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Patienteninformation
Mikrozephalie

Die vorliegende Patienteninformation zum Thema ,Mikrozephalie’ basiert auf der konsensba-
sierten Leitlinie (S2k) ,Klassifikation und Diagnostik der Mikrozephalie'. Sie kann erganzend
bzw. unterstitzend zum arztlichen Beratungsgesprach eingesetzt werden.

Was ist eine Mikrozephalie?

Mikrozephalie kommt aus dem Griechischen (,mikros” und ,kephal”) und bedeutet
.Kleiner Kopf'™'. Von Mikrozephalie spricht man, wenn ein Kopf deutlich kleiner ist als bei
anderen Menschen gleichen Alters, Geschlechts und gleicher ethnischer Gruppe.

Der Kopf (Schadel) besteht aus Knochen, die das Gehirn umfassen und schitzen. In den
ersten Lebensjahren, bis das Grofenwachstum des Gehirns abgeschlossen ist, passt sich der
Kopfumfang der Ausdehnung des Gehirns an. Der Kopf wachst also mit. Eine Mikrozephalie
kann ein Zeichen daflr sein, dass beim Wachstum des Gehirns eine Stérung vorliegt. Selten
kann eine Mikrozephalie auch durch zu frihe Verknécherung der Wachstumsfugen am Kopf
entstehen und damit das Gehirnwachstum beeintrachtigen. Letzteres wird als Kraniosynos-
tose bezeichnet.



Wie wird die Mikrozephalie festgestellt?

Eine Mikrozephalie wird durch mehrmalige Messung des Kopfumfangs mithilfe eines nicht-
elastischen Mapbands festgestellt. Der gemessene Wert wird dann mit Standardwerten ver-
glichen und der Grad der Abweichung von der Norm bestimmt. Hierfr gibt es unterschiedliche
Normwert-Kurven und Tabellen. Eine Mikrozephalie liegt vor, wenn der gemessene Kopfumfang
unter der 3. Perzentile liegt oder, wenn er mehr als zwei Standardabweichungen unterhalb des
Mittelwerts liegt.

Wie lasst sich die Mikrozephalie einteilen?

Die Mikrozephalie wird in eine primdre und eine sekunddre Form eingeteilt. Eine primare
Mikrozephalie liegt vor, wenn die Mikrozephalie bereits bei der U2-Untersuchung des Neu-
geborenen vorliegt, also wenige Tage nach der Geburt. Sie ist angeboren. Eine sekunddre
Mikrozephalie entwickelt sich erst im Laufe des Lebens; sie tritt nach der U2-Untersuchung auf.

Ist Mikrozephalie mit Krankheit gleichzusetzen?

Mikrozephalie beschreibt ein klinisches Anzeichen, das mit einer Erkrankung in Verbindung ste-
hen kann, aber nicht muss. Das Vorliegen einer Mikrozephalie heif3t somit nicht automatisch,
dass eine Erkrankung vorliegt. Eine Mikrozephalie stellt aber einen Risikofaktor fir das Vor-
liegen neurologischer (und oft seltener) Erkrankungen dar, sowie flr andere die Gesundheit
und Lebensqualitét beeintréchtigende Faktoren. Somit wird die behandelnde Arztin bzw. der
behandelnde Arzt nach einem ausfihrlichen Gesprach und einer kdrperlichen Untersuchung
ggf. zu weiteren Untersuchungen raten. Hierzu gehéren unter anderem Urin- und Blutuntersu-
chungen, Bildgebung (z. B. Sonographie, MRT) und Untersuchungen durch weitere Spezialisten.

Wie wird die Ursache einer Mikrozephalie festgestellt?

Die Ursachen, die eine Mikrozephalie hervorrufen kdnnen, sind vielfaltig. Fur die Feststellung der
zugrundeliegenden Erkrankung muissen verschiedenste Daten erhoben werden. Hierzu zahlen un-
ter anderem medizinisch relevante Informationen zum Patienten und dessen Familie, kdrperliche
Untersuchung, Laboruntersuchungen, Bildgebende Verfahren und spezifische Untersuchung von
Organsystemen wie Herz, Nieren, Augen, Gehdr und Gehirn. Welche dieser Untersuchungen
empfohlen werden, hangt von der Befundlage ab. Wenn bereits wahrend der Schwangerschaft
der Verdacht auf das Vorliegen einer Mikrozephalie besteht, kdnnen ggf. vorgeburtliche Unter-
suchungen angeboten werden.

Sowohl bei der primdren als auch sekunddaren Mikrozephalie gibt es standardisierte Vorgehens-
weisen, die eine schrittweise Abklarung der Erkrankungsursache vorsehen. Entlang dieses Vor-
gehens werden die erforderlichen Untersuchungen vorgenommen und medizinischen Experten
eingebunden.

An wen kann ich mich wenden?

Fur alle Fragen und Informationen im Zusammenhang mit der Abklarung einer Mikrozephalie ist
Ihre Kinderarztin/lhr Kinderarzt der richtige Ansprechpartner. Dieser kann eine Vorstellung bei
weiteren Spezialisten, wie Neuropddiater und Genetiker, empfehlen. Bei Fragen im Rahmen einer
vorgeburtlichen Diagnostik wenden Sie sich an |hre Frauendrztin/Ihren Frauenarzt. Im Rahmen der
verschiedenen diagnostischen Untersuchungen kénnen Sie zustdndige Facharzte ansprechen.

Dr. Christine Mundlos Prof. Dr. Angela M. Kaindl
Achse e. V. Charité, Klinik fiir Pddiatrie
m. S. Neurologie und SPZ
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Patient information
Microcephaly

This patient information sheet is based on the consensus guideline (S2k)
‘Classification of microcephaly and diagnostics’. It can be used in addition
to a medical consultation.

What is microcephaly?

The term microcephaly is based on the greek words ‘mikros’ and ‘kephal’
and means ‘small head’. Microcephaly is a condition in which the head is
significantly smaller than that of other people of the same age, sex and
ethnic background.

The head (skull) consists of bones, which embrace and protect the brain. In
the first years of life, until brain growth is completed, the head
circumference adapts to the extension of the brain. Thus, the head grows
with the brain. This is why microcephaly can occur in any disorder that
affects brain growth.

In rare cases, microcephaly can result from a closure of the growth plates
of the skull before the brain has stopped growing. This so-called
craniosyostosis is associated with skull deformity as the brain tries to push
outward in alternative directions and can impair brain development.
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How is microcephaly diagnosed?

Microcephaly is diagnosed by measuring the head circumference with a non-
elastic measuring tape. The head circumference measurement is evaluated
using standard curves and tables. Microcephaly is present if the measured
head circumference is under the third centile or if it lies more than two
standard deviations below the mean for age, sex and ethnicity.

How is microcephaly classified?

Microcephaly can be classified as primary or secondary type. Microcephaly
is considered to be primary if it is already present at birth, opposed to
secondary microcephaly which develops later in life.

Is microcephaly a disease?

Microcephaly refers to a clinical sign rather than a disease. It may or may
not be associated with disease, i.e., the presence of microcephaly does not
automatically imply illness. However, microcephaly is a risk factor for
neurologic (and often rare) diseases and for other conditions that affect
health and quality of life. Therefore, your physician may advise further
examinations after a detailed discussion with you and a physical
examination of your child. Such tests may include urine and blood analysis,
imaging (e.g. ultrasound, MRI scans) and consultations with other
specialists. The prognosis of a child with microcephaly depends on the
etiology, the extent of microcephaly and associated malformations.

How is the cause of microcephaly determined?

There are various causes of microcephaly. It can, therefore, be quite a
challenge to determine the underlying disease amongst the abundance of
possible conditions. Your physician will need to collect various data. This
includes medically relevant information on your child and your family,
physical examinations, laboratory tests, imaging and specialized
examinations of organs such as heart, kidneys, eyes, ears and brain.
There are guidelines for a standardized approach to patients with
microcephaly. If initial testing does not lead to an accurate diagnosis,
medical experts should be involved. In case microcephaly is suspected
during pregnancy, prenatal examinations can be offered.

Who can I turn to?

Your pediatrician is the right person to first contact for all questions
regarding microcephaly. The pediatrician may recommend to consult further
medical specialists such as a pediatric neurologist and/or a geneticist. For
questions concerning prenatal diagnostics please contact your gynecologist.

Dr. Christine Mundlos Prof. Dr. Angela M. Kaindl
Achse e. V. Charité, Pediatric Neurology
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Charité, Klinik fur Padiatrie Achse e. V.
m. S. Neurologie und SPZ
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Hasta bilgileri
Mikrosefali

Mikrosefali

Mikrosefali konu hakkinda mevcut olan hasta bilgisi oydasma ile karar alinan

“Mikrosefali’nin sinflandirmasi ve teshisi“ kilavuza (S2k) dayanmaktadir. Tibbi danismaya

ek olarak veya destekleyici olarak kullanilabilir.

Mikrosefali nedir?

Mikrosefali Yunancadan ("mikros" ve "kephal") gelir ve "kiiclk kafa" anlamini tasir.
Mikrosefali bas ¢cevresinin ayni yasta, ayni cinsiyette ve ayni etnik grupta olan diger
insanlarinkinden belirgin bir sekilde daha kiiglik olmasi durumudur.

Bas (kafatasi), beyni cevreleyen ve koruyan kemiklerden olusur. Yasamin ilk yillarinda,
beynin bliyiimesi tamamlanana kadar, bas 6l¢lisii beynin genislemesine uyar. Béylece kafa
birlikte blyur. Mikrosefali beynin blylimesinde bir bozukluk olduguna dair bir isaret
olabilir. Mikrosefali nadiren kafadaki epifiz plagin erken kemiklesmesinden dolayi da
kaynaklanabilir ve bdylece beyin gelismesini olumsuz etkiler. Ikincisine Kraniosinostoz

denir.
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Mikrosefali nasil tespit edilir?

Mikrosefali elastik olmayan bir mezura yardimiyla bas cevresini bir ka¢ defa dlcerek
tespit edilir. Ol¢lilen deger daha sonra standart degerler ile karsilastirilir ve fark orani
norm tarafindan belirlenir. Bunun igin farkli norm deger egrileri ve gizelgeler vardir.
Olciilen bas cevresi 3. persentilin altinda olursa, veya ikiden fazla standart sapma

ortalamanin altinda olursa Mikrosefali s6z konusudur.

Mikrosefali nasil siniflandirilir?
Mikrosefali birincil ve ikincil kategoriye siniflandirilir. Yenidoganda heniiz U2 muayenede

Mikrosefali bulunursa, yani dogumdan birkag giin sonra, birincil Mikrosefali s6z konusudur. Bu

dogustan olur. Ikincil Mikrosefali ise zamanla gelisir; U2 muayeneden sonra ortaya cikar.

Mikrosefali hastalik ile bir tutulur mu?

Mikrosefali bir hastalikla baglantili olabilen, ama baglantili olmak zorunda olmayan klinik
belirtiyi tanimlar. Bir Mikrosefali’nin mevcut olmasi otomatik olarak ortada bir hastalik
oldugu anlamina gelmez. Ama Mikrosefali norolojik (ve genellikle daha az yaygin)
hastaliklar igin risk faktdri barindirir ve ayrica saglik ve yasam kalitesini etkileyen diger
faktorler icin de. Boylece tedavi eden doktor detayli bir gérismeden ve fizik
muayeneden sonra gerektiginde baska tetkikler dnerebilir.

Buna idrar ve kan testleri, gériintiileme yontemleri (6rnegin Ultrasonografi, Manyetik
Rezonans Gorilntiileme (MR)) ve diger uzmanlar tarafindan yapilan muayeneler

dahildir.

Mikrosefali’nin sebebi nasil belirlenir?

Mikrosefaliye yol acabilen nedenler gesitlidir. Altinda yatan hastaligin tespiti icin ¢esitli
veriler toplanmalidir. Buna hasta ve aile hakkinda tibbi bilgiler, fiziksel muayeneleri,
laboratuvar muayeneleri, goriintileme yontemleri ve kalp, bdbrek, gozler, isitme ve beyin
gibi organ sistemlerinin 6zgli muayeneleri dahildir.

Bu muayenelerden hangisinin 6nerildigi bulgulara baghdir. Eger hamilelik sirasinda bir
Mikrosefaliden slipheleniliyorsa gerektiginde dogum 6ncesi muayeneler 6nerilebilir.

Hem birincil hem de ikincil Mikrosefalide hastaligin nedenini asamali olarak agiklanmasini
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yapilir ve tibbi uzmanlar dahil edilir.

Kime yonelebilirim?

Mikrosefali aciklamasi ile ilgili tim sorulariniz ve bilgileriniz i¢in cocuk doktorunuz dogru
kisidir. Kendisi néropedi ve genetik uzmanlari gibi diger uzmanlarda tanitma 6nerebilir.
Dogum oOncesi teshis ile ilgili sorularda jinekologunuza basvurunuz. Cesitli teshis

muayeneler kapsaminda yetkili uzman doktorlara hitap edebilirsiniz.

Dr. Christine Mundlos Prof. Dr. Angela M. Kaind|

ACHSE e. V. Charité, Noroloji odaklanarak
Pediatri Klinigi ve sosyal pediyatri
merkezi
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MIHQbopMmauma anga nauneHToB
Mukpouedanus

Hactoswass wHdopMaumss ans  naumMeHToB no Teme «Mwukpouedanus» OCHOBaHa Ha
obuenpuHsaTon pekomeHaaumm (S2k) «Knaccudukaumsi M avarHoctuka Mukpouedanum». Ee
MOXHO MPUMEHSTb B KayecTBe AOMOJIHEHUS WM BCMOMOraTenlbHOro Matepuana K BpayvyebHbiM
KOHCYNbTaumsmM.

Y10 Takoe mukpouedanua?

CnoBo «MuKpouedanus» NpomMcxoauT n3 rpeveckoro sasblka («mikros» n «kephal») n o3HauvaeT
«ManeHbkass ronosa». O Mukpouedanun roBopsaT B TOM C/lydae, KOraa rosioBa 3HAYUTENbHO
MEeHbLUEro pasMepa, YeM Yy Apyrux Ntofien Toro e Bo3pacTa, Nosa U TOM e 3THUYECKON rpynmbl.
lfonoBa (4Yepen) COCTOUT M3 KOCTEM, KOTOpble 3aliMLialoT MOo3r. B nepBble roabl »XW3HW, A0
3aBEpLUEHNsT pOCTa MO3ra, OKPY>XHOCTb FOfI0Bbl afanTUpyeTCs K YBENMYEHUIO pa3Mepa Mo3ra.
Taknum o06pa3oM, ronoBa pacTeT BMecTe C pa3MepoM Mo3ra. Mukpouedanus MOXeT ObITb
NPU3HAKOM HaMuusl HapylLeHMsS pocTa Mo3ra. B peakux crnydasx Mukpouedanus Takke MOXET
BO3HMKaTb B pe3yfbTaTe NpeXxaeBpeEMEHHOr0 OKOCTEHEHWS 30H pOCTa Ha rosfioBe W, TakuM
06pa3oM, OKasblBaeT OTpuUaTeNbHOEe BAMSIHWME Ha POCT Mo3ra. Takoe HapylleHWe Ha3blBaeTcs
KPaHMOCMHOCTO30M.



Kak moxxHO onpeaenutb Mukpouedanuio?

Mukpouedanuio MOXHO O0B6HapYXWTb MyTEM MHOMOKPATHOrO W3MEPEHWUS! OKPY>XHOCTU TOJOBbl C
MOMOLLbIO HESNACTUYHON M3MEPUTENLHOW NIeHTbl. 3aTeM WM3MEPEHHOEe 3HauyeHWe CPaBHMBAETCS CO
CTQHAQPTHLIMU U OMNpEeAensieTcs CTerneHb OTK/OHEHUS OT HOPMbl. [ns 3TOW LENu CyLeCTBYIOT
pasnyHble KpuBble U Tabnuubl CTAaHAAPTHbLIX 3HauyeHui. Mukpouedanusi MMeeT MecTo, Koraa
M3MEPEHHAs! OKPYXXHOCTb OMIOBbl HWKe 3-M MPOLEHTUAM WM Korga oHa 6onee yeM Ha ABa
CTaHAAPTHbIX OTKJIOHEHWS! HUXKE CPEAHErO 3HAYEHUS.

Kak moxHo knaccucgpuumposatb Mukpouedanuio?

PasznuualoT NepBUYHY0 M BTOPUYHYIO opMy MuKpouedanun. MepsBuyHas Mukpouedanus nmeet
MecCTo, Koraa ee o6Hapy)XmBatoT Npu uccnegoBaHum U2 HOBOPOXAEHHOMO, TO €CTb Yepe3 HECKOJbKO
AHel nocne poxzaeHusi. OHa BpoXAeHHas. BTopuuHas Mukpouedanusi pasBuMBaeTCs yXXe B TEYEHWE
XM3HW pebeHKa; OHa BO3HMKAET nocse uccnegosanns U2.

MoxHo nu mukpouedanuio npupaBHUBaTb K 60ne3Hn?

Mukpouedanusi onucbIBaeT KIMHUYECKUIA NPU3HAK, KOTOPbIA MOXET ObiTb CBA3aH C 3abosieBaHueM,
HO He o06s3aTenbHO SBNSETCS TakoBbIM. Hanuuue Mukpouedanum He CBUAETENbCTBYET
aBTOMaTMYeckn O 3aboneBaHun. OpHako Mukpouedanusi npeactaBnseT coboin dakTop pucka
HanMuns HeBponornyecknx (3a4acTyio MeHee peakux) 3abonieBaHui, a TakXe APYrux COCTOSIHWUWA,
OKa3blBaOLWMX OTpULATENBHOE BAUSIHWE HA 3[40POBbEe M KAyecTBO XM3HW. Takum obpasoM, nocne
NoAPOOHON MEAMUMHCKOM KOHCYNbTauuuM W (UM3MYECKOro OCMOTpa JleyaluMini Bpay MOXET
NOCOBETOBaTb AasibHeMWwmne uccnenoBaHust. K HUM OTHOCATCA aHanm3bl MOYM UM KPOBW, METOAbI
BU3yanu3auun (Hanpumep, coHorpadus, MPT) n obcnefoBaHus y Apyrmux Cneunanncros.

Kak onpenensercsa npuynHa mukpouecanun?

MpWYMHbI, KOTOpbIE MOIYT Bbi3BaTb MUKpouedanuio, pasHoobpasHbl. [ns onpeaeneHmst 0CHOBHOMO
3aboneBaHnss Heobxoaumo cobpaTb pas/MYHbIE AAHHbIE, KOTOPble, Cpeau MpOYero, BK/IKOYALOT,
MEAULIMHCKYIO MHGOPMaUMIo O NauuMeHTe U ero cembe, (uUsMyeckuii ocMoTp, nabopaTopHble
NCCNeaoBaHns, METOoAbl BM3yanu3auun M CrneuuanbHble MCCedoBaHUsl CUCTEM OpraHoB, Harp.,
cepaua, noyek, rnas, ciyxa M Mo3ra. Kakoe M3 3TUX WUCCNefoBaHWM XKenaTenbHO MpOoBOAUTS,
3aBUCUT OT pe3yNbTaToB McCneaoBaHuii. Ecnv noao3perHre Ha Mukpouedanuio BO3HMKAET €elle BO
BpeMsi 6epeMEHHOCTM, TO Bpaun MOMyT NPeanoXuTb NpeHaTalbHble NCCNeaoBaHMS.

Kak npu nepBMYHOM, TaKk M MpU BTOPUYHOM MUKpouedanun CylecTBYeT CTaHAAPTHbIA MOPSAOK
AEVUCTBUIA, KOTOPbIA NpeaycMaTpyBaeT MOCTEMEHHOE BbIICHEHME MPUYMHbI 3aboneBaHus. B xope
TaKoro MeToaa NpPoBOASITCA HEO6XOAMMbIE UCCNE0BaHNSA C MPUB/IEYEHNEM Bpayein-3KCnepToB.

K koMy MOXHO ob6pawaTbca?

Mo BceM BOMpOCaM W Anst NOSyYeHUst MHGOPMaLMM OTHOCUTENBHO YCTAHOBNEHWS MUKpouedanim
cneayet obpallatbcs Kk cBoeMy neavaTpy. OH MOXET MOPEeKOMEHAOBaTb KOHCYNbTALUMIO Yy APYruX
CMEeLMannCToB, HanpuMep, y HerponeanaTpa v reHeTka. B cnyyae BO3HMKHOBEHWSI BOMPOCOB Npu
NpOBEAEHWMN NPeapOAOBONA AMArHOCTMKM obpallanTeck B CBOEMY M'MHEKOOrY. B pamMkax pasnnuHbIX
AMArHocTnyeckux obcnepoBaHunit Bbl MoxkeTe 06pallaTbCsl K COOTBETCTBYIOWMM BpayaM Y3KOM
crneunanusaumm.

O-p KpuctuHe MyHanoc Mpod. O-p Avrena M. Kanngne

ArnbsIHC XpOHUYeCKUXx U pedkux 3aborniesaHuli Achse e. V. LLlapume, neduampuyeckasi KIuHUKa
co cneyuanu3ayuel 8 obnacmu
Hesgporsio2uu U coyualibHo-
neduampudeckul yeHmp (SPZ)
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