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Olgu Sunumu

Kapali dudakh sizensefali: Olgu sunumu

Closed lip schizencephaly: A case report
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OZET

Sizensefali, serebral hemisfer boyunca uzanan, hemen hemen simetrik, bilateral
yarik olarak tanimlanmigtir. Sizensefali hastalarinda klinik bulgular yariklarm ac¢ik-
kapal tipte olusu ve gelisimin bozuk oldugu parankim miktarma baghdir. Sizensefali
goriilme sikhigi tam bilinmemekle birlikte Amerika Birlesik Devletleri’nde bir popu-
lasyon ¢aligmasinda 1.54: 100.000 olarak bildirilmistir.

Bu tip kortikal gelisimsel malformasyonlarda klinik bulgular degiskendir ve etkilenen
alanin fonksiyonuna bagh olarak mental-motor gerilik ve epilepsiden, fokal nérolojik
bozukluklara kadar genis bir araliga sahiptir. Klinik bulgular etkilenen alamin fonk-
siyonuna bagh olarak degiskendir.

Biz de toplumda ¢ok seyrek goriilen yineleyen afebril konviilsiyonla bagvuran, dért
yagindaki erkek hastada, beyin manyetik rezonans (MR) goriintiillenmesinde kapal
dudakl gizensefali ve subependimal heterotopi saptanan ve temporal lob epilepsisi
tamist konulan hastay1 sunduk.

Anahtar kelimeler: Sizensefali, manyetik rezonans, afebril konviilziyon, uyku elekt-
roensefalografisi (EEG)

ABSTRACT

Schizencephaly, has been defined as an almost symmetrical bilateral cleft along the
cerebral hemisphere. Clinical findings in patients with schizencephaly depends on the
type of clefts (on of off type) and the amount of malformed parenchyma. Incidence of
schizencephaly is unclear, while a population-based study performed in the United
States reported its incidence as 1.54:100000.

These types of cortical developmental malformations had variable clinical signs
depending on the function of the affected area which range widely from mental-motor
retardation and epilepsy to focal neurological disorders.

We also presented a very rare case with bilateral cleft palate aged 4 years who was
referred with recurrent afebrile convulsive episodes and diagnosed as schizencephaly,
subependimal heterotopia and temporal lobe epilepsy by cranial MRI
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GIRIS sur. Cogunda etiyoloji bilinmemektedir. Genetik ve
prenatal cevresel nedenler suclanmakla birlikte,

Kortikal gelisimsel malformasyonlar (KGM); biiylik kisminda neden tam olarak bilinmemektedir.
beynin noronal proliferasyon, migrasyon ve organi- KGM’lerin siklig1 konusundaki bilgiler sinirlidir ve
zasyon basamaklarindaki duraksamalari sonrasi olu- insidanst bilinmemektedir V. Kortikal gelisimsel
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Resim 1. Beyin Magnetik Rezonans goriintiilemesi.

malformasyonlar ¢ocuklarda mental-motor gerilik,
epilepsi ve diger norolojik bozukluklarinin Snemli
nedenleri arasindadir.

Klinik bulgular etkilenen alanin fonksiyonuna
bagli olarak degiskendir. Epilepsi, motor-mental
gecikme ve fokal norolojik sorunlar en 6nemli klinik
bulgulardir. Nobetler siklikla yagamin erken dénem-
lerinde goriilmektedir. Motor bulgular orta derecede
hemiplejiden agir atonik diplejiye kadar, mental bul-
gular normal zeka veya hafif 6grenme gilicliiglinden
agir zeka geriligine kadar degigken olabilir. Siklikla
mikrosefali eslik edebilir ).

Elektroensefalografi (EEG) taniya yardimecidir,
ancak bulgular spesifik degildir. Manyetik rezonans
goriintiileme (MRG) kortikal displazilerin tanisinda
degerli bir yontemdir ve bozukluklarin %50-70’inin
taninmasini saglamaktadir ©.

Bu hastaliklarda tedavi semptomatik olup, epilep-
tik hastalarda medikal tedaviye yanit vermeyenlerde
cerrahi onerilmektedir.

OLGU SUNUMU

Dort yasinda erkek hasta, 1 saat 6nce olan viicutta
yaygin kasilma ve bayilma yakinmasiyla getirildi.
Hastanin geldiginde genel durumu iyi, suuru agik

diger fizik bulgu, ndrolojik muayenesi ve motor geli-
simi normal ancak gelisme geriligi mevcuttu. Olgunun
kilosu: 12,4 kg (3. persantil alt1), boy: 92 cm (3. per-
santil alt1) olarak ol¢iildii.

Olgunun ailesinden alinan Oykiisiinde son 1 yil
icinde atessiz olarak kisa siireli iki kez havale gecir-
digi, ancak doktora gotiiriilmedigi, dayisinda da sik
olarak kiictikliikten beri bayilmalarin oldugu tarif
edildi. Anne ve baba arasinda akrabalik mevcut idi.
Hastanin 28 yasindaki dayisinda yapilan degerlendir-
me sonucunda temporal lobda DNET (disembriyob-
lastik noro-ektodermal tiimdr) tanisi konuldugu, ilag
onerildigi ancak takiplere gitmedigi anlagildi.

Olgumuz 4 ¢ocuklu ailenin 3. ¢ocugu idi. Annenin
gebeligi boyunca takip gérmedigi, atesli bir hastalik
gecirmedigi, herhangi bir ila¢ almadigi, radyasyona
maruz kalmadigi belirtildi. Evde ebe tarafindan
dogum yaptirildigi, bebek dogar dogmaz agladig: ve
sorun yasanmadigi sdylendi. Yapilan tam kan sayimi,
biyokimya ve metabolik tarama testlerinde anormal-
lik saptanmadi. Cekilen uyku EEG’de sol temporo-
parietal bolgede sinyal artisi ve fokal dikenler saptan-
di. Beynin MR goriintiilenmesinde sol temporal loba
uzanan kapali dudakli sizensefali ve subependimal
heterotopi saptandi (Resim 1). Yapilan kromozom
analizi, kalp ekokardiyografisi ve tim batin ultraso-
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nografisi normal, eslik eden bagka organ anomalisi
saptanmadi.

Olgu, ¢ocuk norolojisi ve beyin cerrahisi ile gorii-
stilerek uygun dozda valproik asit baglandi ve takibe
alindi. Takibe alinan hastada son alt1 ay i¢inde her-
hangi bir afebril konviilziyon saptanmadi.

TARTISMA

Normal gelisen insan beyninde girus ve sulkusla-
rin olusumu dogrudan noéronal migrasyon sonucu
olugsmaktadir. Bunun tamamlanmasini takiben néron-
larin etkilesimleri sonucu fonksiyonel tniteler ortaya
cikmaktadir @.

KGM ler olus mekanizmasina gore;

1. Anormal noronal ve glial proliferasyon sonucu

olusan malformasyonlar

2. Anormal néronal migrasyon sonucu olugan mal-

formasyonlar klasik lizensefali, heterotopiler

3. Anormal kortikal organizasyon sonucu olusan

malformasyonlar polimikrogiri, sizensefali
olarak siiflandirilabilir.

Sizensefali, serebral hemisferlerde gri cevher hatti
ile cevrili yariklarin pial yiizeyden, lateral ventrikii-
liin ependimal yiizeyine uzanmasiyla karekterize
yapisal beyin anomalisidir. Yarik dudaklar1 yanyana
gelebilir (kapali tip veya tip1 sizensefali) veya dudak-
lar birbirinden ayr1 olabilir ve beyin omurilik sivist
(BOS) yariklart doldurabilir (agik tip veya tip 2
sizensefali). Yarig1 cevreleyen serebral korteks nor-
mal veya polimikrogiri formunda olabilir ©.
Sizensefalinin goriilme sikligr tam bilinmemekle bir-
likte BBT ile incelenmis hasta grubunda %0,06-0,16
arasinda ©¢7 ve ABD’de bir populasyon ¢alismasinda
1.54:100000 olarak bildirilmistir ®. Kortikal gelisim
bozuklugu olan pediatrik hastalardan olugan yeni
serilerde sizensefali tiim kortikal malformasyonlarin
%>5’ini olugturmaktadir ®. Noronal heterotipiler mig-
rasyon bozukluklarinin en hafif seklidir. Periventri-
kiiler germinal tabakada radial migrasyon sirasinda
duraklamanin olmasiyla, noronlarin olmalar1 gere-
kenden farkli bir alanda ektopik olarak yerlesmeleri
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sonucu olusur. Cok agir migrasyon bozukluklarina
eslik edebilir. Klinik ve goriintiileme 6zelliklerine
gore gri cevher heterotopileri ti¢ ana grupta toplanir-
lar:

1. Subkortikal band heterotopi (double korteks)

2. Subependimal heterotopi (periventrikiiler

nodiiler heterotopi=PVNH)

3. Fokal subkortikal heterotopi.

Biz de toplumda ¢ok seyrek goriilen heterotopi ve
sizensefalinin beraber oldugu 4 yasinda erkek olguyu
sunduk.

Sizensefali de etiyoloji kesin degildir. Annedeki
prenatal sorunlar iskemik kortikal zedelenmeler,
CMYV, toksik ve genetik nedenler, plesantal kanama-
ya bagh fetal hipotansiyon, vaskiiler sorunlar, otoim-
miin trombositopeni sizensefaliye neden olabilir ©.
Karsilastigimiz olguda annenin ve hastanin sorgulan-
masinda anormal bulgulara rastlanmayip, yalnizca
dayida DNET tanis1 kondugu 6grenildi.

Sizensefalinin temel klinik bulgulari; motor geri-
lik, farkli klinik agirlikta zeka geriligi ve epileptik
nobetlerdir. Epilepsi, hastalarin cogunda vardir ve
gec cocukluk veya adolesan yasta baglar. Fokal
nobetler ile karakterizedir ve 1/3 hastada ilaclara
direnclidir. Heterotopi olgulart ise diger malformas-
yonlara gore klinikleri daha hafiftir ve en gec tani
alan grubu olusturmaktadir. En sik bagvuru yakinma-
st ge¢ cocukluk doneminde ortaya cikan ndbetlerdir.
Siklikla yagsamin ikinci on yilinda baglar ve tedaviye
direnclidir. PVNH genellikle epilepsi nedeniyle bas-
vuran hastalarda dikkati ¢ceker . Hastadaki epileptik
nobetler belirtilenin aksine erken yasta goriilmekle
birlikte antiepileptik tedaviye cevap saglanmistir.

Epileptik hastalarda EEG kayitlari, iki tarafli veya
multifokal keskin ve yavas dalga komplekslerinin
varligin1 gosterir. Bunlar sizensefali kenariin lokali-
zasyonu ile koreledir. Bazi hastalar EEG’de epilepti-
form desarjlar olmadan yaygin veya fokal yavaglama
gosterirler. Iki EEG patern tanimlanmustir:

1. Spesifik yiiksek amplitiitlii ritmik hizli aktivite

2. Diistik amplitiidlii fokal interiktal keskin veya

diken dalga, zemin aktivitesi amplitiidiinde
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azalma, asimetrik uyku igcikleri, tek tarafh
elektrodekremental patern seklindedir ©.

Hastanin ¢ekilen uyku EEG’sinde sol temporo-
parietal bolgede sinyal artist ve fokal dikenler saptan-
di. MRG sizensefalinin tanisinda se¢ilecek yontemdir
ve MRG’de; sizensefali tek tarafli veya iki tarafls,
kapali veya acik tip, izole veya diger beyin anormal-
likleri (gri cevher heterotopisi, korpus kallozum veya
septum pellusidum agenezisi, septo optik displazi
gibi) ile birlikte olabilir ®. Bilgisayarli beyin tomog-
rafisi veya ozellikle MRG ile PVNH kolaylikla tani-
nabilir. Gortiniim oldukg¢a karekteristiktir. Nodiiller
yuvarlak veya oval sekilde olabilirler. Cekilen MRG
bulgulart da benzer 6zellikler tagimaktadir.

Sizensefalinin tedavisi, eslik eden klinik bulgular-
la iligkilidir. Ilerleyici obstriiktif hidrosefali gelisen
acik tip sizensefali hastalarinda ventrikiiloperitoneal
santin kullanim1 gerekebilir. Fokal tip epilepsi antie-
pileptik tedavi yaklagimi ile tedavi edilebilir. Se¢ilmis
olgularda epilepsi i¢in cerrahi tedavi yaklagimi deger-
lendirilebilir ©. Literatiirde anti epileptik tedaviye
direngli olgular bildirilmigtir "?. Takip ettigimiz
olguya da antiepileptik tedavi baglanmis olup, klinik
takip ve tedavilerinde anormallik saptanmamustir.

Cocukluk ¢aginda direncli epilepsi etiyolojisinde
sizensefali ve heterotopi diisliniilmesi gereken hasta-
liklar arasinda oldugu unutulmamalidir. Hastada ve
ailesinde anormal 6zellikler saptanmayabilir. Tan1 ve
ayirict tanisinda klinik bulgularin yaninda MRG ve
EEG kullanilmalidir.
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