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Primer Izole Total Serebellar Agenezi: Yetiskin bir Hastanin
Olgu Sunumu ve Literatiir Taramasi

Primary Isolated Total Cerebellar Agenesis: A Case Report of an
Adult Patient and Literature Review
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Serebellar agenezi oldukga nadir gérilur. Yenidogan dénemde &liime ve ciddi paraliziye sebep olabilecedi gibi, yetigkin hayatta
asemptomatik olarak da gorulebilir. Radyolojik gorintiileme ydntemlerinin gelismesiyle birlikte tani olasiigr artmistir. Serebellar
agenezili hastalarda motor bozukluklar, mental durum bozuklugu serebellar koordinasyon bozuklugu bulunabildigi gibi, bunlardan
hicbiri de bulunmayabilir. Ek konjenital patolojilerin eslik etmedigi serebellar agenezide normal yasam mimkindur. Serebellumdaki
konjenital bozukluklar siklikla Dandy-Walker malformasyonu ve Chiari Malformasyonu seklinde goériilir. ileri tani ve tedavilere
gerek kalip kalmayacagi agisindan bu hastalarin ayirici tanisinin 6nemli oldugunu disiinmekteyiz. Radyolojik gorintileme ile bas
agrisi yakinmasiyla basvuran 32 yasindaki erkek hastamizda tespit ettigimiz primer izole serebellar agenezi'yi literatlir esliginde
degerlendirdik.

ANAHTAR SOZCUKLER: Serebellar agenezi, Yetiskin, Chiari malformasyonu

ABSTRACT

Cerebellar agenesis is very rarely seen, it can cause death in neonatal period and serious paralysis, also it can be seen as asymptomatic
in adult period. The probability of its diagnosis increased with the advance of radiological tools. Patients with cerebellar agenesis
may have the disturbances of motor, mental condition, cerebellar coordination or not any. Additional congenital disturbances
generally are seen with Dandy-Walker malformation and Chiari malformation. We believe that these patients’ differential diagnosis
is important for the evaluation of further diagnosis and treatment. We evaluated 32-years old male patient, complaining headache
investigated with radiological screenings showed primary isolated total cerebellar agenesis, with literature.
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B GiRiS

6roradyolojik gdéruntileme ydéntemlerinin gelismesiyle
birlikte santral sinir sistemine ait malformasyonlarin
saptanmasi sikh@r artmistir. Serebellar agenezinin bili-

nen spesifik bir etkeni yoktur. Prenatal dénemdeki gegirilmis
enfeksiyon ve kanama gibi néronal gelisimi etkileyen yikici
olusumlar serebellar agenezinin olusumuna yol acgabilir.
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B OLGU SUNUMU

32 yas erkek hastanin ara ara bas agrisi yakinmalar olmak-
taymis, cocuklugundan beri ciddi bir nérolojik bozukluk
yasamamis, yurlylUsinde bazen sallanarak yirimesi olmak-
taymis. Prenatal, perinatal ve postanatal dénemde herhangi
bir komplikasyon gelismedigi ailesi tarafindan belirtildi. Aile
bireylerinde kalitsal bilinen bir hastalik yokmus. Egitim gérmus
ve okur yazar olan hasta, son 3 yildan beri ara ara bag agrilan
disinda bir sikayeti yokmus. Hastanin nérolojik muayenesinde
Romberg pozitifligi disinda bulgu saptaniimadi. Tim sistemik
muayenesinin degerlendirmesinde eslik eden ek malformas-
yon saptanmadi.

Sekil 1: Aksiyel bilgisayarli tomografi kesitinde beyin omurilik
sivisi ile izodens posterior fossada total serebellar agenezi.
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Cekilen beyin bilgisayarli tomografi’de posterior fossayi tama-
men dolduran Beyin Omurilik Sivisiyla izodens kistik gorintu
olmasi uzerine yapilan kranyal manyetik rezonans gdruntile-
me (MRG) yapildi (Sekil 1). MRG’de posterior fossayl tama-
men dolduran Kistik genigsleme, vermis ve serebellar dokular
izlenmedi ve Chiari IV malformasyonu seklinde idi (Sekil 2A-C).

B TARTISMA

Goruntlileme ydntemlerinin gelismesi ve pratikte sik kullanil-
masiyla birlikte serebellar malformasyonlarin saptanmasinda
artis gorilmektedir. Serebellar agenezi oldukg¢a nadir gérallr
ve spesifik bir etiyolojik etken bulunamamistir. Bununla birlik-
te, prenatal dénemdeki kanama, enfeksiyon ve genetik dyki
serebellar agenezinin gelisimde de rol oynayabilir (4). Farelerde
yapilan ¢alismalarda néroepitelyumun orta beyin ve arka beyin
olusturmak igin gécl esnasinda olusan yikimlar ve genetik
bozukluklar rol olabildigi bildirilmistir (2). Primer serebellar
agenezi ¢ogunlukla mental bozukluk, epilepsi, hidrosefali ve
hareket bozukluklar veya hicbir bulgu olmadan da gérulebilir.
Serebellum embriyolojik olarak 5. gestasyon haftasinda dorsal
rhombosefalondan gelisir.

Serebellar agenezik hastalarda motor bozukluklar, mental
durum bozuklugu serebellar koordinasyon bozuklugu bulu-
nabilir ya da bunlardan hicbiri olmayabilir. Serebellar agenezi
ile yasam muUmkin olabilir. Yasayan serebellar agenezik
yetiskin hastalarda nérolojik bulgular bariz degildir (7). Bu tir
hastalarda ayrintili ndrolojik muayene ile bulgular saptanabilir
(1). Litarettrde ilk defa Combettes tarafindan 1831 yilinda
tanimlanmistir. Literatlrdeki total serebellar agenezi olgular
cogunlukla otopsilerde bildirilmistir (5). Pinar ve ark.nin yap-
mis oldugu 4122 perinatal-neonatal otopsi serisinde, santral
sinir sistemi malformasyonlarinin %45,5’ni néral tip defektinin
olusturdugu, serebellar malformasyonlarinin %3 oraninda ve
nadir géraldigu rapor edilmistir (3).

Primer serebeller agenezi, Chiari IV malformasyonu ile ayni
tanimlanabilir (7). Yasayan bizim olgumuz hari¢ yedi olgu rapor
edilmistir: Alti olgu Tekin ve ark., bir olgu ise Feng ve ark. tara-
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findan bildirilmis olup, bizim olgumuz bildigimiz ve bildirilen
8. olgu olmaktadir (5,7). Serebellumdaki konjenital bozukluklar
siklikla Dandy-Walker malformasyonu ve Chiari malformasyo-
nu seklinde gdrultrler.

Primer serebellar agenezinin ayirici tanisi bu iki malformasyo-
nu icerir. Dandy-Walker’in kolay tani konan triadi: Vermisde
komplet veya parsiyel agenezi, dérdiincl ventrikilin kistik
dilatasyonu, genislemis posterior fossa ile birlikte transvers
sinUs, tentorium ve torkulanin yukariya yer degistirmesidir.
Ayrica beyin sapi normal olmasina ragmen, kallozal anoma-
liler buna eslik edebilir. Bizim olgumuzda ise, serebellumun
agenezisinin diginda ek anomali eslik etmemekte idi. Chiari
malformasyonu 4 tip olarak gordlir. Tip 1, yetiskin caga kadar
uzanir ve serebellar tonsillerinin kafa tabanina uzanmasidir. Tip
2, serebellar herniasyonunu igerir, hidrosefali ve siringomyeli
gozUkir ve posterior fossa genellikle kiiglktur. Tip 3, herni-
asyonun en agir formudur, serebrum ve serebellum hernias-
yonunu igerir. Tip 4, son derece nadirdir, serebellar gelisim
bozuklugu, hipoplazi ve serebellum boyutunda azalmadir ve
otozomal resefif bir hastalik olarak ortaya cikabilir (6).

B SONUG

Serebellar agenezinin nasil olustugu, patogenezi ve molekuler
temeli bilinmemektedir. Prenatal dénemdeki gecirilmis enfek-
siyon, kanama ve genetik aile dyklsu olusumunda rol oyna-
yabilir. Serebellumdaki konjenital bozukluklar siklikla Dandy-
Walker malformasyonu ve Chiari Malformasyonu seklinde
g6rulur. Primer serebellar agenezi Chiari Tip IV malformasyonu
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seklinde kendini gosterir. Nororadyolojik tani yéntemlerinin
gelismesi serebellar malformasyonlarinin nadir gértinen form-
larina tani konmasinda ve yasayan olgularin saptanmasinda
oldukga yardimci olmaktadir. Buradaki olgumuzda oldugu
gibi, serebellar agenezili hastalarin normal yasamlarini hicbir
ndrolojik bulgu olmadan da silrdlrebilecegini vurgulamak
istedik.
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