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Miyelomeningosel

Myelomeningocele

oz

Miyelomeningosel, omuriligin genellikle lumbosakral bélgede vertebral kolonun agik oldugu ve bir deri defekti araciliiyla disa
dogru ¢ikmasiyla karakterize omurga defektine yol agan spina bifida formudur. Spinal disrafizmin en ciddi formudur. Bu durum
noral tipln embriyolojik gelisim sirasinda kapanmamasi sonucu ortaya gikar. Agikta bulunan néral doku dejenerasyona ugrar
ve bunun sonucunda lezyon seviyesine bagl olarak degisken derecelerde gli¢gsizlik, duyu kaybi, idrar/gaita inkontinansi,
hidrosefali gibi ¢cesitli semptom ve bulgulara sebep olur. Ayrica beyin omurilik sivisinin acikta bulunan sinir dokusunun ventraline
sikistigi durumlarda kese benzeri bir yapi olusumuna yol acar. Siklikla Chiari Tip 2 ve hidrosefali eslik eder. Cesitli tani yéntemleri
kullanilarak tespit edilebilmekte ve tedavi stratejileri her gecen glin gelismekte ve geniglemektedir. Miyelomeningosel nadir
gorilen bir malformasyon olmasinin yaninda etiyolojisinde gesitli genetik, cevresel ve beslenme faktorleri suclanmaktadir ve
nedeni halen tam anlamiyla bilinmemektedir.

Anahtar Sézciikler: Hidrosefali, Miyelomeningosel, Noral tip defekti, Spinal disrafizm

ABSTRACT

Miyelomeningocele is a form of spina bifida characterized by an open vertebral column, typically in the lumbosacral region,
leading to the protrusion of the spinal cord through a skin defect. It represents the most severe manifestation of spinal
dysraphism, arising from the failure of neural tube closure during embryological development. The exposed neural tissue
undergoes degeneration, resulting in varying degrees of weakness, sensory loss, urinary/fecal incontinence, and various
symptoms and signs depending on the level of the lesion. Additionally, it may lead to the formation of a sac-like structure when
cerebrospinal fluid compresses the exposed nerve tissue ventrally, often accompanied by Chiari Type 2 malformation and
hydrocephalus. Various diagnostic methods are employed for detection, and treatment strategies are continually evolving and
expanding. Despite being a rare malformation, the etiology of myelomeningocele is attributed to various genetic, environmental,

and nutritional factors, and its exact cause remains incompletely understood.
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GiRIiS

Miyelomeningosel (MM) Cilt, vertebra, sinir kokleri, omuri-
lik ve meninkslerin etkilendigi dogumsal omurga defektleri
arasinda en agir olan formdur (11). Gérilme sikligi 2-3/1000
canli dogum olarak gésterilmistir. insidansi cografi ve etnik
farklihklar gosterebilmektedir (23).

Miyelomeningoselin ortaya ¢ikmasinda poligenetik ve cevre-
sel faktorlerin etkisi oldugu bilinmektedir (19,20). Otozomal
resesif kalitim bir faktér olabilir. Genetik predispozisyon, aile
oyklsl, ve genetik mutasyonlar, miyelomeningosel riskini
artirabilir. Ayrica, gebelik sirasinda anne adayinin folik asit
eksikligi, karbamazepin ve valproik asit gibi ilaglarin kulla-
nilmasi ve gesitli gevresel etkenler de risk faktorleri arasinda
yer almaktadir. Miyelomeningosel, her yas, cinsiyet ve etnik
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gruptan bireyi etkileyebilse de, kadinlarda (%60-70) ve is-
kog-irlanda kékenli kisilerde daha sik gériilebilmektedir (23).
Ayrica, sosyoekonomik faktdrler, saglik hizmetlerine erisim
ve egitim diizeyi gibi degiskenlerin de miyelomeningosel pre-
valansi Uzerinde etkisi oldugu tahmin edilmektedir (4,20,21).
Ek olarak, daha 6nce noral tlip defektli bir bebek dogurmus
olanlarda risk %4-8 daha yuksektir (7). Bu makalenin amaci
miyelomeningosel etiyolojisi, klinik semptomlari, tani ve te-
davi ydntemlerini detayli bir sekilde gézden gecirmektir.

PATOFiZYOLOJi

Normal omurilik gelisimi, embriyonik dénemde karmasik
bir slirectir ve bir dizi molekiler sinyal ve genetik faktorlerin
kontrolU altindadir. Henliz izole néral tlip defekti ile sonucla-
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nan tek gen degisikligi tanimlanmamistir (9). Miyelomenin-
goselin molekuler temelleri genellikle genetik mutasyonlar ve
cevresel faktdrlerin etkilesimi olarak agiklanir. Fetal omurilik
gelisimi ve noral tip defektlerinin olusumlari ile ilgili 200°0n
Uzerinde sinyal yolagi ve hiicresel mutasyon tanimlanmistir.
Bu sinyal yollarinin diizensiz aktivasyonu veya inhibisyonu,
omurilik gelisimi sirasinda ortaya cikan defektlerle iliskilen-
dirilmektedir (8,13,16,21,22). Ayrica folik asitin néral tip ka-
panmasindaki énemli rold, eksikligi gelistiginde dogrudan
MM gelisimine neden olarak gosteriimektedir. Folik asit kul-
lanimi MM gelisimini %50-60 oraninda azaltmaktadir (12).

BELIRTILER ve BULGULAR

Ozellikle gelismis ilkelerde, prenatal tani teknolojilerinin
yaygin kullanimi sayesinde vakalarin erken tespit edilmesi
muidmkin olmaktadir. Miyelomeningoselin en belirgin belirti-
si, omurilikteki anormallik nedeniyle bel bdlgesinde belirgin
bir sisliktir ve genellikle intrauterin dénemde tanisi konula-
bilmektedir. Hastalarda genellikle etkilenen segmentin sevi-
yesine gore degisken derecelerde ve Ozellikle alt ekstremi-
telerde gugsuzlik, duyu kaybi, ylrime zorlugu, parapleji ve
idrar/gaita inkontinansi gibi belirti ve bulgular izlenmektedir
(2,4,19) (Sekil 1).

MM kesesinin oldugu seviyelerdeki sinir kdkleri genellikle
non-fonksiyoneldir. Kese Ust seviyelere ¢iktikga klinik prog-
nozun daha agir olarak goériilmesine neden olur.

Sekil 2: Miyelomeningosel kesesi sagittal ve aksiyal MR goériintuleri.

Vakalara ¢ogunlukla Chiari tip 2 (%90) ve Hidrosefali (%90)
eslik eder (5).

Bunlarin yanisira polimikrogri, korpus kallozum hipoplazisi,
serebellar displazi, ekstremite anomalileri, Grolojik problem-
ler, kardiyak sorunlar konjenital skolyoz, kifoz gibi pek ¢ok
iliskili multisistemik problemler eslik edebilir. Chiari 2 ano-
malisi olgularin buylk ¢ogunluguna eslik etse de, az sayi-
da vakada semptomatiktir. Dogumdan sonra ortaya cikan
stridor gibi ciddi solunum problemleri, yutkunmada zorluk
ya da bradikardi gibi bulgular kétl prognoz gdstergesi olup
beyin sapi basisini diistindirmelidir. Gok sik eslik eden hid-
rosefali ise dogum 6ncesi ddnemde olabilecegi gibi dogum-
dan sonra da gelisebilir ve genellikle cerrahi girisim gerektirir
(2,4,5,19) (Tablo I).

TANI YONTEMLERI

Miyelomeningosel tanisinda prenatal ultrasonografi, fetusun
omuriligi ve gevresindeki dokularin detayli bir gérintisuni
saglar. intrauterin ultrasonografi ile MM olgulari cok biytik
oranda dogum Oncesinde tani almaktadir. Radyolojik ince-
lemede genellikle lateral ventrikiller genislemis, kraniumun
frontal kismi bilateral basik sekilde limona benzer bir géru-
nimdedir. Bu isarete “lemon sign” adi verilmistir. Ultraso-
nografi haricinde Maternal kan ve amniyotik sivida alfa-fe-
toprotein diizeyleri ve noral tlip defektleri icin daha spesifik
olan amniyotik sivida asetilkolinesteraz dizeyleri takip icin
onemlidir. Postnatal dénemde, miyelomeningosel tanisi ko-
nuldugunda, spinal bélgenin detayli gérintilenmesi amaciy-
la MRG kullanilabilir. Bu ydntem, omurilik anomalilerinin ve
ilgili yapilarin daha ayrintili bir degerlendirmesini saglar (6,15)
(Sekil 2).

TEDAVI-TAKIP

Miyelomeningosel tedavisinde temel strateji cerrahidir. Cer-
rahi mudahale, defektin onarimi ve herniye olan yapilarin
tekrar vertebral kolon icerisine getirilmesini amaglamaktadir.
Defektin kapatiimasinda kullanilan genel yéntem néral do-
kularin korunarak omuriligin spinal kanal igine yerlestiriimesi
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Tablo I: Myelomeningosel ile iliskili Hastalik ve Anomaliler

Chiari Malformasyonu (%90)
Hidrosefali (%90)

Serebellar Displazi (%75)
Polimikrogri (%15-30)
Skolyoz/Kifoz (%24)
Kardiyak Problemler (%18)

Spinal
Disrafizm

iligkili
Hastaliklar

Korpus Kallozum Hipoplazisi (%12)
Urogenital Problemler (%9)

Ekstremite Anomalileri (%38)

ve defektin bes tabaka olarak kapatiimasidir. Bu tabakalar
siraslyla pia-araknoid, duramater, fasya, cilt alti ve cilt doku-
sudur. Her boyuttaki cilt defektlerinde en énemli yaklasim,
saglam ve iyi kanlanan bir dokuyla defektin mimkin olan en
kisa zamanda kapatiimasidir (3,25). Dogumdan sonra, MM
kesesinin ince zar siklikla yirtilir ve beyin omurilik sivisi disari
akar. Boyle bir durumda acil ameliyat gereklidir. Ancak aksi
takdirde ilk 48 saat icinde ameliyat yapilabilir. ideal cerra-
hi yaklasim ilk 24 saat icerisinde MM kesesinin kapatiima-
sidir. Bebek ylzUlstl veya yan olarak yatirilir. Lezyon steril
ve ringer laktath i1slak bir pansuman ile kaplanir ve aralikli
olarak islatilir. Menenijiti 6nlemek icin genellikle ampisilin +
gentamisin kombinasyonu baglatilir. Bu hastalarin %50’sin-
de lateks alerjisi vardir. Bu nedenle kullanilan malzemelerde
bu konuda 6zen gosterilmelidir. Tedavi edilmezlerse zarda
ve sinir tabakasinda meningeal epitelizasyon gelisir, fibréz
bant kordonda kivrilabilir, kompresyon olusturabilir ve 6lim
meydana gelebilir. Bazi durumlarda epidermoid veya dermo-
id kist gelisebilir (10,14,18).

Cerrahi basamaklar: Genel anestezi altinda, bebek prone
pozisyonda, gégus ve batin bosta kalacak sekilde pozisyon
verilir. Cilt insizyonu sonrasi kirmizi, granuler yapidaki néral
plak etrafindaki zona epitelioza eksize edilir. Noéral plak si-
tlre edildikten sonra diseksiyon ile devam edilerek tekal sak
tabani mobilize edilerek, fasya defektinden iceri girdigi yer
bulunarak disseke edilerek gevreden ayrilan duranin iginde
kalacak sekilde, uygun sutirler kullanilarak, tip olustura-
cak sekilde su gecirmez olarak sutire edilir. Kas dokusun-
dan disseke edilerek, fasya kapatilmalidir ancak her zaman
mimkin olmayabilir. Blylk defektlerde cildin kapatiimasi
icin rotasyon flepleri ya da serbest flepler gerekebilir. Fetal
cerrahi ise, dogum Oncesinde omurilik defektini kapatma
amacini taglyan yenilikci bir yaklasimdir (1,15) (Sekil 3, 4).

Dogumda belirgin hidrosefali bulgulari olmayan hastalarda
genel yaklasim miyelomeningosel defektinin onarimindan
sonra Ventikllo-peritoneal sant cerrahisi icin 3-5 giin bek-
lemek olsa da belirgin hidrosefalisi olan hastalarda defekt
onarimi ve sant cerrahisi uygulanmasi ayni seansta yapila-
bilmektedir. Miyelomeningosel tedavisinde cerrahi miidaha-
le sonrasi fizik tedavi ve rehabilitasyon programlari, bireysel-
lestiriimis egzersizler ve rehabilitasyon yéntemleri kullanarak
hastalarin kaybedilmis néro-motor fonksiyonlarinin belli
Olcllerde geri kazanilmasini amagclar. Miyelomeningosel,
uzun sirecli takip ve multidisipliner bakim gerektiren bir du-
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Sekil 3: Cerrahi insizyon.

Sekil 4: Cerrahi onarim sirasinda cilt flebi.

rumdur. Pediatristler, ndrologlar, beyin cerrahlari, fizik tedavi
uzmanlari ve beslenme uzmanlari tarafindan ydnetilmelidir.
Miyelomeningosel, tedavi edilebilir bir durum olmasina rag-
men, yasam boyu suren bir takip ve bakim gerektirir. An-
cak unutulmamalidir ki yapilan cerrahi girisimlerin ana amaci
kot gidisin durdurulmasina yoneliktir. Prognoz, defektin bu-
yuklugu, cerrahi miidahale slreci ve gesitli komplikasyonlara
bagl olarak degisebilir. Cogu hasta genellikle yasam boyu
destekleyici tedaviye ihtiyac duyarlar. Gelecekteki yonelimler
arasinda, miyelomeningosel tedavisinde gen terapisi ve hiic-
resel tedavilerin potansiyeli de bulunmaktadir. Bu alanlardaki
arastirmalar, genetik mihendislik ve kok hiicre terapilerinin
miyelomeningoselin neden oldugu hasari onarma veya hafif-
letme potansiyelini incelemektedir (17,20,24,26).
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SONUG

Miyelomeningosel tani konulmasinin ardindan uygulanacak
tedavi stratejileri ve sonrasindaki bakim ve takip surecleri ile
beraber multidisipliner yaklasim gerektiren bir durumdur. Er-
ken tani, etkili cerrahi miidahale ve uzun vadeli bakim, has-
talarin yasam Kkalitesini artirabilir ve potansiyel komplikas-
yonlari azaltabilir. Bu nedenle, miyelomeningosel konusunda
genis kapsamli bilgiye dayali bir tedavi yaklagsimi benimse-
mek énemlidir.
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