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MIKROSEFALI VE MAKROSEFALI

GIRIS

Mikrosefali bas ¢evresinin kiigiikligti ve
makrosefali bas ¢evresinin biiytikliigli olarak
tanimlanmakta ve bu bozukluklar yaygin ola-
rak goriilmektedir. Daha resmi olarak tanimla-
nacak olursa oksipitofrontal (OFC) ¢apin yasa
ve cinsiyete gore ortalamanin -2 standart de-
viasyon (SD) altinda olmasi mikrosefali, 2 SD
tstiinde olmasi makrosefali olarak adlandiri-
lir.! Bizim tilkemizde referans olarak Neyzi ve
ark’nin yaymlamis olduklar: referans degerler
kullanilmaktadir.”

Mikrosefali

Mikrosefali bas ¢evresinin yasa, cinsiyete ve et-
nik kokene gore 3 persentil ya da — 2 SD altin-
da olmasi olarak tanimlanir."* Agir mikrosefali
ise bas ¢evresinin -3 SD altinda olmas1 olarak
tanimlanir.’ Bagin viicuda oranla uygunsuz bir
sekilde kiiglik olmasi mikrosefalinin bir bas-
ka tanimidir.’ Tani igin tek bir 6l¢iim yerine
tekrarlayan ol¢timler daha degerlidir. Cocuk
norologlarina yapilan yonlendirmelerin yakla-
sik % 1’i ozellikle mikrosefali degerlendirmesi
icindir ve gelisme geriliginin degerlendirilmesi
i¢in gocuk norologlarina yonlendirilen ¢ocuk-
larin yaklasik % 15’inde mikrosefali saptan-
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maktadir.* Bag ¢evresi -2 SD altinda olan 6l¢ii-
len bireyler, toplam popiilasyonun %2.3’tini
olusturmaktadir.®> Bas ¢evresi -3 SD altinda
olan bireyler ise popiilasyonun %0.1’ini olus-
turmaktadir.’ Bununla beraber -2 ile -3 SD
arasindaki bireylerin néromotor gelisimi ¢o-
gunlukla normaldir.>*¢ Biligsel ve ndromotor
geriligin daha fazla eslik ettigi -3 SD altindaki
oOlgiimler bu nedenle 6nem tagimaktadir.’ Bu
yiizden hastalarin dogumdaki bas gevresi 6l-
¢im degerleri, hem sonraki takipleri hem de
altta yatan patolojik nedeni saptama agisindan
degerlidir.”*

Mikrosefali patogenezi beyin biytikligiini
etkileyebilecek genetik nedenlerden ve gevresel
faktorlere kadar degiskenlik gosteren bir hete-
rojenitededir. Progenitor hiicre proliferasyonu,
hiicre farklilagmas1 ve hiicre 6liimii gibi 6nemli
beyin biiyiimesi siireglerini etkileyen herhangi
bir durum mikrosefali olusmasina neden ola-
bilir. Mikrosefaliye yol agan anomaliler, yal-
nizca serebral gelisimi (sendromal olmayan
mikrosefali) etkileyebilir veya ekstrakraniyal
malformasyonlar ve/veya yiiz dismorfizmiyle
(sendromal mikrosefali) iliskili olabilir.® Mik-
rosefali olan ¢ocuklarda klinik olarak degisen
derecelerde mental retardasyon, epilepsi, se-
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Hasta gelisimsel olarak yasina uygunsa ve
norolojik muayenesi normalse, spesifik bir
genetik sendromu diisiindiirecek anormal bir
ozellik yoksa ve ailede herhangi bir gelisimsel
veya norolojik problem 6ykiisii yoksa, persen-
til egrileri normal araliktaysa, daha fazla in-
celemeye gerek yoktur. Buna karsin, bityliime
tablosunda 97. persentilin tizerinde bir dl¢iim
durumunda ek degerlendirmeler yapilmalidir.
Seri Ol¢timler bir veya daha fazla major per-
sentil ¢izgisini gegerse (hastanin bas1 bilyiime
egrisi i¢in beklenenden 6nemli Ol¢iide daha
hizli biiytiyorsa) veya hasta 6 ayliktan kiigiikse
ve kafa boyutu ayda 2 cmden fazla biiyiiyorsa,
ileri testler agisindan degerlendirilmelidir.’***

Bir hastanin makrosefali gelismesine ne-
den olan altta yatan siireci degerlendirmek
icin beyin goriintiileme gerekebilir. On fonta-
nel agiksa, kafa ultrasonu herhangi bir kafa ici
anormalliklerin degerlendirilmesi i¢in en basit
ve en uygun maliyetli yontemdir. Tomografi
hizli bir sekilde yapilabilir, ancak radyasyona
maruziyet nedeniyle tibbi olarak gerekli go-
rillmedik¢e kaginilir. Bir bebegin sedasyona
tabi tutulmasini gerektiren, ultrason ve BT'den
daha pahali olan MRG, BT nin tasidig1 radyas-
yon riski olmadan yapilabilir ve daha ayrintili
bilgi saglar.5>

Metabolik tarama (6rn. plazma amino
asitleri, idrar organik asitleri glikozaminog-
likanlar) ozellikle ¢ocugun gelisimsel gecik-
mesi, dejeneratif durumlar, OSB, o6nceden
kazanilmis becerilerin kaybi varsa yapilmali-
dir. Sendromik makrosefalisi olan ¢ocuklarin,
iligkili anormallikler (6rn. Ekokardiyogram,
oftalmolojik muayene, abdominal ultrason ve
kemik rontgeni) agisindan degerlendirilmesi
gerekir.®
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