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Kortikal geligsimle ilgili anomaliler nelerdir?

Kortikal gelisim anomalileri (KGA), beynin dis tabakasindaki sinir hlicrelerinin
anne karninda anormal gelisimine bagl olarak ortaya ¢ikan nadir anomalilerdir.
KGA, genetik, enfeksiyoz ya da vaskuler nedenlere bagh ortaya gikar. KGA'nin
birgok tipi vardir ve hangi gelisimsel basamagin etkilendigine bagh olarak
siniflandirilirlar. Ornegin, lizensefali, ya da diiz beyin, beyindeki sinir
hdcrelerinin anormal gégune bagh olarak ortaya gikan beyinde girus (tepeler) ve

sulkus (yariklar) olusumunun duzguin gergeklesmedigi bir durumdur.

KGA’ya ne neden olur?
KGA’nin neonatal etkileri genistir ve ilaca yanit vermeyen epilepsiyi, serebral palsiyi,
beslenme gugluklerini, zihinsel engelliligi ve diger norolojik ve davranigsal anormallikleri

igerir.

KGA nasil olusur?

KGA’lar genleri ve ¢evresel faktorleri iceren multifaktoryel nedenlerin bir sonucudur.

Kromozomlar KGA ile nasil iligkilidir?

Kromozomlar, DNA’larin paketleridir. Farkli kromozomlar farkli genler igerir. Son
on yilda, KGA’'ya neden olabilecek ve artan sayida gen bulunmustur ve bunlarin
tespit edilmesi icin detayli bir genetik inceleme gerekir (tum ekom sekanslama

adi verilen test).

Bebegim KGA tanisi aldiktan sonra bagka testler yaptirmali miyim?
Birgok kadin bebegin durumunu anlamak i¢in daha fazla test yaptirmak

isteyecektir. Yapilabilecek testler bulundugunuz yere de baghdir. Bunlar

arasinda yer alan bazi testler:
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+ Kromozomlar igerisindeki tek gen mutasyonu gibi problemlere bakmak icin
amniyosentez. Bu test, bebedi saran amniyon sivisindan bir miktar alarak ve
icerisindeki hucreleri inceleyerek yapilmaktadir.

+ Beyin korteksini incelemek icin MR degerli bir testtir. Ultrasonda KGA suphesi
olustuktan sonra, MR ultrasonografi bulgulari desteklemek igin eger
mumkunse yapilmalidir.

« Bir perinatoloji tip uzmani, bir pediatrik nérolog ve bir genetikgi ile konstltasyon, bu
bulgunun bebegin gelisimi Uzerindeki olasi etkilerinin daha iyi anlasilmasi agisindan

onemlidir.

Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Dogumdan sonra bebek bir pediatrist ve pediatrik nérolog tarafindan degerlendirilmelidir.
Suphelenilen bulgularin teyit edilmesi icin MR onerilecektir. KGA’larda ndbet sik oldugu
icin anti-epileptik icin muhtemelen verilecektir. Bebegin gelisimini optimize etmek ve
gelisimsel zorluklari (motor, dil ve davranissal gibi) ele almak i¢in uzun vadeli gelisimsel

takibe de ihtiya¢ duyulacaktir.

Tekrarlayacak mi?
Egder KGA nedeni genetikse tekrarlama riski vardir. Bu risk, bebedin anne ve

babasina genetik testler yapilarak, gerekirse beyin MR'lar ¢gekilerek

degerlendirilebilir.
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Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Baska malformasyonlar var mi?

e Hangi genetik testler yapilabilir?

¢ Ne kadar siklikla ultrasonografi muayenesi olacagim?

e Gebelik sirasinda cerrahi bir segenek midir?

e Dogum sonrasi bebegim igin cerrahi nerede mumkundur?
e Benim durumumda Onerilen dogum sekli nedir?

e Dogumumu nerede gerceklestirmeliyim?

e Bebedim dogumdan sonra en iyi bakimi nerede alacaktir?

¢ Dogumdan sonra benim ve bebegimin bakimiyla ilgilenecek doktor ekibiyle tanisabilir
miyim?
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