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Rhombensefalosinapsis: Olgu Sunumu

Rhombencephalosynapsis: Case Report
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Abdulkadir Tunc?

Rhombensefalosinapsis, serebellar vermisin agenezisi veya hipogenezisi
ve serebellar hemisferlerin birbirine kaynasmasi ile karakterize bir malfor-
masyondur. Bugtine kadar elliden az olgu bildirilmistir. Eriskin olgular ¢cok
daha nadirdir. Bu hastalarda norolojik muayene normal olabilecegi gibi,
govde ataksisi, mental retardasyon ve ciddi serebral palsiye kadar degise-
bilen farkl klinik belirtiler gorilebilir. Radyolojik goriintlerle klinik ara-
sinda baglanti olmayabilir. Yirmiyedi yasinda basagrisi sikayeti ile basvu-
ran bayan hastanin yapilan nérolojik muayenesinde ozellik saptanmadi.
Cekilen kranial manyetik rezonans goriintiileme (MRG) goriintiilemesinde
vermisin olmadigi ve serebellar hemisferlerin orta hatta birbirine kaynas-
mis oldugu saptandi. Rhombensefalosinapsisin nadir goriilmesi sebebiyle
sunmayi amagladik.

Anahtar Kelimeler: Rhombensefalosinapsis, serebellar vermis, serebral

Rhombencephalosynapsis is a malformation characterized the fusion of
cerebral vermis agenesis/hypogenesis and cerebral hemisphere. Less than
50 cases are reported until now, and adult cases are even more rare. In
these patients different syptomps varying from truncal ataxia, mental re-
terdation to severe cerebral palsy can be observed though neurologic sur-
vey may result normal.There may not be a correlation between radiologic
images and clinic. There was no abnormality in the neurologic examina-
tion of the 27 year old patient who consulted with headache complaints.
It is determined in the cranial magnetic resonance imaging (MRG) images
that there was no vermis and the cerebellar hemispheres are fusioned in
the midline. We aimed to present Rhombensefalosinapsis because it is
seen very rarely.
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Giris

Rhombensefalosinapsiste; serebellar hemisferlerin, dentat niikleuslarin ve siiperior serebellar
pedinkiillerin konjenital fiizyonu, serebellar vermisin konjenital agenezisi veya hipogenezisi go-
riiliir (1). ilk rhombensefalosinapsis olgusu 1914 yilinda Obersteiner tarafindan bildirilmistir (2).
Rhombensefalosinapsis terimi ilk kez De Morsier tarafindan kullanilmistir. Lmx1a geni Pontome-
zensefalik erken donemde bileskedeki gelisimden sorumlu olan gendir, rhombensefalosinapsisin
Lmx1a genindeki mutasyona bagl gelisebilecegi bildirilmistir (3).

Bu yazida nadir goriilmesi sebebiyle ve beraberinde ekstrakranyal gelisimsel anomalilerin eslik
edebilecegini vurgulamak amaciyla rhombensefalosinapsis olgusu sunuldu.

Olgu Sunumu

Yirmi yedi yasinda kadin hasta bas agrisi sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Hasta yaklasik 2
yildir bazen analjeziklere yanitsiz olabilen, stresle artan, basinin sagina lokalize, zonklayici, 2
giin kadar stren agri tanimliyordu. Hastanin 6zge¢misinde febril konviilziyon oykist mevcuttu.
Soygecmisinde ve aliskanliklarinda bir 6zellik yoktu. Norolojik ve sistemik muayenesi dogal ola-
rak bulundu. Kranyal MRG goriintiilemesinde; serebellar vermisinin olmadigi ve serebellar he-
misferlerin orta hatta birbirine kaynasmis oldugu gorildii (Resim 1). Kranyal manyetik rezonans
gortintileme’sinde (MRG) rhombensefalosinapsis saptanmasi sebebi ile eslik edebilen anomalileri
saptamak icin hastaya; akciger grafisi, rutin kan ve idrar tetkikleri, ekokardiyografi, batin ve tiriner
sitem ultrasonografisi yapildi. Yapilan bu tetkiklerinde anlamli patolojik bulgu saptanmadi.

Tartisma

Rhombensefalosinapsis, serebellar hemisferlerin, dentat nukleuslarin ve superior serebellar pe-
dinkdllerin konjenital flizyonu, serebellar vermisin konjenital agenezisi veya hipogenezisi ile ka-
rekterize ender goriillen konjenital bir anomalidir (1). Tani kranial MR gortntileme bulgulari ile
konulur. Serebellar hemisferlerin flizyonu sonucu tek loblu serebellum goriinimi ortaya cikar.

Rhombensefalosinapsisle birlikte kranial bolgede orta hat anomalileri (holoprozensefali, septo-
optik displazi), korpus kallozum disgenezisi, akuadukt stenozu, hidrosefali ve kortikal displaziler



Resim 1. Kranyal manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG); serebellar
vermisinin olmadigi ve serebellar hemisferlerin orta hatta birbirine
kaynasmis oldugu gortldi.

bildirilmistir (4). Bu olgularda gelisme geriligi, psikiyatrik bulgular,
Kardiyovaskiiler, Respiratuar, Griner anomaliler olabilecegi bildiril-
mistir. Rhombensefalosinapsisle iliskili spesifik bir klinik yoktur (1).
Bu vakalarin buyiik cogunlugu cocukluk yas grubuna aittir. Yetis-
kinde yeni tani nadirdir (5). Bu cocuklarda hafif trunkal ataksi, nor-
mal bilissel yetenekten, siddetli serebral palsiye ve zeka geriligine
kadar degisen klinik tablo gosterdigi bildirilmistir. Davranissal ve
dusunsel zayifhigin rhombensefalosinapsisle iliskili oldugu disi-
nilmektedir (5).

Serebellar vermisin aplazi veya hipoplazisine bagli diger patoloji-
ler; Joubert Sendromu, Dandy Walker malfarmasyonu ve oksipital
sefalosel ile birlikteligi olan Tektoserebellar distrofidir (6).

Olgumuzun kranyal MRG goruintiilemesinde; serebellar vermisinin
olmadigi ve serebellar hemisferlerin orta hatta birbirine kaynas-
mis oldugu gorildi. Hastanin norolojik muayenesi normaldi. Bas
agrisinin rhombensefalosinapsisle iliskili olmadigi dustunalda. Sis-
temik muayenesi de normal olan hastanin yapilan diger tetkikle-
rinde eslik eden baska bir anomali saptanmadi.

Sonug

Rhombensefalosinapsis klasik MRG bulgulari olan, nadir goriilen,
kompleks bir konjenital malformasyondur. Rhombensefalosinap-

Dogan ve ark. Rhombensefalosinapsis

sis tanisi alan hastalarda ekstrakranyal gelisimsel anomalilere yo-
nelik gerekli tetkikler de planlanmalidir.
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