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NEONATAL MAKROSEFALI iILE BASVURAN BIR
HIPOMELANOZIS ITO OLGUSU

A HYPOMELANOSIS ITO PATIENT PRESENTING
WITH NEONATAL MACROCEPHALY
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OZET

Makrosefali bas ¢evresinin ortalamanin iki standart sapma veya 98 persentil iizerinde olmasidir. Ailesel olgular
hari¢ makrosefali genellikle ¢esitli derecelerde norolojik islev bozuklugu ile birliktedir. Hipomelanosis Ito tek ta-
rafl1 veya iki tarafli halkasal, ¢izgisel veya yama tarzinda hipopigmente lekelerle kendini gosteren bir ndrokiitandz
bozukluktur. Hastalarin yaridan fazlasinda noérolojik ve kas-iskelet sistemi tutulumu bulunur.

Bu yazida yenidogan déneminde makrosefali ile bagvuran ve takiplerinde hipomelanozis Ito tanisi alan bir olgu
sunuldu.
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ABSTRACT

GIRIS

Megalensefali, beynin agirlik veya hacminin ortalama-
nin 2 standart sapma tizerinde olmasidir (1). Megalensefali
genellikle oksipitofrontal bascevresinin 98. persentilin lize-
rinde olmast seklinde tanimlanan makrosefali ile birliktedir.
Hidrosefali, serebral sivi toplanmasi, neoplazm gibi mega-
lensefalinin bulunmadig durumlarda da makrosefali bulu-
nabilir, ancak klinik uygulamada bu iki kavram birbirlerinin
yerine kullanilmaktadir (2). Ailesel makrosefali hari¢ tutu-
lursa makrosefaliye ¢esitli derecelerde norolojik bozukluk-
larin eslik ettigi bilinmektedir.

Hipomelanozis Ito sporadik olusan, cilt disinda santral
ve periferik sinir sistemi, goz, kas-iskelet sistemi gibi ¢esitli
organ sistemlerini tutabilen norokiitandz bir bozukluktur.
Ciltte Blaschko ¢izgileri boyunca goriilen halkasal, dogru-
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Macrocephaly is defined as a head circumference that exceeds the mean by more than two standard deviations
or is above the 98th percentile. Except familial ones, macrocephaly frequently has been associated with various
degrees of neurological dysfunction. Hypomelanosis of Ito is a neurocutaneous disorder characterized by unilateral
or bilateral macular hypopigmented whorls, streaks and patches. Abnormalities of the central nervous system and
musculoskletal system may also be present in more than half of the cases. We report a newborn case presenting with
macrocephaly after than diagnosed as hypomelanosis of Ito.

Key Words: Macrocephaly, newborn, hypomelanosis Ito

sal veya yama tarzinda hipopigmente alanlarla karakterize-
dir. Bu bozuklugun klinik 6nemi mental retardasyon ve epi-
lepsi gibi norolojik sorunlarla sik olarak beraber bulunma-
sindan kaynaklanmaktadir (3). Makrosefali hipomelanozis
Ito’da norolojik tutulumun varligma isaret eden 6nemli bir
fizik muayene bulgusudur.

OLGU SUNUMU:

Bas cevresinde biiyiikliik nedeniyle 30 giinliikken ¢o-
cuk noroloji poliklinigine sevk edilen 4 aylik erkek olgu-
nun hikayesinden, 18 yasindaki annenin ilk hamileliginden,
sorunsuz bir gebeligi takiben, hastanede, normal dogumla,
3330 gram olarak dogdugu 6grenildi. Mekonyumlu dogum
nedeniyle 5 giin kuvoz i¢i oksijen aldigi, ventilator ihtiyaci
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baba akrabalig1 ve ailede mental-motor gerilik ya da epilep-
si hikayesinin olmadigi 6grenildi.

ilk bagvuruda fizik muayenesinde, viicut agirligi 4200
gram (50-75p), boyu 56 cm (75-90p), bas ¢evresi 40,5 cm
(97p tizerinde), 6n fontanel 5x4 cm agiklikta, kaba yiiz go-
riiniimii ve kalpte sistolik {iflirlim vardi, karaciger ve dalak
ele gelmiyordu. Norolojik muayenesinde, bilinci agik, yiize
bakiyor, ekstremiteleri esit ve simetrik hareketli, derin ten-
don refleksleri canli, yenidogan refleksleri normal olan has-
tanin patolojik refleksi alinmadi, diger sistem muayeneleri
normaldi. Annenin bas ¢evresi dl¢iimii normal sinirlarday-
ken, babanin bas ¢evresi: 58.5 cm 0dl¢iildii. Yapilan tetkik-
lerde tam kan sayimi, biyokimya, tiroid fonksiyon testleri,
idrar-kan aminoasit analizi ve idrarda mukopolisakkarit
6l¢iimii normal bulundu. El bilek grafisi, bilgisayarl beyin
tomografisi (BBT), karin ultrasonografisi normaldi. idrar
organik asit ve tandem-ms incelemeleri normaldi. Ekokar-
diyografide patent foramen ovale, ince patent duktus arteri-
osus ve apikalde muskuler ventrikiiler septal defekt izlendi.
Olgunun 4 aylikken yapilan kontrol muayenesinde bas ¢ev-
resi 44 cm ( 97 p) olarak dlgildi. Ciltte karin yiizeyinde
‘S’ seklinde kivrimlar yapan, helezonik, yama tarzinda, ba-
caklarda ise i¢ ylizde uzunlamasina hipopigmente makiiler
lezyonlar izlendi (Resim 1). Beyin manyetik rezonans go-
riintiilemesi (MRG) bilateral sylvian fissiirde hafif genisle-
me diginda normal bulundu. Sitogenetik incelemesinde 46,
XY normal karyotip saptand1. Isitme ve gérme muayenesi
normal sonuglandi.

y

Resim 1- Ciltte karin yiizeyinde ’S’ seklinde kivrimlar yapan,
helezonik, yama tarzinda, bacaklarda ise i¢ yiizde uzunlama-
sima hipopigmente makiiler lezyonlar

TARTISMA

Makrosefali zeminde bulunan genetik, ndropsikiatrik
veya metabolik problemlerin varligina dair bir belirti ol-
masi agisindan 6nemli bir muayene bulgusudur. Ailesel
makrosefali vakalar1 disinda siklikla zihinsel gerilik, 6g-
renme glicliigii, nobetler gibi degisik derecelerde norolojik
fonksiyon bozukluklart makrosefaliyle birlikte bulunur (4).
Ailesel makrosefalide eslik eden kafa-yiiz sekil bozuklu-
gu, ndrolojik, dermatolojik veya somatik anomaliler yok-
tur ve beyin goriintiilemesi de normaldir (1). Babasinin basg
cevresinin biiylik olmasi ailesel makrosefaliyi diisiindiirse
de hastada kaba yliz goriiniisiiniin bulunmasi nedeniyle
bu tanidan uzaklasildi. Acil ¢ekilen BBT ile hemoraji, in-
feksiyon gibi nedenlerle olusan hidrosefali, araknoid kist,
subdural eflizyon veya kitle lezyonuna bagh genetik dist
nedenlerle olugsan makrosefali ihtimali ortadan kaldirildi.
Hastanin fizik muayenesinde iskelet displazisini destekler
orantisiz kisa ekstremiteler de saptanmadi.

Hurler sendromu, Hunter sendromu, Glutarik asidiiri
tip I gibi metabolik nedenli makrosefalilere yonelik karin
ultrasonografisi, idrar organik asit incelemesi, tandem-ms
ile kanda karnitin, agil karnitin seviyeleri ve idrarda mu-
kopolisakkarit 6l¢timii normaldi. Beyin MRG’de Canavan
hastaligi, Alexander hastaligina isaret eden 16kodistrofiye
veya megalensefalik 16koensefalopatiyi diistindiirecek sub-
kortikal kistlere rastlanmadi (Tablo 1) (5).

Hastamizda makrosefali sebepleri agisindan anormal
fiziksel bilyiime ile giden sendromlara yonelik (overgrowth
sendromlart) kemik yasi degerlendirmesi normal bulundu.
Otizmde makrosefaliye sik olarak rastlanmasina ragmen,
otizmde makrosefalinin dogumda degil, daha sonraki aylar-
da ortaya ¢iktig1 ve bir yas civarinda belirginlestigi diisiinii-
lerek bu tanidan da uzaklasildi (6).

Hastanin ilk yapilan muayenesinde cilt bulgusu olma-
masina ragmen ndrokiitan hastaliklarda cilt bulgularinin
daha ileri aylarda/yaslarda ortaya ¢ikabilecegi diistiniilerek
takibe alindi. Dort aylikken yapilan ilk kontrol incelemede
karin ve bacaklarda belirgin ‘S’ seklinde kivrimlar yapan,
helezonik, hipomelanozis Ito igin tipik hipopigmentasyon
alanlarinin belirginlestigi fark edildi. Tiiberoz skleroz ve
ndrofibromatozis tip I’den sonra en sik rastlanan nérokiitan
hastalik olan hipomelanozis Ito’da cilt belirtileri -olgumuz-
da oldugu gibi- dogumda olmayabilir veya diger norolojik
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Tablo I. Makrosefali sinmifflamasi

1.  Genetik
Ailesel makrosefali

Benign ; semptomatik
Otizm bozuklugu
Multifaktoryel , non-sendromik
Sendromik makrosefaliler
Cilt bulgulari ile birlikte
PTEN hamartom sendromu
Norofibromatozis tip 1
Hemimegalensefali
Asir biiyiime ile birlikte

Sotos , Weaver
Makrosefali kutis marmorata telenjiektatika

konjenita_ . . .
Simpson-Golabi-Behmel , Beckwith-Wiedemann

sendromu
Noro-kardio-fasio-kiitan6z sendromlar

Noonan , Costello
Kardiofasiokiitanoz
LEOPARD
Mental retardasyonla birlikte
Fragile X
Metabolik sebepler
Lokodistrofi ile birlikte

Alexander, Canavan
Megalensefalik 16koensefalopati ile birlikte
subkortikal kistler
Organik asidiiriler

Glutarik asidiiri tip 1
D-2-hidroksiglutarik asidiiri
Depolanma ile birlikte
Kemik displazileri/hiperplazileri
Hidrosefali
Aquaduktus stenozu
Multifaktoryel, non-obstriiktif
2. Non genetik
Hidrosefali
Hemoraji
Infeksiyonlar , diger sebepler
Subdural efiizyonlar
Posttravmatik ve postinfeksiyoz
Araknoid kistler
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belirtiler ortaya cikincaya kadar onemsenmeyebilir. Cilt
bulgulart genellikle %70 hastada ilk bir yas i¢inde kendini
gosterir (7).

Hipomelanozis Ito eslik eden ndrolojik tutulumlari ne-
deniyle dnemli bir hastalik grubudur. En fazla mental retar-
dasyon (%60’dan fazla), otistik davranislar, hiperaktivite,
infantil spazm da dahil olmak iizere nobetler ve epilepsinin
birlikte bulundugu bildirilmistir (8). Hipomelanozis Ito’da
beyin MRG incelemesinde ¢esitli migrasyon anomalileri,
kortikal displaziler, hemimegalensefali gosterilmistir. Yet-
misalti vakadan olusan, yayimlanmis en genis hipomelanozis
Ito serisinde norolojik tutulum c¢ok yiiksek oranda bildiril-
mis; hastalarin %78’de gesitli derecelerde mental retardas-
yon, %49 unda nébetler, %29 unda ndroradyolojik kompli-
kasyonlar ve %16’da makrosefali tespit edilmistir. Bu ¢alis-
mada makrosefalinin hastamizda oldugu gibi siklikla kaba
yiiz goriintimiiyle birlikte oldugu vurgulanmustir (7).

Sonug olarak sik goriilen bir nérokiitan hastalik olan hi-
pomelanozis Ito nadiren yenidogan déneminde makrosefali
tablosuyla ortaya cikabilir. Bu vakalarin erken tanisi ve geli-
simsel gerilik, mental retardasyon, davranis sorunlari, otizm
ve epilepsi gibi ciddi nérolojik sorunlar yoniinden yakin ta-
kip ve tedavileri prognoz agisindan énemlidir.
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