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GİRİŞ

Mikrosefali baş çevresinin küçüklüğü ve 
makrosefali baş çevresinin büyüklüğü olarak 
tanımlanmakta ve bu bozukluklar yaygın ola-
rak görülmektedir. Daha resmi olarak tanımla-
nacak olursa oksipitofrontal (OFÇ) çapın yaşa 
ve cinsiyete göre ortalamanın -2 standart de-
viasyon (SD) altında olması mikrosefali, 2 SD 
üstünde olması makrosefali olarak adlandırı-
lır.1 Bizim ülkemizde referans olarak Neyzi ve 
ark.’nın yayınlamış oldukları referans değerler 
kullanılmaktadır.2

Mikrosefali
Mikrosefali baş çevresinin yaşa, cinsiyete ve et-
nik kökene göre 3 persentil ya da – 2 SD altın-
da olması olarak tanımlanır.1,3 Ağır mikrosefali 
ise baş çevresinin -3 SD altında olması olarak 
tanımlanır.3 Başın vücuda oranla uygunsuz bir 
şekilde küçük olması mikrosefalinin bir baş-
ka tanımıdır.3 Tanı için tek bir ölçüm yerine 
tekrarlayan ölçümler daha değerlidir. Çocuk 
nörologlarına yapılan yönlendirmelerin yakla-
şık % 1’i özellikle mikrosefali değerlendirmesi 
içindir ve gelişme geriliğinin değerlendirilmesi 
için çocuk nörologlarına yönlendirilen çocuk-
ların yaklaşık % 15’inde mikrosefali saptan-

maktadır.4 Baş çevresi -2 SD altında olan ölçü-
len bireyler, toplam popülasyonun %2.3’ünü 
oluşturmaktadır.5 Baş çevresi –3 SD altında 
olan bireyler ise popülasyonun %0.1’ini oluş-
turmaktadır.5 Bununla beraber -2 ile -3 SD 
arasındaki bireylerin nöromotor gelişimi ço-
ğunlukla normaldir.3,5-6 Bilişsel ve nöromotor 
geriliğin daha fazla eşlik ettiği -3 SD altındaki 
ölçümler bu nedenle önem taşımaktadır.3 Bu 
yüzden hastaların doğumdaki baş çevresi öl-
çüm değerleri, hem sonraki takipleri hem de 
altta yatan patolojik nedeni saptama açısından 
değerlidir.7-8

Mikrosefali patogenezi beyin büyüklüğünü 
etkileyebilecek genetik nedenlerden ve çevresel 
faktörlere kadar değişkenlik gösteren bir hete-
rojenitededir. Progenitör hücre proliferasyonu, 
hücre farklılaşması ve hücre ölümü gibi önemli 
beyin büyümesi süreçlerini etkileyen herhangi 
bir durum mikrosefali oluşmasına neden ola-
bilir. Mikrosefaliye yol açan anomaliler, yal-
nızca serebral gelişimi (sendromal olmayan 
mikrosefali) etkileyebilir veya ekstrakraniyal 
malformasyonlar ve/veya yüz dismorfizmiyle 
(sendromal mikrosefali) ilişkili olabilir.8 Mik-
rosefali olan çocuklarda klinik olarak değişen 
derecelerde mental retardasyon, epilepsi, se-
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Hasta gelişimsel olarak yaşına uygunsa ve 
nörolojik muayenesi normalse, spesifik bir 
genetik sendromu düşündürecek anormal bir 
özellik yoksa ve ailede herhangi bir gelişimsel 
veya nörolojik problem öyküsü yoksa, persen-
til eğrileri normal aralıktaysa, daha fazla in-
celemeye gerek yoktur. Buna karşın, büyüme 
tablosunda 97. persentilin üzerinde bir ölçüm 
durumunda ek değerlendirmeler yapılmalıdır. 
Seri ölçümler bir veya daha fazla majör per-
sentil çizgisini geçerse (hastanın başı büyüme 
eğrisi için beklenenden önemli ölçüde daha 
hızlı büyüyorsa) veya hasta 6 aylıktan küçükse 
ve kafa boyutu ayda 2 cm’den fazla büyüyorsa, 
ileri testler açısından değerlendirilmelidir.33,64

Bir hastanın makrosefali gelişmesine ne-
den olan altta yatan süreci değerlendirmek 
için beyin görüntüleme gerekebilir. Ön fonta-
nel açıksa, kafa ultrasonu herhangi bir kafa içi 
anormalliklerin değerlendirilmesi için en basit 
ve en uygun maliyetli yöntemdir. Tomografi 
hızlı bir şekilde yapılabilir, ancak radyasyona 
maruziyet nedeniyle tıbbi olarak gerekli gö-
rülmedikçe kaçınılır. Bir bebeğin sedasyona 
tabi tutulmasını gerektiren, ultrason ve BT’den 
daha pahalı olan MRG, BT’nin taşıdığı radyas-
yon riski olmadan yapılabilir ve daha ayrıntılı 
bilgi sağlar.65-66

Metabolik tarama (örn. plazma amino 
asitleri, idrar organik asitleri glikozaminog-
likanlar) özellikle çocuğun gelişimsel gecik-
mesi, dejeneratif durumlar, OSB, önceden 
kazanılmış becerilerin kaybı varsa yapılmalı-
dır. Sendromik makrosefalisi olan çocukların, 
ilişkili anormallikler (örn. Ekokardiyogram, 
oftalmolojik muayene, abdominal ultrason ve 
kemik röntgeni) açısından değerlendirilmesi 
gerekir.62
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