımlanmasın-
da ve iskemik değişikliklerin gösterilmesinde 
çok önemli katkılar sunmaktadır.2 Takip eden 
bölümde antenatal fetal nörodeğerlendirmede 
kullanılan bu araçlar kısaca tanıtılacak, işlev, 
önem ve kısıtlılıklarından bahsedilecektir.

SİNİR SİSTEMİNİ ETKİLEYEN 
DOĞUMSAL HASTALIKLARIN 
TANISINDA KULLANILAN PRENATAL 
TANI ARAÇLARI

Ultrasonografi

Giriş
Ultrasonografi, elektrik enerjisi ile üretilen ses 
dalgalarının piezzo krsitalleri yardımıyla çeşitli 
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ile başlar. Anne adayında genetik geçişli bir 
nöromüskuler hastalık olması, eşinde taşıyı-
cılık araştırılmasını gerektirir. Taşıyıcılık sap-
tanması durumunda fetusun genetik yapısının 
invaziv genetik testler ile değerlendirilmesi son 
derece önemlidir. Benzer şekilde akraba evli-
liği olan çiftler (metabolik hastallıklar, nöro-
musküler hastalıklar), kapalı toplumlar, ailede 
doğumsal mental retardasyonu olan erkek bi-
rey tarif eden çiftler (frajil X), anne adayının 
erken pre-menapoza girmiş olması (in vitro 
fertilizasyon gebelikleri) genetik danışma ge-
rektiren nedenlerdir.

Antenatal ultrasonografide saptanan fetal 
sinir sistemi anomalileri multidisipliner ola-
rak, eldeki tüm veriler titizlikle, güncel literatür 
bilgileri dikkate alınarak yorumlanmalıdır. Bu 
süreçte SSS anomalisine eşlik eden diğer organ 
anomalilerin, fetal MRG da saptanan ilave SSS 
bulgularının (kortikal malformasyonlar vs), fe-
tal gelişimin, fetal genetik yapının belirlenmesi 
sağlıklı bir danışma sunulmasında önemli rol 
oynar. Anensefali, akrani, alobar holoprozen-
sefali, açık dudaklı şizensefali, Grade 3-4 int-
rakranial kanama gibi anomalilerde ya da tri-
zomi 13 ya da 18 gibi ağır genetik defektlerin 
eşlik ettiği Dandy-Walker, hidrosefali, korpus 
kallozum agenezisi anomalilerinde fetal prog-
noz son derece olumsuzdur ve bu bilgi aile ile 
yönlendirici olmayan bir şekilde paylaşılmalı-
dır.30,37 İzole hafif- orta hidrosefali, izole- kor-
pus kallozum agenezisi, araknoid kistler, kafa 
bulgularının eşlik etmediği kapalı nöral tüp 
defektlerinde fetal prognoz görece olumludur 
ve olguların en az yarısında normal nörolojik 
gelişim mümkündür.38-40 Ülkemizde ağır fetal 
anomalilerin sonlandırılması için, en az biri 
saptanan anomali ile ilgili branş mensubu ol-
mak kaydı ile (nörolojik hastalıklar için çocuk 
nöroloğu, beyin cerrahı ya da tıbbi genetik uz-
manı) en az üç hekimden oluşacak konsey ka-
rarı gerekmektedir. Gebeliğin sonlandırılması 
ya da devamı konusunda nihai karar, yeterli 

derecede bilgilendirilmiş ve düşünme süresi 
tanınmış ailenindir.

Prenatal USG de saptanan koroid pleksus 
kistleri, kavum vargae, izole borderline vent-
rikülomegali, Blake Pouch kisti bulguları çok 
büyük oranda sağlıklı postnatal nöromotor ge-
lişim ile birliktedir Ancak özellikle borderline 
ventrikülomegali ve Blake Pouc kisti olguların-
da %1-2 oranında kromozmal aneuploidiler 
görülebileceği akılda tutulmaldır.39-42 Normal 
fetal MRG ve amniosentez varlığında aileye gü-
ven vermek, eldeki literature ışığında en doğru 
yol gibi görünmektedir. Bu olguların doğum 
sonrası değerlendirmeleri, prenatal tanı heki-
mini de içerecek şekilde başta çocuk nörolojisi, 
çocuk radyolojisi, tıbi genetik uzmanlarının 
katılımı ile yapılmalıdır. Doğum sonrası rad-
yolojik- klinik bulguların antenatal bulgularla 
karşılaştırılması prenatal tanı bilgi birikiminin, 
tanısal hassasiyetin ve bunlara bağlı olarak an-
tenatal danışma kalitesinin arttırılması açısın-
dan son derece önemlidir.
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