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OZET

Chiari Malformasyonlari, arka beyin yapilarinin foramen magnumdan {ist
spinal kanala degisik derecelerde herniasyonu ile olusan karmasik yapisal
bozukluklardir. Chiari malformasyonlarinin her tipi, iliskili oldugu durumlar veya
anomaliler ile ortaya ¢ikmaktadir. Arastirmaya konu olan tip 2 Chiari
malformasyonunun  néral tiip kapanma defekti ve genellikle lomber
miyelomeningoselle iligkili oldugu bilinmektedir. Malformasyon bir¢ok yoniiyle
arastirilmis, patolojik varyasyonlari teorilerle agiklanmaya ¢alisilmistir. Bu ¢calismada
Firat Universitesi Hastanesi veri tabani kullanilarak tip 2 Chiari malformasyonu tanisi
almig hastalarda merkezi sinir sistemi diginda kalan abdominotorakal anomalilerin
goriilme sikligin1 tanimlamak ve varsa aralarindaki iliskiyi belirlemek amaclandi.
2011-2021 yillar1 arasinda Firat Universitesi Hastanesi bilgi sistemine kayith tip 2
Chiari malformasyonu tanis1 konulan 245 hastanin radyolojik tetkikleri incelendi. 76
hastanin goriintiileri yeterli kalitede olmadigi igin ¢alisma dis1 birakildi ve kalan 169
hastanin torakal - abdominal bilgisayarli tomografi ve manyetik rezonans goriintiileri
eslik eden anomaliler agisindan tekrar degerlendirildi. Tip 2 Chiari malformasyonu
bulunan 169 hastada kosta (%28,4) ve bobrek (%9,4) anomalilerinin belirgin sekilde
arttig1 diger torakoabdominal anomalilerin ise kabul edilebilir diizeyde oldugu goriildii
(Genel toplumda kot anomalileri %5 ila %14 arasinda, tiim iiriner sistem anomalileri
ise %1 ila %3,5 arasinda bildirilmistir.). Bu anomalilerin spinal defekt diizeyleriyle
iliskisi arastirildiginda kot anomalilerinin torakolomber-torakolumbosakral defektle
anlamli Kkorelasyonu oldugu (p<0,05) halde, renal anomalilerde korelasyon
bulunamadi. Tamami miyelomeningoselli olgularimiza disrafizm disinda ek spinal
anomaliler (vertebra  bolinme-olusum anomalileri, diastematomiyeli,
siringohidromiyeli) siklikla eslik etmekteydi. Ek spinal anomalilerden vertebra
bolinme-olusum anomalileri ile spinal defekt diizeyleri arasinda giiglii istatistiksel
korelasyon mevcuttu (p<0,001). Bunun yaninda tip 2 Chiari olgularinda 6nemli
morbidite nedenlerinden olan femur kiriklar1 (%10,1) ve gelisimsel kalga displazisi
(9%5,9) sikliginda da artis gdzlendi.

Anahtar Kelimeler: Chiari malformasyonu, miyelomeningosel, kot anomalisi, nal bobrek



ABSTRACT

ABDOMINOTHORACIC ANOMALIES ACCOMPANYING CENTRAL
NERVOUS SYSTEM ANOMALIES IN TYPE 2 CHIARI MALFORMATION

Chiari Malformations are complex structural disorders caused by the herniation
of the hindbrain structures from the foramen magnum to the upper spinal canal at
varying degrees. Each type of Chiari malformation presents with associated conditions
or anomalies. It is known that type 2 Chiari malformation, which is the subject of the
research, is associated with neural tube closure defect and generally lumbar
myelomeningocele. Malformation has been investigated in many aspects, and its
pathological variations have been tried to be explained by theories. In this study, it was
aimed to define the incidence of abdominothoracic anomalies outside the central
nervous system in patients diagnosed with type 2 Chiari using the database of Firat
University Hospital and to determine the relationship between them, if any. The
radiological examinations of 245 patients diagnosed with type 2 Chiari malformation
between 2011 and 2021, registered in the Firat University Hospital information
system, were reviewed. Images of 76 patients were excluded from the study because
they were not of sufficient quality, and thoracic-abdominal computed tomography and
magnetic resonance images of the remaining 169 patients were re-evaluated for
accompanying anomalies. In a total of 169 patients with Chiari, rib (28.4%) and renal
(9.4%) anomalies were found to increase significantly, while other thoracoabdominal
anomalies were found to be at an acceptable level (In the general population, rib
anomalies were reported between 5% and 14%, and all urinary system anomalies were
reported between 1% and 3.5%). When the relationship between these anomalies and
spinal defect levels was investigated, although rib anomalies had a significant
correlation with thoracolumbar-thoracolumbosacral defect (p<0.05), no correlation
was found in renal anomalies. Apart from dysraphism, additional spinal anomalies
(vertebra segmentation-formation anomalies, diastematomyelia, syringohydromyelia)
frequently accompany our cases, all of whom have myelomeningocele. A strong
statistical correlation was found between vertebra segmentation-formation anomalies

and spinal defect levels (p<0.001). In addition, there was a significant increase in the



frequency of femur fractures (10.1%) and developmental hip dysplasia (5.9%), which
are important causes of morbidity in type 2 Chiari cases.

Keywords: Chiari malformation, myelomeningocele, rib anomaly, horseshoe kidney

Vi



ICINDEKILER

BASLIK SAYFASI
DEKANLIK ONAYI
TESEKKUR
OZET
ABSTRACT
ICINDEKILER
TABLO LISTESI
SEKIL LISTESI
RESIM LISTESI
KISALTMALAR LISTESi
1. GIRIS VE AMAC
1.1 Genel Bilgiler
1.1.1 Tarihge
1.1.2 Epidemiyoloji
1.1.3 Embriyoloji ve Patogenez
1.1.4 Chiari Malformasyonlarinda Teoriler
1.1.4.1 Hidrosefalik Beyin veya Basin¢ Konilesme Teorisi
1.1.4.2 Eksternal Kompresyon Teorisi
1.1.4.3 Hidrodinamik Teori
1.1.4.4 Oksipital Displazi Teorisi
1.1.4.5 Noral Tiipte Asirt veya Diizensiz Biiylime Teorisi
1.1.4.6 Norosizis Teorisi
1.1.4.7 Arrested Development Teorisi
1.1.4.8 Yetersiz Ventrikiiler Distansiyon Teorisi

1.1.5 Klinik Bulgular

vii

Xi

Xii

10
10



1.1.6 Radyolojik Bulgular Ve Tani
1.1.7 Tedavi
2. GEREC VE YONTEMLER
2.1 Hasta Se¢imi
2.2 Gorlintiileme Protokolii
2.3 Gortintiilerin Analizi
2.4 Istatiksel Analiz
3. BULGULAR
3.1 Kot Anomalisi
3.2 Bobrek Gogli Anomalisi
3.3 Ek Spinal Anomali
3.4 Femur Kirigi
3.5 Diger Bulgular
4. TARTISMA
5. SONUC
6. KAYNAKLAR

7. 0ZGECMIS

viii

11
14
15
15
15
16
18
19
21
25
27
29
31
32
38
39

44



Tablo 1.
Tablo 2.
Tablo 3.
Tablo 4.
Tablo 5.
Tablo 6.
Tablo 7.
Tablo 8.
Tablo 9.

Tablo 10.

Tablo 11.
Tablo 12.
Tablo 13.
Tablo 14.
Tablo 15.
Tablo 16.

TABLO LIiSTESI

Tiim anomaliler ve ek patolojiler 6zet 18
Hastalarin cinsiyetlerinin dagilimi 19
Hastalarin spinal defekt diizeyinin dagilimi 20
Cinsiyete gore posterior fiizyon defekti goriilme sikligi 21
Hastalarin kot anomalilerinin dagilimi 22
Hastalarin kot anomalilerinin cinsiyete gore karsilagtirilmasi 23
Hastalarin spinal defekt diizeyinin kot anomalilerine gore dagilimi 24
Hastalarin bobrek gb¢ili anomalisi varligi 25

Hastalarin bobrek gdgili anomalilerinin cinsiyete gore karsilagtirilmasi 26

Hastalarin spinal defekt diizeyinin bobrek gogili anomalisine gore dagilimi

27
Hastalarin ek spinal anomali varligi 27
Hastalarin ek spinal anomalilerinin cinsiyete gore karsilastirilmasi 28

Hastalarin spinal defekt diizeyinin ek spinal anomaliye gore dagilimi 29

Hastalarin femur kirig1 varhigi 29
Hastalarin femur kirig1 varliginin cinsiyete gore karsilagtirilmasi 30
Hastalarin spinal defekt diizeyinin cinsiyete gore karsilagtirilmasi 31



Sekil 1.

Sekil 2.

Sekil 3.
Sekil 4.
Sekil 5.
Sekil 6.

SEKIL LiSTESI

Coury ve Delaporte’den uyarlanan, Merks ve arkadaglarinin olusturdugu
kot siniflamasi 16

Weinstein’den uyarlanan, Kaplan ve arkadaslarinin  kullandigi

siiflama 17
Hastalarin cinsiyetlerinin dagilimi 19
Hastalarin spinal defekt diizeyinin dagilimi 20
Hastalarin kot anomalilerinin dagilimi1 22

Hastalarin kopriilesme anomalisi varliginin cinsiyete gore karsilastirilmast

24



RESIM LiSTESI

Resim 1. Hans Chiari 2
Resim 2. Transabdominal fetal US goriintiisiinde her iki frontal kemikte konkavite
(limon bulgusu) 13
Resim 3. Fetal US goriintiisiinde sisterna magnada obliterasyon ve serebellumda
“muz gorinimii” 13
Resim 4. Sagital T2A MR goriintiisiinde lomber spinal defekt ve siddetli kifoz 14
Resim 5. Sagital T2A MR goériintiisiinde torakolumbosakral genis disrafizm ve
lomber diastematomiyeli 20
Resim 6. Ug boyutlu BT gériintiisiinde bilateral kot anomalileri ve torakal diizeyden
sakrale uzanan genis spinal defekt 22
Resim 7. Oblik sagital BT goriintiisiinde ¢apraz fiizyone renal ektopi ve toraksa
herniye olmus bobrek 25
Resim 8. Aksiyel T2A MR goériintiisiinde ortak bir istmusla birbiriyle baglantili
fiizyone ve asagida yerlesimli nal bobrekler 26
Resim 9. Ug boyutlu BT gériintiisiinde ok sayida vertebra ve kot anomalisi 28
Resim 10. AP rontgenogramda bilateral femur diafiz kirigi 30
Resim 11. AP rontgenogramda sagda siiperolaterale disloke femur bas1 31

Xi



KISALTMALAR LiSTESI

ACM : Arnold-Chiari Malformasyonu
BOS > Beyin Omurilik Sivist

BT - Bilgisayarli Tomografi

CM : Chiari Malformasyonu

CM2 : Tip 2 Chiari Malformasyonu
CRL : Crown Rump Length

DM : Diastematomiyeli

GKD . Gelisimsel Kalga Displazisi

LS : Lumbosakral

MMC : Miyelomeningosel

MRG : Manyetik Rezonans Goriintiileme
MSS : Merkezi Sinir Sistemi

NTD : Noral Tiip Defekti

PACS - Picture Archiving and Communication System
TL : Torakolomber

TLS : Torakolumbosakral

us : Ultrasonografi

Xii



1. GIRIS VE AMAC

Merkezi sinir sisteminin (MSS) biiyiime ve gelisme asamalarinda ortaya ¢ikan arka
beyin olugumunun karmasik bir dizi anomalisi, ilk kez 1891 yilinda Avusturyali bir
patolog olan Hans Chiari tarafindan tanimlanmis olup, daha sonra Chiari
malformasyonlar1 adi verilen bir hastalik grubu altinda toplanmistir. Malformasyonlari
bir¢ok yOniiyle arastiran, teorilerle agiklamaya calisan genis bir literatiir bulunmaktadir.
Buna ragmen ortak fenotiplere sahip heterojen ontogenetik hatalar ve patolojik
varyasyonlar igeren bu hastalik grubu tatmin edici sekilde agiklanamamistir.
Serebellumun foramen magnumdan iist spinal kanala degisen derecelerde herniasyonu ile
posterior fossanin konjenital hipoplazisinden kaynaklanan embriyolojik sapmalar,
geleneksel olarak Chiari I, II, III ve IV malformasyonlar1 seklinde kategorize edilmis olsa

da baz1 yazarlar tarafindan ek alt kategoriler olusturulmustur (1, 2, 16).

Chiari adini tasiyan bu anomalilerden en siddetli ve karmasik olani tip 2 dir. Tip 2
Chiari malformasyonu (CM2) neredeyse tamamen néral tiip kapanma defekti ortaminda
ve genellikle miyelomeningoselli (MMC) hastalarda goriiliir (3). Beyin ve spinal
anomaliler ¢ogu zaman ilk kez prenatal tarama ultrasonunda tanimlanir. Prenatal ve
postnatal ek goriintiilleme modaliteleri ile anomaliler daha ayrintili bir sekilde ortaya
konabilir. Erken tan1 ve miidahale, yaygin semptomlar olustuktan sonra yapilan bir
miidahaleye gore daha fazla iyilesme olanagi saglar. Bulber yetmezligin degisen
derecelerde unsurlar1 olarak meydana gelen semptomlar 6nemli mortalite nedeni olarak
karsimiza ¢ikmaktadir.

CM2’nin kraniyofasiyal iskelet, vertebral kolon ve merkezi sinir sisteminin diger
anomalileri ile iligskisi baska calismalarda ele alinmistir (4, 5, 34). Calismamizda
hastanemizde CM2 tanist almis olgularin goriintileri tekrar gbézden gecirilerek
intrakranial anomalilerin disinda kalan abdominotorakal anomalilerin goriilme sikligini

tanimlamak ve varsa ek anomaliler ile iliskiyi belirlemek amaglanda.



1.1 Genel Bilgiler

1.1.1 Tarihgce

Chiari Malformasyonu kavrami 19. ylizyill sonlarmma dogru Hans Chiari’nin
“hidrosefali kaynakli serebellumdaki degisiklikler” ile ilgili ilk agiklamalarindan ortaya
cikmistir.  Chiari, ilk olarak “tonsillerin uzamasi ve serebellum inferior medial
boliimlerinin, medulla oblongatanin eslik etmesi ile spinal kanala koni bi¢iminde
projeksiyonu" seklinde tarif etmistir (7).

Hans Chiari (resim 1), bes yil sonra tip I degisiklikleri olan 14 vakalik yeni bir
calisma yaymlamistir. Hidrosefali derecesi, kraniyospinal degisikliklerin ciddiyeti ile
iliskili degildi. Kalvaryal kemiklerin yetersiz genislemesi, kemik bilylimesinin yetersiz
olmasi ile intrakranial basing artis1 gerceklestigini varsaymistir. Daha sonra tip I disindaki
diger malformasyonlari tanimlamistir (8).

Chiari'nin tanmimladigi Tip II anomalide, dordiincii ventrikiiliin spinal kanala
uzamasinin yani sira alt vermis, pons ve medulla oblongata bdliimlerinin yer degistirmesi

vardi.

Resim 1. Hans Chiari



Chiari, 1896 tarihli yayminin son sozlerinde, Cleland ve Arnold da dahil olmak
tizere bu konuda daha 6nce yayin yapmis birkag yazardan bahsetmisti.

Fransiz patolog ve anatomist Jean Cruveilhier, 1829 yilinda MMC ile dogan bir
hastay1 tanimlamistir.

Cleland, 1883 yilinda Chiari'nin tip II vakalarmma benzer spina bifida ve
hidrosefalisi olan bir bebek vakasi bildirmistir (9).

Arnold, 1894 yilinda dordiincii ventrikiilii kaplayan ve servikal kanala uzanan arka
kismi1 uzamis serebelluma sahip spina bifidali bir bebek tanimlamustir (10).

Arnold'un Heidelberg'deki laboratuvarinda yazan Schwalbe ve Gredig, 1907
yilinda MMC’li 4 vaka tamimladi. CM2’ye Arnold'un adim1 ekleyerek Arnold-Chiari
Malformasyonu terimini olusturdular (8). Gilinimiizde Arnold-Chiari malformasyonu

terimi MMC ile iligkili CM2 ile ayn1 anlama gelmektedir.
1.1.2 Epidemiyoloji

CM2°de, erkek ve kadinlarin esit oranda etkilendigi bildirilmektedir (3). Insidansi
cografik farklilik gostermekle beraber her 1000 canli dogumda 0,44 ile 1 arasinda degisen

oranlarda oldugu tahmin edilmektedir (3, 6).

1.1.3 Embriyoloji ve Patogenez

Embriyologlar intrauterin gelisim dénemini embriyonik ve fetal donem olarak
ikiye ayirir. Embriyonik dénem; primitif organ ve organ sistemlerinin olustugu yaklasik
ilk 52 giinii temsil eder. Fetal donem; embriyonik donemin sonundan doguma kadar gecen
siiredir. Embriyonik donemde meydana gelen hiicresel gogler iyi tanimlanmistir. Ancak
dokular arasindaki etkilesim, hiicre popiilasyonlarinin gogii, hiicrelerin diizenlenmis
proliferasyonu ve hiicre 6liimiiniin kontrolii gibi gelisimsel siiregleri koordine eden
mekanizmalar tam olarak anlagilamamistir (11).

Dollenmeden sonra gelisimin ilk 2 haftasinda, gebelik {iriinlerinin uterus duvarina
implantasyonu gergeklestikten sonra embriyo bilaminar (iki tabakali) yap1 seklini alinir.
Primer yolk kesesine bitisik embriyonik hiicre gelisimine katkida bulunmayan hipoblast

iken amniyon kesesine bitisik, embriyonik hiicre gelisiminin neredeyse tamamindan



sorumlu dis tabaka epiblasttir. Embriyo dorsali orta hatta kraniokaudal seyirli oluk,
primitif ¢izgi olarak adlandirilmaktadir. Primitif oluk boyunca bilaminar tabakanin
arasma yeni hiicre gocii ile embriyonun trilaminar (ii¢ tabakali) hale gelme siirecine
gastrulasyon denir. En dista amniotik kavite tarafindaki katman ektoderm, orta katman
mezoderm ve en igte yolk kesesi tarafindaki katman endodermdir.

Primitif ¢izgi, dollenmeden yaklasik 18 giin sonrasina kadar kraniyal yonde
genisledikten sonra kaudal yonde geriler. Bu siire boyunca epiblasttan primitif oluk
boyunca gog eden hiicreler araciligiyla mezoderm olusumu devam eder. Primitif ¢izginin
gerilemesine, paraksiyal mezodermin kurulmasi ve modellenmesi eslik eder. Paraksiyel
mezoderm; somitler ve gévdenin segmental aksiyel yapilarini olusturur. Primitif ¢izginin
gerilemesi tamamlanirken, en kaudal uzantisi, kuyruk tomurcugunu olusturan bir
mezenkimal hiicre kiitlesi seklinde meydana gelir. Bu yapi, noral tiipiin en arka kismini
olusturmada 6nemli bir rol oynar (13).

Notokord, MSS’nin hemen ventralinde embriyonun longitudinal ekseni boyunca
uzanan tiibiiler bir yapidir. Ozellesmemis embriyonik hiicreleri spesifik doku ve organlara
dontistiiren sinyal dizisinde ¢ok 6nemli bir rol oynar. Notokorddan gelen sinyaller; yiizey
ektoderminin noral dokuya doniisiimii, erken sinir sistemi igindeki belli hiicrelerin
kimligini belirleme, somitlerin belirli mezodermal hiicrelerinin vertebra govdelerine
dontismesi, dorsal pankreas gelisiminin erken adimlarini uyarir. Notokord, norenterik
kanal araciligiyla yolk kesesini ve amniotik boslugu gecici olarak birlestirir, daha sonra
bu kanal kapanir. Notokordda erken boliinme olursa diastematomiyeli (DM), segmental
kayip olursa kaudal agenezi veya segmental spinal disgenezi, noroenterik kanal agik
kalirsa norenterik Kist veya dorsal enterik fistiil gelisir. Spinal kord, gelisimin 3-4.
haftalarmma denk gelen primer noérilasyon evresinde olusur. Notokord ile ektoderm
etkilesimi sonucu ektodermin noroektoderm tabakasi kivrilir, rostral ve kaudal yonde
kapanarak noral tiip olusur. Spinal kord ikinci sakral diizeye kadar bu evrede olusur.
Konus mediillaris ve filum terminale daha sonra gelisecektir (13, 14).

Primer norilasyon doneminde, noral tiipte tam kapanma gerceklesmezse, miyelosel
veya MMC gelisir. Noral tiipte kapanma olmadan, deri ektodermi ndroektodermden

ayrigirsa; lipomiyelomeningosel ve intradural lipom, yetersiz ayrismada ise dorsal dermal



sinus anomalileri gelisir. Hemimiyelomeningosel ise hem gastrulasyon hem de primer
norilasyon donemindeki etkilenmeden olusur. Spinal gelisim esnasinda endoderm ve
mezoderm ile baglantilarin bulunmasi, spinal anomalilere bu yapilardan gelisen
patolojilerin de eslik etmesine neden olur (14).

Beyni olusturan bolge, gelisimin yaklasik 22-23. giinlerinde sefalik ndral foldlar
araciligiyla prozensefalon (6n beyin), mezensefalon (orta beyin), rhombensefalon (arka
beyin) olarak ayrilir. Daha sonra prozensefalon, sekonder prozensefalon ve diensefalona,
rhombensefalon ise, metensefalon ve miyelensefalona farklilagir. Embriyoda fleksiyon
stireci ile “C” harfi seklinde biikiilme meydana gelir. Biikiilme sirasinda prozensefalon ve
mezensefalon arasinda sefalik fleksiyon, rhombensefalon ve spinal kord arasinda servikal
fleksiyon olusur. Ayn1 asamada ventral rhombensefalon, 6nceki iki biikiilmenin aksine
ventralde gelisen pontin biikiilme bolgesinde siser. Dordiincii ventrikiil olacak bosluk
biikiilme sonrasi eskenar dortgen ya da elmas seklini alir. Rhombik ¢ati, burkulma olay1
sirasinda zayiflar ve plika koroidea adi verilen transvers kivrim olusur. Bu kivrim
icerisinde koroid pleksus olusur. Gelismekte olan koroid pleksusu serebellumdan ayiran
area membranacea superior adi verilen bir yapt bulunmaktadir. Serebellum, rhombik
catinin bir kismu ile plika koroideanin rostralinde gelisir. Area membranacea siiperior daha
sonra posterior mediiller perdeyi olusturur. Kaudal rhombik cat1 veya area membranacea
inferior daha inaktiftir. Area membranacea inferiora rostral yanal olarak uzanan alar
plakalardaki hiicreler, gelisimin 34-42. giinlerinde yogun bir sekilde ¢cogalir. Serebellum
onciilleri kalinlasmis ¢ift rhombik dudaklar olusur ve gelisimin 8. haftasinda bu rhombik
dudaklar birlesir. Serebellumun en ilkel kisimlart olan flokkulus ve nodulus, vestibiiler
cekirdekler seviyesinde en erken olusan kisimlardir. Serebellum, gelisiminin ilk 2 ayinda
rhombensefalon boslugu (4. ventrikiil) i¢inde yer alirken, 3. ayda hizla biiyiir ve
ekstraventrikiiler olarak genislemeye baslar. Dordiincii ventrikiiliin ventral ¢atis1 hizla
genisleyen serebellar vermian lobiillere gore gorece hareketsiz olmasi nedeniyle vermis
nodulii, posterior mediiller velum ve koroid pleksus gelisimin yaklasik 3-4. ayinda
serebellar tonsillerin altinda ve arasinda sikisip gériinmez hale gelir. Santral spinal kanal,
normalde dogumdan sonra kord igindeki hiicresel proliferasyon ile oblitere olur ve

ventrikiiler sistem obekste sonlanir. CM2'de kaudal serebellumun embriyolojisindeki



bozukluk, olaylarin seyrini siklikla degistirir. Santral spinal kanal agik kalir ve bazen
semptomatik hidromiyeli diizeyine kadar genisler (11).

Koroid pleksus ilk olarak 4. ventrikiilde ortaya ¢ikar. Gelisimin, 45-46. giinlerinde
lateral ventrikiillerde, 48-49. giinlerinde 3. ventrikiilde ortaya ¢ikar. Rhombensefalik ¢ati
embriyonun dorsal yiizeyinden disar1 ¢ikar ve zayiflar. Foramen Magendie’yi olusturmak
icin rhombik ¢atida perforasyon olusur. Ayni asamada koroid pleksus hiicreleri
subaraknoid boslugu olusturmak i¢in BOS iiretimine baslar. Subaraknoid boslukta agilma
siireci sisterna magnada baslar. Ardindan bazal bolgelere, hemisferler ve spinal korda
yayilir. Brocklehurst'iin dordiincti ventrikiiliin ¢atistyla ilgili ¢aligmalari, kaudal ¢atinin
perforasyonunu, intraventrikiiler BOS basincindaki artisa bir yanit olarak catinin
delinmesinden ziyade koroid pleksusun BOS olusturma yeteneginden 6nce meydana
gelen aktif farklilasmaya bagli oldugunu diistindiirmektedir (15).

Van Hoytema ve Van Den Berg, spina bifida apertali 140 mm CRL'lik bir fetiis
kullanarak serebellar gelisimin daha sonraki bir asamasini inceledi. Normal fetiislerde bu
asamada, rhombik ¢at1 delinir ve serebellumun kaudal kismi (kaudal vermis) dérdiincii
ventrikiiliin olugsmasina izin verecek sekilde igeriye dogru doner. Bununla birlikte spina
bifidali bir fetiiste rhombik cati kalin olup, koroid pleksus tarafindan infiltre edilir ve
kismen delinir. Kismi perforasyon, kaudal serebellumun i¢ce doniisiini kisitlar. Vermis,
araknoidal ekleri ile birlikte asagi dogru ¢ekilir. Ayrica Pilu ve arkadaslart US kullanarak,
spina bifidali 15 haftadan biiyiik fetiislerde transvers serebellar ¢apin onemli Olciide
azaldigin1 ve sisterna magnanin oblitere olabilecegini bulmuslardir. Bu bilgiler 1s1ginda
spina bifidal1 fetiislerde subnormal serebellar gelisim; serebellar plaklarin erken
flizyonuna yonelik bir egilim, kisitli transvers serebellar biiyiime ve kaudal serebellumun

ice rotasyonunda basarisizlik ile karakterizedir (16).
1.1.4 Chiari Malformasyonlarinda Teoriler

Chiari | ve II malformasyonlari, {ist servikal spinal kanala dogru arka beynin
herniasyonu disinda siklikla kraniyofasiyal iskelet, vertebral kolon ve MSS’nin diger
anomalileri ile de iliskilidir. Ag¢iklayict etkili bir teori, sadece arka beyin herniasyonunu

degil, ayn1 zamanda diger iligkili anomalilerin olusumu i¢in de rasyonel bir esas



saglayabilmelidir (16). Bugiine kadar ortaya atilan teorilerin higbiri patolojik
varyasyonlari, tatmin edici sekilde agiklayamamistir. Chiari malformasyonlari, bazi ortak
fenotipleri olan heterojen bir ontogenetik hatalar ve patolojik mekanizmalar
yelpazesinden kaynaklandigi goriildiigiinden, bu malformasyonlarin her birini tek bir teori
aciklayamaz (17). Bu bolimde Chiari | ve Il malformasyonunun embriyolojisi ve

patofizyolojisi ile ilgili teorilerden bahsedilecektir.
1.1.4.1 Hidrosefalik Beyin veya Basin¢ Konilesme Teorisi

Hidrosefali, arka beyin herniasyonunun nedeni mi, yoksa etkisi mi sorusu
Chiari'nin ilk tanimindan beri diisiiniilmiistiir. Daha sonra “basing koni etkisi” olarak
bilinen hidrosefali beyin teorisi 6n plana ¢ikt1 ve arka beyin herniasyonunu agiklamaya
calisan bir mekanizma olarak duruyor (16, 18). Hidrosefali beyin teorisi baglaminda,
hidrosefaliyi baslatan faktorler ile hidrosefaliyi siirdiiren veya agirlastiran faktorler
arasinda bir ayrim yapilmalidir. Bell ve arkadaslarinin spina bifidal 21 fetiis tizerindeki
caligmasinda CM2 bulunan 12 fetiisiin 3'tinde hidrosefali yoktu. Bunun yerine, arka beyin
herniasyonu, spinal kusurun boyutu ve konumu ile yakindan baglantiliydi: “Spinal defekt
ne kadar sefalik ve yayginsa, Chiari II malformasyonunun eslik etmesi o kadar olastyd1”
(19). Ayrica, noral tiip defekti (NTD) seviyesinde norosel ve amniyotik kavite arasindaki
fistiilden yiiksek BOS akis hizi, arka beynin spinal kanala fitiklasmasima neden olan
yiiksek basing gradyanina yol agabilecegi 6ne siiriilmiistiir (16, 20). Son bulgular, arka
beyin herniasyonunun spina bifida defektinin dogrudan veya dolayli bir sonucu

olabilecegini gosterdi.
1.1.4.2 Eksternal Kompresyon Teorisi

Spina bifida defekti olan fetiislerde hidrosefali disinda arka beyin herniasyonuna
mekanik bir temel saglamak i¢in Cameron tarafindan onerildi (16, 21). Cameron, spina
bifida sistikanin baslangigta aperta (miyelosizis) lezyonu olduguna, daha sonra kistik bir
yap1 olusturmak tizere epitelize olduguna inantyordu. Boylece, embriyonik ve erken fetal
yasamda, ndrosel ve amniyotik kavite arasinda siki bir iliski oldugunu varsaydi. Norosel

stvisinin amniyotik kaviteye sizmasi intraamniotik basinct arttirir. Bu artan basing



gelismekte olan kafatasina iletilip beynin sikigmasina yol agtiktan sonra CM2’nin
indiiklenecegini varsayan bir teoridir. Pascal yasasina gore amniyotik sivinin uyguladigi

basing tiim fetal kisimlara esit dagildigindan bu teori Peach tarafindan ¢iiriitildi (16, 22).
1.1.4.3 Hidrodinamik Teori

Hidrodinamik teori 1957 ve 1977 yillarinda Gardner ve arkadaslar1 tarafindan
ortaya atildi (16, 23). Bu teoriye gore; rthombik ¢atida anormal kalinlagsma ile area
membranacea siiperior ve inferior BOS geg¢isini engellemektedir. Ayrica lateral
ventrikiillerde anterior koroid pleksuslarda iiretilen BOS, posterior koroid
pleksuslardakinden daha fazla olup, basing gradyani nedeniyle tentoryum asagi dogru
itildikten sonra, hidrosefali ve hidromyeli ortaya ¢ikar. Fetal hidromiyeli, kaudal
segmentteki kapali ndroselin en zayif kisminin yirtilmasina neden olarak NTD’lere yol
acar. BOS hidromiyelik bu santral kanal yoluyla, kaudaldaki spinal defektten amniotik
bosluga drene olur. En nihayetinde tentoryum daha fazla asagi iner, biiyiiyen arka beyin
kiigiik posterior fossadan fitiklagir. Gardner, Chiari I ve II malformasyonlarinin
patogenezindeki farklilig1 su sekilde 6zetledi: “Posterior fossa bu siiregle ciddi sekilde
kiigiiliirken, herniye serebellar kisim daha erken gelisen vermis olacaktir (Chiari II); eger
posterior fossa boyutu daha az kiigiiliirse herniye serebellar kesim daha sonra tonsillerden
olacaktir (Chiari I)”.

1.1.4.4 Oksipital Displazi Teorisi

Oksipital displazi teorisine gore, primer aksiyel iskelette defekt, paraksiyal
mezodermde yetmezlik sonucu oksipital kemigin anormal gelisimi, kiigiik ve kalabalik
posterior kraniyal fossaya yol agmaktadir. Marin-Padilla ve Marin-Padilla tarafindan,
maternal A vitamini uygulanmasiyla indiiklenen Chiari I ve II malformasyonlu hayvan
embriyo modelinde bu teori lizerinde duruldu. Daha sonra Chiari malformasyonlu

hastalardan elde edilen morfometrik verilerle desteklendi (16, 24).



1.1.4.5 Noral Tiipte Asir1 veya Diizensiz Biiyiime Teorisi

Bu teori Barry, Patten ve Stewart tarafindan, noral tliplin kapanmamasi ile
baglantili olarak, Patten'in Chiari malformasyonu ve diger serebral anomalilerin
birlikteligini gézlemledigi bir ¢alismasindan yola ¢ikarak ortaya atildi (16, 25). Barry ve
arkadaglari; defektin hemen proksimalindeki spinal kord segmentleri normalden biiyiik,
beyin ve arka beyin boyutu artmis, proksimal servikal spinal kord segmentleri normalden
biiyiik oldugu halde sefalokaudal olarak basili oldugunu gozlemlediler. Daha sonra, spina
bifidal1 hastalarda izlenen ndral tiip asir1 biiylime fenomeninin, gelismekte olan MSS uzak
bolgelerini de igerdigini ve vertebral kolonun farklilasmasindan 6nce olustugunu 6ne
stirdiiler. Bu fenomenin; spina bifida, arka beyin herniasyonu ve ¢ok sayida serebral
kortikal girusa (mikrogiri) yol agabilecegini diisiindiiler. Noral tiipte asir1 bityiime teorisi,
Chiari Il malformasyonunda postnatal serebellum genellikle kiigiik ve atrofik oldugundan

stipheyle karsiland1 (16).
1.1.4.6 Norosizis Teorisi

Padget tarafindan, yetersiz ventrikiiler distansiyon teorisini temellendirmek ve
diizensiz noéral tiip bliylime teorisi ile birlestirmek amaciyla ortaya atilmis bir teoridir
(16,26). Bu teoride norosizis siireci, diizensiz olarak genisleyen néral tiip duvarlarinin
norosel kavitesine dogru katlanmasi ve olusan bu kivrimlarin sekonder fiizyonu ile nérosel
kavitesinin daralmasi ile iliskili oldugu diistiniildii. Norosel kavitesindeki daralmaya noral
kleft riptiiriinii takiben gelisen parsiyel kollaps da etki etmektedir. Norosel boyutundaki
azalma mikrensefaliye, mezensefalonda noral duvarin katlanmasi ile BOS akiminin
engellenerek hidrosefaliye yol agacag: diistiniildii (26). Kiigiik posterior kraniyal fossadaki

sikisik serebellumun daha sonraki gelisimi, Chiari malformasyonu ile sonuglanir.
1.1.4.7 Arrested Development Teorisi

Daniel ve Strich tarafindan ©ne siirilen bu teoriye gore, Chiari
malformasyonlarinda meydana gelen arka beyin anormallikleri, normal gelisim sirasinda

pontin biikiilmedeki basarisizlik nedeniyledir (16, 27). Teoriye gore, pontin fleksura



gelismezse, vaskiilarize rhombik ¢ati, rhombik bosluga invajinasyon yapamaz.
Serebellum beyin sapinin etrafini sarar ve uzamis arka beyin foramen magnum boyunca
herniye olur. Bu teoride, uzamis beyin sapi, Chiari malformasyonunun patogenezinde

merkezi olaydir.

1.1.4.8 Yetersiz Ventrikiiler Distansiyon Teorisi

McLone ve Knepper’in; gelismekte olan embriyonun erken doneminde spinal
noroselin gegici ve kismi kollaps gegirdigi gozlemine dayanmaktadir (16, 28). Bir fare
embriyo modelinde bu kismi nérosel okliizyonunun kraniyal vezikiillerin distansiyonu ile
gecici iliskisini buldular. NTD olan embriyonun okliizyon siirecinde, spinal néroselin
ventral kisminin ¢6kmedigi ve medial duvarlarinin karsilikli gelmedigini ortaya
cikardilar. Kraniyal vezikiillerin normalden daha az sismesi ile sonuglananan bu durum,
kondrokranyumu genisletmek i¢in yeterli kuvvetlerin eksikliginden kiigiik posterior fossa
olusumuna yol acar. Yetersiz ve fikse bir boglukta rhombensefalon gelisimi beyin sap1 ve
serebellumun asag1 dogru yer degistirmesi ile sonuglanir. McLone, beyin ve kalvaryal
anomalilerin CM2 ile birlikteligini iliskilendirmeye ¢alismistir.

Posterior fossa ve kraniyoservikal bileske kompleks bir siire¢ sonunda olusur.
Intrauterin gelisim siireci sirasinda normalin disina sapmalar CM gibi bozukluklara yol
acabilmektedir. Giiniimiiz sartlarinda CM gelisimi ilgili mekanizmalar tam olarak
anlagilamamus, teoriler ve hipotezlerle aciklanmaya calisiimistir. CM gelisim siireci
yukaridaki teoriler diginda; Periodontoid Pannus Hipotezi, Kaudokraniyal (ters) Vertebral
Biiylime Teorisi, sirinksin nedeni olarak Suck and Slosh Etkisi Teorisi, siringomiyelinin
nedeni olarak Asir1 Spinal BOS Sistolik Dalga Teorisi gibi teoriler ile agiklanmaya
calisilmustir (16).

1.1.5 Klinik Bulgular

CM2, agik spinal disrafizmin en 6nemli bilesenidir. Semptomlar, degisken
derecelerde bulber yetmezligin unsurlari olarak gelismekle beraber, sensoryal ve long
trakt bulgular seklinde de ortaya ¢ikabilir. Bu semptomlarin, disrafik duruma 6zgiin beyin

sap1 disfonksiyonuna mi, posterior fossanin mekanik kompresyonuna mi bagli olarak

10



ortaya ¢iktig1 tartisma konusudur. MMC ile dogan 2 yasindan kiigiik ¢ocuklarda en yaygin
oliim nedeni semptomatik CM2’dir. CM2 ile iliskili semptomlar yasa bagl degiskenlik
gosterebilir. MMC ile dogan bebeklerin iigte birinde 5 yasindan once beyin sap1 ve alt
kraniyal sinir bulgular gelisirken semptomatik bu olgularin {i¢te biri 6liimle sonuglanir.
Stridor, MMC’li bir ¢ocukta genellikle dogumdan hemen sonra gelismez. Daha sonraki
haftalarda sinsice gelisir ve hizli bir seyir gosterir. MMC'li ve hidrosefalisi olan ¢ocukta
diger iliskili semptomlardan bagimsiz olarak stridor, beyin cerrahisi acili olarak
degerlendirilmelidir (29). CM2 olgularinda hava yolu korunmasi bozulurken, nazal
reglirjitasyon, farengeal aspirasyon, oksiiriik ve bogulma ataklari sik goriiliir. Bu durum
aspirasyon pndmonisi ve sepsise zemin hazirlar. Solunum bulgular1 diginda disfaji,
motilite bozukluklar1 gibi gastrointestinal sistem bulgular1 da gelisebilir. Daha biiyiik
cocuklar ve eriskinlerde CM2 belirtileri daha az olup, kiigiik ¢ocuklardaki bulgulardan
farklidir. Genellikle sinsi baslangigli ve daha az akut tehlike arz eden bulgular bulunur
(30). Bu grup hastada en yaygin gobzlenen semptom, servikal miyelopati ve
siringohidromiyeliye bagli ellerin ilerleyici islev bozuklugudur. Santral uyku apnesi
onemli bir morbidite ve mortalite nedeni olarak gelisirken, ataksi daha az siklikta goriilen

diger 6nemli bulgudur.

1.1.6 Radyolojik Bulgular Ve Tam

Prenatal US ile CM2 kompleksindeki anormallikler erken donemde
saptanabilmektedir. Fetal US ile birinci trimesterde sinirli, ikinci trimesterde ayrintili
tarama yapilirken, bulgular siklikla ayrintili taramada ortaya konur. CM2 sonografik
beyin bakisinda, her iki frontal kalvaryumda aksiyel imajlarda izlenen konkavite “limon
gortinimii” (resim 2), mezensefalon gevresinde kivrilan kiigiik ve komprese serebellum
“muz gorinimi” (resim 3) seklinde bulgu verir (31, 32). Hidrosefali (%50), oblitere
sisterna magna diger beyin bulgularidir. Sonografik vertebral bakida; vertebra posterior
elemanlarda defekt, MMC (daha az siklikla meningosel, myelosizis), skolyoz, kifoz
izlenirken olgularin % 40’inda ek anomali saptanir. MRG, Chiari malformasyonlarinin
tanis1 ve karakterizasyonu i¢in temel radyolojik goriintiileme modalitesidir. CM2’de

MMC, posterior fossa ve supratentoryal anormallikler MRG ile net bir sekilde
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degerlendirilebilir. Fetal MRG ile hastalikla iliskili bulgularin tanimlanmasi ve
karakterizasyonu yapilabilir. MRG; problem ¢6zmede, fetal cerrahiyi planlamada, diger
kord ve beyin anomalilerini gostermede US’a gore daha faydali olabilir. Fetiis, yenidogan,
infant ve daha biiyiik ¢ocuklar benzer beyin MRG bulgularina sahip oldugu halde serebral
korteks ve kiiclik komissiiral anomaliler gibi ince anomalilerin biilyiik yasta saptanmasi
daha kolaydir (33). MRG’de; posterior fossa kiigiik, BOS mesafesi az veya hi¢ yoktur.
Serebellum, mezensefalon ve dordiincii ventrikiil karakteristik olarak foramen
magnumdan spinal kanala dogru yer degistirir. Mezensefalonu lateralden g¢evreleyen
serebellum kiiciik posterior fossayr doldurur. Tentoryum serebellinin normalden asagida
tutunmast ile straight sinilis torkuler Herofili’ye dik oryantayon gosterir. Dordiincii
ventrikiil boyutu azalmis, kraniokaudal olarak daralmistir. Serebellum ve diger yapilarin
herniasyonu ile foramen magnum ve tentoryal incisura genisler. Inferior ve dorsal yonde
gerilen siiperior kollikiiller kiiciiliirken, inferior kollikiiller genellikle genisleyip, tektal
gagalagsmaya yol acar. CM2’de, MRG’de supratentoryal anomalilere ait ek bulgular
siklikla izlenmektedir. Serebral komissilir anomalileri yaygin bir sekilde izlenirken,
bunlardan en sik olani anterior komissiiriin asagi yerlesimli olmasidir (%40). Korpus
kallozum disgenezisi yaygin goriintiileme bulgularindan olup, posterior kesimlerinde
incelme en ¢ok izlenen bulgudur. Korpus kallozum disgenezisi olgularinda serebral beyaz
cevher hacmi genellikle posteriorda azalir ve daha az siklikla global hacim kayb1 olur. Gri
madde heterotopileri, sulkasyon anomalileri yaygin olarak izlenir. Temporal lob
posteromedialde gri-beyaz cevher hacminde azalma ile birlikte supravermian-
kuadrigeminal-interhemisferik sisternalarda genisleme izlenir (34). Spinal MRG’de,
dorsal spinal defektten noral elemanlarin degisen derecelerde herniasyonu agik noral tiip
olarak kendini gosterir (resim 4). Siringohidromiyeli, kifoskolyoz, DM, vertebra
boliinme-olusum anomalileri diger MRG bulgularidir. Baz1 c¢aligmalarda intrakranial

anomalilerin siddetinin defektin rostral yerlesimi ile iliskili olabilecegi diistiniilmiistiir
(35).
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Resim 2. Transabdominal fetal US goriintiisiinde her iki frontal kemikte konkavite (limon

bulgusu) izlenmektedir

Resim 3. Fetal US goriintiisiinde sisterna magnada obliterasyon ve serebellumda “muz

goriiniimii” izlenmektedir.
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Resim 4. Sagital T2A MR goriintiisiinde lomber spinal defekt ve siddetli kifoz

izlenmektedir
1.1.7 Tedavi

Erken tan1 ve miidahale, yaygin semptomlar meydana geldikten sonra yapilan bir
miidahaleye gore daha biiyiik bir iyilesme olanagi sunar. CM2 hastalar1 bebeklikte
semptomatik degilse, sonraki yasamlarinda ¢ok daha az siklikta semptomatik hale
gelmektedir. Semptomatik bir olguda erken miidahale, potansiyel olarak geri doniisii
olmayan bir norolojik hasar1 veya 6liime ilerlemeyi 6nleyebilir (16). CM2 olan hastalarda
tedavinin 6nemli kismini hidrosefaliye yaklagim belirler. Hidrosefali varliginda
ventrikiiloperitoneal sant ve sec¢ilmis olgularda {igiincii ventrikiilostomi prosediirleri
uygulanmaktadir. Semptomlarin kranioservikal bileske ile ilgili olduguna kanaat
getirilirse foramen magnum dekompresyonu diisiiniilebilir, ancak dekompresyon konusu
tartismalidir. Distal siringohidromiyeli bulunan bazi olgularda terminal ventrikiilostomi
tedavi seceneklerindendir. CM2’li olgularda ilerleyen yaslarda norolojik bulgularin yani
sira solunum ve kas iskelet sistemi ile gastrointestinal ve iiriner sistem bulgularinda
kotlilesme olabileceginden bu hastalara omiirleri boyunca multidisipliner yaklasim

gereklidir.
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2. GEREC VE YONTEMLER

Bu retrospektif ¢alisma Firat Universitesi Girisimsel Olmayan Arastirmalar Etik

Kurulu tarafindan onaylanmis ve onam iznine gerek duyulmamaistir.
2.1 Hasta Secimi

Calismada, Firat Universitesi Hastanesi bilgi sisteminden “Arnold Chiari”,
“Arnold-Chiari”, “Tip 2 Chiari”, “Meningosel”, “Miyelomeningosel”, “Tonsiller
herniasyon” anahtar kelimeleri kullanilarak 2011-2021 yillar1 arasinda yazilmis
radyoloji raporlar1 tarandi. Bu terimleri iceren radyoloji raporlar1 tekrar incelenerek
CM2 oldugu anlasilan 245 hastanin isimleri ve dosya numaralar1 kaydedildi. Hastane
Picture Archiving and Communication System’inde (PACS) bu hastalardan “tiim spinal
BT ve “tiim spinal MRG” goriintiileri olanlar ¢aligmaya dahil edildi. Batin ve toraks igi
organlarin tiimiiniin goriintii alanina girmedigi, yeterli goriintii kalitesine sahip olmayan
76 hasta ¢alismadan dislandiktan sonra toplam 169 hasta ¢alismaya dahil edilmistir.
Karm i¢i organlar, gogiis i¢i organlar ve iskelet sisteminde gézlemlenen anomaliler her

bir hasta i¢in yeniden degerlendirilip ayri ayri not edilerek gruplandirildi.
2.2 Goriintiileme Protokolii

Manyetik rezonans goriintiileri Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
Radyoloji Bolimi'nde  Kurulu olan 1.5 Tesla  ve 3 Tesla
(Philips Ingenia, Philips Healthcare, Best, the Netherlands) MRG sistemlerinden elde
edildi. Aksiyal, koronal ve sagital diizlemleri igeren rutin T1 ve T2 agirlikli sekanslar ile
en az bir planda alinmis yag baskili T2 agirlikli sekansi igeren MR goriintiileri vardi. BT
goriintiileri ise 128 kesitli GE Revolution HD (General Electric, Milwaukee, Wisconsin)
ve Philips Incisive (Philips Healthcare, Best, the Netherlands) sistemlerinden elde edildi.
Degerlendirilen 169 hastadan 114’{iniin MR, 40’1inin BT, 15 hastanin ise hem BT hem de
MR goriintiileri mevcuttu. MRG ve BT goriintiilemeye ek olarak tiim olgularda herhangi

bir dénemde ¢ekilmis torakoabdominal rontgenogramlardan da faydalanildi.
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2.3 Goriintiilerin Analizi

Tiim hastalarda agik spinal disrafizm sekillerinden olan MMC mevcuttu. Spinal
defektler diizeylerine gore “lumbosakral (LS) disrafizm, torakolomber ve
torakolumbosakral (TL-TLS, ikisi bir baslik altinda toplandi.) disrafizm, izole servikal
disrafizm, izole torakal disrafizm” olarak 4 bashk altinda gruplandirildi.
Servikotorakolumbosakral disrafizm bulunan 1 hasta TL-TLS grubuna alindi.

Coury ve Delaporte'den (36) uyarlanan, Merks ve arkadaslar1 (37) tarafindan revize
edilen kot anomalileri siniflamasi (sekil 1) referans kabul edilerek, kot anomalileri;
“servikal kot, kopriilesme-sinostozis, bifurkasyon, segmentasyon, aplazi-hipoplazi”
seklinde 5 baslik altinda toplandi.

1. Servikal Anomali

PRP D

2. Kopriilesme ve sinostozis

Sekil 1. Coury ve Delaporte’den uyarlanan, Merks ve arkadaslarinin olusturdugu kot
siniflamasi (36,37)
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Tek tarafli hipoplazik bobregi olan 1 olgu disinda kalan bobrek anomalilerinin
tamam1 migrasyon anomalisi seklinde izlendi. Migrate bobrekler; “nal bobrek ve nal dist
ektopik bobrek™ olarak 2 baslik altinda toplandi. Norojen mesane Ve hidrotireteronefroz
patolojilere dahil edilmedi.

Disrafizm disinda spinal anomaliler; “omurga bdoliinme-olusum anomalileri,
diastematomiyeli, siringohidromiyeli” ek spinal anomaliler olarak 3 baslk altinda
toplandi. Omurga boliinme-olusum anomalileri siniflamasi, Weinstein’den uyarlanan,

Kaplan ve arkadaslarinin (38) kullandig1 siniflama referans olarak alindi (sekil 2).

Biliinme Anomalileri

blok vertebra unilateral bar | unilateral bar ve hemivertebra

Olusum Anomalileri

hemivertebra kama vertebra

ja }é
il =]
EoES

—

Sekil 2. Weinstein’den uyarlanan, Kaplan ve arkadaslarinin kullandig1 siniflama

Torakoabdominal rontgenogramlar degerlendirilirken, gériintiileme alanina giren

femurlarda diafiz veya metadiafiz kiriklart yaygin bir sekilde gozlendi. Daha sonra
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caligmaya dahil edilen tiim hastalarin goriintiileri geriye doniik olarak tarandi ve femur
kirig1 bulunan olgular bulgular kisminda aktarilda.

Bunun yaninda goriintiileri taranan hastalarda gelisimsel kalga displazisi (GKD)
bulunan olgular, kot ve renal anomaliler disinda goriintiilere yansiyan diger

torakoabdominal anomaliler ayr1 birer baslik halinde tablo 1°de belirtildi.

Tablo 1. Tiim anomaliler ve ek patolojiler 6zet

Hasta sayis1

Kot anomalisi 48
Bobrek anomalisi 16
Ek spinal anomali 69
Konjenital diyafragma 1
hernisi (Bochdalek herni)

Torakal norenterik Kist 2
Dalakta kist 1
Bilateral adrenal bez 1
hiperplazisi

Femur kirig 17
Gelisimsel kalga displazisi 10

2.4 istatiksel Analiz

Analizler SPSS (Statistical Package for Social Sciences; SPSS Inc., Chicago, IL)
22 paket programinda degerlendirilmistir. Calismada tanimlayici veriler kategorik
verilerde n, % degerleri ile gosterilmistir. Kategorik degiskenlerin gruplar arasi
karsilastirilmasinda ki-kare analizi (Pearson Chi-kare) uygulanmistir. Beklenen degerlerin
%20’den fazlasimin 5’ten kii¢iik olmasi durumunda Fisher Exact testi géz Oniine

alinmistir. Analizlerde istatistiksel anlamlilik diizeyi p<0,05 olarak kabul edilmistir.
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3. BULGULAR

Calismaya yeterli goriintiileme kalitesine sahip rutin olarak taranan MMC’li
yenidoganlar ile hayatinin herhangi bir doéneminde ¢esitli nedenlerle radyolojik
goriintiilemeye bagvurulan 104’d (%61,5) kadin ve 65’1 (9%38,5) erkek olmak {izere
toplam 169 MMC’li hasta dahil edilmistir (Tablo 2, Sekil 3). Goriintiilemeler, 0 ila 18 yas
arasinda degisen zamanlarda yapilmis olup, birgok hastaya farkli yaslarda birden fazla

goriintliileme yapildigindan ortalama yas verilmemistir.

Tablo 2. Hastalarin cinsiyetlerinin dagilimi

Say1 %
o Kadin 104 61,5
Cinsiyet
Erkek 65 38,5

Cinsiyet

m Kadin = Erkek

Sekil 3. Hastalarin cinsiyetlerinin dagilimi

Hastalarin tamaminda agik spinal disrafizm (miyelomeningosel) mevcuttu.
Olgularin 104’°tinde (%61,5) LS, 57’sinde (%33,7) TL-TLS, 5’inde (%3) izole torakal ve
3’tinde (%1,8) izole servikal spinal defekt goriilmiistiir (Tablo 3, Sekil 4).
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Tablo 3. Hastalarin spinal defekt diizeyinin dagilimi

Say1 %
Lumbosakral 104 61,5
Torakolomber ve torakolumbosakral 57 33,7
izole torakal 5 3,0
izole servikal 3 1,8

Spinal defekt duzeyi

80
61,5
60
40 33,7
20
. ° 118
0 I
Lumbosakral Torakolomber ve izole torakal izole servikal

torakolumbosakral

Sekil 4. Hastalarin spinal defekt diizeyinin dagilimi

Resim 5. Sagital T2A MR goriintiisiinde torakolumbosakral genis disrafizm ve lomber

diastematomiyeli izlenmektedir.
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Kadmlarin %56,7’sinde LS, %38,5’inde TL-TLS, %?2,9’unda izole torakal ve
%1,9’unda izole servikal defekt mevcut iken; erkeklerin %69,2’sinde LS, %26,2’sinde
TL-TLS, %3,1’inde izole torakal ve %]1,5’inde izole servikal defekt goriilmistiir.
Cinsiyetler arasinda spinal defekt diizeyi acisindan anlamli farklilhik gorilmemistir

(p=0,373)(Tablo 5).

Tablo 4. Cinsiyete gore posterior fiizyon defekti goriilme sikligi

Kadin Erkek .
Say1 % Say1 % P
Lumbosakral 59 56,7 45 69,2
Torakolomber ve torakolumbosakral 40 38,5 17 26,2 0373
1zole torakal 3 2,9 2 3,1
izole servikal 2 1,9 1 15

“Ki-kare analizi yapilmistir.

3.1 Kot Anomalisi

Torakoabdominal goriintiileri taranan 169 hastadan spinal yapilar disinda en sik
izlenen anomali kot anomalileriydi. Hastalarin 48’inde (%28,4) kot anomalisi izlenirken,
25’inde (%14,8) tek kot sinifi (6rn; sadece servikal kot), 23’tinde (%13,6) birden fazla kot
smifi ( 6rn; ayn1 hastada kopriilesme-sinostozis ve bifurkasyon bulunmasi) mevcuttu. Kot
anomalisi tiiriine gore incelendiginde hastalarin 29’unda (%17,2) kopriilesme, 24’tinde
(%14,2) bifurkasyon, 19’unda (%11,2) aplazi-hipoplazi, 6’sinda (%3,6) servikal kot
anomalisi ve 2’sinde (%1,2) segmentasyon goriilmistiir (Tablo 5, Sekil 5). Kot anomalisi
bulunan 48 hastanin 32’sinde TL-TLS disrafizm, 16 hastada LS disrafizm mevcuttu. izole

servikal ve izole torakal disrafizm bu grup hastada gzlenmedi.
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Tablo 5. Hastalarin kot anomalilerinin dagilim1

Say1 %
Kopriilesme 29 17,2
Bifurkasyon 24 14,2
Aplazi-Hipoplazi 19 11,2
Servikal kot anomalisi 6 3,6
Segmentasyon 2 1,2

"Birden fazla kot anomalisi olan hasta bulunmaktadir.

Kot anomalileri
20 17,2

14,2
15 11,2
10
5 3,6 12
0
Koprilesme Biflirkasyon Aplazi-Hipoplazi Servikal kot Segmentasyon
anomalisi

Sekil 5. Hastalarin kot anomalilerinin dagilim1
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Resim 6. Ug boyutlu BT gériintiisiinde bilateral kot anomalileri ve torakal diizeyden

sakrale uzanan genis spinal defekt izlenmektedir.
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Kadinlarda kopriilesme anomalisi goriilme orani (%22,1) erkeklerde kopriilesme
anomalisi goriilme oranindan (%9,2) anlamli sekilde yiiksek bulunmustur (p=0,031)(Sekil
6). Kadinlarin %16,3’iinde bifurkasyon anomalisi, erkeklerin ise %10,8’inde bifurkasyon
anomalisi goriilmiis olup cinsiyetler arasinda bifurkasyon varligi agisindan anlamli
farklilik goriilmemistir (p=0,312). Kadinlarin %41,4’tinde aplazi-hipoplazi anomalisi,
erkeklerin ise %6,2’sinde aplazi-hipoplazi anomalisi goriilmiis olup cinsiyetler arasinda
aplazi-hipoplazi varlig1 agisindan anlamli farklilik gortilmemistir (p=0,098). Kadinlarin
%4,8’inde servikal kot anomalisi, erkeklerin ise %1,5’inde servikal kot anomalisi izlenmis
olup cinsiyetler arasinda servikal kot varlig1 agisindan anlamli farklilik goriilmemistir
(p=0,408). Kadinlarin %1,9’unda segmentasyon anomalisi goriilmiis iken erkeklerde
segmentasyon anomalisi goriilmemistir ve cinsiyetler arasinda segmentasyon varligi

acisindan anlamli farklilik gériilmemistir (p=0,524)(Tablo 6).

Tablo 6. Hastalarin kot anomalilerinin cinsiyete gore karsilagtirilmasi

Kadin Erkek .
Say1 % Say1 % P
Kopriilesme var 23 221 ° 9 0,031
Yok 81 77,9 59 90,8
Bifurkasyon var 17 163 ! 108 0,312
Yok 87 83,7 58 89,2 ’
Aplazi-Hipoplazi var 1> 144 y °2 " 5008
Yok 89 85,6 61 93,8
. .. Var 5 48 1 15
Servikal kot anomalisi Yok 99 95.2 64 98,5 0,408
Var 2 19 0 ,0
Segmentasyon Yok 102 98,1 65 1000 0524

“Ki-kare analizi yapilmistir.
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Képrulesme var Kopriilesme yok

M Kadin ™ Erkek

Sekil 6. Hastalarin kopriilesme anomalisi varliginin cinsiyete gore karsilastirilmasi

LS defekti olanlarda kopriilesme goriilme orani (%7,7), TL-TLS defekti olanlarin
oranindan (%36,8) anlamli sekilde diisiik oldugu gorilmistir (p<0,001). LS defekti
olanlarda bifurkasyon goriilme orani (%7,7), TL-TLS defekti olanlarin oranindan (%28,1)
anlamli sekilde diisiik oldugu gériilmistiir (p=0,06). LS defekti olanlarda aplazi-hipoplazi
goriilme oran1 (%4,8) TL-TLS defekti olanlarin oranindan (%24,6) anlamli sekilde diisiik
oldugu goriilmiistiir (p=0,003)(Tablo 7).

Tablo 7. Hastalarin spinal defekt diizeyinin kot anomalilerine gore dagilimi

Torakolomber ve

Lumbosakral izole torakal izole servikal
torakolumbosakral p*
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Servikal kot Var 5 4.8 1 1,8 0 .0 0 .0 0.572
anomalisi Yok 99 95,2 56 98,2 5 100,0 3 100,0 '
Var 8 7,7 21 36,8 0 0 0 0
Kopriilesme <0,001
Yok 96 92,3 36 63,2 5 100,0 3 100,0
. Var 8 7,7 16 28,1 0 0 0 0
Bifurkasyon 0,006
Yok 96 92,3 41 71,9 5 100,0 3 100,0
Var 0 0 2 3,5 0 0 0 0
Segmentasyon 0,205
Yok 104 100,0 55 96,5 5 100,0 3 100,0
Aplazi- Var 5 4,8 14 24,6 0 ,0 0 ,0 0.003
Hipoplazi Yok 99 952 43 75,4 5 1000 3 1000 ’

“Ki-kare analizi yapilmistir.
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3.2 Bobrek Gogii Anomalisi

Spinal yapilar disindaki torakoabdominal anomalilerden ikinci siklikta bobrek
gocti anomalileri izlendi. Hastalarin 9’unda (%5,3) nal bobrek varken, 6’sinda (%3,6) nal
bobrek dist ektopik ve malrote bobrekler izlendi. Hastalarin 154’iinde (%91,1) bobrek
gocii anomalisi yoktur (Tablo 8).

Tablo 8. Hastalarin bobrek gocii anomalisi varligi

Say1 %

Nal bobrek anomalisi 9 53

Bobrek anomalisi Nal dis1 bobrek anomalisi 6 3,6
Yok 154 91,1

Resim 7. Oblik sagital BT goriintiisiinde ¢apraz fiizyone renal ektopi ve toraksa herniye

olmus bobrek izlenmektedir.
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Resim 8. Aksiyel T2A MR goriintiisiinde ortak bir istmusla birbiriyle baglantili fiizyone

ve asagida yerlesimli nal bobrekler izlenmektedir

Kadinlarin %4,8’inde nal bobrek, %2,9’unda nal disi bobrek gocii anomalisi

goriilmis iken %92,3’linde bobrek gdeli anomalisi goriilmemistir. Erkeklerin %6,2’sinde

nal bobrek, %4,6’sinda nal dis1 bobrek anomalisi goriilmiis iken %89,2’sinde ise bobrek

gbcli anomalisi goriilmemistir. Cinsiyetler arasinda bobrek anomalisi agisindan anlamli

farklilik goriilmemistir (p=0,761)(Tablo 9).

Tablo 9. Hastalarin bobrek gogii anomalilerinin cinsiyete gore karsilagtirilmasi

Kadin Erkek .
Say1 % Say1 % P
Nal bobrek anomalisi 5 48 4 6,2
Nal dis1 bobrek anomalisi 3 2,9 3 4,6 0,761
Yok 96 92,3 58 89,2

“Kikare analizi yapilmstir.
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Nal bobrek varyasyonu bulunan 9 hastanin 6’sinda TL-TLS disrafizm, 3’iinde LS
disrafizm mevcuttu. Nal bobrek dis1 ektopik ve malrote bobrekli 6 hastanin 4’iinde TL-
TLS disrafizm, 2’sinde LS disrafizm bulunmaktaydi. Hastalarin spinal defekt diizeyleri

ile bobrek anomalisi arasinda istatistiksel olarak anlamli iliski bulunamamistir
(p=0,197)(Tablo 10).

Tablo 10. Hastalarin spinal defekt diizeyinin bobrek gogili anomalisine gore dagilimi

Torakolomber ve

Lumbosakral izole torakal  izole servikal
torakolumbosakral p*
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Nal bobrek 3 2,9 6 10,5 0 0 0 0
Nal dis1 bobrek 2 1,9 4 7,0 0 ,0 0 ,0 0,197
Yok 99 95,2 47 82,5 5 100,0 3 100,0

3.3 Ek Spinal Anomali

Hastalarin 59’unda (%34,9) vertebral boliinme-olusum anomalisi, 16’sinda (%9,5)

DM ve 8’inde (%4,7) siringohidromiyeli bulunmustur (Tablo 11).

Tablo 11. Hastalarin ek spinal anomali varligi

Say1 %
Vertebra boliinme-olusum anomalisi 59 34,9
Diastematomiyeli 16 9,5
Siringohidromiyeli 8 4,7

“Birden fazla ek spinal anomalisi olan hasta bulunmaktadir.
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Resim 9. Ug boyutlu BT goriintiisiinde ¢ok sayida vertebra ve kot anomalisi

izlenmektedir.

Kadmlarin %39,4’linde erkeklerin ise %27,7’sinde vertebra boliinme-olusum
anomalisi goriilmiis olup aralarinda anlamli farklilik goriilmemistir (p=0,120). Kadinlarin
%11,5’inde erkeklerin ise %6,2’sinde DM anomalisi goriilmiis olup aralarinda anlaml
farklilik goriilmemistir (p=0,245). Kadimnlarin %39,4’linde erkeklerin ise %27,7’sinde
siringohidromiyeli anomalisi goriilmiis olup cinsiyetler arasinda anlamli farklilik

goriilmemistir (p=0,486)(Tablo 12).

Tablo 12. Hastalarin ek spinal anomalilerinin cinsiyete gore karsilagtirilmasi

Kadin Erkek .
Say1 % Say1 % P
Vertebra béliinme- Var 41 39,4 18 21,7 0.120
olusum anomalisi Yok 63 60,6 47 72,3 '
Diastematomiyeli var 12 115 4 6.2 0,245
Yok 92 88,5 61 93,8 '
L . - Var 4 3,8 4 6,2
Siringohidromiyeli Yok 100 96,2 61 93,8 0,486

“Ki-kare analizi yapilmustir.
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TL-TLS defekti olanlarin %73,7’sinde, izole servikal defekti olanlarin %33,3’iinde
LS defekti olanlarin %15,4’linde vertebra bdliinme-olusum anomalisi goriilmiistiir. Spinal
defekt diizeyleri arasinda vertebra bdliinme-olusum anomalisi varlig1 agisindan anlamli

farklilik goériilmiistiir (p<0,001)(Tablo 13).

Tablo 13. Hastalarin spinal defekt diizeyinin ek spinal anomaliye gore dagilimi

Torakolomber ve

Lumbosakral izole torakal izole servikal .
torakolumbosakral p
Say1 % Sayi % Sayi % Say1 %
Vertebra Var 16 154 42 73,7 0 0 1 33,3
segmentasyon-
<0,001
formasyon Yok 88 846 15 26,3 5 1000 2 66,7
anomalisi
. .. Var 7 6,7 9 15,8 0 0 0 ,
Diastematomiyeli 0,287
Yok 97 933 48 84,2 5 100,0 3  100,0
. . .. var 3 2,9 5 8,8 0 0 0 ,
Siringohidromiyeli 0,416
Yok 101 97,1 52 91,2 5 1000 3  100,0
3.4 Femur King

Hastalarin 17’sinde (%10,1) femur diafiz veya metadiafiz kirigi goriilmiistiir
(Tablo 14). Kirik olusumu esnasinda hastalarin yaglari 3 giin ile 18 yil arasinda degisen
genis bir aralikta olup, 7 hastanin yasi 1 yilin altindaydi. Hastalarin 4’tinde her iki taraf
femurda kiriklar izlenmistir. Olgularin 7’sinde TL-TLS disrafizm, 10’unda LS disrafizm

mevcuttu.

Tablo 14. Hastalarin femur kirig1 varligi

Say1 %
. o Var 17 10,1
emuriangt Yok 152 899
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Resim 10. AP rontgenogramda bilateral femur diafiz kirigi

Kadinlarin %13,5’inde erkeklerin ise %4,6’sinda femur kirigi goriilmiis iken

cinsiyetler arasinda femur kirigr varligi acisindan anlamli farklilik goériilmemistir

(p=0,063)(Tablo 15).

Tablo 15. Hastalarin femur kirig1 varliginin cinsiyete gore karsilastirilmasi

Kadin Erkek .
Say1 % Say1 % P
Femur kirigi Var 14 13,5 3 46 0,063
Yok 90 86,5 62 95,4

“Ki-kare analizi yapilmistir.

LS defekti olanlarin %9,6’sinda ve TL-TLS defekti olanlarin ise %12,3’{inde
femur kirig1 goriilmiis olup posterior fiizyon defekti diizeyi ile femur kirigi gelisimi

arasinda anlamli iliski goriilmemistir (p=0,832)(Tablo 16).
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Tablo 16. Hastalarin spinal defekt diizeyinin cinsiyete gore karsilastirilmasi

Femur kirnigi1 var  Femur kirigi yok

Say1 % Say1 % P
Lumbosakral 10 9,6 94 90,4
Torakolomber ve torakolumbosakral 7 12,3 50 87,7 0.832
Izole torakal 0 0 5 100,0
izole servikal 0 0 3 100,0

*Ki-kare analizi yapilmistir.

3.5 Diger Bulgular

Eslik eden gelisimsel kalca displazisi bulunan 10 hastadan (%5,9) 6’s1 kadin, 4’1

erkektir. Olgularin 9’u tek tarafliyken, 1’inde bilateral displazi mevcuttu. Bu hastalarin

8’inde LS disrafizm izlenirken, 2’sinde TL-TLS disrafizm bulunmaktaydi.

»"'*".‘”'*’9

Resim 11. AP rontgenogramda Sagda siiperolaterale disloke femur bas1
Torakoabdominal diger anomalilerden 1 hastada konjenital diyafragma hernisi, 2

hastada norenterik kist, 1 hastada dalak kisti, 1 hastada siirrenal hiperplazi ve 1 hastada
renal hipoplazi mevcuttu.
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4. TARTISMA

Chiari malformasyonlari, serebellum ve/veya beyin sap1 kisimlarinin degisik
derecelerde foramen magnumdan {ist spinal kanala herniasyonu ile olusan kompleks
yapisal bozukluklardir. Chiari malformasyonlarinin her tipi, iliskili oldugu durumlar veya
anomaliler ile ortaya ¢ikmaktadir. Malformasyonlar1 arastiran, teorilerle agiklamaya
calisan genis bir literatiir oldugu halde embriyoloji ve patofizyoloji tam olarak
aciklanamamistir. Agiklayict etkili bir teori, sadece posterior fossa yapilarinin
herniasyonunu degil, ayn1 zamanda intrakranial, spinal ve diger iliskili anomalilerin
olusumu i¢in de rasyonel bir esas saglayabilmelidir. Heterojen ontogenetik hatalar ve
patolojik mekanizmalar sonucu olusan, bazi ortak fenotipleri bulunan bu
malformasyonlarin her birinin tek bir teori ile agiklanmasinin zor oldugunun farkindayiz
(17). Arastirmaya konu olan Tip 2 CM’nun neredeyse tamamen noéral tiip kapanma defekti
ve genellikle lomber MMC ile iliskili oldugu bilinmektedir. Serebral, spinal ve kalvaryal
anomalilerin hastalikla birlikteligi siktir. intrakranial anomalilerin siddeti bir teoride
spinal defektin rostral yerlesimine baglanmistir (35). Vertebral defekt diizeyi ile norolojik
defisit siddeti arasinda bir korelasyon oldugunu, yani daha rostral defektte (6rnegin,
torasik vertebralari iceren, sakral disrafizmden daha ciddi ndrolojik defisite sahip) daha
agir norolojik defisitlerin olustugunu biliyoruz (16).

CM2’de kadin erkek orani ile ilgili farkli veriler mevcuttur. Bir ¢alismada kadin
erkek orani esit olarak verilirken (3), Zheng ve arkadaslari (48) dogum kusurlar1 ile dogan
erkeklerin kadmlardan ¢ok daha yiiksek prevalansini, Doran ve Guthkelch (49) ise
MMC’liler arasinda kadin fazlaligin1 kaydetmistir. Calisma popiilasyonumuzda kadin-
erkek oranimi 1,6 olarak saptadik. Doran ve Guthkelch ¢alismalarinda TL-TLS defektli
MMC oranini toplamda %16 bulmusken, ¢alismamizda hastalarin %33,7’sinde TL-TLS
mevcuttur (tablo 3). Aynm1 calisgmada lomber, sakral ve LS baslig altinda toplam defekt
orani ¢alismamiza gore bir miktar yiiksek bulunmustur. Bu durum MMC’li olgularda
hastaneye yatis oranlarinin farkli olmasi, giiniimiizde goriintiileme araglarinin yaygin bir

sekilde kullanimu ile ilgili olabilir.
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Kalvaryum ve vertebral kolondaki kemik anomalilerinin hastalikla iligkisi
bilinirken CM2 hastalarinda kosta anomali siklig1 ile ilgili yeterince veri olmadigini
gozlemledik. Merks ve arkadaslar1 (37) 881 kisilik pediatrik kontrol grubunda kot anomali
prevalansini %14,2 bulurken, Pionnier ve Depraz’in (39) yetiskin kontrol popiilasyonunda
iIse anomali prevalanst %5,72 bulunmustur. Calisma popiilasyonumuzda CM2’li
hastalarin %28,4’linde kot anomalisi izlenirken her iki ¢aligmadan da anlamli sekilde
yiiksek bulunmustur. Kadinlarda kopriilesme anomalisi goriilme sikliginin erkeklerden
daha fazla oldugunu gérmekteyiz. Kot anomalili hastalarimizin biiyiik ¢ogunlugunda TL-
TLS disrafizm izlenirken vakalarin yaklagik yarisinda birden fazla kot sinifina giren
anomali mevcuttu. Bu durumda CM2’li olgularda kot anomali goriilme sikliginin arttigini,
anomalilerin farkli kategorilerden ve multiple olma egilimi oldugunu soyleyebiliriz.
CM2’li hastalarda TL-TLS disrafizm mevcutsa hem kopriilesme hem bifurkasyon hem de
aplazi-hipoplazi kot anomalisi sikliginin arttigin1 gérmekteyiz. Bir bagka ifadeyle spinal
defekt kraniokaudal uzunlugunun artmasi ile kot anomalisi sikliginin arttigi sonucunu
cikarabiliriz. Embriyolojik gelisim siirecinde kostalarin vertebra merkezinin lateralinde
bulunan yogun mezenkimal hiicre bolgelerinden kaynaklandigini ve ossifikasyon
baslayinca vertebralardan ayrildigini biliyoruz (13). Kostal gelisim, miyotomdaki bazi gen
ekspresyonlarinin  biiyiime faktorlerini  etkilemesiyle basladigr disiiniilmektedir.
Embriyonal gelisim esnasinda bu etkilesimi bozan herhangi bir anormal sinyal kot
anomalilerine neden olabilir. CM2’li olgularda vertebral kolondaki bozukluklara ek kot
anomalilerinin varlii bu sinyal yolaklarindaki hatalardan kaynaklanabilecegini
Ongoriyoruz.

Tim triner sistem anomalileri canli dogumlarin %1 ila % 3,5 'inde yaygimn bir
sekilde gozlenmektedir (13, 54, 55). Whitaker ve Hunt (40) NTD bulunan 190 hastada
renal anomali yayginligini arastirdiklari ¢aligmada toplam 17 anomali (3 renal agenezi, 5
nal bobrek, 8 iireteral duplikasyon, 1 ireterosel) not etmistir. Horn ve arkadaslari (2)
Chiari tipine bagli es zamanli anomalileri taradiklar1 ulusal veri tabani bazli calismada
119.632 CM2’li hastada tireter obstriiksiyonu ve tanimlanmamis bobrek anomalisi bagligt
altinda toplam %]1.6 genitoiiriner anomali not etmistir. Mandell ve arkadaslart (50)

MMC’li olgularda bobrek anomali insidansini %35,5, nal bobrek insidansini % 2,5 olarak
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kaydetmistir. Tiim olgularin MMC’li oldugu ¢aligmamizda hastalarin %9,4’iinde bobrek
anomalisi, %>5,3’inde nal bobrek mevcut olup, literatiirdeki degerlerden yiiksek
bulunmustur. Bu bulgular 1s1ginda boébrek gogti anomalilerinin ve 6zellikle nal bobrek
anomalisinin CM2’1i hastalarda anlamli sekilde arttig1 sonucunu ¢ikarabiliriz ( al bébrek
toplumda 400 kisiden 1’inde goriiliir). Istatistiksel olarak anlamli bulunmamis olsa da TL-
TLS disrafizmli olgularda nal ve nal dis1 bobrek gogii anomalisi sayisinda artis mevcuttu
(tablo 10). Orneklem biiyiikliigiiniin arttirilmasi ile istatiksel olarak anlamli veri elde
edilebilecegini diisiiniiyoruz. Bobrek fiizyon anomalileri yaygin goriise gore embriyonal
yasamin 4 ila 6 haftalar1 arasinda meydana gelmektedir. intrauterin gelisimde pelvisten
retroperitoneal fossadaki son konumlarina dogru yiikselen bobreklerin baslangigta
birbirine bitisik olarak uzandigi, daha sonra anatomik olarak ayrilarak nihai hedeflerine
ulastig1 diisiiniilmektedir. Go¢ sirasinda bobreklerin yiikselmesine ve ayrilmasina mani
olan durumlarda migrasyon ve fiizyon anomalileri ortaya ¢ikabilir. Bobrekler ve vertebral
kolon, mezodermin ayr1 bilesenlerinden kaynaklandigi halde gelisimleri géreceli olarak
senkronizedir. Bu iliski ayn1 zamanda bir gelisimsel alan kusurunu veya dizisini temsil
edebilir goriisiine katilmaktayiz (51).

CM2’li olgularda vertebral kolon her zaman disrafik olup olgularin ¢ok biiyiik
cogunlugunun MMC’li oldugu sdylenmektedir (bizim olgularin tamam: MMC’1i).
Literatiirde MMC ve konjenital vertebra anomali birlikteliginin insidansi hakkinda net
veriler bulunmamakla beraber NTD ile kompleks multiple vertebral anomali arasinda
iliski olabilecegi bildirilmektedir (6). Calismamizdaki hastalarn %34,9’unda vertebra
boliinme-olusum anomalisi izlenmistir. TL-TLS disrafizmli olgularin biiyiikk cogunluguna
(%73,7) boliinme-olusum anomalisi eslik etmis olup spinal defekt diizeyi ile vertebral
anomali varlig1 acisinda giiclii korelasyon bulunmustur (p<0,001). Izole servikal
disrafizmli olgularin %33,3’line, LS disrafizmli olgularin %15,4’{ine boliinme-olusum
anomalisi eslik ederken izole torakal disrafizmde izlenmemistir (Tablo 13). Kot
anomalileri gibi vertebra olusum-béliinme anomalilerinde de spinal defekt kraniokaudal
uzunlugunun artmas: ile anomali sikliginin arttigini gérmekteyiz. Omurganin noral
elemanlari ile onu koruyan ve destekleyen mezenkimal yapilar arasinda karmagik bir iliski

vardir. Embriyonal siiregte 6nemli bir rol oynayan notokorddan gelen sinyaller; noral
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gelisime ve belirli mezodermal hiicrelerinin vertebra govdelerine doniismesine yardimci
olur. Bununla birlikte her bir vertebra olusumunda, gesitli seviyelerde ve gelisim
donemlerinde c¢alisan kontroller tarafindan belirlenen karmasik ve benzersiz bir siireg
mevcuttur (13). Embriyonal gelisim siirecinde herhangi bir nedenle meydana gelen
sapmalar birbiriyle baglantili bir¢ok anomaliye yol agabilir.

MRG o6ncesi donemde spina bifidali hastalara siringohidromiyeli tanist koymak
zordu. MRG taramalart MMC’li hastalarda siringohidromiyeli teshis etme yetenegini
gelistirdi ve sorunun biiyiikliigiiniin daha iyi anlasilmasini sagladi. Caldarelli ve
arkadaglarinin (41) MMC ile takipli MRG yapilan 1-3 yas araligindaki ¢ocuklar1 dahil
ettikleri calismada hastalarin %23’{inde hidromiyeli (¢alismada bu sekilde tanimlanmais)
bulunmustur. Bizim ¢alismada olgularin sadece %4,7’sinde siringohidromiyeli bulunmus
olup, spinal defekt diizeyi ile anlamli iliski bulunmamistir. Calismalar arasindaki farki su
durumlara baglamaktayiz; c¢alisma popiilasyonumuzdaki goriintiilemeler yenidogan
donemi (0-28 giin) ile ge¢ ¢ocukluk donemi arasinda degisen zamanlarda yapilmis olup
goriintiilerin biiyiik ¢ogunlugu yenidogan déneminde alimmustir (Siringohidromiyelinin
yasla birlikte sikliginin arttigini biliyoruz). 169 hastanin 40’ma yalniz BT goriintiilemesi
yapilmisti. BT, omurilikteki kavitasyonu gosterebildigi halde MRG kadar duyarlilig
yoktur.

Omurilikte longitudinal bir bélinmenin oldugu DM, split kord malformasyonu
olarak da bilinmektedir. Calismamizin amaglar1 dogrultusunda DM terimi tercih
edilmistir. MMC'nin DM ile iliskisi bilinmektedir ve insidansi %5 ile %36 arasinda
yayinlarda bildirilmistir. Mahaprata ve arkadaslar1 (42) spina bifida apertali vakalarinin
%18,9'unda DM bildirmisken, Kumar ve arkadaslar1 (43) 106 spinal disrafizmli vakadan
%15 oraninda DM bulmustur. Bizim ¢alismada ise DM vakalarin %9,5’inde gézlenmis
olup spinal defekt diizeyi ile anlamli bir iligski saptanmamus, cinsiyetler arasinda anlaml
farklilik izlenmemistir. DM diger ismi ile split kord malformasyonu okiilt spinal disrafizm
sekillerinden biridir. Radyolojik goriintilleme taniya katkida bulunacak tamamlayici
bilgiler verir. MMC onarimi diisiiniilen olgularda preoperatif muayenelerde DM’nin erken
taninmasi, ge¢ norolojik bozulmanin Onlenmesini saglayabilir ve daha fazla ameliyat

ihtiyacini ortadan kaldirabilir (52).
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MMC’li gocuklarda cesitli sistemleri ilgilendiren konjenital anomaliler eslik
edebildigi gibi birgok sistemi ilgilendiren hasarlar yasamlar1t boyunca ortaya ¢ikabilir. Bu
cocuklarda ortopedik problemler 6nemli bir yer tutmaktadir. Kemik mineral dansitelerinin
azalmasi (kirik ile iliskisi tartismalidir), kontraktiirlerin gelisimi, kontraktiirleri agmaya
calisirken yapilan manevralar ile kiriklar meydana gelebilir. Susan ve arkadaslarinin
calismasinda (53) norolojik seviye veya ambulatuvar durum ne olursa olsun, spina bifidal
cocuklarin femur boynunda kemik mineral dansitesi diisiik bulunmustur. Ayn1 ¢alismada
olgularin %45'inde kirik olmasina ragmen diisiik kemik mineral dansitesi ile kirik arasinda
bir iliski goriilmemistir. Baz1 yayinlarda paralizi seviyesinin yiikselmesine bagli bu
nispette yiirime yeteneginde kayip ve kirik riskinde artis oldugu bildirilmektedir (44).
Calismamizdaki hastalarin torakoabdominal goriintiilerini tararken goriintii alanina giren
femur diafiz veya metadiafiz kiriklarinin fazla sayida oldugunu farkettik (hastalarin
%10,1’1). Akbar ve arkadaslarinin (44) 1988-2005 yillar1 arasinda MMC’li 862 hastayi
iceren ¢aligmalarinda olgularin %10,7’sinde fraktiir izlenmis olup, bu fraktiirlerin %75’1
femur kirigr olarak kaydedilmistir. Akbar ve arkadaslari paralizi seviyesinin artmasi ile
kirik riskinin artti1 verisini elde etmistir. Her iki ¢alisma arasinda femur kirigt sikligi
benzer oldugu halde ¢alismamizda 4 sinifa ayirdigimiz spinal defekt diizeyiyle femur
kiriklar1 arasinda anlamli bir iligki bulunmadi (Tablo 16). Olgularimizda kemik mineral
dansitesi rutin olarak 6l¢lilmediginden bu yonde bir veri elde edilemedi. Hastalarimizin
7’sinde (%41) 1 yasin altinda kirigin meydana gelmesi 6nemli bir veri olarak kargimiza
¢ikmis olup tiim popiilasyonda kiigiik yas ¢ocuklarin sayisal fazlaligi kiriklarin 1 yas altina
yigilmasina yol agmis olabilir. Femur kiriklarinin spastik paraliziye veya fiziksel tedaviye
bagl gelismis olabilecegini diisiinmekteyiz. Bununla birlikte ¢alisma veri tabani bazli
oldugundan kirik sikligr ile iliskili olabilecek hastalarin flask, spastisite ve kontraktiir
bilgileri mevcut degildir.

Gelisimsel kalg¢a displazisi (GKD), femur basi ve/veya asetabulumun anormal
anatomik gelisimine bagl olusan genis bir spekturumu kapsamaktadir. GKD terimi
geleneksel olarak bebeklerde anormal kalgalar1 tanimlamak i¢in kullanilmis olsa da, daha
ileri yaslarda ortaya ¢ikan ve femur basinin yetersiz sarilmasi ile karakterize asetabular
displazi de giderek bu baslik altinda kabul edilmektedir (45). Bebeklerde GKD insidansi
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1000 yenidoganda 1,5 ila 20 arasinda degisen oranlarda oldugu bildirilmektedir (45, 46,
47). Chang ve arkadaglari (35) 39 MMC’li hastanin 6’sinda (%15,3) spesifik bir hastalik
belirtmeden kalga problemi oldugundan bahsetmistir. Calismamizdaki hastalarin %5,9’
unda GKD saptanmis olup popiilasyona gore degismekle beraber toplumun genel
insidansina gore artmis olarak izlendi. GKD’de cinsiyetler arasinda anlamli farklilik ve
spinal defekt diizeyleri arasinda anlamli bir iligki bulunmadi. Chang ve arkadaslarinin
calismasinda hasta sayisinin az olmasinin yan sira spesifik olarak GKD’li olgu sayisini
bilmedigimizden karsilastirma yapmanin dogru olmadigi kanaatindeyiz.

Yukarida tartigilan patolojiler disinda goriilen konjenital diyafragma hernisi (n=1),
dalak kisti (n=1), siirrenal hiperplazi (n=1) ve renal hipoplazi (n=1) insidental olarak
degerlendirilmistir. Sindirim kanali elemanlarinin genellikle posterior mediastende
yerlesmesiyle olusturduklar1 nadir konjenital anomalilerden olan nérenterik kistler (56)
posterior klinoidden koksikse kadar noraksisin herhangi bir seviyesinde olusabilir.
Calismamizda 2 olguda omuriligin ventralinde torakal bolgede yerlesimli norenterik
kistler izlendi.

Calismamizi kisitlayan bazi1 durumlar bulunmaktaydi. Veri tabani bazli ve gegmise
dontik verileri inceledigimiz bir ¢alisma oldugundan calismada ihtiyacimiz olan bazi
bilgilere (spastik/flask paralizi vb.) ulasamadik. Calismaya dahil edilen olgularin BT ve
MR goriintiilerinin biiylik ¢ogunlugu kontrastsiz oldugundan kalp ve vaskiiler yapilar
yeterince degerlendirilemedi. Siddetli spinal deformitesi olan olgularin 6zellikle MR
goriintlilerinde hastaya pozisyon verme sorununa bagli goriintii kalitesi bir miktar
diismiistic ve degerlendirmeyi nispeten zorlastiriyordu. Bu c¢alismada her ne kadar
siirlamalar ve bazen varsayimlar bulunsa da, ¢alismanin sonraki arastirmalar igin bir

zemin olusturabilecegine inaniyoruz.
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5. SONUC

Bu ¢aligmaya gore, CM2 hastalarinda intrakranial disi anomalilerden olan spinal
anomalilerin yaninda bobrek ve kot anomalisi sikligi artmaktadir. Kot ve vertebra
boliinme-olusum anomaliler ile spinal defekt diizeyleri arasinda anlamli bir iligki
bulunmaktadir. CM2’li olgularda ortopedik problemlerden olan femur kirig1 ve gelisimsel
kalga displazisi siklig1 onemli 6l¢iide artmaktadir. CM2’li hastalarda norolojik bulgularin

yani sira ¢esitli sistemleri ilgilendiren anomaliler gozlenmektedir.
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