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Velesziiletett rendellenességek

Microcephalin
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Definicid

Abban az esetben, ha a magzat koponydjinak biomet-
riai jellemz6i az adott terhességi kornak megfeleld érté-
keknél 2, 3 vagy tobb SD-kiilonbséggel kisebbek, mzic-
rocephaliarol beszélink (sziletési prevalencia: 1,3-1,6
ezrelék) (1., 2. és 3. dbra).

Koreredet

Kéreredetét tekintve a microcephalia rendkivil hete-
rogén korkép; szindromads, szerzett, monogénes, illetve
idiopathids formdja egyarant ismert.

A szindrémds jellegli microcephalia genetikai szind-
romak (Meckel-szindroma, OMIM: 249000), illetve
kromoszémaeltérések (21-trisomia; OMIM: 190685;
18-trisomia, 13-trisomia) részjelenségeként fordul el8.
A korkép szerzett formdjinak hétterében bizonyos,
praenatalisan kialakul6 fert§zések (toxoplasmosis, rube-
ola, cytomegalovirus, herpesz), egyes anyai betegségek
(phenylketonuria, alkoholabtizus), illetve teratogén ar-

talmak (ionizadlé sugirzas, phenytoin, aminopterin) ér-
demelnek emlitést. A monogénes esetek autoszomalis
domindns vagy recessziv Oroklésmenetet egyarint ko-
vethetnek.

A microcephalia genetikai hdtterének felderitése célja-
bél szamos vizsgilat eredményeit publikaltik. A kozel-
mult kutatdsai az autoszomdlis recessziv oroklésmenett
microcephalia hitterében az MCPHI1 (microcephalin),
az ASPM (abnormal spindle-like microcephaly associated),
a STIL (SCL/TALIL interrupting locus) és a CENJP
(cemtromere protein J) gének muticidjinak ectioldgiai
szerepét egyarint megerdsitették.

Patomechanizmus

Az ctiolégiatdl fiiggben akar kora terhességben is ki-
alakulhat, dm 1étrejottének és korismézésének legjellem-
z6bb id&szaka a varandéssig harmadik trimesztere.
Microcephalia esetén nemcsak a koponya mérete,
hanem az agyillomany volumene és — ennek megfele-
I6en — a neuronok szdma is kevesebb; utébbi mértéké-
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nek megfelelGen, viltozé salyossiagt, postnatalisan kiala-
kul6 mentalis retardici6 lehet a kovetkezmény. A rend-
ellenesség leginkibb az elGagyat érinti.

Diagnosztika

A rendellenesség kérismézésében megbizhaté eszkoz
az ultrahang-diagnosztika (1. és 2. abra). A vizsgilat
sordn a torzs arinyiban kis koponyaméret a legszembe-
tlingbb, microcephalia mellett sz616 tiinet. A dolichoce-
phaliatdl, illetve brachycephaliatdl torténd biztos elkii-
16nités, valamint a test tobbi részéhez valé megbizhatd
viszonyitds érdekében a biparietalis atmérd (BPD) mé-
résén tal indokolt az occipitofrontalis dtmérd (OFD),
a fejkorfogat (head civcumference, HC), a torzskorfogat
(abdominal circumference, AC), a combesonthossz (femur
length, FL), a HC/AC, illetve a HC/FL ardny meghata-
rozasa is. Microcephalia gyandja esetén szoros kovetés,
két-harom hetente végzett ultrahang-biometriai kont-
roll javasolt. Terhel§ anamnézis esetén az els§ trimesz-
terben figyelmeztet§ jel lehet a kisebb CRL-érték,
a lapos homlok, valamint a kisfoka ventriculomegalia.
Hangsulyos feladat az esetlegesen tirsuld egyéb fejlédési
rendellenességek azonositasa is. Microcephalia kérismé-
zése esetén intrauterin Karyotypizalds, illetve TORCH-
szeroldgiai vizsgilat feltétlentil javasolt.

Korjoslat

A malformatio koérjoslatainak megitélése a tarsul6 rend-
ellenességektdl, valamint a koreredettdl jelentds mér-
tékben fiigg. Tarsuld rendellenességek, koros magzati
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karyotypus, illetve 4 SD alatti koponya biometriai érté-
kek esetén a terhesség megszakitasa javasolt. Kisebb foka
microcephalia esetén a folyamatos utinkovetés adhat
prognosztikai timpontot. Sziilészeti szempontbdl — per
vias naturales sziilés esetén — emlitést érdemel a kopo-
nyakorfogat miatt kisebb foka méhszdjtigulds kovet-
keztében nagyobb eséllyel kialakulé véllelakadas.
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