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OZET
Mikrosefali, zeka geriligi ve spastik dipleji bulgulan olan ug¢ gocuga genetik
konsiiltasyon yapildi.

SUMMARY
Heredity of Microcephaly Mental Retardation and Spastic Diplegia Syndrome

Genetic consultation was given to three children with microcephaly, mental
retardation, and spastic diplegia.

GIRIS

Bu sendrom ilk kez 1973‘de Seemanova ve arkadaglan tarafindan mikrosefali ve
spastik diplejili iki kardegte saptanarak yayinlanmighr(1l). Baz1 bulgulan farkh
olmakla beraber Paine tarafindan 1960°da sunulan hastalikla(2) ayn olabilecegi
belirtilmigtir(1,3).

Bu sendromun ayimna tarusi zordur. Baghca belirtisi olan mikrosefali birgok
sendromda da bulunmaktadir(4,5,6). Buna ragmen hastalarin hekime bagvuru
nedeni spastik diplejidir. O nedenle bu hastalarla en sik pediatrik noérologlar
kargilagir. Bu ¢ocuklarda psikomotor gerilikle Dbirlikte kramplar
gozlenir(onceleri*petit mal®, daha sonra "grand mal”®). Baz1 hastalarda spastik
dipleji yerinde tetrapleji de geligebilir. Kramplann sikhigi yagla artarken
genellikle 3 ile 8 yag arasinda o6liimle sonuglamr.

OLGULAR

Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Genetik Unitesine bagvuran 3 ailenin
fenotipik bozukluklan olan gocuklarina genetik araghrma yapildi(Resim 1).

L.Olgu:Annenin ikinci gebeliginden dogan, ti¢ yaginda erkek gocuk olup, anne
ve babasi akraba idi. Hastanin, birbuguk yaginda olen ablasinin da aym
bulgulan gosterdigi ogrenildi(Sekil 1).
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Bu olgular 3.Ulusal Tibbi Biyoloji Kongresi‘(Antalya 1994)nde poster olarak sunulmugtur.



Resim 1:Olgulann fenotipik 6zellikleri
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Sekil 1:0lgu I'e ait pedigri

I1.Olgu:Annenin uguncu gebeliginden dogan on yaginda kiz gocuk olup,
ebeveynleri akraba, agabeyi ve ablasi saglamdi($ekil 2). Hastanin bilgisayarh
beyin tomografisinde(BBT) korpus kallosum agenezisi mevcuttu.
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Sekil 2:0lgu II'ye ait pedigri

Olgu III:Annenin ilk gebeliginden dogan dort yaginda erkek gocuk olup, anne
ve babas: akraba degildi. Annesi ikinci gocuguna gebeydi($ekil 3). Iki ayhktan
beri jeneralize konviilsiyonlann olan hastarun elektroensefalografisinde(EEG)
subkortikal aktivite bozuklugu ve manyetik rezonans goruntileme
yontemiyle(MRI) kortikal atrofi saptand.
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Sekil 3:0lgu IIle ait pedigri
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Her tg¢ hastada mental retardasyon, degigik derecelerde mikrosefali ve alt
ekstremitelerde dipleji mevcuttu. Hastalarin ebeveynleri fenotipik olarak
normaldi.

Tam hastalanin G-bantlama ile yapilan karyotipleri normal bulundu.

TARTISMA

Bu sendromun populasyon sikhig belli degildir. Seemanova‘ya gore hastalik X‘e
bagh resesif gegis gosterir, buna ragmen erkek ve kiz gocukta goriilme oram
1:1’dir. Bizim olgulanmizdan birinci probandin ablasinda da aym hastaligin
bulunmasi, ikinci probandin kiz g¢ocugu olmasi1 ve ilk iki olgunun
ebeveynlerinde akrabalk bulunmasi nedeniyle bu sendromda otozomal resesif
gegisi de diigiinmek olasidur.
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