Sefalosel
Hasta Bilgilendirme Serisi Bilmeniz ve sormaniz gerekenler

Sefalosel Nedir?

Sefalosel, beyin dokusunun ve onu gevreleyen zarlarin kafatasindaki bir agikliktan digari
cikmasi ile karakterize nadir bir dogumsal defekttir. Bu durum, beyin ve spinal kordu

olusturan noral tupun erken gebelikte tamamen kapanmamasi sonucunda ortaya ¢ikar.
Sefalosele Ne Neden Olur?

Sefaloselin kesin nedeni tam olarak anlasilmamistir, ancak fetal gelisimin ilk glinlerinde
noral tip gelisimini etkileyen genetik ve cevresel faktorlerin bir kombinasyonuyla iligkilidir.
Riski arttirabilecek nedenler arasinda belli ilaglar, besinsel eksiklikler (6rnegin folik asit) ve

genetik mutasyonlar yer almaktadir.

Daha Fazla Test Yaptirmali miyim?

Ultrasonografi ile ilk tani koyulduktan sonra, durumun genigsligini degerlendirmek ve baska
anomali varhigini tespit etmek igin ileri test siklikla dnerilmektedir. Gebeligin devami ya da
sonlandirilmasinin siz ve aileniz igin dogru karar olup olmadigina karar vermek igin
doktorunuz ve/veya maternal-fetal tip uzmanina danisabilirsiniz. Fetal beyin ve merkezi sinir
sisteminin ayrintili ultrasonu ve fetisun ayrintili gérintilenmesi igin maternal-fetal tip veya
baska bir uzmana yonlendirilebilirsiniz, ayrica detayli géruntuleme igin fetal MRI da
cekilebilir. Genetik danismanlik ve amniyosentez ya da koryon villus 6rneklemesi gibi bir
genetik test ile yapilacak olan kromozomal mikroarray ya da tum ekzom sekanslama
incelemesi sefaloselin genetik bir sendromun pargasi olup olmadigini anlamak igin yardimci

olabilir.

Gebelik Sirasinda Takip Edilmesi Gerekenler Nelerdir?

Gebelik sirasinda bebeginizin ve sizin sagliginizi izlemek igin rutin kontroller Gnemlidir.
Doktorunuz, sefalosele eslik edebilecek hidrosefali gibi komplikasyonlari iziemek amaciyla
ultrasonografi ya da diger izlem seceneklerini daha sik sunabilir.
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Dogduktan Sonra Bebegim i¢in Ne Anlama Geliyor?

Dogumdan sonra sefalosel tedavisi, tipik olarak kafatasi defektini onarmak ve ¢ikinti yapan
beyin dokusunu tekrar yerlestirmek icin yapilan ameliyati icerir. Her bebek 6zeldir. Prognoz,
sefaloselin boyu ve yeriyle iliskili oldugu gibi, diger beyin yapilarinin ya da diger organ
sistemlerinin etkilenip etkilenmedigiyle de iligkilidir. Erken mudahale ve rehabilitasyon

hizmetleri gelisimsel gecikmelerin veya motor bozukluklarin giderilmesine yardimci olabilir.

Tekrarlayacak mi?

Patient Information Series — What you should know, what you should ask.

Sefaloselli bir gocuga sahipseniz, tekrarlama riski bir sonraki gebelikte biraz artmistir.
Spesifik riskinizi anlamak ve gebelik 6ncesi folik asit kullanimi gibi dnleyici ydntemleri

ogrenmek icin genetik danigsman ya da uzmaninizla gorusun.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

. Sefalosel bebedimin gelisimini ve hayat kalitesini nasil etkileyecek?

. Bebegimin dogum sonrasi bakiminda hangi uzmanlar yer alacak?

. Gebeligim sirasinda hemen bildirmem gereken 6zel bulgu ya da semptomlar
var mi?

. Ozel ihtiyaci olan gocuklarin aileleri igin hangi destek servisleri var?
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