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OZET 

Mikrosefali, zeka geriliği ve spastik dipleji bulguları olan üç çocuğa genetik 
konsültasyon yapıldı. 

SUMMARY 

Heredity of Microcephaly Mental Retardation and Spastic Diplegia Syndrome 

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

. . 

GIRIŞ 

Bu sendrom ilk kez 1973'de Seemanova ve arkadaşları tarafından mikrosefali ve 
spastik diplejili iki kardeşte saptanarak yayınlanmışhr(l). Bazı bulguları farklı 
olmakla beraber Paine tarafından 1960'da sunulan hastalıkla(2) aynı olabileceği 
belirtilmiş tir(l, 3). 

Bu sendromun ayına tanısı zordur. Başlıca belirtisi olan mikrosefali birçok 

sendromda da bulunmaktadır(4,5,6). Buna rağmen hastaların hekime başvuru 
nedeni spastik diplejidir. O nedenle bu hastalarla en sık pediatrik nörologlar 
karşılaşır. Bu çocuklarda psikomotor gerilikle birlikte kramplar 

gözlenir(önceleri•petit mal•, daha sonra •grand mal•). Bazı hastalarda spastik 
dipleji yerinde tetrapleji de gelişebilir. Krampların sıklığı yaşla artarken 
genellikle 3 ile 8 yaş arasında ölümle sonuçlanır. 

OLGULAR 
" " 

Çukurova Universitesi Tıp Fakültesi Genetik Unitesine başvuran 3 ailenin 

fenotipik bozuklukları olan çocuklarına genetik araşhrma yapıldı(Resim 1). 

I.Olgu:Annenin ikinci gebeliğinden doğan, üç yaşında erkek çocuk olup, anne

ve babası akraba idi. Hastanın, birbuçuk yaşında ölen ablasının da aynı
bulguları gösterdiği öğrenildi(Şekil 1).
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Bu olgular 3.Ulusal Tıbbi Biyoloji Kongresi'(Antalya 1994},ıde poster olarak sunulmuştur. 
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Resim 1:0lgulann fenotipik özellikleri 
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Şekil 1:0lgu l'e ait pedigri 
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11.0lgu:Annenin üçüncü gebeliğinden doğan on yaşında kız çocuk olup, 
ebeveynJeri akraba, ağabeyi ve ablası sağlamdı(Şekil 2). Hastanın bilgisayarlı 
beyin tomografisinde(BBT) korpus kallosum agenezisi mevcuttu. 

OLGU il 

I 

il 

Şekil 2:0lgu II'ye ait pedigri 

Olgu 111:Annenin ilk gebeliğinden doğan dört yaşında erkek çocuk olup, anne 
ve babası akraba değildi. Annesi ikinci çocuğuna gebeydi(Şekil 3). iki aylıktan 
beri jeneralize konvülsiyonJarı olan hastanın elektroensefalografisinde(EEG) 
subkortikal aktivite bozukluğu ve manyetik rezonans görüntüleme 
yöntemiyle(MRI) kortikal atrofi saptandı. 

OLGU 111 

I 

2 

Şekil 3:0lgu III'e ait pedigri 
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Her üç hastada mental retardasyon, değişik derecelerde mikrosefali ve alt 
e.kstremitelerde dipleji mevcuttu. Hastaların ebeveynleri fenotipik olarak 
normaldi. 

Tüm hastaların G-bantlama ile yapılan karyotipleri normal bulundu. 

TARTIŞMA 

Bu sendromun populasyon sıklığı belli değildir. Seemanova'ya göre hastalık X'e 
bağlı resesif geçiş gösterir, buna rağmen erkek ve kız çocukta görülme oranı 
1:l'dir. Bizim olgularımızdan birinci probandın ablasında da aynı hastalığın 
bulunması, ikinci probandın kız çocuğu olması ve ilk iki olgunun 
ebeveynlerinde akrabalık bulunması nedeniyle bu sendromda otozomal resesif 
geçişi de düşünmek olasıdır. 
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