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GELİŞİMSEL BEYİN MALFORMASYONLARI: 
HOLOPROZENSEFALİ

Telensefalonun iki ayrı hemisfere dönüşme-
sinde ve diensefalondan ayrılmasında sorun 
vardır.

Yüz anomalisi eşlik etmekte olup yüz ano-
malisinin şiddeti ile intrakranial anomalinin 
şiddeti doğru orantılıdır.

Alobar holoprozensefali, en şiddetli for-
mudur. Büyük ve tek bir ventrikül ve onu çev-
releyen ince bir parankim vardır. Talamuslar-
daki füzyon nedeniyle beyin omurilik sıvısı 
(BOS) aquadukttan 4. ventriküle geçemez ve 3. 
ventrikülün dorsal tavanı genişleyerek dorsal 
kist halini alır. Korpus kallozum, falks serebri, 
olfaktor sinir gibi orta hat oluşumları yoktur.

Semilobar holoprozensefalide, posteri-
or- da interhemisferik fissür ve falks bulunur 
ve serebral hemisferler posterior kesimde bir-
birinden ayrılır. Ön kesimde ise füzyon vardır. 
Talamuslar kısmen ayrılmıştır. Şiddetli formla-
rında ise tam füzyon vardır, buna bağlı dorsal 
kist görülebilir. Yan ventrikül temporal boy-
nuzları geniştir ve tam şekillenmez. Oksipital 
boynuzlar oluşur. Korpus kallozum spleniumu 
oluşmuştur (Resim 1).

Lobar holoprozensefali, en hafif formu-
dur. Genellikle yüz anomalisi bulunmaz. Sade-
ce frontal kesimde özellikle tabanında füzyon 
izlenir. Frontal loblar tipik olarak hipoplaziktir. 
Yan ventriküllerin oksipital ve temporal boy-
nuzları iyi gelişmiştir. Frontal boynuzlar ha-
fif şekillenmiştir. Septum pellusidum yoktur. 
Korpus kallozumun korpusunun yarısından 
itibaren arka kesimi oluşmuştur.1

Resim 1. Semilobar holoprozensefali. 5 günlük kız 
bebek. Aksiyal T2A MRG kesitleri (a,b). Serebral 
hemisferler posteriorda birbirinden ayrılmış, ön 
kesimde füzyon izleniyor (Resim 1a). Talamuslar 
füzyone (Resim 1b).

SEPTOOPTİK DİSPLAZİ  
(DE MORSİER SENDROMU)

Optik sinirlerin hipoplazisi ve septum pellu-
sidum hipoplazisi-yokluğu iki major bulgu-
sudur. Olguların 2/3’ünde hipotalamo-hipo-
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Persistan terminal ventrikül: Konus me-
dullaris içinde ependim ile kaplı küçük bir 
kavitedir. Bu antite konus medullarisin diğer 
kistik lezyonlarından hemen filum terminale 
üzerinde yerleşimli olması ve kontrast tutulu-
mu göstermemesi ile ayırtedilir.

Dermal sinüs: Nöral doku ve meninksleri 
cilde birleştiren epitelle kaplı bir fistüldür. Sık-
lıkla lumbosakral bölgede yerleşimlidir. Kauda 
ekuina veya konus medullaris seviyesinde spi-
nal bir dermoid ile ilişkilidir. Fizik muayenede, 
orta hatta kıllanma, nevüs, hiperpigmente leke 
veya kapiller hemanjiom izlenir. Nöral doku 
ve cilt yüzeyinin fistülöz ilişkisinin menejit ve 
apse gibi enfeksiyöz komplikasyonlara yol aç-
ması nedeniyle cerrahi tamir önem arzetmek-
tedir.

Kompleks disrafik durumlar iki kategoriye 
ayrılır.

Orta hat notokord birleşme bozuklukları: 
dorsal enterik fistüller, nöroenterik kist, diaste-
matomiyeli, ve notokordal oluşum bozuklukla-
rı(kaudal agenezi, segmental spinal disgenezi)

Dorsal enterik fistülde cilt yüzeyi ile barsak 
arasında anormal bağlantı vardır. Nöroenterik 
kist dorsal enterik fistülün daha lokalize hali-
dir. Bu kistler gastrointestinal yoldakine ben-
zer müsin sekrete eden epitel ile döşelidir, tipik 
olarak servikotorasik bölgede spinal kord ante-
riorunda lokalizedir.

Diastematomiyeli: Spinal kord iki hemikor-
da ayrılmıştır. Her iki hemikord sıklıkla simet-
riktir. İki tip diastematomiyeli vardır. Tip 1’de 
ayrı dural tüpler var olup osseöz veya kartilaj 
septum ile ayrılmıştır. Tip 2’de tek bir dural tüp 
var olup bazen arada fibröz septa bulunabilir. 
Diastematomiyeli klinikte skolyoz ile bulgu ve-
rebilir.

Notokord formasyon bozuklukları: kaudal 
agenezi spinal kolonun total veya parsiyel age-
nezisidir. Anal imperforasyon, genital anoma-
liler, renal displazi-aplazi, pulmoner hipoplazi 
veya ekstremite anomalileri ile birlikteliği var-

dır. Kaudal agenezi 2 grupta kategorize edilebi-
lir. Tip 1 yüksek yerleşimlidir ve konus termi-
nalis aniden sonlanır (Resim 25). Tip 2 alçak 
yerleşimlidir ve bağlı konus medullaris vardır.

Segmental spinal disgenezi: Torasik ve 
lomber omurganın segmental agenezi veya 
disgenezisi, spinal kord ve sinir köklerinde 
segmental anormallik, konjenital paraparezi 
veya parapleji, konjenital alt ekstremite defor-
miteleri. 3D BT rekonstrüksiyonları çeşitli ver-
tebral segmentasyon anomalilerini göstermede 
yardımcıdır.34

Resim 25. Kaudal agenezi. 4 yaşında erkek çocuk. 
Sagital T2A spinal MRG kesiti. Yüksek yerleşimli 
konus (siyah ok). Sakral ve koksigeal vertebralar-
da agenezi (beyaz ok).
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