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Megalensefali nedir?

Makrosefali genislemis bas g¢evresi icin kullanilan bir terimdir. Beyin igerisindeki geniglemis
sivi dolu bosluklar, kalinlagsmig kafatasi veya beyin dokusunun kendisinin geniglemesi gibi
altta yatan birgok neden olabilir. Megalensefali, bu nedenlerden sonuncusu yani esas olarak
beynin blyumesinin neden oldugu durumlar i¢in kullanilan tanimdir. Megalensefali vakalarinin
¢ogu dogum sonrasi tani almaktadir. Dogum oncesi tani alanlarin gogu uguncu Ug ayda tani
alan vakalardir. Megalensefali tek basina olabilecegi gibi genetik bir durumun pargasi da

olabilir.

Megalensefali ne kadar siktir?

Makrosefali tanimi geregi tUm gebeliklerin yaklagsik %2'sini kapsar. Bu durumda, vakalarin
¢ogu normal olacaktir. Bu durumlarda bas ¢evresi 6nemlidir, ¢inkU bas ¢evresi ne kadar
blylkse kotl gelisimsel sonuglar olma olasiligi o kadar yuksektir. Makrosefalinin bir alt grubu

olan megalensefalinin ise dogumda goértlme sikli§i bilinmemektedir.

Megalensefali kromozomlarla nasil iligkilidir?

Kromozomlar, DNA'larimizin paketlenmis halidir. Kromozomlardaki anormallikler genetik bir
sendroma neden olabilir ve bu durumda sendromik megalensefali olarak degerlendirilir. Bu
durum siklikla bas ¢evresinin belirgin buyadagu, gebeligin daha erken donemlerinde (ge¢
ikinci Ug ay ya da erken Uguncu Ug¢ ay) tani alan ya da beyin digi anormallikler olan fetuslarda

goralar.

Daha fazla test yaptirmali miyim?
Birgok hasta bebeklerinin durumu hakkinda ve olasi sonuglar hakkinda daha fazla bilgi almak

icin ek testler yaptiracaktir. Yapilabilecek testler:
* Krozomomlardaki sayisal problemleri tespit edebilmek ve kromozom igindeki problemleri

goOrebilmek igin amniyosentez. Bu test, bebegdi ¢evreleyen suyundan az bir miktarda

ornek alarak ve bunu laboratuvara analiz i¢in gondererek yapilir.
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+ Eger mumkunse, fetal beyin MR. Bu test vicudun iginin goruntulenmesi igin guglu
manyetik dalgalar ve radyo dalgalari kullanir. Bu test anne ve bebek igin guvenlidir ve
radyasyon icermez. Megalensefaliyle beraber bulunabilecek beyin anomalileri hakkinda
gerekli bilgiler verebilir. Boylece, daha detayli genetik incelemeler igin yonlendirme
yapilabilir ya da gelisimsel sonuglar agisindan daha iyi danigmanlik verilebilir.

+ Fetal ekokardiyografi. Bu, hamilelik sirasinda bebegdin kalbinde megalensefali ile
birlikte bulunabilecek kalp anormallikleri olup olmadigini tespit etmek igin yapilan 6zel

bir ultrasonografi muayenesidir.

Gebelik sirasinda neler takip edilmelidir?

Megalensefali olan bebekler icin gebelik sirasinda artmis bir risk yoktur. Ancak, bas cevresi
belirgin olarak artmigsa fetal bas dogum kanalina yerlesemeyecegi i¢in sezaryen riski
olacaktir. Birgok doktor duzenli ultrasonografi takibi dnerecektir. Ultrasonografi bas ¢evresinin
buyume hizini belirlemeye ve beyinde ya da beyin disinda diger anomaliler olup olmadigini

belirlemeye yardimci olacaktir.

Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Baska anomalisi olmayan, normal genetik sonugclari olan ve bas ¢evresi +2.5 standart
sapmanin altinda olan bebekler iyi huylu ailesel megalensefali olarak adlandirilirlar. isminden
de anlagilacagi gibi normal gelisimsel sonuglarla iliskilendirilen gorece iyi bir durumdur.
Genellikle altta yatan genetik bir neden oldugunda bas gevresi +2.5 standart sapmanin
uzerinde olacaktir ve sonuglar altta yatan genetik bozukluga bagli olacaktir.

Megalensefalinin genel semptomlari arasinda nébetler, gelisimsel gerilik ve motor
disfonksiyon yer alir. Bdyle durumlarda dogum tecrtbeli bir yeni dogan ve néro-goruntileme
servisi olan tersiyer hastanelerde gerceklestiriimelidir. Bebedin dogumdan sonra kafa

ultrasonuna, genellikle birkag aylikken MR'a ve seri norolojik ve pediatrik gelisim kontrollerine

ihtiyaci olacaktir.
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Tekrarlayacak mi?

Eder altta yatan bir genetik neden yoksa megalensefalinin tekrarlama riski son derece
dusuktir. Eger genetik bir neden varsa, genetik test size, babaya ve gebeliklerde bebege
Onerilecektir.Bu genetik testin sonucu tekrarlama riskini belirleyecektir. Gelecek gebeliklerde,

beynin detayli bir muayenesi gerekecektir.

Glincelleme Ekim 2022




