Serebellar hipoplazi (SH)
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SH nedir?

Beyincik, beynin arka kisminda yer alan ve diger iglevlerinin yani sira denge ve hareketin
koordine edilmesine yardimci olan énemli bir yapidir. Fetal beyincigin, gebelik haftasina gore
beklenenden kuguk olmasina SH denir. Bu genel bir terimdir. SH yalniz gorulebilecegi gibi,
beyin malformasyonlari, konjenital sendromlar ya da edinilmis lezyonlar (6rnegin beyin

kanamasi ya da enfeksiyonlar) gibi klinik durumlarin bir pargasi olabilir.

SH nasil olusur?

Beyincigin anormal gelisimine sebep olan altta yatan nedene baghdir — genetik ya da
edinilmig bir lezyon normal yapiya zarar verebilir ya da normal beyincik gelisimini
engelleyebilir. Bu bulgu, beyincigin bir tarafini etkileyebilir, bir tarafiyla beraber vermis
adindaki orta kismini etkileyebilir ya da tim bolimlerini farkli derecede etkileyebilir. Sadece
orta kisim etkilenmigse vermian hipoplazi ad verilir ve farkli klinik 6neme sahiptir. Bazen
lezyona beyincik igerisinde kanama, enfeksiyon ya da ciddi fetal anemi sebep olur. Diger
durumlarda, anomali genetik bir hastalik kaynakhdir (kromozomal ya da spesifik gen

mutasyonu).

Daha fazla test yaptirmali miyim?

Fetal beyincik gebelik haftasina gére daha kliglk olarak él¢tldiginde (10 persentil altinda)
beyin yapilarinin ve diger sistemlerin ileri gériintiileme incelemesine ihtiyag duyulur. ilk
olarak, fetal nérosonografi (detayl beyin ultrasonografisi) ve genetik danismanlik gereklidir.
Eger gerekli ve uygunsa, fetusun genetik incelemesi icin amniyosentez dnerilecektir. Ultrason
bulgularina bagli olarak enfeksiyon ve koagtlasyon parametreleri icin laboratuvar testleri

gerekecektir. Bazi olgularda, fetal manyetik rezonans goruntileme (MR) gereklidir ve

Ozellikle ge¢ gebelikte uygulandiginda en fazla katkiyi verecektir.
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Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Dogum sonrasi SH’nin durumu altta yatan nedene ve diger anomalilerin varligina bagh olarak
degiskenlik gosterir. Bulgu sadece beyincik ile sinirliysa, ¢ocuklarin gogu erken dénemde
yurimede gugluk (ataksi), kas glgsuzligu gibi norolojik problemlere sahip olacaktir ve farkl
derecelerde gelisimsel gerilik gorulebilecektir (vakalarin %60’indan fazlasinda). Gerilik,
olgularin %35 kadarinda ciddi dizeydedir. Sonrasinda da, g6z hareket problemleri, konusma
bozukluklari ve beynin kiigik olmasi gibi problemler ortaya ¢ikabilir. Klinik prezentasyon
statik oldugunda (zamanla kotulesmediginde) prognoz daha iyidir. Baska malformasyonlar
olmasi durumunda klinik durum daha ciddidir ve etkilenen organ sistemlerine baglidir.

Tekrarlayacak mi?

Gelisimsel SH icin tekrarlama riski genetik problemin tirtine ve genetik degisikligin bir ya da
her iki ebeveynden aktarilip aktariimadigina baghdir. Eger problem, ek bir tim kromozomsa
vakalarin ¢odu izoledir ve tekrarlamaz. Bazi vakalarda kromozomun bir bélumunde silinme
ya da ciftlesme vardir ve bu vakalar siklikla kahtilir. Tek bir gende mutasyon olmasi
durumunda tekrarlama riski ebeveynlerin “tasiyici” olmasina baglidir, eger tasiyiciysalar
varyantin tlrtne bagl olarak farkl oranlarda da olsa yeni olusacak her yeni fetusa aktarim
riski vardir. Ebeveynlerin mutasyon sahibi olmasi durumunda (saglikli ya da anomali sahibi)
risk % 25 - % 50 arasinda degisir. Bazi olgularda, anormal fetus sahibi olmak cinsiyete de
baglidir. Eger edinilmis bir nedenle SH olusmussa, tekrarlama riski ¢cok dusuktur. SH

olgularinin birgogunda genetik bir neden oldugu igin, genetik danismanlik ¢gok dnemlidir.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

Bu ciddi bir SH olgusu gibi mi gérunuyor?

« Diger organlar etkilenmis mi?

« SH olmasi dogum sekli ve zamani Gzerinde etkili mi?
« Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

ileri inceleme ve dogum igin tersiyer bir merkeze yénlendirilmeli miyim?
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