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Olgu-1
* 9 aylik kiz hasta

Oykii

e Basini dik tutamama, dalma seklinde nébet nedeniyle cocuk
noroloji B.D. tarafindan izlenen hastanin kontrollerinde bas
cevresinde buyume fark edilmis.



Ozgecmis

* Dogum oOncesi ve dogum sonrasi erken donemde bir sorun yok.
e Asilari zamaninda ve eksiksiz yapilmis.

e Basini dik tutamiyor.

* Tek heceli kelimeler séyleyemiyor.

e Destekli- desteksiz oturamiyor.

e Gulimseme: 5-6 ay

* Discikarma: 8 ay

Soygecmis

* Anne ve baba arasinda 1. derecede kuzen evliligi mevcut.
* Benzer hastalik oykusu yok.

* Anne bas cevresi: 54,2 cm (N)

* Baba bas cevresi: 55,6 cm (N)



Fizik Inceleme

Genel durum iyi.
Ates: 36,2 °C

TA: 75/50 mm Hg
Nabiz: 88/dak
SS: 24 /dak

Tart1:7.510 g (10-25p)
Boy: 63 cm(<3p )
Bas cevresi: 46 cm(75-90p)



Fizik Inceleme

On ve arka fontanel kapal.

Basini tutamiyor.

Organomegali yok.

Kranyal sinir muayeneleri normal.
Ust ve alt ekstremiteler hipotonik .
DTR’ler normal.

Kas gucl normal.









Laboratuvar

e |drar organik asitleri
N-Asetil aspartik asit yuksek.

e Tandem MS/MS: Ozellik yok
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Tani?



e Canavan Sendromu
e Makrosefali






Olgu-2
* 4.5 aylik erkek bebek

Yakinma
* Bas cevresinde bliylime

Oykii

» Saglikli cocuk izlemlerinde bas cevresi buyulkligu fark edilen
bebek Cocuk Norolojisi Polk’e getirildi.









Ozgecmis

 Dogum oOncesi, sirasi ve sonrasinda bir sorun yok.
* Asilari zamaninda ve eksiksiz yapilmis.

* Basinidik tutma:1 ay

e Destekli oturma:5 ay

e Desteksiz oturma:6 ay

e Gulimseme: 5-6 ay

* Dis cikarma:8 ay

Soygecmis

* Anne ve baba arasinda akrabalik yok.
* Anne bas cevresi: 57.5cm (1)
* Baba bas cevresi: 58.2 cm (")



Fizik inceleme

* Genel durum iyi
* Ates:36,3C

* TA:68/49 mm Hg
* Nabiz: 90/dak

e SS:28/dak

e Tarti: 7200 g (50-75p)
e Boy: 64 cm (50-75p)
e BC:46,8 cm (>90 p)

a4 -




Fizik Inceleme

On fontanel 2x1 cm

Arka fontanel kapali
Organomegali yok

Kranyal sinir muayeneleri normal
Kas tonusu normal

DTR’ler normal

Tam ekstremitelerde proksimal ve distal kas
glcu normal




* Ogrenmek istediginiz bilgi var mi?



* Anne bas cevresi: 57.5 cm (1Y)

* Baba bas cevresi: 58.2 cm (")






Tani?



Ailesel makrosefali



Makrosefali

» Kafa buytmesinin dogrudan bir gostergesi olan bas cevresi
Olcimu (oksipitofrontal cap- OFC olarak da adlandirilir),
cocuklarda btiyime ve gelismenin degerlendirilmesinde
onemli bir adimdir.

 Normal bas cevresi biylimesinden sapmalar dogustan,
genetik veya edinsel problemin ilk gostergesi olabilir.



Bas cevresi buylumesi, kranyumun icinde yer alan yapilardaki
bluyume ve degisikliklerle, fontanel ve siturlarin kapanma
zamanina bagl olarak degisebilir.

Cocuk sagligi izleminde bas cevresi, dogumdan Uc yasa kadar
Olcilmelidir. Gerekli durumlarda daha blyuk yaslarda da bas
cevresi 6lcimune devam edilebilir.

Norolojik yakinmasi olan ¢cocuklarda her poliklinik
muayenesinde bas cevresi olctlmelidir.



* Bas, onde kas hizasinin 1 ile 2 cm yukarisindan , arkada
oksiputun en belirgin kismindan dlcilmelidir.

* Yenidoganda bas cevresi olcimu, kaput suksedaneum, sefal
hematom gibi nedenlerden dolayi yasamin tguncl ve
doérdlincu guinltne kadar glivenilir olmayabilir.

* Daha buyuk bebeklerde, bas cevresi 6lciumu sac ve kranyal
kemiklerin deformasyonundan veya hipertrofisinden
etkilenebilir.






Bas cevresi hakkinda en iyi bilgi edinme sekli bas cevresi
Olcum takibinin strekliligidir.

Normal bebeklerde, genetik nedenlerden dolayi bas cevresi
persentillerinde yavas bir kayma yasanabilir.

0-18 yas arasindaki saglikli cocuklarda bas cevresi biylumesi
icin standartlar belirlenmistir.



Bas cevresi cizelgeleri

Bas ¢evresini izlemek icin bazi standart cizelgeler
mevcuttur:

Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezleri (CDC)
Diinya Saghk Orgiti (WHO) bas cevresi cizelgeleri
Nellhaus bas cevresi cizelgeleri

Fels bas cevresi cizelgeleri

Birlesik Devletler Bas Cevresi Bluytime Referansi
Bushby cizelgesi



e Bazl 6zel durumlarda (akondroplazi, Down sendromu,
norofibromatozis), ilgili hastaliklara 6zgul olusturulmus bas
cevresi egrilerinin kullanimi gerekir.



Tanimlar

* Makrosefali: Belirli bir yas, cinsiyet ve gebelik haftasi icin
ortalamanin Gzerinde, 2 SD’dan daha buylk bir bas cevresi
olarak tanimlanir (=97. persentil).

* Megalensefali (makrensefali olarak da adlandirilir), beyin
parankiminin genislemesidir.



Etyoloji

* Makrosefali, kranyumun (beyin, BOS, kan veya kemik)
herhangi bir bileseninin buyumesiyle veya kafatasindaki
basing artisi ile iliskili olabilir.

» 1-Beyindeki bilesenlerin artisi: (Megalensefali)
Anatomik veya metabolik olarak siniflandirilir.



a-Anatomik megalensefali

* Metabolik hastalik veya akut ensefalopati olmadan beyin
hiicrelerinin boyutunda veya sayisinda artisa neden olur.

* Genellikle dogumda mevcuttur.

* Postnatal dénemde, bas cevresi blyuk olmaya devam eder ve

blyume egrisinin ust yuzdeliklerine paralel bir sekilde
ilerlemeye devam eder.



Ailesel makrosefali

Genetik makrosefali olarak da adlandirilir.

En yaygin tird “benign” ailesel makrosefalidir.

Bu cocuklar blytk bas cevresi ve normal vucut oOlclleri ile dogar.

Bebeklik doneminde bas cevresi, 90 persentilden, tipik olarak 2 ile 4
cm yukarida, ancak 98. persentile paralel olarak artmaktadir.

Bas cevresi, haftada 0,6 cm'den 1 cm'ye (normalde haftada 0,4 cm)
kadar artabilir.

Bas buylume hizi, yaklasik alti aylik bir zamana kadar normal
blyime hizina doner.



* Bir sendromu dusindiren herhangi bir klinik 6zelligi
bulunmayan ve ailede anormal nérolojik veya gelisimsel
sorunlar bulunmayan, nérolojik muayene ve gelisimi normal
olan cocuklarda ailesel makrosefali, ebeveynlerin bas cevreleri
Olculerek ve Weaver egrileri kullanilarak teyit
edilebilir.(Bolgemizde 5-18 yas bireylerin bas cevresi olclilerek
olusturulan egriler kullanilmaktadir.)

* Cocugun bas cevresi Weaver egrileri kullanilarak tahmin
edildigi gibi normal araliklara girerse, radyolojik
degerlendirme gerekli degildir.



5-18 yas kiz ve erkek ¢ocuklarinda, yasa gore bas ¢cevresi referans egrileri
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Anatomik megalensefali ile iliskili diger bozukluklar arasinda:

Norokiitanozis
— Ornek: Nérofibromatoz, tuberoz skleroz kompleksi, lineer sebase neviis sendromu

Otizm spektrum bozukluklar
Akondroplazi

Sotos sendromu
— Prenatal donemde beyinde asiri bliyiime olur. Megalensefali yaninda hidrosefali de gelisebilir.

Frajil X sendromu

— Erkeklerde ailevi zeka geriliginin en yaygin seklidir. Bas ¢evresi agirlik ve uzunluk ile karsilastirildiginda
blUyulktir, ancak ortalama 2 SD'den fazla degildir.

Cowden sendromu

— PTEN genindeki mutasyonlarin neden oldugu otozomal dominant bir sendromdur. Etkilenen kisilerde tiroid
malignite riski ve erken meme kanseri riski artar.

Nevoid bazal hiicre karsinom sendromu (Gorlin sendromu)

— Otozomal dominanttir. PTCH geninde mutasyon vardir. Etkilenen bireylerde blyilk bas ¢evresi, cene kistleri
ve palmar / plantar cukurlar vardir.



* b-Metabolik megalensefali

— Beyin dokusunda metabolik tGrinlerin depolanmasi ile olusur. Bu
cocuklarin bas cevreleri genellikle dogumda normaldir, ancak neonatal
donemde bliylume gosterir. Bunlar:

Lokodistrofiler:

— Alexander hastaligi, Canavan hastaligi, megalensefalik
|okoensefalopati,Glutarik asidri...

Lizozomal depolama bozukluklari:

— Tay-Sachs, mukopolisakkaridoz ve gangliosidoz...



 2-BOS hacminde artis
A-Hidrosefali

B-Subaraknoid boslugun benign genislemesi: Makrosefali dogumda olabilir veya
olmayabilir. Makrosefali dogumda mevcut degilse, bas cevresi hizla 95.
persentil izerinde egriye paralel olarak artar ve ¢ocuk alti aylik oldugu zaman
normale doner.

e 3-Artan kan hacmi:

— Intraventrikiler, subdural, epidural kanama veya arteriovendz malformasyon
nedeniyle olusabilir.

* 4-Artmis kemik kalinhig::

— Makrosefaliye neden olabilir. Talasemi major veya bazi kemik hastaliklarinda
ortaya cikabilir.

e 5-Kafa i¢i basing artisi:

— Idiyopatik olabilir.intrakranyal icerikte hacim artisi (beyin, BOS, kan, kitle),
enfeksiyon, inflamasyon, toksik veya metabolik anormallikler (6rn. kursun
zehirlenmesi, vitamin A eksikligi veya fazlaligi, galaktozemi).






Posnatal makrosefaliye yaklasim

Hangi durumlarda makrosefali acisindan degerlendirme
vapilmali?

Bas cevresi bir kez anormal 6lculurse,

seri Olcimlerde ilerleyici biyume devam ederse (saglikli
kontrollerde biyime egrisinde 1 veya daha fazla artis),

6 ayin altinda bas cevresinde aylik 2 cm’den fazla bir artis
olmasi

Olcuimiin dogrulanmasi dnemlidir.

Makrosefali degerlendirilirken, bas cevresindeki ailesel farklilik
dikkate alinarak cocuk ve ailesinin ayrintili 6ykdasu alinir ve
fizik muayenesi yapilir.



Goruntuleme ve laboratuvar degerlendirmesinin
aciliyetini belirleyen faktorler

Fontanellerin durumu

Santral sinir sistemi travmasi veya enfeksiyonu
Norogelisimsel anormallikler veya sendromik ozellikler
Eslik eden ek norolojik semptomlar (bas agrisi,ataksi...)
Norolojik veya kutanoz anormallikler acisindan aile 6ykusu



Artmis intrakranyal basing bulgulari varsa,
— Acil degerlendirme yapilmali.

Sendromik ozellikler varsa,

— Tanticin klinik genetik boliumuine yonlendirilmeli.

Sendromik ozellikler yok ve ¢ocukta gelisme geriligi varsa,

— Beyin goriunttleme (genellikle MR veya BT) gereklidir.
Norogoruntileme, belirli bir etiyolojiye bagh anormallikleri ortaya
cikarabilir (hidrosefali, l6kodistrofi, gangliositom...).

Sendromik ozellikler yok ve gelisme normalse,

— Birinci derece akrabalarin bas cevresi (anne-baba, kardesler) ailesel
makrosefalyii degerlendirmek icin dlctlmelidir.



Fizik muayene

e Genel gorinuim

— (Dismorfik ozellikler belirli bir sendromu distndurebilir. )

 Bas cevresi

— baslangic ve ilerleme hizini belirlemek icin 6lcimler daha dnce cizilen
Olcumlerle karsilastirilmalidir.

— Anatomik megalensefalisi olan cocuklar genellikle dogumda
makrosefaliktir, buna karsin metabolik megalensefalisi olan cocuklarin

dogum bas cevreleri normaldir ve yenidogan doneminde makrosefalik
hale gelir.



e Asgirlik ve boy egrileri

Cocugun agirligi ve boyu da olclilmeli ve standart egriler Gzerinde
cizilmelidir.

Bliyume egrisini degerlendirmek icin dnceden cizilen noktalarla
karsilastirma yapilmalidir.

e Bas muayenesi

Bas cevresinin 6lcimune ek olarak fontanel muayenesi, kafatasinin bir
yasin altindaki bebeklerde transilliminasyonu ve oskiltasyonu (AVM
acisindan) degerlendirilmelidir.

Fontanellerin kapanma zamani not edilmelidir.

Makrosefalisi olan cocuklarin 6n fontanellerinin sirekli genislemesi;
hidrosefali, akondroplazi, rasitizm ve osteogenezis imperfekta gibi
hastaliklara bagli olabilir.

Kafatasinin transilliminasyonunda isik, karanlik bir odada bebegin kafa
derisine uygulanur.



Gozler:

— Intrakranyal basinc artisina bagh papil 8dem, metabolik hastalik veya
sendromik makrosefali disiindiiren katarakt ve retina anormallikleri icin
incelenmelidir.

Cilt:

— Hipopigmente veya hiperpigmente makiiller, anjiyomlar, telenjiektazi,
subkutandz nodiiller, lipomlar, papillomada derinin muayenesi yapilmalidir.

Kardiyovaskiiler sistem:

— Konjenital kalp hastaligi veya kalp yetmezligi bulgulari olan néro-kardiyo-
fasyo-kutanoz sendromu dusiindiren vakalarda degerlendirilmeli.

Gastrointestinal sistem

Kas-iskelet sistemi:
— iskelet displazileri.

Norolojik degerlendirme



 Ebeveyn bas cevresi olcimii:

— Mutlaka yapilmalidir.

— Weaver egrisi, genetik etkilerin cocugun makrosefalisine katkisi olup
olmadigini belirlemeye yardimci olur.

— Ebeveynlerin standart puanlarinin hesaplanmasinda, 18 yasindaki
birinin ortalama degeri ve standart sapmasi kullanilmahdir.

— Ebeveynlerin ve cocugun standart degeri ortalamasi Weaver egrisi
uzerinde cizilir. Cocugun standart puani ebeveynlerin ortalama degeri
ile belirlenen aralik icerisinde bulunuyorsa makrosefali icin genetik
yatkinhk distunular.






Norogoriintuleme

* Dz grafiler:
— Primer iskelet displazisi veya artmis intrakranyal basing¢ bulgularini gésterebilir,

e Ultrasonografi :

— On fontaneli acik, nérogelisimi normal, makrosefalik, artmis intrakranyal
basing bulgusu olmayan bebeklerde iyi bir baslangi¢ calismasidir. Ventrikiler
veya subaraknoid alan genislemesini belirleyebilir.

— Bas ultrasonografisi normalse, bebegin bas cevresi dlcimi ve norogelisimsel
durumu yakindan izlenmelidir.

* MRve BT:

— Kapali 6n fontaneli olan, bas cevresi ilerleyici olarak artan, norolojik
anormallik, artmis intrakranyal basinci olan hastalarda onerilir.

— Vaskuler anormallikleri degerlendirmek icin kontrast veya anjiyografi ile MR
goruntuleme yapilabilir.



Sevk nedenleri

Klinik 6zelliklere ve ilk degerlendirmenin sonuclarina baghdir.

Nobetleri olan veya anormal MR gérintlsu olan ¢ocuklar bir
pediatrik norologa yonlendirilmelidir.

Hidrosefali ya da kitle lezyonu olan ¢ocuklarin beyin cerrahi
bolimune sevki gerekebilir.

Gelisimsel sorunu olan ¢ocuklarin, cocuk gelisimi ekibine
yonlendirilmesi uygundur.



YOonetim

Makrosefali tedavisi etyolojiye baghdir.

Asemptomatik ailesel megalensefali olan cocuklara tedavi
gerekmez.

Hidrosefalisi olan cocuklar BOS volimunu azaltmak igin
norocerrahi mudahaleye (6rn., Ventriktloperitoneal sant
yerlestirilmesi) gerek duyabilir.

Subaraknoid alanin benign genislemesi olan bebek ve
cocuklara da genellikle midahale gerekmez. Gelisimsel ve
norolojik sorunlar icin yakindan izlenmelidir.

Bas cevresi 6lctimlerinin, normal egriyle paralel oldugundan
emin olmak icin aylik olarak cizilmesi gerekir.



Ozet ve Tavsiyeler

Bas cevresi dogumdan Ug¢ yasina kadar olctlmelidir.

Bas cevresi 6lctimleri, belli bir zaman icinde takip edilip,
cizilirse bilgilendiricidir.

Makrosefali, belirli bir yas, cinsiyet ve gebelik haftasi icin
ortalamanin tzerinde iki standart sapmadan (SD) daha yuksek
bir bas cevresidir (>97. persentil).

Megalensefali, beyin parankiminin genislemesidir.
Makrosefali, kraniumun (beyin, BOS, kan veya kemik) herhangi

bir bileseninin buyimesiyle veya intrakranyal basincin
artmasindan kaynaklanir.






Tesekkiirler...



