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Özet

Amaç: Holoprosensefali erken gebelik s›ras›nda ön beyin taban›n›n geliflimindeki bir defekt sonucu ortaya ç›kan bir beyin malfor-
masyonudur. Kelebek iflaretinin bulunmamas› ilk trimester ultrasonografide holoprosensefali için önemli bir uyar› iflaretidir. 

Olgu: ilk trimester ultrasonografide saptanan ve “kelebek iflareti” gözlenemeyen, holoprosensefali ve siklops tan›s› alan bir vaka
sunulmaktad›r. Amniosentez ile normal karyotip saptanmas›n› takiben 18. gebelik haftas›nda gebelik termine edilmifltir.

Sonuç: Burada Holoprosensefalinin ilk trimesterde erken ultrasonografik teflhisinin mümkün oldu¤u vurgulanmaktad›r.

Anahtar Sözcükler: Holoprozensefali, kelebek iflareti, prenatal tan›, birinci trimester sonografi.

A case of holoprosencephaly diagnosed by ultrasonography in the first trimester 

Background: Holoprosencephaly is a brain malformation resulting from a primary defect in the development of the basal forebrain
during early pregnancy. The absence of the “butterfly sign” is a warning sign of holoprosencephaly in the first trimester sonography.

Case: A case of holoprocencephaly and cyclopia is presented, which was diagnosed in the first trimester by the absence of the but-
terfly sign. Chromosomes identified by amniocentesis demonstrated a normal karyotype. Termination of pregnancy was performed
in the 18th week of gestation.

Conclusion: It is impressed that holoprocencephaly can be diagnosed sonographically in the first trimester.

Keywords: Holoprocencephaly, butterfly sign, prenatal diagnosis, first trimester sonography.
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Girifl 
Holoprosensefali, erken embriyonik dö-

nemde ön beynin geliflimsel bozuklu¤undan

kaynaklanan, nadir görülen bir beyin anomalisi-

dir. Alobar form en kötü prognozlu tip iken lo-

bar form en hafif tiptir. Tek ventriküler kavite,

kavum septum pellucidumun gözlenememesi,

üçüncü ventrikül yoklu¤u, talamus füzyonu, ke-

lebek iflaretinin gözlenememesi gibi sonografik

kriterler sayesinde holoprosensefalinin ilk tri-

mester sonografi ile erken prenatal tan›s› müm-

kün olmaktad›r.1 Bu sonografik kriterler aras›n-

da hidrosefali ve tek ventriküler kavite görülme-

si, kelebek iflaretinin izlenememesi ilk trimester

sonografide holoprosensefali için en önemli

uyar› iflaretleridir.2

Bu olgu sunumunun amac› birinci trimester

taramas› s›ras›nda saptanan bir erken holopro-

sensefali olgusunun sunulmas› ve literatür eflli-

¤inde tart›fl›lmas›d›r.
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Olgu
Efli ile ikinci derece akraba (teyze çocuklar›)

olan ve rutin antenatal takip için poliklini¤imize

baflvuran 20 yafl›ndaki hastan›n (G3 P1 A1 Y0)

öyküsünde 2 y›l önce 8 haftal›k spontan abortus

oldu¤u, 7 ay önce 28 haftal›k intrauterin eksitus

nedeniyle gebelik terminasyonu yap›ld›¤› tespit

edildi. Gebelik s›ras›nda teratojen maruziyeti

öyküsü olmayan hastan›n rutin gebelik tetkikle-

rinde intrauterin enfeksiyon (TORCH) paramet-

releri negatif, di¤er kan tetkiki sonuçlar› normal

olarak de¤erlendirildi. Sonografide CRL de¤eri-

ne göre (84 mm) 13 hafta 6 günlük tek canl› ge-

belik saptand› ve nukal kal›nl›k (NT) 2 mm öl-

çüldü. Biparietal mesafe ölçülen planda ventri-

küler, her iki koroid pleksus ve kavum septum

pellucidum gözlenemedi (Resim 1a). Pozisyon

nedeniyle fetal yüz de¤erlendirilemedi. Sagittal

planda kafa içinde, ventriküler sistemde, özel-

likle diensefalon bölgesinde geniflleme dikkati

çeken vakada normal fetal profil gözlenemedi

(Resim 1b). Holoprosensefali ön tan›s›yla, fetal

karyotipleme önerildi. Ailenin mevcut gebeli-

¤inde yapt›rd›¤› ilk gebelik kontrolünde ciddi

bir fetal anomalinin saptanmas› nedeniyle, ter-

minasyon konusunda düflünmek ve karyotip

bulgusuna göre hareket etmek istemesi nede-

niyle gebelik terminasyonu erken dönemde ya-

p›lmad›.

Sitogenetik inceleme amac›yla yap›lan amni-

osentez sonucunda 46,XX normal karyotip sap-

tand›. Yap›lan kontrol sonografide 18 haftal›k,

holoprosensefali ve siklops gözlenen tek canl›

fetüs tespit edildi. Hastan›n onay› ve sa¤l›k ku-

rulu karar›yla gebelik terminasyonu yap›ld›.

Terminasyon sonras›nda 190 g, 24 cm boyunda-

ki k›z fetüste holoprosensefali, siklops, probo-

sis, vücut ile orant›s›z ekstremiteler, hidrosefali

oldu¤u gözlendi (Resim 2a ve b). Ailenin iste-

memesi nedeniyle otopsi yap›lamad›¤›ndan iç

Resim 1a. Genifllemifl ventriküller ve koroid pleksuslar›n
posterior fossaya do¤ru itilmifl oldu¤u izlen-
mektedir. Posteriorda normal serebellar yap›
izlenememektedir.

Resim 1b. Sagittal kesitte kafa içinde, ventriküler sis-
temde, özellikle diensefalon bölgesindeki ge-
niflleme dikkati çekmektedir. Ayn› zamanda
fetal profilin normal olmad›¤› gözlenmekte-
dir.

Resim 2a. Vücut oranlar›yla uyumsuz uzunluktaki eks-
tremiteler dikkati çekmektedir.
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organlarda efllik eden anomali olup olmad›¤›

konusunda bilgi edinilemedi.

Tart›flma 
Holoprosensefali embriyonal dönemde ön

beynin (prosefalon) geliflimsel bir anomalisin-

den kaynaklanan, 1/16,000 canl› do¤umda ve

1/250 gebelikte bir görülen nadir bir beyin mal-

formasyonudur.1,2,3 Tek bir embriyolojik defekt,

hem beyin, hem de yüz geliflimini etkilemekte,

böylece a¤›r beyin anomalilerine a¤›r yüz ano-

malileri efllik etmektedir.4,5,6

Holoprosensefali ön beynin ayr›lma derece-

sine göre 3 tiptir. En a¤›r formu olan alobar

formda beyin küçüktür, ventriküler sistemin ye-

rine birbirinden ba¤›ms›z lateral ve üçüncü ven-

triküller ve monoventriküler sistem bulunmak-

tad›r. ‹ki lateral ventrikül tek bir ventrikül halin-

de görülmekte, talamus füzyonu izlenmektedir.

Talamus ve korpus striatum birleflmifltir, korpus

kallozum, forniks, falks serebri, optik traktuslar

ve olfaktor ç›k›nt›lar bulunmamaktad›r.4,5 Orta

beyin, beyin sap› ve serebellum ise yap›sal ola-

rak normaldir. Semilobar tip ara formdur, ven-

triküllerin k›smi segmentasyonu ve talamusun

k›smi füzyonu söz konusudur. Rudimenter ok-

sipital ç›k›nt›lar ve monoventriküler bir kavite

bulunmaktad›r. Olfaktör ç›k›nt›lar ve korpus

kallozum genellikle yoktur. Bazal ganglionlar

ve talamik nükleuslar füzyon halindedir. En ha-

fif formu lobar formdur. Beyin görünümü daha

normal olup, hemisferler genellikle iyi ayr›lm›fl-

t›r, fakat rostral kesimde bir füzyon oluflmakta-

d›r. Lateral ventriküller genifl olmakla birlikte

ba¤lant›l›d›r. Atria, oksipital ve temporal ç›k›nt›-

lar ayr›lm›fl ve farkl›laflm›flt›r. Korpus kallozum

olabilir, olmayabilir veya hipoplastik bulunabi-

lir. 

Alobar holoprosensefalide kafatas› sonogra-

fik incelemede su ile dolu gibi görülmektedir.

Bu nedenle holoprosensefalinin di¤er bulgular›

da göz önüne al›narak hidrosefali ve hidranen-

sefali ile ay›r›c› tan›ya dikkat edilmelidir (Tablo

1 ve 2).7

Tan› için kavum septum pellucidumun gö-

rülmemesi çok önemlidir. En hafif form olan lo-

bar tipte bile septum pellucidum geliflmemifl-

tir.4,5,7

Holoprosensefali Hidrosefali

Monoventrikül görünümü Genifllemifl lateral ventriküller (her bir 
(birleflmifl lateral ventriküller) ventrikülde geniflleme, >10 mm)

Koroid pleksuslar ayn›  Koroid pleksuslar ayn› eksende ve 
izlenemez eksende suda yüzer görünümde (as›l› 
(kelebek iflaretinin koroid iflareti)
yoklu¤u)

Talamik nükleuslarda füzyon Talamik nükleuslar birbirinden 
uzaklaflm›fl

Kavum septum pellucidum Kavum septum pellucidum geliflmifl
geliflmemifl

Tablo 1. Holoprosensefali ve hidrosefalinin sonografik
ay›r›m›1,7

Holoprosensefali Hidranensefali

Falks serebri bulunmaz Falks serebri bulunabilir

Serebral korteks görülebilir Serebral korteks geliflmemifl

Talamus füzyonu görülür Talamus füzyonu görülmez

Hipokampal yap›lar periferik Hipokampal yap›lar ambient 
yerleflimli sisternan›n devam›nda görülür

Tablo 2. Holoprosensefali ve hidranensefalinin sonogra-
fik ay›r›m›.1,7

Resim 2b. Siklopi-probosis görülmektedir.
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Siklopi, etmosefali, sebosefali ve medyan ya-

r›k dudak ve damak görülebilmektedir. Siklopi;

medyan monoftalmi, sinoftalmi veya anoftalmi

ile karakterize bir fasiyal anomalidir. Burun ve

medial fasiyal kemikler yoktur, genellikle pro-

bosis vard›r ve çift olabilmektedir (Resim 2a ve

b).

Yüz anomalileri d›fl›nda polidaktili, ekzomfa-

los, renal displazi, fetal hidrops görülebilmekte-

dir. Ek anomalilerin efllik etti¤i vakalar›n ço¤un-

da kromozom anomalisi tespit edilmektedir. Su-

nulan vakada kromozom analizi normal olarak

bulundu.

Alobar ve semilobar tipler fataldir, lobar tip-

te ise a¤›r mental retardasyon görülmektedir.1

Etyolojide kromozomal anomaliler (özellikle

trizomi 13), otozomal dominant veya resesif ge-

çen hastal›klar saptanabilmekle birlikte ço¤u va-

ka sporadik olarak ortaya ç›kmaktad›r.1

Sepulveda ve arkadafllar› holoprosensefali-

nin ilk trimesterde sonografik teflhisinde But-

terfly sign’den (kelebek iflareti) bahsetmekte-

dirler. Rutin incelemede fetal beynin transvers

görüntüsü her iki koroid pleksusu içermelidir

(Resim 3a ve b). Bu flekilde her iki koroid plek-

susun görüntülenmesine ‘’butterfly sign’’ (kele-

bek iflareti) denmektedir. Yüksek riskli popülas-

yonda ilk trimesterde holoprosensefalinin tefl-

hisinde kelebek iflaretinin de¤erini göstermek

için yapt›klar› çal›flmada, koryon villüs bipsisi

yap›lacak olan 11-14 gebelik haftalar›nda, top-

lam 378 gebe, Fetal Medicine Foundation’un

önerileriyle ifllem öncesi sonografik olarak tara-

maya tabi tutulmufl ve tüm vakalarda kelebek

iflareti de¤erlendirilmifltir. Çal›flmada incelenen

378 vakan›n sadece 3 tanesinde kelebek iflareti

gözlenememifl, bu vakalar›n üçünde de holop-

rosensefali teflhis edilmifltir. Teflhis tek mono-

ventriküler kavite ve talamus füzyonu ile do¤ru-

lanm›flt›r. Çal›flmada ‹lk trimesterde sonografik

olarak kelebek iflaretinin saptanamamas›n›n ho-

loprosensefali için önemli bir uyar› iflareti oldu-

¤una dikkat çekilmekte, birinci trimester sonog-

rafik de¤erlendirme esnas›nda kelebek iflareti-

nin saptanmas›n›n, holoprosensefalinin erken

taramas›nda de¤erli oldu¤u bildirilmektedir.8

Tongsong ve arkadafllar› ilk trimesterde sap-

tad›klar› 3 holoprosensefali vakas›n›n hepsinde

sonografik olarak tek ventriküler kavite, tala-

mus füzyonu, kavum septum pellucidum yoklu-

¤u, tüm fetüslerde ekstrakraniyal anomali ola-

rak da yüz anomalilerinin efllik etti¤ini bildir-

mekte ve tek ventriküler kavite gözlenmesinin

ilk trimesterde holoprosensefali teflhisinde çok

Resim 3b. Sagittal kesitte normal fetal profil ve kafa içi
yap›lar›n normal görünümü.

Resim 3a. Bipariteal çap›n ölçüldü¤ü planda (transvers
görüntü) koroid pleksuslar›n görünümü (Ke-
lebek iflareti: Butterfly sign). 
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de¤erli bir bulgu oldu¤unu vurgulamaktad›rlar.9

Sunulan vakada da ilk trimester sonografide

hidrosefali tespit edildi ve kelebek iflareti gö-

rüntülenemedi (Resim 1).

Bu olgu sunumu ile sonografide kraniyal ya-

p› incelenirken kelebek iflaretinin tespit edile-

memesi, hidrosefali ve tek ventriküler kavite gö-

rülmesinin holoprosensefali için oldukça

önemli uyar› iflaretleri oldu¤una, nukal kal›nl›k

ölçümü esnas›nda bu noktalara dikkat edilerek

ilk trimesterde sonografik inceleme ile holopro-

sensefalinin erken tan›s›n›n mümkün olabilece-

¤ine dikkat çekilmek istenmektedir. Özellikle

yayg›n olarak uygulanan birinci trimester so-

nografik de¤erlendirme s›ras›nda fetal kafa içi

yap›lar›n›n da dikkatle de¤erlendirilmesiyle ho-

loprosensefali gibi yaflamla ba¤daflmayan ano-

malilerin erken dönemde saptanmas› mümkün-

dür.
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