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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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OZET: Ensefalomiyelosel, 8 ila 12. gebelik haftalar1 arasinda gelisen bir
postnoriilasyon defektidir. Konjenital lober amfizem bir veya birden fazla
pulmoner lobun hiperinflasyonu ile karakterize bir hava yolu malformasyonudur.
D1s kulak yolu agenezisi ise nadir goriilen bir¢cok sendromun komponenti
olabilen bir malformasyondur. Antenatal donemde ensefalomiyelosel tanisi
alan hastamizda postoperatif donemde yapilan beyin manyetik rezonans
goriintiilemesinde dis kulak yolu agenezisi tespit edildi. Ayrica postnatal 34.
giiniinde solunum sikintisi nedeniyle bagvuran hastada pnomotoraks olarak
diisiiniilen, ileri incelemede konjenital lober amfizem saptandi. Bu olgumuzda
antenatal donemde ensefalomiyelosel tespit edilen hastanin eslik eden nadir
anomalilerine dikkat ¢ekilmesi amag¢lanmistir.

Anahtar kelimeler: ensefalomiyelosel, yenidogan, antenatal, isitsel, solunum sikintisi.

Ensefalomiyelosel, 8 ila 12. gebelik haftalar
arasinda gelisen bir postndriilasyon defekti
olup kraniyumun orta hat fiizyon defektinden
meninks ve beyin dokusunun herniye olmasi
olarak tanimlanir ve prevalansi 0.8-4/1000
dogumdur.1-® Etiyolojisi multifaktdriyel olup,

ilag maruziyeti, cografi ve etnik farkliliklar,
kromozomal anomaliler, tek gen bozukluklari
ve pozitif aile 6ykiislinii iceren cesitli faktorler
etiyolojide yer almaktadir. Ensefalomiyelosel
ile birlikte kallozal bozukluklar, heterotopi,
sizensefali gibi migrasyon anomalileri de eslik
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edebilir.#- ¢ Polimikrogiri (PMG) en yaygin
goriilen beyin korteksinin malformasyonudur.”
Noronal gog veya go¢ sonrasi beyin korteksinin
organizasyonundaki bir degisiklikten
kaynaklanir.®

Konjenital lober amfizem (KLA) ise, bir veya
daha fazla pulmoner lobun hiperinflasyonu ile
karakterize, 70.000-90.000’de bir goriilen alt
solunum yolunun gelisimsel anomalisidir. Cogu
vakada sporadik olarak gelisen KLA nadiren
otozomal dominant olarak da bildirilmistir.?

Bu yazida, antenatal donemde ensefalomiyelosel
tanist alan ve postnatal donemde KLA tespit
edilen bir olgu sunularak bu iki nadir durumun
birlikteligine dikkat ¢ekilmesi amaglanmaktadir.

Vaka Takdimi

Yirmi dokuz yasindaki annenin onuncu
gebeliginden dordiincii yagsayan bebegi olarak 36.
gebelik haftasinda 2930 gram agirliginda dogdu.
[lk muayenede posterior dev ensefalomiyelosel
kesesi ve atipik yiiz goriintimii dikkati cekti
(Sekil 1). Fizik muayenesinde atipik yiiz
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goriiniimii disinda dismorfik 6zellik yoktu,
bilateral kulak kepgesi mevcuttu. Tim
ekstremiteler aktif ve yenidogan refleksleri
mevcut idi. Anne-baba arasinda ikinci derece
kuzen akrabalig1 mevcuttu. Annenin gebelik
Oncesi veya sirasinda folik asit kullanmadig:
Ogrenildi.

Hastanin beyin bilgisayarli tomografisinde (BT)
oksipital kemik posterior kesimde 75x70 mm
boyutunda herniye ensefalomiyelosel ile uyumlu
goriinim mevcuttu. Ekokardiyografisinde 4
mm atrial septum defekti (ASD) tespit edildi.
Hastanin TORCH (Toksoplazma, Rubella,
Sitomegalovirus ve Herpes Simpleks tip 1
ve 2) serolojisinde enfeksiyon diistindiriir
bulguya rastlanmadi. Postnatal besinci giiniinde
ensefalomiyelosel kesesi eksize edildi. Pre- ve
post-operatif siireclerde nébeti gozlenmedi.
Operasyon sonrasi levetirasetam tedavisi
baslandi. Uyku-uyaniklik EEG’sinde epileptik
desarjlara rastlanmadi. Postnatal on sekizinci
giinlinde taburcu edildi.

Postnatal 34. giiniinde solunum sikintisi

Sekil 1: Dev ensefalomiyelosel ve atipik yiiz gorinimi
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nedeniyle yenidogan poliklinigine bagvuran,
akciger filminde kalbi ve mediasteni sag
tarafa iten sol akcigerde dev havalanma artisi/
pnomotoraks gozlenen hasta yenidogan yogun
bakim iinitesine yatirildi, toraks tiipii takild
(Sekil 2). Toraks tiipli ossile olmasina karsin
medistinal sift ve hava goriinimii diizelmedi.
Toraks BT’de sol akciger {ist lobda dev hava
hapsi gozlenirken, sol akciger parankimi
secilemedi ve sag hemitoraks voliimiinde
belirgin azalma tespit edildi. Toraks BT’si
konjenital lober amfizem (KLA) ile uyumlu
olarak degerlendirildi. (Sekil 3). Postnatal
51. glinlinde sol akciger {ist lobuna yo6nelik
lobektomi yapildi. Postoperatif 6. giiniinde
ekstiibe edilen hastanin patoloji 6rnegi yaygin
amfizemat6z degisiklikler gosteren akciger
parankimi olarak raporlandi.

Postnatal 71. giinlinde beyin manyetik
rezonansli goriintiilemede (MRG); oksipital
kemik defekti, sol oksipital ensefalomalazi
sahalari, kraniyel asimetri, solda belirgin olmak
tizere lateral ventrikiillerde ve III. ventrikiilde
kistik vasif kazanan dilatasyon, interventrikiiler
septumda defekt saptandi. Ince ve disgenetik
korpus kallozum, sagda belirgin olmak {izere
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bilateral frontopariyetal polimikrogri gériiniim,
hipomyelinasyon, bazal gangliyonlarda dismorfi
tespit edilirken, sagda olfaktdr sinir yapisi
izlenemedigi belirtildi. Sol dis kulak yolu
agenezisi belirtildi.

Solunum destegi ihtiyaci olmayan hasta;
multidisipliner izlem plani yapilarak postnatal
100. giintinde taburcu edildi. Mikro-array
gen analizinde patoloji saptanmadi. Hastaya
gelisimsel izlemi esnasinda tam ekzom sekansi
(WES) yapilmasi planlandi.

Tartisma

KLA, noral tiip defekti ve dis kulak yolu
atrezisi ile ilgili literatiirde herhangi bir
sendrom tanimlanmadigr gibi bu defektlerin
beraberliginden de s6z edilmemistir.

KLA olgularin %141 kardiyovaskiiler anomaliler
ile birlikte olabilir. Bizim hastamizda kalpte
sekundum ASD mevcuttu. Nadir de olsa renal,
gastrointestinal, kas-iskelet sistemi ve kutanéz
malformasyonlar da goriilebilir.!® Hastamizda
eslik eden baska malformasyon saptanmadi.

Kulak anomalileri izole defekt olabilecegi
gibi ¢esitli konjenital anomalilerle birlikte

Sekil 2: Pnémotoraks goriintiisii- Toraks tiip drenaji sonrasi goriintii
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Sekil 3: Konjenital Lober Amfizem BT

de olabilirler. D1s kulak yolunda subtotal
atrezi Rasmussen sendromunun bir bileseni
olarak karsimiza ¢ikabilir. Bu sendromun diger
bilesenleri ayak anomalileri ve hipertolerizmdir.!!
Vakamizda dis kulak yolu anomalisine eslik
eden diger komponentler bulunmadig: i¢in izole
anomali olarak degerlendirilmistir.

PMG etiyolojisinde konjenital enfeksiyonlar,
intrauterin iskemi, metabolik bozukluklar ve
gen mutasyonlarindan siiphelenilmektedir. En
sik goriilen PMG’ye eslik eden malformasyonlar
korpus kallozum disgenezisi/agenezisi/
hipogenezi, serebellar hipoplazi ve gri madde
heterotopiyadir.!2 Olgumuzda da polimikrogiriye
eslik eden korpus kallozum disgenezisi mevcut
idi. Bu da noral tiip defektlerine beyin korteks
anomalilerinin eslik ettigini destekler niteliktedir.
Ayrica hastanin beyin MRG’sinde tespit
edilen hipomyelinizasyon, bazal ganglion ve
talamuslarda dismorfi ve serebellar anomalileri
nedeniyle ayirici tanida alfa- distroglikanopati
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de diisiintilmelidir. Walker Warburg Sendromu
(WWS) genetik gecis gosteren; beynin,
kaslarin ve gozlerin gelisimini etkileyen
nadir goriilen bir hastaliktir.!3 WWS’de tiyesi
oldugu distroglikanopatiler alfa distroglikanin
post-translasyonel modifikasyonunu saglayan
genlerde mutasyonla ortaya g¢ikar. Alfa
distroglikanin azalmis glikolizasyonu sonucunda
beyinde migrasyon bozukluklari, gézde yapisal
anomaliler ve kaslarda distrofi meydana gelir.
14 Hastalarda tip 2 lizensefali, serebellum
ve ponsta hipoplazi, hidrosefalinin de eslik
edebildigi ventrikiiler dilatasyon goriiliir.1®
Nadir de olsa bizim hastamizda oldugu gibi
ensefalomiyelosel goriilebilir.!® Hastamizin
MRG bulgularina géz anomalileri eslik etmedigi
ayrica pons hipoplazisi, lizensefali eslik etmedigi
icin WWS tanisim1 da disladik. Ozellikle fallot
tetratolojisi, bliylik arter transpozisyonu gibi
kardiyak anomaliler konjenital lober amfizem
olgularina eslik ederek prognozu olumsuz
etkileyebilir.1” Hastamizda ASD saptandi, bunun
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disinda prognozu etkileyecegi diisiiniilen bir
kardiyak anomali saptanmadi.

Literatiirde yasayan dev ensefalomiyelosel ve dis
kulak yolu agenezisinin eslik ettigi konjenital
lober amfizem olgusu bildirilmemistir.
Bununla birlikte 20 hafta 4 giinliik bir fetiis
terminasyonunda ventrikiilomegali ve oksipitale
lokalize ensefalosele eslik eden tesadiifen
otopside bulunan bir lober amfizem olgusuna
rastlanmistir. 18 Bu olguda fetiise otopsisi
sonucu tani kondugu tespit edilirken literatlirde
baska bir olguya rastlanmamasi ve noéral
tiip defekti ile konjenital lober amfizemin
birlikteliginin nadir olusu olgumuzu daha da
degerli kilmaktadir.

Hastamizda birden ¢ok nadir goriilen konjenital
anomali birlikte olup tanimlanmis bir sendrom
ile iliski kurulamamustir. Biz de bu olgu ile nadir
goriilen bu konjenital anomalilerin birlikteligine
dikkat ¢cekmek ve hastalarda karsimiza gikan
her bulgu igin ayirici tanida daha detayli
diisiintilmesi gerekliligini vurgulamak istedik.

Hakem Degerlendirmesi: Dis bagimsiz.

Yazar Katkilari: Calisma tasarimi: GMC, AU,
UAT, SA; veri toplama: GMC, AU, GGB AME,
YEK; veri analizi/yorumlama: MO, YEK, EO,
UAT, SA; yazi taslagi: GMC, AU, UAT, SA;
kaynak taramasi: GMC, AU,UAT; icerigin
elestirel incelemesi: GMC, UAT, SA.

Etik Kurul: Vaka raporu olmas: neden ile
yayinlanmasi i¢in hasta onami, hastanin
ebeveynlerinden alinmistir.

Cikar Catismasi: Yazarlar ¢ikar catismasi
bildirmemislerdir.

Finansal Destek: Yazarlar finansal destek
bildirmemislerdir.
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