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GELISIMSEL NOROLOJIK ANOMALILERIN

GIRIS

Sinir sistemi anomalileri, antenatal dénemde
en sik karsilasan malformasyon grubunu olus-
turur ve postnatal morbidite ve mortalitenin
en 6nemli nedenlerinden biridir.! Cok farkli
cografya ve kiiltiirde beyin ve sinir sisteminin
evrimsel ve kiiltiirel olarak insan kimliginin
en Onemli parcast olarak kabul edilmesi, bu
sistemi etkileyen hastaliklarin dogacak bebek
tizerindeki klinik etkileri kadar aile iizerinde
de psikolojik etkileri olmasina neden olmakta-
dir. Bu nedenle fetal sinir sistemi anomalilerin
tanisinin dogru konmasi, elde edilen bulgula-
rin dogru klinik tablo igerisine yerlestirilme-
si ve ulagilan sonucun multidisipliner olarak
degerlendirilmesi sonrasi aileye aktarilmasi
son derece 6nemlidir. Ayni zamanda saptanan
anomalilerin/hastaliklarin yenidogan ve ¢o-
cuk norolojisi ekipleri ile paylagilmasi dogum
sonrast miidahele i¢in en dogru ve hizl tedavi
stratejisinin planlanmasi i¢in hayati 6neme sa-
hiptir.!

Prenatal tani, fetusu etkileyen hastaliklarin
dogum Oncesi tanisi ile ilgilenen perinatoloji
alt alanidir. Prenatal goriintiileme yontem-
lerinin gelisimi ile birlikte diger sistemlerde
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oldugu gibi fetal sinir sistemi hastaliklarinin
antenatal tanisinda da ¢ok Onemli gelismeler
kaydedilmistir. Ultrasonografi (USG) ekip-
manlarindaki kesintisiz gelisim, fetal néroana-
tominin her gecen giin daha erken ve detayl
degerlendirilmesine olanak tanimaktadir. Yine
yeni jenerasyon sekanslama teknikleri ile klasik
karyotiplemeden ¢ok daha detayli fetal genetik
analiz yapilabilmektedir. Fetal manyetik rezo-
nans goriintilleme (MRG) ve difiizyon MRG,
daha ge¢ haftalarda sonografinin tanimlamak-
ta yeterli olmadig1 lezyonlarin tanimlanmasin-
da ve iskemik degisikliklerin gosterilmesinde
¢ok onemli katkilar sunmaktadir.? Takip eden
bolimde antenatal fetal nérodegerlendirmede
kullanilan bu araglar kisaca tanitilacak, islev,
onem ve kisithliklarindan bahsedilecektir.

SINIR SISTEMINI ETKILEYEN
DOGUMSAL HASTALIKLARIN
TANISINDA KULLANILAN PRENATAL
TANI ARACLARI

Ultrasonografi

Giris

Ultrasonografi, elektrik enerjisi ile iiretilen ses
dalgalarinin piezzo krsitalleri yardimiyla gesitli
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ile baslar. Anne adayinda genetik gegcisli bir
noromiiskuler hastalik olmasi, esinde tagiyi-
cilik arastirilmasini gerektirir. Tastyicilik sap-
tanmas1 durumunda fetusun genetik yapisinin
invaziv genetik testler ile degerlendirilmesi son
derece onemlidir. Benzer sekilde akraba evli-
ligi olan giftler (metabolik hastalliklar, noro-
muskiiler hastaliklar), kapali toplumlar, ailede
dogumsal mental retardasyonu olan erkek bi-
rey tarif eden ciftler (frajil X), anne adaymnin
erken pre-menapoza girmis olmasi (in vitro
fertilizasyon gebelikleri) genetik danigma ge-
rektiren nedenlerdir.

Antenatal ultrasonografide saptanan fetal
sinir sistemi anomalileri multidisipliner ola-
rak, eldeki tiim veriler titizlikle, giincel literatiir
bilgileri dikkate alinarak yorumlanmalidir. Bu
stiregte SSS anomalisine eslik eden diger organ
anomalilerin, fetal MRG da saptanan ilave SSS
bulgularinin (kortikal malformasyonlar vs), fe-
tal gelisimin, fetal genetik yapinin belirlenmesi
saglikli bir danigma sunulmasinda 6nemli rol
oynar. Anensefali, akrani, alobar holoprozen-
sefali, acik dudakli sizensefali, Grade 3-4 int-
rakranial kanama gibi anomalilerde ya da tri-
zomi 13 ya da 18 gibi agir genetik defektlerin
eslik ettigi Dandy-Walker, hidrosefali, korpus
kallozum agenezisi anomalilerinde fetal prog-
noz son derece olumsuzdur ve bu bilgi aile ile
yonlendirici olmayan bir sekilde paylasilmali-
dir.3%7 zole hafif- orta hidrosefali, izole- kor-
pus kallozum agenezisi, araknoid kistler, kafa
bulgularinin eslik etmedigi kapali noral tiip
defektlerinde fetal prognoz gérece olumludur
ve olgularin en az yarisinda normal nérolojik
gelisim miimkiindiir.** Ulkemizde agir fetal
anomalilerin sonlandirilmasi i¢in, en az biri
saptanan anomali ile ilgili brang mensubu ol-
mak kaydi ile (norolojik hastaliklar igin ¢ocuk
norologu, beyin cerrahi ya da tibbi genetik uz-
mani) en az {i¢ hekimden olusacak konsey ka-
rar1 gerekmektedir. Gebeligin sonlandirilmas:
ya da devami konusunda nihai karar, yeterli
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derecede bilgilendirilmis ve diisiinme siiresi
taninmis ailenindir.

Prenatal USG de saptanan koroid pleksus
kistleri, kavum vargae, izole borderline vent-
rikiilomegali, Blake Pouch kisti bulgular1 ¢ok
biiyiik oranda saglikli postnatal néromotor ge-
lisim ile birliktedir Ancak ozellikle borderline
ventrikiilomegali ve Blake Pouc kisti olgularin-
da %1-2 oraninda kromozmal aneuploidiler
goriilebilecegi akilda tutulmaldir.*** Normal
fetal MRG ve amniosentez varliginda aileye gii-
ven vermek, eldeki literature 15181nda en dogru
yol gibi goriinmektedir. Bu olgularin dogum
sonrast degerlendirmeleri, prenatal tani heki-
mini de igerecek sekilde basta gocuk norolojisi,
¢ocuk radyolojisi, tibi genetik uzmanlarinin
katilimi ile yapilmalidir. Dogum sonrasi rad-
yolojik- klinik bulgularin antenatal bulgularla
karsilastirilmasi prenatal tani bilgi birikiminin,
tanisal hassasiyetin ve bunlara bagli olarak an-
tenatal danigma kalitesinin arttirilmasi agisin-
dan son derece 6nemlidir.
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