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Defi níció

Abban az esetben, ha a magzat koponyájának biomet-

riai jellemzői az adott terhességi kornak megfelelő érté-

keknél 2, 3 vagy több SD-különbséggel kisebbek, mic-

rocephaliáról beszélünk (születési prevalencia: 1,3–1,6 

 ezrelék) (1., 2. és 3. ábra).

Kóreredet

Kóreredetét tekintve a microcephalia rendkívül hete-

rogén kórkép; szindrómás, szerzett, monogénes, illetve 

idiopathiás formája egyaránt ismert.

A szindrómás jellegű microcephalia genetikai szind-

rómák (Meckel-szindróma, OMIM: 249000), illetve 

kromoszómaeltérések (21-trisomia; OMIM: 190685; 

18-trisomia, 13-trisomia) részjelenségeként fordul elő. 

A  kórkép szerzett formájának hátterében bizonyos, 

praenatalisan kialakuló fertőzések (toxoplasmosis, rube-

ola, cytomegalovirus, herpesz), egyes anyai betegségek 

(phenylketonuria, alkoholabúzus), illetve teratogén ár-

talmak (ionizáló sugárzás, phenytoin, aminopterin) ér-

demelnek említést. A monogénes esetek autoszomális 

domináns vagy recesszív öröklésmenetet egyaránt kö-

vethetnek.

A microcephalia genetikai hátterének felderítése céljá-

ból számos vizsgálat eredményeit publikálták. A közel-

múlt kutatásai az autoszomális recesszív öröklésmenetű 

microcephalia hátterében az MCPH1 (microcephalin), 

az ASPM (abnormal spindle-like microcephaly associated), 

a STIL (SCL/TAL1 interrupting locus) és a CENJP 

(centromere protein J) gének mutációjának etiológiai 

 szerepét egyaránt megerősítették.

Patomechanizmus

Az etiológiától függően akár kora terhességben is ki-

alakulhat, ám létrejöttének és kórismézésének legjellem-

zőbb időszaka a várandósság harmadik trimesztere.

Microcephalia esetén nemcsak a koponya mérete, 

 hanem az agyállomány volumene és – ennek megfele-

lően – a neuronok száma is kevesebb; utóbbi mértéké-

1. ábra A 28. terhességi héten magzati microcephalia ultrahangfelvétele 2. ábra A 28. terhességi héten magzati microcephalia ultrahangfelvétele
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3. ábra Microcephaliás újszülöttről készült felvétel

karyotypus, illetve 4 SD alatti koponya biometriai érté-

kek esetén a terhesség megszakítása javasolt. Kisebb fokú 

microcephalia esetén a folyamatos utánkövetés adhat 

prognosztikai támpontot. Szülészeti szempontból – per 

vias naturales szülés esetén – említést érdemel a kopo-

nyakörfogat miatt kisebb fokú méhszájtágulás követ-

keztében nagyobb eséllyel kialakuló vállelakadás.
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nek megfelelően, változó súlyosságú, postnatalisan kiala-

kuló mentális retardáció lehet a következmény. A rend -

ellenesség leginkább az előagyat érinti.

Diagnosztika

A rendellenesség kórismézésében megbízható eszköz 

az  ultrahang-diagnosztika (1. és 2. ábra). A vizsgálat 

 során a törzs arányában kis koponyaméret a legszembe-

tűnőbb, microcephalia mellett szóló tünet. A dolichoce-

phaliától, illetve brachycephaliától történő biztos elkü-

lönítés, valamint a test többi részéhez való megbízható 

viszonyítás érdekében a biparietalis átmérő (BPD) mé-

résén túl indokolt az occipitofrontalis átmérő (OFD), 

a  fejkörfogat (head circumference, HC), a törzskörfogat 

(abdominal circumference, AC), a combcsonthossz (femur 

length, FL), a HC/AC, illetve a HC/FL arány meghatá-

rozása is. Microcephalia gyanúja esetén szoros követés, 

két–három hetente végzett ultrahang-biometriai kont-

roll  javasolt. Terhelő anamnézis esetén az első trimesz-

terben fi gyelmeztető jel lehet a kisebb CRL-érték, 

a   lapos homlok, valamint a kisfokú ventriculomegalia. 

Hangsúlyos feladat az esetlegesen társuló egyéb fejlődési 

rendellenességek azonosítása is. Microcephalia kórismé-

zése esetén intrauterin karyotypizálás, illetve TORCH-

szerológiai vizsgálat feltétlenül javasolt.

Kórjóslat

A malformatio kórjóslatának megítélése a társuló rend-

ellenességektől, valamint a kóreredettől jelentős mér-

tékben függ. Társuló rendellenességek, kóros magzati 


