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SEREBELLUM VE BEYIN SAPININ
GELISIMSEL BOZUKLUKLARI

GIRIS

Giincel literatiirde serebellum ve beyin sapi-
nin gelisimsel bozukluklar1 (SBGB) ile ilgili
kapsamli kaynak sayisi yetersizdir. Ozellikle
Dandy-Walker malformasyonunun tanimlan-
masiyla beraber ilerleyen yillarda nérogoriin-
tilleme, patoloji, klinik fenotipleme ve genetik
alanindaki ilerlemeler, SBGBa sahip olgularin
teshisine 6nemli katkida bulunmustur. Sere-
bellumun beyin fonksiyonlarindaki yeri ve be-
yin sapinin fonksiyonlar: hala gizemini koru-
maktadir. Bu sebeple serebellum ve beyin sap1
malformasyonlariyla ilgili bircok spesifik du-
rumu klinik ve goriintiileme 6zellikleriyle tani-
mak 6nemlidir. Son yillardaki goriintiilleme ve
genetik yontemlerdeki gelismeler, bu durumla-
r1 ortaya ¢ikaran nedenleri belirlemekte bityitk
kolaylik sagladig: gibi prenatal donemde gok
saylda malformasyonun saptanmasina olanak
tanimistir. Bu durum ozellikle serebellum ve
beyin sap1 gibi yapilar1 iceren posterior fossa
i¢in 6nemlidir."?

Serebellum ve beyin sap1 malformas-
yonlarinin genetik nedenlerini belirlemek,
Dandy-Walker malformasyonu gibi ana tani
kategorilerinin, aslinda birlikte gruplanmais
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ve etiyolojik olarak c¢esitli anormalliklerden
meydana geldigini ortaya koymaktadir. Buna
paralel olarak, genetik olarak tanimlanmis her
durumla iligkili klinik ve goriintiileme bulgu-
larinin kendine has spektrumu, genetik testler
daha yaygin olarak uygulandik¢a daha anla-
silir hale gelmistir>’ Buna karsin genetik ve
goriintilleme yontemleriyle birlikte agikliga
kavusturulan hasta serilerinin azhig: literatiir
ve hekimler i¢in tanisal zorluklara neden ol-
maktadir. SBGB tanisinda genetik nedenlerin
ortaya konmasi ve yapisal anomalilerden ayril-
mas1 aile danismanhig1 agisindan biiyiik 6nem
arz eder. Yapisal nedenlerde ise rekiirrens riski
daha distktir. Yapisal anomalilerin baglica en
sik nedenleri prenatal iskemi, hemoraji ya da
enfeksiyonlardir.*¢

Posterior fossa anomalileri 1/5000 insidan-
sinda bildirilmis olup, gorece olarak sik go-
rillen malformasyonlardandir.” Tanidaki tiim
ilerlemelere karsin serebellar malformasyonlu
gocuklarin postnatal donemde norolojik geli-
simi, klinik ¢ergeveyi ve ailelerin beklentisini
belirleyen ana unsurdur. Bu durum ozellikle
prenatal donemde tani alan serebellar ve beyin
sap1 malformasyonlar1 olan fetuslarda gebeli-
gin devami konusunu tartismali kilmaktadir.
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liginin artmasi konusunda oldukga yardim-

a1 olmustur. Bu durumlarin tanimlanmasi

ve sebeplerinin bilinmesi, prenatal tani, tani,

hastaligin seyri konusunda aileler ve hekimler

acisindan 6nemli unsurlardir. Buna ek olarak

sebep olan gen mutasyonlarinin bilinmesi, tani

metotlarinin gelistirilebilmesine ek olarak ileri

diizey ¢alismalarla tedavi olanaklar1 da sagla-

yabilmesi a¢isinda iimit vermektedir.
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