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ÖZ

Serebellar agenezi oldukça nadir görülür. Yenidoğan dönemde ölüme ve ciddi paraliziye sebep olabileceği gibi, yetişkin hayatta 
asemptomatik olarak da görülebilir. Radyolojik görüntüleme yöntemlerinin gelişmesiyle birlikte tanı olasılığı artmıştır. Serebellar 
agenezili hastalarda motor bozukluklar, mental durum bozukluğu serebellar koordinasyon bozukluğu bulunabildiği gibi, bunlardan 
hiçbiri de bulunmayabilir. Ek konjenital patolojilerin eşlik etmediği serebellar agenezide normal yaşam mümkündür. Serebellumdaki 
konjenital bozukluklar sıklıkla Dandy-Walker malformasyonu ve Chiari Malformasyonu şeklinde görülür. İleri tanı ve tedavilere 
gerek kalıp kalmayacağı açısından bu hastaların ayırıcı tanısının önemli olduğunu düşünmekteyiz. Radyolojik görüntüleme ile baş 
ağrısı yakınmasıyla başvuran 32 yaşındaki erkek hastamızda tespit ettiğimiz primer izole serebellar agenezi’yi literatür eşliğinde 
değerlendirdik.        
ANAHTAR SÖZCÜKLER: Serebellar agenezi, Yetişkin, 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.        
KEYwORdS: Cerebellar agenesis, Adult, Chiari malformation

█    GİRİŞ

Nöroradyolojik görüntüleme yöntemlerinin gelişmesiyle 
birlikte santral sinir sistemine ait malformasyonların 
saptanması sıklığı artmıştır. Serebellar agenezinin bili-

nen spesifik bir etkeni yoktur. Prenatal dönemdeki geçirilmiş 
enfeksiyon ve kanama gibi nöronal gelişimi etkileyen yıkıcı 
oluşumlar serebellar agenezinin oluşumuna yol açabilir.
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█    OLGU SUNUMU
32 yaş erkek hastanın ara ara baş ağrısı yakınmaları olmak-
taymış, çocukluğundan beri ciddi bir nörolojik bozukluk 
yaşamamış, yürüyüşünde bazen sallanarak yürümesi olmak-
taymış. Prenatal, perinatal ve postanatal dönemde herhangi 
bir komplikasyon gelişmediği ailesi tarafından belirtildi. Aile 
bireylerinde kalıtsal bilinen bir hastalık yokmuş. Eğitim görmüş 
ve okur yazar olan hasta, son 3 yıldan beri ara ara baş ağrıları 
dışında bir şikayeti yokmuş. Hastanın nörolojik muayenesinde 
Romberg pozitifliği dışında bulgu saptanılmadı. Tüm sistemik 
muayenesinin değerlendirmesinde eşlik eden ek malformas-
yon saptanmadı.

Çekilen beyin bilgisayarlı tomografi’de posterior fossayı tama-
men dolduran Beyin Omurilik Sıvısıyla izodens kistik görüntü 
olması üzerine yapılan kranyal manyetik rezonans görüntüle-
me (MRG) yapıldı (Şekil 1). MRG’de posterior fossayı tama-
men dolduran kistik genişleme, vermis ve serebellar dokular 
izlenmedi ve Chiari IV malformasyonu şeklinde idi (Şekil 2A-C).

█    TARTIŞMA
Görüntüleme yöntemlerinin gelişmesi ve pratikte sık kullanıl-
masıyla birlikte serebellar malformasyonların saptanmasında 
artış görülmektedir. Serebellar agenezi oldukça nadir görülür 
ve spesifik bir etiyolojik etken bulunamamıştır. Bununla birlik-
te, prenatal dönemdeki kanama, enfeksiyon ve genetik öykü 
serebellar agenezinin gelişimde de rol oynayabilir (4). Farelerde 
yapılan çalışmalarda nöroepitelyumun orta beyin ve arka beyin 
oluşturmak için göçü esnasında oluşan yıkımlar ve genetik 
bozukluklar rol olabildiği bildirilmiştir (2). Primer serebellar 
agenezi çoğunlukla mental bozukluk, epilepsi, hidrosefali ve 
hareket bozuklukları veya hiçbir bulgu olmadan da görülebilir. 
Serebellum embriyolojik olarak 5. gestasyon haftasında dorsal 
rhombosefalondan gelişir.

Serebellar agenezik hastalarda motor bozukluklar, mental 
durum bozukluğu serebellar koordinasyon bozukluğu bulu-
nabilir ya da bunlardan hiçbiri olmayabilir. Serebellar agenezi 
ile yaşam mümkün olabilir. Yaşayan serebellar agenezik 
yetişkin hastalarda nörolojik bulgular bariz değildir (7). Bu tür 
hastalarda ayrıntılı nörolojik muayene ile bulgular saptanabilir 
(1). Litaretürde ilk defa Combettes tarafından 1831 yılında 
tanımlanmıştır. Literatürdeki total serebellar agenezi olguları 
çoğunlukla otopsilerde bildirilmiştir (5). Pınar ve ark.nın yap-
mış olduğu 4122 perinatal-neonatal otopsi serisinde, santral 
sinir sistemi malformasyonlarının %45,5’ni nöral tüp defektinin 
oluşturduğu, serebellar malformasyonlarının %3 oranında ve 
nadir görüldüğü rapor edilmiştir (3).

Primer serebeller agenezi, Chiari IV malformasyonu ile aynı 
tanımlanabilir (7). Yaşayan bizim olgumuz hariç yedi olgu rapor 
edilmiştir: Altı olgu Tekin ve ark., bir olgu ise Feng ve ark. tara-

Şekil 2A-C: Aksiyel, koronal ve sagital magnetik rezonans görüntülemede izole total serebellar agenezi görünümü.

Şekil 1: Aksiyel bilgisayarlı tomografi kesitinde beyin omurilik 
sıvısı ile izodens posterior fossada total serebellar agenezi.
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fından bildirilmiş olup, bizim olgumuz bildiğimiz ve bildirilen 
8. olgu olmaktadır (5,7). Serebellumdaki konjenital bozukluklar 
sıklıkla Dandy-Walker malformasyonu ve Chiari malformasyo-
nu şeklinde görülürler.

Primer serebellar agenezinin ayırıcı tanısı bu iki malformasyo-
nu içerir. Dandy-Walker’in kolay tanı konan triadı: Vermisde 
komplet veya parsiyel agenezi, dördüncü ventrikülün kistik 
dilatasyonu, genişlemiş posterior fossa ile birlikte transvers 
sinüs, tentorium ve torkulanın yukarıya yer değiştirmesidir. 
Ayrıca beyin sapı normal olmasına rağmen, kallozal anoma-
liler buna eşlik edebilir. Bizim olgumuzda ise, serebellumun 
agenezisinin dışında ek anomali eşlik etmemekte idi. Chiari 
malformasyonu 4 tip olarak görülür. Tip 1, yetişkin çağa kadar 
uzanır ve serebellar tonsillerinin kafa tabanına uzanmasıdır. Tip 
2, serebellar herniasyonunu içerir, hidrosefali ve siringomyeli 
gözükür ve posterior fossa genellikle küçüktür. Tip 3, herni-
asyonun en ağır formudur, serebrum ve serebellum hernias-
yonunu içerir. Tip 4, son derece nadirdir, serebellar gelişim 
bozukluğu, hipoplazi ve serebellum boyutunda azalmadır ve 
otozomal resefif bir hastalık olarak ortaya çıkabilir (6).

█    SONUÇ
Serebellar agenezinin nasıl oluştuğu, patogenezi ve moleküler 
temeli bilinmemektedir. Prenatal dönemdeki geçirilmiş enfek-
siyon, kanama ve genetik aile öyküsü oluşumunda rol oyna-
yabilir. Serebellumdaki konjenital bozukluklar sıklıkla Dandy-
Walker malformasyonu ve Chiari Malformasyonu şeklinde 
görülür. Primer serebellar agenezi Chiari Tip IV malformasyonu 

şeklinde kendini gösterir. Nöroradyolojik tanı yöntemlerinin 
gelişmesi serebellar malformasyonlarının nadir görünen form-
larına tanı konmasında ve yaşayan olguların saptanmasında 
oldukça yardımcı olmaktadır. Buradaki olgumuzda olduğu 
gibi, serebellar agenezili hastaların normal yaşamlarını hiçbir 
nörolojik bulgu olmadan da sürdürebileceğini vurgulamak 
istedik.
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