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Ulevaade
Isoleeritud Dandy-Walkeri Malformatsioon (DWM) on mittesiindroomne kesknérvislisteemi

malformatsioon, millele on iseloomulik hiidrotseefalus (ajuvatsakeste laienemine), vaikeaju
keskosa puudumine osaliselt vdi taielikult ja neljanda vatsakesega Gihenduses oleva tagumise
koljuaugu tsist (joonis 1). Malformatsioon avaldub enamasti varajases eas hiidrotseefaluse,
valjaulatuva (promineeruva) kuklaosana ning kraniaalnarvide pareesi (halvatuse), niistagmide
(tahtmatud, kirrelt korduvad silma liigutused horisontaal- vdi vertikaalsuunas) ja ataksiana
(liigutuste sujuvuse kaona).
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L\ Joonis 1.  Dandy-Walkeri  malformatsiooni
ajutiivi vaib olla kokku levinumad tunnused.
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Tekkepohjused

Arvatakse, et enamasti on DWM heterogeenne ehk mitme teguri ja geenimuutuse koostoimel
tekkinud. DWM on seotud ka slindroomsete malformatsioonide (vdararengute) ja
kaasaslindinud infektsioonidega.

On tuvastatud ka geenimuutusi, mis on leitud modndadel DWM-ga patsientidel.
Heterosligootne muutus ZIC1 ja ZIC4 (3924) geenis pShjustab DWM-i. FOXC1 geen on vajalik
vaikeaju normaalseks arenguks ning muutusi selles geenis on seostatud DWM ja muude
vaikeaju malformatsioonidega. NID1 geeni muutused on seostatud hiidrotseefaluseta DWM-
ga ja fokaalse (Uhest aju poolkerast lahtuva) epilepsiaga.



Kliiniline pilt
Klassikaline triaad DWMi korral on vaikeaju keskosa alaareng, neljanda ajuvatsakese
laienemine ja aju venoossete siinuste ristumiskoha kdrgema asetsus.

Kliiniline pilt on indiviiditi vdga erinev ning sdltub peamiselt kaasuvatest kesknarvislisteemi
malformatsioonidest. Neist levinumad on liikvori dravoolutee kitsenemine ajus, aju
valjasopistus kuklapiirkonnas, polimikrogilria ehk ebanormaalselt paljude vaikeste
ajukurdude esinemine, aju neuraaltoru defektid, corpus callosumi (aju méhnkeha) puudumine
ja ajukoe paiknemine valjaspool anatoomiliselt selleks ettendhtud piirkonda). DWM on 1-4%
hidrotseefaluse pohjuseks ja neil patsientidel, kellel on DWM, kaasneb 80% juhtudest
hidrotseefalus.

DWMiiga isiku areng voib olla normipiires, kuid vdib esineda kuni raskes astmes arengu
mahajaamust. Arengust mahajdamus tekib tavaliselt esimese eluaasta jooksul ning peamiselt
valjendub kdndimisraskuse ja koordinatsioonihdirena. Nistagmid, kehatlive ataksia ja
kraniaalnarvide parees on harvem esinevad simptomid. Hiljem vdib DWM avalduda
koljusisese rohu tdusust tingitud simptomitena. Nendeks on peavalud, ataktiline kénnak,
vaimse staatuse muutused, kraniaalnarvide pareesid, oksendamine ja plramidaaltrakti
tunnused — tahtlikud liigutuste, ndo miimika, narimis-ja neelamisprotsessi juhtimine.

Malformatsiooni tiheks levinuimaks tunnuseks on epileptilised hood, mis on tavaliselt seotud
ajukoe paiknemisega vales kohas.

Parandumine
DWM esineb enamasti sporaadiliselt ning vaga vaikese kordusriskiga. See tahendab, et kumbki

vanematest haiguse teket soodustavat geenimuutust ei kanna ja seetéttu on kordusrisk
jargmiste raseduste korral vaga madal. On kirjeldatud muutusi ZIC1 ja ZIC4, NID1, FOXC1
geenides, kuid DWMiga ei ole seotud kindlat parandumismustrit.

Jalgimine ja ravi
Ravi keskendub siimptomite ja nendega kaasuvate seisundite leevendamisele. Kirurgiline ravi
on vajalik hiidrotseefaluse ja tagumise koljumulgu tsusti kontrolli all hoidmiseks.

Prognoos

Prognoos on véaga varieeruv ja soltub malformatsiooni raskusastmest, diagnoosini jdudmise
ajast ning jargnevast ravist. Leebematel juhtudel, kui koljusisene réhk on minimaalselt
tousnud, esineb patsientidel vahem neuroloogilisi héireid ja elukvaliteet on peaaegu
tavapdrane. Raskematel juhtudel on patsientidel suur risk arengust mahajaamuse,
intellektipuude ja koordinatsioonihairete tekkeks.



Ravimata hiidrotseefaluse korral umbes 50% isikute elu |I6peb surmaga enne kolmeaastaseks

saamist. Taiskasvanuikka joudnud isikute seas esineb tavaliselt motoorseid, visuaalseid ja

auditoorseid probleeme.
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