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Özet

Amaç: Birinci trimesterde yap›lan ultrasonografik inceleme ile anensefali tan›s› konan ve gebelik terminasyonu yap›lan bir hastay› olgu
sunumu olarak tart›flmay› amaçlad›k. 

Olgu: Otuzdört yafl›nda, 12 haftal›k ilk gebeli¤i olan hastan›n ultrasonografik incelemesinde, fetusun bafl k›sm›n›n geliflti¤i bölgede
düzensiz görünüm izlendi. Bu bölgenin oval flekli yerine, bir flapka gibi uzanarak üçgen biçimini ald›¤› izlendi. Gebeli¤in 13 haftas›nda
tekrar edilen sonografik incelemede bafl›n karakteristik görüntüsüyle anensefali oldu¤u tespit edilip, terminasyonuna karar verildi . 

Sonuç: Anensefali yaflamla ba¤daflmayan bir malformasyondur. Bu nedenle ne kadar erken tan› konulursa hem hekim hem de aile
yönünden tedavide büyük kolayl›k söz konusudur. Kraniyumun gebeli¤in 11 haftas›ndan itibaren ultrasonografide vizüalize olmas›
nedeniyle birinci trimesterde ultrasonla sefalik boy ve flekil bozukluklar›, dezorganize görünüm gibi sonografik bulgular bize erken tan›
için uyar›c› iflaret olmakta ve erken tan› konulmas›na imkan vermektedir.

Anahtar Sözcükler: Anensefali, birinci trimester, prenatal tan›.

First trimester prenatal diagnosis of anencephaly

Background: Our main aim was to discuss a pregnant patient, whose fetus aided by first trimester ultrasonography had been diag-
nosed with anencephaly, and who later terminated her pregnancy.

Case: The patient was 34 years old, gravida 1, ultrasonographic imaging revealed the cranial surface to be mishapened, and instead
of the normal oval shape it was lengthened and resembled a cap. An ultrasound scan performed at 11 weeks 2 days showed the
characteristic form of anencephaly, and conclusively it was decided to terminate the pregnancy.  

Conclusion: Anencephaly is a malformation that bears a great mortality rate. Although it is thought that the cranium can be visulized
ultrsonographically after 11 weeks of gestation, and therefore cannot be scanned for before then, cephalic length, shape, signsof
disorganised tissue and a scan specific to anencephaly may reveal cases of anencephaly at a higher rate.
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Girifl 

Nöral tüp defekleri (NTD) kardiak anomali-

lerden sonra en s›k görülen (ülkemizde 3/1000

s›kl›kta görülür) konjenital malformasyon

olup,1 1970’lerden günümüze ultrasonografinin

geliflmesi ve rutin takiplerde kullan›m›yla ultra-

sonografik olarak taranmaya bafllanm›flt›r.1 NTD

nin bir tipi olan anensefali, nöral tüpün sefalik

k›sm›n›n 6. haftaya kadar kapanmamas›yla olufl-

maktad›r. Anensefali beyin gelifliminin gerili¤i

veya yoklu¤u olarak tan›mlansa da, anensefali-

nin, eksensefali (kraniyumum defektif geliflimi)

veya akrania (kraniyumun yoklu¤u) olarak bafl-
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lad›¤› ve ilerleyen haftalarda serebral hemisfer-

lerin amniyon s›v›s›na kronik maruziyetine ve 
mekanik travma sonucu, dejenere, ödematöz ve 
anjiomatöz bir membranla örtülü dezorganize 
bir doku haline geldi¤i düflünülmektedir.2

Yass› kraniyal kemikler transmembranöz 
olarak geliflip, 10. haftadan itibaren kemiklefl-

meye bafllamakta ve bu ossifikasyon 11. hafta-

dan itibaren ultrason ile görüntülenebilir hale 
gelmektedir.3 Anensefali 2. ve 3. trimesterlerde 
ultrasonografik olarak kafa kaidesi üzerindeki 
kranial kemiklerin (özellikle supraorbital alan-

da) ve her iki hemisferin yoklu¤u, ayr›ca protrü-

de olmufl gözler ile birlikte tipik “kurba¤a’gö-

rüntüsü” ile tan›mlanabilir. ‹kinci trimesterde 
anensefali tan›s› ultrasonografik olarak serebral 
hemisferlerin ve kalvarium kemiklerinin yoklu-

¤u, birinci trimesterde normal geliflim gösteren 
serebral hemisferlerin etraf›nda kalsifiye kalva-

rium yap›s›n›n olmamas› ile karakterizedir.4,5

Anensefalinin letal sonuçlar›n›n olmas›, 
anensefaliyi daha erken dönemde tan›mlama, 
tarama çabalar›na ve sonuçta ebeveynlere daha 
erken dönemde (11-14. haftalarda) terminas-

yon hakk›n› olanakl› k›lacakt›r. 

Bu makalemizde, erken gebelik haftas›nda 
ultrasonografi ile tan› konan anensefali olgusu-

nu tart›flmay› amaçlad›k.

Olgu
Otuzdört yafl›nda, ilk gebeli¤i olan 12 hafta

ile uyumlu olan gebe, rutin gebelik kontrolü

için klini¤imize baflvurdu. Bu haftada yap›lan

ultrasonografik incelemede, fetusun sefalik k›s-

m› düzensiz görünümde olup, normal oval flekil

yerine, bir flapka gibi uzanarak üçgen biçimini

alm›flt›. Ayr›ca orta hat çizgisi belirsizdi ve koro-

id pleksuslar dezorganize görünümde idi. Sagit-

tal kesitte bak›ld›¤›nda, normalde yuvarlak ol-

mas› beklenen al›n flekli yass› bir profil ald›¤›

saptand› (Resim 1). Aile anensefali flüphesi ko-

nusunda bilgilendirildi ve iki hafta sonras› için

tekrar ça¤r›ld›. Gebeli¤in 13. haftas›nda bafl›n

anormal flekli, karakteristik görüntüsüyle anen-

sefali düflünülen hastan›n ebeveynlerine gerek-

li bilgilendirme yap›ld›ktan sonra gebeli¤in son-

land›r›lmas›na karar verildi (Resim 2). 

Fetusun gros incelemesinde kranial kemikle-

rinin geliflmedi¤i ve beyin dokusunun olmad›¤›

saptand› (Resim 3). Makroskopik olarak anen-

sefali tan›s› konan fetusun histopatolojik incele-

mesinde, kafa kaidesinden al›nan örneklerde

dezorganize glial dokular izlendi¤i tespit edildi. 

Resim 1. Anensefali düflünülen fetusun 12. gebelik haf-
tas›ndaki ultrasonografik görünümü.

Resim 2. Anensefali düflünülen fetusun 13. gebelik haf-
tas›ndaki ultrasonografik görünümü.
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Tart›flma
NTD’den anensefali günümüzde ikinci tri-

mesterin bafl›nda artm›fl maternal serum alfa fe-

to protein (MSAFP) saptanmas› veya 2. ve 3. tri-

mesterlerde yap›lan ultrasonografik inceleme-

de orbitalar›n üzerinde kraniyumun ve serebral

hemisferlerin yoklu¤unun izlenmesiyle ortaya

konmaktad›r. fiüpheli durumlarda, amniyosen-

tez yap›labilir ve artm›fl AFP ve asetilkolineste-

raz enzim seviyesinin saptanmas› anensefali ta-

n›s›n› düflündürebilir.6

M. Jaquier ve ark.’n›n sundu¤u verilere göre

anensefalik gebeliklerin yaklafl›k %15’i in utero

ölümlere neden olurken, canl› do¤umlar›n yak-

lafl›k %67’si ilk 24 saat içinde ve yaklafl›k %3 ka-

dar› da 3-6 gün içerisinde eksitusla sonuçlan-

maktad›r.7 Mortalitesinin bu kadar yüksek olma-

s› bu malformasyonun erken dönemde taran-

mas› ve gebeli¤in erken dönemlerinde ailelerin

gebeli¤i sonland›rma veya bilinçli olarak gebeli-

¤e devam ettirmesine olanak sa¤layacakt›r.

Kraniyumun ossifikasyonunun 10. haftada

bafllamas› ve 11. haftadan itibaren ultrasonda hi-

perekojenite olarak izlenmesinden dolay› baz›

yazarlar, 10. haftadan önce anensefali tan›s›n›n

güvenilir olmad›¤›n› düflünmüfltür.8 Örne¤in,

çok merkezli bir ilk trimester taramas›nda,

31 anensefalik fetüsün %26’s› 10-14. hafta tara-

mas›nda saptanamam›flt›r.9 Bu nedenle ikinci ve

üçüncü trimesterlerde tan›y› kesinlefltiren ka-

rakteristik ultrasonografik bulgular›n d›fl›nda,

erken dönemde anensefalinin patogenezi ile

ba¤daflacak yeni bulgular›n saptanmas› ve tara-

ma niteli¤inin de¤erlendirilmesi yoluna giril-

mifltir. Bu ba¤lamda baz› yazarlar, 9-10 haftalar

aras›nda akraninin görülmesini, küçük ve dü-

zensiz kutup izlenmesini, supraorbital kesitte,

amniyon s›v›s›na maruz kalm›fl serebral loblar›n

meydana getirdi¤i ‘Mickey Mouse’ görüntüsü

ve CRL’nin gerilemifl olmas›,10 ayr›ca benzer fle-

kilde amniyon s›v›s›ndan korunmayan beyin

dokusunun ‘flapka’ veya ‘boynuz’ benzeri defor-

masyonlar› veya dezorganize beyin dokusunun

saptanmas›n› eksensefali veya anensefali lehine

bulgular olarak gündeme getirmifltir.

Burada tart›flt›¤›m›z olgu sunumunda baflta

flekil bozuklu¤u izlenmifltir, ancak gestasyonel

yafla göre küçük sefalik kutup varl›¤› izleneme-

mifltir. Tariflenen flapka benzeri flekil bozuklu-

¤u, akraniyan›n neden oldu¤u defektten sereb-

ral dokunun protrüzyonu sonucunda geliflti¤i-

ne inan›lmaktad›r.

Becker ve ark’›n›n yapt›¤› bir olgu sunumun-

da 9 hafta 3 gün gestasyonel haftada daha kü-

çük sefalik kutup ve fetal baflta flekil bozuklu¤u

(oval biçimin kayb› ve sefalik dokunun protrüz-

yonu) izlemifltir ve eksensefaliden flüphelen-

mifllerdir.11 Kennedy ve ark.’n›n yapt›¤› ultrason

incelemesinde, 10. haftada dezorganize beyin

dokusuyla akraniyi tan›mlayabilmifllerdir.

Bronshtein ve Ornoy bir olguda 9-11. haftalarda

tan›mlad›klar› bir akrani olgusunu, 12. haftada

tekrarlad›klar› ultrasonografiyle desteklemifller

ve 14. haftada anensefali tan›s›n› koymufllar-

d›r.12

Sepulveda ve ark. 10-14. haftalarda anensefa-

lik fetüslerde tepe-çene boyunun (crown chin

length-CCL), tepe-kalça boyuna (crown rump

length-CRL) oran›n›n progresif olarak küçüldü-

¤ünü tariflemifltir. Bu bulgu anensefalik fetüs-

lerde beyin dokusunun progresif olarak küçül-

dü¤ünü göstermektedir. CCL’nin ilk trimesterde

Resim 3. Termine edilen fetusun makroskopik görünümü.
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rahatça izlenebilmesi ve fetal poziyondan etki-

lenmemesi CCL ölçümlerinin ilerde kullan›fll›

olabilece¤ini düflündürmektedir.13

Chatzipapas ve ark.’n›n 11-14. haftalarda ya-

p›lan, 5388 ultrason taramas›nda 6 anensefali ol-

gusu bildirmifller (1,1:1000 insidans izlenmifl-

tir). Bu 6 vakan›n 5’i ‘Mickey Mouse’ belirtisine

sahipti ve CRL, etkilenmemifl fetüslere oranla

daha düflüktü. Yap›lan takiplerde anensefali ta-

n›lar›n›n tümünün birinci trimesterde konuldu-

¤u kesinleflti.10

Johnson ve ark.’n›n 10-14. haftalar aras›nda

yapt›klar› taramada 55.237 fetüs incelenmifl ve

bunlar aras›nda 47 fetüste (1/1175 insidansla)

anensefali bulgular› izlenmifltir.10 Çal›flman›n ilk

aflamas›nda 34.830 taramada 31 anensefali olgu-

sundan yaln›zca 8’i tespit edilmifltir. ‹kinci afla-

mada ise, anensefaliye yönelik spesifik tarama-

lar yap›lmaya bafllanm›fl ve incelenen 20.407 fe-

tüs aras›nda anensefali olgular›, 10 ve 14. hafta-

lar aras›nda yap›lan taramalarda (16/16) tespit

edilmifltir.

Sonuç olarak, anensefali mortalitesi yüksek

bir maformasyondur. Kraniyumun 11. haftadan

itibaren ultrasonografide vizüalize olmas› nede-

niyle birinci trimesterde ultrasonla taranama-

mas› düflüncesinin aksine sefalik boy ve flekil

bozukluklar›, dezorganize görünüm gibi bulgu-

lar ve anensefaliye yönelik spesifik araman›n

yap›lmas› halinde yüksek oranda anensefali

saptanabilmektedir. ‹leride birinci trimesterde

anensefaliyi tespit etmek için standardize öl-

çümlerin gelifltirilmesi gerekmektedir.
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