
oloprozensefali (HPE) terimi, ilkel prozen-
sefalon veya ön beyinin tam olmayan kli-

vaj›ndan dolay› oluflan, klinik olarak de¤iflken
ve genetik olarak heterojen bir grup santral sinir
sistemi anomalisini tan›mlamak için kullan›l›r
(1). HPE insidans› çeflitli kaynaklarda 5200 ile
16000 canl› do¤umda bir fleklinde rapor edil-
mektedir (2). 

Bu bozukluklar›n tümünde tek bir embriyo-
lojik defekt hem beyin hem de yüz geliflimini et-
kilemektedir. Etyolojik faktörler aras›nda, mater-
nal diabetes mellitus, etinil alkol, retinoik asit,
kolesterol biosentezindeki baz› bozukluklar,

kromozomal anomaliler, HPE’de saptanan dört
defektif genden özellikle 7q36 kromozomu üze-
rindeki "sonic hedgehog" genindeki mutasyon-
lar say›lmaktad›r (3). HPE’lerin yaklafl›k %50’si
sitogenetik anormallikler (özellikle trizomi 13)
veya monojenik sendromlar ile birliktelik göste-
rir (4). Septasyon eksikli¤inin derecesine göre
lobar, semilobar ve alobar fleklinde s›n›fland›r›-
lan prozensefalizasyon anomalilerinden, alobar
tip, prognozu en kötü olan›d›r (5). HPE’nin ult-
rasonografik tan› kriterleri, orta beyin yap›lar›n›n
yoklu¤u ve tek ventrikülün bulunmas› olarak ta-
n›mlanm›flt›r (6). 

Sunulan çal›flma ultrasonografi ile teflhis edi-
len ve postmortem bulgular ile do¤rulanan 27
haftal›k bir alobar HPE olgusudur.
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ALOBAR HOLOPROZENSEFAL‹: OLGU SUNUMU
Amaç: Yirminci gebelik haftas›nda yap›lan ikinci düzey ultrasonografik de¤erlendirmede normal oldu¤u iddia edi-
len ancak baflvurdu¤u klini¤imizde santral sinir sistemi anomalisi saptanan olgu de¤erlendirilmifltir.
Olgu: Klini¤imize preterm prematür membran rüptürü ile baflvurdu¤unda ultrasonografi ile alobar holoprozensefa-
li tespit edilen ve postmortem bulgular ile tan›s› do¤rulanan 27 haftal›k gebelik olgusudur.
Sonuç: Sunulan olguda ultrasonografide belirgin olan intrakranial defektlerin atlanm›fl olmas› bu konuda sadece
e¤itim alm›fl kiflilerin ultrasonografi yapmas› konusunda sertifikasyonun gereklili¤ini gösteren bir örnektir.
Anahtar kelimeler: Alobar holoprozensefali

SUMMARY

ALOBAR HOLOPROSENCEPHALY: CASE REPORT
Objective: To evaluate a case of central nervous system anomaly diagnosed upon admission to our clinic who
was claimed to be normal on second level ultrasound at 20 weeks of gestation.
Case: Alobar holoprosencephaly was diagnosed on ultrasound examination in a case of preterm premature
rupture of membranes at 27 weeks of gestation. Postmortem findings confirmed the diagnosis. 
Conclusion: The underdiagnosis of obvious intracranial anomalies on ultrasound examination in the presented
case points out the need for a certification program about prenatal ultrasound applications.anomalies, especially
intracranial, may accompany this malformation.
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OLGU SUNUMU

Özgeçmiflinde herhangi bir özelli¤i ve efliyle
akrabal›¤› bulunmayan; 2 gravidas›, 1 paritesi, 0
abortusu ve 1 yaflayan çocu¤u olan anne, takip-
li olan bu gebeli¤inde ilk kez, 20. gebelik hafta-
s›nda anomali taramas› için özel bir klinikte 2.
düzey ultrasonografi için de¤erlendirilmifl ve
normal oldu¤u iddia edilmifltir. Son adet tarihine
göre 27. gebelik haftas›nda prematür preterm
membran rüptürü nedeni ile yenido¤an yo¤un
bak›m› gereksinimi aç›s›ndan klini¤imize refere
edilmiflti. 

Perinatoloji servisimizde yap›lan  sonografik
incelemesinde plasenta anterior lokalizasyonda
ve grade 1 olarak tespit edildi. Amnionik indek-
si 230 mm ile polihidramnios s›n›rlar› içerisinde
idi. Yap›lan biometrik ölçümlerde; femur uzun-
lu¤u (FL) 48,4 mm (26+2 hafta ile uyumlu) ve
abdominal çevre ölçümü (AC) 212 mm (26+2
hafta ile uyumlu) bulundu. Bafl ile ilgili ölçüm-
lerde biparietal çap (BPD) 67,6 mm (27+2 hafta
ile uyumlu) olarak ölçüldü. Kraniumun yap›lan
ayr›nt›l› incelemesinde mikrosefali izlenmedi.
Fetal kortikal yap›lar izlenmedi. Tek ventrikül,
talamik füzyon, korpus kallozum ve falks sereb-
ri agenezisi mevcuttu (Resim 1). Fetal kalvarium
s›n›rlar› net olarak izlenemedi, yüz bölgesinde

orta hat yap›lar›nda defekt mevcuttu ve göz kü-
releri izlenmedi. Düflük ve asimetrik kulaklar ile
dismorfik yüz flekli saptand›. Kardiyak inceleme-
de VSD, bradikardi saptand›.. Yap›lan umblikal
arter doppler çal›flmalar›nda umblikal arter ak›m
sistolik ve diastolik ak›m traseleri haftas› ile
uyumlu olarak bulundu. Efllik eden baflka ano-
mali saptanmad›. Olgunun yüz incelemesinde,
tek lens ve nonoftalmi ile beraber siklopi ve bu-
nun lateralinde kula¤a yak›n bir bölgede yumu-
flak doku ç›k›nt›s› fleklinde proboscis tespit edil-
di. Burun agenezik idi. Fetusun cinsiyeti erkek
idi (Tablo 1).

Aileye bilgi verilip, onaylar› al›nd›ktan sonra,
gebelik terminasyonuna karar verildi. Misopros-
tol ile do¤umun indüksiyonunu takiben 0 Ap-
garl› 850 gr a¤›rl›¤›nda bir erkek bebek do¤ur-
tuldu. Karyotipi 46 XY idi. Postmortem patoloji
bulgular›, ultrasonografi bulgular›n› destekle-
mekteydi (Resim 2).

TARTIfiMA

Alobar HPE, sporadik olarak olabilece¤i gibi,
beraberinde bulunan yüz defektleri ile birlikte
pek çok kromozom anomalisinin belirteci olabi-
lir; trizomi 13’de HPE, baflka anomaliler ile de
birliktelik gösterebilir (7). Olgumuzda HPE ve
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Resim 1: Fetal kranium.
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ventriküler septal defektin birlikte oluflu, bize
trizomi 13 olas›l›¤›n›n yüksek oldu¤unu düflün-
dürdü. 

Prozensefalizasyon defektleri ço¤u zaman
kromozom anomalileri ile beraber bulunmakta-
d›r. Genifl bir spektrum gösteren bu grup ano-
malilerde prognoz genellikle kötü bir gidifl gös-
termektedir (3). Üç boyutlu ultrason, ailelerin
anomalileri daha iyi alg›lamas›n› ve pediatrik
cerrahlar ile daha iyi bir iletiflim sa¤lamas›na
ra¤men, daha fazla teknik beceri, masraf ve va-
kit gerektirir. ‹ki boyutlu ultrason, tecrübeli el-
lerde erken gebelik haftalar›nda, kraniofasiyal
anomalilerin do¤ru teflhisine olanak sa¤lar (8).
Ciddi formlar› olan alobar ve semilobar tiplerin,
gebeli¤in erken haftalar›nda sonografik muaye-
ne ile tespiti her zaman mümkündür; lobar tip-
te ise ikinci trimesterde tan› konulabilmektedir.

Bu grup anomalilerden, prognozu nispeten da-
ha iyi olan corpus callozum agenezinin ay›r›c›
tan›s›n› yapmak çok zordur; inkomplet corpus
callozum agenezisini ise perinatal olarak teflhis
etmek mümkün de¤ildir (8). Blass ve ark (2)
çok merkezli çal›flmas›nda, 30 holoprozensefali
olgusunun 23’ü prenatal tan›n›p terminasyon
uygulanm›fl (%73), bir fetüs in utero ölürken, al-
t› olguda ise anomali fetüs viabilite s›n›r›na ulafl-
t›ktan sonra tan›nabilmifl ve canl› do¤um ger-
çekleflmifltir.

Aile öyküsü olan vakalarda, HPE’nin prenatal
tan›s›, ultrasonografik rutin tarama programlar›
ile yap›labilir. Olgumuzda 20. gebelik haftas›nda
yap›lan ultrasonografide belirgin olan intrakrani-
al defektlerin atlanm›fl olmas› bu konuda sadece
e¤itim alm›fl kiflilerin ultrasonografi yapmas› ko-
nusunda sertifikasyon gereklili¤ini gösteren bir
örnektir. 
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Tablo 1: Holoprozensefali olgusunun bulgular›

Tek ventrikül
Talamik füzyon
Korpus kallozum agenezisi
Falks serebri agenezisi
Siklopi
Düflük ve asimetrik kulaklar
Proboscis 
Burun agenezisi
Ventriküler septal defekt

Resim 2: Holoprozensefali’nin do¤um sonras› görünümü.
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