TRD

1924

TURK
RADYOLOJi
DERNEGI

TURK
RADYOLOJI
SEMINERLERI

Fetal Kraniyospinal ve Fasiyal

Anomaliler

Esra Ozkavukcu, Nuray Haliloglu

OGRENME HEDEFLERI

m Fetal ventrikilomegali nedenleri

m Sik gorulen noral tup defektlerinin US bul-
gulari

m Holoprozensefali tipleri ve US bulgulari
m Kallozal agenezinin US bulgulari
m Fasiyal yariklarin US siniflandirmasi

Ozkavukcu E, Haliloglu N. Fetal Kraniyospinal ve Fasiyal Anomaliler. Trd Sem 2017; 5: 211-33.

FETAL KRANIYOSPINAL ANOMALILER

Santral sinir sistemi (SSS) anomalileri can-
It dogumlarda yaklasik 1.4-1.6/1000 oraninda
goriilmektedir [1]. Fetal ultrasonografi (US)
sirasinda en sik rastlanan kraniyal anormallik
ise ventrikiilomegalidir. SSS’de goriilebilecek
diger onemli malformasyonlar arasinda né-
ral tiip defektleri, ventral indiiksiyon hatalari
(holoprozensefaliler), arka fossa anomalileri
(Dandy-Walker kompleksi, rombensefalosi-
napsis, Joubert sendromu vb.), kortikal geli-
simsel malformasyonlar, kallozal agenezi ve
vaskiiler malformasyonlar sayilabilir.

Noronal proliferasyon, migrasyon ya da or-
ganizasyon gibi major gelisimsel siireglerin
cogu gebeligin ikinci yarisinda meydana gel-
se de, fetal SSS malformasyonlarinin biiyiik
bir kismi 18-20. gestasyonel haftalar arasinda
gerceklestirilen detayli US sirasinda saptana-
bilir. US tanisinin dogrulanmasi ve olas1 ek
SSS bulgularinin ortaya konmasi amaciyla ya
da ozellikle son trimesterde, US incelemenin

teknik agidan optimal gercgeklestirilemedigi du-
rumlarda ise tamamlayici bir yontem olan fetal
manyetik rezonans goriintiilemeye (MRG) bas-
vurulmaktadir [2].

VENTRIKULOMEGALI

Ventrikiillomegali, prenatal US sirasinda en
sik rastlanan kraniyal anormallik olup insidan-
st 1000 dogumda 0,3-1,5 arasinda degismekte-
dir. Ventrikiilomegali, herhangi bir gestasyonel
haftada, lateral ventrikiil oksipital boynuzunun
atriyumu diizeyinden Sl¢iilen ventrikiil capinin
10 mm’yi agsmasidir. Ventrikiillomegali sebep-
leri arasinda gelisimsel, destriiktif ve obstriiktif
stirecler 6n planda gelmektedir. Altta yatabilen
kromozomal anomaliler arasinda trizomiler ve
X’e baglh hidrosefali sayilabilir. Ventrikiilo-
megali akuaduktal stenoz, Chiari II malformas-
yonu, Dandy-Walker malformasyonu, kallozal
agenezi vb. ile birlikte de goriilebilir [3].

Lateral ventrikiil ¢apinin 10-12 mm arasinda
olmasi hafif diizeyde ventrikiilomegali olarak
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adlandirilmaktadir. Daha c¢ok bilateral olarak
izlenen bu durum %4 oraninda andploidilere
eslik edebilse de genellikle idiopatik (%90) ve
gecicidir [4]. Trizomi 21 mindr belirteci olarak
kabul edildigi i¢in diger trizomi 21 belirtegleri-
nin de dikkatlice taranmasi gerekir. Hafif vent-
rikiilomegali tek tarafli ise daha iyi prognozlu
olup erkek cocuklarda idiopatik olma olasiligi
daha fazladir.

Lateral ventrikiil capiin 12-15 mm arasinda
olmasi orta diizeyde, 15 mm’den fazla olmasi
ise ciddi diizeyde ventrikiilomegali (Resim 1)
olarak adlandirilmaktadir [3].

Ventrikiilomegali, en sik rastlanan fetal
MRG endikasyonu olup, ventrikiilomegalinin
sebebinin saptanmast ve US ile saptanamayan
ek anomalilerin gosterilebilmesi agisindan ya-
rarl1 olabilir [5].

NORAL TUP DEFEKTLERI

Etiyolojisi gliniimiizde tam olarak bilinme-
mekle birlikte cesitli nedenlerle noral tiip ge-
lisimini tam olarak tamamlayamaz ise noral
tiip defektleri (NTD) olarak adlandirilan ciddi
dogumsal anomaliler olusabilir. NTD’leri en
sik karsilagilan major dogumsal anomalilerden
olup diinyada goriilme siklig1 %0,1-0,2 olarak

bildirilmistir. En sik goriilen tipleri akrani, spi-
na bifida ve ensefaloseldir. Nadir goriilen di-
ger tipler ise kraniyorasisizis ve iniensefalidir.
NTD’lerin bir kismi intrauterin donemde ya
da dogumdan hemen sonra dliimle sonuglanir.
Geri kalan kismi ise ciddi morbiditelere neden
olur [6].

Akrani, Ekzensefali ve Anensefali
Sekansi

Kraniyal ossifikasyon US ile 11. gebelik haf-
tasindan itibaren goriilebilmektedir [7]. Dola-
yistyla kemik kalvaryumun olusmamasi yani
akrani, US ile en erken fark edilen fetal mal-
formasyonlardan biridir. Kemik kafa tabani ve
orbitalar genellikle bulunmaktadir. Bas-popo
mesafesi beklenenden daha az olarak olgiiliir.
Beyin dokusunun amniyon sivisinin igerisinde
goriilmesi tipiktir [ 7].

Ekzensefali ve anensefalinin ise akrani ola-
rak basladig1 ve ilerleyen haftalarda serebral
hemisferlerin, amniyon sivisina kronik ma-
ruziyeti ve mekanik travma sonucunda Once
sekilsiz bir norovaskiiler kitle (“area serebro-
vaskiiloza”) haline gelip (ekzensefali) (Resim
2), nihayetinde neredeyse tamamen yok oldu-
gu (anensefali) diistintilmektedir. Kisacas1 ilk

Resim 1. A, B. Ciddi duzeyde ventriktlomegali (hidrosefali), Chiari Il malformasyonu. SAT'a gére 32
haftalik fettstn aksiyel US goruntustnde (A) lateral ventrikUllerin ileri derecede dilate, orta hattaki
septum pellusidumun defektif ve ventrikullerin birbirleriyle iliskili oldugu, aksiyel MR gérintusin-
de ise (B) serebral parankimin bant tarzinda inceldigi izleniyor.




Oonce akrani olusmakta, daha sonra serebral
hemisferlerin dejenerasyonuyla bu durum 6nce
ekzensefaliye ardindan da anensefaliye dontis-
mektedir [8].

Akrani NTD’ler iginde en sik goriilen (%0,1)
ve en agir olan tiptir. Kizlarda daha sik goriiliir
(K:E=4:1). Akrani, ekzensefali ve anensefali-
nin prognozlart ayni ve olimciildiir [8]. Akra-
ni; spina bifida, yarik damak-dudak, kardiyak

Resim 2. Ekzensefali. SAT'a gére 15 haftalk
fetGstn sagital US goérintistinde kalvaryal ke-
miklerin olmadigi ve dismorfik gériinimde be-
yin dokusunun amniyon sivisiyla direkt temas
ettigi izleniyor.
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defektler, amniyotik bant sekansi, omfalosel
gibi anomalilerle birlikte olabilir. Anensefalili
olgularm %50-60’1nda polihidramniyoz bulu-
nur [9].

Spina Bifida ve Chiari Il
Malformasyonu

Ikinci siklikta goriilen NTD’dir. En sik gorii-
len NTD tipi oldugundan bahseden kaynaklar
da bulunmaktadir. Spina bifida, noral tiipiin
genellikle dorsal kisminin kapanmasindaki
bozukluk sonucu olusan vertebral defektlere
verilen genel isimdir. Vertebral defektin {izeri-
ni cildin kapladigi, kapali spina bifida (“spina
bifida okkiilta”), toplumda sik goriilen bir de-
fekt olup fetiiste taninmas1 ¢ok zordur. Kapali
spina bifida’da cilt biitiinliigii bozulmadigi i¢in
maternal serumda AFP diizeyi artmaz ve kra-
niyumda Chiari II malformasyonu goriilmez
(Resim 3) [10].

Spina bifidalarin %90’1 lumbosakral, %9’u
torasik, %1°i ise servikal lokalizasyondadir.
Acik spina bifida’larin %80’i meningosel ya
da miyelomeningosel kesesi ile birlikte iken
%2’si1 ise myelosizis seklinde (spinal kordonun
yarik olmasi) izlenir [11].

Sonografide, transvers diizlemde vertebra
posterior ossifikasyon merkezlerinde yay-

Resim 3. A, B. Kapali spina bifida. SAT’a gbre 22 haftalik fettstn sagittal US géranttstnde (A) lumbo-
sakral bélgede Uzeri ciltle kapli meningomyelosel kesesi (oklar) izlenmektedir. Kraniyumun aksiyel
US gorantasunde (B) serebellum normal, Chiari Il malformasyonu izlenmiyor.
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lanarak ayrilma izlenir. Vertebral defektten
protriide olan kese bulunabilir. Meningo-
sel-myelomeningosel ayrimi US ile kesin
olarak yapilamamaktadir. Koronal planda ise
normalde birbirlerine paralel giden vertebral
ossifikasyon merkezlerinin agiklik olan yerde
bu paralelliklerini kaybettikleri dikkati ¢eker.
Sagital planda ise vertebral kolonda diizen-
sizlik, ciltte devamsizlik veya disar1 dogru
fitiklasan bir kese goriilebilir (Resim 4). Agik
spina bifida ile en sik birlikte goriilen ano-
mali Chiari II (Arnold Chiari) malformasyo-
nudur (%99). Kraniyumda izlenen Chiari II
malformasyonu 6zellikle belirgin bir menin-
gomyelosel kesesi ile birlikte olmayan acik
spina bifidali fetiislerde en belirgin US bulgu-

Resim 4. A-C. Acik spina bifida. SAT'a goére 17
haftalik fettstn aksiyel (A), koronal (B) ve sa-
gital (C) US goruntulerinde lumbosakral verteb-
ralarin arka elemanlarinda aciklik ve Gzeri ciltle
kapl olmayan myelosel kesesi (oklar) izleniyor.

su olabilir. Dolayistyla kraniyumunda Chiari
IT malformasyonu izlenen fetiisler agik spina
bifida agisindan dikkatle incelenmelidir. Chi-
ari II malformasyonu, US’de bilateral frontal
kemigin ¢okmiis goriiniimii (“limon isareti”),
posterior fossanin normalden kiigiik ve sere-
bellumun basili olmasi (“muz” isareti) ve IV.
ventrikill ve sisterna magna’nin obliterasyonu
ile karakterizedir (Resim 5). Ugiincii ve late-
ral ventrikiillerde dilatasyon olabilir. Limon
bulgusunun intrakraniyal basincin azalmasi
sonucu frontal kemiklerin bilateral ¢okmesi
nedeniyle gelistigi diisiiniilmektedir. Limon
bulgusu %! oraninda normal fetiislerde de
goriilebilir. Tkinci trimesterde genellikle mik-
rosefali izlense de ilerleyen haftalarda olusan
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niyumda “limon” (oklar, A) ve “muz” (oklar, B) belirtilerinin yani sira lateral ventriktllerde hafif
dizeyde dilatasyon (11 mm) izleniyor.

Resim 6. Oksipital ensefalosel. SAT'a gére 17 haftalik fetUstin ardisik aksiyel US gérinttlerinde, oksipital ke-
mikte defekt, defektten disari protride olan, beyin dokusu, meningeyal zarlar ve BOS iceren ensefalosel
kesesi (oklar) izleniyor.

hidrosefali ve intrakraniyal basincin yiiksel-  galinin en sik nedenlerinden biridir (Resim
mesi ile hem limon bulgusu kaybolmakta ve  1). Fetal US’nin acik spina bifiday1 saptama
hem de makrosefali ortaya ¢ikabilmektedir.  duyarlilif1 oldukea yiiksektir (%100’e yakin)
Chiari II malformasyonu fetal ventrikiilome- [10].
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Acik spina bifida’ya en sik eslik eden diger
malformasyonlar arasinda skolyoz ve kifoz
deformitesi (defekt diizeyinde) ve pes equino-
varus (%24) sayilabilir [11]. Ayrica agik spina
bifida olgularinda %13 oraninda anéploidi (tri-
zomi 18, 13, triploidiler) goriilebilir. Bu oran
izole olgularda %4’e diismektedir [ 12].

Resim 7. Atretik ensefalosel. SAT'a gore 22 haftalik
fetistn koronal US goérUntUsinde verteks
duzeyinde, 1 cm’den kuclk, beyin parankimi icer-
meyen atretik ensefalosel (oklar) izleniyor.

Ensefalosel

Ensefalosel, kalvaryumdaki bir defektten
meninks ve/veya beyin dokusunun disar1 herni-
ye olmasidir. Bu defekt siklikla oksipitalde ve
orta hatta (%75) olmak iizere, frontoetmoidal
(%13), pariyetal (%12), orbital ya da nazofa-
rengeal bolgede olusabilir. Ensefalosel amni-
yotik bant sekansina bagli olarak da gelisebil-
mektedir. Fakat bu durumda anomali siklikla
orta hat disindan gelismektedir [13].

Ensefaloselin US ile tanis1 genellikle kolaydir.
Genelde, fetal basin arkasindan ya da yanindan
disartya dogru uzanan, igi siv1 ve/veya beyin do-
kusu ile dolu ince duvarli bir kese seklinde izle-
nirler (Resim 6). Fakat bazen kistik higroma ile
karigtirilabilirler. Dikkatli incelendiginde ensefa-
loseldeki kemik defekti dikkati ¢ekecektir [13].

Atretik sefaloseller g¢ogunlukla pariyetal
bolgede, verteks civarinda izlenen, cilt altinda
yerlesen kiigiik bir sislik seklinde kargimiza ¢i-
kar (Resim 7). Eslik eden serebral anomaliler
olmadiginda ¢ogu zaman Onemsiz ve klinik
olarak benign bir lezyondur [ 14]. Prenatal tani
genelde zor olup kraniyumda belirgin bir de-
fekt bulunmaz. Renkli Doppler US’de superior
sagital siniis anomalileri, persistan prozensefa-
lik bir ven olan Markowski veninin gosterilme-

Resim 8. A, B. Oksipital ensefalosel, Meckel-Gruber Sendromu. Anhidramniyozu bulunan SAT’a gére
30 haftalik fetasan kraniyal aksiyel US goruntusunde (A) oksipital ensefalosel kesesi (oklar), fetal
bobreklerin koronal US (B) gérantustnde ise polikistik bobrek hastaligi bulgular (bébreklerde bo-
yut ve eko artisi) izleniyor.
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Resim 9. A-D. Iniensefali. SAT'a gére 28 haftalik fetisiin sagittal US gériintistinde (A) mikrosefali,
kisa ve hiperekstansiyonda boyun (“stargazing”), aksiyel US gortintisinde (B) inion dlizeyinde
buytk meningosel kesesi, sagital US gortntusinde (C) sirtta genis acik spina bifida gérinimu ve
kifoskolyoz izleniyor. Sagittal MR gértntustnde (D) benzer bulgular ve polihidramniyoz izleniyor.

si yararl olabilir. Ayirici tanisinda epidermal
kist, hemanjiyom ve siniis perikrani diisliniil-
melidir. Fetal MRG kiigiik ya da atretik ense-
falosellerde kese igerigi ya da ek parankimal
anomalileri gosterebilir [ 14].

Ensefalosel olgularmin bir kismi1 Mec-
kel-Gruber ya da Dandy-Walker gibi sendrom-
larla beraber olabilir. Meckel-Gruber sendro-
mu oksipital ensefalosel, bilateral polikistik
bobrek ve polidaktili ile seyreden, otozomal re-
sesif gecisli ve ensefalosellere en sik eslik eden
genetik sendromdur (Resim 8) [15].

Ensefalosel olgularinin %65’inde hidrosefali
goriiliir. Yiizde 13-50’sinde trizomi 18, trizomi
13, mozaik trizomi 20, mozaik Turner sendro-
mu ve triploidi gibi kromozomal anomaliler de
mevcuttur [15].

Kraniyorasisizis ve iniensefali

Spina bifida ile devam eden anensefali olgu-
lar1 kraniyorasisizis olarak adlandirilir. Agir
kraniyorasisizisli fetiislerin bir kisminda spi-
nal retrofleksiyon gériilebilir. Iniensefali; inion
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Resim 10. Alobar holoprozensefali. SAT'a gore 14
haftalik fetUstn aksiyel US gértnttsinde mono-
ventriktl gérantima (M) ve birlesik talamuslar (T)
izleniyor.

diizeyinde ensefalosel, devamliliginda servikal
ve torakal vertebralara kadar uzanan agik spina
bifida defekti (rasisizis), kisa boyun, servikal
hiperekstansiyon, fetal yliziin yukariya dogru
bakmasi (“stargazer” pozisyonu) ile karakterize
ciddi ve kompleks bir NTD’dir (Resim 9) [16].

HOLOPROZENSEFALI

On beyin yapilarinin (prozensefalon) olusumu
esnasinda beyin yapilarmin ayrigmasindaki (kli-
vajindaki) basarisizlik sonucu gelisen, yiiz ve
beynin bir dizi malformasyonunu i¢eren bir orta
hat gelisim anomalisidir. insidansi canli dogum-
larda yaklagik 1/16000 iken, tiim gebelikler goz
Ontine alinirsa, ok daha ytiksektir [17].

Holoprozensefali bagta trizomi 13 olmak
tizere kromozomal anomaliler ile birlikte olabi-
lir. Ayrica maternal diyabet ve ¢esitli sendrom-
larla birlikteligi de bilinmektedir. Baslica 3 ana
tipi mevcuttur: Alobar, semilobar ve lobar [17].

Alobar tipte birlesmis talamuslarla birlikte
monoventrikill gorinimi, falks serebri, III.
ventrikiil ve korpus kallozum gibi orta hat ya-
pilarinin yoklugunun yanisira ve %72 oraninda
yliz anomalileri mevcuttur (Resim 10). Mono-
ventrikiiliin kistik bir uzanimi olan “dorsal sak”
izlenebilir. Rezidli beyin dokusu monoventri-

Resim 11. Semilobar holoprozensefali. SAT'a
gore 19 haftalik triploidili fettstn aksiyel US
gorantustnde, lateral ventriklller ve koroid plek-
suslar (KP) sadece kismen ayrik, kavum septum pel-
lusidum izlenmiyor.

Resim 12. Lobar holoprozensefali. SAT'a gore 28
haftalik fetlstin koronal US gérintistiinde kavum
septum pellusidum izlenmiyor. Lateral ventrikdl
anterior hornlari birbirleriyle iliskili ve fornikslerin
flizyone gorintust noduler “kitle” gérantima (ok
basi) olusturuyor.

kiilii ¢evreleyebilir (“ball” goriiniimil) ya da
kafa tabaninda yass1 bir sekilde izlenip “pan-
cake”i andirir.

Semilobar tip orta siddette olan seklidir.
Lateral ventrikiiller oksipitalde ayrik olup an-
teriorda monoventrikiil goériiniimii mevcuttur.



Resim 13. A, B. Klasik Dandy Walker malformasyonu. SAT'a gére 28 haftalik fetlsin
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== S

acili aksiyel (A)

ve aksiyel (B) US goéruntulerinde sisterna magna ve arka fossada belirgin derecede genisleme (A,
oklar), lll. ve lateral ventrikullerde hidrosefali (B) izleniyor.

Falksin 6n kesimi olugsmamistir. Serebral he-
misferler onde birlesik olabilir. Talamuslar
tamamen ya da kismen birlesiktir. Kavum sep-
tum pellusidum ve korpus kallozumun 6n ke-
simi bulunmaz (Resim 11). Fasiyal anomaliler
alobar formdan daha hafiftir.

Lobar tip tanis1 en zor olan formdur. inter-
hemisferik fissiir 6n ve arkada iyi gelismistir,
ancak orta hatta bir ya da daha fazla girusta
flizyon izlenebilir. Kavum septum pellusidum
bulunmaz. Fornikslerin ayrismamais (fiizyone)
goriintiisii I11. ventrikiil igerisinde bir “kitle”
goriiniimii olusturur [18] (Resim 12). Tala-
muslar tamamen ayrik ya da kismen birlesik-
tir. Hem semilobar hem de lobar tip HPS’de
azigos seyirli anterior serebral arter izlenebi-
lir.

Fetal MRG o6zellikle semilobar ve lobar
HPS’lerde malformasyonlarin ortaya konma-
s1 bakimindan 6nemlidir. Semilobar ve lobar
HPS’lerin ayiricr tanisinda septooptik displazi
ve kallozal agenezi diisiiniilmelidir.

DANDY-WALKER KOMPLEKSI

Dandy-Walker (DW) spektrumu; DW mal-
formasyonu, DW varyanti (inferior vermiyan
hipoplazi) ve en hafif formu olarak kabul edi-
len mega sisterna magna’y1 da igeren posterior

fossanin kistik malformasyonlarindan olusur.
Klasik DW malformasyonu dordiincii ventri-
kiiliin kistik dilatasyonu, serebellar hemisferler
ve vermisin tam ya da kismi agenezisi ve torku-
lar herofili ile tentoryumun yukar1 yer degistir-
mesi ile karakterize geniglemis arka fossa triadi
olarak tanimlanmistir. Bu duruma siklikla late-
ral ventrikiillerde dilatasyon da eslik etmekte-
dir (Resim 13). DW varyant1 ise arka fossada
genisleme olmaksizin degisen derecelerde ver-
miyan hipoplazi/displaziyle karakterizedir (Re-
sim 14). Mega sisterna magna ¢cogunlukla izole
olarak goriilen, serebellar vermis normal iken
sisterna magna’nin 10 mm’nin iizerinde genis-
lemesidir. Ek yapisal problemlere rastlanmazsa
normal bir varyant olarak kabul edilir. Mega
sisterna magna’ya nadir olarak ventrikiilome-
gali, konjenital enfeksiyonlar ya da karyotip
anomalileri eslik edebilir [19, 20].

Dandy-Walker malformasyonu veya DW
varyantina SSS ve SSS dis1 ek anomaliler yiik-
sek oranlarda eslik edip prognozu etkileyebilir.
Ayrica andploidiler de (trizomi 21 ve 18 gibi)
DW malformasyonu ve varyantina eslik ede-
bilmektedir [20].

Dandy-Walker spektrumunun ayirici tani-
sinda posterior fossa yerlesimli araknoid kist
diistiniilmelidir. Araknoid kist asimetrik sivi
koleksiyonu seklinde olup kist sinirlar1 yuvar-
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laktir. Serebellum aslen normal olup serebel-
lar hemisferler yer degistirmis ya da basilan-
migtir.

Fetal MRG vermiyan hipoplaziden siiphele-
nildiginde vermisin sekli ve boyutlarini ve es-
lik edebilecek ek SSS anomalilerini degerlen-
dirmemize yardimci olur [19].

KORPUS KALLOZUM AGENEZiSi

Korpus kallozum agenezisi (KKA) izole
olabilecegi gibi kromozomal anomaliler, di-
ger SSS anomalileri (DW malformasyonu, ho-
loprozensefali, Chiari tip Il malformasyonu) ve
bazi konjenital sendromlar ile birliktelik gdste-

Resim 14. A-C. Dandy Walker varyanti. SAT'a gbre
23 haftalik fettsun aksiyel US kesitinde (A) ver-
miyan aplazi/hipoplaziye ikincil sisterna magna
ve IV. ventrikalun iliskili oldugu (“anahtar deli-
gi gérinima”) izleniyor. SAT’a gére 21 haftalk
benzer bir fetlsun aksiyel (B) ve sagital (C) MRG
goéruntilerinde vermisin aplazik degil, hipo/
displazik olup yukariya yer degistirdigi (ok) iz-
leniyor.

rebilir. Korpus kallozumun posterior kisminin
(splenium) yoklugu ile karakterize olan parsi-
yel formunun prenatal tanist zordur [21].

Kallozal agenezinin en belirgin US bulgulari;
kavum septum pellusidumun yoklugu, kolpo-
sefali (lateral ventrikiil oksipital hornlarmin
genislemesi), aksiyel planda lateral ventrikiil-
lerin “gdzyas1 damlas1” konfigiirasyonunda ve
birbirlerine paralel duruslu olmasidir (Resim
15). Ayrica III. ventrikiil cogunlukla genisler,
yukart dogru uzanir ve orta hatta interhemis-
ferik kist olusumuna yol agabilir. Sagital kesit-
lerde ise korpus kallozum izlenmez ve serebral
giruslar interhemisferik yarigin etrafinda 1sin-
sal tarzda uzanir [21].



Fetal MRG; komplet ve parsiyel KKA’nin
ayriminda, eslik eden interhemisferik kist, li-

pom ve ek SSS anomalilerinin saptanabilme-
sinde yararlidir [21].

FASIYAL ANOMALILER

Fasiyal anomalilerinin prenatal tanisi, bu pa-
tolojilerin ¢ocukta ve ebeveynlerde duygusal
ve sosyal stres yaratmalar1 ve 250°den fazla
sendroma eslik ederek bir anlamda bireyin ge-
netik profilinin bir yansimasi olmalar1 nede-
niyle son yillarda giderek dnem kazanmaktadir
[22]. Glinlimiizde rutinde kullanilan 2 boyutlu
US’nin tamamlayicis1 olarak artik 3 ya da 4
boyutlu US’de, 6zellikle fetal yiiziin yiizeysel

Fetal Kraniyospinal ve Fasiyal Anomaliler

Resim 15. A-C. Korpus kallozum agenezisi (KKA).
Multipl anomalili fettstin 20 haftalik (A) ve 33
haftalik (B) aksiyel US goruntulerinde kavum
septum pellusidumun bulunmadigi (oklar, A),
kolposefali (oksipital hornlarin genislemesi) ve
lateral ventrikullerde “g&zyasi damlasi” konfi-
gurasyonu (B) izleniyor. Sagittal MR goéruntu-
stinde (C) KKA ve mikrognati izleniyor.

ve kiigiik anatomik detaylarini gostermek igin
yaygin sekilde kullanilmaktadir.

FASIYAL YARIKLAR

Fasiyal yariklar konjenital malformasyonlar
igerisinde en sik goriilenlerden olup insidansi
yaklasik 1000 dogumda 1°dir [22]. Genel ola-
rak yarigin tipine, hem yeri (unilateral, bilateral
ya da orta hatta) hem de uzanimi goz oniine ali-
narak karar verilir. Yarik dudak damagin ult-
rasonografik klasifikasyonu su sekildedir [23]:

Tip 1: Tek tarafli yarik dudak

Tip 2: Tek tarafli yarik dudak ve damak (en
sik goriilen tip) (Resim 16)
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Tip 3: Bilateral yarik dudak ve damak

Tip 4: Orta hatta yarik dudak ve damak

Tip 5: Amniyotik bant sekansi ile birlikte go-
riilen (“slash” tip) fasiyal yariklar

Patofizyolojik olarak izole yarik damak ve
yarik dudak-damak tamamen farkli defektler-
dir. Yarik dudak-damak her zaman dudaktan
baslar ve arkaya dogru yani sirasiyla alveolus,
sert damak ve yumusak damaga dogru ilerler.
Yarik damak ise uvuladan baglayarak 6ne dog-
ru once yumusak damak sonra da sert dama-
g1 etkileyecek sekilde ilerler [24]. izole yarik
damagin antenatal tanis1 zordur [25]. Bunlarin
%25’inin altinda karyotip anormallikleri, eslik
eden bagka anomaliler ya da genetik sendrom-
lar yatar [26].

Resim 16. A-C. Yarik dudak-damak. SAT'a gore 33
haftalik fettstn yazanun koronal US géruntu-
stinde (A) Ust dudakta orta hattin saginda yarik
(ok), maksillanin aksiyel US goértntastinde (B)
dudak defektinin sert damaga da uzandigi (ok
basi) ve fetal ytiziin 3 boyutlu US gérunttstnde
(Q) yarik dudagin goérinuma (ok) izleniyor.

Median fasiyal yariklar nadirdir ve genellikle
holoprozensefali ve trizomi 13 gibi ciddi ano-
maliler ile birliktedir. Fasiyal yariklar ayrica
gebelikte fenitoin ve retinoik asit kullanimu,
CHARGE sendromu ya da Pierre Robin sekan-
s1vs. ile birlikte olabilir [22].

Yarik dudak US’de en iyi a¢ili koronal bu-
run-ag1z goriintiisiinde izlenir. Bu kesitte {ist
dudagin diizgiin oldugu ve her iki burun deligi
goriintiilenmelidir. Sert damak ise en iyi trans-
vers kesitlerde incelenir. Wilhelm ve Borgers
2010 yilinda fetal US’de izole yarik damak
tanmisinda kullanilmak tizere “esittir isareti”ni
(“equals sign”) tanimlamiglardir. Normal uvu-
lanin koronal ve aksiyel planlardaki goriinii-
miini “esittir isareti”ne benzetmis ve uvulanin
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Resim 17. A, B. Nazal kemik hipoplazisi ve aplazisi. SAT'a gore 21 haftalik alobar holoprozensefalili
fetlstn midsagittal US goéruntisinde (A) nazal kemigin gestasyon haftasina gére kucuk oldugu (4
mm, ok) ve dorsal kist (DK), SAT'a gore 18 haftalik diger bir fetistin midsagittal US gértntasinde
ise (B) nazal kemigin neredeyse hic osifiye olmadigi (aplazi) izleniyor.

Resim 18. DUzlesmis profil (“flat face”). SAT'a gore
19 haftalik Down sendromlu fetUsin midsagittal
US géruntisunde “flat face” izleniyor.

normal olmasinin yarik damagi tamamen disla-
digimi savunmuslardir [24]. Yiiziin midsagittal
US goriintiisiinde bilateral yarik dudak-damak-
ta premaksiller protriizyon, orta hattaki yarik-
larda ise yiiz profilinde diizlesme izlenebilir.
Ug boyutlu US multiplanar modda yumusak
damag1 gostermek i¢in ya da “surface rende-
red” modda dudak devamliligimi gostermek
i¢in kullanilabilir [22].

Resim 19. Cikik alin ("frontal bossing”). SAT'a gére
23 haftalik akondroplazili fetisin midsagittal US
gorantustnde “frontal bossing” izleniyor.

NAZAL KEMiK APLAZiSi-HIPOPLAZISI

Midsagittal US goriintiilerinde degerlendiri-
len nazal kemik, ilk trimester US taramasinda
(11-14 hafta aras1) var ya da yok seklinde, ikin-
ci trimester US incelemelerinde ise uzunlugu
Olciilerek gestasyon haftasina gore degerlendi-
rilir (Resim 17). Nazal kemigin hipoplazisi ya
da aplazisi Down Sendromu basta olmak iize-
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Resim 20. Mikrognati. SAT'a goére 19 haftalik
fetlistin midsagittal US goriintistinde Gst dudagin
cikintili gériniimi, mandibulanin kictk ve geride
yerlestigi izleniyor.

Resim 22. Mikroftalmi. SAT'a goére 14 haftalik

alobar  holoprozensefalili ~ fetisiin  koronal
US goruntusinde orbita ve bulbus okulilerin
beklenenden kuictik oldugu (oklar) ve lenslerin bu-
lunmadigi izleniyor.

re andploidi belirteci olarak kullanilmaktadir.
Literatiirde nazal kemik uzunlugunun normal
degerlerini gosteren birgok ¢alisma vardir [27,
28]. Cusick ve ark. [29] normal nazal kemik
uzunlugunun> 0,7 MoM olmasi gerektigini sa-
vunmuslardir.

Resim 21. Hipotelorizm. SAT'a gére 20 haftalk
alobar holoprozensefalili fettsin aksiyel US
goruntistnde bulbus okulilerin birbirlerine yakin
yerlestigi izleniyor.

YUZ PROFILINDE SAPTANABILECEK
DIGER ANORMALLIKLER

Diizlesmis bir profil (“flat face”) trizomi
21’in sik goriilen bir fenotipik 6zelligi olup
subjektif olarak da degerlendirilebilir (Resim
18). Objektif degerlendirmede kullanilan fron-
tomaksiller a¢1 Odl¢limiiniin (midsagittal diiz-
lemde sert damagin st ylizeyi ile frontal ke-
mik arasindaki ag1) trizomi 21 i¢in yapilan ilk
trimester taramasinin bagarisini artirdig1 goste-
rilmistir [30].

Midfasiyal hipoplazi ve ¢ikik alin (“frontal
bossing”) baz1 iskelet displazileri ve kraniyo-
sinositozlarda izlenebilir (Resim 19). Tersine,
mikrosefali durumlarinda ise egimli alin (“slo-
ping forehead”) goriilebilir.

Mikrognati, mandibula boyutunun kiiclik
olmasidir. Mandibulanin gelisimsel defektleri
4 grupta smiflandirilabilir: primer mandibular
bozukluklar, iskelet displazileri ve ndromuskii-
ler hastaliklar, kromozom anomalileri ve ¢ok
cesitli non-kromozomal sendromlar. Mikrog-
natili fetiislerde kromozomal anomali goriilme
orant %44 olarak bildirilmistir. Bunlardan en
sik rastlanilani trizomi 18’dir [31].

Mikrognati ve agnatinin tanis1 genellikle
yliziin midsagittal US kesitinde iist dudagin
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Resim 23. A, B. Anoftalmi. SAT'a gére 21 haftalik fetstin orbitalarindan gecen aksiyel US (A) ve 3
boyutlu “surface rendered” US (B) géruntllerinde orbitalarin sig gérinimu (a, oklar) ve bilateral
bulbus okulilerin bulunmadigi (A, B) izleniyor.

cikintili goriinliimii, ¢enenin kiigiik olup geri-
de yerlesmesi ve mandibulanin kii¢iik olmasi
gibi bulgularla subjektif olarak konulmaktadir
(Resim 20). Daha objektif bir degerlendirme
icin literatiirde cesitli indeks ve ac1 Ol¢timleri
tamimlanmigtir. Cene indeksi (“jaw index”),
inferior fasiyal a¢1 ve frontal nazomental ag1
Ol¢timleri bunlara 6rnektir [32, 33].

KULAK ANOMALILERI

Anormal yerlesimli kulaklar, biiyiikk ya da
kiigiik (mikrotia) kulaklar prenatal donemde
saptanabilir. Bu anomaliler trizomilerin yani
sira degisik genetik sendromlarla iligkili olabi-
lir. iki boyutlu US ile uzunluk, genislik ve alan
Olciimleri yapilabilse de 3 boyutlu US’de “ren-
dered mode”un kullanim1 kulaklarin sekil, po-
zisyon ve oryantasyonunu hem daha kolay hem
de dogru degerlendirmeye olanak saglayabilir.
Kulak uzunlugu 6zellikle anoploidi agisindan
artmis riske sahip olgularda ek bir belirteg ola-
rak kullanilabilir [34].

HIPOTELORIiZM VE HiPERTELORiZM

Hipotelorizm, interokiiler mesafenin 5. per-
sentilin altinda olmasidir. Primer hipotelorizm
en sik holoprozensefali ile birliktedir (Resim

21). Sekonder hipotelorizm ise mikrosefali ve
metopik sinositoz gibi durumlarda izlenir.

Hipertelorizm interokiiler mesafenin 95. per-
sentilin lizerinde olmasidir. Nadiren izole olup
genellikle kraniyosinostozlar, KKA, orta hat-
taki fasiyal yariklar ve teratojen maruziyeti ile
birliktedir [35].

MiKROFTALMIi VE ANOFTALMiI

Mikroftalmi koronal ya da aksiyel US go-
rlintlilerinde 6l¢iilen maksimum orbita ¢apinin
gestasyonel yasa gore 5. persentilin altinda
olmasidir (Resim 22). Anoftalmi ise goz kii-
resinin komplet yoklugudur (Resim 23). An-
cak g0z kapaklari, konjonktiva ve lakrimal
bez olugmustur. Mikroftalmi ya da anoftalmi
genellikle kromozomal anomaliler ve genetik
sendromlarla birlikte ya da intrauterin ortamda
karsilagilan toksik, vaskiiler ya da enfeksiy6z
nedenlere baglidir. Anoftalmide orbita s1g go-
riinimde olup bulbus okuli ve lens izlenmez
[22, 36].
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Sayfa 216

NTD’leri en sik karsilasilan major dogumsal anomalilerden olup diinyada goriilme sikligi %0,1-
0,2 olarak bildirilmistir. En sik goriilen tipleri akrani, spina bifida ve ensefaloseldir. Nadir goriilen
diger tipler ise kraniyorasisizis ve iniensefalidir.

Sayfa 217

Kapali spina bifida’da cilt biitiinliigli bozulmadig1 i¢in maternal serumda AFP diizeyi artmaz ve
kraniyumda Chiari II malformasyonu goriilmez.

Sayfa 218

Acik spina bifida ile en sik birlikte goriilen anomali Chiari I (Arnold Chiari) malformasyonudur (%99).
Kraniyumda izlenen Chiari II malformasyonu 6zellikle belirgin bir meningomyelosel kesesi ile birlikte
olmayan agik spina bifidali fetiislerde en belirgin US bulgusu olabilir.

Sayfa 218

Chiari I malformasyonu, US’de bilateral frontal kemigin ¢6kmiis goriintimii (“limon isareti”), posterior
fossanin normalden kiigiik ve serebellumun basili olmasi (“muz” isareti) ve I'V. ventrikiil ve sisterna
magna’nin obliterasyonu ile karakterizedir.

Sayfa 222

Alobar tipte birlesmis talamuslarla birlikte monoventrikiil goriiniimii, falks serebri, I1I. ventrikiil
ve korpus kallozum gibi orta hat yapilarinin yoklugunun yanisira ve %72 oraninda yiiz anomalileri
mevcuttur.

Sayfa 225

Yarik dudak damagn ultrasonografik klasifikasyonu su sekildedir:

Tip 1: Tek tarafli yarik dudak

Tip 2: Tek tarafli yarik dudak ve damak (en sik goriilen tip)

Tip 3: Bilateral yarik dudak ve damak

Tip 4: Orta hatta yarik dudak ve damak

Tip 5: Amniyotik bant sekansi ile birlikte goriilen (“slash” tip) fasiyal yariklar
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Fetal Kraniyospinal ve Fasiyal Anomaliler

Esra Ozkavukcu, Nuray Haliloglu

1. Asagidakilerden hangisine 18-20. haftalar arasinda fetal US’de tani konulamayabilir?
a. Akrani
b. Acik spina bifida
c. Meckel Gruber sendromu
d. Lizensefali

2. Asagidakilerden hangisi “akrani” i¢in sdylenemez?
a. 11. gebelik haftasindan itibaren goriilebilir.
b. Kemik kalvaryum olugsmamis ancak orbitalar genellikle olusmustur.
¢. Hemen her zaman izole bir anomalidir.
d. Serebral hemisferler ndrovaskiiler bir kitle (“area serebrovaskiiloza’) halinde izlenebilir.

3. Fasiyal yariklar icerisinde en sik goriilen tip hangisidir?
a. Orta hatta yarik dudak ve damak
b. Tek tarafli yarik dudak
c. Tek tarafli yarik dudak ve damak
d. Bilateral yarik dudak ve damak

4. Asagidakilerden hangisi kapali spina bifida i¢in dogru degildir?
a. Toplumda sik goriilen bir defekttir.
b. Fetiiste taninmasi zor olabilir.
c. Kraniyumda %99 oraninda Chiari II malformasyonu goriiliir.
d. Maternal serumda AFP degeri artmaz.

5. Asagdakilerden hangisi Chiari II malformasyonu’nun bir bulgusu degildir?
a. “Limon isareti”
b. “Cilek kafa” goriiniimii
c. Serebellumun basili olmasi
d. Sisterna magna’nin obliterasyonu
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