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m Fakomatozlarda sik rastlanan radyolojik
bulgularin sistematik incelenmesi
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m Fakomatozlarda tani, tedavi ve takipte rad-
yolojik bulgularin degerlendirilmesi

GiRiS

Ingilizcesi “Phakomatoses” olarak yazilan
fakomatozlarda, “phakos” dogum isareti veya
lekesi anlamindadir. 1920 yilinda Alman goz
doktoru van der Hoeve, “phakoma” kelimesini
iki farkli benin gbz lezyonu igin kullanmigtir.
Fakomatozlar veya ndrokutandz sendromlar,
konjenital ve heterojen hastalik grubudur. Fa-
kat yeni ve spontan mutasyonlar ile birliktelik
gosterebilir. Genetik degerlendirme dnemlidir.
Primer olarak embriyolojik néroektoderm ya-
pilari igerir. Santral sinir sistemi (SSS) ve peri-
ferik sinirler sik tutulan kesimlerdir. G6z, deri
ve bag dokular1 tutulumu mevcuttur [ 1-4].

Otuzdan fazla tanimlanmis fakomatoz lez-
yonlar1 mevcuttur. Dort tanesi ana lezyonlar
olup bunlar norofibromatézis tip 1 (NF1) ve
2 (NF2), tiiberoskleroz kompleksi (TSK), Von
Hippel-Lindau (VHL) sendromu ve Sturge We-
ber sendromudur (SWS) [1-4].

Radyolojik goriintiileme tan1 koymada, bazi
olgularda patognomonik bulgulari gostermede,
beklenmedik bir olguda klinik siipheyi dogru-
lamada, ailesel tutulumun olmadigin1 gdster-

mede ve takip degerlendirmede oldukg¢a fayda-
lidar [ 1-4].

NOROFIBROMATOZIS TiP 1 (NF1)

Von Recklinghausen hastalig1 olarak da bili-
nir. Insidans1 1:2600 ile 1:3500 arsindadir. Si-
nir kilifinin tutulumuyla karakterizedir. 17q 12
kromozomunda tutulum ile beraber kodlanan
ndrofibromin protein yapiminda sorun olusur.
Norofibromin tiimoér basilanmasinin yanisira,
noral kok hiicre ¢ogalmasinda, damar duvar
biitiinliigiinde, kemik olusum ve yeniden mo-
dellenmesinde, myelinizasyonda, GABA sali-
niminda rol oynamaktadir [1-5].

Klinikte en erken bulgu cafe-au-lait lekele-
ridir. Ogrenmede zorluk diger sik ve 6nemli
bulgudur. Tan1 koymak i¢in 2 veya daha fazla
bulgunun olmasi gereklidir.

Bulgular

NF1°1i birinci derece akrabalik; 6 veya daha
fazla cafe-au-lait lekeleri; 2 veya daha fazla
ndrofibrom veya 1 adet pleksiform ndrofibrom
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Tablo 1: NF1 tani kriterleri

1 5 veya daha fazla cafe au lait lekesi

2 ki veya daha fazla nérofibrom veya
Bir adet pleksiform norofibrom

3 Aksiller / inguinal cillenme

4 Optik yolak gliomu

5 ki veya fazla Lisch nodulu

Ayirici kemik lezyonu

7 NF1 olgusuyla birinci derece akrabalik

Fakomatozlar

Post pubertal 1,5 cm veya daha buytk
Pre pubertal 0,5 cm veya daha buayuk

Benin iris hamartomu
Sfenoid kemik displazisi

Uzun kemik incelme veya displazisi
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Resim 1. A, B. NF1 tanih 7 yas kiz olguda T2 sekanslarda (A) bilateral globus palliduslarda ve (B) bila-
teral serebellar dentat nukleuslarda hiperintens lezyonlar izlenmekte.

(PNF); optik yol gliomu; kemik displazisi; ak-
siller veya inguinal ¢illenme; 2 veya daha fazla
Lisch nodiilleri (Tablo 1) [1-5].

%30-65 oraninda biligsel bozulmalarla bir-
liktedir. Ozellikle ¢ocuklarda 6grenmede giic-
liik seklinde bulgular izlenmektedir. Olgular-
da NF1 klinik yansimalari standart olmayip
farkliliklar gostermektedir. Olgularin birisinde
kifoskolyoz belirginken digerinde renal arter
stenozuna bagli hipertansiyon baskin bulgu
olabilir. SSS bulgular1 NF1°li olgularin yakla-
sik %15-20’sinde izlenmektedir [ 1-5].

Goriintiileme  bulgulari

icerisinde beyaz

cevher (BC) lezyonlar1 6nemli yer isgal eder.

Serebellar dentat ¢ekirdekler, ozellikle glo-
bus pallidus, talamus, beyin sapi, pons, orta
beyin ve hipokampus tutulumlari Snemlidir.
Genelde kitle etkisi olmayan, T2 hiperintens,
T1 izo veya hiperintens, kontrastlanmayan, di-
fiizyon artis1 gosteren lezyonlardir (Resim 1).
Kontrastlanma veya kitle etkisi diisiik dereceli
gliom anlamina gelir. Lezyonlar gerileme gos-
terir. Ozellikle 15 yas sonrasi yeni lezyonlar
izlenmez. Myelinlerde vakuolizasyon olusur.
6 ay ve 1 yil aralarla lezyon takipleri 6zellikle
MRG ile yapilabilir. Astrositom geligme olasi-
lig1 mevcuttur. Ozellikle korteks ve subkortikal
BC yerlesimli lezyonlar tiimoral hadise agisin-
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dan yakindan takip edilmelidir. Kontrastlanma,
difiizyonda kisitlanma, perfiizyonda r CBV ar-
t1s1, MRS kolin ylikselmesi 6nemli bulgulardir.
Korpus kallozum ve BC hacimleri artar. Biiyiik
korpus kallozum ile zeka arasinda negatif iligki
saptanmistir (Resim 2) [1-5].

Optik gliomlar en 6nemli primer bozukluktur.
Optik gliomlu olgularin ¢ogu NF1°li olmasina
ragmen, NF1 olgularinin %20’sinde optik gli-
om vardir. Gorme kayb1, puberte prekoks gibi
bulgular optik gliomlu olgularin %30-50’sinde

Resim 2. NF1 tanili 10 yasinda mental retarde kiz
cocugunda kalinlasmis korpus kallozum izlen-
mekte.

izlenir. Cogu 7 yas oncesinde izlenir. Bilateral
optik gliom NF1 i¢in patognomoniktir. Optik
sinir tutulumu prognoz acisindan, kiazma ve
optik yolaklar gibi posterior kesim tutulumuna
gore daha iyidir (Resim 3) [1-5]. Cogu pilosi-
tik astrositomdur. Sadece optik sinir tutulumu
olabilecegi gibi kilifla beraber ikili tutulum da
olabilir. Kitleler geri doniistimlii olup diizele-
bilmektedir. Tortioze, kivrimli optik sinirler
izlenir. Optik kanalda biiyiime ve benin kemik
yeni modellenmesi izlenir. Goriintiilemede
ozellikle yag baskili ve kontrasth MRG ¢ok
faydalidir. Yag baskili sekanslar ile ozellikle
kimyasal kayma artefakti azaltilir ve sinir daha
net degerlendirilir. Kitle uzanimi siiperiorda
hipotalamus, forniks ve septum pellisidum; la-
teralde temporal loblar; posteriorda optik yo-
laklar; inferiorda serebral pedinkiiller ve beyin
sap1 olarak izlenebilir. T1 hipointens, T2 hipe-
rintens, heterojen kontrast tutan lezyonlar sek-
lindedir. Optik sinir ¢evresi BOS miktar artisi
mevcuttur [1-5].

Astrositomlar genel topluma gore NF1 ol-
gularinda daha siktir. Genelde diigiik dereceli
olup suprasellar bolge en sik tutulum yeridir.
Beyin sap1 diger sik tutulum yeri olup genel-
de tedavi ihtiyact gerekmez. Beyin sapinda
medulla en sik yerdir. Tektum tutulumu en iyi
prognoza sahip lokalizasyondur. Gliomlarin
gradelemesinde MR spektroskopi (MRS) fay-

Resim 3. A, B. 4 yasinda erkek cocukta (A) inversiyon recovery sekansinda optik kiazma seviyesinde
(ok) (B) FLAIR sekansta posterior optik yolaklarda gliom lezyonlari izlenmekte.
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Resim 4. A-E. 7 yasinda erkek cocuk NF1 ile takipli
olup (A) globus pallidus lezyonlari yani sira (B)
beyin sapi ve sag brakium pontiste 4. ventrika-
I sag taraftan daraltan (yildiz) (C) heterojen
kontrast tutulumu goésteren gliom lezyonu mev-
cut. MRS (D) lezyon ve (E) karsiligi simetrik pa-
rankimden yapilmis olup lezyonda belirgin NAA
azalmasi izlenmekte.
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da saglamakta olup kolin artisi, kreatin ve NAA
azalmasi grade artigmin gostergelerindendir
(Resim 4) [1-5].

Optik gliomlarin yanisira sfenoid kanat displa-
zileri, pulsatil eksoftalmus, buftalmos (glob bii-
ylimesi) ve intraorbital uzanimli PNF goriilebi-
lir. Sfenoid displazi temporal loblarin orbitaya
dogru herniasyonuna yol acar. Temporal lob
pulsasyonlari pusatil ekzoftalmusa yol agar.

NF1 olgularinda ndrofibromlar sik¢a izlenir.
Lokalize, yiizeyel ve derin yerlesimli, difiiz
PNF seklinde alt gruplara ayrilan nérofibrom-
lar, benin periferal sinir kilifi kitleleridir. En
sik orbitalar, bas ve boyun, vertebra ve para-
vertebral yumusak dokular tutulur. MRG’de

Resim 5. A-C. 8 yasinda NF1 tanili erkek cocukta
(A) yag baskili T2 ve (B) kontrastli yag baskih
T1 ve (C) koronal kontrasth T1 sekanslarda sol
periorbital, zigomatik kemik ve temporal cilt
ve ciltalti boélgede kalinlasmalar ve heterojen
kontrast tutulumu gdsteren pleksiform néro-
fibrom (yildiz) lezyonu izlenmekte.

T1 hipointens, T2 hiperintens olup heterojen
kontrastlanirlar. T2 sekansda santrali hipoin-
tens, periferi hiperintens olan ndrofibrom he-
defe benzeyen bu goriinlimiiyle sivannomdan
ayrilir [1-5].

PNF’ler, sinir fasikiilleri ve periferal sinir-
lerin uzun aksi boyunca kalinlagmis liflerden
olusan ag seklindedir. T2 MRG goriintiilerde
hipointens septali, kontrastl tetkiklerde hetero-
jen kontrastlanan, infiltratif lezyonlar seklinde-
dir (Resim 5). En sik orbita, kafa tabani ve ver-
tebra tutulumu gosterir. PNF, %10 malinlegme
potansiyeli oldugundan énemlidir [ 1-5].

NF1 intrakranial damarlar etkiler fakat da-
marsal bozukluklar olduk¢a nadirdir. En sik
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Resim 6. A, B. 10 yasinda kiz olguda (A) FLAIR sekansta serebral pedinkil ve bilateral ambient sistern
cevresi parankimde intens odaklar ve (B) MR anjiografide sag orta serebral arter (ok) distal dallarin-
da belirgin olmak tzere kalibrasyon azalmasi izlenmekte.

stenoz veya tikaniklik izlenir. Genelde intima
ve diiz kas proliferasyonuna sekonder olup
karotis, proksimal orta serebral veya anterior
serebral arter sik etkilenir (Resim 6). Lenti-
kiilostriat arter genislemeleri Moyamoya has-
taligina yol acabilir. Optik sinir veya kiazma
gliomlar1 radyoterapisine sekonder damarsal
etkilenim olabilir. Arteriovenéz malformas-
yonlar, fistiil, dolikoektazi ve anevrizmalar
olusabilir [ 1-5].

NF1 vertebra bulgusu, multipl ve bila-
teral intraspinal ve paraspinal ndrofibrom-
lar seklindedir. Lezyonlar intradural veya
ekstradural yerlesimlidir. Kiigiik lezyonlar
T2’de hiperintens ve belirgin kontrastlanir-
lar. Biiyiik lezyonlar heterojen goriiniimde-
dir. Norofibromlar T2 goriintiilerde, santrali
hipointens, periferi hiperintens ‘hedef bulgu-
su’ seklindedir (Resim 7). Noral foramenden
uzanip benin kemik yeni modellemeye sebe-
biyet verirler. Malin periferik sinir kilifi tii-
morl goriilme olasiligr %5’dir. Bu lezyonlar
daha biiyiik, heterojen goriiniimde olup sant-
ral nekroz alaniyla beraber hizli biiyiime ser-
gilerler. Biiylik retroperitoneal PNF’ler malin
dejenerasyona daha yatkindir. Kifoskolyoz,
ektazik dura, arka vertebra korpus konkav-
lagmasi, lateral torasik meningosel saptanan
diger vertebra bulgularidir [1-5].

NOROFIBROMATOZIS TiP 2 (NF2)

Kromozom 22°de mevcut bozukluklar ile
birliktedir. Merlin diye adlandirilan proteini
kontrol eden bu kromozom, hiicre yapiskan-
l1g1 (adhesion) ve dolayisiyla hiicre biiyiimesi
i¢cin 6nemli rol oynamaktadir. NF2, otozomal
dominant olup en belirgin lezyon bilateral ves-
tibliler sivannomlardir. Cocuklarda havale ve
fasial sinir palsisi en 6nemli klinik bulgulardir.
Kranial givannomlar, olgularin %60’ inda izle-
nebilir. %65 olguda kutanoz sinir kilif tiimorle-
ri izlenebilir. Olgularin %50°sinde subkapsiiler
kataraktlar mevcuttur. Ozellikle ¢ocuk olguda
subkutan tlimorler ve katarkt birlikteligi NF2
tanisini Oncelikli olarak diisiindiirmelidir. Si-
vannom ve menenjiomlar spinal bolgede de
izlenebilir. Tam1 koymada ozellikle kontrasth
MRG oldukga faydali olup yogun kontrastla-
nan sivannom ve menenjiomlar kiigiik boyut-
larda olsalar bile rahatlikla gdosterilebilirler
(Resim 8) [1-5].

NF2 olgularinda intra ve paraspinal sinir ki-
Iift tiimorleri sik¢a izlenmektedir. Cogunlugu
ekstrameduller oldugundan olgular genelde
kord basist ile ilgili semptomlarla bagvuru
yaparlar. Ozellikle koronal kesitli goriintii-
ler sinir kok kitleleri ve kordla olan iligkileri
gostermede faydalidir. T1’de noral dokuy-
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la izointens olan kitleler, T2 de hiperintens,

postkontrast homojen tutulum gosterir sekil-
de izlenirler. Kord igerisinde en ¢ok izlenen
Genelde konus
medullaris ve filum terminale yerlesimlidir.

kitleler ependimomlardir.

Kontrast vermeksizin ependimomla siringo-
hidromiyelinin ayrimi yapilamayabilir. Sant-
ral yerlesimli, kontrastlanan ve keskin sinirli
lezyon oncelikle ependimomu diisiindiirmeli-
dir. Menenjiomlar intradural, ekstrameduller
yerlesimli olup kord ile genelde izointenstir-
ler. Korda, komsu kemik dokulara basi etkisi
olusturan menenjiomlar homojen kontrastla-
nirlar [ 1-5].

Resim 7. A-C. 12 yasinda NF1 tanili olguda lumbo-
sakral bolgede, foramen kaynakli (A) yag baskili
T2, (B) aksiyel ve (C) koronal T2 sekanslarda sant-
rali hipointens, cevresel hiperintens cok sayida
nérofibrom lezyonlari (yildiz) izlenmekte.

TUBEROSKLEROZ KOMPLEKSI
(TSK)

Multisistem, hamartomat6z, norokiitandz bir
patolojidir. Sik tutulan organlar beyin, deri,
kalp, bobrek, akciger ve retinadir. Klasik tria-
d1 fasial adenoma sebaseum, epilepsi ve zeka
geriligidir. Kortikal tiiberler, subependimal no-
diller, BC bozukluklari, retinal bozukluklar,
kalpte rabdomiyom, lenfanjioleiomyomatozis,
renal anjiomiyolipom ve deri lezyonlariyla be-
raber tan1 koymada onemlidir [ 1-4, 6-9].

TSK1 ve TSK2 gen mutasyonlarinin goste-
rilmesi tan1 koymada yeterli kabul edilmekte-
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Resim 8. A-D. 13 yasinda NF2 tanil erkek olguda (A) T2, (B) T1 ve (C) kontrastli MRG sekanslarda bila-
teral internal akustik kanallarda kontrast tutulumu gésteren sivannom lezyonlari ile birlikte (D) sol
frontoparietal ekstraaksiyel yerlesimli menenjiom lezyonu izlenmekte.

dir. Fakat, genetik degerlendirme %25 olguda
tan1 vermekte yetersiz kalir. Klinik kriterler
TSK tanis1 koymada faydalidir. TSK tanisinda,
1 major veya 2 veya daha fazla mindr bulgu
yeterli kabul edilmektedir (Tablo 2).

Kortikal Tiiberler

TSK’ya 6zgii bir lezyon olmayip baska pa-
tolojilerde de goriilebilir. TSK’li olgularin
%95’inde, korteksde, benin hamartomatoz
lezyonlardir. Epilepsi, biligsel bozukluklar ve

davranigsal anormalliklerle yakin iliskilidir. T1
MRG goriintiilerde iyi sinirlt hipointens, T2 hi-
perintens lezyonlar seklindedir [6-9].

Subependimal Nodiiller

TSK’da sik izlenen, hamartomatdz biiylime-
lerdir. Benin olan bu lezyonlar subependimal
biiyiik hiicreli astrositoma (SBHA) dejeneras-
yon gosterebilir. Kortikal tiiberlere gore %88
oraninda kalsifikasyon gosteren subependimal
nodiillerin tanisinda BT faydalidir. T1 MRG’de
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Tablo 2: Tiiberoskleroz kompleksinde majér ve minér 6zellikler

Maijor ozellikler

Fasial anjiofibromlar

3 veya fazla hipomelanotik makauller
Kortikal tuberler

Subependimal noduller/astrositomlar
Retinal hamartomlar
Lenfanjioleiomyomatozis

Bodbrek anjiomyolipom

Kardiak rabdomyomlar

Bag dokusu neviileri

Sub/periungual fibromlar

orta intensitede, T2 de izo veya hiperintens iz-
lenir [6-9].

Subependimal Biiyuk Hucreli
Astrositoma

Yavas biiyiiyen iyi prognozlu lezyondur. Vent-
rikiil ttkanmasi ve hidrosefaliye yol agar. T1 go-
riintiide kortekse gore izo veya hipointens, T2
goriintiide izo veya hiperintensdir [6-9].

BC bozukluklari

Kortikal tiiberlere eslik eden yiizeyel bo-
zukluklar, radial go¢ (migration) ¢izgileri ve
kist benzeri BC lezyonlar1 izlenir. Yiizeyel
BC lezyonlar1 T2 hiperintens, T1 hipointens-
dir. Radial gog¢ ¢izgileri ince, diiz veya acgili T2
hiperintens, T1 izo veya hipointens lezyonlar
seklindedir. Kist benzeri BC lezyonlar1 derin
BC’de, ventrikiile komsu, BOS intensitesinde
odaklardir (Resim 9) [1-4, 6-9].

VON HIPPEL LINDAU (VHL)
SENDROMU

Herediter, otozomal dominant, tiimoral send-
romdur. 3. (iiglincii) kromozom kisa kolundaki,
VHL tiimér baskilayict gen mutasyonlari so-
nucu gelismektedir. Goriilme sikligi 1:36000

Mindr ozellikler

Dis minesinde coklu cukurlar

Hamartomatdz rektal polipler

Kemik kistleri

Serebral beyaz cevher radyal migrasyon hatlari
Multipl bébrek kistleri

Gingival fibromalar

Konfeti deri lezyonlari

Retinal akromatik yamalar

ile 1:50000 arasindadir. Olgularda, farkli sis-
temlerde, ¢ok sayida benin ve malin tiimoérler
gelisir. SSS, bobrekler, siirrenal bez, pankreas
ve lreme organlart tlimorlerin sik goriildiigi
organlardir. En sik goriilen tiimdr beyin, spinal
kord ve retinadaki hemanjioblastomdur. Berrak
hiicreli bobrek hiicreli karsinom, feokromasito-
ma ve paragangliomlar, pankreas néroendokrin
tiimorler diger tlimoral lezyonlardir [ 1-4].

SSS Hemanjioblastomlar

VHL olgularmin %60-80’inde goriilen en sik
tiimordir. 9 ila 78 yaslar arasi sikca izlenir.
Kitle genelde benindir fakat komsu yapilarda
basi etkisiyle mortalite gosterebilir. Serebel-
lumda (%16-69), beyin sapinda (%5-22), spi-
nal kordda (%13-53), kauda ekuinada (%11) ve
supratentoryal (%1-7) bolgede goriiliir. Timor
bliylimesiyle, kitle etkisi ortaya cikar. Yavas
veya hizli bitylime gosterebilirler. 4 alt gruba
simiflandirilmistir: tip 1 (%5), makroskopik
nodiil olmaksizin basit kist; tip 2 (%60), mu-
ral nodiillii kist; tip 3 (%26), solid tiimor; tip 4
(%9), kugiik kistler igceren solid timér [10-11].

Goriintiileme i¢in tercih edilen yontem kont-
rast MRG’dir (Resim 10). 2 mm boyuttaki
lezyonlar bile kontrastlanirlar. Serebellar he-
manjioblastom varsa muhakkak spinal kord
lezyon agisindan taranmalidir. Spinal lezyon
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Resim 9. A-F. Farkh yaslardaki tuberoskleroz kompleksi tanili olgularin (A) FLAIR, (B) T1 kontrastsiz ve (C)
kontrastli sekanslar da kortikal ttiberler ve intens subependimal noduller, (D) BT'de ve (E) T2 sekansinda
kalsifiye subependimal noduller ile (F) T2 sekansda tlberler ile beyaz cevher cizgilenmeleri izlenmekte.
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Resim 10. A-D. 14 yasinda kiz olguda (A) T1, (B) T2, (C) FLAIR, (D) koronal kontrasli sekanslarda kont-
rastlanan mural nodl iceren kistik tip 2 hemanjioblastom lezyonu izlendi.

ayirici tanisinda, pilositik astrositom, araknoid
kist, metastaz ve medulloblastom diisiiniilme-
lidir. Diinya saglik orgiitiince grade 1 tiimdrler
olarak kabul edilmistir. Ince kapsiil igerisinde
kirmiz1 damarsal kitleler seklindedir. Anjiyog-
rafi goriintiilerinde, olduk¢a damarsal, biiyiik
arter ve drene edici venler igeren goriiniim ser-
giler. Kontrastsiz BT goriintiilerde, iyi sinirli,
homojen, mural nodiil igeren kist seklindedir.
Kontrast sonrast mural nodiil dens olarak izle-
nir. Asemptomatik lezyonlar yillik olarak takip
edilmelidir. Tedavide operasyon dncesi arteryal
embolizasyon oldukga faydalidir [10-11].

Spinal hemanjioblastomlar, VHL olgularinda
%13-50 oraninda izlenirler. 11-66 yaslar1 arasin-
da goriiliirler. Torasik ve servikal kord kesimin-
de daha sik izlenir. Agr1, inkontinans, kuadripleji
nedeni olabilir. Beyin sap1 yerlesimli lezyonlar
intrakranial basing artigina yol agabilir. Timor
nodiilii, MRG goériintiilerde T1 hipointens, T2
hiperintens olabilir. Belirgin kontrast tutulumu
gosterir. %50-100 oranlarinda sirinks eslik eder.
Ayirici tanida metastaz, ependimom, menenji-
om, arteriovendz malformasyon veya fistiil dii-
stinlilmelidir. Cerrahi rezeksiyon veya gama bi-
cak radyocerrahisi tedavi yontemleridir [10-11].
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Resim 11. A, B. 13 yasinda Sturge Weber Sendromu tanili olguda (A) kemik ve (B) parankim dozu BT
tetkiklerinde kalsifiye korteks izlenmekte.

STURGE WEBER SENDROMU (SWS)

Ensefalotrigeminal anjiomatozis veya me-
ningofasial anjiomatozis diger adlaridir. SWS,
sporadik gelisimsel bir bozukluk olup yiiz, go-
zin koroid tabakasi ve leptomeningeal bdlge
anjiomatozisi ile karakterizedir. Yiizde porto
sarab1 denen anjiomatdz lezyon ile birlikte ha-
vale, hemiparezi, hemianopsi ve zeka geriligi
izlenebilir. Yiizdeki anjiom dogumdan itibaren
vardir ve yas ilerledik¢e degisim gostermez.
Yiizdeki anjiom ile SWS beyin tutulumu ara-
sinda iligki bulunmamaktadir. Yagamin ilk y1-
linda olgularda infantil spazmlar %90 oraninda
goriilmeye baslar. Zamanla olusan havaleler
ilaglara yanit vermez hale gelir. Etkilenen ol-
gularin ¢ogunda zeka geriligi vardir [1-4].

SWS olgularinda ana patolojik bozukluk
ozellikle pia bolgesi menengial vaskiiler yapi-
larin karmasasidir. Cok sayida kapiller ve kii-
¢k venoz kanallar igerir. Mevcut arterler az
sayida olup fibrozise giderler. Beyin siiperfisial
vendz drenajin gelismeyip kapiller ve kiiciik
vendz kanallarla bu durumun kompanse edil-
meye calisildigr diisiiniilmektedir. Kronik ve-
ndz hipertansiyon ve sonrasinda parankimal
hasarlanma izlenir [1-4].

SWS icin diger bir patoloji kortikal kalsifi-
kasyonlardir (Resim 11). Genelde anjiomlara
komsu parankimde olusurlar. ilk subkortikal

beyaz cevherde sonradan korteksde izlenirler.
%20 oraninda bilateral olurlar. Bozulan venoz
drenaj ve sonrasinda gelisen kronik iskemiye
bagh gelistikleri diistiniilmektedir [ 1-4].

Kontrastlh MRG goriintiiler pial anjiomlari
en iyi gdsteren yontemdir (Resim 12). Ozellik-
le kontrasth T2 agirlikli FLAIR imajlar lepto-
meningeal tutulumu gostermede iistiin yontem-
dir. Anjiomlar kontrastlh MRG goriintiilerde,
ozellikle subaraknoid mesafeleri girus yilizeyini
sarip sulkuslar1 dolduran tarzda izlenirler. Anji-
omlarla beraber, yiizeyel ve derin vendz sistem
arasinda baglanti saglayan dilate derin medul-
lar venler izlenir. Hasta prognozunda ve cer-
rahi kortikal sinirlar1 belirlemede anjiomlarin
gosterilmesi onemlidir. Belirgin atrofi ve kal-
sifikasyon olan olgularda anjiom kontrastlan-
mast muhtemel damar trombozlarina sekonder
izlenmeyebilir. Susceptibility weighted (duyar-
lilik agirhikli) goriintiiler (SWI), kalsifikasyon
ve biiyiiyen transmediiller venlerin gosteril-
mesinde olduk¢a basarilidir. Dinamik MR per-
flizyon goriintiilerde anjioma komsu parankim
hipoperfiize izlenir. Kororid pleksus genelde
etkilenen hemisferde hipertrofiyedir. Paranki-
mal tutulum ne kadar fazlaysa koroid pleksus
etkilenimi de o derece artar [1-4].

Tim olgularda olmamakla beraber genelde
ipsilateral beyin parankimi atrofiktir. Difiizyon
tensor goriintiilerde artmig difiizyon ve azalmis
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Resim 12. A, B. Sturge Weber Sendrom tanili olguda koronal (A) T2 ve (B) T1 kontrastli MRG sekans-
larda sol serebral parankimde atrofi, pial vaskler yapilar (dikey ok), sol koroid pleksus (yildiz) kesi-
minde belirginlesme ve meningeal kontrast (yatay ok) tutulumunda artis izlenmekte.
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Sayfa 343

Goriintiileme bulgulari igerisinde beyaz cevher lezyonlar1 6nemli yer igsgal eder. Serebellar dentat
cekirdekler, 6zellikle globus pallidus, talamus, beyin sapi, pons, orta beyin ve hipokampus tutu-
lumlart 6nemlidir. Genelde kitle etkisi olmayan, T2 hiperintens, T1 izo veya hiperintens, kontrast-
lanmayan, difiizyon artig1 gosteren lezyonlardir.

Sayfa 344

Bilateral optik gliom NF1 i¢in patognomoniktir. Optik sinir tutulumu prognoz agisindan, kiazma
ve optik yolaklar gibi posterior kesim tutulumuna gore daha iyidir.

Sayfa 347

Ozellikle ¢cocuk olguda subkutan tiimérler ve katarkt birlikteligi NF2 tanisin1 6ncelikli olarak dii-
stindiirmelidir.

Sayfa 349

Kortikal tiiberlere gére %88 oraninda kalsifikasyon gosteren subependimal nodiillerin tanisinda
BT faydalidir.

Sayfa 350
Serebellar hemanjioblastom varsa muhakkak spinal kord lezyon agisindan taranmalidir.

Sayfa 353

SWS, sporadik gelisimsel bir bozukluk olup yiiz, géziin koroid tabakasi ve leptomeningeal bolge
anjiomatozisi ile karakterizedir.

Sayfa 353

SWS olgularinda ana patolojik bozukluk 6zellikle pia bolgesi menengial vaskiiler yapilarin karma-
sasidir. Cok sayida kapiller ve kii¢iik vendz kanallar igerir. Mevcut arterler az sayida olup fibrozise
giderler. Beyin siiperfisial vendz drenajin gelismeyip kapiller ve kii¢lik vendz kanallarla bu duru-
mun kompanse edilmeye calisildig1 diigiiniilmektedir. Kronik ven6z hipertansiyon ve sonrasinda
parankimal hasarlanma izlenir.

Sayfa 353

Ozellikle kontrastli T2 agirlikli FLAIR imajlar leptomeningeal tutulumu gdstermede iistiin yon-
temdir.
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1. Norofibromatozis tip 1°de (NF1) izlenen beyaz cevher lezyonlar1 i¢in hangisi yanligtir?
Globus pallidus sik tutulur.

Kontrast tutarlar.

Kitle etkisi olugturmaz.

Lezyonlar gerileme gosterir.

o a0 ow

Difiizyon artis1 mevcuttur.

[\

. Optik gliomla ilgili agagidakilerden hangisi yanligtir?
a. Astrositomdur.
b. NF1 olgularinin %90’1nda goriiliir.
c. Optik sinir tutulumu kiazmaya gore iyi prognozludur.
d. Bilateral olmas1 NF1 i¢in patognomoniktir.
e. Yag baskil1 ve kontrastli MRG goriintiilemede 6nemlidir.

3. Tiiberoskleroz kompleksi i¢in yanlis olan hangisidir?
a. Kortekste tiiber yapilari
b. Hamartomat6z lezyonlar
c. Santral biiyiik hiicreli graniilom
d. Sivannom
e. Subependimal nodiil

o

. Beyin, spinal kord, retna hemanjioblastomlarinin yani sira bobrek, siirrenal bez, pankreas
kaynakl1 kitlelere yol agan patoloji hangisidir?
a. Norofibromatozis
b. von Hippel Lindau sendromu
c. Tiiberoskleroz kompleksi
d. Sturge Weber sendromu
e. Ataksi telenjektazi

5. Sturge Weber sendromu i¢in yazilan ifadelerden hangileri dogrudur?
I- Pial anjiomlar
II- Kortikal kalsifikasyonlar
I- Kortikal tiiberler
IV- Ipsilateral serebral atrofi
a. II-111, b. I-111, c. I- II- IV, d. II-II-1V, e. HI-IV
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