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GiRiS

Konjenital beyin malformasyonlar1 poste-
rior fossa, orta hat ve kortikal malformasyonlar
olmak tizere ii¢ grupta incelenebilir. Posterior
fossa malformasyonlari, farkli nérolojik ve
sistemik Dbelirtiler gosteren bir spektrumdur.
Supratentoryal anomalilere gore daha nadir olup
tant i¢in goriintiileme Ozelliklerinin bilinmesi
esastir. Siniflandirmasi nérogériintiileme, mole-
kiiler genetik ve gelisimsel biyolojik kriterlere
gore yapilir. Orta hat anomalileri, embriyolojik
temelde degerlendirilmesi gereken kompleks
bir grup olup bazilarinda patogenez hala net
degildir. Siniflamasi ise embriyolojik ve genetik
koken ortaya ¢iktik¢a degismektedir. Bu nedenle
gortintilleme  ozelliklerinin  bilinmesi  dogru
tani, prognoz ve genetik danismanlik agisindan
onemlidir. Kortikal malformasyonlar, anormal
serebral kortikal yapilanma ile karakterizedir.
Siniflamas1 anormal ndéronal gelisimin agamasina

gore belirlenmekte olup patoloji proliferasyon,
migrasyon veya organizasyon basamaginda
ortaya ¢ikabilir. MRG, malformasyonlarin yani
sira iligkili anomalilerin morfolojisini, dagilimim
ve kapsamini gostermede faydalidir. Bu yazida
konjenital beyin malformasyonlar1 6rnek olgular
esliginde gozden gegirilecektir.

POSTERIOR FOSSA
MALFORMASYONLARI

Posterior fossa malformasyonlari, kalitsal
veya edinsel olabilen, birbirinden farkli nérolo-
jik ve sistemik belirtiler gosteren bir hastalik
grubudur. Smiflandirmasit nérogdriintiileme,
molekiiler genetik ve gelisimsel biyolojik kri-
terlere gore yapilir. Gorilintiileme 6zelliklerinin
bilinmesi tan1 koyma siirecinde esastir ve iki
ayr1 grupta incelenecektir [1-5].
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1) Posterior Fossanin Kistik
Malformasyonlari

A. Blake kesesi kisti: Blake kesesi kisti infe-
rior meduller velumun serebellar vermis infe-
riorundan posteriora sisterna magnaya dogru
balonlagmasi sonucu olusur. Temel patoloji,
Blake kesesinin fenestre olamamasidir. Buna
sekonder 4. ventrikiiliin subaraknoid mesafe
ile iliskisi kesilir ve tetraventrikiiler hidrose-
fali ortaya ¢ikar. Sporadik gelisir. Serebellum
dogal goriinimdedir [6]. Goriintiilemede tipik
olarak retroserebellar/infraserebellar yerlesimli
kistik bir olusum izlenmektedir. Koroid plek-
sus, kistin anterosuperior duvarinda ve vermis
inferiorunda izlenir (Resim 1) [6]. Hidrosefali
varli§i, mega sisterna magna ile ayriminda
yardimcidir. Kitle etkisi yaparak serebellumda
basiya neden olabilir. Posterior fossa normal
boyuttadir. Hidrosefali disinda supratentoryal
anormallik olmas1 beklenen bir bulgu degildir
[7]. ]

B. Vermian hipoplazi (Izole inferior ver-
mian hipoplazi): Inferior serebellar vermisin
kismi yoklugu ile karakterizedir [ 7]. Hastalarin
¢ogu asemptomatik olmakla birlikte hafif
diizeyde ince motor aktivite ve dil gelisim

bozukluklari olabilir | 8]. Inferior vermisin kismi
yoklugu en uygun olarak midsagital kesitlerde
degerlendirilebilir. Bunun digindaki posterior
fossa yapilari ve 4. ventrikiil dogal goriiniimde-
dir. Antenatal tani i¢in degerlendirme gebeligin
18-20. haftasindan sonra yapilmalidir [12].

C. Dandy Walker malformasyonu (DWM):
Vermis hipoplazisi/agenezisine eslik eden
4. ventrikiilin kistik dilatasyonudur [9, 10].
Hastalar erken donemde intrakraniyal hip-
ertansiyon semptomlari ve makrosefali ile
gelir. Izole olabilir ya da kromozom ano-
malileri ile birliktelik gdsterebilir. FOXCI
mutasyonlu hastalarda DWM bildirilmistir
[9]. Goriintiillemede; genis posterior fossa,
siiperiora dogru rotasyone hipoplastik/agene-
tik vermis, subaraknoid mesafe ile iliskilenen
kistik dilate 4. ventrikiil, yiiksek yerlesimli
tentoryum, transvers siniisler ve torkular hero-
fili (torkular-lambdoid inversiyon) izlenir

(Resim 2). Bunun yani sira serebellar hemisfer
hipoplazisi, supratentoryal hidrosefali (%90)
ve beyin malformasyonlari (kallozal disgenezi/
agenezi, oksipital ensefalosel, polimikrogiri ve
gri cevher heterotopileri) gibi kranial bulgular
ile birlikte polidaktili ve kardiyak anomaliler
de eslik edebilir [10].

Resim 1. A, B. Blake kesesi kisti. (A) infraretroserebellar yerlesimli 4. ventrikil ile iliskili kistik olusum;
koroid pleksus, kistin anterosuperior kenari boyunca vermis inferiorunda izlenmekte. (B) Lateral

ventrikUllerde genisleme.
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2) Serebellum ve Beyin Sapi
Malformasyonlari

A. Chiari malformasyonu: Chiari malfor-
masyonununklasik olarak dorttipi tanimlanmis
olmakla birlikte serebellar hipoplazi/aplazi ve
pons anormallikleri ile karakterize Chiari IV
malformasyonu giiniimiizde serebellar hipo-
plazi grubu i¢inde sayilmaktadir [11, 12].
Serebellar tonsillerin foramen magnumdan
herniasyonu ilk {i¢ tipte sik goriiliir. Her tip ile
iligkili farkli bulgular ise bu tiplerin embriy-
olojik gelisim farkliliklar1 ile agiklanabilir.
Chiari I malformasyonlart mezodermal, tip
I ve I ise ndéroektodermal bozukluklardan
kaynaklanir [12].

e Chiari I malformasyonu

Serebellar tonsillerin foramen magnum-
dan spinal kanala dogru herniasyonu s6z
konusudur. Spinal kordda siringomyeli
eslik eder (Resim 3). Patogenezinde oksip-
ital kemigin gelisimi sirasindaki mezoder-
mal bir defekt sorumlu olup sonucunda
normalden kiigiik bir posterior fossa olusur.
Konjenital veya edinsel olabilir. Konjenital
formu, intrakraniyal hiper/hipotansiyona
bagl edinsel formdan ayirmak onemlidir.

Konjenital Beyin Malformasyonlari

Bu ayrim, hasta yas1 (konjenitalde ¢ocuk-
lar-genc yetiskinler) ve posterior fossa
hacmi (konjenitalde azalmig, edinilmis
formda normal) ile yapilabilir [13].
Semptomlar kranioservikal bileskedeki
yapilarin sikigmasi ile iligkili olup hastalar
genellikle bas agrisi ile bagvurur [11].

MRG, kranioservikal bileskeyi goriintiil-
emede {stiin olmast nedeniyle tanida
tercih edilir. 5 mm ve {iizerindeki her-
niasyon tanisaldir. Ancak 3 mm herni-
asyonu olmakla birlikte malformasyonun
tanimlandig1 olgular da vardir ve bunlarda
siringomyeli varlif1 taniyr destekleye-
bilir [13]. Hastalarda skolyoz basta
olmak ftizere ¢esitli iskelet anormallikleri
izlenebilir [ 14, 15].

Chiari I malformasyonu

Serebellar vermis, beyin sap1 ve 4. ven-
trikliliin inferiora dogru spinal kanal igeri-
sine yer degistirmesi ile karakterizedir.
Ayrica kiiglik posterior fossa, lomber
miyelomeningosel ve hidrosefali izlenir
(Resim 4) [13, 15]. Hastalar antenatal
donemde tani alarak ya da lomber miyelo-
meningosel varligi nedeniyle yenidogan
doneminde karsimiza gelir [16].

Resim 2. A-C. Dandy Walker malformasyonu. (A) Genis posterior fossa, yuksek yerlesimli hipoplastik
vermis, kistik dilate 4. ventrikul, ytksek yerlesimli tentoryum ve torkula. (B) Serebellar hemisfer
hipoplazisi. (C) Lateral ventrikullerde genisleme.
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Resim 3. A, B. Chiari 1 malformasyonu. (A) Foramen magnum duzeyinde kalabaliklasma ve BOS

servikal siringomyeli.

MRG’de kii¢iik posterior fossa, sere-
bellar vermis ve beyin sapinin inferiora,
serebellumun ise tentoryumdan supe-
riora yer degistirmesi izlenir. Dentat
ligamanin korda yapismasi sonucu spi-
nal kord posteriorunda karakteristik
medullar kink goriliir [13, 15]. Posterior
fossa yapilarinin inferiora herniasyonu
sonucu foramen magnumda genisleme,
tektal gagalasma ve akuaduktus ile 4.

mesafesinde daralma. (B) Serebellar tonsillerin foramen magnumdan spinal kanala herniasyonu ve

ventrikiilde gerilme ortaya ¢ikar. Lateral
ventrikiillerde genisleme olur. Hastalarin
cogunda kallozal agenezi/disgenezi,
migrasyon anomalileri, holoprozense-
fali ve interhemisferik kist gibi anomali-
ler eslik eder [13, 17]. Serebral falksin
yoklugu, orta hatta interdijitasyon ile
kendini gosterir [11]. Kalvaryal memb-
randz kemiklerde displazi ile lakiiner kafa
goriiniimii eslik eder.

Resim 4. A, B. Chiari 2 malformasyonu. (A) Klcuk posterior fossa, beyin sapi ve serebellar vermiste
herniasyon, foramen magnumda genisleme, 4. ventrikilde elongasyon ve incelme. (B) Lumbosakral
miyelomeningosel kesesi.



Resim 5. Chiari 3 malformasyonu. Serebellar
vermiste herniasyon ve servikal ensefalosel.

e Chiari III malformayonu

En nadir Chiari tipidir. Chiari II’deki
intrakraniyal 6zelliklerin yan1 sira herniye
posterior fossa yapilarini igeren oksipi-
tal/servikal  ensefalosel  goriilmektedir
(Resim 5) [13, 18]. Genellikle servikal
veya oksipital bolgede kistik kitle varligi ile
tani alir. Bunun disinda ataksi, hipotoni ve
gelisim geriligi olabilir [18, 19]. Posterior
fossadaki kitle etkisi, hidrosefaliye ve bas
agris1 gibi kafa i¢i basing artigina bagh
semptomlara yol acar [11].

Goriintiilemede herniye serebellar ve/
veya oksipital doku iceren ensefalosel
izlenir. Herniye dokuda displazi, atrofi ve
gliozis siktir [13]. Servikal vertebralarda
posterior arkus flizyon defektleri olabilir
[13, 19]. Diger goriintileme bulgular
Chiari II ile benzer olup siringomyeli de
eslik edebilir [13, 18].

B. Molar dis (Joubert sendromu): Joubert
sendromu, siliyopati olarak da adlandirilan
ve okiiler, hepatik, renal, iskelet sistemi anor-
malliklerinin eslik ettigi bir hastalik grubunu
ifade eder. Hastalarda hipotoni, solunum
anormallikleri, entellektiiel yetersizlik, ataksi

Konjenital Beyin Malformasyonlari

Resim 6. Joubert sendromu. Mezensefalonda
“molar dis” bulgusu ve derin interpedinkuler
fossa.

ve okiiler motor apraksi goriilebilir [20].
Aksiyel goriintiilemede tanimlanan “molar
dis isareti”; uzun, kalin ve horizontal uzanimli
siiperior serebellar pedinkiil (SSP), derin
interpedinkiiler fossa ve vermian hipoplazi ile
karakterizedir (Resim 6) [20, 21]. Hastalarin
%30’unda dismorfik tektum, kalin ve uzamis
mezensefalon, kiigiikk pons gibi beyin sap1
anormalliklerinin yani1 sira supratentoryal
anomaliler de (kallozal disgenezi, ensefalosel,
hipotalamik hamartomlar, kortikal malforma-
syonlar, ventrikiillomegali) izlenebilir [21].
Ayrica Difiizyon Tensor Goriintiilleme (DTG)
ile aksonal yolaklardaki anormallikler goster-
ilebilir [22].

C. Rombensefalosinapsis: Vermisin yoklugu
ile Dbirlikte serebellar hemisferlerin, den-
tat cekirdeklerin ve serebellar pedinkiillerin
flizyonu olarak tanimlanir [23]. Hastalar
ataksi, anormal goz hareketleri gibi serebellar
disfonksiyon belirtileri ile basvurur. Hastalik
sporadik olmakla birlikte VACTERL veya
Gomez-Lopez-Hernandez sendromuna da eslik
edebilir [2-5, 24|

Goriintillemede vermisin tam/kismi yoklugu,
serebellar hemisferlerin, SSP ve dentat
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cekirdeklerin fiizyonu, “keyhole” 4. ventrikiil
ve primer vermian fissiir yoklugu izlenir.
Supratentoryal olarak ise kollikiillerin orta
hat fiizyonu (mezensefalosinapsis), flizyone
talamuslar (diensefalosinapsis), aquaductus
stenozu/BOS  dolasim  bozukluguna bagh
hidrosefali, kallozal disgenezi, septum pellu-
sidum agenezisi, holoprozensefali izlenebilir
[23, 24].

D. Serebellar hipoplazi/displazi: Hipoplazi
ve displazi ayri ayri veya bir arada goriile-
bilir [6]. Serebellum kismen veya tamamen
tutulabilir. Genetik veya edinsel mekanizma-
lar ile iliskilendirilmekle birlikte kesin pato-
genez bilinmemektedir [1]. Goriintiilemede
anormal serebellar foliasyon, gri-beyaz cev-
her ayiriminda kaybolma, serebellar beyaz
cevherde heterotopi, kortikal kalinlasma
ve kortikal-subkortikal kistler izlenebilir
(Resim 7) [25]. Unilateral serebellar hipodis-
plazi, prematurite veya PHACE sendromunda
ortaya ¢ikan antenatal/perinatal serebellar
hemorajik veya iskemik enfarkt sonucu goriil-
ebilir [26].

E. Pontoserebellar  hipoplazi (PSH):
Pontoserebellar hipoplazi, pratikte serebel-
lum ve pons hacmindeki azalmay1 belirtmek
icin kullanilmakla birlikte esasen antenatal
baslangiclt bir grup nérodejeneratif bozuklugu

temsil eder. Farkli fenotip ve patogenezlere
sahip 11 alt tipi vardir [27]. MRG’de sere-
bellar hipoplazi ve atrofi, pontin promi-
nensin yoklugu/belirgin azalmasi, normal/
hafif kii¢iik posterior fossa, serebral atrofi ve
gecikmis miyelinasyon izlenebilir (Resim 8).
PSH’nin morfolojik paterni nonspesifik
cesitli malformasyonlarda ve ndrometabolik
hastaliklarda gosterilmistir. Ozellikle CASK,
RELN ve VLDLR gen mutasyonlarinda
siddetli PSH siktir [27, 28].

F. Pontin tegmental cap displazisi:
Sporadik ve nadir bir beyin sapt malforma-
syonudur. Kraniyal sinir defisitleri, kognitif
yetersizlik ve ataksi ile karakterizedir. Ayrica
eslik eden vertebral segmentasyon anomali-
leri, kosta malformasyonlar1 ve konjenital kalp
hastaliklar1 goriilebilir. Gorlintiilemede ventral
pons diizlesmesi, pontin tegmental cap, kiiciik
asimetrik orta serebellar pedinkiiller, inferior
serebellar pedinkiil agenezisi, vermian hipo-
plazi, pontomezensefalik bileskenin molar
dis benzeri goriiniimii, inferior olivar promi-
nensin yoklugu, internal akustik kanal dup-
likasyonu, kranial sinir hipoplazisi izlenebilir
[29, 30]. DTG, transvers pontin liflerin ve SSP
caprazinin yoklugu ile dorsal ponstaki “cap”
seviyesinde transvers aksonal bandin varligini
gosterir |5, 29].

Resim 7. A, B. Serebellar displazi. (A, B) Sag serebellar hemisferde displazi ile uyumlu anormal
foliasyon ve disorganizasyon.
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Resim 8. A, B. Pontoserebellar hipoplazi. (A) Pons ve vermiste hipoplazi, pontin prominenste belirgin
azalma. (B) Serebellar hemisferlerde hipoplazi.

ORTA HAT MALFORMASYONLARI

1) Komissural Malformasyonlar

A. Korpus kallozum agenezisi/disgenezisi:
Korpus kallozum izole agenezi asemptomatik
olabilecegi gibi nobet, makrosefali, zeka ve
gelisim geriligi, hipotalamik islev bozuklugu
ile de gelebilir [31, 32]. Kallozal disgenezi
ise, genellikle cesitli sendromlar veya sere-
bral/serebellar anomalilerle birliktelik gosterir.
Bunlar arasinda telensefalik komissiir anomali-
leri, Chiari tip I, DWM, interhemisferik kistler,
kortikal gelisim malformasyonlari, ensefalo-
seller ve orta hat yliz anomalileri sayilabilir
[32, 33].

MRG, kallozal disgenezinin diginda eslik¢i
anomalileri de gosterdigi i¢in idealdir ve sagi-
tal goriintilleme kallozal disgenezi derecesinin
belirlenmesinde kullanighdir [31]. Aksiyel
planda; frontal hornlarin lateral konveksitesi,
paralel lateral ventrikiiller, kolposefali, tem-
poral hornlarda anahtar deligi seklinde dilatas-
yon, yiiksek yerlesimli 3. ventrikiil, orta hatta
interdijitasyon ve anterior komissiir hipopla-
zisi izlenebilir (Resim 9) [32, 33]. Koronal
gorilintiilerde ise; persistan disa doniik singulat

girus, 3. ventrikiile uzanan medial hemisferik
sulkus, kresentrik lateral ventrikiiller (Probst
liflerinin ventrikiil medial duvarina basisina
sekonder), inkomplet hipokampal inversiyon,
3. ventrikiiliin interhemisferik fissiire uzanmasi
gibi bulgular gosterilebilir [32].

Probst lifleri, longitudinal kallozal aksonlarin
orta hatt1 gecememesi sonucu olusur. Singulat
giruslarin lateralinde, lateral ventrikiillerin
medialinde ve interhemisferik fissiire paralel
olarak seyrederler. Bu demetler, diger aksonal
liflere gore T1'de daha parlak ve T2 goriintiil-
erde ise daha koyudur [31, 32].

Korpus kallozumda incelme, kallozal
aksonlarin destriiksiyonu ¢ogunlukla azalmig
beyaz cevher hacmi ile iliskilidir [32].

B. Orta hat lipomu/interhemisferik Kist:
Intrakraniyal lipomlar en sik orta hatta peri-
kallozal alanda, sisternlerde ve serebellopon-
tin koselerde karsimiza ¢ikar. Vaskiiler yapilar
ve kraniyal sinirler subaraknoid mesafede
lipomlarin iginden gecgebilir. Genelde asemp-
tomatik olup insidental olarak izlenir. Bazi
hastalarda ise komsu néral doku tutulumuna
bagli ndbet veya kraniyal noropati ile gelebilir.
Lipomlar timdr degil malformasyondur ve
sadece somatik bliylime ile artig gosterirler 32,
33]. BT'de tipik olarak uniform yag dansitesi
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Resim 9. A, B. Korpus kallozum agenezisi. (A) Korpus kallozum ve singulat girus izlenmemekte.
(B) Lateral ventrikullerde paralel seyir ve kolposefali.

iceren ve kontrastlanmayan kitle olarak izlenir.
MRG’de ise T1A ve T2A goriintiilerde hiper-
intens, kontrastlanmayan, yag baskili serilerde
baskilanan, SWI’da blooming artefakti gos-
terebilen lezyonlar olup kimyasal sift artefakti
tanida yardimcidir [32].

Interhemisferik kistler ise orta hatta goriilen
kistlerdir. Kallozal ageneziye eslik edebilirler
ve Barkovich tarafindan iki grupta incelenir.
Tip 1°de ventrikiillerle iligkili interhemisferik
kist mevcut olup BOS ile izointenstir. Tip 2°de
ise ventrikiillerle iligkisiz multipl interhemis-
ferik kistler olup bunlar BOS'a kiyasla T1A’da
hafif hiperintens, T2A’da izo-hiperintens izle-
nir. Tip 2’de ayrica subkortikal heterotopi
goriilebilir [32].

2) Holoprozensefali (HPE)

HPE, iki hemisferin inkomplet seperas-
yonu sonucu olusan ve term canli dogumda
en yaygin goriilen beyin malformasyonudur.
Alobar, semilobar ve lobar olmak iizere ti¢ alt
tipi vardir [34].

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

meydana gelir. USG’de monoventrikiil,
flizyone talamus, kallozal agenezi/hipo-
genezi, interhemisferik fissiir-kavum septum
pellusidum yoklugu, 3. ventrikiiliin izlen-
ememesi, ACA-MCA anomalileri ve yiiz
malformasyonlar1 goriilmektedir. MRG’de ek
olarak falx serebri ve olfaktor trakt yoklugu
ile dorsal kist izlenebilir. Ayrica optik sinirler
hipoplazik olabilir veya izlenmeyebilir.
Serebral hemisferlerin temel yapisi kaybolur.
Kraniyofasial olarak probiskus, siklopi, hipo-
telorizm gibi yliz anomalileri izlenebilir
(Resim 10) [31, 34, 35].

B. Semilobar HPE: Serebral loblarin temel
yapisi korunmustur. Goriintiilemede septum
pellusidum yoklugu, oksipital ve tempo-
ral hornlar1 olan kismen gelismis ventrikiil,
anterior kesimi izlenmeyen rudimenter falks
serebri, inkomplet interhemisferik Afissiir,
parsiyel/komplet talamik flizyon, olfaktor
trakt ve bulbus yoklugu, kallozal agenezi/
hipogenezi, inkomplet hipokampal forma-
syon izlenebilir [35]. Pratikte frontal loblarda
%50'den fazla flizyon varsa semilobar
holoprozensefali acisindan degerlendirme
yapilmalidir [36].

C. Lobar HPE: En hafif form olup
digerlerinin  aksine serebral hemisferler
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Resim 10. A, B. Alobar holoprozensefali. (A) Monoventrikil, frontal loblar fiizyone, kortikal dizlesme

ve sulkus kaybi. (B) Talamik ftizyon.

mevcuttur. Lateral ventrikiillerin frontal
hornlarinda fiizyon, fiizyone segment ile 3.
ventrikiil arasinda genis baglanti, forniks
flizyonu, septum pellusidum yoklugu, nor-
mal/hipoplazik korpus kallozum ve azigos
ACA goriilebilir [31, 35, 36]. Semilobar for-
mdan farkli olarak falks mevcuttur, interhem-
isferik fissiir tamamen olusur ve talamuslar
flizyone degildir. Goriintiilemede forniksin 3.
ventrikiil icinde on-arka hizalanmis ekojenik
lineer yap1 olarak goriilmesi tanida yardimci
olabilir [35, 36].

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

Optik sinir hipoplazisi ve septum pellusi-
dum yoklugu ile karakterize olup cogu hastada
hipotalamik-hipofiz disfonksiyon mevcut-
tur. MRG ‘de septum pellusidum yoklugu,
hipoplastik pituiter stalk, optik sinir, kiazma
ve glob hipoplazisi, koronal planda lateral
ventrikiil frontal hornlarinda “point down”
goriiniimii izlenebilir (Resim 11) [37-39].
Ayrica Chiari II malformasyonu, sizensefali,
rombensefalosinapsis ve aquaduktal stenoz ile
iligkili olabilir.

4) Sintelensefali

Orta interhemisferik  varyant (MIHV)
olarak da bilinen en hafif holoprozensefali
alt tipi olup posterior frontal-parietal bolgel-
erin anormal orta hat baglantis1 ile karakter-
izedir. Azigos ACA, serebellar anormallikler

Resim 11. Septo-optik displazi. interventrikiler
septum yoklugu, sag optik sinirde hipoplazi ile
uyumlu incelme (beyaz ok), lateral ventrikul
frontal hornlarda “point down” gérinimu
(siyah ok).
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(Chiari I malformasyonu, serebellar hipo-
plazi) ve polimikrogiri eslik edebilir [40].
Goriintiilemede verteks diizeyinde birlesen ve
vertikal oryantasyon gosteren silvian fissiirler,
kortikal displazi, subkortikal heterotopi, dorsal
kist, septum pellusidum yoklugu, korpus kal-
lozum goévde agenezi/hipogenezi izlenebilir.
Frontal ve oksipital loblar sepere olup inter-
hemisferik fissiir mevcuttur [35, 40].

KORTIKAL MALFORMASYONLAR

1) No6ronal Proliferasyon
Bozukluklari

A. Mikro(lizen)sefali: Siddetli mikrosefali ve
anormal sulkasyon ile karakterizedir. Germinal
matriksteki azalmig hiicre proliferasyonundan
veya artmis apoptozdan kaynaklanir. Basit
giral paternli mikrosefali (hafif form) ve mik-
rolizensefali (agir form) olarak siniflandirilir.
Basit giral paternli mikrosefali, ¢cok az sayida
sulkus normal kortikal kalinliga sahip olup
genellikle izoledir. Mikrolizensefalide ise kalin
bir korteks ve piiriizsiiz bir kortikal yiizey mev-
cut olup genellikle diger konjenital anomalil-
erle iliskilidir [41, 42].

B. Hemimegalensefali: Serebral hemisferin
kismen/tamamen  displastik  hamartomatoz
biliylimesi ile karakterizedir. Izole bir anomali
olabilecegi gibi; ¢esitli sendromlarla baglantili
da olabilir. Serebral korteks displaziktir. Beyaz
cevherdeki T1 ve T2 siirelerinin uzamasina
sekonder gri-beyaz cevher ayrimi net degildir
ve lateral ventrikiiller normalden genistir
(Resim 12) [43].

C. Fokal kortikal displazi (FKD): Serebral
korteksin lokalize bir bolgesinde anormal
noronlar ve glial hiicrelerin varlig: ile karak-
terizdir. Hastalar genellikle inat¢1 nébetlerle
bagvurur. FKD, gri-beyaz cevher ayrimi
net olmayan lokalize kortikal kalinlasma
olarak goriiliir (Resim 13). Makrogiri ve
derin sulkuslarin yani sira gri-beyaz cevher
bileskesinden baglayarak lateral ventrikiiliin
stiperolateral kenarina uzanan T1A’da hipoin-
tens, T2A’da hiperintens patolojik sinyal
odaklari vardir.

FKD ile gliom ayrimi 6nemlidir. Frontal
yerlesim FKD lehineyken, temporal yerlesim
neoplaziyi disiindiiriir. T2A’daki yiiksek sin-
yal yogunlugu FKD'de tiimdrlere gore daha
az belirgindir ¢linkii kortikal displazilerin ana
kismi gri cevher iginde yer alir ve nadiren

Resim 12. A, B. Hemimegalensefali. (A, B) Sagda serebral hemisferin displazik hamartomatoz
bUyUmesi ile karakterize gériinim, lateral ventriktlde genisleme.
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Resim 13. A, B. Fokal kortikal displazi. (A, B) Solda stiperior frontal girus diizeyinde kortikal kalinlasma
ve subkortikal hiperintens patolojik sinyal degisiklikleri.

o0dem/gliozis eslik eder. Gliomlar kitle etkisi
yapabilir ve kontrast tutabilir [44, 45].

2) Noronal Migrasyon Bozukluklari

A. Heterotopi: Subependimal bolgeden
serebral kortekse kadar herhangi bir yerde
ndroblast migrasyonunun durmasi sonucu
anormal konumlanan ndron topluluklaridir.
Genellikle epilepsi veya zeka geriligi izlenir.
Pakigiri, kallozal agenezi, Chiari II malforma-
syonu, araknoid kist, sizensefali ve sefalosel
ile iligkili olabilir. Periventrikiiler (subepen-
dimal) heterotopiler; ventrikiiler duvara yakin
yerlesimli olup siklikla trigon ve oksipital horn
komsulugunda izlenir. MRG’de tiim sekan-
slarda gri cevher ile izointens olarak izlenmekte
olup kontrast tutmazlar. Ventrikiil duvarinda
yer alirlar. Unilateral veya bilateral olabilirler
[42, 46, 47].

Gri cevher heterotopileri; subkortikal veya
derin beyaz cevher iginde de izlenir. Komsu
korteks ince ve sulkuslar sigdir. Etkilenen
hemisfer boyut olarak kiiciik olabilir. Nodiiler,
kurvilineer ve mikst tip olmak {izere {i¢ tipi

vardir. Nodiiler tipte, korteks ile devamlilik
olmaksizin nodiiler gri cevher odaklart vardir.
Kurvilineer tip, kortikal yiizeyden beyaz cev-
here uzanan korteksin kivrimlarina benzer
gorlinlime sahip gri cevher kitlesi seklindedir.
Subaraknoid mesafeyle anormal iletisimi
nedeniyle vaskiiler yapilar ve BOS igerebilir.
Mikst tipte ise lateral ventrikiile bitigik derin
kisimda nodiiler, ylizeyel kisimda ise kur-
vilineer yapilanmalar birarada goriiliir [46,
47, 48]. Heterotopiler kitle etkisi ve ¢evresel
O0dem gostermezler.

Bant (laminar) heterotopi, ailesel ola-
bilen nadir bir anomalidir. Serebral korteksin
egimini takip eden g¢epecevre bir gri cevher
tabakasindan olusur (Resim 14). Korteks nis-
peten normal veya pakigirik olabilir [49].

B. Klasik (Tip I) lizensefali: Komplet ve
inkomplet olarak iki tipi vardir. Komplet tipte
diiz bir beyin yiizeyi ve agiri mevcut olup has-
talar nobet ve gelisim geriligi ile bagvurur.
Daha sik goriilen inkomplet tip ise frontotem-
poral pakigiri ve parietooksipital agiri ile kara-
kterize olup klinik olarak kompleks nébetler,
hipotoni, mikrosefali ve fasial dismorfizm
ile gelir. Gorilintilemede kortikal ylizey, sig
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silvian fissiirlere sekonder aksiyelde beynin
sekiz seklinde gorliiniimii, azalmig beyaz cev-
her hacmi ve kalin serebral korteks, gri-beyaz
cevher interdigitasyonlarinin yoklugu ve genis
lateral ventrikiiller izlenir [42, 50, 51].

C. Arnavut kaldiwrmm (Tip II) lizensefali
(Konjenital muskuler distrofi): Nodiiler
bir beyin yiizeyi, okiiler anomaliler ve kon-
jenital kas bozukluklar ile birliktedir. Arnavut
kaldirimi korteks, noroblastlarin ve glial hiicrel-
erin subaraknoid mesafeye asirt go¢ etmesinden
kaynaklanir. En siddetli formu Walker-Warburg
sendromu (WWS), en hafif formu Fukuyama
konjenital miskiiler distrofi (FCMD), ara formu
ise Muscle-Eye-Brain (MEB) hastaligidir.

WWS agir hipotoni, okiiler anormallikler,
progresif makrosefali ve posterior sefalosel
ile karakterizedir. Yaygm arnavut kaldirimi
lizensefali ve myelinize olmamis beyaz cev-
her s6z konusudur. Fiizyone kollikiil, kiigiik
pons, dismorfik mezensefalon, dorsal pon-
tomediiller kink ve serebellar hipoplazi ile
iligkilidir. Tek/gift tarafli mikroftalmi ve retina
displazisi, hidrosefali ve posterior sefalosel
siktir [52-54].

MEB hastalig1 hafif hipotoni, okiiler ano-
maliler ve gelisim geriligi ile kendini gosterir.
Frontal loblarda az miktarda sulkasyon ve
beyaz cevher hipomiyelinizasyonu, flizyone
kollikiil, pons hipoplazisi ve anterior lon-
gitudinal kleft, vermian hipoplazi, serebel-
lar polimikrogiri ve kistler izlenebilir. Glob
normalden kii¢iik olup subretinal s1v1 ve retinal
displazi olabilir. Septum pellusidum yoklugu,
kallozal hipogenezi ve hidrosefali goriilebilir
(Resim 14) [52-54].

FCMD, frontal polimikrogiri ve parietook-
sipital arnavut kaldirimi lisensefali ile gelir.
Gecikmis miyelinasyon varsa, normalin
aksine miyelinasyon periferik subkortikal
bolgeden merkeze dogru ilerler. Kollikiil
flizyonu, serebellar polimikrogiri ve kistler
vardir. Bazi hastalarda yaygin kortikal ve
okiiler displazi izlenebilir [55].

D. Pakigiri: Lizensefaliye kiyasla beyin
gelisiminin daha ge¢ bir asamasinda ortaya
¢itkan ve noronal migrasyonun daha az
bozuldugu bir anomalidir. Nispeten az sayida
genis kaba girusun varlig1 ve kismi sulkasyon
ile karakterizedir [56].

Resim 14. A, B. Néronal migrasyon bozukluklari. (A) Bilateral lizensefali ve subkortikal bant
heterotopi, serebellar hipo-displazi, ventrikller genisleme, interventrikiler septum yoklugu.
(B) Hipoplastik ve “Z-sekilli” beyin sapi, korpus kallozumda incelme. Muscle-Eye-Brain sendromu
olabilecegi dustnuldu.



3) Noronal Organizasyon
Bozukluklari

A. Sizensefali: Subaraknoid BOS mesafe-
sini ventrikiiler sistemle birlestiren, dis-
plazik gri cevher ile doseli bir yarik olarak
tanimlanir. Kromozom anomalileri, antena-
tal donemdeki enfeksiyon veya iskemiden
kaynaklanabilir.  Klinik olarak siklikla
gelisme geriligi, motor bozukluk ve nébet
izlenir. SOD, optik sinir hipoplazisi veya
septum  pellusidum  yoklugu, pakigiri,
polimikrogiri, heterotopi ve araknoid kist ile
iliskili olabilir. Goriintiilemede subaraknoid
mesafeden lateral ventrikiile uzanan BOS ile
dolu bir yarik olarak goriliir. Yarik duvar
dismorfik gri cevher ile doseli olup bazen gri
cevher subependimal heterotopi seklinde lat-
eral ventrikiile uzanir. Unilateral veya bilat-
eral olabilir. Kapali ve ac¢ik dudakli olmak
iizere iki tiptir. Kapali dudakli sizensefalide
gri cevherler birbiriyle temas halindedir (tip
1). Ac¢ik dudaklida ise gri cevher tabakalar
ayrilmis olup arasindan ventrikiile uzanan
bir BOS yarig1 mevcuttur (tip 2) (Resim 15)
[57, 58].

Konjenital Beyin Malformasyonlari

B. Polimikrogiri (PMG): S1g sulkuslarla
ayrilmis ¢ok sayida kiiciik kivrimlar ve diizen-
siz kortikal yiizey ile karakterizedir. Antenatal
donemdeki enfeksiyon, iskemi, toksin maru-
ziyeti veya kromozomal anormalliklerden
kaynaklanir. Anomali tek veya ¢ift tarafli,
simetrik veya asimetrik, fokal veya diffiiz ola-
bilir. Genellikle silvian fissiirlere komsu bol-
gelerde izlenir [59]. %25 vakada korteks hafif
kalinlagmis (5-7 mm) olup komsu beyaz cev-
herde T2 sinyal yogunlugu artisi mevcuttur.
Eger sebep konjenital enfeksiyon ise T2 hiper-
intens alanlar bilateral izlenir. PMG bolgesinde
anormal bir vendz yap1 gortilebilir.

iki farkli PMG modeli vardir: Model 1°de
normal kortikal kalinliga (3-4 mm) sahip
kiigiik, ince dalgali bir korteks vardir. Bu patern
anterior frontal bolgede ve dzellikle 12 aydan
kiigiik bebeklerde goriiliir. Model 2°de ise daha
az dalgalanma ve inisli ¢ikish bir korteks s6z
konusudur. Korteks kalinlasmis (5-7 mm) olup
gri-beyaz cevher bileskesi diizensizdir. Bu
patern 18 aydan biiyiik bebeklerde goriilmekte
olup esas olarak frontal, parietal ve perisilvian
bolgeleri igerir [60].

Resim 15. A-C. Sizensefali. (A) Sol parietalde acik dudak sizensefali, komsu anterior kortekste
polimikrogirik konfiglrasyon. (B) Korpus kallozum disgenezisi, mikrosefali. (C) Serebellar displazi ve
sol sereballar hipoplazi.
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Resim 16. Konjenital CMV enfeksiyonu. Lateral

ventriklllerde dilatasyon ve epandimal
ylazeylerinde noduler kalsifikasyonlar (siyah
oklar), serebral kortekste kalinlasma ve
sulkuslarda azalma (kortikal displazi).

4) Kortikal Malformasyona Neden
Olan Enfeksiyonlar

A. Sitomegaloviris (CMV): Intrauterin
enfeksiyonun ve enfeksiyona bagli konjenital
beyin hasarmin en sik nedenidir. Konjenital
formun  goriintiileme  bulgular1  arasinda
intrakraniyal kalsifikasyon, ventrikiilomegali,
beyaz cevher hastaligi, noronal migrasyon
bozukluklar1 ve mikrosefali bulunur (Resim 16)
[61]. Kortikal malformasyonlardan lizense-
fali, pakigiri ve PMG en sik goriilenler olup
sizensefali daha nadirdir [62].

B. Zika viriis: Zika viriis, konjenital dogum
defektleri ile iligkili bir zoonoz olup en yaygin
bulgusu mikrosefalidir [63]. Ayrica kortikal ve/
veya periventrikiiler kalsifikasyonlar, serebral
atrofi, ventrikiilomegali, kallozal anormal-
likler, beyin sap1 hipoplazisi ve mega sisterna
magna izlenebilir [64].

Zika kaynakli intrakraniyal kalsifikasyonlar,
TORCH kaynakli olanlara gére daha yogun

dansitede olup tipik olarak gri-beyaz cevher
bileskesine yerlesir. Ayrica bazal gangliada ve
talamusta kalsifikasyonlar tanimlanmustir. Egitici
nokta olmaktan ¢ikarilsin liitfen [64, 65].
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e
Sayfa 432
Antenatal tan1 i¢in degerlendirme gebeligin 18-20. haftasindan sonra yapilmalidir.

Sayfa 432

Gorilintiilemede; genis posterior fossa, siiperiora dogru rotasyone hipoplastik/agenetik vermis,
subaraknoid mesafe ile iliskilenen kistik dilate 4. ventrikiil, yiiksek yerlesimli tentoryum, transvers
siniisler ve torkular herofili (torkular-lambdoid inversiyon) izlenir.

Sayfa 433

Serebellar vermis, beyin sap1 ve 4. ventrikiiliin inferiora dogru spinal kanal igerisine yer degistirmesi
ile karakterizedir. Ayrica kiigiik posterior fossa, lomber miyelomeningosel ve hidrosefali izlenir.

Sayfa 435
Aksiyel goriintiilemede tanimlanan “molar dis isareti”’; uzun, kalin ve horizontal uzanimli siiperior
serebellar pedinkiil (SSP), derin interpedinkiiler fossa ve vermian hipoplazi ile karakterizedir.

Sayfa 435
Vermisin yoklugu ile birlikte serebellar hemisferlerin, dentat ¢ekirdeklerin ve serebellar pedinkiillerin
flizyonu olarak tanimlanir.

Sayfa 436
PSH’nin morfolojik paterni nonspesifik ¢esitli malformasyonlarda ve nérometabolik hastaliklarda
gosterilmistir. Ozellikle CASK, RELN ve VLDLR gen mutasyonlarinda siddetli PSH siktir.

Sayfa 437

Intrakraniyal lipomlar en sik orta hatta perikallozal alanda, sisternlerde ve serebellopontin kdselerde
karsimiza ¢ikar. Vaskiiler yapilar ve kraniyal sinirler subaraknoid mesafede lipomlarin i¢inden gegebilir.

Sayfa 440

FKD ile gliom ayrimi dnemlidir. Frontal yerlesim FKD lehineyken, temporal yerlesim neoplaziyi
diistindiirtir. T2A’daki yiiksek sinyal yogunlugu FKD'de tiimorlere gore daha az belirgindir ¢linkii
kortikal displazilerin ana kismi1 gri cevher i¢inde yer alir ve nadiren 6dem/gliozis eslik eder.
Gliomlar kitle etkisi yapabilir ve kontrast tutabilir.

Sayfa 443

%325 vakada korteks hafif kalinlasmig (5-7 mm) olup komsu beyaz cevherde T2 sinyal yogunlugu
artist meveuttur. Eger sebep konjenital enfeksiyon ise T2 hiperintens alanlar bilateral izlenir. PMG
bolgesinde anormal bir vendz yapr goriilebilir.

Sayfa 444
Konjenital formun goriintiileme bulgular arasinda intrakraniyal kalsifikasyon, ventrikiilomegali,
beyaz cevher hastaligi, néronal migrasyon bozukluklari ve mikrosefali bulunur.

Sayfa 444

Zika kaynakli intrakraniyal kalsifikasyonlar, TORCH kaynakl1 olanlara gore daha yogun dansitede
olup tipik olarak gri-beyaz cevher bileskesine yerlesir. Ayrica bazal gangliada ve talamusta
kalsifikasyonlar tanimlanmistir.
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1. Dandy Walker malformasyonu ile ilgili asagidakilerden hangisi yanlistir?
a. Posterior fossa normalden genistir.

Tentoryum yiiksek yerlesimlidir.

Siklikla hidrosefali eslik eder.

FOXC1 mutasyonunda izlenebilir.

o a0

Gomez-Lopez-Fernandez sendromuna eslik edebilir.

2. Asagidakilerden hangisi kortikal malformasyon degildir?
a. Mikrolizensefali

Hemimegalensefali

Sintelensefali

Polimikrogiri

o a0 o

Sizensefali

3. Asagidakilerden hangisi Zika viriis enfeksiyonu ile iliskili bir bulgu degildir?
a. Periventrikiiler kalsifikasyonlar

Serebral atrofi

Makrosefali

Kallozal anomaliler

o a0

Bazal ganglia kalsifikasyonlari

4. Optik sinir hipoplazisi, septum pellusidum yoklugu ve hipotalamik-hipofiz disfonksiyonu ile
karakterize hastalik asagidakilerden hangisidir?
a. De Morsier sendromu

Walker-Warburg sendromu

Muscle-Eye-Brain hastaligi

Gomez-Lopez-Fernandez sendromu

PHACE sendromu

o a0 o

5. “Torkular-lambdoid inversiyon” bulgusu asagidakilerden hangisinde izlenir?
Chiari malformasyonu

Rombensefalosinapsis

Pontin tegmental cap displazisi

Dandy Walker malformasyonu

o a0 o P

Joubert sendromu
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