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Encephalomyelocele is a post-neurulation defect that occurs between the 8th 
and 12th weeks of gestation. Congenital lobar emphysema is a respiratory 
malformation characterized by hyperinflation of one or more lobes of the 
lung. External auditory canal agenesis is a rare malformation that can be 
a component of many syndromes. In our patient, who was diagnosed with 
encephalomyelocele in the antenatal period, external auditory canal agenesis 
was found on postoperative brain magnetic resonance imaging. Additionally, 
on the 34th postnatal day, the patient presented with respiratory distress, 
initially considered to be pneumothorax, but further investigation revealed 
congenital lobar emphysema. In this case presentation, we aimed to draw 
attention to the concomitant rare anomalies in a patient diagnosed with 
encephalomyelocele in the antenatal period.
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ÖZET: Ensefalomiyelosel, 8 ila 12. gebelik haftaları arasında gelişen bir 
postnörülasyon defektidir. Konjenital lober amfizem bir veya birden fazla 
pulmoner lobun hiperinflasyonu ile karakterize bir hava yolu malformasyonudur. 
Dış kulak yolu agenezisi ise nadir görülen birçok sendromun komponenti 
olabilen bir malformasyondur. Antenatal dönemde ensefalomiyelosel tanısı 
alan hastamızda postoperatif dönemde yapılan beyin manyetik rezonans 
görüntülemesinde dış kulak yolu agenezisi tespit edildi. Ayrıca postnatal 34. 
gününde solunum sıkıntısı nedeniyle başvuran hastada pnömotoraks olarak 
düşünülen, ileri incelemede konjenital lober amfizem saptandı. Bu olgumuzda 
antenatal dönemde ensefalomiyelosel tespit edilen hastanın eşlik eden nadir 
anomalilerine dikkat çekilmesi amaçlanmıştır.

Anahtar kelimeler: ensefalomiyelosel, yenidoğan, antenatal, işitsel, solunum sıkıntısı.

Ensefalomiyelosel, 8 ila 12. gebelik haftaları 
arasında gelişen bir postnörülasyon defekti 
olup kraniyumun orta hat füzyon defektinden 
meninks ve beyin dokusunun herniye olması 
olarak tanımlanır ve prevalansı 0.8-4/1000 
doğumdur.1-6 Etiyolojisi multifaktöriyel olup, 

ilaç maruziyeti, coğrafi ve etnik farklılıklar, 
kromozomal anomaliler, tek gen bozuklukları 
ve pozitif aile öyküsünü içeren çeşitli faktörler 
etiyolojide yer almaktadır. Ensefalomiyelosel 
ile birlikte kallozal bozukluklar, heterotopi, 
şizensefali gibi migrasyon anomalileri de eşlik 
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edebilir.4- 6 Polimikrogiri (PMG) en yaygın 
görülen beyin korteksinin malformasyonudur.7 
Nöronal göç veya göç sonrası beyin korteksinin 
organizasyonundaki  b i r  değiş ik l ikten 
kaynaklanır.8

Konjenital lober amfizem (KLA) ise, bir veya 
daha fazla pulmoner lobun hiperinflasyonu ile 
karakterize, 70.000–90.000’de bir görülen alt 
solunum yolunun gelişimsel anomalisidir. Çoğu 
vakada sporadik olarak gelişen KLA nadiren 
otozomal dominant olarak da bildirilmiştir.9

Bu yazıda, antenatal dönemde ensefalomiyelosel 
tanısı alan ve postnatal dönemde KLA tespit 
edilen bir olgu sunularak bu iki nadir durumun 
birlikteliğine dikkat çekilmesi amaçlanmaktadır.

Vaka Takdimi

Yirmi dokuz yaşındaki annenin onuncu 
gebeliğinden dördüncü yaşayan bebeği olarak 36. 
gebelik haftasında 2930 gram ağırlığında doğdu. 
İlk muayenede posterior dev ensefalomiyelosel 
kesesi ve atipik yüz görünümü dikkati çekti 
(Şekil 1). Fizik muayenesinde atipik yüz 

görünümü dışında dismorfik özellik yoktu, 
bilateral kulak kepçesi mevcuttu. Tüm 
ekstremiteler aktif ve yenidoğan refleksleri 
mevcut idi. Anne-baba arasında ikinci derece 
kuzen akrabalığı mevcuttu. Annenin gebelik 
öncesi veya sırasında folik asit kullanmadığı 
öğrenildi.

Hastanın beyin bilgisayarlı tomografisinde (BT) 
oksipital kemik posterior kesimde 75x70 mm 
boyutunda herniye ensefalomiyelosel ile uyumlu 
görünüm mevcuttu. Ekokardiyografisinde 4 
mm atrial septum defekti (ASD) tespit edildi. 
Hastanın TORCH (Toksoplazma, Rubella, 
Sitomegalovirus ve Herpes Simpleks tip 1 
ve 2) serolojisinde enfeksiyon düşündürür 
bulguya rastlanmadı. Postnatal beşinci gününde 
ensefalomiyelosel kesesi eksize edildi. Pre- ve 
post-operatif süreçlerde nöbeti gözlenmedi. 
Operasyon sonrası levetirasetam tedavisi 
başlandı. Uyku-uyanıklık EEG’sinde epileptik 
deşarjlara rastlanmadı. Postnatal on sekizinci 
gününde taburcu edildi. 

Postnatal 34. gününde solunum sıkıntısı 

Şekil 1: Dev ensefalomiyelosel ve atipik yüz görünümü
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nedeniyle yenidoğan polikliniğine başvuran, 
akciğer filminde kalbi ve mediasteni sağ 
tarafa iten sol akciğerde dev havalanma artışı/
pnömotoraks gözlenen hasta yenidoğan yoğun 
bakım ünitesine yatırıldı, toraks tüpü takıldı 
(Şekil 2). Toraks tüpü ossile olmasına karşın 
medistinal şift ve hava görünümü düzelmedi. 
Toraks BT’de sol akciğer üst lobda dev hava 
hapsi gözlenirken, sol akciğer parankimi 
seçilemedi ve sağ hemitoraks volümünde 
belirgin azalma tespit edildi. Toraks BT’si 
konjenital lober amfizem (KLA) ile uyumlu 
olarak değerlendirildi. (Şekil 3). Postnatal 
51. gününde sol akciğer üst lobuna yönelik 
lobektomi yapıldı. Postoperatif 6. gününde 
ekstübe edilen hastanın patoloji örneği yaygın 
amfizematöz değişiklikler gösteren akciğer 
parankimi olarak raporlandı.

Postnatal 71. gününde beyin manyetik 
rezonanslı görüntülemede (MRG); oksipital 
kemik defekti, sol oksipital ensefalomalazi 
sahaları, kraniyel asimetri, solda belirgin olmak 
üzere lateral ventriküllerde ve III. ventrikülde 
kistik vasıf kazanan dilatasyon, interventriküler 
septumda defekt saptandı. İnce ve disgenetik 
korpus kallozum, sağda belirgin olmak üzere 

bilateral frontopariyetal polimikrogri görünümü, 
hipomyelinasyon, bazal gangliyonlarda dismorfi 
tespit edilirken, sağda olfaktör sinir yapısı 
izlenemediği belirtildi. Sol dış kulak yolu 
agenezisi belirtildi. 

Solunum desteği ihtiyacı olmayan hasta; 
multidisipliner izlem planı yapılarak postnatal 
100. gününde taburcu edildi. Mikro-array 
gen analizinde patoloji saptanmadı. Hastaya 
gelişimsel izlemi esnasında tam ekzom sekansı 
(WES) yapılması planlandı.

Tartışma 

KLA, nöral tüp defekti ve dış kulak yolu 
atrezisi ile ilgili literatürde herhangi bir 
sendrom tanımlanmadığı gibi bu defektlerin 
beraberliğinden de söz edilmemiştir. 

KLA olguların %14’ü kardiyovasküler anomaliler 
ile birlikte olabilir. Bizim hastamızda kalpte 
sekundum ASD mevcuttu.  Nadir de olsa renal, 
gastrointestinal, kas-iskelet sistemi ve kutanöz 
malformasyonlar da görülebilir.10 Hastamızda 
eşlik eden başka malformasyon saptanmadı.

Kulak anomalileri izole defekt olabileceği 
gibi çeşitli konjenital anomalilerle birlikte 

Şekil 2: Pnömotoraks görüntüsü- Toraks tüp drenajı sonrası görüntü
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de olabilirler. Dış kulak yolunda subtotal 
atrezi Rasmussen sendromunun bir bileşeni 
olarak karşımıza çıkabilir. Bu sendromun diğer 
bileşenleri ayak anomalileri ve hipertolerizmdir.11 
Vakamızda dış kulak yolu anomalisine eşlik 
eden diğer komponentler bulunmadığı için izole 
anomali olarak değerlendirilmiştir. 

PMG etiyolojisinde konjenital enfeksiyonlar, 
intrauterin iskemi, metabolik bozukluklar ve 
gen mutasyonlarından şüphelenilmektedir. En 
sık görülen PMG’ye eşlik eden malformasyonlar 
korpus kallozum disgenezisi/agenezisi/
hipogenezi, serebellar hipoplazi ve gri madde 
heterotopiyadır.12 Olgumuzda da polimikrogiriye 
eşlik eden korpus kallozum disgenezisi mevcut 
idi. Bu da nöral tüp defektlerine beyin korteks 
anomalilerinin eşlik ettiğini destekler niteliktedir. 
Ayrıca hastanın beyin MRG’sinde tespit 
edilen hipomyelinizasyon, bazal ganglion ve 
talamuslarda dismorfi ve serebellar anomalileri 
nedeniyle ayırıcı tanıda alfa- distroglikanopati 

de düşünülmelidir. Walker Warburg Sendromu 
(WWS) genetik geçiş gösteren; beynin, 
kasların ve gözlerin gelişimini etkileyen 
nadir görülen bir hastalıktır.13 WWS’de üyesi 
olduğu distroglikanopatiler alfa distroglikanın 
post-translasyonel modifikasyonunu sağlayan 
genlerde mutasyonla ortaya çıkar. Alfa 
distroglikanın azalmış glikolizasyonu sonucunda 
beyinde migrasyon bozuklukları, gözde yapısal 
anomaliler ve kaslarda distrofi meydana gelir. 
14 Hastalarda tip 2 lizensefali, serebellum 
ve ponsta hipoplazi, hidrosefalinin de eşlik 
edebildiği ventriküler dilatasyon görülür.15 
Nadir de olsa bizim hastamızda olduğu gibi 
ensefalomiyelosel görülebilir.16 Hastamızın 
MRG bulgularına göz anomalileri eşlik etmediği 
ayrıca pons hipoplazisi, lizensefali eşlik etmediği 
için WWS tanısını da dışladık. Özellikle fallot 
tetratolojisi, büyük arter transpozisyonu gibi 
kardiyak anomaliler konjenital lober amfizem 
olgularına eşlik ederek prognozu olumsuz 
etkileyebilir.17 Hastamızda ASD saptandı, bunun 

Şekil 3: Konjenital Lober Amfizem BT
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dışında prognozu etkileyeceği düşünülen bir 
kardiyak anomali saptanmadı.

Literatürde yaşayan dev ensefalomiyelosel ve dış 
kulak yolu agenezisinin eşlik ettiği konjenital 
lober amfizem olgusu bildirilmemiştir. 
Bununla birlikte 20 hafta 4 günlük bir fetüs 
terminasyonunda ventrikülomegali ve oksipitale 
lokalize ensefalosele eşlik eden tesadü fen 
otopside bulunan bir lober amfizem olgusuna 
rastlanmıştır. 18 Bu olguda fetüse otopsisi 
sonucu tanı konduğu tespit edilirken literatürde 
başka bir olguya rastlanmaması ve nöral 
tüp defekti ile konjenital lober amfizemin 
birlikteliğinin nadir oluşu olgumuzu daha da 
değerli kılmaktadır.

Hastamızda birden çok nadir görülen konjenital 
anomali birlikte olup tanımlanmış bir sendrom 
ile ilişki kurulamamıştır. Biz de bu olgu ile nadir 
görülen bu konjenital anomalilerin birlikteliğine 
dikkat çekmek ve hastalarda karşımıza çıkan 
her bulgu için ayırıcı tanıda daha detaylı 
düşünülmesi gerekliliğini vurgulamak istedik.
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