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SEREBELLUM VE BEYİN SAPININ  
GELİŞİMSEL BOZUKLUKLARI

GİRİŞ

Güncel literatürde serebellum ve beyin sapı-
nın gelişimsel bozuklukları (SBGB) ile ilgili 
kapsamlı kaynak sayısı yetersizdir. Özellikle 
Dandy-Walker malformasyonunun tanımlan-
masıyla beraber ilerleyen yıllarda nörogörün-
tüleme, patoloji, klinik fenotipleme ve genetik 
alanındaki ilerlemeler, SBGB’a sahip olguların 
teşhisine önemli katkıda bulunmuştur. Sere-
bellumun beyin fonksiyonlarındaki yeri ve be-
yin sapının fonksiyonları hala gizemini koru-
maktadır. Bu sebeple serebellum ve beyin sapı 
malformasyonlarıyla ilgili birçok spesifik du-
rumu klinik ve görüntüleme özellikleriyle tanı-
mak önemlidir. Son yıllardaki görüntüleme ve 
genetik yöntemlerdeki gelişmeler, bu durumla-
rı ortaya çıkaran nedenleri belirlemekte büyük 
kolaylık sağladığı gibi prenatal dönemde çok 
sayıda malformasyonun saptanmasına olanak 
tanımıştır. Bu durum özellikle serebellum ve 
beyin sapı gibi yapıları içeren posterior fossa 
için önemlidir.1,2

Serebellum ve beyin sapı malformas-
yonlarının genetik nedenlerini belirlemek, 
Dandy-Walker malformasyonu gibi ana tanı 
kategorilerinin, aslında birlikte gruplanmış 

ve etiyolojik olarak çeşitli anormalliklerden 
meydana geldiğini ortaya koymaktadır. Buna 
paralel olarak, genetik olarak tanımlanmış her 
durumla ilişkili klinik ve görüntüleme bulgu-
larının kendine has spektrumu, genetik testler 
daha yaygın olarak uygulandıkça daha anla-
şılır hale gelmiştir.2,3 Buna karşın genetik ve 
görüntüleme yöntemleriyle birlikte açıklığa 
kavuşturulan hasta serilerinin azlığı literatür 
ve hekimler için tanısal zorluklara neden ol-
maktadır. SBGB tanısında genetik nedenlerin 
ortaya konması ve yapısal anomalilerden ayrıl-
ması aile danışmanlığı açısından büyük önem 
arz eder. Yapısal nedenlerde ise rekürrens riski 
daha düşüktür. Yapısal anomalilerin başlıca en 
sık nedenleri prenatal iskemi, hemoraji ya da 
enfeksiyonlardır.4-6

Posterior fossa anomalileri 1/5000 insidan-
sında bildirilmiş olup, görece olarak sık gö-
rülen malformasyonlardandır.2 Tanıdaki tüm 
ilerlemelere karşın serebellar malformasyonlu 
çocukların postnatal dönemde nörolojik geli-
şimi, klinik çerçeveyi ve ailelerin beklentisini 
belirleyen ana unsurdur. Bu durum özellikle 
prenatal dönemde tanı alan serebellar ve beyin 
sapı malformasyonları olan fetuslarda gebeli-
ğin devamı konusunu tartışmalı kılmaktadır.  
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lığının artması konusunda oldukça yardım-
cı olmuştur. Bu durumların tanımlanması 
ve sebeplerinin bilinmesi, prenatal tanı, tanı, 
hastalığın seyri konusunda aileler ve hekimler 
açısından önemli unsurlardır. Buna ek olarak 
sebep olan gen mutasyonlarının bilinmesi, tanı 
metotlarının geliştirilebilmesine ek olarak ileri 
düzey çalışmalarla tedavi olanakları da sağla-
yabilmesi açısında ümit vermektedir.
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