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Holoprozensefali nedir?

Holoprozensefali, fetusun erken gelisimi sirasinda beynin tam olarak yariklanmamasi
sonucu ortaya gikan kompleks bir malformasyondur. Bu durum, embriyonun 6n beyni olan
prosensefalonun serebral yarim kurelerin ¢ift loblarina dizgin bir sekilde bélunememesiyle
karakterize olup, beyni ve yuz 6zelliklerini etkileyen bir dizi anormallige yol acar.

Beynin bolunememesindeki ciddiyete bagli olarak dort ana grupa ayrilir:

Alobar Holoprozensefali: Beyin yarim klrelerinin hi¢ bélinememesi sonucu tek bir
ventrikdl ile tek lobdan olusan bir beyinle seyreden en ciddi formdur.

Semilobar Holoprozensefali: Beyin yarim kareleri kismen boélunmustur, ve beyin yapisi
alobar ile lobar arasinda bir ara form gibidir.

Lobar Holoprozensefali: Beynin daha iyi bolinmesiyle seyreden ve daha normal bir beyin
yapisinin oldugu en az ciddi formdur.

Orta Interhemisferik varyant (Sintelensefali): Beyin ortada tam bolinmemekle beraber

On ve arkada daha normal bir sekilde bolunmustar.

Holoprozensefaliye ne neden olur?

Genetik anomaliler, cevresel faktorler ya da gebelik sirasindaki komplikasyonlar gibi farkli
nedenler holoprozensefaliye neden olabilir. Bazi vakalar trizomi 13 gibi kromozomal
hastaliklarla iligkiliyken, digerleri spesifik gen mutasyonlariyla iliskili olabilir. Riski arttiran
cevresel faktorler arasinda maternal diyabet, belli ilaglar ve gebelik sirasindaki enfeksiyonlar

yer alir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

No6rosonografi (fetal beyin ve merkezi sinir sistemi ultrasonu) ve manyetik rezonans
goruntileme (MRI) i¢in ydnlendirilebilirsiniz. Eger baska anomaliler varsa bunlari
hedefleyen ultrasonografi istenebilir. Gebelige devam etmenin sizin ve aileniz i¢in dogru
karar olup olmadigiyla ilgili doktorunuza danisabilirsiniz. Genetik danismanlik ve testler

Onerilebilir. Bu testler arasinda kromozomal anomali varligini kontrol etmek ve mikroarray

isuog..
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ve tUm genom sekanslama gibi ileri testleri yapabilmek i¢in gereken amniyosentez ve

koryon villus 6rneklemesi yer alir.
Gebeligim sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Holoprosensefali'den etkilenen devam eden gebeliklerde, dizenli dogum éncesi kontrollere
katilmali ve bebegin iyiligini ve gelisimini degerlendirmek igin duzenli ultrasonlara
girmelisiniz . Gebelik devam ettikge doktorunuz bebek hareketlerine dikkat etmeniz gibi
Onerilerde bulunacaktir. Sikhginda ya da paterninde belirgin degisiklik olmasi incelemeyi

gerektirir.

Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Holoprozensefalinin ciddiyetine bagli olarak semptomlar ve fizik bulgular belirgin olarak
degdiskenlik gosterir. Holoprozensefali olan bazi bebeklerde gozlerin yakin olmasi
(hypotelorizm), tek g6z olmasi (siklopi), duz bir burun olmasi ya da burun olmamasi ve
yarik damak-dudak gibi ciddi yuz anomalileri olabilir. Zeka problemleri, gelisimsel gerilik ve
koordinasyon-hareket problemleri gibi nérolojik sikintilar olabilir. Vicut 1sisini, blyimeyi ve
metabolizmayi etkileyen hipotalamusla ilgili endokrin problemler gorulebilir. Bebegin
durumunu degerlendirmek igin pediatrik noroloji, kraniofasyal cerrah, endokrinologdan
olusan bir ekibe danigsmanlik i¢in yonlendirilebilirsiniz. Prognoz ciddi degiskenlik gosterir.
Siddetli vakalarda prognoz ¢ok kotldur ve birgok bebek ilk alti aydan sonra hayatta
kalamaz. Daha hafif vakalarda ¢ocuklar yetiskinlige kadar yasayabilir ancak ¢esitli norolojik

ve gelisimsel zorluklar yasayabilir.
Tekrarlayacak mi?

Her gebelik farkhdir ve farkl aileler igin tekrarlama riski ciddi deg@iskenlik gosterir. Aile
Oykusune, genetik faktorlerin katkisina ve bilinen gevresel etkenlere bagli olarak genetik

danigsmanlik daha kigisel bir risk belirlenmesine yardimci olabilir. Bu degerlendirme,

ebeveynler ve potansiyel olarak etkilenen ¢ocuk icin spesifik mutasyonlari veya
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kromozomal anormallikleri belirlemek amaciyla genetik testler hakkinda tartigmalari

icerebilir.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

Cocugumun saghgi, gelisimi ve hayat kalitesi Gzerinde holoprozensefalinin uzun

donem etkileri nedir?

Bebegimin durumunu ve prognozunu belirlemek igin yapilacak ek test ya da
degerlendirmeler var midir?

Gebeligin devamiyla ilgili segeneklerim nelerdir?

Dogumumu nerede gerceklestirmeliyim?

Bebegimin dogumdan sonra alabilecedi destegi anlatabilir misiniz?

Bebegimin dogumunda ve sonrasinda bakiminda yer alacak medikal ekip hakkinda

bilgi verebilir misiniz?
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