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Fetal Akrani ve Eslik Eden Omfalosel:
Prenatal Manyetik Rezonans Goriintiileme
Bulgularn

Fetal Acrania and Associated Omphalocele:
Prenatal Magnetic Resonance Imaging Findings:
Case Report

OZET Fetal akrani, nadir goriilen kalvariyum kemiklerinin kismi ya da tam yoklugu ve serebral
hemisferlerin anormal gelisimi ile karakterize fatal konjenital bir anomalidir. Akraniye noral tiip de-
fektleri, omfalosel, karaciger ve kalp anomalileri, yarik damak-dudak, ayak deformiteleri, mikrof-
talmi gibi diger anomaliler eslik edebilir. Fetal akrani hemen daima 6liimciil bir anomalidir.
Omfalosel (eksomfalos), karin i¢i organlarinin periton ve amniyon ile gevrili olarak abdominal ka-
vitenin diginda yer aldig1 ve bu kesenin devaminda gébek kordonunun oldugu en sik goriilen karin
6n duvar orta hat defektlerinden biridir. Bu makalede, prenatal donemde periyodik takibe gelme-
mis 17 haftalik bir gebede saptadigimiz fetal akrani ve eslik eden omfalosel olgusunun gekilen fetal
manyetik rezonans goriintiileme bulgularimi sunduk.

Anahtar Kelimeler: Prenatal tani; néral tiip defektleri

ABSTRACT Fetal acrania is a rare congenital anomaly and characterized by partial or complete ab-
sence of the calvarium with abnormal brain tissue development. Fetal acrania cases may be associ-
ated with neural tube defects, omphalocele, liver and heart abnormalities, cleft lip-palate, foot
deformities and other anomalies such as microphtalmia. An omphalocele (also known as exom-
phalos) is a midline abdominal wall defect of variable size, with the herniated viscera covered by a
membrane consisting of peritoneum on the inner surface, amnion on the outer surface, and Whar-
ton’s jelly between the layers. The umbilical vessels insert into the membrane and not the body
wall. The hernia contents include a variable amount of intestine, often parts of the liver, and occa-
sionally other organs. We report a fetal acrania and associated omphalocele prenatal magnetic res-
onance imaging (MRI) findings in the case which has not been not followed up during pregnancy
at the 17th week of gestation.
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etal akrani, kalvarial kemiklerin kismi ya da tam yoklugu ile karak-
terize nadir goriilen fatal konjenital bir anomalidir. Kraniyal ¢at1
kemikleri, duramater ve skalp kaslar1 yoktur. Ancak kafa kaidesi ke-
mikleri ve fasiyal yapilar genellikle normal gelisimini tamamlamigtir. Se-
rebral hemisferler tam fakat disorganize yapida olup ince bir zarla
cevrilidir.! Akraniye noral tiip defektleri, omfalosel, karaciger ve kalp ano-
malileri, yarik damak-dudak, ayak deformiteleri, mikroftalmi gibi diger ano-
maliler eslik edebilir."” Omfalosel (eksomfalos), karin i¢i organlarin periton
ve amniyon ile ¢evrili olarak olarak abdominal kavitenin disinda yer aldig:
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ve bu kesenin devaminda gobek kordonunun ol-
dugu en sik goriilen karin 6n duvar orta hat de-
fektlerinden biridir.>* Omfalosel, siklikla diger
konjenital anomalilerle birlikte goriilmektedir.
Fetal akrani tanisi, prenatal donemde ultrasono-
grafi (USG)’de beyni saran kafatas1 kemiklerinin
yoklugu, anatomik olarak normal olmamakla bir-
likte membranéz bir zarla ¢evrili gelismis bir beyin
dokusu saptanmasi ile konulabilir. Postnatal do-
nemde yasam sansi olmayan bu vakalarin erken
prenatal tanilar: ailenin psikolojik olarak daha az
zarar gormesini saglamakta, yapilacak islemi ve
maliyeti azaltmaktadir. Klinigimizde tanis1 konul-
mus 17. gestasyonel haftasinda bir akrani ve eslik
eden omfalosel olgusu prenatal manyetik rezonans
goruntileme (MRG) ve literatiir bilgileri esliginde
sunulmustur.

I OLGU SUNUMU

Yirmi alt1 yaginda gravida 4 parite 3, son adet tari-
hini bilmeyen hasta, poliklinigimize bagvurdu.

Anamnezinden herhangi bir sikayeti olmadig:
ve bu gebeliginde ilk defa kontrole geldigi anlasild.
Hastanin akraba evliligi, ailede kromozomal hasta-
lik, daha 6nce anomalili dogum, herhangi bir sis-
temik hastalik, ilag, alkol, sigara kullanim 6ykiisii
yoktu. Hemogram ve rutin biyokimyasal para-
metreleri normaldi. Klinigimizde yapilan USG’de
fetal olgtilerin 17 hafta ile uyumlu oldugu, fetal
cat1 kemiklerinin olmadigi, beyin dokusunun nor-
malden kiiciik ve disorganize oldugu, polihidram-
niyosun ve 6n karin duvarinda karacigeri iceren
omfalosel kesesinin bulundugu saptandi. Eslik
edebilecek ek anomaliler agisindan ¢ekilen fetal
MRG’de; kalvariyal kemikler izlenmemekte olup,
disorganize goriiniimde serebral hemisferler mev-
cuttu. Karin 6n duvarinda i¢inde karacigerin om-
falosel kesesi saptandi. Amniyon sivis1 miktar1 da
artmis olarak izlendi (Polihidramniyos) (Resim 1a,
1b).

I TARTISMA

Fetal akrani, nadir goriilen gelisimsel konjenital bir
anomalidir. Kraniyal ¢at1 kemikleri olmamasina
ragmen kafa kaidesi ve yliz kemikleri tam gelis-
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RESIM 1a, b: Sagital T2 agirliki MRG'de; kalvariyal kemikler izlenmemekte
(kisa ok) olup, disorganize gériiniimde serebral hemisferler mevcuttur. Karin
6n duvarinda iginde karacigerin bulundugu ve igerisinden umblikal kordun
gectigi omfalosel kesesi (uzun ok) izlenmektedir. Amniyon sivisi miktarinda
artis dikkati cekmektedir (Polihidramniyos).

mistir. Beyin ve beyincik ince bir zar ile 6rtiili olup
normal formunu kaybetmistir. Etiyolojiden embri-
yonel gelisimin d6rdiincii haftasindaki ektodermal
mezengimal gocteki yetmezlik sorumlu tutulmak-
tadir.? Ayrica amniyotik band sendromuna bagh
fetal akrani vakalar1 da mevcuttur.’ izole akrani
nadir bir anomali olup diinya literatiiriinde olduk¢a
az sayida vaka bildirilmistir.® Akraninin anensefali
gelisiminde ilk basamak oldugu, ince bir mem-
branla ¢evili beyin dokusunun, amnion sivisinin
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kimyasal-mekanik etkileri dolayisiyla dejenere ol-
dugu ve ikinci ile ii¢lincii trimesterde tespit edilen
baz1 anensefalik fetiislerin aslinda akraniden koken
aldig: soylenmektedir.”® Bu nedenle gergek insi-
dans: bilinmez. Kesin tan1 kemik mineralizasyonu-
nun tamamlandig ikinci trimesterde konulsa da,
literatiirde ilk trimesterde yapilacak dikkatli bir
USG bakist ile akrani tanisinin konulabilecegi gos-
terimigtir.>® Vakalarda genellikle aile 6ykiisti bu-
lunmaz. Olgularin ¢ogunda karyotip normal
oldugundan kromozom analizi 6nerilmez.” Ancak
akraniye noral tiip defektleri, omfalosel, karaciger
ve kalp anomalileri, yartk damak-dudak, ayak de-
formiteleri, mikroftalmi gibi diger anomaliler eslik
edebilir."? Bizim olgumuzda da omfalosel mev-
cuttu. Yasamla bagdasan bir anomali olmadigindan
gebelik sonlandirilir.

Ayiric1 tanida anensefali, hipofosfatazya, os-
teogenesis imperfekta, genis sefalosel ve eksensefali
gibi patolojiler diistiniilmelidir. Anensefalide beyin
dokusunun biiyiik kismi gelismemistir ve USG’de
orbitalarda “frog-eye (kurbaga gozil)” goriintimi
vardir.? Buna kargilik akranide, beyin dokusu disor-
ganize izlenip ince bir membran ile kaphdir. Orbi-
talarin iistiinde beyin dokusu izlendigi bu goriiniim
“Mickey Mouse sign (Miki fare isareti)” olarak isim-
lendirilir.*® Osteogenezis imperfekta ve hipofosfa-
tazya da kalvarial kemikler wvardir ancak
ossifikasyonu kotiidiir. Bu nedenle USG’de kemik-
ler net degerlendirilemez. Ayrica osteogenezis im-
perfektada fetal kalvaryum ince ve olasilikla
deformedir. Yine biiyiik kemiklerde kisalma, frak-
tiir gibi bulgulara da sik rastlanilir. Bu vakalarda aile
oykiistiniin bilinmesi de taniya yardimcidir.® Akrani
olgularinda amniyotik bandlara rastlanabilecegi gibi
amniyotik band sendromuna bagl fetal akrani va-
kalar1 da bildirildiginden ayirici tanida diisiiniilme-
lidir.> Genis sefaloselde kalvarial kemiklerin bir
kismi yoktur ve USG’e beyin dokusunun bu bo-
limden disariya herniye oldugu izlenir.!® Eksense-
fali ise akrani ve anensefaliyi bir spektrum boyunca
iceren konjenital bir malformasyondur (akrani-ek-

sensefali-anensefali dizisi). Eksensefalide kafatasi
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kemikleri malforme olup posterior fossa kiiciiktiir.
Kafatasinin yass: kemikleri gelismemistir. Malforme
kafa kaidesinden kaynaklanan fazla miktarda disor-
ganize beyin dokusu vardir.”

Omfalosel, karin i¢i organlarin periton ve am-
niyon ile ¢evrili olarak abdominal kavitenin disinda
yer aldig1 ve bu kesenin devaminda gobek kordo-
nunun oldugu en sik goriilen karin 6n duvar orta
hat defektlerinden biridir.>* Olgularin yaklagik
%60'1nda omfaloselin diger malformasyonlar ile
birlikte izlendigi bilinmektedir. Omfaloselin go-
rilme siklig1 2500-5000 gebelikte bir olarak bildi-
rilmigtir."! Omfalosel ile birlikte goriilen anomaliler
arasinda renal, norolojik, diger gastrointestinal
anomaliler, trizomiler sayilabilmektedir.'” Prena-
tal donemde yapilan USG ile maj6r karin 6n duvar
defektleri saptanabilir.

Fetal akrani tanisi, ikinci trimester baglarinda
kraniyal kemiklerin USG ile vizualizasyonu sonrasi
konulabilir. Letal bir anomali olarak kabul edilip,
gebeligin sonlandirilmas: 6nerilir.

Obstetrik takipte USG primer tan: yontemi ol-
makla birlikte fetal MRG yiiksek riskli gebeliklerin
degerlendirilmesinde, USG tanisinin dogrulanma-
sinda, olas1 ek anomalilerin ortaya konmasini ve
ayrintili tanimlanmasin1 gerektiren olgularda,
komplike lezyonlarin tam olarak yayginligini or-
taya koymada, in-utero tedavi adaylarini segmede,
teknik sebeplerden USG’nin yetersiz olmas: duru-
munda ve postnatal donemde gerceklestirilmesi
planlanan MRG’ye alternatif olarak 6nemli ek bil-
giler vermektedir. MRG, tamamlayici bir yontem
olup, yiiksek kontrast rezoliisyonu ve biiyiik FOV,
USG’ye kiyasla en 6nemli avantajlaridir. Yapilan
degisik caligmalar fetal MRG bulgularinin hastaya
yaklasimyi, takip ya da tedavi planini degistirebildi-
gini ortaya koymaktadir.

Sonug olarak, postnatal donemde yasam sanst
olmayan akrani vakalarinin erken prenatal tanilar
ailenin psikolojik olarak daha az zarar gormesini
saglamakta, yapilacak islemi ve maliyeti azaltmak-
tadur.
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