«infratentoryel ve spinal anomalilerde
norolojik prognoz ongorisi mimkin mdi?»
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«yapisal beyin anomalilerinin antenatal dénemde saptanmasi»

yalanci pozitiflikler
saglikli dogacak bir ¢gocugun abortusu

3

yalanci negatiflikler
agir hastaligi olan bir bebegin dogmasi

gebelik terminasyonunun hukuki siniri?
- 21-24 haftadan 6nce mimkin olabildigi llkelerde yanlis tanilar sik



iki boyutlu US

«antenatal USG- miyelomeningosel» g boyutlu US?
fetal MR?

ilk trimestr 11-14 GH
ikinci trimestr 18-22 GH

lezyonun seviyesi ve uzanimi

arkabeyin herniasyonu var mi?
ventrikilomegali var mi?

alt ekstremite deformitesi ve hareketi
eslik eden diger anomaliler




«prenatal US/postnatal muayene uyumu»

lezyonun seviyesi ve uzanimi

prenatal sonografi ve postnatal muayene uyumu
1 vertebral segment iginde %79
2 vertebral segment iginde %92
3 vertebral segment iginde %100

sonografi sant gereksinimi agisindan belirleyici degil



«miyelomeningosel>»

ilk trimestr US

4. ventrikil ve sisterna magnanin izlenememesi

biparyetal ¢apin kiigiik olusu

beyinsapi ¢apinin beyinsapi-oksipital kemik ¢apina orani >1

kemik yapilarda dizensizlik

‘bulging’

'kuru beyin’ bulgusu

‘crush’ bulgusu (mezensefalonun posterior yer degistirmesi ve deformasyonu)

ikinci_trimestr US
limon’ bulgusu

.o ce\Soo

sagittal, aksiyel, koronal planlarda detayli US

ikinci trimestr US;
duyarlihik %97-98; ozqiillik %100




«prenatal danisma- miyelomeningosel»

ailelere bilgi verilmesi gereken konular;
- hastaligin olusum mekanizmasi
- hastaligin dogal seyri
- dngoériilen seyir
- gebeligin terminasyonu
- ek prenatal testler
- dogum sekli
- fetal cerrahi olasilig
- postnatal tedavi segenekleri
- genetik danismanlik



noral tip olusumu ve bozukluklar




«hastaligin dogal seyri»

Chiari IT malformasyonuna bagl sorunlar
obstriktif hidrosefali

bilissel bozukluklar, dikkat sorunlari

ylrutici islevlerde bozukluk

ogrenme glgligu

biligsel islevlerin normal oldugu olgular olasi

beyinsapi disfonksiyonu
stridor (vokal kord parezisi)
apne

strabismus

fasyal giigsiizliik

diger yapisal beyin anomalileri
(bazi olgularda Chiari tip IV malformasyonu)

hidrosefali
o/080"90 O|9Ud0

nérojen mesane (7%97)
bagirsak disfonksiyonu

«ortopedik sorunlar>»

kifoz, skolyoz

kalga dislokasyonu, kontraktir

alt ekstremitede rotasyon anomalileri

spinal kord anomalileri
«tethered» kord
hidromiyeli

diger sorunlar
nobet
basing llserleri



«ndrolojik islevlerin éngorisi»

ambulasyon igin en onemli faktor lezyon diizeyi

- torakal lezyonlarda 1-5 yaslarda ambulasyon yok
- torakal, uzun segment ve interpedinkiler mesafe >10 mm ise ambulasyon yok

disfaji sikhgt . prenatal USG'nin postnatal néromiskdler
T-L2 7%50; L3-L4 %45; L5-S %13 islevi 6ngérisi %80-90

lezyonun membranla kapli olup olmamast;

- skolyoz riski membran yoksa 736, varsa O
- mesane disfonksiyonu sikligi membran yoksa 771, membran varsa %36

lezyon tipinin belirlenmesinde prenatal US postnatal muayene uyumu yiiksek



«bagimsiz ambulasyon geligimiyle iligkili faktérlers

in utero ayak bilegi-diz-kal¢a hareketi
lezyonun lizerinde bir membran ('sac’) olmasi
lezyonun yerlegimi

- L3-S1 arasi lezyon > T1-L2 arasi lezyon

«fetal cerrahi grubunda ambulasyon orani daha yiiksek»



«fetal alt ekstremite hareketlerinin degerlendirilmesi»
istirahat ve aktivite sirasinda pozisyon anomalileri degerlendirilmelidir
«clubbed feet» veya «rocker bottom feet» motor néron hasari bulgusudur

_ ©2016 Moshe Bronshtein

kalga fleksiyonu
diz fleksiyon ve ekstansiyonu
ayakbilegi dorsal ve plantar fleksiyonu



«olasi prognoz-miyelomeningosel»

stit¢ocuklugunda onarim yapilan olgularin %75'i erigkin yaslara gelir

lezyonun yeri

torakal/iist lomber lezyonlarda norolojik bozukluk ve mortalite riski alt lomber/sakral lezyona
gore daha yliksek

Chiari IT malformasyonunun agirhg
Chiari IT malformasyonu (arkabeyin herniasyonu) agir olan olgularda prognoz daha kétii

hidrosefali varlig
hidrosefali olanlarda nérolojik islev bozuklugu ve mortalite daha yiiksek
sant yapilma orani %80

- 1 kez sant revizyonu gereksinimi 796

- 2 veya daha fazla sant revizyonu gereksinimi 786

77 posterior servikal dekompresyon
7%10 trakeostomi gereksinimi
ndrojen mesane varligi 78 gastrostomi gereksinimi

TAK uygulama olasiligi 785



«olasi prognoz- miyelomeningosel>»

¢ogu normal okula gidiyor
- olgularin yaklasik l¢te birinde okulda destek veya
6zel egitim gereksinimi

olgularin ¢ogu ailesiyle birlikte yasiyor
- sadece 7%15-20 olguda bagimsiz yasam



«fetal cerrahi- miyelomeningosel»

fetal cerrahi igin

endikasyonlar': goriintileme bazli dislama
fetal ozellikler kriterlerinin
. o degerlendirilmesi
T1-S1 arasinda yer alan agik spina bifida ~"kisa serviks
islem sirasinda GH (19+ 0) - (25 + 6) - plasenta previa

- ek fetal anomaliler
- uterus anomalisi
- fetal kifoz > 30°

arkabeyin herniasyonu (Chiari IT malformasyonu)

maternal 6zellikler

> 18 yas

diger segeneklerin sunulmus olmasi ve fetal cerrahi segenegini kabul etmesi
islemin hangi amagla yapilacagini anlamis olmasi

surecgte ortaya ¢ikabilecek sorunlari, gereksinimleri anlamis olmasi
psiko-sosyal risk faktord olmamasi

postnatal izlem igin izin alinmis olmasi




«fetal cerrahi igin olasi dislama nedenleri»

prematirite riski

- prematiirite oykusdu, kisa serviks, vb. karar her olguda bir konsey
obezite tarafindan verilmeli ve
- ozellikle santral obezite bireysellestirilmeli

maternal viral hastalik
- HBV, HCV, HIV a¢isindan vertikal gegis riski
- viral yiik distikse?
ek anomalilerin varhgi
fetal karyotip anomalisi
cogul gebelik
hemolitik anemi veya neonatal alloimmin tfrombositopeni riski
agir fetal kifoz (> 30°)
histerotomi oykdsu
sosyal destegin olmamasi; agir depresyon
annenin cerrahi girisim veya anestezi agisindan kontrendike durumlari
cerrahi agisindan teknik kisithliklar (amniyotik band, uterus anomalisi, uterus fibroidi)



«fetal cerrahi yaklagimlarm>

klasik acik histerotomi
- koryo-amniyotik ayrisma 710,6
- erken membran riiptiirii 7%23,8 >1000 olgu (North American Fetal Therapy Network)
- preterm dogum 7%20,4
mini- histerotomi
- daha kii¢ik GH'da operasyon olasiligi, dogumdaki GH daha fazla (35,3 vs 34.1 GH)

- prematire dogum riski ve VP sant gereksinim olasiligi daha az
- arka beyin herniasyon riski benzer

mini-laparotomi ve fetoskopi

- uterin incelme ve yirtilma riski daha disuk

- dogumdaki gestasyon haftasi daha fazla (37.6 vs 34.1 GH)

- vajinal dogum olasiligi 750

- erken membran riptiri riski daha fazla, prematiirite riski acik histerotomiyle benzer
perkiitan yaklasimlar

direkt perkiitan teknik (cerrahi risk daha diisik, prematire dogum riski daha yiiksek)

perkiitan mini-laparotomi teknigi




«fetal cerrahi sonrasi dogum planlamasi»

klasik agik histerotomi sonrasi daha once dogum gergeklesmemisse
36+0 - 37+0 GH'da SC dogum

fetoskopik girisim yapilanlarda vajinal dogum igin bir
kontrendikasyon yoksa 39+0 - 39+6 GH'da vajinal dogumun
indiklenmesi oneriliyor

dogum sonrasi bebek YD yogun bakimda izlenmeli, operasyon
bolgesinden BOS sizintisi gozlenmeli ve ilk 48 saat iginde ventrikiil
¢ap! tayini igin US yapilmali, sonrasinda hidrosefali geligimi
agisindan yakin izlem gerekir



«Management of Myelomeningocel Study (MMOS)»

2003-2010, ABD'de 3 merkezde yiiritilmus

18-25 arasi agik histerotomiyle fetal cerrahi yapilan grup- 91 olgu
standart postnatal cerrahi diizeltme yapilan grup- 92 olgu

ilk 12 ayda sant gereksinimi
fetal cerrahi grubunda 744
postnatal cerrahi grubunda 7:84

6-10 yas arasinda  Chiari IT malformasyonu sant gereksinimi  sant revizyonu
- fetal cerrahi 7660 7049 7647

- postanatal cerrahi %87 785 770



________________|Fetal cerrahigrubu___|Postnatal cerrahi grubu

ilk 12 ayda sant gereksinimi 744 784
6-10 yas Chiari IT malformasyonu %60 %87
6-10 yas sant gereksinimi 749 785
6-10 yas sant revizyonu gereksinimi %47 %70
30. ayda TAK gereksinimi* %38 %51
okul déneminde TAK gereksinimi* %62 787
okul déneminde normal iseme islevi %24 704

*= jstatistiksel anlamh farklhk yok

fetal cerrahi grubunda 6-10 yas arasinda ebeveyne gore HR-QOL daha iyi, ancak fark az

fetal cerrahi ve postnatal cerrahi gruplari arasinda
biligsel ve uyumsal islevler agisindan farklilik yok



«terminasyon karari»

«dogum sekli»

«postnatal tedavi segenekleri- miyelomeningosel»
- beyin-sinir cerrahi ekibini sirece dahil etme
- cerrahi onarim zamanlamasi

- sant zamanlamasi



«miyelomeningosel- genetik danismanlik»

multifaktoryel

en sik gorilen dogustan malformasyonlar arasinda
bir sonraki gebelikte tekrar riski %2-3 (20 kat fazla)

¢ogu olguda NTD izole bir malformasyon

- hadiren kromozom anomalilerine eslik edebilir
- gevresel faktorlere bagl olgularda baska anomaliler gériilebilir

folat eksikliginin ve folat desteginin roli



«prenatal danisma- arka gukur anomalileri»

ailelere bilgi verilmesi gereken konular;
- hastaligin olusum mekanizmasi
- hastaligin dogal seyri
- dngoériilen seyir
- gebeligin terminasyonu
- ek prenatal testler
- dogum sekli
- postnatal tedavi segenekleri
- genetik danismanlik



arka gukur gelisimi

6. hafta 9. hafta

10. hafta 14-17. hafta



«arka ¢ukur anomalilerinde tanida zorluklar»

¢ok sayida anomali antenatal anatomik US goriintileme dénemlerinde
§alpfart\>qlmaz, bazi anomaliler ancak gebeligin son haftalarina dogru
izlenebilir

- serebellar hipoplazi, ponto-serebellar hipoplazi
bazi anomalilerin tanisi 6zellegmis deneyim ve bilgi gerektirir
- molar dis iliskili sendromlar
bazi vermis anomalilerine erken dénemde yanlis pozitif tani konabilir
- Blake pos kisti
serebellar hemisferler ve vermisin ayirt edilmesinde giiglik yasanabilir
- rombensefalosinapsis
bazi vermis anomalilerinin adlandirilmasinda zorluklar olabilir
- Dandy-Walker malformasyonu, vermis hipoplazisi, vermis agenezisi



vermis agenezisi tanisi

- vermisin olusumu tam olarak 16-20. GH arasinda tamamlanir

- gebeligin ilk yarisinda vermis agenezisi yorumu sipheli
- 20-22. GH'da tekrar US degerlendirmesi gerekir

inferior vermis agenezisi tanisi
- vermis gelisimini kranyalden kaudale dogru tamamlar

- vermis olustukca serebello-meduller sisterni kapatmaya baslar
ve sadece dar bir pasaj kalir (foramen Magendie, vb.)

- gebeligin ilk yarisindaki genis acf‘,lkhk yanhslikla inferior vermis
agenezisi olarak yorumlanmamali



fetusta arka gukurun gériintilenmesi;

arka gukur sivi bélimleri normal, artmis veya daralmis mi?
tentoryum yerlesimi normal mi?

serebellar biyometri normal mi?

serebellar veya beyinsapi morfolojisi normal mi?

4. ventrikil sekli normal mi?

serebellar ve vermis ekojenitesi (USG), sinyali (MR) normal mi?

siipheli durumlarda 18. GH'dan itibaren fetal MR gerekir



BV acisi
beyinsapi-vermis agisi
- <18° normal

BT acisi
beyinsapi-tentoryum agisi




«arka cukur anomalileri»
Dandy-Walker malformasyonu
vermis hipoplazisi

mega sisterna magna

Blake pos kisti

araknoid kist



Dandy-Walker malformasyonu

- 4. ventrikiiliin kistik dilatasyonu
- persistan Blake pos kisti

- arka ¢ukurun genislemesi

- tentoryum ve torkiler elevasyon
- vermisin tam veya kismi agenezisi

tiim bulgularin varligi beklenir
prenatal tani 2. trimestrde miimkin

serebellar vermis hipoplazisi

- vermis formasyonu normal

- vermis boyutu kig¢uk

- diger arka ¢ukur yapilari normal

prenatal tanida en gok zorlanilan arka gukur anomalisi
- DWM, Blake pos kisti, mega sisterna magna ile ayirici tani



Dandy-Walker malformasyonu
- kistik yapi 4. ventrikiille baglantili
- vermis hipoplazik
- BV ve BT acilari artmis

arka ¢ukur araknoid kist
- kistik yapinin 4. ventrikil baglantisi yok
- vermis normal
- BV ve BT acilart normal




BV agisi

Dandy-Walker malformasyonu >45° DWM

Blake pos kisti

tani élcitleri;

- vermis ve serebellar hemisferlerin boyutu,
ekojenitesi ve anatomisinin normal olmasi

- median planda vermisin hafif-orta
rotasyonu (artmis tegmento-vermiyan a¢i)

- sisterna magna boyutunun normal olmasi

- arka ¢cukur normal boyutta

- beyinsapinin normal olmasi




Dandy-Walker malformasyonu

retroserebellar ve infraserebellar mesafenin
>10 mm olmasi

mega sisterna magna

tani élgitleri;

serebellar vermis ve hemisferler normal

4. ventrikil normal

torkular yerlesim normal

serebellum boyutu GH'a gore normal olmali

4. ventrikil ve servikal SA mesafeyle iliski normal

araknoid kistle ayirici tani



vermis hipoplazisi




mega sisterna magna

araknoid kist

«tani olgitleri»

araknoid membran duplikasyonu
ekstraaksiyel yerlesimli avaskiiler, kistik yapi
fetal MR'da kist icerigi BOS'la izointens

4. ventrikil ve SA mesafelerle iliskisiz
serebellum ve kafatasina basi

genellikle asemptomatik

20. GH'dan sonra fetal MR tanida daha yararl
- kistin ekstraaksiyel oldugunun
- komsu serebral kortikal yapilarin normal oldugunun gésterilmesi



«arka gukur anomalilerinde genetik etyoloji ve tekrar riski»

Dandy-Walker malformasyonu
genellikle sporadik

izole DWM kromozom anomalisi %16
tek gen hastalig

cevresel faktorler

multifaktoryel

tekrar riski %5

vermis_hipoplazisi
kromozom anomalisi diistik oranda
genetik sendrom (~ %50)

Blake pos kisti

kromozom anomalisi %5
tekrar riski diisik

meqga sisterna magna
kromozom anomalisi beklenmiyor
tekrar riski disik

araknoid kist
kromozom anomalisi beklenmiyor
tekrar riski distk




«eglik eden anomaliler ve norolojik prognoz»

Dandy-Walker malformasyonu
baska MSS anomalisi ~ %60
MSS disi anomali olasiligi ~ %40

vermis_hipoplazisi
baska MSS anomalisi olasiligi ~ %70
MSS disi anomali olasiligi ~ %65

Blake pos kisti
baska MSS anomalisi 7%11
MSS digi anomali olasiligr %25

prognoz

anormal gelisim ~ %60 (7%0-100)
hidrosefali sikhgi %80-90

prognoz

- izole olgularda nérolojik prognoz iyi
- komplike olgular her zaman naorolojik
geligim anormal

prognoz

- izole olgularda norolojik prognoz iyi
- komplike olgular her zaman narolojik
geligim anormal



Original Article

Short- and Long-Term Outcomes of
Prenatally Diagnosed Dandy-Walker _
Malformation, Vermian Hypoplasia, and ®SAGE
Blake Pouch Cyst

Charu Venkatesan, MD, PhD'-2 , Beth Kline- Fath, MD?Z%3,
Paul S. Horn, PhD"%2, Kelsey E. Poisson, MD''?2, Rob Hopkin, MD?>4,
and Usha D. Nagaraj, MD?*?3

prenatal tanida degisiklik olmamis

Dandy-Walker malformasyonlu 7 olgu

timinde VP sant gereksinimi; 2 olgu 24 ve 455. giinlerde 6Imis

4 olgu dogum sonrasi entiibe, trakeostomi gereksinimi olmamis

yasayan 5 olgunun 2'sinde nérolojik gelisim normal

epilepsi riski (+)

1 olguda prenatal heterotopi postnatal diglanmis , 1 olguda postnatal heterotopi saptanmis
vermis hipoplazili 26 olgu

genetik bozukluklar ve kardiyak anomaliler sik (ekokardiyografi ve genetik inceleme)
sendromik olgularda ambulatuvar olmama olasiligi 12 kat fazla

epilepsi riski (+)

1 olguda prenatal sulkasyon yetersizligi postnatal diglanmis, 1 olguda postnatal polimikrogiri
Blake pos kistli 7 olgu

hidrosefali gelisme riski tasir, ancak nérolojik gelisim genellikle normal

epilepsi riski (-)

2 olguda kistte postnatal genigleme nedeniyle sant gerekmis



kisa dénem prognoz

Dandy-Walker vermis hipoplazisi Blake pos kisti
malformasyonu (n= 7) | (n= 26) (n= 7)

VP sant gereksinimi 7/7 (%100) 3/26 (%12) 2/7 (%29)
dogumda entiibasyon 4/7 (7%666) 4/26 (%15) 0
trakeostomi - 3 (%11.5) 0

YD déneminde nébet 1 (%17) 2 (7:8) o)
taburculukta NG 1(%14) 6 (%623) 1(%14)

sonda gereksinimi

ge¢ donem prognoz

Dandy-Walker vermis hipoplazisi Blake pos kisti
malformasyonu (n= 5) | (n= 22) (n= 7)

yardimsiz yiiriime 2/5 (%100) 14/22 (7%64) 5/7 (%72)
normal konusma 2/5 (%40) 13/22 (%59) 7/7 (%100)
normal sosyal iligki 4/5 (7%80) 16/22 (%72) 7/7 (%100)

epilepsi 3/5 (%60) 8/22 (%36) 0






«Dandy-Walker malformasyonunda beklenen seyir»

prenatal DWM tanili olgularda anormal norolojik gelisim ~ %60 (7%0-100)
- degiskenlik gercek tanidaki zorluklarla iliskili

hidrosefali sikligi %80-90

- prenatal dénemde 730 taninir
- siklikla sant gerekir
- bu ¢ocuklarin %83'linde bilissel islevler, hatta motor islevler normal kalabilir

apne ve nobet sikligr %25
sutgocuklugunda hipotoni, ilerleyen yaslarda spastisite

serebellar bulgular (ataksi, nistagmus) degisken ve her olguda olmayabilir



«Dandy-Walker malformasyonu prognoz»

prenatal donemde izole arka gukur anomalisi tanisi;
daha sonra baska MSS anomalisinin gdsterilmesi 760 DWM genellikle sporadik
daha sonra MSS disi anomali gosterilmesi %42 tekrar riski %1-5

izole DWM'de kromozom anomalisi %16 (yaklasik yarisi delesyon)
tek gen hastaligi?

- Meckel s., Walker-Warburg s., kranyo-serebello-kardiyak s., vb.
kromozom anomalisi?

- 45X,”‘|'r‘|p|0|dl (Tr'izomi 13, 18) 168 DWM OIgUSU:
gevresel faktorler 1/3 olguda kromozom anomalisi
- rubella, alkol %27 kardiyovaskiiler hastalik
multifaktoryel kalitim 724 isitme veya gorme sorunu
- konjenital kalp hastaligi, NTD, vb 1/5 olguda mental sorunlar

76,4 hafif-agir entelektiiel gerilik



«vermis hipoplazisi»

Co .. izole vermis hipoplazisi
vermis hipoplazisi ~ Dandy-Walker varyantt  nsrolojik prognoz iyi

tim cocuklarda;

eslik eden baska MSS anomalisi olasiligr %56 {ﬂ;ﬁ;"nfcf}i)
eslik eden MSS digi anomali olasiligr %49 sosyal etkilesim (+)

kromozom anomalisi olasiligi DWM'a gore dusiik (30 olguda 1)

genetik sendrom %51

kardiyak sorunlar %35 komplike vermis hipoplazisi

. -0 (eslik eden MSS ve MSS disi anomaliler)
epilepsi %36 (4 ay-3 yas baslangig) norolojik gelisim her zaman

anormal



«serebellar vermis hipoplazisi»

be¥jnsap|na gore pozisyon normal veya hafif geniglemis 4. ventrikil nedeniyle
hatif yukariTotasyon

tentoryum ve torkular elevasyon yok
retroserebellar sivi hacmi disik ve 4. ventrikiille iliskili

Vermis biyometrisi diusik olmali, bununla birlikte lobdl yapisi korunmus olmali, in
utero lobll yapisinin ayirt edilmesindeki gugliikler nedeniyle hipoplazi tanisi gug
olabilir, genellikle fetal MR gerekir

prenatal tanida en ¢ok zorlanilan arka gukur anomalisi
- DWM, Blake pos kisti, mega sisterna magna ile ayirici tan

Vermisin kranyokaudal gelisimi nedeniyle parsiyel agenezide daha gok inferior
vermis agenezisi gelisir



Vermis hipoplazisinde ek MSS anomalisi sik (%71; ventrikilomegali ve
KKA en sik), sistemik anomali %65 (kardiyak, renal, iskelet, fasyal)

Izole inferior vermis agenezi-hipoplazisinde>%75 olguda norolojik
prognoz iyi, bazi olgularda ince motor gelisim sorunlari ve alici dil
bozukluklar

Inferior vermis agenezisinde dogru tani glic, yalanci pozitiflik orani %32

Serebellar vermis hipoplazisinde anormal ndrolojik gelisim olasilig
vaklasik %30 bildirilmis; O ile %100 arasinda degisiyor; tanisal
farkhliklara bagl buyuk degiskenlik oldugu distnultyor



«mega sisterna magha»

midsagittal gérintilemede
retroserebellar ve infraserebellar mesafenin >10 mm olmasi

zorunlu kriterler;
serebellar vermis ve hemisferler normal
4. ventrikiil normal
torkular yerlesim normal
serebellum boyutu GH'a gore normal olmali
4. ventrikiil ve servikal SA mesafeyle iliski normal

araknoid kistle ayirici tani

izole mega sisterna magna;
kromozom anomalileri eglik edebilir olgularin tiimiinde

MSS (%12) ve MSS digi (%16) anomaliler eglik edebilir ndrolojik geligim normal
tiim olgularda;

- : anormal nérolojik geligim
kromozom anomalisi beklenmiyor ortalama %138 (0-%50)



«Blake pos kisti»

embriyolojik donemde 4. ventrikiile ait sisterna magnaya uzanim
gosteren normal bir kistik yapi

genellikle ilk trimestrde bu kistik yapida fenestrasyon gelisir ve foramen Magendie olusur
fenestrasyon olusumunda bozukluk Blake pos kistine neden olur

olgularin %50'sinde 24-26. GH'da fenestrasyon olusabilir
MSS (%11) ve MSS disi (%25) anomaliler eslik edebilir

izole olgularda kromozom anomalisi riski %5
- trizomi 21 ile seyreden olgular

anormal norolojik gelisim riski diisiik, 7%0-5



«arka cukur araknoid kist»

kistin yerlegimi;

en sik retroserebellar ve orta hatta
bir hemisfer komsulugunda (unilateral)
supravermiyan

beyinsapi oni

izole kistlerde karyotip genellikle normal

komplike araknoid kistler (nadir)
- KKA, kavum SP yoklugu, Arnold-Chiari tip I, ventrikilomegali, vb.

sonraki gebelikte tekrarlama riski yok denecek kadar az



fetal MR postnatal MR




«unilateral serebellar hipoplazi»

etyoloji kanama ve/veya iskemi
(en sik 18-24. GH'larda)

hafif asimetri <=  bir serebral hemisferin tam yoklugu
hemisferik araknoid kistle ayirici tan
fetal MR SWT sekans kanama ayirici tanisinda kullanilabilir

norolojik prognoz;
prognoz serebellar hipoplaziden daha iyi
- 7/23 olgu; 3 olgu PHACE
kayip ylizey alaniyla prognoz iliskisi uyumsuz
vermis voluimi ?
- normalse norolojik gelisim genellikle normal
- etkilenmigse OSB ve entelektiel gerilik sik

kanama etyolojisi
travma

iskemi

enfeksiyon

vaskiler anomali

ilaclar

alloimmin trombositopeni




«molar dis bulgusuyla seyreden sendromlar»
710 olguda arka gukurda genisleme

%30 olgudq beyinsapi anomalileri (dismorfik tektum ve ortabeyin, ortabeyinde kalinlasma ve uzama,
kiclik pons)

730 olguda supra‘ren‘rorxel bozukluklar (kallozal disgenezi, sefalosel, hipokampal malrotasyon,
pollmlkr'oglr'l hipotalamik hamartoma, ventrikulomegali)

Molar dis bulgusuyla syreden sendromlardan en bilineni Joubert sendromu

In utero dénemde molar dis anomalisini géstermek giic, ancak riskli ailelerde (daha énce tan
almis kardes) 17. GH'dan itibaren USG ve fetal MR'da aksiyel kesitlerde gosterilebilir

BI|I§S€| kapa Te de |§ken kortikal anomaliler eslik ediyorsa agir entelektiel gerilik 6ngériilebilir,
ancak diger olgularda bu 6ngérid mimkin degil

In utero bobrek anogmhsn gos’rerlleme ebilir, ancak yasamin ileri donemlerinde de bébrek sorunlari
ortaya ¢ikabileceginden in Utero babrek sorunu olmam05| bir garanti saglamaz



«rombensefalosinapsis»

vermisin tam veya kismi agenezisi
serebellar hemisferler, serebellar pedinkiiller ve dentat niikleusun fiizyonu

Transserebellar ¢ap beklenenden kiiguk

Aksiyel goriintilemede serebellar yariklanma goriilemez ve posterior serebellumun ters 3 gorintisi
kaybolur, yuvarlak gorinim alir

Midline sagittal gorintilemede 4. ventrikil yuvarlak ve dar gérilir ve primer fissir segilemez,
tentoryum normal yerlesimlidir

Tanida aksiyel ve koronal kesitler kullanilir

US'da 22. haftadan énce taninmasi zor

Eslik eden anomli var mi? Akuadukt stenozu ve iliskilihidrosefali, holoprozensefali, KK disgenezisi,
septo-optik displazi

MSS disi anomaliler? Kas-iskelet, kalp-damar, genito-iriner,solunum
¢ogu olgu non-sendromik

Gomez-Lopez-Hernandez ve VACTERL-H sendromlarinda pivot bulgu
Izole RES'te biligsel iglevler agir etkilenmis veya normal olabilir

gogl_ledqlgularda bile nérolojik prognozu ve Gomez-Lopez-Hernandez sendromunu 6ngérmek mimkin
egildir



«ponto-serebellar hipoplazi»

in utero donemde tanisi zor
- 30. GH'dan sonra fetal US'de taninabilir

¢ogu olguda erken postnatal 6lim
agir motor ve gelisimsel gerilik



«anensefali»

¢ogu gebelikte terminasyon

devam eden gebeliklerde antepartum veya intrapartum kayip
nadiren 28 gline kadar yasayan olgular



Five secondary
brain vesicles

Th(ee pri_mary Cerebrum
brain vesicles
Eye cup
Telencephalon Thalamus,
Prosencephalon —< . hypothalamus,
(Forebrain) Diencephalon and epithalamus
Mesencephalon ——— Mesencephalon Midbrain
(Midbrain) P
ons
Metencephalon Cerebellum
Rhombencephalon —<
(Hindbrain) Myelencephalon Medulla oblongata
Lateral view  Three- to four-week Five-week Lateral view

embryo embryo

(@) (b)



«Arnold Chiari IT malformasyonu»

arkabeyin herniasyonu
beyinsapi anomalileri

diusik yerlesimli venoz sinusler
daralmis arka cukur
hidrosefali

motor bozukluklar
bilissel bozukluklar
kranyal sinir islev bozukluklari



«fetal cerrahi sonrasi izlem»

annelerin uterus kalinligi ve

fokolitik tedaviler uterus ruptir riski agisindan izlemi

agri kontroli
34. haftadan itibaren haftalik biyofizik profil ve Doppler US izlemi

koryo-amniyotik ayrisma ve erken membran riptird gelisen gebelerde hastaneye
yatirilarak yakin izlem

goruntileme takibi
- aylik US
- islemden 6 hafta sonra MR
- post-op klivus-supraoksipital a¢i, transserebellar ¢ap ve lateral
ventrikil ¢capi postnatal donemde sant gereksinimi agisindan yonlendirici



Infant demographics
Average gestational age, wk (range)
Average birth weight, kg (range)

Apgar score
| min
5 min
Male, n (%)
Neonatal demise, n (%)
Patients admitted to NICU, n (%)
Average duration of ICU/hospital stay without discharge home, d

(range)

Cesarean section
Genetic testing sent pre- or postnatally; abnormal
Abnormal

DWM (n=7)

35.3 (26-39)

2.75
(0.96-4.48)

5
8

2 (28)

2 (28)

5 (72)

105 (9-455)

417
4
|

VH (n=26)
36.8 (33-40)
2.76 (1.44-3.8)

6
7

12 (46)

4 (15)

22 (85)
45.7 (1-180)

12/26
33
|7

BPC (n=17)
37 (31-40)
2.69 (1.38-3.5)

9
9

3 (43)

0

6 (86)

24 (1-74)

317
5
I



«oksipital ensefalosel»

en sik ensefalosel tipi
780 olguda oksipital ensefalosel ilk trimestr US'de saptanir
>7080 olguda genetik, kromozomal veya teratojenik bir sendrom yok

bir sonraki gebelikte tekrarlama riski ~ %8,9
- tiim NTD'lerde oran 73,8

Meckel-Gruber gibi OR gecisli bir hastalik varsa tekrar riski %25



aksiyel kesit aksiyel kesit
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«ensefalosele eslik edebilecek anomaliler»
kromozom anomalileri
- trizomi 13, 18, 21
(134 olguluk bir seride 9 olgu- %6,7)
Meckel-Gruber sendromu
Knobloch sendromu

Walker-Warburg sendromu

mikrosefali ve ventrikilomegali sik
- yaklasik 2/3 olguda

eslik edebilecek diger anomaliler

serebellar displazi

Dandy-Walker malformasyonu
korpus kallozum agenezisi

lobar holoprozensefali
Arnold-Chiari malformasyonu tip IT

spinal disrafi
diastometamiyeli
mikroftalmi

Klippel-Feil sendromu
yarik damak
trakeo-6zofageal fisttiil
kardiyak malformasyonlar



«ensefalosel saptanan fetus varliginda genetik tani»

amniyosentez (AS) veya koryon villus érnegi (KVO)
- karyotip
- molekiiler karyotipleme
- tiim ekzom dizileme

AS ve KVO igin onay alinamayan durumlarda
- hiicresiz DNA testi



«gebelik ve dogum siirecinin yonetimi»

detayli ultrasonografi
fetal ekokardiyografi
genetik konstltasyon

genetik analiz

fetal MR?

gebeligin devami isteniyorsa
- 3.trimestrde US kontroli (fetal boyut, pozisyon ve AS volimii)

dogumun YD yogun bakim, pediatrik nérolog ve pediatrik beyin cerrahi
olan bir merkezde yapilmasi

- dogum sekli ve zamanlamasinin karari



«oksipital ensefalosel- prognoz»
%15 fetus intrauterin kayip

canli doganlarin %30'u ilk ayda kaybedilir

- neonatal kayiplarin ¢ogu postanatal birinci glinde
- preterm dogumlarda ve IUBG olan fetuslarda kayip daha yiiksek

85 olguluk sefalosel serisinde nérolojik sorunlar
41 olgu (7%48) normal gelisim ataksi
9 olgu (%11) hafif gerilik gérme bozuklugu
14 olgu (7%16) orta dereceli gerilik entelektiiel gerilik
21 olgu (%25) agir gerilik epileptik nobetler

sonraki gebelikler i¢cin 4 mg/qln folat destegi 6nerisi
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