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Sizensefali, pial membrandan lateral ventrikil ependimal yuzeyine uzanan vyariklarla karakterize bir
néronal migrasyon anomalisidir. Hastalar genellikle mental retardasyon, hemiparezi, gelisimsel defisitler ve
epileptik ndbetlerle prezente olmaktadir. Sizensefalinin en yaygin sebepleri prenatal infeksiyonlar, maternal

travma, hipoksemi ve EMX2 mutasyonlaridir. Sizensefali tanisinda tercih edilen yéntem manyetik rezonans
goruntilemedir. Bu olgu sunumunda sizensefali saptanan 11 aylik erkek bebek sunulacaktir.
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Abstract

Schizencephaly, a neuronal migration abnormality, is characterized with clefts that extend from the pial
membrane to the ependymal surface of the lateral ventricle. Patients usually present with mental retardation,
hemiparesis, developmental deficits and epileptic seizures. The most common causes of schizencephaly are
prenatal infections, maternal trauma, hypoxemia and EMX2 mutations. The method of choice in diagnosis
of schizencephaly is magnetic resonance imaging. In this case report, an 11-month-old male infant with
schizencephaly will be presented.
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Giris gerceklesen hucresel migrasyona zarar verdigi
bilinmektedir [4]. Sizensefali; mikrosefali,
hidrosefali, septooptik displazi, korpus kallozum
ve septum pellusidum agenezisi gibi diger
malformasyonlarla birlikte gorilebilmektedir [5,
6]. Sizensefali klinik olarak degisen siddetlerde
mental retardasyon, motor gerilik, epileptik
ndbetler, mikrosefali ve optik anormalliklerle
karsimiza c¢ikmaktadir [7-9]. Sizensefalide
en uygun tanisal yontem manyetik rezonans
gorintileme (MRG) olup, kortikal displazilerin

Sizensefali, serebral hemisferlerde pia
yuzeyinden ependimal ylzeye uzanan, gri
cevher ile kapli yariklarla karakterize nadir bir
konjenital hastaliktir. ilk olarak 1946’da Yakovlev
ve Wadsworth tarafindan kadavra c¢alismalari
sirasinda tanimlanmis ve isimlendirilmistir [1].
insidansi 1.000.000 canli dogumda 1,5 olarak
belirtiimigtir [2]. Pediatrik hasta serilerinde
kortikal gelisim bozuklugu saptananlar arasinda

sizensefali  %5'lik bir orana sahiptir [3]. %50-70’inin  taninmasini saglamaktadir [10].

Vakalarin buyuk k|§_m|nda etyoloji kesin olarak Patognomonik bulgular gézlenmemekle birlikte
belirlenememistir. On planda iskemik Kkortikal EEG de taniya yardimcidir [11].

hasar ya da anormal néronal migrasyon sorumlu
tutulmaktadir. Bununla birlikte sitomegalovirts Olgu
(CMV) gibi prenatal infeksiyonlar, toksik
nedenler ve EMX2 mutasyonu gibi genetik
faktorler de sebep olabilmektedir. Bu gen
mutasyonunun periventrikiler germinal matriksi
hasara ug@ratarak gebeligin 6-8. haftalarinda

11 aylik erkek bebek, sol kol ve bacakta
gligsuzlik sikayetiyle tarafimiza yonlendirildi.
Hastanin ailesinden alinan éykuden, gebeligin
40. haftasinda sezaryen ile dodumun
gergeklestigi, bebegin dogar dogmaz agladigi,
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kivez OykuslUnin olmadigi 6grenildi. Dogum
kilosu 4,270 kg, boyu ise 53 cm olup bas
cevresi bilinmiyordu. Hasta, ailenin ilk ve tek
¢ocugu olup, anne ve baba arasinda akrabalik
mevcut degildi. Anne, gebeligin yaklagsik 6.
ayinda atesli bir hastalik gegirdigini ancak
hastaneye basvurmadigini ifade etti. Bebegin
sol kol ve bacagini nadiren kullandidi ve isiga
tepki vermediginin farkedilmesi tzerine, 4. ayda
yapilan pediatrik muayenesinde ndéromotor
gelisim basamaklarini karsilayamadigi
gOzlenmisti. 4. ayda bas cevresi 38 cm, boy 63
cm olarak olgiilmisti. Indirekt oftalmoskopik
muayenede optik diskler hafif soluk ve kiglk
olarak degerlendirilmig, alternan ekzotropya ve
nistagmus saptanmis, I6kokori gdézlenmemisti.
isitme muayenesinde ise patoloji saptanmamisti.
Pediatrik nérolojiye yonlendirilen hastanin ¢gekilen
kranial manyetik rezonans gorintilemesinde
(Resim 1) mikrosefali saptanmis olup septum
pellusidum agenetik, korpus kallozum
hipogenetik, sag frontal bodlgede sag lateral
ventrikdl frontal horn komsulugunda sizensefaliye
ait goriinim mevcudiyeti seklinde raporlanmisti.
Hastanin tarafimizca yapilan muayenesinde
tonusu normal olarak degerlendirildi. Bilateral
alt ve Ust ekstremitede derin tendon refleksleri
hiperaktifti. Bilateral Achille klonusu mevcuttu.
Atetoik hareketler gdzlendi. Patolojik refleks
saptanmadi. Sirt Usti yatinldiginda dort
ekstremitede hareket mevcuttu ancak sol kol ve
bacadl daha az hareket ettirme egilimindeydi.
Go6z temasi yoktu. Sese tepki veriyordu.
Annesi, sesini duydugunda kendisini tanidigini
ve guliumseyerek tepki verdigini ancak kelime
kullanimi olmadigini ifade etti. Bas kontrolu
vardi. Yatakta donme hareketleri yapabiliyordu.
Destekle oturabiliyor, yatarken oturur pozisyona
gecemiyordu. Emekleyemiyor ancak ddnerek
hareket edebiliyordu. Ayakta durma ve
adimlamasi yoktu. Nesnelere uzanip eline
alabiliyordu ancak sol el kullanimi saga gore
daha nadir olarak gézlendi. Yapilan biyokimya ve
tam kan sayimi tetkiklerinde patoloji saptanmadi.
Gegmis tetkik sonugclari incelendiginde 5. ayda
karaciger enzimlerinde yukseklik saptandigi
(Alanin  aminotransferaz: 106,  Aspartat
aminotransferaz: 76), kontrol tetkiklerinde disus
saglandigi goruldd. Aile etyoloji hakkinda bilgi
sahibi degildi.

202

Resim 1. T2 aksiyel (A) ve koronal (B) manyetik

rezonans gorUntulerinde korpus kallozum
hipogenetik, septum pellusidum agenetik olup
(siyah oklar) sag frontal bodlgede sag lateral
ventrikll frontal horn komsulugunda sizensefali
g6zlenmektedir. (beyaz oklar)

Tartisma

Sizensefali, serebral hemisferler boyunca
devam eden, bilateral, pial membrandan lateral
ventriklllerin  ependimal ylzeyine uzanan
yariklar olarak tanimlanmistir [1]. Bu yariklar
simetrik ya da asimetrik olarak gérulebilir. Beynin
her bolgesinde goérulebilmektedir ancak siklikla
Sylvian fissir etrafinda lokalizedir. Sizensefali,
%50-90 olguda septum pellusidum veya korpus
kallozum agenezisi, polimikrogri, septooptik
displazi, pakigri, optik sinir hipoplazisi gibi ¢esitli
konjenital anomalilerle birliktelik géstermektedir
[12]. Bizim olgumuzda da sizensefaliye
septum pellusidum agenezisi, korpus kallozum
hipogenezisi, mikrosefali ve optik disk patolojisi
eslik etmektedir. Serebral dokunun etkilenme
derecesine  gore  degisiklik  gbstermekle
birlikte, en sik gorilen Kklinik prezentasyon
sekilleri hemiparezi, farkh siddetlerde mental
retardasyon, epileptik ndbetler, agir hipotoni,
gelisimsel gerilik ve optik anormalliklerdir [4]. Tek
tarafli sizensefali vakalarinda hemipareziden
spastik parapareziye kadar degisen motor
bulgulara rastlanmaktadir. Epileptik nébetler
hastalarin birgogunda mevcuttur, ge¢ ¢ocukluk
doneminde baslar, siklikla fokal karakterdedir
ve tedaviye direng gosterebilmektedir [10]. Sag
frontal bolgede sizensefali saptanan olgumuzda
sol hemiparezi ve optik anormalliklerin yani
sira norolojik ve motor gelisiminin geri oldugu
gbze carpmaktadir. Hipotoni gdzlenmemekte
ve aileden alinan anamneze goére hastanin
epileptik ndébet dykisu  bulunmamaktadir.



Sizensefali

Etyoloji, vakalarin gogunda kesin olmamakla
birlikte iskemik kortikal hasar, genetik faktorler
ve prenatal sorunlar temel etkenler olarak
dusunudlmektedir. Plasental kanama sonucunda
gelisen fetal hipotansiyon, otoimmin
trombositopeni, CMV gibi annenin prenatal
donemde gecirdigi enfeksiyonlar, vaskiler
sorunlar sizensefaliye yol agabilmektedir
[10]. 10g2.6 kromozom yerlesimli Homeobox
EMX2 gen mutasyonlari agir sizensefali
olgular ile karsimiza gikabilmektedir [13, 14].
Olgumuza yapilan genetik incelemede bir gen
mutasyonuna rastlanmamisgtir.

Sitomegalovirs, tim dunyada konjenital
ve perinatal enfeksiyonlarin en yaygin
sebebidir [15]. Ozellikle 27. gebelik haftasindan
once annenin primer enfeksiyon gecirdigi
vakalarda klinik bulgular mevcuttur ve agir
sekellerle karsilasilabilir [16]. Konjenital CMV
enfeksiyonunun en karakteristik  bulgulari
mikrosefali, néromotor  gelisme  geriligi,
korioretinit, sensorindral isitme kaybi ve
intrakranial kalsifikasyonlardir. Atilgan Gizes
ve ark. [17] tarafindan yapilan ¢alismaya,
konjenital CMV enfeksiyonu tanili, ortalama
yaslari 11,2+12,8 ay olan 9 hasta dahil
edilmisti. 5 olguda nobet, 3 olguda néromotor
gelisim geriligi,1 olguda g6z temasi yoklugu,
8 olguda mikrosefali, 7 olguda hiperaktif
derin tendon refleksleri, 1 olguda aktif hepatit
mevcuttu. Bizim olgumuzda mevcut olan
mikrosefali, hiperaktif derin tendon refleksleri,
g6z temasi kurulamamasi, gelisme geriligi
ve optik disk patolojileri, annenin prenatal
donemde gegcirdigi atesli hastalik oykusu ile
birlestiginde, konjenital CMV enfeksiyonunu
akla getirmektedir. Ayrica, hastanin 5 aylikken
yapilan kan tetkiklerinde gorilen karaciger
enzim ylksekligi, CMV enfeksiyonu ile uyumlu
gorulmektedir. Atilgan Glizes ve ark.’nin [17]
calismasinda IgG antikorlari tim olgularda
pozitif olup, IgM ise yalnizca 3 olguda pozitif
olarak saptanmistir. Olgumuza ve annesine
yapilan antikor incelemesinde her ikisinde de
IgM negatif, 1gG pozitif olarak bulunmustur.
Annenin gebeligi sirasinda takipli olmamasi
nedeniyle CMV serolojik tetkikleri yapilmamig
olup, bebekte bulgular olustuktan sonra da
seroloji incelenmediginden CMV IgM pozitifligi
gOsterilme sansi kalmamistir.

Ulkemizde CMV enfeksiyonunun prevalansi
diger Ulkelerle karsilastirildiinda yuksektir.
Kaleli ve ark. [18] tarafindan yapilan ¢alismada

CMV  antikorlarinin ~ gebelerde  dagilimi
incelenmis ve anti-CMV IgG %95, anti-CMV
IgM  %0,6 olarak bildirilmistir. Annede 1gG
pozitifliginin tek basina sinirl bir anlami olmakla
birlikte, CMV I1gG’nin hem anne hem de bebekte
pozitif olmasi, geciriimis CMV enfeksiyonunu
destekler niteliktedir. Sizensefalinin tedavisi,
klinik prezentasyon gsekillerine ve semptom
siddetine gore degisiklik gostermektedir.
Epileptik ndbetlerin  eslik ettigi vakalarda,
fokal seyrettigi durumlarda antiepileptik
ajanlarla medikal tedavi uygulanabilmekte,
ancak gerekli durumlarda cerrahi secgenegi
degerlendiriimektedir [3]. Ayrica bu tip kortikal
gelisim anomalilerine sahip hastalara uygulanan
rehabilitasyon teknikleri, tedavi surecinin 6nemli
bir pargasidir. Hastamizin ndérolojik ve motor
gelisim diizeyi degerlendirilerek hedefe yonelik
bir rehabilitasyon programi dizenlendi. Bu
program, fizyoterapist tarafindan uygulanirken,
annenin de rehabilitasyon slrecine aktif katilimi
saglandi. Uygulanan egzersizler anneye
Ogretilerek sdrece uygun bir ev programi
dizenlendi. Haftada en az 3 glin 45 dakikalik
seanslar seklinde devam edecek ev programi,
rehabilitasyonun bagaril bir sekilde yurutiimesi
icin 6nem arz etmektedir. Bununla birlikte aile,
pozisyonlama ve tutus teknikleri konusunda da
egitildi. Postur egzersizleri uygulandi. Gelisimin
ileri asamalarinda postur bozuklugu ve tonus
yetersizligine bagli kas ve iskelet sistemi
problemleri gelismesini dnlemek amaclandi.
Desteksiz oturma dengesini kazanabilmesi
hedefiyle  gdévde  kontroli  egzersizlerle
artirlmaya  calisildi. Bebede uygulanan
dokunsal uyaranlar yardimiyla yergekimine
karsi ekstremite hareketleri artiriimaya c¢alisildi.
Bu sekilde bebegin aktif hareketi desteklendi.
Ayrica, vicudunun sol yariminidaha az kullanma
egiliminde olan olgumuza, zorunlu kullanim

hareket terapisi uygulandi. Bu uygulama,
norolojik  disfonksiyonu olan  hemiparezili
hastalarda Ust ekstremite fonksiyonunu

gelistirmeye odakli bir rehabilitasyon yaklasimi
olup aktif ekstremite kullanimini kisitlama ve bu
sekilde paretik ekstremiteyi kullanmaya zorlama
prensibine dayanmaktadir [19].

Sonug olarak, kortikal gelisimsel
malformasyonlarin  mimkdn olan en erken
dénemde taninarak rehabilitasyona baglanmasi,
noroplastisite yardimiyla daha anlamli sonuglar
elde edilmesini saglamaktadir. Bu slregte iyi
bir noérolojik ve motor degerlendirme sonucu
hedefe uygun bir rehabilitasyon programi
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olusturulmasi, bu dogrultuda fizyoterapist
tarafindan uygulanan egzersizlerin ev programi
ile desteklenmesi buyuk 6nem tagimaktadir.

Cikar iligkisi: Yazarlar cikar iliskisi olmadigini
beyan eder.
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Hasta onami agiklamasi: Hastanin vasisi
tarafindan gonalli onam formu imzalanmistir.

Yazarlarin makaleye katkilari

Olgu sunumu B.S. ve F.N.K. tarafindan
belirlenmis, B.$. tarafindan yazilmis, F.N.K.
ve S.E. tarafindan gbzden gegcirilip gerekli
duzeltmeler yapilmis ve onaylanmistir. Ayrica
tim yazarlar ¢alismanin tamamini tartismis ve
son halini onaylamistir.



