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INIENSEFALI CLAUSUS: OLGU SUNUMU

Iniencephaly Clausus: A Case Report
Fedi ERCAN, Miisliim SARIKAYA, Aybike TAZEGUL PEKIN, Sevcan SARIKAYA, Ali ACAR

OZET

iniensefali basin fikse hiperekstansiyonu ve kisa, immobil boyun ile karakterize nadir bir néral tiip
defektidir. Bu bozukluk servikal veya torakal vertebrayi igine alan vertebra defekti (rachischisis)
ve servikal omurga ile boynun hiperekstansiyonu gibi iki karakteristik bulgu ile tanimlanmaktadir.
Siklig1 0.1-10/10,000 arasinda degisir ve fetuslarin %90’dan fazlasi kizdir. iniensefali apertus ve
iniensefali clausus olmak lzere iki tipi vardir. Erken tani ve terminasyon ile maternal riskler azalir.
Anneye gelecekteki gebelikleri igin folik asit takviyesi almasi yoninde onerileride bulunulmalidir.
Burada prenatal donemde tani alan iniensefali clausus olgusunu sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: iniensefali; iniencefali clausus; Néral tiip defekti; Prenatal ultrasonografi.
ABSTRACT

Iniencephaly is a rare neural tube defect characterized by marked, fixed hyperextension the head
and a short, immobile neck. It is a disorder that is defined by two characteristic findings including
spina bifida of the cervical or thoracal vertebra (rachischisis), and hyperextension of the cervical
spine. Incidence varies from 1 - 10/100,000 and more than 90% of the fetuses are female. That
is classified into two types of iniencephaly apertus and iniencephaly clausus. Early diagnosis and
termination of pregnancy reduces the maternal risks. The mother should be recommended folic
acid supplementation for future pregnancies. We report a case of iniencephaly clausus diagno-
sed prenatally by ultrasound examination.
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GIRiS

iniensefali, boynun asiri hiperekstansiyonu ve cesitli
spinal seviyelerde rachischisis ile karakterize nadir ve
letal bir néral tiip defektidir. iniensefali ilk kez 1836
yilinda Saint-Hilaire tarafindan tanimlanmistir (1). insi-
dansi tam olarak bilinmemekle beraber %0.001-0.01 ci-
varinda olup, ¢ok nadir gortilen bir noral tlip defektidir
(2). Etiyopatogenezi bilinmemektedir.

iniensefali, ensefalosel varligina veya yokluguna gére
iki gruba ayirilir. Bunlar iniensefali apertus ve iniensefa-
li clausus'dur . iniensefaliye siklikla diyafragma hernisi
ve gastrointestinal malformasyonlar eslik eder (3). Via-
bilite agsamasina gelen ve dogan iniensefalik bebekler
literatlirde bildirilen birkag vaka disinda dogum sonrasi
erken donemde kaybedilirler (4).

Erken tani ve gebelik sonlandirmasi maternal riskleri
azaltmak icin miimkiin olan en kisa stirede yapiimalidir.
Burada 16.gebelik haftasinda tani alan ve termine edi-
len iniensefali clausus olgusu sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

Otuz yasinda primigravit gebe hastanemize anormal
ultrason bulgulari nedeniyle 16.haftada refere edildi.
Gebe esiyle akraba degildi, herhangi bir teratojen ma-
ruziyeti yoktu. Ancak gebelikte folik asit takviyesi alma-
misti. Ultrason goriintileri Voluson 730 Pro ile 4-8 MHz
konveks prop kullanilarak yapildi. Konvansiyonel gri
skala ultrasonda midsagittal planda basin hiperekstan-
siyonu ve tipik "hayalci" fetus (stargezer fetus) goriin-
tiisti ile (Resim 1a), eslik eden omfalosel gorilmekteydi
(Resim 1b).

Hasta gebelik terminasyonu secenegini istedi. Misop-
rostol vajinal uygulama ile 16. haftada gebelik termine
edildi. Postmortem incelemede basin hiperekstansiyo-
nu, torasik seviyede vertebra flizyon defekti ile duslk
kulak, bacaklara gore kolun biyik olmasi ve omfalosel
goruldi (Resim 2a ve 2b). Fetal karyotip 46, XX olarak
tespit edildi.
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Resim 1. iniensefali clausus ultrason gériintileri. (a) Hi-
perekstansiyonda bas ile tipik “hayalci”’ fetus (stargezer
fetus). (b) Kiicik omfalosel (ok).
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Resim 2. Postmortem fotograflar. (a) Lateral géruntiide hiperekstansiyonda bas, dusuk kulak,
bacaklara goére daha buyik kollar ve omfalosel. (b) Dorsal goriintide torakal rachischisis.

TARTISMA

iniensefali servikal vertebral kolon ve oksipital kemigin
flizyonu sonucu fetal basin omurga lizerinde hipereks-
tansiyonu ile sonuglanan oldukga nadir bir merkezi si-
nir sistemi anomalisidir (5). Kiz fetuslarda 9 kat daha
stk gorilmektedir ve bunun sebebi bilinmemektedir.
Burada sunulan olgu fenotip ve genotip olarak kiz fe-
tustdr. Dusuk sosyoekonomik diizey ve folik asit eksik-
ligi, obezite, siilfanamid, antitimor ilaglar ve tetrasiklin
ile risk artisi oldugu dustnilmektedir (6). Bu hastanin
gebelikte folik asit destegi almamis olmasi risk fakto-
ri olabilir. Hiperhomosisteinemisi olan gebelerin NTD
riski artmaktadir. Folik asit, yiksek plazma homosiste-
in diizeylerini dustiriir ve NTD riskini azaltir. iniensefali
noral tip defektleri 6ykiisi olan ailelerde gorilir ve
yineleme riski %5’tir (7).

Fetus ultrasonda tipik stargezer fetus ("'hayalci" fetus)
goériinimiinde izlenir. iniensefali tanisinda yardimei ult-
rasonografi bulgulari, genislemis foremen magnum ve
oksipital kemik defekti ile malforme vertebralarin irre-
gliler flizyonu, servikal omurganin hiperekstansiyonu
ve bu nedenler gogis ile devamlilik gésteren ¢ene ve
yuz seklindedir (8).
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iniensefali, iniensefali clausus (spinal defekt ile iliskili
form) ve iniensefali apertus (ensefalosel ile iliskili form)
olarak ikiye ayrilir (9). Sefalosel bulunmadigindan bu
vaka iniensefali clausus ile uyumludur. Ayirici tanida
anensefali, Klippel-Fiel sendromu (KFS) ve servikal me-
ningomiyelosel dislanmalidir (6). Omurganin konjenital
hiperekstansiyonu iniensefali claususu anensefaliden
ayirimini saglar. Anensefalide servikal vertebra fiizyo-
nu ve boynun hiperekstansiyonu sézkonusu degildir.
Anensefali nérokraniumun total yoklugu ile giden, hi-
perekstansiyondaki basin ciltle kapli olmadigi bir ano-
malidir. iniensefalide ise hiperekstansiyondaki bas cilt
ile kaphdir. Servikal vertebra iniensefalide anormal iken
anensefalide tamamen normaldir. Bu vakada da bas
tamamen hiperekstansiyonda olup, Usti cilt ile devam-
hhk gostermekteydi. Diger taraftan KFS ile ayirici tani
yapmak ¢ok dnemlidir. KFS, erken fetal dénemde servi-
kal vertebra segmentasyonunda hata sonucu meydana
gelir. Servikal vertebra flizyonu ve malformasyonuna
ragmen fetal basin hiperekstansiyonu KFS'de goriilmez,
ancak iniensefalinin tipik 6zelligidir. KFS letal olmadigi
ve cerrahi ile tedavi sansi oldugu igin ayirici tani yap-
mak 6nemlidir. Ayirici tanisi yapilmasi gereken diger
hastaliklar servikal teratom, nukal timorler, nukal len-
fatik sistem gelisim anomalileridir (lenfanjiom gibi).
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iniensefaliye; anensefali, diisiik kulaklar, kalp malfor-
masyonlari, diyafragma hernisi, omfalosel, gastroin-
testinal atrezi, tek umbilikal arter, bobrek anomalileri
ve bacaklara goére kolun rolatif biylik olusu gibi diger
organ anomalileri ile beraberlik gosterebilir (10). Bu ol-
guda, servikotorakal rachischisis, kiiclik omfalosel, di-
stk kulaklar ve bacaklara gore kolun rélatif blyiik olusu
eslik etmektedir. iniensefali letal bir anomali olarak ka-
bul edilmekle birlikte, literatlirde az sayida olguda uzun
sagkalim bildirilmistir (4).

SONUC

iniensefali nadir gériilen ve etiyopatogenezi anlasila-
mamis bir noral tip defektidir. Letal bir anomali olup
antenatal donemde omurga aksinda bozulma, oksipital
kemik defekti, fetal basin hiperekstansiyonu ve verteb-
ral yapilarin fiizyonu ile taninir. Erken tani ve terminas-
yon maternal morbidite ve mortaliteyi gebede gelise-
bilecek ruhsal travmalarin 6nlenmesi agisindan énem
tasimaktadir.
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