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Santral Sinir Sistemi Anomalilerinin 
Prenatal Ultrasonografik Tanısı* 

Orhan OYAR, Erkan SEVİNÇ Ege Üniversitesi Tıp Fakültesi Radyodiajjnostik 
Anabilim Dalı, Bornova-İZMİR 

ÖZET 
SANTRAL SİNİR SİSTEMİ ANOMALİLERİNİN PRENATAL ULTRASONORGAFİK TANISI 
Santral sinir sisteminin konjenital anomali insidensi yaklaşık her yüz doğumda bir olarak bildirilmektedir. Oran spontan 
abortuslarda daha da yükselmekte ve anomalilerin intrauterin ölüm oranını arttırdığı sanılmaktadır. Bu makalede fetusun 
normal intrakranial anatomisi ve santral sinir sistemi anomalilerinin prenatal ultrasonografik tanısı kliniğimiz arşivinden 
seçilen olgu örnekleri ile gözden geçirilmiştir. 
Anahtar Kelimeler: Ultrasonografi, Santral Sinir Sistemi, Anomaliler 

SUMMARY 
ULTRASONOGRAPHY in PRENATAL DIAGNOSIS of CENTRAL NERVOUS SYSTEM ANOMALIES 
The incidence of congenitala nomalies of the central nervous system is about 1 in 100 births. Much higher frequencies 
have been described in spontaneous abortions, suggesting that these defects have a very high intrauterine fatality rate.ln 
this article, normal intracranial anatomy of the fetus and the prenatal ultrasonographic diagnosis of the central nervous 
system anomalies have been reviewed with cases selected from the archive of our department. 
Key Words: Ultrasonography, Central Nervous System,Anomalies 

antral  Sinir Sistemi (SSS)  inutero  sonografik 
olarak araştırılan belki de ilk fetal uzuvdur. 
Anensefali bu teknikle ilk saptanan konjenital 

anomalidir. Yüksek rezolüsyonlu ultrasonografi (US) 
ekipmanları sayesinde gelişmenin çok erken evrele-
rindeki fetal nöral aksisin normal anatomisi ve abnor-
mal değişiklikleri değerlendirilebilmektedir (1,2). 

FETUSUN NORMAL İNTRAKRANİAL 
ANATOMİSİ 

Fetus anatomisinin sonografik değerlendirilmesi 
genelde ikinci trimestrde gerçekleşmektedir. İkinci 
trimestrin başlangıcında lateral ventriküller ve yüksek 
ekojenitedeki koroid pleksuslar US'de en göze çar-
pan intrakranial oluşumlardır (3). Daha sonraki hafta-
larda lateral ventriküllerin boyutu hemisferlerle karşı-
laştırıldığında devamlı bir şekilde azalır (Resim 1). İlk 
ve daha sonraki takiplerde birtakım ölçüm yeri kriter-
lerine bağlı kalınarak inceleme yapılması, gelişimin, 
normal ve patolojik değişikliklerin takibinde çok 
önemlidir. Bu bakımlarda beyin olguların büyük ço- 
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ğunluğunda kolay ve seri bir şekilde elde olunan la-
teral ventriküler, serebeller ve biparietal çap-baş çev-
resi ölçümlerinin yapıldığı 3 temel aksiel plan görün-
tülerle değerlendirilmektedir (3) (Şekil 1). 

Fetal kraniumun sonografik biometrisinin klinik 
rolü iyi belirlenmiştir. Biparietal çap (BPD) ölçümü 
(4), baş çevresi (5) fetal gelişme ve gestasyonel yaşın 
değerlendirilmesi ve kranial abnormalitelerin belirlen-
mesinde kullanılmaktadır. 

Serebellum transvers çapının ölçümü (CTD) de 
son zamanlarda bu amaç için önerilmektedir. İlgili öl-
çüm değerleri ile gestasyonel yaş arasındaki ilişki de-
ğişik otörlerce ortaya konan tablolarla değerlendirile-
bilmektedir (3,6). 

İNTRAKRANİAL PATOLOJİK DURUMLAR 

Hidrosefali 
Konjenital hidrosefali insidensi her 1000 doğumda 

0.3-1-5 arasında değişmektedir (7). Hidrosefalinin ilk 
bulgusu kafadaki büyümedir (8). Ancak hidrosefali 
geç gestasyonel faza kadar genellikle makrokrania 
oluşturmadığından baş ölçümleri erken tanı için her 
zaman kesin güvenilir değildir (9). Bu bakımdan fetal 
hidrosefalinin sonografik tanısında direkt olarak vent-
riküler sistemdeki genişleme tespit edilmelidir. Nor-
mal fetuslarda geniş koroid pleksuslar atrium düze-
yindeki lateral ventrikülü tamamen doldurmazken er-
ken hidrosefalide koroid pleksus  anteriora   itilerek 
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hidrosefalisi saptanan fetusların doğumda ya da aqu-
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Resim 1. İkinci trimestr sonunda normal fetal beyin ultrasonog-
rams Orta hat ekoları uzun ok, lateral ventriküllerin frontal 
hornları ok uçları ve talamuslar * ile gösterilmiştir. 

ventriküllerin medial duvarından ayrılır (Resim 2). Fa-
kat bu morfolojik görünümlerden ayrı olarak ventri-
küler genişliğin kantitatif olarak ölçülmesi zorunlulu-
ğu vardır. Literatürde bu amaçla ventriküler alanın 
parlak koroid pleksus ekoları ile kolaylıkla belirlene-
bildiği lateral ventriküllerin atriumlarının ölçümü yeğ-
lenmektedir. Yapılan araştırmalarda atriumların inter-
nal çaplarının gestasyonun 2'nci yarısında çok büyük 
bir değişim göstermediği belirlenmiş; l6'ncı haftadan 
doğuma kadar olan zamanda 1 cm ve altı ölçümler 
normal kabul edilmiştir (3). 

Hidrosefali etyolojisi ve klinik görünümü değişik-
lik gösteren birçok nedene bağlı gelişebilmektedir. 
Pediatrik serilerde vakaların % 43'ünde aquaduct ste-
nozu, % 38'inde komminike hidrosefali ve % 13'ünde 
Dandy-Walker malformasyonu bulunmaktadır. Ancak 
fetal hidrosefali başlıca triventriküler hidrosefali (aqu-
aduct stenozu, komminikan hidrosefali), Dandy-
Walker Malformasyonu (DWM) ve hidrosefali ile bir-
likte olan diğer serebral anomaliler (nöral tüp defekt-
leri, ventral indüksiyon hastalıkları, poransefali gibi) 
olmak üzere 3 antiteden biri ile ilişkilidir (3). 

Triventriküler Hidrosefali normal -posterior fossa-
nın varlığında lateral ventriküllerin ve 3'üncü ventri-
külün simültane genişlemesi ile karakterizedir. İnute-
ro triventriküler hidrosefalisi saptanan fetusların do-
ğumda ya da aquaduct stenozu ya da komminikan 

aduct stenozu ya da komminikan hidrosefalili olduğu 
bildirilmektedir (3). 

Dandy-Walker Malformasyonu (DWM) serebeller 
vermişte defekt ve defekti dolduran, 4'üncü ventrikül 
ile komminike retroserebeller kistin varlığı ile karakte-
rizedir. Bazı olgularda inutero bakıda ventriküler geniş-
leme yoktur ve hidrosefali bilinmeyen nedenlerle do-
ğumdan sonraki aylar ya da yıllarda ortaya çıkar (10). 

GEBELİK ARALIĞINI ETKİLEYEN 
FAKTÖRLER 

Görülme insidensi 1000 doğumda 1-2 olarak bildi-
rilen (11) nöral tüp defektleri anensefali, spina bifida 
ve sefalosel başlıkları altında incelenecektir. 

Anensefali, kranial çatının, serebral hemisferlerin 
ve diensefalik oluşumların yokluğu ile karakterizedir 
(Resim 3)- Prenatal sonografik tanı kolaydır. Modern 
US ekipmanları sayesinde fetal baş, 10-11'inci gestas-
yon haftalarında belirlenebilmekte ve aynı periodta 
anensefali tanısı konabilmektedir. Kuşkulu vakalarda 
transvaginal US daha yararlıdır (3). Spina bifida, aper-
ta ve okkulta olmak üzere iki ayrı formda tanımlan-
maktadır. Spina bifida aperta değişmez bir şekilde 
ventrikülomegali ve posterior fossa oluşumlarında de-
ğişik derecelerdeki hipoplazi ile birliktedir (3). Ver-
tebra posterior elemanları ve paravertebral yumuşak 
dokularda defektler bulunur. Lezyon meningeal bir 
membranla çevrelenmiş ise spina bifida cystica adını 
alır. Eğer defektten sadece meninksler protrude ise 
lezyon meningosel (Resim 4)p nöral dşkular da me-
ningeal sak içerisinde ise myelomeningosel olarak ta-
nımlanır. Bu son terim spina bifida apertalı tüm vaka-
ları belirlemede kullanılır. Lomber, torakolomber ve 
lumbosakral alanlar en sık etkilenen lokalizasyonlar-
dır. Spina bifida okkülta normal yumuşak dokularla 
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çevrelenmiş bir vertebral lezyondur. Prenatal US ba-
kısı ile açıkça belirlenemez. Buna karşın belirgin ke-
mik ve yumuşak doku defektlerinin varlığı nedeniyle 
spina bifida apertanın kesin teşhisi daha kolaydır. 
Vertebral arklardaki defektler en iyi, fetal spinal ka-
nalın transvers incelemeleri ile belirlenir. Sagital gö-
rüntüler ise lezyonun nöral kanal boyunca uzanımını 
değerlendirmede daha yararlıdır (3). 

Son zamanlarda bazı yazarlarca spina bifidalı fe-
tuslarda tipik intrakranial sonografik bulgular dökü-
mante edilmiştir. Nicolaides ve arkadaşları (12) sister-
na magnadaki obliterasyon ve serebellumdaki yarı-
may şeklindeki abnormal konkavite (banana sign) ve 
genişlemiş lateral ventriküllerin atriumları ve frontal 
bossing (lemon sign) ve genişlemiş lateral ventrikül-
lerin atriumları ve frontal bossing (lemon sign)'i ta-
nımlamışlardır. Bazı otörler ise şiddetli spinal lezyon-
larda frontal bossing'i sık gördüklerini belirtmekte, en 
dikkati çeken bulgunun serebeller hipoplazi, serebel-
ler transvers çapta daralma ve sisterna magnadaki ob-
literasyon olduğunu vurgulamaktadırlar (3). Beyin sa-
pı ve serebellumda, foramen magnum ve servikal ka-
nal içine doğru yer değişikliği şeklinde tanımlanan 
Arnold-Chiari malformasyonlu fetuslardaki ventrikü-
ler genişleme US ile tanınabilmektedir. Kaudat nükle-
uslardaki hipertrofi, ventriküllerin frontal hornlarına 
bası yaratarak kareleşme oluşturur (3). 

Spina bifida apertanın seyri, defekt lokalizasyonu 
ve boyutu ile ilgilidir. Spina bifida ile birlikte şiddetli 
hidrosefalinin varlığı zeka gelişiminde kötü bir prog-
nostik faktör olarak kabul edilmektedir (3). Mortalite 
oranı yüksek olup erken tedaviye rağmen 7 yıllık sur-
vey oranı % 40 olarak bildirilmektedir (13). 

Sefalosel intrakranial içeriğin kafatasındaki kemik 
defektinden dışarıya protrüzyonudur. Gerçek sefalo-
sel beyin dokusunun lezyon içerisinde olması ile ka-
rakterizedir. Sadece meninksler protrude olduğunda 
kranial meningosel terimi daha uygundur (Resim 5). 
Sefaloseller büyük sıklıkla oksipital kemiğin orta hat 
düzeyinde ve daha az bir sıklıkta frontal, parietal  ke- 

miklerde ve kafatası bazisinden meşe alır. Beyin 
omurilik sıvısı (BOS) dolaşımını aksatması ve hidro-
sefali sıklıkla bulunur. Beyin doksunun massif ekster-
nal protrüzyonu ile birlikte olan gerçek ensefaloseller 
mikrosefali ile birlikte görülebilir. Sefaloseller izole 
olabildiği gibi genetik ve non-genetik birtakım send-
romların parçası olarak da ortaya çıkabilir (3). 

Resim 2.Hidrosefalili bir fetusta değişik düzlemlerden elde olu-
nan US görüntülerinde lateral ventriküllerde genişleme (v) ile 
birlikte koroid pleksuslarda (*) laterale deplasman izlenmektedir. 

Gerçek ensefaloselin prenatal ultrasonografik be-
lirlenmesi meningeal sak içerisinde beyin dokusunun 
bulunması ile kolaydır. Bununla birlikte kranial me-
ningoselin yumuşak doku ödemi ya da boynun kistik 
higromasından ayırmak oldukça güçtür. Burada ke-
mik defektin belirlenmesi ayırıcı tanıya yardımcıdır. 
Ancak defekt çok küçük (milimetrik boyutlarda) ol-
duğunda yetersiz rezolüsyonlu US cihazları ile yapı-
lan incelemelerde kolaylıkla gözden kaçabilir. Bu du-
rumda bizi ipuçları doğru tanıya yardım edebilir ki 
bunlardan biri kranial sefalosellerin sıklıkla hidrosefali 
ile birlikte oluşudur. Kistik higromalar boyun böl-
gesinden orijin alır, multipl internal septasyonlar gös-
terir (Resim 6), kalın duvar yapısına sahip olup sıklıkla 
hidrops ile birliktedir (3). 

Ventral İndüksiyon Hastalıkları 
Ventral indüksiyon terimi, gestasyonun 5-6'ncı haf-

talarından itibaren serebral hemisferlerin seperasyonu 
ve orta hat oluşumlarının formasyonuna yol gösteren, 
embriyonik ön beyinde meydana gelen gelişimle ilgili 
olayları içerir. Ventral indüksiyon hastalıkları başlıca 
holoprosensefali ve korpus kallozum agenezisi olmak 
üzere bir grup serebral orta hat defektlerini içerir ve 
% 35 sıklıkla hidrosefali ile birliktedir (3). 

Holoprosensefali en şiddetli ventral indüksiyon 
hastalığıdır. Embriyolojik prosensefalonun divertikü-
lasyonundaki bir yetersizlikten ortaya çıkar ve sereb-
ral oluşumların değişik derecelerdeki füzyonu ile so-
nuçlanır. Holoprosensefalinin doğumdaki insidensi 
bilinmemekte, spontan abortuslarda ise % 0.4 olarak 
tespit edilmektedir. Etyolojisi karışık olup olguların 
çoğunda anomali izole ve sporadiktir (14). Kromozo- 



56 Perinatoloji Dergisi  • Cilt: 4, Sayı: l/Mart 1996 

  

 
çevrelenmiş bir vertebral lezyondur. Prenatal US ba-
kısı ile açıkça belirlenemez. Buna karşın belirgin ke-
mik ve yumuşak doku defektlerinin varlığı nedeniyle 
spina bifida apertanın kesin teşhisi daha kolaydır. 
Vertebral arklardaki defektler en iyi, fetal spinal ka-
nalın transvers incelemeleri ile belirlenir. Sagital gö-
rüntüler ise lezyonun nöral kanal boyunca uzanımını 
değerlendirmede daha yararlıdır (3). 

Son zamanlarda bazı yazarlarca spina bifidalı fe-
tuslarda tipik intrakranial sonografik bulgular dökü-
mante edilmiştir. Nicolaides ve arkadaşları (12) sister-
na magnadaki obliterasyon ve serebellumdaki yarı-
may şeklindeki abnormal konkavite (banana sign) ve 
genişlemiş lateral ventriküllerin atriumları ve frontal 
bossing (lemon sign) ve genişlemiş lateral ventrikül-
lerin atriumları ve frontal bossing (lemon sign)'i ta-
nımlamışlardır. Bazı otörler ise şiddetli spinal lezyon-
larda frontal bossing'i sık gördüklerini belirtmekte, en 
dikkati çeken bulgunun serebeller hipoplazi, serebel-
ler transvers çapta daralma ve sisterna magnadaki ob-
literasyon olduğunu vurgulamaktadırlar (3). Beyin sa-
pı ve serebellumda, foramen magnum ve servikal ka-
nal içine doğru yer değişikliği şeklinde tanımlanan 
Arnold-Chiari malformasyonlu fetuslardaki ventrikü-
ler genişleme US ile tanınabilmektedir. Kaudat nükle-
uslardaki hipertrofi, ventriküllerin frontal hornlarına 
bası yaratarak kareleşme oluşturur (3). 

Spina bifida apertanın seyri, defekt lokalizasyonu 
ve boyutu ile ilgilidir. Spina bifida ile birlikte şiddetli 
hidrosefalinin varlığı zeka gelişiminde kötü bir prog-
nostik faktör olarak kabul edilmektedir (3). Mortalite 
oranı yüksek olup erken tedaviye rağmen 7 yıllık sur-
vey oranı % 40 olarak bildirilmektedir (13). 

Sefalosel intrakranial içeriğin kafatasındaki kemik 
defektinden dışarıya protrüzyonudur. Gerçek sefalo-
sel beyin dokusunun lezyon içerisinde olması ile ka-
rakterizedir. Sadece meninksler protrude olduğunda 
kranial meningosel terimi daha uygundur (Resim 5). 
Sefaloseller büyük sıklıkla oksipital kemiğin orta hat 
düzeyinde ve daha az bir sıklıkta frontal, parietal ke- 

miklerde ve kafatası bazisinden meşe alır. Beyin 
omurilik sıvısı (BOS) dolaşımını aksatması ve hidro-
sefali sıklıkla bulunur. Beyin doksunun massif ekster-
nal protrüzyonu ile birlikte olan gerçek ensefaloseller 
mikrosefali ile birlikte görülebilir. Sefaloseller izole 
olabildiği gibi genetik ve non-genetik birtakım send-
romların parçası olarak da ortaya çıkabilir (3). 

Resim 2.Hidrosefalin bir fe tuşta değişik düzlemlerden elde olu-
nun US görüntülerinde lateral ventriküllerde genişleme (v) ile 
birlikte koroid pleksuslarda (*) laterale deplasman izlenmektedir. 

Gerçek ensefaloselin prenatal ultrasonografik be-
lirlenmesi meningeal sak içerisinde beyin dokusunun 
bulunması ile kolaydır. Bununla birlikte kranial me-
ningoselin yumuşak doku ödemi ya da boynun kistik 
higromasından ayırmak oldukça güçtür. Burada ke-
mik defektin belirlenmesi ayırıcı tanıya yardımcıdır. 
Ancak defekt çok küçük (milimetrik boyutlarda) ol-
duğunda yetersiz rezolüsyonlu US cihazları ile yapı-
lan incelemelerde kolaylıkla gözden kaçabilir. Bu du-
rumda bizi ipuçları doğru tanıya yardım edebilir ki 
bunlardan biri kranial sefalosellerin sıklıkla hidrosefali 
ile birlikte oluşudur. Kistik higromalar boyun böl-
gesinden orijin alır, multipl internal septasyonlar gös-
terir (Resim 6), kalın duvar yapısına sahip olup sıklıkla 
hidrops ile birliktedir (3). 

Ventral İndüksiyon Hastalıkları 
Ventral indüksiyon terimi, gestasyonun 5-6'ncı haf-

talarından itibaren serebral hemisferlerin seperasyonu 
ve orta hat oluşumlarının formasyonuna yol gösteren, 
embriyonik ön beyinde meydana gelen gelişimle ilgili 
olayları içerir. Ventral indüksiyon hastalıkları başlıca 
holoprosensefali ve korpus kallozum agenezisi olmak 
üzere bir grup serebral orta hat defektlerini içerir ve 
% 35 sıklıkla hidrosefali ile birliktedir (3). 

Holoprosensefali en şiddetli ventral indüksiyon 
hastalığıdır. Embriyolojik prosensefalonun divertikü-
lasyonundaki bir yetersizlikten ortaya çıkar ve sereb-
ral oluşumların değişik derecelerdeki füzyonu ile so-
nuçlanır. Holoprosensefalinin doğumdaki insidensi 
bilinmemekte, spontan abortuslarda ise % 0.4 olarak 
tespit edilmektedir. Etyolojisi karışık olup olguların 
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mal aberasyonlarla ilişkisi iyi dökümante edilmiş olup 
holoprosensefali trisomy 13'lü infantların % 62'sinde 
bulunmaktadır. Ayrıca olgularda otozomal geçiş de ta-
nımlanmıştır (15). Holoprosensefalinin en belirgin for-
mu olan alobar varyantında interhemisferik fissür, 
falks serebri üçüncü ventrikül, nörohipofiz yanısıra ol-
faktor bulbus ve traktı da yoktur. Holoventrikül ola-
rak tanımlanan tek primitif bir ventrikül varolup tala-
muslar orta hatta füzyonedir. Holoprosensefalinin alo-
bar varyasyonunun prenatal tanısı da bu tek primitif 
ventrikülün belirlenmesine dayanır. Semilobar holop-
rosensefalide iki serebral hemisfer posteriora doğru 
parsiyel seperasyon gösterir. Fakat alobar varyantta 
olduğu gibi tek bir ventriküler kavite bulunur (3,16). 
Alobar ve semilobar holoprosensefali sıklıkla mikro-
sefali, daha az sıklıkla da makrosefali ile birliktedir. 
Alobar holoprosensefali hayatın ilk günleri ya da haf-
taları içinde ölümle sonuçlanır. Semilobar holopro-
sensefalililerde daha uzun bir survey görülebilir (17). 

Korpus kallozum agenezisi (KIÇA), insidensi ise 1/ 
19000 ile 1/100 arasında bildirilmektedir (18). Etyolo-
jisi açık değildir. KKA kromozomal aberasyonlar, 
özellikle de trisomy 18 ile birlikte bulunabilir. Aynı 
zamanda Aicardi, Andermann, acrocallozal ve FG 
sendromu gibi olaylar içeren şiddetli genetik send-
romların bir parçasıdır (3). 

KKA'nde değişmez bir şekilde lateral ventrikül 
korpuslarında laterale belirgin seperasyon, oksipital 
ve atrial hornlarda genişleme sözkonusudur. Üçüncü 
ventrikül sıklıkla genişlemiş ve korpus kallozumun 
yokluğuna bağlı yukarıya doğru yer değiştirmiştir (3). 

KKA'nin prenatal tanısı mümkün olup en göze 
çarpan sonografik bulgu olguların hemen tümünde 
görülen kolposefalidir. Üçüncü entrikülün yukarıya 
doğru yer değişikliği oldukça spesifik bir bulgu ol-
makla beraber vakaların sadece yarısında bulunur. 
Koronal plandan yapılan US incelemelerde korpus 
kallozumun yokluğu direkt olarak da belirlenebilir. 
KKA'lı hastalar genelde asemptomatiktir. Ancak bazı 
hastalarda mental retardasyon, nörojenik anormaliler 
ve psikolojik abnormaliteler de görülebilmektedir (3). 

 

Kesim 5. İnutero kranial meningesel olgusuna ait US görüntüle-
rinde, kranial defektten (ok uçları) sadece meninkslerin protrüz-
yonuna bağlı gelişmiş kistik lezyon (*) görülmektedir. Fetusta ay-
rıca ventriküler dilatasyon (v) mevcuttur. 

Destrüktif Beyin Lezyonlan 
Porensefali, serebral dokuda ventriküler sistem, su-

baraknoid bölge ya da her ikisi ile ilişkili olabilen ge-
nellikle unilateral bir lezyondur (19,20). Schizensefali, 
serebral dokuda bilateral ve simetrik yarıklarla karak-
terizedir ve sıklıkla mikrosefali ile birlikte görülür (3). 

Hidranensefali, ensefaloklastik porensefalinin eks-
trem bir formu olarak kabul edilir. Etyolojisinde to-
xoplasmosis ve sitomegalovirüs içeren konjenitel in-
feksiyonlar ve internal karotid arterlerin atrezisi ya da 
intrauterin oklüzyonu sorumlu tutulmaktadır. Serebral 
hemisferlerin büyük bir kısmı kistik kavitelerle doldu-
rulmuştur. Fetal beyin içindeki bu kaviteler US ile ko-
laylıkla belirlenebilmektedir. Ayırıcı tanı şiddetli hid-
rosefali, holoprosensefali ve intrakranial kistler ile ya-
pılmalıdır. Hidranensefalide en değerli sonografik 
bulgular sıvı dolu intrakranial kavite içinde çıkıntı ya-
pan intakt beyin sapı ve lezyonu çevreleyen kortek-
sin bulunmamasıdır (3,21). 

Sinir Hücrelerinin Proliferatif Hastalıkları Bu ana 
grup altında mikrosefali ve megalensefali 
irdelenecektir. Mikrosefali kafatası ile yüz arasında ti-
pik bir orantısızlık olarak nitelendirilir. Beyin normal-
den küçüktür (mikroensefali). Olgularda makrogyri, 
mikrogyri ve agyri ihtiva eden abnormal konvolüsyo-
nel patterler, ventriküler dilatasyon sıklıkla bulunur. 
Yanısıra mikrosefali; porensefali, lysensefali ve ho-
loprosensefalik olgularda sıklıkla görülür (3). Bu yüz-
den mikrosefali ayrı bir klinik antite olarak düşünül-
memelidir. Mikrosefalik infantlardaki total hücre sayı-
sı ve beyin kitlesinin azlığı ve baş boyutununazalması 
arasındaki ilişki iyi tespit edilmelidir. Ancak bazı otör-
ler (22) baş çevresinin normalin -2 standart deviasyo-
nunu kriter olarak alırlarken diğerleri (23) -3'ü kabul 
etmektedirler. Yine de fetal mikrosefalinin tanısında 
tek başına ölçümlerin başarısı son adet tarihindeki 
yanlışlıklar, intrauterin gelişme geriliği gibi sebeplerle 
sınırlı kalabilir. 
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Resim 6. Kistik higroma. Baş-boyun bileşkesinden başlayarak bo-
yuna doğru uzanan, içerisinde ince septalar (ok uçları) ihtiva 
eden kistik lezyon görülmektedir. Kranial kemiklerde defekt göz-
lenmemektedir. 

Megalensefali (abnormal geniş büyük beyin), nor-
mal bireylerde ve zeka düzeyi yüksek kişilerde bulu-
nabilmekle beraber mental retardasyon ve nörolojik 
bozukluklarla birlikte de olabilir. Megalensefali aynı 
zamanda konjenital anomaliler ve Beckwith-wideman 
sendromu, akondroplazi, nörofibromatozis ve tube-
roskleroz gibi sendromların bir parçası olarak görüle-
bilir (24). Unilateral megalensefali bir lob ya da he-
misferin aşırı gelişmesi ile karakterize etyolojisi bilin-
meyen nadir bir anomalidir. US'de kitle etkisi olmak-
sızın serebral hemisferlerden birinde genişleme, orta 
hatoluşumlarında şift ve ılımlı ipsilateral ventrikülo-
megali belirlenir. Etkilenen olgularda mental retardas-
yon ve kontrol altına alınamayan nöbetler tanımlan-
mıştır (3,24). 

Koroid PleksusAnomalüeri 
Bu grup patolojiler arasında en yaygın görüleni 

Koroid pleksus papollomudur. Koroid pleksus papil-
lomu sıklıkla konjenital orijinli nöroektodermal neop-
lazmdır. En sık lateral ventriküllerin atriumu seviye-
sinde bulunur. Ancak 3'üncü ve 4'üncü ventrikûller 
içinde de tanımlanmıştır. Koroid pleksus papillomu 
sıklıkla hidrosefali ile birliktedir. Hidrosefali intra-
ventriküler obstrüksiyon ve/veya BOS'un normalden 
fazla yapımı sonucunda gelişmektedir. Görünme ora-
nı rutin ikinci trimestr sonogramlarında % 4 olarak 
bildirilmektedir (3). 
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Resim 7. Fetal porensefali. Beyinde tek taraflı ve uniloküle, vent-
riküler sistem ile ilişkili kistik kavite (oklar) görülmektedir. 
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OLGU SUNUMU 

Meckel-Gruber Sendromu 

Figen Aksoy, Gülsen Özbay, Sibel Erdamar, R. Madazlı, Cihat Şen Cerrahpaşa 
Tıp fakültesi Patoloji Anabilim Dalı ve Kadın-Doğum Anabilim Dalı 

ÖZET 
MECKEL-GRUBER SENDROMU 
Çalışmamızda Patoloji Anabilim Dalında 1990-1994 yılları arasında tanı almış 4 Meckel-Gruber Sendromu olgusu sunul-
maktadır. Olgularımızda erkek/kız oranı eşittir. Tümünde oksipital ensefalosel ve polikistik böbrek hastalığı, iki tanesinde 
kongenital hepatik fibröz mevcuttu. Diğer anomaliler de bazen eşlik etmekteydi. Perinatal ultrasonografi ile polikistik böb-
rek hastalığı tespit edilen bebeklerde, infantil polikistik böbrek hastalığı yanında Meckel-Gruber Sendromu da ayırıcı tanı-
da düşünülmelidir. 
Anahtar Kelimeler: Meckel-Gruber Sendromu. 

SUMMARY 
MECKEL-GRUBER SYNDROME 
It's presented in this study, 4 cases with Meckel-Gruber Syndrome that were diagnosed in CTF Pathology Department 
between 1990-1994. Female/male ratio was equal. All of them has oxipital encephalocel and bilateral renal cystic disea-
se and two of them have kongenital hepatic fibrosis. It must considered that Meckel-Gruber Syndrome also like infantil 
cystic renal disease in infants were shown policystic kidneys with high-resulation ultrasonografi. 
Key Words: Meckel-Gruber Synd. 

eckel-Gruber Sendromu (Dysencephalia 
Splanchnocystica) multipl iç ve dış anomali-
lerin eşlik ettiği, otozomal resesif geçişli az 

rastlanan bir sendromdur (1). Literatürde sıklığı 10000 
doğumda bir olarak bildirilmektedir (2). Bu sendrom-
da görülen başlıca anomaliler, multikistik böbrek has-
talığı, kongenital hepatik fibrozis ve oksipital ensefa-
loseldir. Ayrıca bunlara polidaktili gibi ekstremite 
anomalileri, mesane hipoplazisi, psödohermafrodi-
tizm gibi urogenital sistem anomalileri, mikrosefali, 
göz ve orbita anomalileri, mikrognati, yarık damak, 
yarık dudak, kalp defektleri ve hidrosefali de eşlik 
edebilir (1,3,4,5). 

Çalışmamızda 1990-1994 yılları arasında anabilim 
dalımızda tanı konmuş 4 Meckel-Gruber sendromu 
vakası yaş, cins ve eşlik eden anomaliler yönünden 
incelenmiştir. 

OLGU SUNUMU 

Çalışmamızda yer alan 4 Meckel-Gruber Sendro-
mu olgusunun klinik özellikleri Tablo l'de özetlendi. 
Olguların otopsi bulguları benzer özellikte idi. 

Makroskopik Bulgular Hepsinde oksipital yerle-
şimli, kesiti kanamalı ve akıcı kıvamda kese görünü-
münde ensefalosel izlendi. Burun kökü genelde ba-
sık olup; karın olguların tümünde ileri derecede bü-
yümüş böbrekler nedeniyle şiş ve gergin görünüm-
deydi (Resim 1,2). Böbreklerin kesit yüzeyinde pa- 

Yazışma adresi: Cerrahpaşa Tıp Fakültesi Patoloji ABD 

renkimin yerini alan, kapsül altında daha belirgin ola-
rak izlenen çapları 0.1-1 cm arasında değişen çok sa-
yıda kist izlenmekteydi (Resim 3). 2 olguda karaciğer-
de genelde büyüme, damarlar ve safra kanalları çev-
resinde gri-beyaz renkli çizgilenmeler ve safra sfazı 
mevcuttu. 

Mikroskopik Bulgular: Böbreklerden yapılan kesit-
lerde kistlerin tek katlı kübik epitel ile döşeli olduğu 
vzenkimal hücrelerden oluşan kalın saptalarla ayrıl-
dıkları izlendi (Resim 4). Karaciğer parenkiminde 
özellik görülmedi. Portal alanlarda bağ dokusu artışı 
ve orada kistik genişlemiş safra kanalları izlendi. Bağ 
dokusu elemanlarının özellikle safra kanalları çevre- 
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sinde onları çepe çevre kuşatarak arttığı görüldüğü 
(Resim 5). Bu bulgularla kongenital hepatik fibrozis 
tanısı kondu. Ensefalosel dokusundan yapılan kesit-
lerde çeşitli büyüklükte damar kesitleri arasında kıs-
men degenere immatur beyin dokusu izlendi (Sereb-
ro vaskuloza). 

 

TARTIŞMA VE SONUÇ 

Olgularımızda erkek/kız oranı eşitti. İki tanesi 
mort de fetus olup ancak bir tanesi 3 gün yaşayabil-
mişti. Olguların makroskopik ve mikroskopik özellik-
leri literatürde bildirilen olgularla benzer özellikler 
göstermekteydi (4,5,6). 

Meckel-Gruber Sendromundaki böbrek özellikleri, 
otozomal resesif geçişli bir başka hastalık olan infan-
til tip polikistik böbrek ile karıştırılmamalıdır. Konge-
nital hepatik fibrozun da eşlik edebildiği bu hastalıkta 
böbrekler yine diffüz büyümüştür, ancak böbrek 
yüzeyi düzgün, kesiti ise sayıca küçük çaplı kesitler-
den dolayı karakteristik süngerimsi görünümdedir. 

Perinatal ultrasonografide polikistik böbreklerle 
birlikte hidrosefali ve ensefaloselin saptanması Mec-
kel-Gruber Sendromunu akla getirmektedir. Bu be-
beklerde yaşam-en çok 1 hafta ile sınırlı olup; send-
romun tanınması, annenin sonraki gebeliklerinde gö-
rülme olasılığının yüksek (1/4) oluşu nedeniyle 
önemlidir (1,2,4,7,8). 
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