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OZET

Yimenicioglu, S. Santral Sinir Sistemi Gelisimsel Malformasyonu Olan
Hastalarda Epilepsi, Diger Klinik Ozelliklerinin Kaba Motor islev Olgegi ve iki
Elli ince Motor Islev Olgegi ile Degerlendirilmesi. Eskisehir Osmangazi
Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastahklar1 Anabilim Dali, Cocuk
Norolojisi Bilim Dali, Yan Dal Uzmanhk Tezi, Eskisehir, 2013. Santral sinir
sistemi malformasyonu (SSSM) olan hastalarda ¢esitli norolojik bulgular
goriilebilmektedir. Bu caligmanin amaci SSSM olan hastalarda eslik eden diger
nérolojik bozukluklarin saptanmasi ve kaba motor islev lgegi (KMIO) ve iki elli
ince motor islev olgegi (IEIMIO) kullanarak motor prognozu belirlemektir.
Calismamizda ESOGU Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dalinda Aralik 2011-
Mayis 2012 tarihleri arasinda serebral malformasyon tanisi alan 76 hastanin klinik,
néroradyolojik 6zellikleri, KMIO ve IEIMIO 6lgekleri ile degerlendirilmistir. Bu
Olcekler 5 diizeyde degerlendirilmektedir. Diizey 1 en hafif, diizey 5 en agir motor
bozuklugu gostermektedir. En sik eslik eden bozukluklar mental retardasyon,
epilepsi, dil ve konusma bozuklugu, malniitrisyon Serebral Palsi idi. Epilepsi
hastalarin yarisinda goriildii ve en sik serebral korteks malformasyonlarinda saptandi
(p<0.05). Kaba Motor islev Olgegi diizey 5 en fazla serebral korteks
malformasyonunda saptandi. Serebral Palsili hastalarin cogunlugunda KMIO diizey 5
idi. Oromotor disfonksiyon en fazla serebral korteks malformasyonlarinda vardi.
Hastalarm gelisim diizeyleri, oromotor fonksiyonlart KMIO diizeyi arttikca
kotiilesmekteydi. Epilepsisi olan hastalarda hem KMIO hem de IEIMIO diizeyleri
epilepsi olmayanlara gore daha yiiksekti. Sonu¢ olarak santral sinir sistemi
malformasyonlarinda siklikla epilepsi ve mental retardasyon eslik etmekte ve agir
norolojik bulgular saptanmaktadir, KMIO ve IEIMIO 6lgeklerinin bu hastalarda

motor prognozu belirlemede yararli olacag: ve kullanilabilecegi kanisina varilmastir.

Anahtar Kelimeler: Santral sinir sistemi malformasyonu, epilepsi, KMIO, IEMIO,

motor prognoz
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ABSTRACT

Yimenicioglu, S. Assessment of Epilepsy and The Other Clinical Disorders with
Gross Motor Function Classification System and Bimanual Fine Motor
Function Score at The Patients with Central Nervous System Developmental
Malformations. Eskisehir Osmangazi University Faculty of Medicine,
Department of Pediatrics, Subspeciality Thesis in Department of Pediatrics,
Pediatric Neurology, Eskisehir, 2013. Various neurologic disorders may be seen at
the patients with central nervous system malformations. Aim of this study is to
determine epilepsy and the other disorders at the patients with central nervous system
malformations and to assess motor prognosis by using Gross Motor Function
Classification System (GMFCS) and Bimanual Fine Motor Function Score
(BFMFS). These scores are evaluated in five level, level 1 shows mild motor
impairement where as level 5 shows severe motor impairement. In our study clinical,
neuroradiological features of 76 patients who were diagnosed by cerebral
malformations between December 2011-May 2012 at ESOGU Faculty of Medicine,
pediatric neurology department were evaluated with GMFCS and BFMFS. The most
common associated disorders are mental retardation, epilepsy, langauge and speech
disorders, malnutrition, Cerebral Palsy. Epilepsy is seen at half of the patients and 1t
is most commonly seen at cerebral cortex malformations (p<0.05). Gross Motor
Function Classification System level 5 is most commonly associated with cerebral
cortex malformations. Most of the patients with cerebral palsy have GMFCS level 5.
Oromotor dysfunction is most commonly seen with cerebral cortex malformations.
Patients’ developmental state and oromotor function got worse with increase at
GMEFCS level. Epileptic patients had higher GMFCS and BFMF levels than others.
As a conlusion central nervous system malformastions are frequently associated with
epilepsy and mental retardation, severe neurlogic findings are detected. It 1s
concluded that GMFCS and BFMFS are beneficial to determine motor prognosis at

these patients.

Key Words: Central nervous system malformation, epilepsy, GMFCS , BFMF,

motor prognosis.
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1. GIRIS

Yenidogan doneminde konjenital malformasyon sikligi %21-3’tiir. Santral
sinir sistemi malformasyonlar1 (SSSM) ise konjenital malformasyonlarin %8.8-
13.3’linli olusturmaktadir (1-3). Cogunlugunun nedeni bilinmemesine karsin
etyolojisinde kromozom anomalileri, monogenik bozukluklar, genetik nedenler ve
cevresel faktorlerin (maternal enfeksiyonlar, maternal diabet, radyasyon, talidomat,
valproik asit, A hipervitaminozu gibi ilaglar) rol oynadig bildirilmektedir (2).

Santral sinir sistemi malformasyonlar1 beyin gelisiminin birgok evresindeki
bozukluklar 6zellikle de hamileligin erken aylarinda beyindeki gelisim bozukluklar
sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Son yillarda gelisen norogdriintilleme yontemleri ile
SSSM radyolojik ve klinik 6zellikleri daha iyi anlagilmaktadir. Santral sinir sistemi
malformasyonlari karmasik bir gelisim gostermektedir. Serebral korteks, korpus
kallozum, serebellum embriyolojik olarak birbirine yakin haftalarda olustugu igin bu
sirada gelisen bir zedelenme birden fazla malformasyonun olusmasina neden
olabilmektedir (2).

Santral sinir sistemi malformasyonu olan c¢ocuklarda agir nérolojik
komplikasyonlar goriilebilmekte ve klinik bulgular malformasyonun olus zamant,
tipi, beyinde etkilenen bolgeye gore degisiklik gostermektedir. Ornegin korteksin
etkilendigi malformasyonlarda daha ¢ok biligsel bozukluklar, konvulziyon
goriilirken  serebellar ~ malformasyonlarda motor  bozukluklar daha sik
saptanmaktadir. Diger yandan santral sinir sistemi olgunlastik¢a yasla paralel olarak
yeni norolojik bulgular ortaya ¢ikabilmektedir. Bu nedenle diizenli klinik izlem 6nem
kazanmaktadir (1, 2, 3).

Santral sinir sistemi malformasyonu olan g¢ocuklarin ailelerinin en 6nemli
kaygisi ilerde gelisebilecek ndrolojik bozukluklar yaninda 6zellikle motor becerileri
kazanip kazanamaycagidir. Ancak bugiine kadar yapilan arastirmalarda bu sorunun
yanit1 her hasta i¢in verilememekte ve ileriye yonelik yorum yapilamamaktadir. Son
yillarda 6zellikle Serebral Palsili (SP) ¢ocuklarda motor prognozu belirlemede Kaba
Motor Islev Olgegi (KMIO) kullanilmaya baslanmstir. ilk kez 1997°de Palisano (4)
tarafindan gelistirilen bu 6lgek yardimci cihazi kullanip kullanmamaya gore oturma

ve yiirlime becerilerini degerlendirir. Ayrica iist ekstremite ve ince motor becerileri



degerlendirmek igin iki Elli ince Motor Islev Olgegi (IEIMIO) kullanilmaktadir (5, 6,
7).

Bu calismanin amaci1 SSS malformasyonu olan hastalarda eslik eden diger
norolojik bozukluklarin saptanmasi ve daha énce SP’li ¢ocuklarda motor prognozu
belirlemede kullanilan uluslararasi gegerli ve giivenilir bir yontem olan ve
Tiirkgeye’de cevrilen KMIO ve IEIMIO 6lgeklerini kullanarak motor prognozu

belirlemektir.



2. GENEL BILGILER

2.1. Santral Sinir Sistemi Gelisimi

Santral sinir sistemi malformasyonu, sinir sistemi gelisimi sirasinda fetustaki
genetik Ozellikler, dis faktorlere bagl bir veya daha fazla gelisim basamaginda
etkilesim sonucu ortaya ¢ikar (8). Beyin gelisiminin major basamaklar1 ve kritik

donemleri Tablo 2.1°de gosterildi.

Tablo 2.1. Beyin gelisiminin major olaylar1 ve kritik donemleri.

Major olay Kritik donem

Primer nérulasyon Intrauterin 3-4 hafta
Prozensefalik gelisim Intrauterin 2-3 ay

Noronal proliferasyon Intrauterin 3-4 ay

Néronal migrasyon Intrauterin 3-5 ay

Organizasyon Intrauterin 5 aydan postnatal yillar
Myelinizasyon Dogumdan postnatal yillar

2.2. Embriyoloji

Gestasyonun 2. haftasindan sonra tiim embriyolojik dokular (mesoderm,
ektoderm, endoderm) embriyolojik diskte bulunur. Embriyolojik diskin primer aksi
boyunca ektodermden SSS gelismeye baslar (8). Ik olarak notokord olusur.
Notokord SSS’nin ventral kismini olusturur (8).

Notokordun olusup plagin {lizerini 6rtmesiyle noral plak olusur (Sekil 2.1).
Noral plak olusumundan sonra gestasyonun yirminci giiniinde noral katlantilarin orta
hatta birlesmesiyle noral tiip olusur, bu olaya nérulasyon denir (8) (Sekil 2.2).

Gestasyonun yirmi altinci gilinlinde noéral tiiplin kapanmasi sefalik boliimden
kaudale dogru gergeklesir. Gestasyonun yirmi dokuzuncu giiniinde noral tiipiin
posterior kismi spinal kordu olusturmak tizere kapanir. Noral katlantilar noral tiipiin
dis kismina dogru yer degistirir ve bu noral katlantilardan noral krista olusur. Noral
kristadan, periferik ve otonomik sinir sistemi, meninksler, kafatas1 ve yiiz olusur.
Noral tiip gelistikge sefalik bolimde 3 genisleme goézlenir (8). Bu genislemeye
primer beyin vezikiili denir. Gebeligin 5-10.haftalar1 arasinda primer beyin
vezikiilinden prozensefalon, mezensefalon, rombensefalon gelisir (Sekil 2.3). Bu
olaya ventral indiiksiyon denir. Daha sonra sirasiyla n beyin, orta beyin, arka

beyin diferansiye olur (9,10).



Gebeligin 5-6.haftalarinda prozensefalon birbirine paralel 2 divertikiil
olusturur. ~ Telensefalondan  serebral ~ hemisferler,  diensefalondan ise
talamus/hipotalamus, optik vezikiiller olusur. Bu olusumlar noral tiip kapanmadan
once tamamlanir (11). Mezensefalon orta beyini olusturur. Rombensefalon ise
metensefalon ve myelensefalonu olusturur. Metensefalondan pons ve serebellum

olusurken myelensefalon da medullay1 olusturur (10,11).

1~ Narol plak
Néral oluk

Sekil 2.1. Noral plak.

_Néral krista

- Néral kristanin
SR o, intermediate bdlgesi

4 Noral
oluk D

Sekil 2.2. Dorsal indiiksiyon.



Rombensefalon
Sefalik fleksur (arka beyin)

,.,—---‘+\\
Q

Servikal

Mezensefalon
fleksur

(orta beyin)

Optik

vesikul

Kranial ve
spinal duyu
ganglionlari

Pronsefalon

: Spinal
P e kord

Sekil 2.3. Beyin vezikiillerinin yan goriiniimii

Korpus kallozum 6.haftada orta hat prozensefalik komissural plaklardan
olugsmaya baglar (12). Gestasyonun on- yirminci haftalarinda olusumu tamamlanir.

Anteriordan posteriora dogru sirasityla genu ve istmus sonra splenium ve rostrum

olusur (12,13) (Sekil 2.4).

“

4

Sekil 2.4. Korpus kallozum, R: rostrum, G: genu, C: korpus S: splenium



Serebral korteks ndroepitelyal ortii iizerinde farklilasan, migrasyon gdsteren
ve kortekse islevsel 6zellik kazandiran néronlardan olusur (14, 15).

Serebral korteksin matiirasyonu noronal proliferasyon, néronal migrasyon ve
kortikal organizasyondan olusur (15, 16).

Gestasyonun 5-6. haftalarinda hiicre proliferasyonu i¢ ve dig tabaka olarak
farklilasir. I¢ tabakada (germinal tabakada) subventrikiiler ve ¢ok sayida primordial
non diferansiye hiicreler bulunur. Yedinci haftadan sonra geng hiicreler yani
noroblastlar kortikal tabakaya dogru goc ederler (2).

Noronlar, ventrikiil duvarinda germinal matriks olarak adlandirilan
subependimal tabakada kok hiicrelerden gelisir. Burada noroblastlar olgunlastiktan
sonra migrasyona baglarlar. Gestasyonun 8.haftasinda néron migrasyonu radial lifler
araciligr ile periventrikiiler bolgeden beynin derin nukleuslar1 ve serebral korteks
yiizeyine dogru gergeklesir. Serebellar nukleus ve korteks de bu donemde olusmaya
baglar (17).

Noronal migrasyon sonucu 4 tabaka olusur: Subventrikiiler veya
subependimal zon (germinal matriks), ara zon (ilk iki tabaka arasinda), kortikal
zon (ndéron goévdelerini igerir), marjinal zon (en dis bolgedir ve subpial granuler
tabakay1 olusturur). Noron govdesi gri cevheri, aksonlar ise beyaz cevheri olusturur
(17).

Kortikal organizasyon gebeligin besinci ay1 ile dogum sonrasi donemdeki
birkag yil1 kapsar. Kortikal organizasyon 6 basamaktan olusur. Kortikal organizasyon
sirasinda alt tabakada ndronlarin yerlesmesi ve farklilagsmasi, kortikal néronlarin
siralanmasi ve tabakalarin olusumu, dendrit ve aksonlarin olusumu, sinapslarin
ortaya ¢ikmasi, hiicre 6liimii, daha once olusan sinapslarin bir kisminin ortadan
kaldirilmas1, glial proliferasyon ve farklilasma gergeklesir. Ikinci trimesterde bu
basamaklardan sonra myelinizasyon goriiliir ve erigkin yasa kadar devam eder.
Gebeligin son iki haftasinda erigkininkine yakin normal sulkus yapisi olusur (15, 16,
19).

Serebellumun gelisimi intrauterin 3. haftada baslar ve postnatal donemde
birka¢ yil devam eder (20). Vermis mezensefalondan gelisir. Metensefalonun alar
plaklar1 (rombensefalonun kraniyal kismi) ise serebellar hemisferleri olusturur. Arka

beyin kavitesi ise 4. ventrikiilii olusturur (20, 21). Vermis anterior lob, posterior lob



ve nodulus olmak {iizere li¢ farkli bolimden olusur. Bu loblar fissiirler araciligi
lobullere ayrilir. Lobuller ise sayilar1 farkli olan folialar i¢eren sublobullere ayrilir
(20, 212).

Serebellum anterior, posterior ve flokkulonodiiler loblardan olusur.
Flokulonoduler lobun (archicerebellum) vestibuler sistemle baglantilar1 vardir.
Vermis ve anterior lob (palecerebellum) ekstremitelerden afferentler alir. Posterior
lob (neocerebellum) ektsremitenin istemli kontroliinden sorumludur (20, 21). Beynin
en hizli gelisimi intrauterin donemden besinci aya kadar olmaktadir. Bu dénemde
beyin enfeksiyonlar, hasarlanma, vaskiiler olaylar ve benzeri gibi birgok olaya ¢ok
duyarlidir (20, 21). Serebral malformasyonlar 3 ana baslikta degerlendirilebilir
(Tablo 2.2).

Tablo 2.2. Serebral malformasyonlarin siiflandiriimasi
SEREBRAL MALFORMASYONLAR

1- Ventral indiiksiyon malformasyonlari
2- Serebral korteks gelisim malformasyonlart

3-Posterior fossa ve serebellum malformasyonlari

2.3. Ventral Indiiksiyon Malformasyonlar
Noral tiipten prozensefalon gelismesi sirasinda olusan malformasyonlardir.
Ventral induksiyon malformasyonlar1 asagidaki gibidir (10).
1-Holoprozensefali
2- Korpus kallozum agenezisi
3- Septum pellisidum agenezi
a. Septooptik displazi
b. Kavum vergae
2.3.1. Holoprozensefali
Holoprozensefali, 6n beyinin en sik goriilen ve gestasyonun 4. haftasindan
once olusan malformasyonudur Prozensefalonun orta hat yapilarinin kapanma
defektidir. Beyin ve yiizde dismorfik bulgularla, nérolojik bozukluklarla seyreder
(22). Holoprozensefali 1/250 gebelikte, 1/8000 canli dogumda bir goriliir (22).
Temel bozukluk prozensefalonun horizontal, transvers ve sagital olarak bdliinme

defektidir. En sik ve agir goriilen formunda (alobar) telensefalon tek bir bosluk



halindedir. Prozensefalonun boliinme defekti ne kadar ¢oksa norolojik defisit o kadar
agir ve yiiz goriinimii o kadar dismorfik olur (22). Prognozu beyin malformasyonun
siddeti ve yliziin fenotipi belirler (23). Holoprosensefali boliinme defektinin siddetine
gore dorde ayrilir: 1- Alobar 2- Semilobar 3- Lobar 4- Orta hat interhemisferik
varyant.

1- Alobar holoprozensefali: Tam veya tama yakin boliinme defekti vardir.

Falks serebrum, olfaktér bulbus gelismemistir, derin gri nukleuslar birlesmistir orta
hatta tek ventrikiil vardir (22). En agir malformasyonlardan birisidir. Alobar

holoprozensefalili ¢cocuklar postnatal erken giin ya da haftalarda kaybedilirler (22).

2- Semilobar holoprozensefali: Frontal loblarda boliinme defektidir. Korpus
kallozumun 6n kismi, olfaktor bulbus yoktur veya hipoplastiktir. Derin gri nukleuslar
birlesmistir, lateral ventrikiillerin anterior hornu ve septum pellisidum yoktur (22).
Semilobar formda yilizdeki dismorfik bulgular hafif olmasina karsin norolojik defisit
agirdir (Sekil 2.5).

3- Lobar holoprozensefali: Sadece frontal loblarin bazal kisimlarmda

bolinme defekti vardir ve falks serebri hipoplastiktir. Etkilenen bolgede korpus
kallozum yoktur. Olfaktor bulbuslar hipoplaziktir (22). Lobar tipte hem ndorolojik
tutulum hem de kraniyofasiyal anomaliler hafiftir, hastalarda mikrosefali,
hipotelorizm, tek maksiller santral kesici dig gibi dismorfik bulgulara rastlanabilir
(22) (Sekil 2.5).

4- Ortahat _interhemisferik varyant: Frontal lobun posterioru ve parietal

loblarda boliinme defekti vardir. Korpus kallozum govde kismi yoktur. Talamus ve
kaudat nukleusta fiizyon, gri cevher heterotopileri, kortikal displaziler goriiliir (22).
Hem norolojik tutulum hem de kraniyofasiyal anomaliler hafiftir, hastalarda
mikrosefali, hipotelorizm, tek maksiller santral kesici dis gibi dismorfik bulgular
goriilebilir (22).

Gelisimsel gerilik ¢ogunlukla beyin malformasyon siddetiyle orantilidir.
Ornegin alobar holoprozensefalili ¢ocuklarin az bir kismi1 desteksiz oturup obje takip
edebilirlerken; semilobar holoprozensefalili cocuklar g6z temasi, mimik hareketleri
ve diger sdzel olmayan yontemlerle iletisim kurabilirler (22) (Sekil 2.5).

Alobar ve semilobar holoprozensefalide motor prognoz lobar

holoprozensefali ve orta hat interhemisferik varyantta gore daha agir olabilir. Lobar



holoprozensefalili ve orta hat interhemisferik varyantli hastalar desteksiz yiiriiyebilir,
birka¢ kelime veya ciimle kurabilirler (22). Hipotoni, distoni ve/veya spastisite,
oromotor disfonksiyon gibi motor bozukluklar goriilebilir. Oromotor disfonksiyona,
yartk damak ve dudak eslik ederse bulgular agirlasabilir. Cogu hasta gastrostomi
tiipii ile beslenir (22).

Holoprozensefalili hastalarda hipotalamus disfonksiyonu sonucu viicut
1s1sinda, susama, istah, uyku uyaniklik sikliisiinde degisiklikler goriilebilir (22).
Posterior hipofizer yetmezlikler, sekresyonun aspirasyonuna ikincil akciger
enfeksiyonlari, kronik akciger hastaligi sik goriliir (22).

Holoprozensefalide. talamusun ayrilmamasi ve dorsal kist varliginda 3.
ventrikiil blokajina bagl hidrosefali goriiliir (25). Holoprozensefalide tipik olarak
mikrosefali goriildiiglinden bas ¢evresi normal olan ve makrosefalisi olan ¢cocuklarda
hidrosefali digiiniilmelidir (22).

Epilepsili hastalarda konvulziyonlar hastalarin yarisinda o6zellikle de siit
cocugu doneminde goriiliir. En sik kompleks parsiyel ndbetler eslik eder (22, 24).
Baz1 hastalarda klinik nobet goriilmeksizin elektroensefalografik ndbet goriilebilir
(23). Bu yiizden bu hastalarda rutin EEG ¢ekilmesi 6nemlidir.

Solunum yolu enfeksiyonlari, diabetes insipitusun neden oldugu
dehidratasyon, direngli epilepsi, beyin sap1 disfonksiyonu (solunum ve kardiyak

ritmin bozuklugu) 6liime yol agabilir (22).

Sekil 2.5. Holoprozensefali a) Lobar holoprozensefali, b) Semilobar holoprozensefali, c)

Interhemisferik varyant
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2.3.2. Korpus Kallozum Malformasyonlari

Korpus kallozum motor, sensor, kognitif fonksiyonlar arasinda hemisferler
arasi baglanti kurar (13).

Prozensefalik gelisim malformasyonlarinin en hafif formlarindan biridir (9).

Beynin en sik gorilen malformasyonlarindan biri  korpus kallozum
malformasyonudur. Gelisim geriligi olan ¢ocuklarda %2.3 oraninda goriiliir (30). Bir
yasin altinda korpus kallozum hipoplazi ve agenezisinin prevelanst 10000 canhi

dogumda 1.8’dir (30). Korpus kallozum malformasyonlar1 3 sekilde goriiliir (30):

1- Korpus kallozum agenezis (KKA) korpus kallozum tamamen yoktur.

2- Korpus Kkallozum parsiyel agenezi (hipogenezi) (KKPA), korpus

kallozumun parsiyel yoklugudur.

3- Korpus kallozum hipoplazisinde (KKH) korpus kallozum tamamen

olugsmustur ama yasa gore olmasi gerekenden incedir. Cok az akson igerir.

Olugum donemi hiicresel proliferasyon, migrasyon, aksonal biiyiime, glia
gelisimini  kapsadigindan  beyin  gelisimi  esnasinda  olusabilecek  diger
malformasyonlara eslik edebilir. Bu yiizden teratojenlere maruziyet gibi durumlar
korpus kallozum malformasyonuna neden olabilir (26).

Dogustan metabolizma bozukluklart (28), kromozom bozukluklar1 (12),
sendromlar (12, 28) kallozal disgeneziye neden olur (28). Korpus kallozum
malformasyonlart gogunlukla diger somatik malformasyonlara da eslik edebilir (12).

Korpus kallozum malformasyonu olan g¢ocuklarda goriilen klinik bulgular
mental retrdasyon, gorsel problemler, konusmada gerilik, ndbet, kas tonus
degisiklikleri, beslenme problemleridir (12).

Diger santral sinir malformasyonlar1 eslik edebilecegi gibi mikrosefali, optik
sinir hipoplazisi, serebellar vermis hipoplazisi, genis kavum septum pellisidum,
ensefalosel, hemimegalensefali, polimikrogri, kortikal displazi, dismorfik yiiz
bulgulari, konjenital kalp defektleri, ekstremite anomalileri, kalca displazisi eslik
edebilir (26).

Korpus kallozum agenezisi eslik eden hastaliklar Aicardi sendromu,
Anderman sendromu (néropati ve KKA), Shapiro sendromu (spontan pediyodik
hipertermi), Xlag ve digerleri, kromozomal anomaliler (trizomi 13, 18) konjenital

viral enfeksiyonlar, diger beyin malformasyonlar1 (Holoprozensefali, septo-optik
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displazi, lizensefali, Dandy-Walker malformasyonu ve digerleri), metabolik
hastaliklar ( Siilfit oksidaz eksikligi, glutarik asidiiri tip I, Menkes hastaligi, glutarik
asidiiri tip I, sitokrom oksidaz eksikligi, non-ketotik hiperglisinemi, glikojen depo
hastaligt tip II, kompleks 1 eksikligi, Smith-lemli-opitz sendromu, piruvat
dehidrogenaz eksikligi, argininosiiksinik asit liyaz eksikligi, fumarik asidiiri)dir (31,
32).

2.3.3. Kolposefali

Kolposefali lateral ventrikiillerin posteriorundaki genislemedir (13). Korpus
kallozumun posteriorda bulunan liflerinin agenezisine eslik edebilir. Periventrikiiler
l6komalazi, konjenital infeksiyon sonucunda da olusabilir. Belirgin bir klinik tabloya

eslik etmez. Ayirict tanida ventrikiilomegali dislanmalidir (2).

2.3.4. Septum Pellusidum Anomalileri

Septum pellusidum anomalileri (SPA) beynin orta hat yapisindaki
malformasyondur. Septum pellisidum beyaz cevher lifleri, az sayida noronlardan
olusan iki tabakali 1-3 mm kalinliginda ince bir yapidir. iki tabakali yapisinin 6n
kisminda olusan kavitasyon kavum septum pellisidum (KSP), arka kisminda olusan
kavitasyon kavum vergae (KV) malformasyonu admi alir (33). Kavum vergae
gestasyonun 6. ayinda kapanir ve KSP dogumdan hemen 6nce kapanir (33). Eriskin
yaslarda bu iki tabaka kaynasir tek tabaka izlenimi verir (34) .

Normal bireylerin %58. 8’inde septumun anteriorunda kavite gosterilmistir.
Cogunlukla klinik 6nemi yoktur rastlantisal olabilecegi gibi sizofreni hastalarinda da
goriilebilir (33, 34). Kognitif gerilik, ndbetler, korpus kallozum hipoplazisi, optik
sinir hipoplazisi ve biiylime geriligi eslik edebilir (34).

2.4 Kortikal Gelisimsel Malformasyonlar

Beyin korteksi noral kok hiicre proliferasyonu, migrasyon ve noronal
farklilasma gibi oldukca karmasik ve organize olaylar sonucu gelisir. Hiicre
proliferasyonundaki anormallikler sonucu, mikrosefali megalensefali, kortikal
displazi olusur. Noron migrasyonundaki bozukluklar, periventrikiiler nodiiler
heterotopi (PNH), subkortikal band heterotopi (SBH), lizensefaliye yol agabilir.

En sik kullanilan smiflama Barkovich ve ark. (35)’nin olusturdugu beyin

gelisiminin {i¢ embriyolojik donemini kapsayan siniflamadir (Tablo 2.3 ).
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Tablo 2.3. Kortikal gelisimsel malformasyonlari siniflandirilmasi (35)

I. Anormal noronal ve glial proliferasyon
veya apopitozis sonucu olusan
malformasyonlar

A. Azalmis proliferasyon / artmis apopitozis:
Mikrosefali

1. Mikrosefali (normal-ince korteks)
2. Mikrolizensefali (agir mikrosefali-kalin
kortek) (dogumda bas ¢evresi <-3 SD)

3. Mikrosefali (polimikrogiri / kortikal
displazi ile birlikte

B. Artmus proliferasyon / azalmis apopitozis
(normal hiicre tipleri)

1. Megalensefali

2. Megalensefali — polimikrogiri — hidrosefali
sendromu

C. Anormal proliferasyon (anormal hiicre
tipleri)

1. Neoplastik olmayan

a. Tuberosklerozun kortikal hamartomu

b. Balon hiicreli kortikal displazi

c. Hemimegalensefali

2. Neoplastik (bozuk korteks ile iligkili)

a. Disembriyoblastik Noroepitelyal Tiimor
b. Ganglioma

c. Gangliositoma

I1. Anormal néronal migrasyon sonucu
olusan malformasyonlar

A. Lizensefali / subkortikal bant heterotopi
spektrumu

1. Klasik lizensefali (agiri—pakigiri ve
subkortikal bant heterotopi

2. Lizensefali ile korpus kallozum agenezisi
birlikteligi

3. Lizensefali ile serebellar hipoplazi
birlikteligi

4. Lizensefali (baska tirlii
simiflandirilamayan)

B. Kaldirim tag1 kompleks

1. Konjenital muskiiler distrofi sendromlar1
a. Walker—Walburg sendromu (WWS)

b. Kas—G6z—Beyin hastaligi

C. Fukuyama konjenital muskiiler distrofi

(FKMD)
2. Kas tutulumu olmayan sendromlar

C. Heterotopi

1. Subepandimal (periventrikiiler) heterotopi
a. Periventrikiiler nodiiler heterotopi
b. Periventrikiiler laminar heterotopi

2. Subkortikal heterotopi (band heterotopi)

3. Marjinal glionéronal heterotopi

I11. Anormal kortikal organizasyon sonucu
olusan malformasyonlar (gec noronal
migrasyon dabhil)

A Polimikrogiri ve sizensefali

1. Bilateral polimikrogiri sendromlar1

a. Bilateral diffiiz polimikrogiri

b. Bilateral frontal polimikrogiri

o

. Bilateral perisilvian polimikrogiri
. Bilateral parieto-oksipital polmikrogiri

d
e. Bilateral mezial oksipital polimikrogiri
2. Sizensefali (yariklt polimikrogiri)

a

. 1zole sizensefali

(=3

. Septooptik displazi-sizensefali sendromu

o

. Diger nadir sizensefali sendromlar1

3. Polimikrogiri ile diger beyin
malformasyonlarinin ve anormalliklerinin
birlikteligi

4. Multipl konjenital anomali/Mental
retardasyon sendromlarmin parcasi olarak
polimikrogiri /sizensefali

B. Balon hiicresiz kortikal displazi

C. Mikrodisgenezi

IV. Baska tiirlii siniflandirilamayan
kortikal gelisimsel malformasyonlar

A. Dogumsal metabolizma hastaliklara
ikincil malformasyonlar

B. Diger smiflandirilamayan malformasyonlar
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2.4.1. Anormal Noroglial Proliferasyona Bagh Malformasyonlar

Mikrosefali

Mikrosefali bas ¢evresinin 2 standart deviasyondan kiigiik olmasidir.
Noroblast proliferasyonu, biiyiime ve diferansiayonuna bagli olarak olusur. Prenatal,
perinatal, erken postnatal nedenler genetik ve ¢evresel faktorler mikrosefaliye yol
acabilir (32, 33). Beyin yapisi normal olabilecegi gibi giral yapilarda basitlesme de
gortlebilir. Hiicre boliinmesi ve hiicre siklus regulasyonunda gorev yapan birkag
gende mutasyon tanimlanmustir (37, 38).

Prototip kabul edilen mikrosefali sendromu ‘Mikrosefali Vera’dir. Primer

otozomal resesif mikrosefali olarak da bilinir (36, 37).

Balon Hiicreli Fokal Kortikal Displazi

Fokal kortikal displazi (FKD), ilk kez Taylor tarafindan tanimlanmistir (38).
Kortikal laminasyondaki fokal bozukluga bagli olusur (17).

Bazi kortikal displazilerde balon hiicreler de gosterilmistir. Balon hiicreler
diferansiye olmayan néron ile glial hiicre arasinda kalan ara hiicrelerdir. Eozinofilik
sitoplazma iceren balona benzeyen biiyiik ve yuvarlak hiicrelerdir (17).

Fokal kortikal displazilerin etyolojisi ve hangi mekanizmayla epilepsiye
neden olduklart iyi bilinmemektedir (39). Hamileligin erken donemindeki hipoksi,
enfeksiyon, dogum travmasi, dogum sonrasi kafa travmasindan kaynaklanabilir
(40,41,42).

Hipokampal sklerozun ¢evresinde, gliondronal tiimorlerde, vaskuler
malformasyonlarda, perinatal beyin hasar1 olan bolgenin yakininda goriilebilir (41,
43). Fokal kortikal displazide nobet baslangici ¢ocukluk ¢aginda olur ve nodbetler
cogunlukla ilaca direngli olur (41). izole FKD hipokampal sklerozda goriilebildigi
gibi direncli epilepsisi olan ve mental retardasyonu olan ¢ocuklarda da goriiliir (41).
Bu ¢ocuklarda mental ve motor retardasyonun eslik etmesi noronlarin birbiriyle

etkilesimi sonucu farkli kortikal bolgelerin etkilendigini gosterir (41,42).

Hemimegalensefali
Hemimegalensefali veya unilateral megalensefali biitiin serebral hemisferin
veya serebral hemisferin bir kisminin noéronal proliferasyon, migrasyon ve kortikal

organizasyondaki defektine bagli unilateral asir1 hamartamat6z biiyiimesidir (44).
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Bu cocuklarda dogumda makrosefali goriiliir. Erken c¢ocukluk déneminde
direngli epilepsi, noromotor gelisim geriligi, hemiparezi ile bagvurabilirler. Hafif
vakalarda nobetler direngli seyretmeyebilir (44). Beynin izole etkilenimi olabildigi
gibi viiclidun bir kisminin veya bir yarisinin hipertrofisi de eslik edebilir (17, 44).
Unilateral megalensefaliyi yer kaplayici diger lezyonlardan ayiran en 6nemli 6zellik,
lateral ventrikliilin boyutunda artis olmasidir. Biiyliyen yer kaplayan infiltratif
lezyonlarda ventrikiiler sistem baskilanir ve karsi tarafa ittirirlir (15, 44).

Hemimegalensefaliye Norofibromatozis tip 1, tuberoskleroz, Epidermal
Nevus sendromu, Proteus sendromu, [to’nun ipsilateral hipomelanozu, Klippel
Trenaunay-Weber sendromu, fokal alopesi, disembryoblastik noroepitelyal tiimor
eslik edebilir (44, 45, 46).

2.4.2. Anormal Néronal Migrasyon Sonucu Olusan Malformasyonlar

Lizensefali

Lizensefali ilk kez 1868 yilinda Owen tarafindan tanimlanmistir (47).
Lizensefali gebeligin on iki- on altinci haftalar1 arasinda ortaya ¢ikan ndronal
migrasyon defektidir (47). Lizensefalinin prevelansi milyonda 11.7 dogum olarak
bildirilmistir (47). Beyin yiizeyi diiz, girus ve sulkus yapisi bozulmus, beyaz cevher
volimii azalmistir. Tiim néronlarin migrasyonu agir dercede etkilenmistir. Agiride
serebral kortekste giruslar olusmaz ve tam lizensefaliye karsilik gelir. Pakigride ise
biiyiik ve kalin girus ile beraber s1g sulkus yapist vardir, tam olmayan lizensefaliye
karsilik gelir. Lizensefalinin agiri ve pakigri, subkortikal band heterotopiye kadar
degisken derecede farkli formlarda goriilebilir (15).

Konjenital viral enfeksiyon sonrasi, oOzellikle sitomegalovirus (CMV)
infeksiyonu veya erken gebelikte, fetus beynine yetersiz kan akimi sonucu olusur ve
olgularin ¢ogu sporadiktir. Genetik nedenlere bagli gelisen lizensefalide genetik
defekt saptanabilir (47). Lizensefali birgok sendroma eslik edebilir. Genetik olarak
klasik lizensefali ve kaldirim tasi lizensefali olarak 2’e ayrilir (Sekil 2.6). Her iki

tipinde de ¢ok sayida mutasyon ve mikro delesyonlar tanimlanmistir (Tablo 2.4).
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Tablo 2.4. Lizensefalinin genetik ve klinik 6zellikleri (48)

Malformasyon/Genetik Klinik bulgular
neden
LIS1 Miller Dieker sendromu
g DCX Erkeklerde goriiliir (X’e bagli gegis)
)
i TUBA1A Klinik LIS 1’e benzer
§ ARX Ambigus genitalya, hipotalamik disfonksiyon, neonatal

epilepsi (X e bagh gecis)

RELN Serebellar hipoplazi, epilepsi
g £ Fukutin Fukuyama konjenital muskiiler distrofi
o )
é i POMGNT1 Kas-Géz-Beyin hastaligi
]
- POMT1 Walker-Warburg sendromu

Tip 1 lizensefali kendi iginde Miller Dieker sendromu ve izole lizensefali

olarak ayrilir (16). Miller-Dieker sendromlu (MDS) hastalarda 17p13.3 geni {iriinii

LIS 1 proteinidir, bu genin delesyonu, nokta mutasyon ve mikrodelesyon
tamimlanmistir (16, 46, 49). Olgularin hepsinde 17 .kromozomda delesyon
saptanmayabilir. Korteks kalinligi 10-20 mm arasindadir, giral malformasyon arka
beyin bolgelerinde 6ne gore daha agirdir (16). Alinda belirginlik, bilateral temporal
basiklik, kisa burun, yukar1 doniik burun kanatlari, belirgin ve asag1 doniik kirmizi
kenarli tist dudak, mikrognati, mikrosefali, kulak anomalileri goriiliir (16). Diisiik
dogum agirligi, kardiak malformasyonlar, erkeklerde genital anomaliler, sakral
cukurluk, el iginde derin ¢izgiler, klinodaktili de eslik edebilir (16). Korpus kallozum
ve serebellum hipoplazisi eslik edebilir. Bazen ayni mutasyon izole lizensefali
sekans1 veya nadiren izole subkortikal band heterotopiye neden olur. Tip I
lizensefalisi olan ¢ocuklarda yenidogan doneminde apne, beslenme sorunlari,
yenidogan konvulziyonu, mental-motor retrdasyon, infantil spazm, mikrosefali; daha
sonraki aylarda hareketlerde azlik, hipotoni, birinci yasa dogru spastisite goriiliir

(16). Sekil 2.6’da lizensefali tipleri gosterilmistir.
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B Marmal beyin b Klasik Izensefali C [Kaldinm tag) lzensefali

Sekil 2.6. Lizensefali tipleri a) Normal beyin b) Klasik lizensefali ¢) Kaldirim tasi
lizensefali (48).

X’ e bagh gecis gosteren lizensefali, DCX veya XLIS genlerindeki mutasyon

sonucu olusur. Bu hastalarda Xg22.3-q23 ftizerinde mutasyon saptanir (49). Ayni
mutasyon SBH de neden olmaktadir. DCX mutasyonlu hastalarda korteks kalinligi
10-20 mmdir. Giral malformasyon beynin 6n tarafinda daha agirdir. Agir olan
mutasyonlar erkeklerde lizensefali ve agriye sebep olurken kizlarda SBH’e neden
olabilir (16, 46, 49).

RELN mutasyonu sonucu olusan lizensefaliden sorumlu gen 7q22

tizerindedir. Korteks kalinligi 5-10 mm genisliginde 6n beyinde arkaya gore daha
fazladir. Hipokampus malformasyonu, kiiciik serebellum ve folia yoklugu eslik
edebilir (49, 50).

ARX mutasyonuna bagh lizensefali, Xp22.13 kromozomu {izerindeki

mutasyon sonucu goriiliir. Korteks kalinligi 5-10 mm arasindadir. Sporadik
kriptojenik West sendromu, X’e bagli gecisli infantil spazm, spastisite ve mental
retardasyonun eslik ettigi myoklonik epilepsi, Partington sendromu (mental
retardasyon ve distoni), sendromik olmayan X’e bagli mental retardasyon ve otizm
goriilebilir (49, 50). Arka beyin bolgeleri 6nden daha fazla tutulur (51). Viicut 1sis1
diizensizlikleri, mikropenis, inmemis testis gibi genital anomaliler eslik edebilir (52).

Izole lizensefali’de baska malformasyon goriilmez. Bazen hafif yiiz ve bas

anomalileri eslik edebilir 6rn. bitemporal basiklik ve mikrognati gibi. Klinik bulgular
klasik lizensefaliye benzer (16).

Lizensefali tip II ‘Kaldirim tas1 lizensefali’ protein O-mannoz B1,2-N-
asetilglukozaminiltransferaz (POMGNT1) ve protein O-mannose transferaz (POMT1)

gen mutasyonlar1 sonucu olusur (2, 49, 51, 53). Otozomal resesif olarak gecer. Bu
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genlerin mutasyonlarin glukozil transferaz enzim eksikligine neden olarak a-
distroglikanin yetersiz glikozilasyonuna yol agar. Bunun sonucunda konjenital
muskuler distrofi, néronal migrasyon bozuklugu goriiliir. Klinik olarak hipotoni ve
kontraktiirler vardir. Nobetler daha az goriilebilir (2, 16, 41, 49, 51, 52).

Bu grupta Fukuyama konjenital muskuler distrofi (FKMD), Kas-Gagz-Beyin
hastaligi (KGB), Walker Warburg sendromu (WWS) goriilmektedir (2, 41, 49, 51,
52). Tip 1 lizensefaliden farki korteksin ileri derecede disorganize olmasi, beyaz
cevherde c¢ok sayida heterotopik ndron goriilmesi ve myelinizasyonun g¢ok geri
olmasidir (2).

Walker-Warburg sendromunda ventrikiilomegali, hidrosefali, korpus

kallozum hipogenezisi, beyin sap1 ve serebellum hipoplazisi, agir hipomyelinizasyon
gortliir. Hastalarda mikroftalmi ve yarisinda oksipital sefaloseller bulunur (2, 41, 44,
49, 51, 52). Korteks kalin, gri-beyaz cevher sinir1 diizensiz, sulkuslar s1g ve azdir. Bu

yiizden ‘Kaldirirm Tas1 Manzarast’ goriiniimii kazanir (44).

Fukuyama konjenital muskiiler distrofi, Fukuyama (54) tarafindan tanimlanan
bu malformasyon 9931-33’deki FKMD geninde mutasyon sonucu olusur. Frontal
lobda polimikrogri ile posterior temporal ve oksipital loblarda ‘Kaldirim Tasi
Manzaras1’ olarak iki belirgin bulgusu vardir. Serebral hemisferde beyaz cevherde
gecikmis myelinizasyon, serebellumda displaziyle beraber subkortikal kistler goriiliir
(2,41, 44, 49, 51, 52).

Kas-Goz-Beyin hastaliginda ‘Kaldirirm Tas1” goriiniimii 6n bolgelerde daha

belirgindir. Agir hipomyelinizasyon vardir. Beyin sap1 ve serebellum dismorfiktir.
Pons kii¢iik ve anteriorunda yariklanma vardir. Serebellar Kistler ve kollikulus
flizyonu goriilebilir. Okiiler cukur kiiciiktlir ve subretinal siv1 birikimi goriilebilir (2,
41, 44, 49, 51, 52).

Sitomegalovirus enfeksiyonu fetiiste germinal matrikse duyarlidir.
Konjenital CMV enfeksiyonu sirasinda lizensefali gelisebilir (47). Enfeksiyonun
gecirildigi gestasyonel haftaya gore beyin tutulumunun siddeti degisir. Ikinci
trimesterin erken doneminde gecirilen CMV enfeksiyonlar1 tam lizensefaliye neden

olurken, ge¢ doneminde ortaya ¢ikan enfeksiyonlar polimikrogriye neden olur (47).
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Klasik lizensefalide, ‘Kaldirim Tas1 Lizensefaliye’ gore daha hafif boyutlarda
optik sinir ve makula hipoplazisi, optik sinir atrofisi, kirma kusurlari, kortikal korliik,

retina displazisi gibi g6z bozukluklar1 goriilebilir (16).

Heterotopiler

Migrasyon malformasyonlari sonucu gelisir. Goriintiileme bulgularina gore
periventrikiiler nodiiler heterotopi, fokal subkortikal heterotopi, band heterotopi
olmak tizere iice ayrilir.

Periventrikiiler nodiiler heterotopi genetik muatasyonlara bagli olabilecegi

gibi, enfeksiyon, zedelenme radyasyon gibi ekstrensek nedenlerle de ortaya ¢ikabilir
(40, 44, 46). Migrasyon yetersizligi nedeniyle periventrikiiler bélgeden koken alan
noronlar ependimal ¢izginin hemen yaninda veya subkortikal bdlgede heterotopik
yerlesimli noduller olustururlar (44). Bu hastalarin %90’inda tedaviye direngli
epilepsi saptanir. Bazilarinda ilk yaslarda semptom goriilmesine karsin genellikle
adolesan donemde nobetler ortaya c¢ikar (40, 44, 46). Periventrikiiler nodiiler
heterotopiye neden olan mutasyonlar DCX, ARFGEF2 ve kromozom 5p iizerinde yer
alir (40, 55). Ayrica X’e bagli dominant mutasyon gosterenlerde korpus kallozum ve
posterior fossa malformasyonlari (serebellar hipoplazi ve sisterna magna) goriiliirken
otozomal resesif mutasyon olanlarda, mikrosefali, ventrikiil genislemesi ve gecikmis
myelinizasyon saptanir (44, 48) (Sekil 2.7).

Fokal subkortikal heterotopiler unilateral veya bilateral ventrikiil

distorsiyonuyla beraber goriilebilirler. Beyaz cevher volumiinde azalma ve komsu
kortekste incelme goriiliir (44).

Subkortikal band heterotopide gri cevher tabakalari subkortikal beyaz cevher

igerisinde yer alir. Cift korteks goriiniimii vardir Band kalinlig1 degisken olabilir ve
gri cevher ile beyaz cevher arasindaki siir bulanik goriilebilir. Hastanin klinigi
bandin kalinhig: arttikca kotiilesir (40, 44). Heterotopi kizlarda daha siktir. Mental
retardasyon ve epilepsi goriilebilir (44, 48). Operkiilasyonun yetersiz olmasi ve
silviyan fisssiiriin dik ve s1g olmast MRG’de‘Sekiz’ veya ‘Kardan adam’ veya ‘Saat

cam1’ gorlinlimiine neden olur (44).
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Sekil 2.7: Periventrikiiler nodiiler heterotopi.

2.4.3. Anormal Kortikal Organizasyon Sonucu Olusan Malformasyonlar

Polimikrogiri

Cok sayida anormal girusun neden oldugu diizensiz korteks ylizeyidir.
Manyetik rezonans goriintillemede Kkortikal girusta artisla beraber Kortikal
kalinlagma, sulkuslarda siglagsma, gri-beyaz cevher sinirinda diizensizlikler goriiliir.
Fokal, multifokal veya difiiz, unilateral veya bilateral, simetrik veya asimetrik
goriiniimde olabilir (44). Perisilviyan sendromlu vakalarda operkiiler bolgede
polimikrogri ile beraber biiylik ve dik yerlesimli silviyan fissiirler gozlenir.
Polimikrogrik alan parietal loblara kadar uzanir (44).

Epilepsi eslik edebildigi gibi gelisme geriligi, oromotor apraksi veya
konjenital hemiparezi de goriilebilir (40, 44, 56). Bilateral perisilviyan
polimikrogride psddobulbar palsi, spastik tetraparezi, 6grenme giicliigii ve epilepsi
gorilir (53, 55, 56, 57), MECP2 mutasyonu perisilviyan sendroma, PAX6
mutasyonu ise unilateral polimikrogriye neden olur (40). Konjenital artrogriposis,
Delleman sendromu, FKMD, Neu-Laxova sendromu, /to ‘nun hipomelanozu, Aikardi

sendromu, diGeorge sendromuna eslik edebilir (44).
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Sizensefali

Ventrikiiler yiizeyden pial yiizeye uzanan gri cevherle doseli, kenarlarinda
polimikrogri olan transkortikal yariklanmadir (44). Yariklanma igerisinde displastik
gri cevher ¢evresinde polmikrogrik, pakigrik alanlar, heterotopik gri cevher nodulleri
goriilir (8, 55). Yariklanmanin dudaklar1 birlesebildigi gibi (Kapali dudak
sizensefali, Tip I), subaraknoid mesefade ventrikiille temas edebilir (Agik dudak
sizensefali, Tip Il). Lezyon unilateral veya bilateral olabilir, bilateral lezyonlar
cogunlukla simetrik olurlar ama boyutlarinda farklilik olabilir (35, 44).

Septum pellisidum, optik sinir korpus kallozum, hipokampiis anomalisi eslik
edebilir (35, 44). Septooptik displazi diger deyisle deMorsier sendromu sizensefali,
optik sinir hipoplazisi, septum pellisidum anomalilerini igerir (8, 44). Bilateral
sizensefalisi olan hastalarda genellikle mikrosefali, agir gelisim geriligi, spastik
kuadriparezi, epielpsi goriilirken unilateral sizensefalisi olan vakalar da klinik

bulgular daha hafif seyirli olabilir (8).

2.5. Posterior Fossa ve Serebellum Malformasyonlari
Serebellar malformasyonlar Patel ve Barkovich’in goriintiilemeye dayanan

siiflamasina gore Tablo 2.5deki gibi gosterilmistir. (58).

2.5.1. Serebellar Malformasyonlar

Serebellumun erken olusum doneminde goriilen bozukluklar1 farkli fenotipte
malformasyonlara neden olur. Yenidogan doneminde posterior fossa
malformasyonunun insidanst 1/5000 sikliginda goriilmektedir (59). Tiim orta hat
serebellar yapilarin agenezisi ile serebellar folialarin anormal olusumu gibi genis
yelpazede bulgu verebilirler (20). Serebellar malformasyonlar Joubert sendromu

gibi bir ¢ok genetik sendroma eslik edebilir.

2.5.2. Serebellar Hipoplazi, Displazi

Serebellar hipoplazi serebellumun fissiirler normal gelismis olmasina ragmen
kiigtiktir ya da folialar yoktur (8, 20). Serebellar displazi folialarin anormal
olmasiyla beraber gri cevherde heterotopik noduller bulunur. Fokal veya yaygin
olabilir ( 8, 20, 58).
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Tablo 2.5. Serebellar malformasyonlar (58)
I. Serebellar hipoplazi
A. Fokal Hipoplazi
1. izole vermis
2. Tek hemisfer hipoplazsi
B. Jeneralize hipoplazi
1. Dordiincii ventrikiil bitytimesiyle(kist), Dandy Walker continium
2. Normal 4. Ventrikiil (kist olmadan)
a. Normal ponsla beraber
b. Kiigiik ponsla beraber
i. Normal foliasyon
a) Barth’m pontoserebellar hipoplazisi, tip I ve 11
b) Bagka bir gekilde siniflandirilamayan serebellar hipoplazi
Il. Serebellar displazi
A. Fokal displazi
1. izole vermis displazisi
a. Molar dig malformasyonlari(beyin sap1 displazisyle eslik eden)
b. Rombensefalosinapsis
2. Izole Hemisferik Displazi
a. Fokal serebellar kortikal displazi/heterotopi
b. Lhermitte-Duclos-Cowden sendromu
B. Jeneralize displazi
1. Konjenital muskuler distrofi
2. Sitomegalovirus Enfeksiyonu
3. RELN mutasyonu olan Lizensefali
4. Korpus kallozum agenezisi ve serebellar displazi ile giden lizensefali
5. Difiiz serebral polimikrogri ile birlikte

6. Difiiz anormal foliasyon

2.5.3. Joubert Sendromu

Otozomal resesif gecer. Hiperpne/apne, hipotoni, anormal g6z hareketleri,
nistagmus, ataksi, psikomotor gerilikle Karekterizedir. Ilk kez Joubert tarafindan
1969°da neonatal hiperkapni ve apnesi olan, anormal goz hareketi bulunan, ataksisi
olan psikomotor geriligi olan dort kardeste tanimlanmustir (60).

Korteks ve serebellar beyaz cevher sinir1 net degildir. Serebellar folia yapisi
bozuktur. Dordiincii ventrikiilde genisleme vardir. Korpus kallozum disgenezisi ve

serebral atrofi, oksipital meningosel ve sefalosel eslik edebilir (20). Beyin sap1
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malformasyonu, vermian hipoplazi, ponto-mezensefalik yerlesimde anormallik
vardir bu da bu klasik ‘Molar dis’ goriiniimiine neden olur (8, 60). ‘Molar dis’
bulgusu vakalarin %85’inde goriiliir. ‘Molar dis’ bulgusu Joubert sendromu harig
serebellar vermian hipoplazi ile karakterize Serebello-okiiler-renal sendromda,
Arima sendromu, Senior-Loken sendromu ve COACH sendromunda goriiliir (20, 34).
Bazi vakalar mega sisterna magna (MSM) veya Dandy Walker malformasyonu
(DWM) ile karisabilir (8, 20). Baz1 hastalarda inferior vermian hipoplazi ve tektal
serebellar disrafizm goriiliir. Bu hastalar Joubert sendrom plus olarak simiflandirilir
(34). Prognoz kotiidiir. Hastalarin ¢ogu apne sonucunda kaybedilir. Yasayanlarda
agir gelisim geriligi tespit edilir (20).

2.5.4. Rombensefalosinapsis

Dorsal indiiksiyon ve orta hat yapilarinin diferansiasyon malformasyonudur
Gestasyonun birinci aymin sonlarinda olugur. Vermis hipoplazi veya yoklugu ile
beraber serebellar hemisferin tam ya da parsiyel flizyonudur (8, 20). Cogunlukla
sporadik nadiren otozomal resesif gegisli olgular bildirilmistir (8, 20).

Supratentorial ve orta hat malformasyonlarina eslik edebilir. Septum
pellisidum agenezisi, korpus kallozum agenezisi, talamus, serebral pedinkiil fiizyonu,
temporal lob hipoplazisi 6zellikle de hipokampal hipoplazi, holoprozensefali,
akueduktus stenozu, migrasyon malformasyonlari, hidrosefaliyle beraber goriilebilir
(8, 20). Klinik bulgular eslik eden malformasyona gore degisir. Ataksi ve yiirlime
giicliigli, gelisme geriligi, ndbetler, istemsiz bas hareketleri tanimlanmistir. Erigkin
doneme kadar yasayan hastalarda psikiyatrik bozukluklar, 6rn. kendine zarar verme,
bipolar bozukluk, hiperaktif bozukluk bildirilmistir. Prognoz c¢ogunlukla kétiidiir,
hastalarin ¢ogu siit ¢ocuklugu ¢aginda kaybedilir. (8, 20).

2.5.5. Dandy-Walker Malformasyonu
Dordiincti - ventrikiiliin  kistik genislemesine vermis hipoplazisi veya
agenezisinin eslik etmesidir(8, 58). Klasik triadi asagidaki gibidir (20):
1- Vermisin tam veya parsiyel agenezisi
2- Dordiincii ventrikiiliin kistik dilatasyonu
3- Posterior fossada genislemeyle beraber transvers sinusun, tentoriumun ve

torkulanin yukar: yerlesimli olmasi
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Hidrosefali %80 vakada goriiliir. Posterior fossa genislemesi olmadan diger
iki kriterin gorildigli vakalar Dandy Walker varyanti olarak tanimlanir. Varyant
formunda hidrosefaliye sik rastlanmaz (20, 61).

Dandy Walker malformasyonu ve Dandy Walker varyanti, Dandy Walker
spektrumu olarak adlandirilir (20). Dandy walker contimum ise Barkovich ve
ark.(61)’1 tarafindan Dandy—Walker spektrumu olarak tanimlanmistir

Klasik Dandy Walker malformasyonu’nda 4. Ventrikiil ¢ogunlukla dilatedir.

Posterior fossay1 genisleten ve dolduran biiyiik bir kist olarak goriiliir. Dordiincii
ventrikiil bazen her iki oksipital lob arasina kadar uzanabilir. Bu kistik yap1 torkula
ve tentoriumu yukari ittirebilir. Beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde 4.
ventrikiil ‘Anahtar deligi’ goriiniimiindedir. Nadiren vermis agenezisi olabilir.
Serebellar hemisferler hipoplastik ve pons hipoplazisi sonucu beyin sapi ince
goriinebilir. Falks serebelli yoktur (20, 61). Dandy Walker malformasyonu izole bir
malformasyondur ancak bazi sendromlara da eslik edebilir 6rn. Walker Warburg
sendromu,  Meckel-Gruber  sendromu,  Coffin-Siris  sendromu,  Frazier
Cryptophthalmos sendromu, Aicardi sendromu, Hydrolethalus sendromu, ve diger
kromozom bozukluklari ( trizomi 9, 13, ve 18), Ritscher-Schnizel Kraniyo-Serebello-
Kardiak (3C) sendrom, nérokutan melanozis gibi (20). Glikolizasyon defektlerine ve
supratentorial 16kodistrofilere eslik edebilir (20). Ailesel DWM bildirilmistir (20).

Mega sisterna magnadan vermisin yukari rotasyonuyla ayrilir. (20, 61).

2.5.6. Mega Sisterna Magna

Mega sisterna magna medullanin arkasinda serebellumun altinda yerlesmis
beyin omurilik sivist (BOS) ile dolu bosluktur. Embriyolojik olarak Blake kesesinin
gecirgenliginin artmasina bagli olarak 4. ventrikiilden BOS’un disar1 akmasiyla
olusur (20, 61). Kistik posterior fossa malformasyonlarinin yaklasitk % 50 ‘ini
olusturur (20).

Gonsette tarafindan ventrikiilografide 15 mmden uzun, Smm den yiiksek, 20
mmden genis sisterna magna biiyiimesi olarak tanimlanmistir. Vermis iyi geligmistir,
hidrosefali yoktur. Posterior fossada kistik genisleme vardir (20).

Serebellum ve beyin sap1 normaldir (20). Mega sisterna magnali hastalarda
cogunlukla herhangi bir nérolojik bulgu goriilmez. Tesadiifen baska sebeple ¢ekilen
MRG’lerde saptanir (20).
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2.6. Serebral Malformasyonlarda Etyoloji

Serebral malformasyonlarin ¢ogunlukla nedeni bilinmez. Teratojenik,
genetik, sendromik nedenlere, metabolik hastaliklara bagl gelisebilir (16) .

Annede hastalik, enfeksiyon, annenin radyasyona maruziyeti, annede ilag
kullanimi, plasental dolagiminin bozulmasina bagli iskemi, erken gebelikte vajinal
kanama, ¢ogul gebeliklerde ikizden ikize transfiizyon sendromu, fetomaternal
kanamalarin etyolojide rol oynadig: diisiiniilebilir (2, 16). Serebral malformasyonlar
ekzojen uyarilarin zamani ve sekline ve beyin gelisim evresine gore farkli sekillerde
ortaya ¢ikar (44). Beyin gelisimi sirasinda birgok molekiiler yolaktaki
mekanizmalarla ya da ekzojen uyaranlarla 6rn. CMV enfeksiyonu gibi serebral
malformasyon geligebilir (44, 53). Konjenital enfeksiyonlardan en gok CMV sorumlu
tutulur. Sitomeagalovirus enfeksiyonu sonrasi spontan abortus, oOlii dogum,
prematiirite, mikrosefali, hidrosefali ve intrakranial Kkalsifikasyonlar, anormal
ventrikiiler sinyaller, intraparankimal ekojenik fokus, intraventrikiiler adhezyonlar,
ventrikiilomegali, ensefalomalazi, sulkus ve girus yapisinda bozulma, serebellar
malformasyonlar, subependimal paraventrikiiler kist ve kalsifikasyonlar bildirilmistir
(44, 47).

Polimikrogri hipoksi sonucu olusabilir. Polimikrogrik vakalara bakildiginda
Ozellikle orta serebral arter sulama alanina uyan bolgelerde, serebral korteks
icerisinde nekrotik dokularin cevresinde, porensefali ve sizensefali olan bdlgenin
sinirinda polimikrogri gériilmesi hipoksik iskemik hasarin polimikrogri olusumuna
neden oldugunu diistindiirmektedir (62). Vaskiiler, enfeksiyoz, genetik faktorler de
sizensefaliye neden olabilir (44, 55). Ratlarda yapilan g¢alismalarda yiiksek doz
iyonizan radyasyonun periventrikiiler nodiiler heterotopiye neden oldugu ve bunun
da insanlarda da benzer sekilde heterotopiye neden olabilecegi savunulmustur (64).

Holprozensefalide ¢evresel, teratojenik, faktorler 6rn. maternal diabet
(holoprozensefali riskini 200 kat arttirir), etanol, CMV enfeksiyonu, salisilatlar,
antiepileptik ilacglar, retinoik asit, hipokolesterolemi etkenler arasinda sayilabilir (22,
64).

Hiicreyi tanima ve hiicrelerin birbirleriyle olan iligkisi migrasyon ig¢in
onemlidir. Migrasyona ugrayan hiicrelerin temel taglarinda 6zellikle mikrotiibiiler

sistemde anomaliler gelisebilir. Tubulinler hiicre siklusunda, morfolojisinde, hiicre
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polaritesinde, hiicrenin hareketinde, aksonal biiylimede ve hiicre i¢i sinyallerde gorev
alir. Tubulin genindeki mutasyonlar migrasyonda duraksama veya bozulmaya yol
acar. Tubulin iliskili bozukluklar sonucu mikrosefali, pakigri, heterotopi, korpus
kallozum agenezisi goriiliir (37).

Molekiiler biyolojideki geligsmeler, genetik ve goriintiileme yontemlerindeki
yenilikler serebral malformasyonlar hakkindaki bilgimizi arttirmaktadir (15, 19, 45,
53, 65). Ailesel vakalarda genetik etkenler 6n plana ¢ikar. Aym ailede birkag kiside
serebral malformasyonlarin saptanmasi genetik faktdrleri desteklemektedir. Ornegin
insanlarda lizensefaliye neden olan bes gen saptanmustir (16, 49, 55, 66).

Holoprozensefali, hastalarda sendroma eslik edebilir ve %25-45 kromozom
bozukluklari tespit edilebilir (22, 67). En sik 13, 18, 21 kromozom anomalileri, 13q,
18p, 7936, 3p24-pter, 2p21, and 21q22.3 yapisal anomalileri, SHH, SIX3, ZIC2 ve
TGIF intragenik anormallikleri, Smith-Lemli-Opitz sendromu, Pallister-Hall
sendromu, Rubinstein-Taybi sendromu holoprozensefaliye eslik edebilir (22, 64, 67).

2.7.Tam

Modern  ndroradyolojik  goriintiileme  yontemleri  bircok  serebral
malformasyonu tanimlama ve siniflandirmada 6nemli rol oynar. Beyin tomografisi
kalsifiye lezyonlari, holoprozensefali ve hemimegalansefali gibi malformasyonlar
tanimlayabilirken 6zellikle néronal migrasyon bozukluklarinda multiplan ¢ekim ve
yiikksek anotomik rezollisyondan dolayr manyetik rezonans goriintiileme tercih
edilmektedir. Beyin MRG’de T1 ve T2 agirlikli kesitlerde beyaz cevher, gri cevher
ayrimi yapilir, beyaz cevher olusumu ve myelinizasyon agsamalarim1 ayrintili bir
sekilde gosterir (68, 69, 70). Uygun anatomik kesitler i¢in o6zellikle T1 agirliklt
kesitlerde devamli ve ince goriintiileri degerlendirmek gerekir. Beyin MRG 6zellikle
kortikal displazili olgularin %50-70’inde tan1 koymada yardimcidir (71).

Kortikal gelisimsel malformasyonlar1 siniflanirken embriyolojik ve genetik
kurallar goz Oniinde tutulup bunlara ek olarak patolojik, histolojik ve

ndrogdriintiileme bulgulari ile siniflama yapilmaya calisilir (15).
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2.8. Santral Sinir Sistemi Gelisimsel Malformasyonlarina Eslik Eden
Bozukluklar

Serebral malformasyonlarin olustugu zaman, goriildiigii bolge ve genisligine
gore farkli klinik bulgular gelisir, siklikla gelisim geriligi, mental gerilik, hipotoni,
epilepsi goriiliir. Bu hastalarda diisik dogum agirligi, mikrosefali, dismorfik yiiz
bulgulari, siit ¢ocuklugu doneminde gelisim basamaklarinda gerilik gozlenir. Agir
mental ve motor gerilik goriiliir.

Gelisim gerligi olan g¢ocuklarda alici ve verici dil, sosyal iletisim, gorme
problemleri, motor gelisim, sosyal, duygusal gelisim degerlendirilmelidir (73). En
ciddi gelisim geriligi mental retardasyon, SP, epilepsi, otizm, kalic1 igsitme kayb1 ve
korliiktiir. Gelisim geriligine bazi hastalarda Down sendromu, Frajil X, konjenital
enfeksiyon, serebral malformasyonlar neden olabilir. Serebral malformasyonlar
mental retardasyon, Serebral Palsi, agir sensorindral isitme kaybi, agir gorme

kaybina neden olabilirler (74) .

2.8.1. Epilepsi

Serebral malformasyonlar epilepsiye neden olabilmektedir. Klinik ve
elektrofizyolojik bulgular malformasyonun goriildiigii bolgenin islevi ile ilgilidir.
Agir malformasyonlarda erken ay ve yaglarda nobet gelisirken daha hafif olanlarda
ileriki yaslarda baslayabilir. Ozellikle lizensefali, pakigri, polimikrogri, ndronal
heterotopilerde epilepsi sik goriilmektedir. Fokal kortikal displazi addlesan oncesi
donemde baglayan direncli fokal epilepsiye neden olur.

Epilepsinin mekanizmas: neokorteksteki sinaptik baglantilarin  anormal
senkronizasyonuyla agiklanmaktadir. Displastik dokunun epileptik aktiviteye egilimi
oldugu bildirilmektedir (74).

Farkli beyin malformasyonlarinda epilepsi prevelans ve siddeti farkli olabilir.
Epilepsisi  olan  ¢ocuklarin  yaklasik  %210‘unda  kortikal ~ malformasyon
bildirilmektedir. Bu oran direngli epilepsi olgularinda daha yiiksektir (75). Jeneralize
nobetler diffiiz malformasyonlarda goriiliirken parsiyel veya sekonder jeneralize
ndbetler daha ¢ok fokal malformasyonlarda goriiliir. Lizensefalili olgularda hayatin

ilk yillarinda antiepileptik ilaca direncli jeneralize nobetler goriiliir.
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Lizensefali ve polimikrogri disinda diger santral sinir sistemi
malformasyonlar1 epilepsi vakalarin 1/3’linii olusturur. Fokal malformasyonlarda
tedaviye cevap daha iyidir (75, 76, 77).

Epilepsi bazen serebral malformasyonlarda ilk semptom olurken bazen eslik
eden néromotor gelisim geriligi 6n planda olur. Bazi vakalarda erken ensefalopati,
norogelisimsel gerilik, motor defisit ve 6grenme giigliikleri eslik edebilir (76, 77).

Heterotopili vakalar ge¢ cocukluk ¢aginda ve cogunlukla da ndbetle tani
alirlar. Heterotopili hastalarda parsiyel nobetler eslik eder. Bu hastalarda hafif mental
retardasyon oldugundan daha erken dénemlerde fark edilmeyebilirler.

Tek tarafli kapali dudak sizensefali ve parietal bolgede lokalize sizensefali
daha sik goriliir. Sizensefali tek tarafli olunca hastanin bulgularina hemiparezi
eklenebilir. Sizensefali direngli epilepsi goriiliir ve eslik eden bagka malformasyon
varlig1 ve malformasyonun tuttugu bolge ile yayginligi tedaviye cevabi belirleyebilir
(75, 76, 77).

Polimikrogrik vakalarda teshis ¢ogunlukla 4-5 yas sonrasi ilk nobeti takiben
konur. Fokal polimikrogriye nazaran difiiz formlarinda klinik daha agirdir (79, 80).

Pediatrik epilepsi cerrahilerinin %50’e yakini kortikal malformasyonu olan
cocuklarda yapilir (39, 76). Fokal kortikal displazili ¢ocuklarin ¢ogunda lezyonun
fokal rezeksiyonundan sonra %90’a yakin remisyon goriliir (19, 39, 47). Bazen
malformasyonun ¢esidine gore cerrahi etkisiz kalabilmekte ve bu vakalarda

kallozotomi yapilabilmektedir (44, 78).

2.8.2. Mental Gerilik
Serebral malformasyonlarda mental gerilik goriilebilmektedir (19). Zeka

diizeyi malformasyonlara gore hastalarda farklilik gosterir (12, 22, 34, 41, 56, 79).

2.8.3. Isitme Bozuklugu ve Konusma Bozuklugu

Konusma bozuklugu serebral malformasyonlarla beraber goriilebilir (10, 12).
Periventrikiiler nodiiler heterotopide disleksi, polimikrogride dil gelisim geriligi,
okuma glicligili, oromotor disfonksiyon ve konugma bozuklugu goriiliir (82).
Malformasyonu olan epileptik ¢ocuklarda epilepsinin basladigr yasla iligkili dil
gelisiminde gerilik saptanabilir (83). Polimikrogrik hastalarda, KKA’si olan

cocuklatrda igitme sorunlari olabilir (12, 56).
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2.8.4. Goz ve Gorme Sorunlari

Holoprozensefaliye hipotelorizm, anoftalmi, mikroftalmi, orbitalarda fiizyon,
siklops, kolobom, epikantal katlantilar, ptoz, gorme bozukluklar1 eslik edebilir (4, 38,
84, 85). Korpus kallozum agenezisi veya disgenezisi olan ¢ocuklarda da gorme
sorunlart vardir (12). Septooptik displazide géorme bozuklugu, nistagmus, gérme
keskinliginde azalma, optik sinir hipoplazisi, retinal venlerde kivrimlagma, optik
sinir soluklugu goriilebilir (10, 86, 87).

Joubert sendromunda okulomotor apraksi, nistagmus, gérme keskinliginde

azalma, goz hareketlerinde anormallik olabilir (86).

2.8.5. Beslenme ve Biiyiime Sorunlari

Beslenme sorunlart motor kordinasyonu bozuk olan 6zellikle hipotonisitesi
olan dil kontroliinii tam yapamayan ¢ocuklarda goriiliir (88).

Beslenme sorunlariin en 6nemli nedeni beyindeki patolojiye gore anatomik,
fizyolojik ve davranigsal etkenlere bagli olarak oromotor fonksiyonlarin (yutma
islevlerinin) bozulmasidir. Yutmak i¢in agiz i¢i yapilarin, farinks, 6zofagus ve
solunum kaslarinin uyumlu ¢aligsmasi gerekir. Beyin korteksi, beyin sapi, enterik sinir
sistemi, servikal motor ndronlarin birbiri ile uyumlu c¢aligmasi gerekir. Bu
olusumlarin herhangi birindeki motor lezyon ya da islev bozuklugu sonucu beslenme
bozuklugu gelisir (88).

Migrasyon bozukluklarinda 6zelliklede Konjenital Perisilviyan sendromda dil
hareketlerinde kisithilik, agizdan salya akmasi, beslenme ve yutma problemleri
goriilebilir ve bunun sonucunda dil ve konusma problemleri ortaya ¢ikabilir (55, 89).

Holoprozensfalisi olan c¢ocuklarda gelisme geriligi beslenme problemleri,
yutma giigliigii olur. Ozellikle alobar ve semilobar holoprozensefalisi olan gocuklarin
2/3’tinde gastrostomi gerekterecek kadar beslenme ve yutma sorunlari vardir (22).

Gelisim geriligi olan ¢ocuklarda aksiyal hipotoni sonucu, aspirasyon,
yemeklerin yavas ¢ignenmesi ve sik sik yemek sirasinda yemegin agizda tutulmasi
malnutrisyona yol agabilmektedir (22). Korpus kallozum agenezili ¢ocuklarda da
beslenme sorunlar1 goriilebilir (12) .

Lizensefali ve diger yaygin kortikal malformasyonu olan ¢ocuklar ¢cogunlukla

yenidogan donemi sonrasinda hipotoni apne ve beslenme ilgili sorunlar yasarlar (62).
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2.8.6. Serebral Palsi

Serebral Palsi gelisen beyinde ilerleyici olmayan ancak yasla degisebilen
hasar sonucu kalict motor, islev, postiir ve hareket bozuklugudur (84, 90). Prenatal
faktorler, prematiiritelik, beyin malformasyonlari, intrauterin zedelenme Serebral
Palsi gelisiminde dnemli rol oynar (91).

Serebral Palsi ¢ocukluk ¢agindaki oziirliilliigiin en sik sebebidir. Her canli
dogumda 2-2.5/1000 sikliginda goriiliir. Serebral Palside motor bozukluklar, epilepsi,
sekonder kas iskelet sistemi bulgulari, algilamada bozukluk, bilissel bozukluk,
iletisim ve davranista bozukluk eslik eder. Serebral Palsi etyolojisini ¢ogu zaman
aydinlatmak zordur (92).

Serebral Palside en sik goriilen risk faktorleri prematiiritelik ve diisitk dogum
agirhigidir. Ancak Serebral Palsinin antenatal risk faktorleri arasinda normal
cocuklara oranla daha sik konjenital beyin malformasyonlari bildirilmektedir, Garne
ve ark. (93)’t yaptiklar1 c¢alismada %38.5 oraninda serebral malformasyon
bildirmislerdir.

Serebral malformasyonlarin altta yatan patolojisini agiklamak olduk¢a zordur,
sebep ¢ogunlukla bilinmez ama genetik ve gevresel faktorleri de kapsayacak sekilde
multifaktoriyel — oldugu distntlir (89). Serebral Palsi ve konjenital
malformasyonlarin birlikteligini aciklamak tiizere yapilmis birgok calisma vardir
(96).Serebral malformasyonlar ve SP benzer maternal faktorlerden kaynaklanir, orn.
Maternal infeksiyonlar muhtemel olarak konjenital malformasyonlar SP’e neden olan
bozukluktan Once ortaya g¢ikar ve SP riskini arttirir. Serebral Palsi ve serebral
malformasyonlar arasindaki iliski 6zellikle motor tutulumun agir oldugu
kuadriplejik, distonik, hipotonik SP arasinda daha anlamlidir (94, 95). Serebral Palsi
ve serebral malformasyonlarin baslangigta ayni patolojik basamaklar1 paylastiklari,
daha sonra takip eden patojenik olaylarin farkli oldugu diisiiniiliir. Bu ortak patoloji
SP’e neden olan olaylarin gebelikte tahmin edilenden daha erken dénemlerde
basladigini da diistindiirebilir (84). Bunla beraber Serebral Palsili ¢ocuklara normal
populasyona gore daha c¢ok tetkik yapildigi i¢in serebral malformasyon sikligina
daha ¢ok rastlanabilir (93). Serebral Palsi yapisal ve fonksiyonel serebral hasarlardan
kaynaklanir bu da serebral malformasyonlarla SP arasindaki iliskiyi agiklayabilir
(94).
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2.9. Motor Prognozun Degerlendirilmesi

Serebral malformasyonlarda motor geriligin agirligint malformasyonun
cesidi, beyinde bulundugu bolge ve eslik eden diger bozukluklar belirler. Motor
geriligi olan ¢ocuklarda Ozellikle erken yaslarda ileriye yonelik motor prognozu
belirlemek giictlir. Erken donemlerde motor beceriler degisken olabilir ya da beynin
olgunlagsmasi ile degisebilir. Bu konuda en iyi ornek SP’dir. Serebral Palsi’deki
motor geriligin derecesi onceleri hafif, orta ve agir gibi subjektif degerlendirmelere
gore yapilmaktaydi. Ancak o6zellikle erken yaslarda ileriye yoOnelik tahminler
yapilamiyor, 6rnegin ylirime ihtimali belirlenemiyordu.

Daha once kaba motoru degerlendirmede kullanilan oOlgekler lezyonun
patofizyolojisi veya noroanatomik lokalizasyonu, kas tonusu, refleks aktivitesinde
bozukluklar1 ve istemli hareket kontroliindeki bozuklugu, viictidun en ¢ok tutuldugu
kisimlari, ambulatuvar durumu, motor bozuklugun derecesini (hafif, orta, siddetli)
gosteriyordu. Bu degerlendirmeler daha ¢ok klinik fonksiyonla iligkiliydi ve teshiste
deger kazaniyordu(4).

Ik kez 1997°de Palisano ve ark. (4)’1 tarafindan gelistirilen oturma ve
yiirlime becerisine gore degerlendirilen motor gelisim egrileri kullanilmaya baslandi.

Alt ekstremiteler igin Kaba motor islev dlgegi (KMIO), iist ekstremiteler igin
iki elli ince motor islev dlgegi (IEIMIO) kullanilmaktadir (4, 5).

2.9.1. Kabamotor Islev Olcegi (KMiO)

Palisano ve ark. (4) tarafindan 1997°de gelistirilen ve 2007’de gézden
gecirilen KMIO fazla zaman almayan, kullanimi kolay ve 6zel egitim gerektirmeyen
bir siniflamadir. Bes diizeyde degerlendirilen KMIO fonksiyonel kisitlamalara, elle
kullanilabilen hareketlilige yardimci araglara (yiiriiteg, koltuk degnegi ya da baston)
ya da tekerlekli araglara olan ihtiyaca ve daha az olarak da hareketin kalitesine
dayanmaktadir.

Bu siniflandirma sistemi ile oturma, yer degistirme ve ¢ocugun hareketliligi
gz Oniine almarak cocugun kendi baslattigt hareketler degerlendirmeye alinir.
Oturma ve yiiriime becerisini, cihaz kullanip kullanamamasina goére degisik yas
gruplarinda ve 5 diizeyde gostermektedir (75). Avrupa Serebral Palsi grubu
tarafindan rutin olarak kullanilan bu dl¢ekler 2008 yilinda Tiirkgeye ¢evrilmistir (97).

Kolay uygulanabilen bu 0lgegin 2 yasindan sonra daha giivenilir oldugu
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bildirilmektedir ancak KMIO smiflamasinin baz1 kisitliliklar1 vardir. Ozellikle 12 yas
{istii icin dlgeklendirmeyi icermediginden 12-18 yas grubunu da igeren KMIO niin
genisletilmis ve gozden geg¢irilmis yeni siiriimii gelistirilmistir (98). Avrupa Serebral
Palsi Izleme Grubu’nun gelistirdigi bu 6l¢gme sistemi Kuzey Amerika'da psikometrik
ozelliklere gore test edilmistir (99).

Kaba Motor Islev Olgegiinde bes seviyeli smiflandirma sistemini tanimlarken
temel kistas seviyeler arasindaki farklarin giinliik yasamda anlamli olmasidir. Farklar
fonksiyonel kisitlamalara, elle tutulan hareketlilige yardimei araglara (yiirtiteg, koltuk
degnegi ya da baston) ya da tekerlekli hareketlilik araglarina olan ihtiyaca ve daha az
olarak da hareketin kalitesine dayanir (4). Serebral Palsili ¢cocuklarda oturma ve
yiirlime beceresi, cihaz kullanip kullanmamasina gore degisik yas gruplarinda (2 yas
alt1, 2-4 yas, 4-6 yas, 6-12 yas, 12-18 yas) ve bes diizeyde oOl¢iilmektedir (Ek 1).
Diizey 1’de ¢ocuk en yiiksek isleve sahip olup, minimal fonksiyonel kayip vardir ve
toplum icinde faaliyetlere katilabilir. Diizey 1 veya 2 olan g¢ocugun bagimsiz
yiirliyebilecegi, diizey 3 olanin hareketine yardimci cihazlarla yliriiyebilecegi
ongoriilebilmektedir. Diizey 4 olan bir cocugun yardimsiz yiirlimesi beklenmez ve en
az 12 yasinda bagimsiz olarak tekerlekli sandalye kullanmasi 6ngoriiliir. Diizey 5°te
ise hasta tamamen bagimlidir ve tekerlekli sandalye ile tagiabilir (4, 100). Diizey I
ve II arasindaki farklar ozellikle 2 yasindan kii¢iik ¢ocuklarda diger seviyeler
arasmdaki farklar kadar belirgin degildir (98). Kaba Motor islev Olgegi'nde amag
cocugun var olan kaba motor fonksiyonlarindaki becerileri ve kisithiliklart en iyi
gosteren diizeyi belirlemektir. Ana vurgu en iyi neler yapabildiklerinden (kabiliyet)
cok evde, okulda ve toplum icindeki performanslari iizerine (6rn. ne yapabildikleri)
kuruludur.

Bir gocugun KMIO kullamlarak degerlendirilmesi fazla zaman almamaktadir.
Yaklasik 5-15 dakika siirmektedir. Kaba motor islev 6lgegi kullanimi kolaydir ve
ozel bir egitim gerektirmez. Bu nedenle KMIO kullanimi SP kliniklerinde giderek
yayginlagmaktadir. Serebral Palsi ve serebral malformasyonunun birlikteligi
diisiiniildiigiinde ve SSSM’da SP’e benzer motor gerilik olabilecegi icin KMIO
motor prognozu belirlemede kullanilabilir. Kaba motor islev 6l¢egi arastirmalarda
uzun donem takiplerde hastalardaki degisikligin tespitinde de kullanilmaktadir (100).
Tablo 4.1.”de KMIO &6rnegi goriilmektedir
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Tablo 2.6. Kaba Motor Islev Olcegi Diizeyleri
Diizey islev

Her ¢evrede bagimsiz hareket
edebilir.

2 Yardimsiz yiiriiyebilir, ancak
toplum i¢inde kisitlamalar
olabilir.

3 Yardimla yiiriiyebilir.

4 Tekerlekli sandalyeye ya da
biiyiiklerin yardimina
gereksinim duyar.

5 Tamamen bagimlidir.

(Courtesy of Kerr Graham, MD, The Royal Children’s Hospital, Melbourne, Australia.)

Kaba motor islev Olgegine gore seviye arttikca kaba motor fonksiyonel
ol¢iimii degerleri de azalmaktadir. Bu sonug¢ KMIO’e gére motor beceri diizeyindeki
kisithilik arttikca SP'li  cocugun giinlilk yasam aktivitelerini gerceklestirme
becerisinin azaldiginin bir baska deyisle KMIO nin fonksiyonel beceri diizeyi i¢in
ayirt edici bir degerlendirme yontemi oldugunu gostermektedir (91).

Gelisme geriligi olan ¢ogu hasta, ailesi tarafindan gerilik fark edildiginde
getirilir. Aileleri ¢ogunlukla bu motor bozuklugun ne kadar agir olacagini,
cocuklarinin ne zaman desteksiz oturabileceklerini, ne zaman ytiriiyeceklerini merak
ederler (5). Ozellikle SP tanis1 veya santral sinir sistemi gelisimini etkileyen bir
hastaligin tanis1 konuldugu zaman klinisyenlerin motor prognoz konusunda dikkatli
bir sekilde bilgi vermesi gerekir (91). Bu c¢ocuklarla ilgilenen doktorlarin da

cocuklardaki problemi dogru tayin etmesi ve ona gore yonlendirmesi gerekir. Bu
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yiizden gelisim geriliginin siddetini degerlendirmek igin spesifik olgekler
gerekmektedir (95).

2.9.2. ki Elli Ince Motor islev Ol¢cegi (IEIMIO)

iki Elli Ince Motor Islev (IEIMiO) skorlamasi ilk kez Beckung tarafindan
1992 yilinda uygulamaya baslanmistir (5). Iki Elli Ince Motor Islev Olgegi
cocuklarin  giinliik yasam  aktivitelerinde st ekstremite performansini
degerlendirmek i¢in tasarlanmistir. Manipulasyon ve kavrama kabiliyeti bes diizeyde
degerlendirilmektedir (Ek 2). Cogunlukla IEIMIO skorlamasi ve KMIO birbiri ile
paralellik gosterir (5, 101).
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3. GEREC ve YONTEM

Bu calisma Aralik 2011-Mayis 2012 tarihleri arasinda Cocuk Norolojisi
Bilim Dali’nda SSSM tanis1 alan 76 hastada yapildi. Calisma protokolii icin ESOGU
Tip Fakiiltesi Etik Kurulu’un 09/12/2011tarihli 2012/11 sayili PR-11-12-09-04 konu
baslikli karar1 ile onay alindi.

Hastalarin prenatal, natal ve postnatal, 6zgecmis ve soyge¢mis oOykiileri
kaydedildi. Hastalarin ayrintili fizik ve ndrolojik muayenesi yapildi. Fizik
muayenede deri, oftalmolojik ve ortopedik bulgular degerlendirildi. Norolojik
muayenede biling, kraniyal sinirler, derin tendon refleksi, kas tonusu, patolojik
refleksler, oturma ve yiirime sekli, ilkel refleksler, anormal hareket varligi ve
noromotor gelisim diizeyleri, serebellar testler degerlendirildi. Gestasyonel yas1 37 +e
haftanin altinda doganlar preterm, 38-42 hafta arasinda doganlar term, 42 haftadan
sonra doganlar postterm olarak tanimlandi. Preterm dogan hastalar gestasyon
haftasina gére <28 hafta, 28-32 hafta, 33-37 hafta olarak gruplara ayrildi. Dogum
agirligininl 500 gramin altinda olmasi ¢ok diisik dogum agirligi (DDA), 2500
gramin altinda olmasi1 DDA, 4000 gramin {istiinde olmasi yiiksek dogum agirlig1
olarak belirlendi (102).

Diisik APGAR skoru olan, dogduktan sonra resiisitasyon uygulanan,
mekanik ventilatore baglanan ve ndbet dykiisii olan hastalar perinatal asfiksi olarak
degerlendirildi (103).

Fototerapi alan ve/veya kan degisimi yapilan hastalar hiperbiluribinemili
hasta olarak degerlendirildi. Hastalarin viicut agirligi, boy ve bas cevreleri dlgiildii,
persentilleri degerlendirildi. Bas cevresi 2. persentil degerinin altinda olanlar
mikrosefalik, 2-98. persentil arasinda olanlar normosefalik, 98. persentilin iizerinde
olanlar makrosefalik olarak degerlendirildi (104).

Her hastanin viicut agirligi ve beslenme durumu Gomez formiilii ile
degerlendirildi [Gomez formiilii: Hastanin agirligi/ayni yastaki saglikli bir ¢ocugun
50. persentile denk gelen agirlik degeri x 100]. Gomez skorlamasina gore puani 70’in
altinda olanlar 3. derece malnutrisyon, 70-79 olanlar 2. derece malnutrisyon, 80-89
olanlar 1. derece malnutrisyon, 90-109 olanlar normal, 110-120 olanlar fazla kilolu,
120’nin tizeri obez olarak degerlendirildi (105). Hastalarin beslenmeleri ailelerden

alinan anamneze gore degerlendirildi. Kat1, piire ve sivi gidalar1 yeme, salya akmasi,
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yutma giicligli ve ¢igneme giicliigli, nazogastrik veya gastrostomi ile beslenmeye
gore beslenme 6zellikleri belirlendi.

Hastalarin yasina uygun dil gelisimi, artikiilasyon bozuklugu, kekeleme gibi
konusma bozukluklar1 degerlendirildi. Her hastada oftalmolojik degerlendirme ve
gorsel uyarilma potansiyelleri yapildi. Hastalarin hepsi kulak burun bogaz doktoru
tarafindan muayene edildikten sonra otoakustik emisyon yapildi.

Endokrin, tiriner sistem sorunlari ve enfeksiyon dykiisii sorgulandi.

Konviilziyon 0Oykiisii ayrintili olarak degerlendirildi ve her hastaya
elektroensefalografi (EEG) ¢ekildi. Uyaran olmadan ve aymi giin i¢inde
tekrarlamayan 2 veya daha fazla sayida nébet gegiren hastalar epileptik olarak kabul
edildi. Nobet tipleri ailelerden alinan 6ykii, muayene ve EEG kaydi sirasinda nobeti
olan hasyalarin klinik gozlemlerine gore belirlendi. Epilepsi tiplendirmesi uluslar
arast epilepsi kurulu (ILEA)’nun 1989’da o6nerdigi siniflamaya gore yapildi (106).
Nobet sikliginin %50’den fazla azalmasi parsiyel yanit, nobetlerin %50’den az
azalmasi direngli nobet, ndbetsizligin saglanmasi tam yanit olarak degerlendirildi.
Elektroensefalografi kayitlar1 Nihon Kohden Neurofax 7310 F EEG cihazi ile
yapild.

Gelisim ve zekay1 degerlendirmek i¢in alt1 yasindan biiyiik ¢ocuklarda zeka
testi (WISC-R), alt1 yasindan kii¢iik ¢ocuklarda ise Ankara Gelisim Testi Envanteri
(AGTE) uygulandi. Zeka puanina gére donuk mental kapasite (1Q: 70-80), hafif (1Q:
50-69), orta (1Q: 35-49), agir (IQ: 20-34), ¢ok agir (IQ < 20) mental retarde olarak
degerlendirildi. Ankara Gelisim Testi Envanterinde genel gelisim yasi kronolojik
yasin %30’undan diislik saptanan hastalar gelisimi yasitlarinin ¢ok gerisinde ve %20-
30 arasindakiler geri olarak kabul edildi.

Her hastaya rutin olarak idrar-kan aminoasit analizi yapildi. Metabolik
hastalik siiphesi olanlarda ayirict tani i¢in Tandem-MS, idrarda organik asit analizi,
trombofilik faktorler (protein C, protein S, antitrombin III, faktér V Leiden
mutasyonu, protrombin gen mutasyonu) yapildi. Dismorfik bulgulari olan hastalara
veya multipl anomalisi olan hastalara kromozom analizi yapildi.

Hastalarin hepsine beyin MRG’si ¢ekildi. ve ayni ndroradyolog tarafindan
degerlendirildi. Beyin MRG’de SSSM gdostermek i¢in T1 ve T2 agirlikli kesitlerde

serebral komissiirler, serebral korteks, beyaz cevher, interhemisferik fissiirler, bazal
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gangliyon, serebellum, beyin sap1 incelendi. Lateral konveksiteler, orta hat yapilar
(komisstirler, 3.ventrikiil, pineal bolge, beyin sapt vermis) sagital planda
degerlendirildi. Ust konveksiteler en iyi koronal planda incelendi. Serebellar
hemisferler, bazal gangliyon en iyi koronal ve aksiyal planda degerlendirildi.

Santral sinir sistemi malformasyonu, ventral indiiksiyon malformasyonlari,
serebral korteks malformasyonlari, posterior fossa ve serebellum malformasyonlari
olarak gruplandirildi. Serebral malformasyona eslik eden medulla spinalis anomalisi
olan hastalar, izole mega sisterna magnasi olan hastalar ve izole araknoid kisti olan
hastalar ¢alismaya dahil edilmedi.

Her hastada motor prognozu dlgmede motor islev dlgekleri kullanildi. ilk kez
1997°de Palisano (4) tarafindan gelistirilen ve 2007°de goézden gegirilen motor
prognozu Slgmeye dayali bir dlgek olan KMIO her hastada uygulandi. Oturma,
yiiriime ve alt ekstremitede cihaz kullanma becerisine dayal1 KIMO’i alt ekstremite
motor islevlerini degerlendirmede yas gruplarina gore bes diizeyde (2-4 yas, 4-6 yas,
6-12 yas, 12-18 yas) ve diizey 1 iyi, diizey 5 en kotii olarak degerlendirildi (Ek-1).
Kaba motor islev Olgegi 2 yasin iizerinde daha giivenilir bulgular verdigi i¢in
calismaya 2 yasin altindaki hastalar dahil edilmedi.

Her hastada iist ekstremite motor islevlerini 6lgmede IEIMIO’i kullanild1 ve

bes diizeyde (1 en iyi, 5 en kotil) degerlendirildi (Ek-2) (5, 101).
Istatistiksel Degerlendirme

Verilerin degerlendirmesinde SPSS (Statistical Package for Social Sciences)
for Windows 16.0 (SPSS Inc. Chicaco, IL) istatistiksel paket programi kullanildi.
Frekans dagilimlart % olarak; yas ay olarak girilmis olup ortalamalar + standart
sapma olarak verildi. Iki ortalamanin karsilastirilmasinda ikili  gruplar
karsilagtirmalarinda normal dagilim gostermeyen parametrelerin olmasi nedeniyle
Mann-Whitney U testi kullanildi, yilizdeliklerin karsilastirilmasinda Ki-kare testi
kullanildi. Korelasyon i¢in Spearman korelasyon analizi kullanildi ve p<0.05 anlaml

diizey olarak kabul edildi.
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4. BULGULAR

Bu calismada Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Norolojisi Bilim Dali’nda serebral malformasyonu olan 76 hastanin klinik 6zellikleri
ve eslik eden diger bozukluklar KMIO, IEIMIO kullanilarak degerlendirildi.

Hastalart 52’si (%68.4) kiz, 24’1 (%31.6) erkekti. Yaslar1 2-15 yas arasinda
degismekte olup, hastalarin ortalama yas1 6.4 +3.5 idi. Kiz/erkek oranmi1 2.1 olarak
saptand1 (Tablo 4.1).

Tablo 4.1. Hastalarin yas ve cinse gore dagilimi

Yas Kiz Erkek Toplam
n % n % n %
2-5 28 717 11 28.3 39 100
6-9 13 65 7 35 20 100
10-15 11 64.7 6 35.3 17 100
Toplam 52 68.4 24 31.6 76 100

Hastalarin yirmisinde risk faktorii bulunamadi. Hastalarin 21’inde birden
fazla risk faktorii vardi. Risk faktorlerinden 40’1 prenatal (%45.5), 20’si (%22.7)
natal ve 28’1 (%31.8) postnatal risk faktorii idi. En fazla risk faktorii prenatal doneme

ait idi (Tablo 4.2).

Tablo 4.2. Prenatal, natal ve postnatal risk faktor sayisi

Risk Prenatal Natal Postnatal Toplam

faktorii n % n % n % n %
Tek 27 40.4 18 26.8 22 32.8 67 100
Birden fazla 13 61.9 2 9.5 6 28.6 21 100
Toplam 40 45.5 20 22.7 28 31.8 88 100

Risk faktorleri incelendiginde en fazla risk faktoriiniin prenatal donemde ve
Ozellikle annede kanama oldugu saptandi. Natal risk faktorleri i¢inde en sik
mekonyum aspirasyonu, postnatal ise perinatal asfiksi ve hiperbiliriibinemi idi
(Tablo 4.3).



Tablo 4.3. Hastalarin pre-natal-postnatal risk faktorlerinin dagilimi

Prenatal

Natal

Postnatal

*Risk Faktori

Kanama
Annede hastahk
Cogul gebelik

Oligohidramnios/polihidroamniyos

Intrauterin hidrosefali
Hiperemezis
Preeklampsi/eklampsi
Annede ila¢ kullanimi

X ray

Mekonyum Aspirasyonu
Dogar dogmaz aglamama
Evde dogum
Canlandirma Uygulanmasi
Indiiksiyonla dogum
Anormal prezantasyon
Erken membran riiptiirii
Kordon dolanmasi
Plesanta previa

Perinatal asfiksi
Hiperbiliiribinemi

Sepsis

Yenidoganin diger sistem
hastaliklar:

Kardiyak arrest
Ventilatore baglanma
intrakraniyal kanama

*Bir hastada birden fazla risk faktorii bulunmaktadir.
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Preterm Toplam

(n)

Hastalarin 64’1 (%84.2) term ve 12°si (%15.8) preterm idi. Hastalarin

17’sinde (%23.7) diisiik dogum agirligi vardi.

Hastalarin 45’1 (%59.2) spontan vajinal yolla, 31’ (%40.8) sezeryan seksiyo

ile dogmustu. En kiiciik anne yasi 18, en biiylik anne yas1 40 idi. Anne yasi
ortalamasi1 27.5 (£5.1) idi. Hastalarin 59’unda (%77.6) anne baba arasinda akrabalik
yokken, 17 hastada (%22.4) akrabalik saptandi (Tablo 4.4).



Tablo 4.4. Hastalarin dogum sekli, gestasyon yasi, dogum agirligi, anne yasi ve

akrabalik durumunun degerlendirilmesi

n=76
Dogum sekli Spontan vajinal yol 45
Sezeryan seksiyo 31
Gestasyon yasi < 37 hafta 12
38-42 hafta 64
Dogum kilosu <2500 gr 17
2500-4000 gr 59
Anne yasi 18-25 24
26-33 44
34-40 8
Anne-baba arasinda Yok 59
akrabahk Var 17

%
59.2
40.8
15.8
84.2
22.3
7.7
31.6
57.9
10.5
77.6

22.4
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Hastalarin bagvuru yakinmasi gelisiminin yasitlarindan geri olmasi (%31.6).

konvulziyon (%30.3), mikrosefali (%13.2), yiirime giigligii (%6.6), konusma ve

ogrenme giicliigii (%6.6) idi (Tablo 4.5).

Tablo 4.5. Hastalarin bagvuru yakinmalarinin degerlendirilmesi

Yakinma

Yasitlarindan gerilik
Konvulziyon

Bas kiiciikliigii

Yiiriime problemi
Konusma/égrenme giicliigii

Bas biiyiikliigii

Viicut ve yiizde sekil anomalisi
Ekstremitesini kullanamama
Tortikollis

Yagitlarindan gerilik-konvulziyon
Yasitlarindan gerilik-yiiriime problemi-Konusma/6grenme
giicliigii

Toplam

NN
o w K~ >

P PP, RN W o1 o

76

Hasta

%
31,6
30,3
13,2

6,6

6,6

3,9

2,6

13

1,3

13

1,3

100
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4.1. Gelisimsel Basamaklarimin Degerlendirilmesi

Gelisim alt1 yasindan kiiglik ¢ocuklarda AGTE ile, zeka alt1 yasindan biiyiik
cocuklarda WISC-R ile degerlendirildi. Bu hastalarin 66’sinda gelisim ve zeka
geriligi tespit edildi, WISC-R uygulanan hastalarin 16’sinda (%43.2) zeka diizeyi
agir geri diizeyde idi, AGTE uygulanan hastalarin 24’{inde (%61.5) gelisim geriligi
%30’dan fazla idi (Tablo 4.6.).

Tablo 4.6. Hastalarin zeka diizeyi ve gelisim diizeylerine gore degerlendirilmesi

Gelisim degerlendirilmesi Toplam

n %

WISC-R Normal 4 10.8
Donuk 2 5.4

Hafif zeka geriligi 6 16.2

Orta zeka geriligi 9 24.3

Agir zeka geriligi 16 43.2

AGTE Normal 6 15.4
<9%30 gerilik 9 131

>%030 gerilik 24 61.5

4.2. Norolojik Muayene Bulgularinin Degerlendirilmesi

Hastalarin 37°sinde (%48.7) mikrosefali, 10’unda (%13.2) kontraktiir
saptandi. Hastalardan boyun kontrolii olmayan 15 hasta (%19.7), desteksiz
oturamayan 24 hasta (%31.5) vardi ve oturamayan hastalarin 9’unda boyun kontrolii
mevcuttu. Hastalardan 29’unun kas tonusu normaken 30’unda (%39.4) spastisite,
17°sinde  (%22.4) aksiyel hipotoni saptandi.. Hastalarin 33’4 (%43.4)
yuriiyemiyordu, 21 hastada (%27.6) ataksik, oraklayarak, diplejik yiiriiylis bigimi
vardi. Hastalarin 35’1 (%46) konusamiyordu (Tablo 4.7).
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Tablo 4.7. Hastalarin nérolojik muayene bulgularinin degerlendirilmesi

Norolojik muayene bulgulari Toplam

n %

Mikrosefali 37 48,7
Kontraktiir 10 13.2
Boyun kontrolii olmayan 15 19.7
Desteksiz oturamayan 24 31.5
Normal 29 38.2

Dort ekstremitede spastisite 19 25.0

Tonls Aksiyel hipotoni 17 22,4
Viicudun tek tarafinda spastisite 7 9.2

Alt ekstremitelerde spastisite 2 2.6

Tek ekstremitede spastisite 1 1.3

Her iKki iist ekstremiteda spastisite 1 1.3
Yiiriiyemiyor 33 43,4

Yiirime UAgaksik 15 19.7
Sekli Oraklama 5 6.6
Spastik diplejik 1 1.3

Hastalarin  %46’s1  hi¢ konusmuyordu, %21.1’inde tek kelimelerle
konusuyordu, %14.5’inde konusma normal idi, %9.2’sinde artikiilasyon bozuklugu,
%7.9’unda yavas ve durakalayarak, 1 hasta kekeleyerek konusuyordu (Tablo 4.8).

Tablo 4.8. Hastalarin dil gelisim ve konusma bozuklugu olanlarin degerlendirilmesi

Konusma Toplam

n %
Hi¢ konusamayan 35 46
Tek kelime 16 21,1
Konusmasi normal olan 11 14,5
Artikiilasyon giicliigii 7 9,2
Yavas konusma 6 7,9
Kekeleme 1 1,3

4.3. Magnetik Rezonans Goriintilleme Bulgular

Hastalarin hepsine MRG yapildi. Hastalarin 18’inde (%23.6) izole ventral
indiiksiyon malformasyonu (VIM), 26 hastada (%34.2) izole serebral Kkorteks
malformasyonu (SKM), 12 hastada (%15.8) posterior fossa ve serebellum
malformasyonu (PFM), 13 hastada (%17.2) hem ventral indiiksiyon hem de serebral
korteks malformasyonu (VIM+SKM), 2 hastada (%2.7) ventral indiiksiyon ile
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posterior fossa ve serebellum malformasyonu (VIM+PFM), 4 hastada (%5.2)
serebral korteks malformasyonu ile beraber posterior fossa ve serebellum
malformasyonu (SKM+PFM), 1 hastada her ii¢ malformasyon (VIM+SKM+PFM)
da saptandi (Tablo 4.9).

Tablo 4.9. MRG bulgularinin malformasyon tipine gore dagilimi

Malformasyon n(%o)
izole SKM 26(34.2)
Izole VIM 18(23.6)
izole PFM 12(15.8)
VIM+SKM 13(17.2)
VIM+PFM 2(2.7)
SKM+PFM 4(5.2)
VIM+SKM+PFM 1(1.3)
Toplam 76(100)

Korpus kallozum parsiyel agenezisi 8 hastada (%23.5), KKA’i 6 hastada
(%17.7), KKH’i 5 hastada (%14.7), holoprozensefali 4 hastada (%11.8) saptandi.
Dért hastada eslik eden birden fazla VIM vardi (Tablo 4.10).

Tablo 4.10. Ventral induksiyon malformasyonlarinin dagilimi.

Malformasyon Hasta
n %

KKPA 8 23,5
KKA 6 17,7
KKH 5 14,7
Holoprozensefali 4 11,8
KV 2 59
Kolposefali 2 5,9
KKA+Kolposefali 2 59
KKH+Kolposefali 2 59
SPA 1 2,9
KKA+SPA 1 2,9
KKH+KV 1 2,9
Toplam 34 100

Hastalarin 11’inde (%25) pakigri, 6’sinda (%13.6) kortikal displazi, 6’sinda
(%13.6) lizensefali, 6’sinda (%13.6) polimikrogri, 3’linde (%6.9) sizensefali, 2’sinde
(%4.6) pakigri-polimikrogri, 1’inde pakigri- fokal subkortikal heterotopi, 1’inde
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pakigri- sizensefali, 8’inde (%18.1) birden fazla SKM’u saptand1 En sik goriilen
SKM pakigriydi (Tablo 4.11).

Tablo 4.11. Serebral korteks malformasyonlarinin dagilimi

Malformasyon Hasta
n %

Pakigri 11 25.0
Kortikal displazi 6 13,6
Lizensefali 6 13,6
Polimikrogri 6 13,6
Sizensefali 3 6,9
PNH 2 4,6
Pakigri- Polimikrogri 2 4,6
Fokal subkortikal heterotopi 1 2,3
Kortikal Displazi- Polimikrogri 1 2,3
Lizensefali-Pakigri 1 2,3
Lizensefali- PNH 1 2,3
Pakigri- Sizensefali 1 2,3
SBH- Sizensefali 1 2,3
Lizensefali-Pakigri- agri 1 2,3
Toplam 44 100

En sik goriilen PFM’u serebellar hipoplazi, displazi (%31.6) ve DWM idi. iki
hastada (%10.6) eslik eden birden fazla PFM u vardi (Tablo 4.12).

Tablo 4.12. Posterior fossa ve serebellum malformasyonlarinin dagilimi

PFM Toplam
n %

Serebellar hipoplazi, displazi 6 31,6
DWM 6 31,6
MSM 2 10,6
Serebellar hipoplazi, displazi-Vermian hipoplazi 2 10,6
Molar dis goriiniimii bulgusu 1 52
Vermis hipoplazisi 1 5,2
Serebellar hipoplazi-Vermian hipoplazi- Araknoid kist 1 5,2
Toplam 19 100
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En sik saptanan yakinma yasitlarindan gerilik (%31.6), konvulziyon (%30.3),

mikrosefali

Tablo 4.13. Beyin malformasyonunun bagvuru yakinmasina gore dagilimi

Basvuru
yakinmasi

Yasitlarindan
gerilik

Konvulziyon
Bas kiiciikliigii

Yiiriiyiis
problemi

Ogrenme
giicliigii

Bas biiyiikliigii

Viicut ve yiizde
sekil anomalisi

Ekstremitesini
kullanamama

Tortikollis

Birden ¢ok
yakinmasi
olanlar

Toplam

(%13.2) idi.
konvulziyon en stk SKM’da saptandi (Tablo 4.13).

ViM SKM
9(11.8) 6(7.9)
3(3.9)  14(18.4)
6(7.9) 1(1.3)
1(1.3)
2(2.6)
1(1.3)
1(1.3)
18(23.7) 26(34.2)

PFM

5(6.6)

2(2.6)

2(2.6)

1(1.3)

1(1.3)

1(1.3)

12(15.8)

ViM
+

SKM

3(3.9)

4(5.3)
3(3.9)

1(1.3)

1(1.3)

1(1.3)

13(17.1)

Beyin Malformasyon simiflamasi

ViM
+

PFM

1(1.3)

1(1.3)

1(1.3)

3(3.9)

SKM  ViM+
+

SKM+
PFM

PFM
1(1.3) 1(1.3)
1(1.3)
1(1.3)
3(39) 1(1.4)

4.4. Serebral Malformasyon ile Birlikte Bulunan Bozukluklarin

Degerlendirilmesi

Yasitlarindan gerilik ve mikrosefali en sik VIM,

Toplam

24(31.6)

23(30.3)
10(13.2)

5(6.6)

5(6.6)

3(3.9)

2(2.6)

1(1.3)

1(1.3)

2(2.6)

76(100)

Serebral malformasyonu olan hastalarda en sik eslik eden bozukluklar dil ve

konusma bozuklugu, gelisim geriligi ve mental gerilik idi. Epilepsi %50, oromotor

disfonksiyon %43.4, malniitrisyon %39.4, oftalmolojik sorunlar %31.5 sikliginda idi.
Epilepsi en stk SKM’unda bulundu (Tablo 4.14).
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Tablo 4.14. Serebral malformasyonlarla birlikte bulunan diger bozukluklar

Bozukluk Hasta sayisi %

Gelisim geriligi/mental retardasyon 66 86,8
Dil ve konusma bozuklugu 65 85,5
Epilepsi 38 50.0
Oftalmolojik sorunlar 35 46.0
Oromotor disfonksiyon 33 43,4
Malniitrisyon 30 39,4
SP 21 27,6
Ortopedik sorunlar 9 11,8
Isitme kaybi 8 10,5
Endokrin sorunlar 6 7,8

Epilepsisi olan 38 hastanin 19’unda (%50) SKM, 10 hastada (%26.4)
VIM+SKM, 7 hastada (%18.4) VIM vardi. Hastalarm 37’sinde mikrosefali saptandi.
Mikrosefali en ¢ok SKM’u olan hastalarda (%29.7) idi. Hastalardan 21’inde SP
gelismisti ve SP gelisen hastalarda en cok saptanan malformasyon VIM+SKM idi
(p<0.05). Dil ve konusma bozuklugu 65 hastada vardi ve en stk SKM’unda (%30.7)
saptand1 (Tablo 4.15).

Tablo 4.15. Beyin malformasyonunun hastalarin 6zelliklerine gore dagilimi

Malformasyon
ViMm SKM PFM Vim Vim SKM ViM+  Toplam P
+ + + SKM+
SKM PFM PFM PFM
Epilepsi <0.05
Yok 11(28.9) 7(184) 12(31.6) 3(7.9) 2(5.3) 3(7.9) - 38(100)
Var 7(18.4) 19(50) - 10(26.4) - 1(2.6) 1(2.6)  38(100)
Mikrosefali >0.05
Yok 9(23.1) 15(38.5) 7(17.9) 5(12.8) - 2(5.1) 1(2.6)  39(100)
Var 9(24.3) 11(29.7)  5(13.5) 8(21.6) 3(8.2) 1(2.7) - 37(100)
Serebral Palsi <0.05
Yok 11(20.2) 21(38.2) 12(21.8) 5(9.1) 2(3.6) 3(5.5) 1(1.6)  55(100)
Var 7(33.3)  5(23.8) - 8(38.1) - 1(4.8) - 21(100)
Konusma boz. >0.05
Yok 2(182) 5(45.4)  1(9.1) 2(18.2) 1(9.1) - - 11(100)

Var 17(26.1) 20(30.7) 11(16.9)  11(16.9) 1(1.6) 462)  1(16)  65(100)



4.4.1. Gelisim Geriligi
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Hastalarin 66’sinda néromotor gelisim geriligi saptandi. Gelisim geriligi en

stk SKM’u olan hastalarda (%34.2) saptandi. Gelisim geriligi olan hastalarin
%23.7’sinde VIM u, %15.7’sinde PFM saptand1 (Tablo 4.16).

Tablo 4.16. Beyin malformasyonunun gelisim geriligine gore dagilimi

Gelisim Serebral Malformasyon tipi
vim SKM PFM  VIM+SKM VIM+ SKM+
PFM  PFM

n (%) n (%) n (%) n (%) n(%) n (%)

Normal 1(10) 4(40) 3(30) 2(20)

Anormal 17(25.7) 22(33.3) 9(13.6)  11(166)  3(4.6) 3(4.6)

Toplam 18(23.7) 26(34.2) 12(15.7)  13(17.1)  3(4)  3(4)

4.4.2. Epilepsi

VIM+SKM
+PFM

n (%)

1(1.6)

1(1.3)

Toplam

n (%)
10(100)

66(100)

76(100)

Tiim hastalarin 38’inde (%50) epilepsi vardi. Hastalardan 52’si kiz, 24’

erkekti. Kizlarin 20’sinde, erkeklerin 18’inde epilepsi saptandi. Epileptik hastalarin

ortalama yas1 7 £ 3.5 yas idi, 5’inde yenidogan doneminde konvulziyon oykiisii

vard1. Erkeklerde kizlara gore epilepsi daha sikt1 (p<0.05).

Epilepsi en ¢ok erkeklerde, NSVY ile doganlarda, yenidogan doneminde

nobet gegirenlerde saptandi. Erkek cinsiyet, NSVY ile dogum, yenidogan donemi

nobet oykiisii ile epilepsi arasinda anlamli bir iligki vardi (p<0.05) (Tablo 4.17).

Tablo 4.17. Epilepsisi olan ve olmayan hastalarin cinsiyet, dogum sekli, yenidogan

nobetine gore karsilastiriimasi

Ozellik Epilepsi
Yok Var

n=38 % n=38 %
Cinsiyet
Erkek 6 25.0 18 75.0
Kiz 32 61,5 20 38,5
Dogum sekli
NVY 18 40.0 27 60.0
CIS 20 64,5 11 35,5
Yenidogan nobeti
Var - - 5 100

Yok 38 53,5 33 46,5

Toplam

%
24 100
52 100
45 100
31 100
5 100
71 100

<0.05

<0.05

<0.05
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Serebral Palsi olan 21 hasta mevcuttu ve SP’li hastalarin 16’sinde (%42.1)
epilepsi mevcuttu, SP’li hastalarda epilepsi orant SP’li olmayanlara gore daha
yiiksekti (p< 0.05) ( Tablo 4.18).

Tablo 4.18. Epileptik olan hastalarda SP siklig1

SP Total P
Yok n(%o) Var n(%) n(%o)
Epilepsi Yok 33(86.8) 5(13.2) 38(100)
Var 22(57.9) 16(42.1) 38(100) <0.05
Toplam 55(72.4) 21(27.6) 76(100)

Epilepsi olan grupta SKM’u %73.1, VIM+SKM’u %76.9 oraninda gériildii.
En ¢ok goriilen beyin malformasyonu SKM idi (p<0.05), (Tablo 4.19).

Tablo 4.19. Epilepsiye gore serebral malformasyonlarin karsilagtirilmasi

Beyin Malformasyonu Epilepsi Toplam
Yok n(%o) Var n(%) n(%o)
ViM 11(61.2) 7(38.8) 18(100)
SKM 7(26.9) 19(73.1) 26(100)
PFM 12(100) - 12(100)
ViM+SKM 3(23.1) 10(76.9) 13(100)
VIM+PFM 2(100) - 2(100)
SKM+PFM 3(75) 1(25) 4(100)
VIM+SKM+PFM - 1(100) 1(100)
Toplam 38(50) 38(50) 76(100)

Epileptik hastalarin %57.8’inde EEG normaldi, % 44.8’sinde EEG bulgusu
vardi. En sik diken-dalga aktivitesi saptandi (Tablo 4.20).



Tablo 4.20. Epileptik hastalarin EEG bulgulari
EEG

Normal

Diken-dalga aktivitesi

<2.5 Hz/sn diken dalga aktivitesi
Multipl diken dalga aktivitesi

Diken dalga akt.-multipl diken akt.
Hipsaritmi

Bioelektrik status

Diken aktivite-keskin aktivite
Multipl diken-keskin dalga aktivitesi
Toplam
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Epileptik hasta
n(%o)
22 (57.8)
5(13.6)
2(5.2)
2(5.2)
2(5.2)
2(5.2)
1(2.6)
1(2.6)
1(2.6)
38(100)

Epileptik hastalarin 7’sinde (%18.4) status epileptikus Oykiisii vardi. bu

hastalardan 2’sinde febril status epileptikus, 1 hastada ise hem febril hem afebril

status epileptikus oykiisii vardi (Tablo 4.21).

Tablo 4.21. Status epileptikus ve epilepsi dagilimi
Status Epileptikus

Yok 31
Febril status 2
Status epileptikus 4
Febril-afebril status 1
Toplam 38

Epileptik hasta (n)

%
81,6
53
10,5
2,6
100

Epileptik hastalarin 16’s1 (%42.1) tek antiepileptik ilag (AEI), 11’1 (%28.9)
ikili AEI, 10’1 (%26.3) iiclii AEI ve biri (%2.6) dortlii AEI kullaniyordu. Hastalarin
15’inde (%39.5) tedaviye tam yanit alinirken, 13’linde (%34.2) nobetler direncli idi

(Tablo 4.22).

Tablo 4.22. Epileptik hastalarda nébet prognozu

Nobet prognozu Hasta sayisi
Tam yanit 15
Parsiyel Yamt 10
Yanitsiz 13
Toplam 38

%
39.5
26.3
34.2
100

Nobetlere tam yanit 15 hastada mevcut idi. Yanit ve malformasyon tipleri

arasinda farklilik yoktu ( Tablo 4.23).
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Tablo 4.23. Nobetlerin tedaviye yanitinin serebral malformasyon tiplerine gore
dagilim1

Serebral malformasyon

Nobetyamti  viM SKM VIM+SKM SKM+PFM VIM+SKM+ Toplam

PFM
n n n n n n
Tam 3 7 3 1 1 15
Parsiyel 2 5 3 - - 10
Yanitsiz 2 7 4 - - 13
Toplam 7 9 10 1 1 38

Nobetlerin baglama yasi1 ile tedaviye yanit arasinda bir iliski saptanmadi
(p>0.05) (Tablo 4.24).

Tablo 4.24. Nobet prognozunun nobet baglama yasina gore dagilimi

Nobet baslama yas1 Tam yamt Parsiyel yanit Yamitsiz  Toplam
1-12 ay 8(40.0) 4(20.0) 8(40.0) 20(100)
13 ay-24 ay 2(20.0) 6(60.0) 2(20.0) 10(100)
25-48 ay 2(50.0) - 2(50.0) 4(100)
49-72 ay 1(100) - - 1(100)
>72 ay 2(66.6) - 1(33.4) 3(100)
Toplam 15(39.4) 10(26.3) 13(34.3)  38(100)

Serebral korteks malformasyonu olan 44 hastanin 31’inde (%70.4) epilepsi
vardi. Epilepsi olan grupta en sik goriilen pakigri, lizensefali, polimikrogri saptandi
(Tablo 4.25).
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Tablo 4.25. Epileptik hastalarda serebral korteks malformasyonlarinin dagilimi

Malformasyon

Yok
Pakigri 2(18.2)
Lizensefali 1(16.7)
Kortikal displazi 4(66.6)
Polimikrogri 2(33.4)
Sizensefali 2(66.6)
Pakigri- Polimikrogri 1(33.4)
PNH -
Fokal subkortikal heterotopi -
Kortikal Displazi- Polimikrogri 1(100)
Lizensefali-Pakigri -
Lizensefali- PNH =
Pakigri- Sizensefali -
SBH- Sizensefali -
Lizensefali-Pakigri- agri -
Toplam 13(29.6)

Epilepsi
Var
9(81.8)
5(83.3)
2(33.4)
4(66.6)
1(33.4)
2(66.6)
2(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)

31(70.4)

Toplam

11(100)
6(100)
6(100)
6(100)
3(100)
3(100)
2(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)

44(100)

Serebral korteks malformasyonu ve epilepsisi olan hastalarin 31°inde kortikal

tutulum mevcuttu, 11’inde (%68.8) unilateral kortikal tutulum, 9’unda (%60.0)

bilateral kortikal tutulum, 11 ‘inde (%84.6) yaygin kortikal tutulum vardi, yaygin

kortikal tutulumu olanlarda epilepsi siklig1 daha fazlaydi (p<0.05) (Tablo 4.26).

Tablo 4.26. Malformasyonun kortikal tutulumuna gére epilepsi siklig

Kortikal tutulum Epilepsi
yok Var
n (%) n (%)
Unilateral kortikal tutulum 5(31.2) 11(68.8)
Bilateral kortikal tutulum 6(40.0) 9(60.0)
Yaygin kortikal tutulum 2(15.4) 11(84.6)
Toplam 38(50.0)  38(50.0)

Toplam P

n (%)

16(100)  <0.05
15(19.7)

13(100)

76(100)

Ventral indiiksiyon malformasyonu olan hastalarin 18’inde (%52.9) epilepsi
mevcuttu. Epilepsi en sik KKA’de (%83.3) saptandi (Tablo 4.27).
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Tablo 4.27. Ventral induksiyon malformasyonlarinin epilepsi olup olmamasina gére

dagilim1

Malformasyon Epilepsi

Yok Var

n(%o) n(%o)
KKPA 7(87.5) 1(12.5)
Holoprozensefali 3(75) 1(25)
KKA 1(16.7) 5(83.3)
KKH 1(20) 4(80)
Kolposefali 1(50) 1(50)
KKA+Kolposefali 1(50) 1(50)
KKH+Kolposefali 1(50) 1(50)
KV - 2(100)
SPA - 1(100)
KKA+SPA - 1(100)
KKH+KV 1(100) -
Toplam 16(47.1) 18(52.9)

Toplam

n(%o)
8(100)
4(100)
6(100)
5(100)
2(100)
2(100)
2(100)
2(2.6)
1(100)
1(100)
1(100)
34(100)

Izole PFM olan hastalarda epilepsi yoktu, PFM’una SKM eslik eden 2

hastada epilepsi vardi (Tablo 4.28).

Tablo 4.28. Epileptik hastalarda posterior fossa ve serebellum malformasyonlarinin

dagilimi

Malformasyon
*Serebellar hipoplazi, displazi
#DWM

MSM

Molar dis goriiniimii bulgusu

Vermian hipoplazi

Lhermitte Duclos sendromu

Serebellar hipoplazi-Vermian hipoplazi

Serebellar hipoplazi-Vermian hipoplazi-
Araknoid kist

Toplam

*.epilepsi olan grupta polimikrogri eslik ediyor.

#: epilepsi olan grupta subkortikal heterotopi eslik ediyor.

Epilepsi
Yok n(%)
5(83.4)
5(83.4)
2(100)
1(100)
1(100)
1(100)
2(100)
1(100)

17(89.5)

Var n(%)
1(16.6)

1(16.6)

2(10.5)

Toplam
n(%o)
6(100)
6(100)
2(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)
1(100)

19(100)



52

4.4.3 Serebral Palsi

Hastalarin 21’inde SP gelismisti ve 11°1 (%52.3) spastik kuadriparezik, 6’s1
(%28.5) spastik diplejik, 4t (%19) spastik hemiplejik tipte SP idi. Serebral Palsi
tamis1 alanlarin 7’sinde (%38.8) VIM, 5’inde (%19.2) SKM, 8’inde (%61.5)
VIM+SKM, 1’inde (%25) SKM+PFM mevcuttu (Tablo 4.29).

Tablo 4.29. Serebral palsinin beyin malformasyonlarina gore dagilimi

Beyin Malformasyonu SP Toplam
Yok n(%) Var n(%) n(%o)
ViM 11(61.2) 7(38.8) 18(100)
SKM 21(80.8) 5(19.2) 26(100)
PFM 12(100) - 12(100)
VIM+SKM 5(38.5) 8(61.5) 13(100)
VIM+PFM 2(100) - 2(100)
SKM+PFM 3(75) 1(25) 4(100)
VIM+SKM+PFM 1(100) - 1(100)
Toplam 55(72.4) 21(27.6) 76(100)

4.4.4. Dil Gelisim geriligi ve Konusma Bozuklugu

Hastalarin 65’1 dil geriligi ve konusma bozuklugu vardi. Bunlardan 35’i
konusamiyordu, 16’s1 tek kelimelerle konusuyor, 6’s1 yavas konusuyor, 7’sinde
artikiilasyon problemi, 1’inde kekeleme vardi. Dil ve konugsma bozuklugu en sik

SKM’da saptand1 (Tablo 4.30).

Tablo 4.30. Konusma bozukluklarmin serebral malformasyon tiplerine gore dagilimi

Serebral Malformasyon tipi
Konusma vim SKM PFM  VIM+S  VIM+  SKM+ viM+  Toplam

KM PFM PFM SKM+
PFM
n (%) n (%) n (%) n (%) n (%) n (%) n(%) n (%)

Normal 1(9.1) 6(54.5) 1(9.1) 2(18.2) 1(9.1) - - 11(100)
Tek kelime 3(18.8)  7(43.8) 4(25) - - 2(12.4) - 16(100)
Yavag - 1(16.7)  3(40.9) 1(16.7) - 1(16.7) - 6(100)
konusma

Artikiilas. 3(42.8) 1(14.3)  1(14.3) 1(14.3) - - 1(14.3) 7(100)
Problemi

Kekeleme - 1(100) - - - - - 1(100)
Konusamay 11(31.4) 10(28.6)  3(8.6) 9(25.6) 1(2.9) 1(2.9) - 35(100)
an

Toplam 18(23.7) 26(34.2) 12(15.8) 13(17.1) 2(2.6)  4(5.3) 1(1.3) 76(100)
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4.4.5. Gastrointestinal Sistem ve Beslenme Sorunlari

Hastalarin 33’iinde oromotor fonksiyonlari bozuktu. Oromotor disfonksiyon
en fazla VIM ve VIM+SKM’da vardi. Hastalarm ikisi gastrostomi ile besleniyordu.
Beslenme sekli normal olan 52 hasta vardi. 10 hasta kasikla sivi gida, 9 hasta
biberonla sivi gida aliyor, 3 hasta NG ile besleniyor, 2 hasta gastrostomi ile
besleniyordu. Hastalarin 30’unda malnutrisyon vardi. Hastalarm yirmi birinde 1.
derece malniitrisyon, 7’sinde 2. derece malniitrisyon, 2’sinde 3. derece malniitrisyon
vard1. Birinci ve 2. derece malniitrisyon en fazla VIM’u hastalarda saptand1 (Tablo
4.31).

Tablo 4.31. Oromotor disfonksiyon ve beslenme durumlar1 ve malformasyonlarin

dagilimi
Serebral Malformasyon tipi
ViM SKM PFM VIM VIM SKM VIM+SKM Toplam
+ + + +
SKM PFM PFM PFM
n n n n n n n n
Oromotor Normal 8 17 11 3 1 3 - 43
fonksiyon
Bozuk 10 9 1 10 1 1 1 33
Beslenme  Normal 11 19 11 5 2 3 1 52
sekli
Kasikla sivigida 4 4 - 2 - - - 10
Biberonlamama 1 3 1 4 - - - 9
NG ile beslenme 1 - - 1 - 1 - 3
Gastrostomi 1 - - 1 - - - 2
Niitrisyon Normal 9 17 7 4 1 4 1 43
Obesite - 2 - 1 - - - 3
3° malniitrisyon - 1 - 1 - - - 2
2° malniitrisyon 3 1 - 2 1 - - 7
1° malniitrisyon 6 5 5 5 - - - 21

4.4.6. Oftalmolojik Sorunlar

Oftalmolojik sorun hastalarin 35’inde (%46) vardi. En sik saptanan bulgu
strabismus (%31.6) idi ve en fazla spastik kuadriparezik tip SP’de vardi. Strabismus
en fazla (%11.8) ViM’da saptandi. Gérsel uyarilma potansiyeli yapilan 30 hastada
(%93.5) normaldi. En ¢ok goriilen bozukluk amplitiidlerde diisiikliikle beraber

latanslarda uzamaydi.



4.4.7. Tsitme Kaybi
Hastalarin 8’inde (%10.5) bilateral isitme kaybi vardi. En ¢ok SKM’da 4

hastada olmak tizere diger 4 hastada serebral malformasyon birden fazla idi.

4.4.8. Ortopedik Sorunlar
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Hastalarin 9’unda (%11.8) ortopedik sorunlar vardi, 10’unda eklemlerde

kontraktiir mevcuttu. En ¢ok kontraktiir (%6.6) VIM+SKM’'nun eslik ettigi

hastalarda saptandi. En fazla goriilen ortopedik sorunlar pes ekinovarus ve skolyoz

idi..

4.5. KMiO’ne Gore Degerlendirilmesi

Hastalarin alt ekstremite motor islevleri KMIO ile degerlendirildi. Buna gére

29 hasta Diizey 1°de, 21’1 Diizey 5’de, 17’si Diizey 2’de bulundu (Tablo 4.32).

Tablo 4.32. KMIO diizeyinin hastalara gore dagilimi

KMIiO diizey
Diizey 1
Diizey 2
Diizey 3
Diizey 4
Diizey 5
Toplam

Hasta sayisi

29
17

4
5
21
76

%
38.2
22.3

5.3
6.6
27.6
100

Diizey 1 ve Diizey 5’te en sik goriilen malformasyon tipi SKM olarak
saptandi (Tablo 4.33).

Tablo 4.33. KMIO diizeylerinin serebral malformasyon tiplerine goére dagilimi

KMIiO
ViMm
n (%)
Diizey 6(20.7)
Diizey 3(17.6)
Diizey  3(75)
Diizey  1(20)

Diizey 5(23.8)

SKM

n (%)
11(37.9)

5(29.4)
1(25)
1(20)

8(38.1)

PFM

n (%)
7(24.3)

3(17.6)

2(40)

Serebral malformasyon

ViM+
SKM
n (%)

3(10.5)

2(11.8)

1(20)

7(33.3)

ViM+
PFM
n (%)

1(3.3)

1(4.8)

SKM+PFM  VIM+SKM+

n (%)
1(3.3)

3(17.6)

PFM
n (%)

1(5.9)

Toplam

n (%)
29(100)

17(100)
4(100)
5(100)

21(100)



55

KMIO diizeyi arttikga IEMIO diizeyinde de artis saptand1 ve KMIO diizey ile
IEIMIO arasinda pozitif korrelasyon saptand: (r=0.90), (p<0.05) (Sekil 4.1).

IEIMIO

Sekil 4.1 Kaba Motor Islev élgeginin IEIMIO’e gére dagilimi

Epilepsi en ¢ok KMIO Diizey 5’de saptand: (p<0.05). Kaba motor islev
olgegi diizey 5 olanlarin 14’{i SP tanist almist1 (p<0.05), KMIO diizey 5 olan 11
hastada AGTE geri idi (p<0.05), 10 hastada WISC-R geri idi. Konusamayan 19
hastanin (%54.3) KMIO diizeyi 5’idi. Konusma bozuklugu olan 17 hastanin KMiO
diizeyi 1, 11 hastanin KMIO diizey 2’idi, 2 hastanin KMIO diizeyi 5 idi (p<0.05).
KMIO diizeyi 5 olan 12 hastada malniitrisyon mevcuttu (p>0.05). Oromotor
disfonksiyonu olan 33 hastadan 20’sinin (%60.6) KMIO diizey 5 idi (p<0.05).
Oftalmolojik problemler KMIO Diizey 1 ve 2’de esit siklikta goriildii (p>0.05)
(Tablo 4.34).
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Tablo 4.34. Hastalarin 6zelliklerinin KMIO diizeylerine gore dagilimi

KMiO Toplam
Diizey 1 Diizey2 Diizey3 Diizey4 Diizey5  N(%)
n(%o) n(%o) n(%o) n(%o) n(%o)
Epilepsi
Yok 18(47.4) 10(26.3)  2(5.3) 4(10.5) 4(10.5) 38(100)
Var 11(28.9) 7(184) 2(53)  1(2.7)  17(44.7)  38(100)
SP
Yok 29(52.7) 12(21.8) 3(55)  4(7.3) 7(12.7)  55(100)
Var - 5(23.7)  1(48)  1(48)  14(66.7)  21(100)
AGTE
Normal 6(100) - - - - 6(100)
Geri 10(30.3)  5(15.2) 3(9.1) 4(12.1)  11(33.3)  33(100)
WISC-R
Normal 4(100) - - - - 4(100)
Geri 9(27.2) 12(36.3) 1(3.1) 1(3.1) 10(30.3)  33(100)

Dil ve konusma

Konusamayan 3(8.6) 5(14.3) 3(8.6) 5(14.3) 19(54.2)  35(100)

Bozukluk 17(56.7) 11(36.7) 2(6.6) 30(100)
Malniitrisyon
Yok 21(45.7) 12(26.1)  3(6.5) 1(2.2) 9(19.5) 46(100)
Var 8(26.7)  5(16.7) 1(3.3) 4(13.3) 12(40) 30(100)
Oromotor
disfonksiyon
Yok 25(58.1) 12(27.9) 2(4.7) 3(7) 1(2.3) 43(100)
Var 4(12) 5(15.2) 2(6.1) 2(6.1) 20(60.6)  33(100)
Oftalmolojik
problem
Yok 19(46.3)  9(22) 1(2.4) 2(4.9) 10(24.4)  41(100)
Var 10(28.6)  8(22.8) 3(8.6) 3(8.6) 11(31.4)  35(100)

Epilepsisi olan hastalarda hem KMIO hem de IEIMIO diizeyleri epilepsi
olmayanlara gore yiiksek bulundu (Tablo 4.35).

Tablo 4.35. KMIO diizeylerinin IEIMIO diizeylerinin epilepsiye gore

degerlendirilmesi
Epilepsi KMIO diizey IEIMIO diizey
Mediyan(min.-max.) Mediyan(min.-max.)
Yok 2(1-5) 2(1-5)
Var 3(1-5) 4(1-5)

KMIO igin Z=2.61, p=0.009; IEIMIO i¢in Z=3.04, p=0.002

Epileptik olan hastalarin %44.7°sinde KMIO Diizey 5 saptandi (p<0.05)
(Tablo 4.36).
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Tablo 4.36. KMIO diizeylerinin epilepsisi olan ve olmayan hastalara gore dagilimi

Epilepsi

Yok
Var

Toplam

4.6. Hastalarin iIEIMIO’ne Gore Degerlendirilmesi

Toplam P

Diizey 5

n (%) n (%) <0.05
4(10.5)  38(100)
17(44.7) 38(100)
21(27.6) 76(100)

Ust ekstremite motor islev degerlendirilmesinde kullanilan IEIMIO 6lcegine

gore hastalarin durumu Tablo 4.43’te gosterildi buna gore diizey 1°de 31 hasta,

diizey 5’te 14 hasta, diizey 2 b’de 11 hasta mevcut idi ve diizey 1’e eslik eden en sik
serebral malformasyon SKM idi. Diizey 5°de en cok SKM ve VIM+SKM saptandi

(Tablo 4.37).

Tablo 4.37. IEIMIO diizeylerinin serebral malformasyon tiplerine gore dagilimi

IEiMIiO

Diizey 1
Diizey 2a
Diizey 2b
Diizey 3a
Diizey 3b
Diizey 4a
Diizey 4b

Diizey 5

Toplam

= o1 NN Ol

Serebral malformasyon

SKM+ VIM+SKM+ Toplam

PFM PFM
n n n
1 31
1 1 7
1 11
1 4
2
5
2
14
3 1 76
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5. TARTISMA

Santral sinir sistemi malformasyonlar1 yenidoganlarin %3’iinde goriiliir ve
fetal oOliimlerin %75’inde ve ilk 1 yildaki Olimlerin % 40’inda ise SSSM
saptanmakatadir (3). Tirkiye’de SSSM sikligin1 gosteren kapsamli bir ¢aligmaya
rastlanmamistir. Ancak 1993’de Tungbilek ve ark. (151)’min arastirmasina gore
Tiirkiye’de konjenital malformasyon sikligt %3.65°dir. Santaral sinir sistemi
malformasyon sikligi ise %3.1 bulunmustur (1,2,3).

Bizim ¢alismamizda SSSM olan 76 hastanin klinik, EEG, ndrogoriintiileme
bulgular1 degerlendirildi ve motor prognozu belirlemede KMIO ve IEIMIO &lgekleri
kullanildi. Kiz/erkek orami 2.1 olarak bulundu. Bizim ¢alismamizda da kizlarda daha
fazla SSSM saptandi. Bazi serebral malformasyon tiplerinin daha ¢ok kizlarda
goriildiigii bildirilmektedir. Ornegin, SBH X’e bagli dominant gectigi igin daha ¢ok
kizlarda goriiliir, anensefali kizlarda 37 kat daha sik bildirilmistir. Korpus kallozum
agenezisinin bir kriteri oldugu Aicardi sendromu kizlarda tanimlanmistir (2).
Kortikal malformasyonlarla ilgili bir ¢alismada kiz/erkek orani 1 olarak bulunmustur
(79). Konjenital CMV enfeksiyonu olan g¢ocuklarda yapilan bir ¢aligmada beyin
anomalisinin kizlarda erkeklere nazaran daha sik goriildiigli ve bunun sebebinin
kizlarda viruse karsi gelistirilen yetersiz bir immun cevap olabilecegi diistiniilmiistiir
(109).

Santral sinir sistemi malformasyonlarimin biiyiik ¢cogunlugunun (%60) nedeni
bilinmemektedir. Hastalarin %20’sinde genetik, %6’sinda kromozom anomalisi,
%6’sinda ¢evresel nedenler, konjenital enfeksiyonlar, %7.5’inde ise X’e bagl gegis
gosteren malformasyonlar saptanmaktadir (1,2,3). Prematiiritelik ve diisiik dogum
agirhiginin konjenital malformasyonlar i¢in risk faktorii oldugunu ileri siiren bir¢ok
aragtirma vardir. Rasmussen ve ark. (110) pretermlerde konjenital malformasyon
riskini term bebeklere gore 2.43 kat daha yiiksek bildirmislerdir. Benzer sekilde
konjenital malformasyonu olanlarda prematiirite oraninin %33.1 olarak bildirilmistir.
Diger yandan konjenital hidrosefali %65.2, anensefali %57.7 ve hidranensefali %3.5
oraninda preterm doguma neden olabilmektedir (111,112). Bizim g¢aligmamizda on
iki hasta preterm dogum Gykiisii ve on sekiz hastada diisiik dogum agirhig 6ykiisi

vardi.
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Fetusde humoral antikor cevabi heniiz olugsmadigindan viruslerin bu dénemde
zedelenmeye yol agtiklar1 diigiiniilmektedir. Serebral malformasyonlarda etyoloji tam
olarak bilinmemesine karsin prenatal c¢evresel, teratojenik, genetik faktorlerin rol
oynadigr diisiiniilmektedir (79, 115). Annede hastalik, infeksiyon, annenin
radyasyona maruz kalmasi, annede ila¢ kullanimi, plasental dolasimin bozulmasina
bagli iskemi, erken gebelikte vajinal kanama, cogul gebeliklerde ikizden ikize
transflizyon sendromu, fetomaternal kanamalar gibi etkenler olabilecegi gibi,
kromozom bozukluklar1 ve genetik hastaliklarin da serebral malformasyon gelisimde
onemli rol oynadig1 diisiiniilmektedir (2). Akraba evliligi SSSM etiyolojisinde de
onemli rol oynamaktadir. Ozellikle kortikal malformasyonlularda %27-88.2
sikliginda akraba evliligi bildirilmektedir (79, 113, 114). Bizim calismamizda bu
oran %22.4 idi ve malformasyonlar arasinda akrabalik agisindan bir fark yoktu.
Beyin ve spinal kord malformasyonlari genetik ya da edinsel nedenlerle ortaya
cikabilir. Hamileligin erken donemlerindeki disgenezis genellikle genetik kokenli
iken ge¢ dénemde edinsel nedenlere bagl olarak malformasyon gelisebilir. Ornegin
infarkt gibi destriiktif lezyonlar beynin hizli gelistigi doneme rastlarsa malformasyon
gelisebilir. Beynin gelisiminde néron gociiniin oldugu dénemde CMV enfeksiyonu
olusursa CMV beyaz cevherde infarkta neden olabilir ve bunun sonucunda beyaz
cevherdeki radial glial fibrillerin tahrip ederek anormal migrasyona ikincil olarak
lizensefali, kortikal displazi, polimikrogri gelisebilir. Deneysel ¢alismalarda
CMV nin ventrikiil duvarini ve 6zellikle ndral progenitor hiicreleri hedef aldig1 ve bu
nedenle bu bolgedeki zedelenme sonucu migrasyon ve organizasyon bozukluklarina
neden oldugu gosterilmistir (79, 81, 113 -120).

Kortikal malformasyonlu hastalarda prenatal donemde ilag kullanimi, ilk
trimesterde vajinal kanama, iist solunum yolu ve idrar yolu enfeksiyonu, kan basinci
distikligii, X 1sinlarina maruz kalma onemli risk faktorleri olarak bildirilmektedrir
(79). Plasental perflizyon bozuklugunun kortikal gelisim malformasyonlarinda
onemli bir rol oynadig1 gosterilmistir (79). Agiri-pakigiri kompleksinin gebeligin ilk
4 aymndaki teratojen ve cevresel faktorlere maruz kalinmasi sonucu meydana
gelebilecegi bildirilmistir (81, 113). Bizim c¢alismamizda en fazla risk faktorii
prenatal donemede ilk trimesterdeki vajinal kanama, annede gegirilen enfeksiyon ve

cogul gebelikti. Beyin MRG bulgusu konjenital viral enfeksiyonu destekleyen ama
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serolojik olarak kanitlanamayan 3 hastanin ikisinde bilateral polimikrogri, bunlardan
birinde periventrikiiler milimetrik kalsifikasyon, ticlincii hastada ise bilateral
perisilviyan hipoplazi ile beraber pontoserebellar hipoplazi tespit edilmisti. Bizim
calismamizda en stk SKM saptandi. Kortikal malformasyonlar degisik siklikta
bildirilmektedir. En sik lizensefali, pakigri, sizensefali bildirilmektedir (79, 114,
126). Tirkiye’de Giingor ve ark. (79)’nin g¢alismasinda ise %53.5 polimikrogiri,
%22.8 lizensefali, %11.9 heterotopi, %11.9 sizensefali bildirilmistir.

Serebral korteks malformasyonlart ndéron proliferasyonu, migrasyonu ve
myelinizasyonu sirasindaki anormal gelisim sonucu ortaya c¢ikmaktadir (79).
Siklilkla gelisim geriligi, mikrosefali, hemiparezi ve direngli epilepsiye yol
acmaktadir (79). Malformasyonun tipi, genisligi, beyinde bulundugu bolge ve
cocugun yasina gore semptomlar farkli olabilmekte ve degisik derecede motor
bozukluklar goriilebilmektedir. Genetik sendromlara eslik ettiginde farkli norolojik
bulgu tespit edilebilmektedir (13, 34).

Kortikal gelisim malformasyonu olan hastalar diger malformasyonlara gore
daha erken yasta belirti vermektedir. Ornegin lizensefali, polimikrogri erken yaslarda
belirti verir ve en sik konvulziyon ve mikrosefali nedeniyle basvururlar (16, 48, 79,
80, 127-129).

Sizensefali korteks malformasyonlarinin %5’ini olusturur (16, 55). Bilateral
sizensefali ya da acik uglu sizensefalili olgularinda klinik daha agirdir ve
kuadriparezi, agir mental retardasyon ve konusmada gerilik goriiliirken; unilateral
olanlarda hemiparezi ve daha hafif semptomlar goriilebilir. Sizensefali olan
hastalarda %37- 83 oraninda epilepsi bildirilmistir (79, 130).

Caligmamizda SKM’u (izole ve diger malformasyonlarla birlikte) olan 44
hasta vardi. Hastalarimizda en sik bagvuru nedeni konvulziyondu. En sik saptanan
SKM’u pakigri idi. En fazla norolojik bulgu SKM’unda saptandi. Serebral korteks
malformasyonu olanlarda KMIO daha agirdi. Mikrosefali, mental retardasyon, dil
geriligi, konusma bozuklugu, oromotor disfonksiyon da SKM’u olan hastalarda daha
fazlayd.

Ventral indiiksiyon malformasyonlarinda ¢cogu kez dismorfik bulgular dikkati
cekebilir. Eslik eden diger malformasyonlar varsa farkli norolojik bulgurlar

saptanabilir. Ornegin izole KKA c¢ogunlikla asemptomatiktir ancak bazi hastalarda
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alg1 ve dikkat bozuklugu SP, dil geriligi ve konusma bozuklugu saptanabilir. Korpus
kallozum malformasyonu ¢ogu kez diger malformasyonlara eslik eder veya MRG ile
tesadiifen saptanir (13, 34, 124). Calismamizda ikinci siklikta saptanan
malformasyonlar VIM idi. Ventral indiiksiyon malformasyonlarindan en stk KKA
mevcuttu. Ventral indiiksiyon malformasyonlarinda SKM ile birlikte oldugu
durumlarda SP daha sikti. Ventral indiiksiyon malformasyonu olan hastalara
mikrosefali, dil ve konusma bozuklugu, oftalmolojik problemler, yiiriiyiis
problemleri, epilepsi, mental retardasyon ve gelisim geriligi SKM ile benzer
oranlarda eslik etti.

Ventral indiiksiyon malformasyonu olan holoprozensefalide dismorfik yiiz
goriinimii SSSM ile koreledir. Klinik bulgular malformasyonun siddetine gore
degisir. Malformasyon ne kadar agirsa yliz goriiniimii o kadar dismorfiktir.
Hipotalamik bozukluklar, diabetes insipitus, uygunsuz ADH sendromu gibi
bozukluklar goriilebilir (125).

En sik goriilen ve en agir formu alobar holoprozensefalidir. Alobar tipte agir
norolojik bulgu vardir. Bu hastalar genellikle yenidogan déneminde kaybedilirler.
Buna kars1 semilobar ve lobar tipte ndrolojik bulgular daha hafif olabilir. Genellikle
mental retardasyon, spastisite, istemsiz hareketler, mikrosefali, endokrin bozukluklar
ve konvulziyon saptanmaktadir. Hahn ve ark. (125) bir ¢alismada holoprozensefali
ve direngli epilepsisi olan hastalarin ¢ogunda kortikal malformasyonlarin eslik
ettigini bildirmislerdir. Calismamizda dort hastada holoprozensefali (2 semilobar, 1
lobar, 1 interhemisferik varyant) vardi. Bu hastalarda degisik derecelerde infantil
spazm, dismorfik bulgular, mental retardasyon, mikrosefali, dil ve konusma
bozuklugu, diabetes insipitus, hipotiroidi gibi endokrin bozukluklar eslik ediyordu.
Lobar holoprozensefalisi olan hastamizda SIX3 genide delesyon saptanmustir.

Serebellum, motor koordinasyon, duyusal, dil gelisimi, bilissel ve duygusal
fonksiyonlarda rol oynar (131-133). Posterior fossa ve serebellum
malformasyonlarinda (DWM, Joubert sendromu gibi) en belirgin bulgu hidrosefali,
4. ventrikiilde kistik dilatasyondur. Bazi olgular ileri yaglara kadar bulgu
vermeyebilir. Serebellar bozukluklarda norolojik bulgular malformasyon tipine gore
degisebilir. Serebellar hipoplazide ataksi ve motor defisit siit cocugu doneminde

ortaya ¢ikar buna karsin dil ve biligsel bozukluklar ileri yaslarda goriiliir (135). Diger
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yandan hiperpne, anormal goz hareketleri, kafa i¢ci basincinin artmasi seklinde
belirtiler goriilebilir (135). Serebellar malformasyonlar uzaysal diizlemde
bozukluklar, otizm, mutizm, miizik 6grenmede giigliiklere eslik edebilir (59). Bizim
calismamizda serebellar malformasyonu olan hastalarin ¢ogunda dil ve konusma
gerilig, mikrosefali ve oftalmolojik problemler vardi ve bu problemler en cok
serebellar hipoplazi ve DWM goriildii.

Serebral malformasyonlarin agirligit ve lokalizasyonuna gore norolojik
bulgular degisebilmektedir. Korteks malformasyonlarinda bilissel bozukluklar,
konvulziyon daha sik goriilmektedir. Kortikal gelisimsel malformasyonlarda klinik
belirtiler malformasyonun lokalizasyonu ve yaygmligi ile dogrudan orantilidir.
Unilateral fokal tutulumlar ¢ogu zaman daha ge¢ bulgu verir ve daha az motor,
bilissel ve konusma problemi ile birliktedir (81, 152).

Kortikal gri cevherin etkilendigi durumlarda bilissel fonksiyon bozuklugu ve
agir mental gerilik daha sik goriilmektedir (153). Mental retardasyona eslik eden
epilepsi ve motor gerilik mental retardasyonun siddetini daha da arttirmaktadir (154).
Beyindeki motor lezyonlarda biligsel, duyu ve algi eksikligine bagl olarak degisik
derecelerde konusma ve dil sorunlari (hi¢ konusamama, dizartri, artikiilasyon
bozuklugu, fonasyon bozuklugu) ortaya ¢ikabilmektedir (72). Bizim hastalarimizin
cogunlugunda ve oOzellikle SKM’u olanlarda gelisim geriligi dil ve konusma
gecikmesi vardi. Bu bulgu yayinlardaki ile uyumlu idi.

(Calismamizda serebral malformasyona eslik eden en sik bozukluk epilepsi idi
(155). Kortikal malformasyonlarla epileptogenez arasinda iliski olabilecegi ileri
stirilmektedir. Klinik, deneysel, beyin MRG, EEG, pozitron emisyon tomografi ve
noropatolojik ¢aligmalarin  sonucunda serebral malformasyonlar ile epileptik
bozukluk arasinda iligki oldugu gosterilmistir. Molekiiler mekanizma tam olarak
bilinmemesine ragmen kortikal malformasyonlardaki  (6zellikle  kortikal
displazilerdeki) displastik noronlarin hipo ya da hipereksitasyona neden olarak
epileptik aktiviteyi baslatabilecegi ileri siiriilmektedir (74). Cocuklarda tedaviye
yanit alinamayan ya da direngli epilepsilerde etyolojide siklikla SKM saptanmaktadir
(70, 128). Malformasyon tipine gore epilepsi sikligi ve klinik spektrum farklilik
gostermektedir (74). Ilaca direngli epilepsisi olan ¢ocuklarn %40’ inda ve cerrahi

tedavi uygulanan epileptik vakalarin %50’sinde kortikal malformasyon saptanmistir
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(74, 128). Calismamizda da hastalarin %50’sinde epilepsi vardi. Epilepsisi olan
hastalarin %81.6’s1nda izole veya diger malformasyonlarin eslik ettigi SKM’u vardi.
Lizensefali —pakigrisi olan hastalarin %90’mnda epilepsi gelisir ve epilepsi %75’inde
ilk 6 igerisinde ortaya ¢ikar (74). Calismamizda epilepsisi olup kortikal tutulumu
olan hastalarin %64.5’inde lizensefali-pakigri-agri eslik ediyordu ve direngli epilepsi
sikligt %60.5 olarak bulundu. Ayrica epileptik hastalarin %18.4’tinde status
epileptikus gelismisti. Status epileptikus gelisen hastalarda SKM’na eslik eden baska
malformasyonlar vardi. Agiri-pakigirili vakalarda epilepsi sikligi  %56.5-90
arasindadir (80, 137) Serebral korteks malformasyonlarinda elektrofizyolojik
bulgular spesifik degildir (80). Epileptik hastalarimizin %44.8’sinde EEG bulgusu
vardi. En sik diken-dalga aktivitesi saptandi.

Beyinin korteksindeki hasar veya gelisimsel malformasyonlarina bagli gérme
sorunlar1 ortaya ¢ikmaktadir (156). Kortikal ve subkortikal yapilarla strabismusun
serebral anatomofizyolojik agidan yakindan baglantis1 vardir. Korpus kallozum
gorme alanlarinin her iki hemisfere esit sekilde yansimasimi saglar (157). Bizim
calismamizda en sik saptana gérme kusuru strabismustu ve en fazla korpus kallozum
malformasyonlarinda saptandi.

Norolojik bozuklugu olan ¢ocuklarda beslenme bozuklugu ve malnutrisyon
normal popiilasyona gore daha sik goriilmektedir. Bu ¢ocuklarda motor gerilik,
oromotor disfonksiyon, hareketsizlik, spastisite ve beslenme giigliigiine bagli olarak
%80-90’1nda malnutrisyon gelismektedir. Sullivan ve ark. (158) kronik nérolojik
hastalig1 olan ¢ocuklarda salya akmasi, kusma, konugsma bozuklugu gibi oromotor
disfonksiyonla uyumlu bulgular tespit etmislerdir. Calismamizda hastalarin %2.6’s1
gastrostomi ile besleniyordu, %30.2’sinde oromotor fonksiyonlar1 bozuktu,
%39.4’iinde malnutrisyon vardi. Bulgularimiz da serebral malformasyonlarin
oromotor disfonksiyona ve malniitrisyona yol acabildiklerini desteklemektedir.
Oromotor disfonksiyon ViMve VIM+SKM’de ve malniitrisyon ise en ¢ok VIM’da
saptandi.

Serebral Palsi erken gocukluk caginda kalici 6ziirliiliigiin en sik sebebidir.
Insidans1 1000 canli dogumda 2-3 arasindadir. Bu oran pretermlerde ve diisiik dogum
agirh@r olan bebeklerde ¢ok yiiksektir (138). Serebral Palsi etyolojisinde prenatal

nedenler ve prematurite, perinatal asfiksi gibi kazanilmis bozukluklar yaninda
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serebral malformasyonlar da bildirilmektedir (6, 7). Bilateral spastik SP’de term
bebeklerde daha sik olmak iizere sizensefali, lizensefali, polimikrogiri gibi beyin
malformasyonu %10 oraninda; unilateral spastik SP’li hastalarda term ve preterm
bebeklerde esit olmak tizere fokal kortikal displaziler veya unilateral sizensefali gibi
beyin malformasyonlar1 %16 oraninda goriiliir (6, 138). Ataksik SP’li ¢ocuklarin
%41.7’sinde, spastik SP’li vakalarin %10.5’inde serebral malformasyon saptanmistir
(6, 129). Serebral Palsi etyolojisinde 6zellikle prenatal donemde {ist motor néron
zedelenmesine yol agan risk faktorleri rol oynamaktadir. Serebral Palside SSSM
sikligimin  yiiksek bulunmast SP etyolojisinde malformasyonlarin etyolojik ve
patojenik bir iligkisi oldugunu diisindiirmektedir (93). Bu iliskiyi agiklayabilmek
i¢in birkag teori ileri siirlilmiistiir; serebral malformasyonlar prenatal dénemde olusur
ve SP’e neden olurlar ya da SSSM SP’de tesadiifen birlikte saptanabilmektedir (94,
139). Bizim ¢alismamizda beyin malformasyonu saptanan SP’li hasta siklig1 % 27.6
idi. Arzu Ekici’nin tez c¢alismasinda ise SP’li ¢ocuklarin %19.4’linde etyolojide
SSSM’u saptanmigti (159). Calismamizda beyin malformasyonu ve SP arasinda
istatiksel olarak anlamli bir iliski vardi (p<0.05). Yaymlardakine benzer sekilde
bizim hastalarimizda da serebral malformasyonu olan SP’lilerde SP olmayanlara
gore zeka geriligi, gorme bozukluklar1 ve epilepsi daha yliksek oranda saptandi
(139).

Isitme kayb1 hastalarin %10.5’inde vardi. En ¢ok SKM’da 8 hastada tespit
edildi. Hastalarin %11.8’inde ortopedik sorunlar vardi. En fazla goriilen ortopedik
sorunlar pes ekinovarus ve skolyoz idi, hastalarin %13.2 eklemlerde kontraktiir
mevcuttu. Bu ortopedik sorunlar ve kontraktiirlerde hastanin motor geriligine katkida
bulunmaktaydi.

Santral sinir sistemi heniiz gelisimini tamamlamadig: i¢in norolojik islevler
ve motor prognozla ilgili yorum yapmak giictiir. Beyindeki premotor korteks,
suplementer motor alan, primer ve sekonder somatosensoriyel korteksin 6zellikle
prenatal donemde zedelenmesi ile spastisite algilamada bozukluk, apraksi, agnozi,
gorme ve isitme bozukluklar1 gelisebilmektedir (94, 139, 160). Beyin
malformasyonlarinin siddeti ve yaygmhigi ve ileriye yonelik motor prognozu
belirlemek 6zellikle erken ¢cocukluk doneminde zordur. Son yillarda SP’li ¢ocuklarda

motor prognozu belirlemede oturma ve yiiriime becerisini temel alan KMIO ve {ist
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ekstremite motor prognozu igin IEIMIO kullanmlmaktadir. Serebral Palsideki
patofizyolojik ve norolojik bulgular SSSM i¢in 6rnek olusturabilmekte ve benzer
norolojik bozukluklara neden olabilmektedir.

Hastalarimizda alt ekstremite motor islevlerinin degerlendirilmesinde KMiO
kullanildi. Kaba motor islev 6l¢egi Palisano ve ark. (4) tarafindan gelistirilen, fazla
zaman almayan, kullanimi kolay, 6zel egitim gerektirmeyen bir motor Olcektir. Bes
diizeyde degerlendirilen KMIO Diizey 1’de cocuk en yiiksek islev diizeyine sahip
olup, minimal fonksiyon kayip vardir ve giinliik aktivitelerini toplum icerisinde
zorlanmadan gerceklestirir. Diizey 5’te ise hasta tamamen bagimhidir ve tekerlekli
sandalye ile tagmabilir (4). Kaba Motor Islev Olgeginin gerek arastirmalarda gerekse
klinikte ortak bir dil olusturmasi nedeniyle kullanim1 giderek yayginlagmaktadir (98,
141). KMIO kaba motor fonksiyonda sinirlamalar ve beceriler iizerine kuruludur ve
kanseri tanimlarken kullanilan evreleme ve dercelendirme sistemiyle esdegerdir
(142). Rosenbaum ve ark. (143) KMIO’nin 6ziirliiliigii olan diger cocuklarda motor
fonksiyonlarin diizeyini 6lgmede kullanilabilecegini diisiinmiislerdir. Serebral Palsi
nasil progresif olmayan ama siklikla degisen, gelisimin erken donemlerinde beyinde
goriilen malformasyonlardan ve lezyonlardan kaynaklanan motor bozuklugu ifade
ediyorsa sonugta beyinde gelisen lezyonlar da kaba motor fonksiyonda bozukluguna
yol agabilir. KMIO hem aileye hem de ¢ocugu degerlendiren hekimlere prognostik
acidan bilgi verebilmek icin KMIO kullanilabilir (5).

Calismamizda tutulan beyin bolgesi, yayginlhigr ile hasta semptomlar
arasinda istatiksel agidan anlamli bir ilski saptanmadi. Ancak yaygin ve bilateral
kortikal tutulumu olan hastalarda KMIO diizeyi agirdi. Calismamizda KMIO diizey 5
en fazla SKM’unda saptandi. Bunu VIM takip etti. Birden fazla malformasyonun
olmas1 KMIO’de artisa sebep olmadi.

Hastalarda KMIO diizeyine gore eslik eden sorunlarin da siklig
degismektedir. Yapilan ¢alismalarda zeka geriligi, isitme kaybi, gérme bozukluklari,
konusma bozukluklar1 ve epilepsi gibi komorbiditelerin KMIO diizeyleri ile iliskili
oldugu saptanmistir (146,147). Eslik eden bozukluk ne kadar agirsa KMIO diizeyi de
o kadar agir olmaktadir. Yapilan ¢alismalarda SP’li hastalarin yarisi diizey 4 ve 5’te
saptanmakta ve bu diizeydeki hastalarin g¢ogunlugunu kuadriparezik tip SP
olusturmaktadir (144, 145). Calismamizda SP tanis1 alan hastalarin %66.7 sinde
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KMIO diizey 5 olarak bulundu. Serebral Palsi tipi ne kadar agirsa KMIO diizeyi de o
kadar yiiksekti. Serebral Palsi tanis1 almayan 55 hastadan %52.7’sinin KMIO diizey
1 iken %12.7°sinde diizey 5 idi. Beyin malformasyonuna SP eslik ettigi zaman
hastanin motor fonksiyonlar1 daha ¢ok etkilenmekteydi. Epilepsisi olan hastalarda
hem KMIO hem de IEIMIO diizeyleri epilepsi olmayanlara gore yiiksekti. Hastalarin
gelisim diizeyleri, oromotor fonksiyonlar1 KMIO diizeyi arttikca kotiilesmekteydi.
Calismamizda konusmayan ve konusma bozuklugu olan hastalar en fazla KMIO’i
diizey 5’te idi (p<0.005).

Ogrenme giicliigii, epilepsi, gorme bozukluklari, KMIO ve IEIMIO birbiriyle
¢ok yakindan iliskilidir. KMIO 6zellikle motor prognozu gosterir. Egitim ve sosyal
iliskilerdeki kisitlamalarla en yakindan iliskili parametredir. ilk kez Beckung ve
Hagberg’in (101) calismasinda KMIO diizeyi ile IEMIO diizeyi arasinda korrelasyon
bildirdi. Bu da hastanin kaba motoru ne kadar etkilenirse ince motorun o kadar
etkilendigini gostermekteydi (101). Calismamizda KMIO diizeyi arttikga IEMIO
diizeyindede artis saptandi. Ust ekstremite motor islev degerlendirilmesinde
kullanilan IEIMIO &lgegine gore hastalarin 31°i diizey 1°de, 140 diizey 5 idi ve
diizey 1’e eslik eden en sik serebral malformasyon SKM idi. Diizey 5’de en ¢ok
SKM ve SKM+VIM goriildii.

Bu c¢aligmada santral sinir sistemi malformasyonu olan 76 hasta
degerlendirildi. En sik saptanan malformasyonlar tek basimna ya da digerleri ile
birlikte olan lizensefali, pakigri, sizensefali, kortikal displazi gibi SKM idi. Epilepsi
ve mental retardasyon en sik eslik eden bozukluktu. Serebral malformasyon ne kadar
agir, yaygin ya da birden fazla ise ndrolojik bulgu o kadar fazla ve KMIiO o kadar
yiiksek bulundu. Epilepsi ve mental retardasyon olan hastalarda da KMIO ve
IEIMIO yiiksek bulundu. KMIO ve IEIMIO korrele bulundu.

Sonug¢ olarak beynin gelisiminin hizli oldugu prenatal donemde SSSM
olugmas1 norolojik islevleri bozabilmekte, kalict motor ve kognitif degisikliklere
neden olabilmektedir. Motor bozuklugun saptanmasinda ise alt ekstremiteler igin
KMIO, iist ekstremiteler i¢in ise IEIMIO kullanilmasinm yararli olacagi kanisina
varilmistir. Oturma, yiirlime ve ince motor becerileri degerlendirmede kullanilan bu
Olceklerin 2 yas oncesinde gegerliligi ve glivenilirligi az oldugu i¢in ¢alismamizda 2

yas lstlindeki hastalar degerlendirilmistir. Kaba motor islev 6l¢eginin arastirmalar ve



67

klinik degerlendirmede ortak bir dil olusturmasi nedeniyle kullanimi giderek
yayginlagmaktadir. Hastalarda gelisebilecek motor bozukluklar i¢in wuyarici
olabileceginden tedavinin planlanmasinda klinisyene de yon verebildigi

distiniilmektedir.
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6. SONUC ve ONERILER

Hastalar1 %68.4°1 kiz, %31.5’1 erkekti. Yaslar1 2-15 yas arasinda deg§ismekte
olup, hastalarin ortalama yas1 6.4 £3.5 idi. Kiz/erkek orani1 2.1 idi

Risk faktorii 56 hastada saptandi. En sik risk faktorii prenatal doneme ait idi.
Prenatal donemde en fazla goriilen risk faktorii annede kanama idi. Natal risk
faktorleri icinde en sik mekonyum aspirasyonu, postnatal ise perinatal asfiksi ve
hiperbiliribinemi idi.

Hastalarin %84.2°si term, %15.8’1 preterm idi. Hastalarin %359.2°si spontan
vajinal yolla, %40.8’1 sezeryan seksiyo ile dogmustu.

Hastalarin 33’iinde WISC-R’a gore zeka diizeyinde gerilik vardi yine 33 hastada
AGTE’ye gore gelisim geriligi saptandi.

Hastalarin %38.2°sinde tonus normaldi, %25’inde dort ekstremitede spastisite,
%22.4’iinde aksiyel hipotoni saptandi. Hastalarin %13.2’sinde kontraktiir
saptandi.

Hastalarin 15’inde izole VIM, 26 hastada izole SKM, 12 hastada PFM, 13
hastada VI+SKM, 2 hastada VIM+PFM, 4 hastada SKM+PFM, 1 hastada
VIM+SKM+PFM saptandi.

Ventral indiiksiyon malformasyonlarindan en sik goriilen korpus kallozumun
agenezisi idi.

En sik goriilen SKM’u pakigriydi.

Posterior fossa ve serebellum malformasyonlarindan en sik goriilen
malformasyon serebellar hipoplazi, displazi ve DWM idi. Hastalarin %10.5’inde
eslik eden birden fazla PFM’u vardi.

10- Serebral malformasyonlara eslik eden diger bozukluklar; gelisim geriligi/mental

retardasyon (66 hasta), dil ve konusma bozuklugu (65 hasta), epilepsi (38 hasta),
oftalmolojik sorunlar (35 hasta), oromotor disfonksiyon (33 hasta), malniitrisyon
(30 hasta), Serebral Palsi (21 hasta), ortopedik sorunlar (9 hasta), isitme kayb1 (8
hasta), endokrin sorunlar (6 hasta) idi.

11- Epilepsi en sik SKM’da bulundu (p<0.05).
12- Hastalarin %48.7’sinde mikrosefali saptandi. Mikrosefali en ¢ok SKM’u olan

hastalarda idi.
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13- Hastalardan %27.6’sinda Serebral Palsi gelismisti ve SP gelisen hastalarda en
¢ok saptanan malformasyon VIM+SKM idi (p<0.05).

14- Dil ve konusma bozuklugu %85.5’unda vardi ve en stk SKM’unda saptandi.

15- Hastalarin %86.8 néromotor gelisim geriligi saptandi. En sik gelisim geriligi
SKM olan hastalarda saptandi.

16- Hastalarin %50’sinde epilepsi saptandi. Epilepsi en ¢ok erkeklede (%75) goriildi
(p< 0.05).

17- Epilepsi en ¢cok NSVY ile doganlarda, yenidogan déneminde nébet gegirenlerde
mevcuttu. Dogumun NSVY ile olmasi, yenidogan donemi ndbet Oykiisii ile
epilepsi arasinda anlamli bir iligki vardi (Her biri i¢in p<0.05).

18- Hastalarin 21’inde SP saptandi, SP’li hastalarin 16’sinda epilepsi mevcuttu (p<
0.05).

19- Epileptik hastalarin  %44.8’sinde  EEG bulgusu vardi. En sik diken-dalga
aktivitesi saptandi.

20- Epileptik hastalarin 7’sinde status epileptikus dykiisii vardi. Status epileptikusla
beyin malformasyonlarinin arasinda bir farklilik yoktu(p>0.05)

21- Hastalarin %39.5 tedaviye tam yanit alinirken, diger hastalarda epilepsi tedaviye
direncli idi. Yanit ve malformasyon tipleri arasinda farklilik yoktu

22-izole ve diger malformasyonlara eslik eden SKM’u olan 44 hastanin 31’inde
epilepsi vardi. Epilepsi olan SKM‘Iu hastalarda en sik pakigri mevcuttu.

23- Yaygin kortikal tutulumu olan hastalarda epilepsi daha fazlayd: (p<0.05).

24- Epilepsisi olan VIM’lu hastalarda en sik korpus kallozum agenezisi saptandi.

25- Epilepsisi olan PFM’lu 2 hastada SKM eslik ediyordu (p< 0.05).

26- Hastalardan %285.5’inde dil ve konusma geriligi vardi, bu hastalarin %46.1°1
konusamiyordu. Dil ve konusma geriligi en stk SKM’da saptandi

27- Hastalarin %43.4 oromotor fonksiyonlar1 bozuktu. Oromotor disfonksiyon en
fazla VIM ve VIM+SKM’da vard.

28-Hastalarin  %39.4’linde malnutrisyon vardi. Hastalarda en sik 1.derece
malniitrisyon gériildii ve en fazla VIM’unda saptandi.

29- Oftalmolojik sorun hastalarin %32.8’inde vardi. En sik saptanan bulgu

strabismustu ve en fazla VIM’unda saptanda.
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30- Hastalarin 8’inda bilateral isitme kaybi vardi. Serebral malformasyonu olan
hastalarda isitme kaybi agisindan farklilik yoktu (P>0.05).

31- Hastalarin 9’unda ortopedik sorunlar vardi. En fazla goriilen ortopedik sorunlar
pes ekinovarus ve skolyoz idi. On hastada eklemlerde kontraktiir mevcuttu. En
¢ok kontraktiir VIM+SKM’unun eslik ettigi hastalarda saptand.

32- Hastalarin KMIO diizeylerine gore 29 hasta Diizey 1’de olmasia ragmen KMiO
Diizey 5 olan 21 hastanin 17’sinde epilepsi mevcuttu (p<0.05).

33-KMIO diizeyi arttik¢a ile IEMIO diizeyindede artis saptand1 ve KMIO diizey ile
IEIMIO arasinda pozitif korelasyon vardi (1=0.90), (p<0.05).

34-Diizey 1 ve Diizey 5’te en sik goriilen malformasyon tipi SKM, VIM olarak
saptandi.

35- KMIO diizey 5 olanlarin hastalarda SP siklig1 daha fazla idi (p<0.05).

36- KMIO diizey 5 olan hastalarda gelisim gerilig daha cok saptanirken (p<0.05)
zeka diizeyleri agisindan bir farklilik tespit edilemedi.

37-Dil ve konusma geriligi en cok KMIO diizey 5°te tespit edildi (p<0.05).

38- KMIO diizeyi 5 olan 12 hastada malniitrisyon mevcuttu.

39- Oromotor disfonksiyonu en ¢cok KMIO diizey 5 idi (p<0.05). KMIO arttik¢a
oromotor fonksiyonlar bozuluyordu.

40- Epileptik olan hastalarin % 44.7’sinde KMIO Diizey 5 saptand1 (p<0.05).

41- KMIO Diizey 5 olanlarda egitim orami diisiiktii.

42- Serebral korteks malformasyonlarinin hastalarin ince motor fonksiyonlar: ¢ok
etkilemedigi bu hastalarda IEIMIO daha ¢ok diizey 1 oldugu tespit edildi,
IEIMIO diizey 5 olan hastalarda en gok SKM, SKM+VIM’unda saptandi.

43- Santral sinir sistemi malformasyonlarinda agir nérolojik bulgular saptanmaktadir,
KMIO ve IEIMIO &lgeklerinin bu hastalarda motor prognozu belirlemede yararli

olacagini, motor prognozu belirlemede kullanilabilecegi sonucuna varildi.
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EK-1

KABA MOTOR iSLEV OLCEGI (KMiO)
2 Yastan Once

Diizey 1 Bebek igerde ve disarda oturabilir ve yere oturdugunda elleri
ile rahatga objeleri kullanabilir. Elleri ve dizlerini kullanarak emekleyebilir,
mobilyalara tutunarak ayaga kalkabilir ve adim atabilir. Hareket yetenegine yardimci

cihaza gerek duymadan 18ay ile 2 yas arasinda yiiriiyebilirler

Diizey I1 Yerde oturabilir ancak dengesini saglamak igin ellerini
kullanir. Bebekler karni tistiinde siiriiniir yada elleri ve dizleri iistiinde emekleyebilir.

Mobilyalara tutunarak ayaga kalkip adim atabilir .

Diizey III  Bebekler bellerinin alt tarafindan desteklendiginde yerde

oturabilir. Karinlar1 iistiinde yuvarlanabilir ve ileriye dogru siiriinebilirler .

Diizey IV~ Boyun kontrolu vardir ancak yerde oturmalar1 igin gévdenin

desteklenmesi gerekir. Bebekler sirt iistii ve yiiz tistlii donebilirler .

Diizey V Fiziksel vyetersizlikleri hareketlerini istemli olarak kontrol
etmelerini kisitlar Yiiziistii yattiklarinda kafa ve govde duruslarini yer ¢ekimine karsi
devam ettiremezler ve oturamazlar. Donebilmeleri i¢in biiyiiklerin yardimina

gereksinim duyarlar.

2-4 yas cocuklari icin

Diizey 1 Cocuklar yerde otururken ellerini serbestge kullanabilirler.
Iceride ve disarida otururken ve ayakta dururken biiyiiklerin yardimi olmadan
hareket edebilirler. Kendi istedikleri sekilde ve yardimei cihaz kullanmadan

yiirliyebilirler.

Diizey I1 Yerde oturabilir, ancak ellerini serbest olarak kullanmak
istediginde denge kurmakta giicliik cekebilirler. igeride ve disarida otururken
biiyiiklerin yardimina gerek kalmaz. Sabit bir zeminde yerden kaldirildiginda ayakta
durabilirler. Elleri ve dizleri istiinde karsilikli bigimde (gapraz kol ve bacakla)



emekliyebilirler, mobilyalara tutunarak gezinebilirler ve cihaz yardimiyla

yiiriiyebilirler.

Diizey IIl  Yerde siklikla W pozisyonunda (kalca ve dizlerin fleksiyonu
ve i¢e rotasyonu seklinde) otururlar ve oturmaya devam edebilmeleri i¢in biiyiiklerin
yardimi gerekebilir. Karinlar1 {istiinde siiriiniir ya da kendi hareket yeteneklerini
saglamak icin elleri ve dizleri {istlinde emeklerle (cogu kez karsilikli olarak bacak
hareketleri yapmadan). Sabit zeminde tutup kaldirilabilir ve kisa mesafede
gezinebilirler. Ev i¢indeki kisa mesafelerde yardimci cihaz kullanarak ve biiyiiklerin

yonlendirmesi ile yiirliyebilirler.

Diizey IV  Sandalyede oturabilirler, ancak gévdeyi kontrol edebilmek ve
el islevlerini {ist diizeye cikarabilmek i¢in destekli oturma diizenegi gerekir. Cocuk
sandalyeye otururken ve inerken biiyiiklerden yardim alir ya da sabit bir zeminde
kollart ile iterek ya da ¢ekerek yardimci olur. Kisa mesafede en iyi yiirliyiligtini
yiirlitegle ve biiyiiklerin denetimi altinda yapabilir, ancak diiz olmayan zeminlerde
dénme ve dengesini devam ettirmede glicliik ¢eker. Toplum icinde bir aragla
nakledilmeleri gerekir. Cocuklarin bagimsiz hareket eebilmeleri ig¢in motorlu

tekerlekli sandalye kullanmasi gerekir.

Diizey V Fiziksel yetersizlikler nedeniyle istemli hareket ettirmede
kisitliliklart vardir. Tiim motor islev alanlart sinirlidir. Oturma ve ayakta durmada
islevsel kisithilik, yardimci cihaz ve teknoloji ile tam olarak diizeltilemez. V.
diizeydeki ¢ocuklarda hareket yeteneginde ve taginimda tam bir bagimsizlik yoktur.
Bazi ¢cocuklar bagimsiz hareketi, kapsamli bir uyarlama ile birlikte motorlu tekerlekli

sandalyeyle kazanabilir.

4-6 vas cocuklari icin

Diizey I Cocuk ellerinden destek almadan sandalyeye ¢ikar, iner ve
oturabilir. Yerde ya da sandalyede otururken yardimsiz olarak ayaga kalkabilir.

Evde ve disarida yiiriiyebilir, merdiven ¢ikabilir. Hizla kosar ve atlayabilir.

Diizey |l Cocuk sandalyede otururken nesneleri elleri ile serbestce

kullanabilir. Yerde ya da sandalyede otururken ayaga kalkabilir, ancak bazan kollar



ile iterek ya da cekerek sabit bir zeminden destek alir. Evde ve disarlda kisa
mesafedeki zeminde yardimci cihaz olmaksizin yiiriiyebilir. Trabzana tutunarak

merdiven ¢ikabilir, ancak kosamaz ve atlayamaz.

Diizey III  Cocuk normal bir sandalyede oturabilir, ancak ellerini daha iyi
kullanabilmesi i¢in kalga ve govdenin desteklenmesi gerekebilir. Kollari ile iterek ya
da ¢ekerek sabit zeminden destek alarak sandalyeye inip ¢ikabilir. Diiz zeminlerde
hareketini kolaylastirict yardimci cihazla yiiriiyebilir ve biiyliklerin yardimi ile
merdivenleri ¢ikabilir. Ev disinda uzun mesafelere, yolculukta ya da diiz olmayan

arazide tasitla nakledilir.

Diizey IV~ Sandalyede oturabilir, ancak goévdesini kontrol edebilmek ve
ellerinin iglevini arttirmak igin oturma destek diizenegine gereksinim duyar.
Sandalyeden inerken ve cikarken biiyiiklerden yardim alir ya da kollar ile iterek ya
da ¢ekerek sabit zeminden destek alir. Kisa mesafelerde en iyi sekilde yiiriitegle ve
biiyliklerin denetiminde yliriir, ancak diizgiin olmayan zeminlerde donmede ve
dengesini devam ettirmede zorluk ¢eker. Toplum icinde aragla nakledilir. Bagimsiz

hareketini ancak motorlu tekerlekli sandalye kullanarak kazanir.

Diizey V Fiziksel yetersizlikleri nedeniyle istemli hareket kontroliint,
kafa ve govdenin yercekimine karsi durusunu devam ettirme yetene8i kisithdir.
Motor islev alanlarinin tiimii kisithdir. Oturma ve ayakta durma islevlerindeki
kisitlilik, uyarlanmis yardimer cihaz ve teknoloji ile tam olara giderilemez. Diizey
Vde, ¢ocuklar bagimsiz hareket edemez ve nakledilemezler. Bazi ¢ocuklar kapsamli
sekilde uyarlanmis motorlu tekerlekli sandalye kullanarak bagimsiz hareket yetenegi

kazanabilirler.

6-12 vyas cocuklari icin

Diizey 1 Cocuk iceride ve disarida kisitlanma olmaksizin yiiriir ve
merdiven ¢ikabilir. Kogma, atlama gibi kaba motor islevleri yapar, ancak hiz,denge

ve koordinasyon azalmistir.

Diizey 11 Cocuklar iceride ve disarida yiiriir ve trabzandan tutarak

merdiven ¢ikabilir, ancak diizglin olmayan zeminde, inislerde, kalabalik ya da sinirl



alanlarda yiiriimeleri, kosma ve atlama gibi kaba motor becerilerde basarilari

diistiktiir.

Diizey 11l  Iceride ve disarida diiz zeminlerde harekete yardimci cihaz
kullanarak yiiriiyebilir. Trabzanlardan tutarak merdivenleri ¢ikabilir. Ust
ekstremitelerinin islev diizeyine gore, tekerlekl sandalyeyi elleri ile itebilir ya da

uzun mesafe yolculuklarinda ve diizgiin olmayan zeminlerde tasit ile nakledilebilir.

Diizey IV~ Cocuklar 6 yastan once kazandiklari islev diizeyini devam
ettirirler ya da evde, okulda ve toplum iginde tekerlekli sandalyeye bagimli olarak
hareket ederler.

Diizey V Fiziksel yetersizlikleri istemli hareket kontroliinii ve kafanin,
govdenin yergekimine karsi durusunu devam ettirme yetenegini kisitlar. Motor iglev
alanlarinin  timi kisithdir. Oturma ve yiiriimedeki islevsel kisitlilik, harekete
yardimer cihaz ve teknoloji ile tam olarak giderilemez. Diizey Vde ¢ocuklar tam
bagimsiz olarak hareket edemez ve nakledilemezler. Bazi ¢ocuklar kapsamli

uyarlama yapilmis motorlu tekerleki sandalye ile bile bagimsiz hareket edemezler.

Diizevyler arasi farkhihiklar

Diizey I ve II Ayrim

Diizey II‘deki ¢ocuklarin Diizey I e gore bir hareketten digerine kolaylikla
gecemedigi goriilmektedir; 6rnegin disarida ve toplum iginde yiiriime, ylriimeye
bagladiginda yardimei cihaz ihtiyaci, hareketin kalitesi, ve kosma ve atlama gibi kaba

motor becerileri yapabilme.
Diizey II ve IIT Ayrim

Diizey II ve IIl arasindaki fark islevsel hareket yetenegini kazanma
derecesinde goriiliir. Diizey Illdeki ¢ocuklar hareket edebilmek i¢in yardimci cihaza
gereksinim duyarken ve siklikla ortezle yiiriirken, Diizey Ildeki cocuklar 4 yastan

sonra yardimci cihaza gereksinim duymazlar.



Diizey III ve IV Ayrim

Diizey III ve IV arasindaki fark, kapsamli yardimci teknoloji kullanilsa bile
oturma ve hareket edebilme yeteneginde ortaya cikar. Diizey Illdeki cocuklar
bagimsiz olarak oturur, yerde bagimsiz hareket eder, ve yardimci cihazlarla
yiiriiyebilirler. Diizey IVdeki ¢ocuklarin oturma yetenegi vardir (genellikle destekli)
bagimsiz hareketleri son derece sinirhidir. Diizey IVdeki ¢ocuklar ¢ogu kez aragla ya

da motorlu sandalye ile nakledilirler.
Diizey IV ve V Ayrim

Diizey IV ve V arasindaki fark, Dilizey V deki g¢ocuklarin temel olarak
yer¢ekimine karsi postiiral kontrolde bile bagimsiz olmamalaridir. Kendi basina
hareket edebilme yetenegini, ancak eger elektrik motorlu sandalyeyi nasil

kullanacagini 6grenebilirse kazanabilir.



EK-2

iki Elli ince Motor Islev Olcegi Diizeyleri

Diizey

v

Islev
Bir el kisitlama olmadan kullanir. Diger el kisitlama olmadan kullanir,
ancak daha ileri ince motor becerilerde kisitlama olabilir.

a) Bir el kisitlama olmadan kullanilir. Diger el yalniz kavrayabilir ya da

tutabilir.
b) Her iki elde daha ileri ince motor becerilerde kisitlama vardir.
a) Bir el kisitlama olmadan kullanilir. Diger elde islevsel beceri yoktur.

b) Bir elde daha ileri ince motor becerilerde kisitlilik vardir. Diger el

yalnizca kavrayabilir ya da hi¢ kavrama yapamaz.
a) Her iki elde yalniz kavrama ya da tutabilme becerisi vardir.

b) Bir elde yalniz kavrama becerisi var, diger el yalnizca tutabilir ya da hi¢

yapamaz.

Her iki elde yalniz tutabilme becerisi vardir, ya da hi¢ yapamaz.



EK-3

1 | 914086 | 3 | K | Bas kiigukliigii | 4 ekstremite | | 5 | Spastik kuadriparezik | Var | KKH, pakigri |

| 779673| 6 | K |KonvuI2|yon |Vucudunb1ryar1s1 | 2 | 2a |Spast|k hemiparetik | Var |Pak|gr|

| 871429 | 8 | E | Konusma giicliigii | - | | | | Var | SPA, sizensefali |

7| 691090| 9 | E |Konvu|ziyon |Vﬁcﬁdunbiryar1s1 | 2 | 3b |Spastik hemiparetik | Var |KKH kolposefali, polimikrogri |

9 | 877039 | 12 | K | Yasitlarindan gerlllk| Hipotonik | Var | Lizensefali, pakigri, agri

11| 617509| 11 | E |KonvuI2|yon | | | Var |Pak|gr| polimikrogri

13| 725698 | 75 | E | Konwulziyon | Herikiistekst. | | Var | KKA SPA

15| 558513 | 11 | K | Baskigikligi | 4ekstremite | |5 | spastik diplejik | Var | KKA |

17| 902718 | 25 | E | Konwulziyon | - | | Var | Pakigri, sizensefali

19| 993703| 8 | E |KonvuI2|yon |4ekstrem|te | | Var | KKA, pakigri




EK-3 Devam

21| 857141 | 3 | | Konvulziyon | 4 ekstremite | 5 | 5 | Spastik diplejik | Var | Kolposefali, pakigri

23| 589023 | 10 | | Konvulziyon |Vﬁcﬁdunbiryar1s1 | 2 | 3a |Spastik hemiparetik | Var | Pakigri |

25| 981107 | 10 | | Konvulziyon | 4 ekstremite | 5 | Var | Lizensefali, pakigri

27| 703636 | 11 | | Konvulziyon | Hipotonik | Var | Lizensefali, PNH

29| 826710| 4 | |KonvuI2|yon | | | Var |Kort|kal displazi

31| 816077 | 5 | | Konvulziyon | Hipotonik | | Var | Lizensefali

33| 976411 | 9 | | Konvulziyon | 4 ekstremite | | 4b | Spastik diplejik | Var | KKH, lizensefali |

35| 1008419| 6 | | Bas kiigiikliigii | 4 ekstremite | | 5 | Spastik kuadrlpare2|k| Var | KKH, lizensefali

37| 993702 | 3,5 | | Yasitlarindan ger111k| Hipotonik | | Var | Pakigri

39| 999441| 4 | |Yurumeprobleml | | Yok |Serebe|lard|spla2|




EK-3 Devam

’ 847723 ‘ ’ K ‘ Yagitlarindan gerilik ‘ Her iki alt ekst. ‘ 5 ‘ 5 ‘ Eﬁ:ﬁtr'l';arenk ‘ Yok ‘ Sizensefali ‘
-I--I-—I_I-__-—
42 | 920477 | 3 | E | Yagitlanndan gerilik | Hipotonik | 4 | Yok | DWM
Q!g!%!!!;!;
44 | 955604 | 2,5 | K | Bas biiyikligi | | Yok | bwm
-I--I-—I_I-__-—
46 | 819140 | 6,5 | K | Yiirliyememe | | Yok | Vermian hipioplazi
Q!g!%!!!;!;
48 ’ 1026847‘ 3 ’ E ‘ Yiiriiyememe ;;‘::Id““ 2 ‘ 1 ‘ 1 ‘ - ‘ Yok go*fifn'?kr';‘g:i'ka' AlEplE, ‘

50 | 870585 | 4 | K | Yiiriiyememe | Tekekstremite | 1 | 2a | - | Yok | Sizensefali |
5L M3 75 K Yagtlmmdangeritk - 11 - Yok Kk
52 ’ 936069 ‘ 25 ’ K Egﬁ?ﬁ;ﬁan ool 1k ‘ Hipotonik ‘ 2 ‘ 1 ‘ ‘ Yok ‘ DWM ‘
-I--I-—I_I-__-—
54 | 822699 | 45 | K | Konusma gicligi | | Yok | Kortikal displazi
-I--I-—I_I-__-—
56 | 941180 | 25 | K | Baskigikligi | Hipotonik | 2 | Yok | KKH
-I--I-—I_I-__-—
58 ‘ 756410 ‘ 75 ‘ K ‘ Yasitlarindan gerilik ‘ 4 ekstremite ‘ 5 ‘ 4a Sppsills ‘ Yok ‘ Pakigri ‘

kuadriparezik




EK-3 Devam

60 | 878600 | 4 | Yasitlarindan gerilik | Hipotonik Yok | Lhermitte duclos

62 | 84165 | 5 K | Yasitlanindan gerilik Yok | KKPA
--I--I—I_--__—

64 | 972963 | 2 E | Bas kiiglikliigii | Hipotonik Yok | Semilobar holoprozensefali

66 | 863438 | 5 K | Yasitlanindan gerilik | Hipotonik | Yok | KKH, kolposefali
--I--I—I_--__—

68 | 919414 Viicut ve yiizde sekil anom. Hipotonik Yok zl"s':lg'z'fmg” Sl ipeplec
--I--I—I_--_-—

70 | 2012641 | 3 E | Yasitlarindan gerilik Hipotonik 2 2b Yok ﬁf;ggf;';’ gERpleiy S ey
--I--I—I_--__—

72 | 824198 | 8 K | Yiriiyeme Yok | Polimikrogri, MSM

74 | 912604 | 5 | Yasitlarindan gerilik | Hipotonik Yok | KKPA

76 | 849558 | 15 | K | Yagitlanndan gerilik Yok | KKPA







