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GİRİŞ

Konjenital beyin malformasyonları poste-
rior fossa, orta hat ve kortikal malformasyonlar 
olmak üzere üç grupta incelenebilir. Posterior 
fossa malformasyonları, farklı nörolojik ve 
sistemik belirtiler gösteren bir spektrumdur. 
Supratentoryal anomalilere göre daha nadir olup 
tanı için görüntüleme özelliklerinin bilinmesi 
esastır. Sınıflandırması nörogörüntüleme, mole-
küler genetik ve gelişimsel biyolojik kriterlere 
göre yapılır. Orta hat anomalileri, embriyolojik 
temelde değerlendirilmesi gereken kompleks 
bir grup olup bazılarında patogenez hala net 
değildir. Sınıflaması ise embriyolojik ve genetik 
köken ortaya çıktıkça değişmektedir. Bu nedenle 
görüntüleme özelliklerinin bilinmesi doğru 
tanı, prognoz ve genetik danışmanlık açısından 
önemlidir. Kortikal malformasyonlar, anormal 
serebral kortikal yapılanma ile karakterizedir. 
Sınıflaması anormal nöronal gelişimin aşamasına 

göre belirlenmekte olup patoloji proliferasyon, 
migrasyon veya organizasyon basamağında 
ortaya çıkabilir. MRG, malformasyonların yanı 
sıra ilişkili anomalilerin morfolojisini, dağılımını 
ve kapsamını göstermede faydalıdır. Bu yazıda 
konjenital beyin malformasyonları örnek olgular 
eşliğinde gözden geçirilecektir.

POSTERİOR FOSSA 
MALFORMASYONLARI

Posterior fossa malformasyonları, kalıtsal 
veya edinsel olabilen, birbirinden farklı nörolo-
jik ve sistemik belirtiler gösteren bir hastalık 
grubudur. Sınıflandırması nörogörüntüleme, 
moleküler genetik ve gelişimsel biyolojik kri­
terlere göre yapılır. Görüntüleme özelliklerinin 
bilinmesi tanı koyma sürecinde esastır ve iki 
ayrı grupta incelenecektir [1-5].
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1)  Posterior Fossanın Kistik 
Malformasyonları

A. Blake kesesi kisti: Blake kesesi kisti infe-
rior meduller velumun serebellar vermis infe-
riorundan posteriora sisterna magnaya doğru 
balonlaşması sonucu oluşur. Temel patoloji, 
Blake kesesinin fenestre olamamasıdır. Buna 
sekonder 4. ventrikülün subaraknoid mesafe 
ile ilişkisi kesilir ve tetraventriküler hidrose-
fali ortaya çıkar. Sporadik gelişir. Serebellum 
doğal görünümdedir [6]. Görüntülemede tipik  
olarak retroserebellar/infraserebellar yer leşimli 
kistik bir oluşum izlenmektedir. Koroid plek-
sus, kistin anterosuperior duvarında ve vermis 
inferiorunda izlenir (Resim 1) [6]. Hidrosefali 
varlığı, mega sisterna magna ile ayrımında 
yardımcıdır. Kitle etkisi yaparak serebellumda 
basıya neden olabilir. Posterior fossa normal 
boyuttadır. Hidrosefali dışında supratentoryal 
anormallik olması beklenen bir bulgu değildir 
[7].
B. Vermian hipoplazi (İzole inferior ver-
mian hipoplazi): İnferior serebellar vermisin 
kısmi yokluğu ile karakterizedir [7]. Hastaların 
çoğu asemptomatik olmakla birlikte hafif 
düzeyde ince motor aktivite ve dil gelişim 

bozuklukları olabilir [8]. İnferior vermisin kısmi 
yokluğu en uygun olarak midsagital kesitlerde 
değerlendirilebilir. Bunun dışındaki posterior 
fossa yapıları ve 4. ventrikül doğal görünümde-
dir. Antenatal tanı için değerlendirme gebeliğin 
18­20. haftasından sonra yapılmalıdır [12].
C. Dandy Walker malformasyonu (DWM): 
Vermis hipoplazisi/agenezisine eşlik eden 
4. ventrikülün kistik dilatasyonudur [9, 10].  
Hastalar erken dönemde intrakraniyal hip-
ertansiyon semptomları ve makrosefali ile 
gelir. İzole olabilir ya da kromozom ano­
malileri ile birliktelik gösterebilir. FOXC1 
mutasyonlu hastalarda DWM bildirilmiştir 
[9]. Görüntülemede; geniş posterior fossa, 
süperiora doğru rotasyone hipoplastik/agene-
tik vermis, subaraknoid mesafe ile ilişkilenen 
kistik dilate 4. ventrikül, yüksek yerleşimli 
tentoryum, transvers sinüsler ve torkular hero-
fili (torkular­lambdoid inversiyon) izlenir 
(Resim 2). Bunun yanı sıra serebellar hemisfer 
hipoplazisi, supratentoryal hidrosefali (%90) 
ve beyin malformasyonları (kallozal disgenezi/
agenezi, oksipital ensefalosel, polimikrogiri ve 
gri cevher heterotopileri) gibi kranial bulgular 
ile birlikte polidaktili ve kardiyak anomaliler 
de eşlik edebilir [10].

Resim 1. A, B. Blake kesesi kisti. (A) İnfraretroserebellar yerleşimli 4. ventrikül ile ilişkili kistik oluşum; 
koroid pleksus, kistin anterosuperior kenarı boyunca vermis inferiorunda izlenmekte. (B) Lateral 
ventriküllerde genişleme.
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2)  Serebellum ve Beyin Sapı 
Malformasyonları

A. Chiari malformasyonu: Chiari malfor-
masyonunun klasik olarak dört tipi tanımlanmış 
olmakla birlikte serebellar hipoplazi/aplazi ve 
pons anormallikleri ile karakterize Chiari IV 
malformasyonu günümüzde serebellar hipo-
plazi grubu içinde sayılmaktadır [11, 12]. 
Serebellar tonsillerin foramen magnumdan 
herniasyonu ilk üç tipte sık görülür. Her tip ile 
ilişkili farklı bulgular ise bu tiplerin embriy-
olojik gelişim farklılıkları ile açıklanabilir. 
Chiari I malformasyonları mezodermal, tip 
II ve III ise nöroektodermal bozukluklardan 
kaynaklanır [12].

• Chiari I malformasyonu
Serebellar tonsillerin foramen magnum-

dan spinal kanala doğru herniasyonu söz 
konusudur. Spinal kordda siringomyeli 
eşlik eder (Resim 3). Patogenezinde oksip-
ital kemiğin gelişimi sırasındaki mezoder-
mal bir defekt sorumlu olup sonucunda 
normalden küçük bir posterior fossa oluşur. 
Konjenital veya edinsel olabilir. Konjenital 
formu, intrakraniyal hiper/hipotansiyona 
bağlı edinsel formdan ayırmak önemlidir. 

Bu ayrım, hasta yaşı (konjenitalde çocuk-
lar­genç yetişkinler) ve posterior fossa 
hacmi (konjenitalde azalmış, edinilmiş 
formda normal) ile yapılabilir [13]. 
Semptomlar kranioservikal bileşkedeki 
yapıların sıkışması ile ilişkili olup hastalar 
genellikle baş ağrısı ile başvurur [11].

MRG, kranioservikal bileşkeyi görüntül-
emede üstün olması nedeniyle tanıda 
tercih edilir. 5 mm ve üzerindeki her-
niasyon tanısaldır. Ancak 3 mm herni-
asyonu olmakla birlikte malformasyonun 
tanımlandığı olgular da vardır ve bunlarda 
siringomyeli varlığı tanıyı destekleye-
bilir [13]. Hastalarda skolyoz başta 
olmak üzere çeşitli iskelet anormallikleri  
izlenebilir [14, 15].

• Chiari II malformasyonu
Serebellar vermis, beyin sapı ve 4. ven-

trikülün inferiora doğru spinal kanal içeri-
sine yer değiştirmesi ile karakteri zedir. 
Ayrıca küçük posterior fossa, lomber 
miyelomeningosel ve hidrosefali izlenir  
(Resim 4) [13, 15]. Hastalar antenatal 
dönemde tanı alarak ya da lomber miyelo-
meningosel varlığı nedeniyle yenidoğan 
döneminde karşımıza gelir [16].

Resim 2. A–C. Dandy Walker malformasyonu. (A) Geniş posterior fossa, yüksek yerleşimli hipoplastik 
vermis, kistik dilate 4. ventrikül, yüksek yerleşimli tentoryum ve torkula. (B) Serebellar hemisfer 
hipoplazisi. (C) Lateral ventriküllerde genişleme.

E
Ğ

İT
İC

İ 
N

O
K

TA



Varol ve Derinkuyu434

MRG’de küçük posterior fossa, sere-
bellar vermis ve beyin sapının inferiora, 
serebellumun ise tentoryumdan supe-
riora yer değiştirmesi izlenir. Dentat 
ligamanın korda yapışması sonucu spi-
nal kord posteriorunda karakteristik 
medullar kink görülür [13, 15]. Posterior 
fossa yapılarının inferiora herniasyonu 
sonucu foramen magnumda genişleme, 
tektal gagalaşma ve akuaduktus ile 4. 

ventrikülde gerilme ortaya çıkar. Lateral 
ventriküllerde genişleme olur. Hastaların 
çoğunda kallozal agenezi/disgenezi, 
migrasyon anomalileri, holoprozense-
fali ve interhemisferik kist gibi anomali-
ler eşlik eder [13, 17]. Serebral falksın 
yokluğu, orta hatta interdijitasyon ile 
kendini gösterir [11]. Kalvaryal memb­
ranöz kemiklerde displazi ile laküner kafa 
görünümü eşlik eder.

Resim 4. A, B. Chiari 2 malformasyonu. (A) Küçük posterior fossa, beyin sapı ve serebellar vermiste 
herniasyon, foramen magnumda genişleme, 4. ventrikülde elongasyon ve incelme. (B) Lumbosakral 
miyelomeningosel kesesi.

Resim  3. A, B. Chiari 1 malformasyonu. (A) Foramen magnum düzeyinde kalabalıklaşma ve BOS 
mesafesinde daralma. (B) Serebellar tonsillerin foramen magnumdan spinal kanala herniasyonu ve 
servikal siringomyeli.
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• Chiari III malformayonu
En nadir Chiari tipidir. Chiari II’deki 

intrakraniyal özelliklerin yanı sıra herniye 
posterior fossa yapılarını içeren oksipi-
tal/servikal ensefalosel görülmektedir 
(Resim 5) [13, 18]. Genellikle servikal 
veya oksipital bölgede kistik kitle varlığı ile 
tanı alır. Bunun dışında ataksi, hipotoni ve 
gelişim geriliği olabilir [18, 19]. Posterior 
fossadaki kitle etkisi, hidrosefaliye ve baş 
ağrısı gibi kafa içi basınç artışına bağlı 
semptomlara yol açar [11].

Görüntülemede herniye serebellar ve/
veya oksipital doku içeren ensefalosel 
izlenir. Herniye dokuda displazi, atrofi ve 
gliozis sıktır [13]. Servikal vertebralarda 
posterior arkus füzyon defektleri olabilir 
[13, 19]. Diğer görüntüleme bulguları 
Chiari II ile benzer olup siringomyeli de 
eşlik edebilir [13, 18].

B. Molar diş (Joubert sendromu): Joubert 
sendromu, siliyopati olarak da adlandırılan 
ve oküler, hepatik, renal, iskelet sistemi anor-
malliklerinin eşlik ettiği bir hastalık grubunu 
ifade eder. Hastalarda hipotoni, solunum 
anormallikleri, entellektüel yetersizlik, ataksi 

ve oküler motor apraksi görülebilir [20]. 
Aksiyel görüntülemede tanımlanan “molar 
diş işareti”; uzun, kalın ve horizontal uzanımlı 
süperior serebellar pedinkül (SSP), derin 
interpedinküler fossa ve vermian hipoplazi ile 
karakterizedir (Resim 6) [20, 21]. Hastaların 
%30’unda dismorfik tektum, kalın ve uzamış 
mezensefalon, küçük pons gibi beyin sapı 
anormalliklerinin yanı sıra supratentoryal 
anomaliler de (kallozal disgenezi, ensefalosel, 
hipotalamik hamartomlar, kortikal malforma-
syonlar, ventrikülomegali) izlenebilir [21]. 
Ayrıca Difüzyon Tensör Görüntüleme (DTG) 
ile aksonal yolaklardaki anormallikler göster-
ilebilir [22].
C. Rombensefalosinapsis: Vermisin yokluğu  
ile birlikte serebellar hemisferlerin, den-
tat çekirdeklerin ve serebellar pedinküllerin 
füzyonu olarak tanımlanır [23]. Hastalar 
ataksi, anormal göz hareketleri gibi serebellar 
disfonksiyon belirtileri ile başvurur. Hastalık 
sporadik olmakla birlikte VACTERL veya 
Gomez­Lopez­Hernandez sendromuna da eşlik 
edebilir [2-5, 24]
Görüntülemede vermisin tam/kısmi yokluğu, 
serebellar hemisferlerin, SSP ve dentat 

Resim  6. Joubert sendromu. Mezensefalonda 
“molar diş” bulgusu ve derin interpedinküler 
fossa.

Resim  5. Chiari 3 malformasyonu. Serebellar 
vermiste herniasyon ve servikal ensefalosel. 
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çekirdeklerin füzyonu, “keyhole” 4. ventrikül 
ve primer vermian fissür yokluğu izlenir. 
Supratentoryal olarak ise kolliküllerin orta 
hat füzyonu (mezensefalosinapsis), füzyone 
talamuslar (diensefalosinapsis), aquaductus 
stenozu/BOS dolaşım bozukluğuna bağlı 
hidrosefali, kallozal disgenezi, septum pellu-
sidum agenezisi, holoprozensefali izlenebilir 
[23, 24].
D. Serebellar hipoplazi/displazi: Hipoplazi 
ve displazi ayrı ayrı veya bir arada görüle­
bilir [6]. Serebellum kısmen veya tamamen 
tutulabilir. Genetik veya edinsel mekanizma-
lar ile ilişkilendirilmekle birlikte kesin pato-
genez bilinmemektedir [1]. Görüntülemede 
anormal serebellar foliasyon, gri­beyaz cev-
her ayırımında kaybolma, serebellar beyaz 
cevherde heterotopi, kortikal kalınlaşma 
ve kortikal-subkortikal kistler izlenebilir 
(Resim 7) [25]. Unilateral serebellar hipodis-
plazi, prematurite veya PHACE sendromunda 
ortaya çıkan antenatal/perinatal serebellar 
hemorajik veya iskemik enfarkt sonucu görül-
ebilir [26].
E. Pontoserebellar hipoplazi (PSH): 
Pontoserebellar hipoplazi, pratikte serebel-
lum ve pons hacmindeki azalmayı belirtmek 
için kullanılmakla birlikte esasen antenatal 
başlangıçlı bir grup nörodejeneratif bozukluğu 

temsil eder. Farklı fenotip ve patogenezlere 
sahip 11 alt tipi vardır [27]. MRG’de sere-
bellar hipoplazi ve atrofi, pontin promi-
nensin yokluğu/belirgin azalması, normal/
hafif küçük posterior fossa, serebral atrofi ve 
gecikmiş miyelinasyon izlenebilir (Resim 8). 
PSH’nin morfolojik paterni nonspesifik 
çeşitli malforma syonlarda ve nörometabolik 
hastalıklarda gösterilmiştir. Özellikle CASK, 
RELN ve VLDLR gen mutasyonlarında 
şiddetli PSH sıktır [27, 28].
F. Pontin tegmental cap displazisi: 
Sporadik ve nadir bir beyin sapı malforma-
syonudur. Kraniyal sinir defisitleri, kognitif 
yetersizlik ve ataksi ile karakterizedir. Ayrıca 
eşlik eden vertebral segmentasyon anomali-
leri, kosta malformasyonları ve konjenital kalp 
hastalıkları görülebilir. Görüntülemede ventral 
pons düzleşmesi, pontin tegmental cap, küçük 
asimetrik orta serebellar pedinküller, inferior 
serebellar pedinkül agenezisi, vermian hipo-
plazi, pontomezensefalik bileşkenin molar 
diş benzeri görünümü, inferior olivar promi-
nensin yokluğu, internal akustik kanal dup-
likasyonu, kranial sinir hipoplazisi izlenebilir 
[29, 30]. DTG, transvers pontin liflerin ve SSP 
çaprazının yokluğu ile dorsal ponstaki “cap” 
seviyesinde transvers aksonal bandın varlığını 
gösterir [5, 29].

Resim  7. A, B. Serebellar displazi. (A, B) Sağ serebellar hemisferde displazi ile uyumlu anormal 
foliasyon ve disorganizasyon.
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ORTA HAT MALFORMASYONLARI

1) Komissural Malformasyonlar

A. Korpus kallozum agenezisi/disgenezisi: 
Korpus kallozum İzole agenezi asemptomatik 
olabileceği gibi nöbet, makrosefali, zeka ve 
gelişim geriliği, hipotalamik işlev bozukluğu 
ile de gelebilir [31, 32]. Kallozal disgenezi 
ise, genellikle çeşitli sendromlar veya sere-
bral/serebellar anomalilerle birliktelik gösterir. 
Bunlar arasında telensefalik komissür anomali-
leri, Chiari tip II, DWM, interhemisferik kistler, 
kortikal gelişim malformasyonları, ensefalo-
seller ve orta hat yüz anomalileri sayılabilir 
[32, 33].

MRG, kallozal disgenezinin dışında eşlikçi 
anomalileri de gösterdiği için idealdir ve sagi-
tal görüntüleme kallozal disgenezi derecesinin 
belirlenmesinde kullanışlıdır [31]. Aksiyel 
planda; frontal hornların lateral konveksitesi, 
paralel lateral ventriküller, kolposefali, tem-
poral hornlarda anahtar deliği şeklinde dilatas­
yon, yüksek yerleşimli 3. ventrikül, orta hatta 
interdijitasyon ve anterior komissür hipopla-
zisi izlenebilir (Resim 9) [32, 33]. Koronal 
görüntülerde ise; persistan dışa dönük singulat 

girus, 3. ventriküle uzanan medial hemisferik 
sulkus, kresentrik lateral ventriküller (Probst 
liflerinin ventrikül medial duvarına basısına 
sekonder), inkomplet hipokampal inversiyon, 
3. ventrikülün interhemisferik fissüre uzanması 
gibi bulgular gösterilebilir [32].

Probst lifleri, longitudinal kallozal aksonların 
orta hattı geçememesi sonucu oluşur. Singulat 
girusların lateralinde, lateral ventriküllerin 
medialinde ve interhemisferik fissüre paralel 
olarak seyrederler. Bu demetler, diğer aksonal 
liflere göre T1'de daha parlak ve T2 görüntül-
erde ise daha koyudur [31, 32].

Korpus kallozumda incelme, kallozal 
aksonların destrüksiyonu çoğunlukla azalmış 
beyaz cevher hacmi ile ilişkilidir [32].
B. Orta hat lipomu/İnterhemisferik kist: 
İntrakraniyal lipomlar en sık orta hatta peri-
kallozal alanda, sisternlerde ve serebellopon-
tin köşelerde karşımıza çıkar. Vasküler yapılar 
ve kraniyal sinirler subaraknoid mesafede 
lipomların içinden geçebilir. Genelde asemp-
tomatik olup insidental olarak izlenir. Bazı 
hastalarda ise komşu nöral doku tutulumuna 
bağlı nöbet veya kraniyal nöropati ile gelebilir. 
Lipomlar tümör değil malformasyondur ve 
sadece somatik büyüme ile artış gösterirler [32, 
33]. BT'de tipik olarak uniform yağ dansitesi 

Resim 8. A, B. Pontoserebellar hipoplazi. (A) Pons ve vermiste hipoplazi, pontin prominenste belirgin 
azalma. (B) Serebellar hemisferlerde hipoplazi.
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içeren ve kontrastlanmayan kitle olarak izlenir. 
MRG’de ise T1A ve T2A görüntülerde hiper-
intens, kontrastlanmayan, yağ baskılı serilerde 
baskılanan, SWI’da blooming artefaktı gös-
terebilen lezyonlar olup kimyasal şift artefaktı 
tanıda yardımcıdır [32].

İnterhemisferik kistler ise orta hatta görülen 
kistlerdir. Kallozal ageneziye eşlik edebilirler 
ve Barkovich tarafından iki grupta incelenir. 
Tip 1’de ventriküllerle ilişkili interhemisferik 
kist mevcut olup BOS ile izointenstir. Tip 2’de 
ise ventriküllerle ilişkisiz multipl interhemis-
ferik kistler olup bunlar BOS'a kıyasla T1A’da 
hafif hiperintens, T2A’da izo­hiperintens izle-
nir. Tip 2’de ayrıca subkortikal heterotopi 
görülebilir [32].

2) Holoprozensefali (HPE)

HPE, iki hemisferin inkomplet seperas­
yonu sonucu oluşan ve term canlı doğumda 
en yaygın görülen beyin malformasyonudur. 
Alobar, semilobar ve lobar olmak üzere üç alt 
tipi vardır [34].

A. Alobar HPE: Diensefalon ve telense-
falonda seperasyonun olmaması sonucu 

meydana gelir. USG’de monoventrikül, 
füzyone talamus, kallozal agenezi/hipo-
genezi, interhemisferik fissür­kavum septum 
pellusidum yokluğu, 3. ventrikülün izlen-
ememesi, ACA­MCA anomalileri ve yüz 
malformasyonları görülmektedir. MRG’de ek 
olarak falx serebri ve olfaktör trakt yokluğu 
ile dorsal kist izlenebilir. Ayrıca optik sinirler 
hipoplazik olabilir veya izlenmeyebilir. 
Serebral hemisferlerin temel yapısı kaybolur. 
Kraniyofasial olarak probiskus, siklopi, hipo-
telorizm gibi yüz anomalileri izlenebilir 
(Resim 10) [31, 34, 35].
B. Semilobar HPE: Serebral lobların temel 
yapısı korunmuştur. Görüntülemede septum 
pellusidum yokluğu, oksipital ve tempo-
ral hornları olan kısmen gelişmiş ventrikül, 
anterior kesimi izlenmeyen rudimenter falks 
serebri, inkomplet interhemisferik fissür, 
parsiyel/komplet talamik füzyon, olfaktör 
trakt ve bulbus yokluğu, kallozal agenezi/
hipogenezi, inkomplet hipokampal forma-
syon izlenebilir [35]. Pratikte frontal loblarda 
%50'den fazla füzyon varsa semilobar 
holoprozensefali açısından değerlendirme 
yapılmalıdır [36].
C. Lobar HPE: En hafif form olup 
diğerlerinin aksine serebral hemisferler 

Resim  9. A, B. Korpus kallozum agenezisi. (A) Korpus kallozum ve singulat girus izlenmemekte. 
(B) Lateral ventriküllerde paralel seyir ve kolposefali.
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mevcuttur. Lateral ventriküllerin frontal 
hornlarında füzyon, füzyone segment ile 3. 
ventrikül arasında geniş bağlantı, forniks 
füzyonu, septum pellusidum yokluğu, nor-
mal/hipoplazik korpus kallozum ve azigos 
ACA görülebilir [31, 35, 36]. Semilobar for-
mdan farklı olarak falks mevcuttur, interhem-
isferik fissür tamamen oluşur ve talamuslar 
füzyone değildir. Görüntülemede forniksin 3. 
ventrikül içinde ön­arka hizalanmış ekojenik 
lineer yapı olarak görülmesi tanıda yardımcı 
olabilir [35, 36].

3)  Septo-optik Displazi 
(SOD, De Morsier sendromu)

Optik sinir hipoplazisi ve septum pellusi-
dum yokluğu ile karakterize olup çoğu hastada 
hipotalamik­hipofiz disfonksiyon mevcut-
tur. MRG ‘de septum pellusidum yokluğu, 
hipoplastik pituiter stalk, optik sinir, kiazma 
ve glob hipoplazisi, koronal planda lateral 
ventrikül frontal hornlarında “point down” 
görünümü izlenebilir (Resim 11) [37-39]. 
Ayrıca Chiari II malformasyonu, şizensefali, 
rombensefalosinapsis ve aquaduktal stenoz ile 
ilişkili olabilir.

4) Sintelensefali

Orta interhemisferik varyant (MIHV) 
olarak da bilinen en hafif holoprozensefali 
alt tipi olup  posterior frontal­parietal bölgel-
erin anormal orta hat bağlantısı ile karakter-
izedir. Azigos ACA, serebellar anormallikler 

Resim 10. A, B. Alobar holoprozensefali. (A) Monoventrikül, frontal loblar füzyone, kortikal düzleşme 
ve sulkus kaybı. (B) Talamik füzyon.

Resim 11. Septo-optik displazi. İnterventriküler 
septum yokluğu, sağ optik sinirde hipoplazi ile 
uyumlu incelme (beyaz ok), lateral ventrikül 
frontal hornlarda “point down” görünümü 
(siyah ok).
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(Chiari I malformasyonu, serebellar hipo-
plazi) ve polimik rogiri eşlik edebilir [40]. 
Görüntülemede verteks düzeyinde birleşen ve 
vertikal or yantasyon gösteren silvian fissürler, 
kortikal displazi,  subkortikal heterotopi, dorsal 
kist, septum pellusidum yokluğu, korpus kal-
lozum gövde agenezi/hipogenezi izlenebilir. 
Frontal ve oksipital loblar sepere olup inter-
hemisferik fissür mevcuttur [35, 40].

KORTİKAL MALFORMASYONLAR

1)  Nöronal Proliferasyon 
Bozuklukları

A. Mikro(lizen)sefali: Şiddetli mikrosefali ve 
anormal sulkasyon ile karakterizedir. Germinal 
matriksteki azalmış hücre proliferasyonundan 
veya artmış apoptozdan kaynaklanır. Basit 
giral paternli mikrosefali (hafif form) ve mik-
rolizensefali (ağır form) olarak sınıflandırılır. 
Basit giral paternli mikrosefali, çok az sayıda 
sulkus normal kortikal kalınlığa sahip olup 
genellikle izoledir. Mikrolizensefalide ise kalın 
bir korteks ve pürüzsüz bir kortikal yüzey mev-
cut olup genellikle diğer konjenital anomalil-
erle ilişkilidir [41, 42].

B. Hemimegalensefali: Serebral hemisferin 
kısmen/tamamen displastik hamartomatöz 
büyümesi ile karakterizedir. Izole bir anomali 
olabileceği gibi; çeşitli sendromlarla bağlantılı 
da olabilir. Serebral korteks displaziktir. Beyaz 
cevherdeki T1 ve T2 sürelerinin uzamasına 
sekonder gri­beyaz cevher ayrımı net değildir 
ve lateral ventriküller normalden geniştir 
(Resim 12) [43].
C. Fokal kortikal displazi (FKD): Serebral 
korteksin lokalize bir bölgesinde anormal 
nöronlar ve glial hücrelerin varlığı ile karak-
terizdir. Hastalar genellikle inatçı nöbetlerle 
başvurur. FKD, gri­beyaz cevher ayrımı 
net olmayan lokalize kortikal kalınlaşma 
olarak görülür (Resim 13). Makrogiri ve 
derin sulkusların yanı sıra gri­beyaz cevher 
bileşkesinden başlayarak lateral ventrikülün 
süperolateral kenarına uzanan T1A’da hipoin-
tens, T2A’da hiperintens patolojik sinyal 
odakları vardır. 

FKD ile gliom ayrımı önemlidir. Frontal 
yerleşim FKD lehineyken, temporal yerleşim 
neoplaziyi düşündürür. T2A’daki yüksek sin-
yal yoğunluğu FKD'de tümörlere göre daha 
az belirgindir çünkü kortikal displazilerin ana 
kısmı gri cevher içinde yer alır ve nadiren 

Resim  12. A, B. Hemimegalensefali. (A, B) Sağda serebral hemisferin displazik hamartomatoz 
büyümesi ile karakterize görünüm, lateral ventrikülde genişleme.
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ödem/gliozis eşlik eder. Gliomlar kitle etkisi 
yapabilir ve kontrast tutabilir [44, 45].

2) Nöronal Migrasyon Bozuklukları

A. Heterotopi: Subependimal bölgeden 
serebral kortekse kadar herhangi bir yerde 
nöroblast migrasyonunun durması sonucu 
anormal konumlanan nöron topluluklarıdır. 
Genellikle epilepsi veya zeka geriliği izlenir. 
Pakigiri, kallozal agenezi, Chiari II malforma-
syonu, araknoid kist, şizensefali ve sefalosel 
ile ilişkili olabilir. Periventriküler (subepen-
dimal) heterotopiler; ventriküler duvara yakın 
yerleşimli olup sıklıkla trigon ve oksipital horn 
komşuluğunda izlenir. MRG’de tüm sekan-
slarda gri cevher ile izointens olarak izlenmekte 
olup kontrast tutmazlar. Ventrikül duvarında 
yer alırlar. Unilateral veya bilateral olabilirler 
[42, 46, 47].

Gri cevher heterotopileri; subkortikal veya 
derin beyaz cevher içinde de izlenir. Komşu 
korteks ince ve sulkuslar sığdır. Etkilenen 
hemisfer boyut olarak küçük olabilir. Nodüler, 
kurvilineer ve mikst tip olmak üzere üç tipi 

vardır. Nodüler tipte, korteks ile devamlılık 
olmaksızın nodüler gri cevher odakları vardır. 
Kurvilineer tip, kortikal yüzeyden beyaz cev-
here uzanan korteksin kıvrımlarına benzer 
görünüme sahip gri cevher kitlesi şeklindedir. 
Subaraknoid mesafeyle anormal iletişimi 
nedeniyle vasküler yapılar ve BOS içerebilir. 
Mikst tipte ise lateral ventriküle bitişik derin 
kısımda nodüler, yüzeyel kısımda ise kur-
vilineer yapılanmalar birarada görülür [46, 
47, 48]. Heterotopiler kitle etkisi ve çevresel 
ödem göstermezler.

Bant (laminar) heterotopi, ailesel ola-
bilen nadir bir anomalidir. Serebral korteksin 
eğimini takip eden çepeçevre bir gri cevher 
tabakasından oluşur (Resim 14). Korteks nis-
peten normal veya pakigirik olabilir [49].

B. Klasik (Tip I) lizensefali: Komplet ve 
inkomplet olarak iki tipi vardır. Komplet tipte 
düz bir beyin yüzeyi ve agiri mevcut olup has-
talar nöbet ve gelişim geriliği ile başvurur. 
Daha sık görülen inkomplet tip ise frontotem-
poral pakigiri ve parietooksipital agiri ile kara-
kterize olup klinik olarak kompleks nöbetler, 
hipotoni, mikrosefali ve fasial dismorfizm 
ile gelir. Görüntülemede kortikal yüzey, sığ 

Resim 13. A, B. Fokal kortikal displazi. (A, B) Solda süperior frontal girus düzeyinde kortikal kalınlaşma 
ve subkortikal hiperintens patolojik sinyal değişiklikleri.
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silvian fissürlere sekonder aksiyelde beynin 
sekiz şeklinde görünümü, azalmış beyaz cev-
her hacmi ve kalın serebral korteks, gri­beyaz 
cevher interdigitasyonlarının yokluğu ve geniş 
lateral ventriküller izlenir [42, 50, 51].
C. Arnavut kaldırımı (Tip II) lizensefali 
(Konjenital muskuler distrofi): Nodüler 
bir beyin yüzeyi, oküler anomaliler ve kon-
jenital kas bozuklukları ile birliktedir. Arnavut 
kaldırımı korteks, nöroblastların ve glial hücrel-
erin subaraknoid mesafeye aşırı göç etmesinden 
kaynaklanır. En şiddetli formu Walker­Warburg 
sendromu (WWS), en hafif formu Fukuyama 
konjenital müsküler distrofi (FCMD), ara formu 
ise Muscle­Eye­Brain (MEB) hastalığıdır. 

WWS ağır hipotoni, oküler anormallikler, 
progresif makrosefali ve posterior sefalosel 
ile karakterizedir. Yaygın arnavut kaldırımı 
lizensefali ve myelinize olmamış beyaz cev-
her söz konusudur. Füzyone kollikül, küçük 
pons, dismorfik mezensefalon, dorsal pon-
tomedüller kink ve serebellar hipoplazi ile 
ilişkilidir. Tek/çift taraflı mikroftalmi ve retina 
displazisi, hidrosefali ve posterior sefalosel 
sıktır [52-54].

MEB hastalığı hafif hipotoni, oküler ano­
maliler ve gelişim geriliği ile kendini gösterir. 
Frontal loblarda az miktarda sulkasyon ve 
beyaz cevher hipomiyelinizasyonu, füzyone 
kollikül, pons hipoplazisi ve anterior lon-
gitudinal kleft, vermian hipoplazi, serebel-
lar polimikrogiri ve kistler izlenebilir. Glob 
normalden küçük olup subretinal sıvı ve retinal 
displazi olabilir. Septum pellusidum yokluğu, 
kallozal hipogenezi ve hidrosefali görülebilir 
(Resim 14) [52-54].

FCMD, frontal polimikrogiri ve parietook-
sipital arnavut kaldırımı lisensefali ile gelir. 
Gecikmiş miyelinasyon varsa, normalin 
aksine miyelinasyon periferik subkortikal 
bölgeden merkeze doğru ilerler. Kollikül 
füzyonu, serebellar polimikrogiri ve kistler 
vardır. Bazı hastalarda yaygın kortikal ve 
oküler displazi izlenebilir [55].

D. Pakigiri: Lizensefaliye kıyasla beyin 
gelişiminin daha geç bir aşamasında ortaya 
çıkan ve nöronal migrasyonun daha az 
bozulduğu bir anomalidir. Nispeten az sayıda 
geniş kaba girusun varlığı ve kısmi sulkasyon 
ile karakterizedir [56].

Resim  14. A, B. Nöronal migrasyon bozuklukları. (A) Bilateral lizensefali ve subkortikal bant 
heterotopi, serebellar hipo-displazi, ventriküler genişleme, interventriküler septum yokluğu. 
(B) Hipoplastik ve “Z-şekilli” beyin sapı, korpus kallozumda incelme. Muscle-Eye-Brain sendromu 
olabileceği düşünüldü.
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3)  Nöronal Organizasyon 
Bozuklukları

A. Şizensefali: Subaraknoid BOS mesafe-
sini ventriküler sistemle birleştiren, dis-
plazik gri cevher ile döşeli bir yarık olarak 
tanımlanır. Kromozom anomalileri, antena-
tal dönemdeki enfeksiyon veya iskemiden 
kaynaklanabilir. Klinik olarak sıklıkla 
gelişme geriliği, motor bozukluk ve nöbet 
izlenir. SOD, optik sinir hipoplazisi veya 
septum pellusidum yokluğu, pakigiri, 
polimikrogiri, heterotopi ve araknoid kist ile 
ilişkili olabilir. Görüntülemede subaraknoid 
mesafeden lateral ventriküle uzanan BOS ile 
dolu bir yarık olarak görülür. Yarık duvarı 
dismorfik gri cevher ile döşeli olup bazen gri 
cevher subependimal heterotopi şeklinde lat-
eral ventriküle uzanır. Unilateral veya bilat-
eral olabilir. Kapalı ve açık dudaklı olmak 
üzere iki tiptir. Kapalı dudaklı şizensefalide 
gri cevherler birbiriyle temas halindedir (tip 
1). Açık dudaklıda ise gri cevher tabakaları 
ayrılmış olup arasından vent riküle uzanan 
bir BOS yarığı mevcuttur (tip 2) (Resim 15)  
[57, 58].

B. Polimikrogiri (PMG): Sığ sulkuslarla 
ayrılmış çok sayıda küçük kıvrımlar ve düzen-
siz kortikal yüzey ile karakterizedir. Antenatal 
dönemdeki enfeksiyon, iskemi, toksin maru-
ziyeti veya kromozomal anormalliklerden 
kaynaklanır. Anomali tek veya çift taraflı, 
simetrik veya asimetrik, fokal veya diffüz ola-
bilir. Genellikle silvian fissür lere komşu böl-
gelerde izlenir [59]. %25 vakada korteks hafif 
kalınlaşmış (5­7 mm) olup komşu beyaz cev-
herde T2 sinyal yoğunluğu artışı mevcuttur. 
Eğer sebep konjenital enfeksiyon ise T2 hiper-
intens alanlar bilateral izlenir. PMG bölgesinde 
anormal bir venöz yapı görülebilir.

İki farklı PMG modeli vardır: Model 1’de 
normal kortikal kalınlığa (3­4 mm) sahip 
küçük, ince dalgalı bir korteks vardır. Bu patern 
anterior frontal bölgede ve özellikle 12 aydan 
küçük bebeklerde görülür. Model 2’de ise daha 
az dalgalanma ve inişli çıkışlı bir korteks söz 
konusudur. Korteks kalınlaşmış (5­7 mm) olup 
gri­beyaz cevher bileşkesi düzensizdir. Bu 
patern 18 aydan büyük bebeklerde görülmekte 
olup esas olarak frontal, parietal ve perisilvian 
bölgeleri içerir [60].

Resim  15. A–C. Şizensefali. (A) Sol parietalde açık dudak şizensefali, komşu anterior kortekste 
polimikrogirik konfigürasyon. (B) Korpus kallozum disgenezisi, mikrosefali. (C) Serebellar displazi ve 
sol sereballar hipoplazi.
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4)  Kortikal Malformasyona Neden 
Olan Enfeksiyonlar

A. Sitomegalovirüs (CMV): İntrauterin 
enfeksiyonun ve enfeksiyona bağlı konjenital 
beyin hasarının en sık nedenidir. Konjenital 
formun görüntüleme bulguları arasında 
intrakraniyal kalsifikasyon, ventrikülomegali, 
beyaz cevher hastalığı, nöronal migrasyon 
bozuklukları ve mikrosefali bulunur (Resim 16) 
[61]. Kortikal malformasyonlardan lizense-
fali, pakigiri ve PMG en sık görülenler olup 
şizensefali daha nadirdir [62].
B. Zika virüs: Zika virüs, konjenital doğum 
defektleri ile ilişkili bir zoonoz olup en yaygın 
bulgusu mikrosefalidir [63]. Ayrıca kortikal ve/
veya periventriküler kalsifikasyonlar, serebral 
atrofi, ventrikülomegali, kallozal anormal-
likler, beyin sapı hipoplazisi ve mega sisterna 
magna izlenebilir [64].

Zika kaynaklı intrakraniyal kalsifikasyonlar, 
TORCH kaynaklı olanlara göre daha yoğun 

dansitede olup tipik olarak gri­beyaz cevher 
bileşkesine yerleşir. Ayrıca bazal gangliada ve 
talamusta kalsifikasyonlar tanımlanmıştır. Eğitici 
nokta olmaktan çıkarılsın lütfen [64, 65].
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Sayfa 432
Antenatal tanı için değerlendirme gebeliğin 18­20. haftasından sonra yapılmalıdır.

Sayfa 432
Görüntülemede; geniş posterior fossa, süperiora doğru rotasyone hipoplastik/agenetik vermis, 
subaraknoid mesafe ile ilişkilenen kistik dilate 4. ventrikül, yüksek yerleşimli tentoryum, transvers 
sinüsler ve torkular herofili (torkular­lambdoid inversiyon) izlenir.

Sayfa 433
Serebellar vermis, beyin sapı ve 4. ventrikülün inferiora doğru spinal kanal içerisine yer değiştirmesi 
ile karakteri zedir. Ayrıca küçük posterior fossa, lomber miyelomeningosel ve hidrosefali izlenir.

Sayfa 435
Aksiyel görüntülemede tanımlanan “molar diş işareti”; uzun, kalın ve horizontal uzanımlı süperior 
serebellar pedinkül (SSP), derin interpedinküler fossa ve vermian hipoplazi ile karakterizedir.

Sayfa 435
Vermisin yokluğu ile birlikte serebellar hemisferlerin, dentat çekirdeklerin ve serebellar pedinküllerin 
füzyonu olarak tanımlanır.

Sayfa 436
PSH’nin morfolojik paterni nonspesifik çeşitli malformasyonlarda ve nörometabolik hastalıklarda 
gösterilmiştir. Özellikle CASK, RELN ve VLDLR gen mutasyonlarında şiddetli PSH sıktır.

Sayfa 437
İntrakraniyal lipomlar en sık orta hatta perikallozal alanda, sisternlerde ve serebellopontin köşelerde 
karşımıza çıkar. Vasküler yapılar ve kraniyal sinirler subaraknoid mesafede lipomların içinden geçebilir.

Sayfa 440
FKD ile gliom ayrımı önemlidir. Frontal yerleşim FKD lehineyken, temporal yerleşim neoplaziyi 
düşündürür. T2A’daki yüksek sinyal yoğunluğu FKD'de tümörlere göre daha az belirgindir çünkü 
kortikal displazilerin ana kısmı gri cevher içinde yer alır ve nadiren ödem/gliozis eşlik eder. 
Gliomlar kitle etkisi yapabilir ve kontrast tutabilir.

Sayfa 443
%25 vakada korteks hafif kalınlaşmış (5­7 mm) olup komşu beyaz cevherde T2 sinyal yoğunluğu 
artışı mevcuttur. Eğer sebep konjenital enfeksiyon ise T2 hiperintens alanlar bilateral izlenir. PMG 
bölgesinde anormal bir venöz yapı görülebilir.

Sayfa 444
Konjenital formun görüntüleme bulguları arasında intrakraniyal kalsifikasyon, ventrikülomegali, 
beyaz cevher hastalığı, nöronal migrasyon bozuklukları ve mikrosefali bulunur.

Sayfa 444
Zika kaynaklı intrakraniyal kalsifikasyonlar, TORCH kaynaklı olanlara göre daha yoğun dansitede 
olup tipik olarak gri­beyaz cevher bileşkesine yerleşir. Ayrıca bazal gangliada ve talamusta 
kalsifikasyonlar tanımlanmıştır.
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1. Dandy Walker malformasyonu ile ilgili aşağıdakilerden hangisi yanlıştır?
a. Posterior fossa normalden geniştir.
b. Tentoryum yüksek yerleşimlidir.
c. Sıklıkla hidrosefali eşlik eder.
d. FOXC1 mutasyonunda izlenebilir.
e. Gomez­Lopez­Fernandez sendromuna eşlik edebilir.

2. Aşağıdakilerden hangisi kortikal malformasyon değildir?
a. Mikrolizensefali
b. Hemimegalensefali
c. Sintelensefali
d. Polimikrogiri 
e. Şizensefali

3. Aşağıdakilerden hangisi Zika virüs enfeksiyonu ile ilişkili bir bulgu değildir?
a. Periventriküler kalsifikasyonlar
b. Serebral atrofi
c. Makrosefali
d. Kallozal anomaliler
e. Bazal ganglia kalsifikasyonları

4. Optik sinir hipoplazisi, septum pellusidum yokluğu ve hipotalamik­hipofiz disfonksiyonu ile 
karakterize hastalık aşağıdakilerden hangisidir?
a. De Morsier sendromu
b. Walker­Warburg sendromu
c. Muscle­Eye­Brain hastalığı
d. Gomez­Lopez­Fernandez sendromu
e. PHACE sendromu

5. “Torkular­lambdoid inversiyon” bulgusu aşağıdakilerden hangisinde izlenir?
a. Chiari malformasyonu 
b. Rombensefalosinapsis
c. Pontin tegmental cap displazisi
d. Dandy Walker malformasyonu
e. Joubert sendromu

Cevaplar: 1e, 2c, 3c, 4a, 5d


