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Gökalp ÇIKMAN 1 

Abdulhakim COŞKUN 2

TEMEL KONSEPTLER

	• Multipl anomaliler bir arada olabilir
	• Beyin yapılarının çoğu aynı zamanda olu-

şur
	• Gelişen beyinde malformasyona neden 

olan bir olay birden çok yapıyı etkileyebilir
	• Örneğin korteksi etkileyen neden serebel-

lumu da etkileyebilir
	• Aynı anomali farklı nedenlerin sonucu 

oluşabilir (Genetik, enfeksiyöz, metabolik, 
destrüktif nedenler)

	• Konjenital enfeksiyonlar özellikle ilk iki 
trimesterde beyin malformasyonuna yol 
açabilir. Üçünü trimester enfeksiyonları 
destrüktif lezyonlara neden olur

SINIFLAMA

	• Dorsal prozensefalon gelişim anomalileri
	• Komissür anomalileri
	• Kortikal gelişim anomalileri
	• Ventral prozensefalon gelişim anomalileri
	• Holoprozensefali
	• Arini/Arinensefali
	• Septooptik displazi
	• İzole septum pellusidum yokluğu
	• Hipotalamik-pitüiter aks anomalileri

	• Göz anomalileri
	• Midbrain-hindbrain anomalileri
	• Beyin sapı ve serebellar anomaliler
	• Kranioservikal bileşke anomalileri
	• Chiari malformasyonları
	• Mezenkimal anomaliler
	• Sefaloseller ve diğer kalvaryal ve kafa tabanı 

defektleri
	• İntrakranyal lipomlar
	• Araknoid kistler
	• Kraniosinostoz
	• Kromozomal anomaliler

DORSAL PROZENSEFALON GELİŞİM 
ANOMALİLERİ

	• SEREBRAL KOMİSSÜR ANOMALİLERİ
	• Korpus kallozum agenezisi/hipogenezisi
	• SEREBRAL KORTİKAL GELİŞİM ANO-

MALİLERİ
	• ANORMAL NÖRONAL PROLİFERAS-

YON
	• Mikrosefali / mikrolizensefali
	• Transmantle kortikal displazi (fokal korti-

kal displazi tip II)
	• Hemimegalensefali



Temel Pediatrik Nöroloji: Tanı ve Tedavi
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Yenİdoğan Nörolojİsİ

	• Korpus kallozum anomalileri
	• Hipokampüs ve inferior olivar nükleus ano-

malileri
	• Dolikosefali

TRİZOMİ 13
	• Klinik olarak mikrosefali, mental retardas-

yon, anoftalmi, mikroftami, koloboma, ya-
rık damak, kulak malformasyonu ve kardi-
ak anomaliler görülebilir

	• %80 hastada holoprozensefali mevcuttur
	• Kallozal disgenezi, olfaktör hipoplazi, sere-

bellar kortikal displazi ve inferior vermiyan 
hipoplazi görülebilir

FRAJİL X SENDROMU
	• Mental retardasyonun en sık genetik nede-

ni. Erkeklerde 1/1500 canlı doğumda görü-
lür

	• Klinik olarak alın ve mandibulada belir-
ginleşme, yüzde daralma, büyük kulaklar, 
makroorşitizm, otistik davranışlar görüle-
bilir

	• Çoğu hastanın beyin görüntülemesi nor-
maldir ancak subependimal ve subpial he-
terotopi, serebellar vermis hipoplazisi, er-
ken serebral atrofi görülebilir

8P TERS DUPLİKASYON SENDROMU
	• Klinik olarak minör fasyal dismorfizm, şid-

detli gelişim geriliği, infantil hipotoni (daha 
sonra spastitiye dönüşür), beslenme güçlü-
ğü ve skolyoz görülür

	• Beyin görüntülemesinde kallozal agenezi 
veya hipoplazi (Resim 1), inferior serebel-
lar vermis hipoplazisi, miyelinasyon gecik-
mesi, periventriküler beyaz cevherde T2/
FLAIR hiperintens odaklar saptanır
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