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MEGALOENSEFALI ILE GIDEN
METABOLIK HASTALIKLAR

GIRIS

Pediatrik noérodejeneratif ve norometabolik
hastaliklarda klinik ve genetik olarak heterojen
¢ok genis bir grup hastaliktir. Ayrintili olarak
hastanin sikayetleri, prenatal, natal postnatal,-
ve aile oykiisii, gelisim basamaklari, muayene
bulgulari, labaratuvar, goriintuleme, metabolik
ve genetik testler ve klinik bulgular1 degerlen-
dirilerek tani, tedavi ve izlem planlanmaktadir.

Bazi norodejeneratif ve ndrometabolik has-
taliklarda klinik olarak anahtar bulgulardan
birisi fizik muayenede makrosefali ve/veya me-
galensefalinin varligidir.

Bu bolimde megalensefalinin eslik ettigi
noérometabolik hastaliklarda klinik bulgular ve
tanisal yaklasimlar 6zetlenecektir. Bu nedenle
bazi tanimlar1 yapmak faydali olacaktir.

Makrosefali, bas ¢evresi ol¢limiiniin yasa
gore iki standart sapmadan (>98 persentil)
daha biiyiik olmasidir’. Her 50 ¢ocuktan biri
bu tanimlamaya uydugu icin, makrosefali
yaygin bir durum olarak kabul edilir®. Rolatif
makrosefali ise bas gevresi biiytikliigii iki stan-
dart sapmadan daha az olup, boy kiloya gore
orantisizlig1 mevcuttur. Bas ¢evresi 6l¢limii al-
nin ortasindan oksiputa kadar olan daire sek-
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linde él¢iiliip yas cinsiyet boya gore bas gevresi
biiytime kartlarindan kontrol edilip belirtilme-
lidir®.

Hidrosefalide de artmis beyin omurilik si-
vist ventrikiilleri genisleterek makrosefaliye
yol agar*. Ventrikiillerde bu genisleme ve bazen
kominike ya da nonkominike olmasina gore
deg,sik klinik gosterebilmektedir. Kominike
hidrosefali, genellikle yapisal bir anormallik
nedeniyle ventrikiiler sistemde tikanma so-
nucu gelisirken nonkominike hidrosefali ise
beyin omurilik sivis1 (BOS) nin araknoid vil-
luslardan anormal emilimi neticesinde gelisir.

Yine bir diger makrosefali nedeni subdural
hematomlardir. Kronik subdural hematomlar
en sik kazara olmayan travmanin sonucudur.
Frontal ve parietal daha belirgin olarak saptan-
maktadir®.

Makrosefali, ayrica ¢ok sayida genetik
sendromlarla birliktedir. Bunlar; Akondropla-
zi ve diger iskelet displazileri (orantisiz olmasi
nedeniyle goreceli makrosefali ile ortaya ¢ika-
bilir), neurofibromatosis type I, Sotos syndro-
me, Fragile X ve bir¢ok kromozal anormallik-
lerdir.®”

Uzm. Dr., Ozel, Gocuk Hastaliklar1 ve Cocuk Nérolojisi Muayehanesi meltempirti@yahoo.com
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