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Kraniosinostozda Prenatal Sonografik Tani
Craniosynostosis: Prenatal Diagnosis by Ultrasound

Ozlem PATA

Acibadem Universitesi, Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklar ve Dogum Anabilim Dali, istanbul, Tiirkiye

Kraniosinostoz, bir veya daha fazla kranial suttriin erken kapanmasi olarak tanimlanir ve genis spektrumlu birgok kranial anomaliye
isaret edebilir. Kraniosinostoz birgok sendromun bir ézelligi iken tek sutlrin etkilenmesi genelde izoledir ve prenatal tanisi ise gok
zordur. Aslinda prenatal tani konulmasi perinatal yénetim ve ailenin konstltasyonu agisindan ise ¢ok 6nemlidir. Gunimizde bu
anomalilerin tanisinda iki boyutlu (2D), G¢ boyutlu (3D) ultrasonografiler, manyetik rezonans gorintiileme, bilgisayarli tomografi gibi
yontemler kullaniimaktadir. Derlemede normal kraniyal yapilarin prenatal ultrasonografik gérintileri ve kraniosinostoza isaret eden
ultrasonografik bulgular tartisildi.
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ABSTRACT

Craniosynostosis is defined as a premature closure of one or more cranial sutures and refers to a wide spectrum of cranial
malformation. Although craniosynostosis is a feature of many syndromes, single sutural synostosis is most commonly isolated and
prenatal diagnosis is difficult. However prenatal identification is very important for family counselling and perinatal management.
Nowadays different methods can be applied for prenatal diagnosis of this condition such as two dimensional (2D), three dimensional
(38D) ultrasound, magnetic resonance imaging (MRI), and computed tomography (CT). In this review, we discuss prenatal normal

cranial appearance and the findings allude to craniosynostosis in the ultrasound.
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B GiRiS
- nfantil ve cocukluk caginda buylyen beyin dokusuna
Iadapte olabilmek icin kafatasinin da biyuyebilmesi gerekir.
Bu ise kafa kemikleri arasinda bulunan farklilasmamis
mezenkimal doku tarafindan saglanir. Bu hticreler proliferatif
osteoprogenitor htcrelerdir ve 6nce osteoblastlara daha
sonra da osteoidlere dénlslr. Bu dénlisim kafa sutdrleri igin
gelisimsel sire ve zamani geldiginde de kapanmaya olanak
sagdlar (10). Kraniosinostoz, kalvarial stittirlerin erken kapanmasi
olarak tanimlanir. Bu erken kapanis bazen ki¢ik bir segmenti
tutarken bazen de bir veya birden fazla stttiriin buytk bdlimi
ve tamamini tutulabilir. Bu durum ise karakteristik anormal
kafa-yliz goriintilerine neden olabilir. Dogumlarin 1:2100 veya

canli dogumlarin 1:3000’de gézlendigi tahmin edilen, kizlarda
erkeklere goére 2 kat daha fazla gériildigu ortaya konulan bu
anomalilerin ileri baba yasi ile de iligkili oldugu bildiriimektedir
(2,15). Kraniosinostoz, birgcok sendromun bir &6zelligi iken
tek sUtlrel sinostoz izole, sendromik olmayan bir bulgudur.
Genetik mutasyon en gokta fibroblast growth faktor reseptor
gen (FGFR) mutasyonlari, sendromik kraniosinostozlarda gok
sik¢a; izole non-sendromik kraniosinostozlarda ise nadiren
saptanmaktadir (10).

Kraniosinostoz tanisi ¢ézunurligl yiksek ultrasonografilerin
kliniklerde kullanimlarinin artmasi ve fetal sonografik deger-
lendirmelerin klinik izlem programlarina girmesi ile prenatal
dénemde de konulabilmektedir (16). ikinci trimesterde pre-
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natal kraniosinostoz tanisi ve sendromik kraniosinostoz ay-
rnminin yapilabilmesi 6zellikle tibbi sonlandirma segeneginin
aileye verilebilmesi ve ilerki gebeliklerde genetik konstiltasyon
acisindan ¢ok 6nemlidir. Diger taraftan bu patolojilerin tani ve
tedavisi perinatal distres acgisindan da énemlidir. Yeni dodan
déneminde beslenme problemleri, hava yolu destegi saglan-

Koronal

Sekil 1: Kalvariumun
normal yapisindaki dort
major suturalar.

Lambdoid
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masinda guclik, gézlerin eksorbitizm agisindan korunmasi
gerekliligi ve kafa ici basing ylksekligi gibi sorunlarla karsilasi-
labilecegi icin gok 6dnemlidir (10,18).

Bu derlemede, fetal kafa yapisinin normal-anormal ultraso-
nografik goriintlisii ve sendromik kraniosinostoz olgularinin
prenatal taniya gétirecek bulgulari tartisilacaktir.

Normal Siitiirlerin Anatomisi ve Prenatal Ultrasonografik
Goriintiileri

Kalvariumun normal yapisina bakildiginda sagital, koronal,
lambdoid, metopik siitlr olmak lizere 4 major sitlr vardir (Sekil
1). Kafatasi ve yUzlin normal gelisimi igin kafatasi kemikleri
arasinda sutdrlerin agik olmasi gerekmektedir. Prenatal
ultrasonografik olarak fetlist incelerken kafa ve yliz yapilarinin
aksiyal, koronal, sagital oblik kesitlerde incelenmesi gerekir
ve ventral goruntller ile de ylUz yapilarinin ortaya konmasi
gereklidir (Sekil 2A-E). Aksiyal trans-talamik géruntide iki
boyutlu (2D) ultrasonografi ile koronal ve parieto-oksipital
sutdrler ufak radiolusent aciklik olarak gdzlenebilir (Sekil 2A).
Ancak kraniyal stturlerin ultrasonografik olarak gériintilenmesi
ancak U¢ boyutlu (3D) ultrasonografi kullanilarak saglanabilir.
Bu normal anatomik yapilarin ultrasonografik goriintilerinin
cok iyi bilinmesi gerekir ki direkt olarak ultrasonografik olarak
ortaya konulamayan kraniosinostoz gibi patolojiler normalden
sapan gorintiler sonucu kuskulanilarak konulabilir (16).

Sendromik-Nonsendromik Kraniosinostoz-
Ultrasonografik Tani

Kraniosinostoz primer olabilecedi gibi metabolik hastaliklar,

Sekil 2: Kafa ve yiz
yaplilarinin aksiyal,
koronal, sagital oblik
kesitleri ve ventral
gOruntdsu.

A) Transtalamik
gorintu, B) Profil,
C) Transorbital,

D, E) Damak,
dudaklarin ventral
goéruntusu.
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holoprozensefali gibi yapisal anomaliler ve ila¢ kullanimi gibi
mikrosefaliye neden olan patolojilere sekonder de gelisebil-
mektedir (11). Kraniosinostoz olgularinin %85’i baska organ
malformasyonlari ile beraber degildir ve tek sitlri icerir (5,20).
Etkilenen sltlre bagh olarak kafa seklinde degisik anormal-
likler saptanir (Sekil 3A-H). Sendromik kraniosinostozda ise
genelde birden fazla sutura olaya eglik eder ve ek yiiz, ekstre-
mite ve viseral organlardaki bulgular bizim kusku duyup taniya
gitmemize yardimci olabilmektedir (Sekil 4A-F) (10,20).

Kraniosinostozun ultrasonografide patolojik suturtin aneko-
ik acikhginin kaybolmasi ile karakterize oldugu bilinmektedir.
Prenatal ultrasonografik tanisi ise olduk¢a zordur. Ama sefalik
indekste degisim, kranial ve yliz anormalligi varsa taniyi ko-
laylastirdigi ortaya konulmustur (12,19). Sefalik indeks (ClI),
biparietal ve oksipito-frontal ¢aplar arasindaki iliski olarak
tanimlanmistir ve normal aralik %75-85 olarak bilinmektedir.
Sutlrlerde erken kapanma “Vichow’s kanunu” olarak literatlire
gecmistir. Flizyon olan suitlrlere dik olan sitlrlerde biyiume
ve kalvariumda genigleme olacaktir. Dolikosefalide Cl %75’in
altinda, brakisefalide ise Cl %85’in lizerindedir (9,17). Ama
prenatal saptanan her kalvarial anormalligin sinoztoze bagh
olmayacag da unutulmamalidir. Fjertoft ve ark.nin bir c¢alis-
masinda prenatal 15 olguda kraniosinostozdan stiphelenilmis
ve bu olgularin ancak 4’tinde kraniosinostoz, ikisinde anormal
gorintiiniin pozisyonel plagiosefali oldugu saptaniimis ve tani
konulurken temkinli olmak gerektigi Gzerinde durulmustur (8).
Ayrica bir baska ¢alismada izole dolikosefali, brakisefali olgu-
larinin %80’inin prognozunun iyi oldugu belirtiimistir (4). Ayrica

sutlrlerin belirgin hale gelmesi ve (yaklasik 16.hafta) patoloji-
lerin olusum zamanlamasi agisindan bu olgularin ikinci trimes-
terden 6nce tanimlanmasi oldukga zordur (13). Primer, non-
sendromik kraniosinostoz sliphesi varsa 3D ultrasonografi ve
manyetik rezonans géruntileme (MRG) ile taninin desteklen-
meye gitmesi Onerilmektedir (4,21). Anormal kalvarial yapi-
lar tek tarafl kranial dizlesme, lG¢gen seklinde gelisim veya
asimetri seklinde gézlenebilir veya yonca yapragi (cloverleaf)
seklinde olabilir. Kalvarial bir anormallikten stpheleniliyorsa
muhakkak beyin parenkimi, ventrikiller ¢ok iyi degerlendiril-
melidir (9,14). YUz anormalliklerinin ise kraniosinostozun bir
bulgusu olabilecegi unutulmamalidir. Hipotelorizm ve frontal
hipertelorizm anterior koronal kraniosinostoz sonucu ortaya
¢ikabilmektedir (19).

Literatlre bakildiginda kraniyal sitdrlerin  ultrasonografik
goérintisi (9) ve buna dayanarak kraniosinostoz olgularinin
veya sendromlarinin ortaya konuldugu nadir olgular gézlen-
mektedir (8,9,14). Ozellikle yiiksek risk grubunda siitiirlerin
direkt goriintllenmesi ile pozitif prediktif degerin ylksek oldu-
gu Uzerinde durulurken dislk risk grubunda bdyle bir kusku
varsa 3D ultrason ve MRG yapilmasi gerektigi belirtiimektedir
(4,21). izole kraniosinostoz olgularinin gok azinin prenatal
tani alabilecegi Uzerinde durulmaktadir (9). Ama 3D ultraso-
nografilerin yaygin kullaniminin artmasi ve volim kontrast
gorintileme (VCI-C) ile bu olgularin artacagi kesindir. ikinci ve
Uglnci trimesterde Faro ve ark. tarafindan koronal sitdrlerin
tamamen kapanmasi ve metopik sutirlerin genis acikligi yedi
Apert sendromu olgularinda 22-27.haftalarda incelenmis ve

Sekil 3: Kraniosinostozda etkilenen sitlire bagl olarak kafa seklinde gézlenen anormallikler. A) Normal kranial yapi, B) Dolikosefali,
sagital sinostoz. C) Trigonosefali, metopik sinostoz, D) Brakisefali, bikoronal sinostoz. E) Anterior plagiosefali, unikoronal sinostoz.
F)Posterior plagiosefali unilambdoid sinostoz. G) Pozisyonal plagiosefali, sinostoz yok. H) Multistitir sinostoz.
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normal fetuslarda 16.haftada 2,2 mm, 32.haftalarda 0,9 mm
olarak ortaya konulan metopik sutdrlerin 15-23 mm olarak ¢ok
genisledigini ortaya konulmustur (6).

Fetal kafa sekli nedeni ile kraniosinostoz stiphelenilen olgular-
da veya yuksek riskli grupta sendromik kraniosinostoz ekarte
edilebilmesi icin muhakkak tim vicut, el, ayaklar, iskelet, kalp
ve diger viseral organlar ayrintili olarak degerlendiriimelidir (9).
Tipik olarak yonca yapragi seklinde kafatasi gériinimui ile ken-
dini gosteren Apert Sendromunda orta hat defektleri, korpus
kallozum agenezisi, temporal lobda yariklanma, talamik fiiz-
yon gozlenebilecegi, ylzin orta kisminda hipoplazi olabilecegdi
ve el ve ayaklarda sindaktili bulgular gézlenebilecegi unutul-
mamalidir (12). Pfeifer Sendromunda ise her zaman kraniosi-
tostoz erken gebelik déneminde kendini belli etmeyebilir ve
2.trimesterden sonra tipik triangiler kafatasi konturu oturabilir.
Ama bu olgularda da genis bagparmak veya bilylk parmaklar,
yuz anormallikleri saptanabilir. Carpenter Sendromunda ise
kompleks kraniosinostoz, polisindaktili, kalp anormalligi, her-
niler ve viseral organlarda situs problemleri gortlebilir (10,12).
Ozellikle, 3D ultrasonografilerin klinik uygulamaya girmesi ile
suturalarin ve yiz-kafa anormalliklerinin gériintilenmesinde iyi
gérintileme saglanabilecegi ileri strilmistir (1,19). iki boyut-
lu ultrasonografi bulgularina ek gorintiler vererek ebeveynle-
rin konsultasyonuna yardimci olabilecegi Gizerinde durulmak-
tadir (3).

Kraniosinostoz sendromlari kompleks ve nadir gézlenen
anormalliklerdir ve bu olgularin gerek prenatal tanisi gerekse
tani konulduktan sonra ydnetimi ailenin de icine katildig
klinik genetik uzmani, pediatrik beyin cerrahi, plastik cerrah,
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Sekil 4: Sendromik
kraniosinostozda
gbzlenebilen
ultrasonografik
bulgular.

A) Holoprozensefali,
B) Korpus kallozum
agenezisi, C) Maksilla
yoklugu ve yiizin orta
hat defekti,

D) Kafatasinda yonca
yapragi goéruntusa,

E) Ayak bas
parmaginda ayriklik ve
blyuklik, F) Maksilla

| yoklugu ve orta hat
anomalisi olan fetusun
3D gorintisu.

ortodontistlerin yer aldigi bir takim calismasi ile yapilmasi
gerektigi ortaya konulmaktadir (10,12). Fetal karyotipleme ve
DNA calismalar yapilarak klinik tani konulmaya ¢alisiimaldir
(7,19).

B SONUG

Kraniosinostoz nadir gézlenen anormalliklerdir. Gerek izole
gerekse sendromik olsun yiiksek rezollisyonlu ultrasonogra-
filerin klinik uygulamalarinin gogalmasi, 19-22.gebelik haftala-
rinda ayrintili ultrasonografik degerlendirmelerin yayginiginin
artmasi ile prenatal tanilar artmaktadir. Kafa yapisindaki degi-
simlerin fark edilmesi ile sUtlrlerin direkt kapandiginin géz-
lenmesi veya kapanan sutlrlere dik sitirlerin genislediginin
ortaya konmasi veya sendromik kraniosinostoz olgularinda
ilave sistemik patolojilerin ortaya konulmasi ile tani alabilmek-
tedirler. Bu olgulara 3D ultrasonografik degerlendiriimelerin
veya MRG'nin ilave edilmesi, hem tani hem de ebeveynlere
konslltasyon acisindan yardimci olabilmektedir. Prenatal
kraniosinostoz tanisindan stphelenilen veya tanisi konulan
olgularin muhakkak klinik genetik uzmani ile degerlendirilmesi,
kromozomal ve DNA ¢alismalari ile varsa mutasyonlarin ortaya
konulmasi daha sonraki gebeliklerin yénetimi ve konsultasyo-
nu agisindan énem arz etmektedir. Uglincti trimesterde tani
konulan veya izole olgularin klinik yénetiminin bir ekip dahilin-
de yapilmasi unutulmamalidir.

B TESEKKUR

Cizimleri yapan Demir Can Pata’ya tesekkulr ederim.
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