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[…] Callena powinien przeczytać każdy zajmujący się ultrasonografią położniczo-gine-
kologiczną, czyli w praktyce każdy położnik–ginekolog. Kolejne wydania Callena to były 
książki absolutnie podstawowe dla rozwoju mojej wiedzy, nie tylko ultrasonograficznej, 
ale i położniczej; uczyłem się z nich patologii ciąży i terapii prenatalnej. Tak naprawdę 
to nie jest podręcznik ultrasonografii, tylko raczej przewodnik po zastosowaniu metod 
obrazowych w położnictwie i ginekologii. Kiedykolwiek ktoś mnie zapytał, z jakiego 
podręcznika powinno się uczyć ultrasonografii, odpowiadałem: z Callena. Dla wielu ze 
względu na barierę językową był on niezbyt dostępny. Dlatego też z ogromną radością 
przekazuję Państwu tłumaczenie na język polski podręcznika Callena, biblii ultrasono-
grafii położniczo-ginekologicznej. Jeżeli chce się dobrze i mądrze prowadzić diagnostykę 
ultrasonograficzną, należy zapoznać się z tą książką.
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Cechy ultrasonograficzne zespołów wad wrodzonych
Kathryn Johnson Gray, Louise Wilkins-Haug
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Zespół Antleya-Bixlera, 81
Zespół regresji kaudalnej, 81
Wrodzona rybia łuska, 81
Wrodzone zespoły miasteniczne, 82
Wrodzona dystrofia miotoniczna typu 1, 83

P O D S U M O W A N I E  N A J W A Ż N I E J S Z Y C H  I N F O R M A C J I
•	 Wady wrodzone mogą być izolowane lub mogą wchodzić 

w skład bardziej poważnego schorzenia. 
•	 Stwierdzenie wady wrodzonej powinno wiązać się 

z rozszerzeniem diagnostyki w kierunku innych wad 
i rozważeniem dodatkowych badań obrazowych płodu.

•	 Jeśli istnieje podejrzenie, że u podłoża nieprawidłowości 
stwierdzanych u płodu leży inne schorzenie, należy rozważyć 
zasadność wykonania badań genetycznych oraz skierować 
pacjentkę na konsultację genetyczną.

•	 Postęp, jaki dokonał się w diagnostyce molekularnej, ułatwił 
rozpoznanie zespołów płodowych, szczególnie dzięki 

wykorzystaniu mikromacierzy chromosomalnej czy technologii 
sekwencjonowania nowej generacji.

•	 W przypadku prenatalnego rozpoznania zespołów wad 
wrodzonych opiekę nad rodzicami powinien sprawować zespół 
wielodyscyplinarny.

•	 Potwierdzenie zaburzeń genetycznych leżących u podstaw 
obserwowanych wad płodu pomaga nie tylko w aktualnej 
diagnostyce, lecz także może być istotne w kontekście  
przyszłych planów prokreacyjnych.
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W okresie prenatalnym podejrzewa się istnienie wad wrodzonych 
wtedy, kiedy obraz danego narządu płodu odbiega od spodziewa-
nego dla danego wieku ciążowego. Wady wrodzone mogą być wyni-
kiem malformacji (nieodwracalnie nieprawidłowego procesu 
rozwoju), deformacji (wpływu sił zewnętrznych podczas prawidło-
wego rozwoju), przerwania (uszkodzenia poprzednio prawidłowej 
tkanki) czy dysplazji (nieprawidłowego ułożenia komórek w tkan-
kach, co może wiązać się z zaburzeniem działania więcej niż jednego 
narządu) (ryc. 1-1). W przypadku znalezienia wady płodu należy 
przeprowadzić dokładną diagnostykę w kierunku obecności innych 
wad czy nieprawidłowości, takich jak np. przyspieszony lub ograni-
czony wzrost płodu, nieprawidłowa objętość płynu owodniowego, 
zaburzone ruchy płodu. Podczas pełnej oceny płodu mogą okazać 
się pomocne dodatkowe metody obrazowania. Należą do nich ultra-
sonografia trójwymiarowa, badanie metodą Dopplera oraz rezonans 
magnetyczny płodu (MR).

W przypadku stwierdzenia wad wrodzonych, a zwłaszcza kilku 
nieprawidłowości w badaniach obrazowych, należy zawsze rozważyć 
możliwość istnienia schorzenia globalnego. Liczne zmiany mogą być 
wynikiem sekwencji, zespołu lub asocjacji. W sekwencji grupa wad 
może być wynikiem malformacji, deformacji lub przerwania (np. jak 
w sekwencji taśm owodniowych). W zespole grupa wad jest wyni-
kiem podstawowej przyczyny genetycznej i jest z nią patogenetycz-
nie powiązana (jak w zespole Downa). W asocjacji dany zestaw wad 
występuje częściej niż wynikałoby to z przypadku, a poszczególne 
wady nie są wynikiem sekwencji ani nie są częścią zespołu (np. 
asocjacja VACTERL, czyli wady kręgów, atrezja odbytu, wady serca, 
przetoka tchawiczo-przełykowa lub atrezja przełyku, wady nerek lub 
układu moczowego oraz wady kończyn).

Dzięki postępowi w diagnostyce molekularnej oraz dostępowi do 
nowych technologii diagnostyka prenatalna i postnatalna zespołów 
płodowych stała się o wiele łatwiejsza i szybsza. W przypadku roz-
poznania wady w okresie prenatalnym rekomendowane jest wyko-
nanie badania mikromacierzy chromosomalnej jako testu pierwszego 
rzutu. Jest on wykorzystywany w diagnostyce aneuploidii, zespołów 
mikrodelecji oraz mikroduplikacji i umożliwia rozpoznanie o około 
5% więcej nieprawidłowości cytogenetycznych niż w przypadku 
konwencjonalnego kariotypu (ryc. 1-2). Jednak wiele zespołów jest 
wynikiem zaburzenia pojedynczego genu, więc w takich przypad-
kach badania kariotypu i mikromacierzy chromosomalnej będą 

prawidłowe. W przypadku wielu z tych chorób dostępne są obecnie 
indywidualne testy genetyczne i badania panelowe. Jednakże koszt 
i czas potrzebny do oceny płodowego DNA nadal stanowi istotną 
wadę diagnostyki zespołów podejrzewanych w prenatalnych bada-
niach obrazowych. Należy również pamiętać o potrzebie ścisłej 
współpracy osób zajmujących się diagnostyką prenatalną z neona-
tologami, dzięki której można zapewnić ukończenie oceny 
genetycznej.

W dalszej części rozdziału zostały omówione poszczególne 
zespoły płodowe, które mogą potencjalnie zostać wykryte podczas 
prenatalnych badań obrazowych. Zostały one pogrupowane według 
widocznych cech (albo ze względu na zajęte narządy lub inne cha-
rakterystyczne cechy, jak np. zaburzony wzrost płodu albo jego nie-
prawidłowa aktywność ruchowa). Opracowanie to nie jest wy- 
czerpujące, a jego celem jest przede wszystkim zwrócenie uwagi 
osób zajmujących się diagnostyką ultrasonograficzną na istnienie 
zespołów płodowych, a także przedstawienie ich cech widocznych 
podczas obrazowania oraz aspektu genetycznego. Często podczas 
przesiewowych prenatalnych badań USG wysuwane jest kliniczne 
podejrzenie istnienia zespołów płodowych, a wówczas badania obra-
zowe, takie jak USG 3D czy płodowy MR (szczególnie przydatny 
w diagnostyce ośrodkowego układu nerwowego), mogą pomóc 
w określeniu dodatkowych cech. W przypadku kontynuacji ciąży 
należy zaplanować dodatkowe testy specjalistyczne oraz zaplanować 
opiekę położniczą i poporodową, w czym pomagają dodatkowe kon-
sultacje specjalistyczne – genetyka, specjalisty medycyny matczyno-
-płodowej, kardiologa czy chirurga dziecięcego. Specjaliści mogą 
pomóc w przygotowaniu rodziców do złożonego i czasochłonnego 
procesu diagnostycznego w okresie prenatalnym oraz jego kontynu-
acji po urodzeniu dziecka.

Szybki rozwój dostępnych testów genetycznych sprawił, że 
obecnie szczególnie istotny staje się udział specjalistów w zakresie 
genetyki w procesie diagnostycznym w okresie prenatalnym i post-
natalnym w celu doboru odpowiednich badań. W wielu chorobach 
wynikających z zaburzeń pojedynczego genu określono obecnie 
liczne mutacje przyczynowe. Czasami mutacje te mogą być jedyne 
w swoim rodzaju, charakterystyczne dla członków danej rodziny. 
Ukończenie diagnostyki genetycznej jest istotne nie tylko ze względu 
na potwierdzenie rozpoznania, lecz także ze względu na informacje 
ważne z powodu przyszłych planów prokreacyjnych.
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RYCINA 1-1  Błędy morfogenezy. (Za: Nyhan WL: Structural abnormalities: a systematic approach to diagnosis.  
Clin Symp 42(2):1-32, 1990, Plate 1; przedruk za zgodą: ©CIBA-GEIGY).
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RYCINA 1-2  Przykłady nieprawidłowości genomu, które można wykryć za 
pomocą mikromacierzy chromosomalnej, ale nie za pomocą badania 
kariotypu. A. Delecja wielkości 10.9-Mb, zawierająca ponad 60 genów. 
Delecja obejmuje region q11 na chromosomie 7, odpowiadający za po- 
wstanie zespołu Williamsa-Beurena. W wyniku retrospektywnej analizy 
prążków G zidentyfikowano usunięty chromosom (strzałka). B. Duplikacja 
wielkości 7.2-Mb długiego ramienia chromosomu 11. Ponownie strzałka 
wskazuje zduplikowany chromosom widoczny w postaci ciemniejszego 
prążka G. (Za: Miller DT, Adam MP, Aradhya S, et  al: Consensus statement: 
chromosomal microarray is a first-tier clinical diagnostic test for individuals 
with developmental disabilities or congenital anomalies. Am J Hum Genet 
86(5):749–764, 2010).

A

B

ZAKAŻENIA U MATKI
Zakażenie płodu wirusem cytomegalii
Definicja
Zakażenie płodu wirusem cytomegalii (CMV) to wrodzone zaburze-
nie charakteryzujące się obrzękiem płodu, wodobrzuszem i wentri-
kulomegalią, które są spowodowane transmisją przezłożyskową 
cytomegalowirusa. Jest to wirus z grupy Herpes o podwójnej nici 
DNA. U młodych, zdrowych osób powoduje łagodną infekcję po- 
dobną do mononukleozy, u starszych dorosłych infekcję przewlekłą, 
a u płodu może powodować zakażenia wrodzone o zarówno łagod-
nym, jak i ciężkim przebiegu. Zakażenie wrodzone występuje zwykle 
w przypadku pierwotnego zakażenia u matki.

Synonim
Zakażenie płodu wirusem cytomegalii jest także zwane cytomegalią 
wrodzoną.

Etiologia
Zakażenie wywołuje cytomegalowirus (wirus z grupy Herpes o pod- 
wójnej nici DNA).

Epidemiologia
Wrodzone zakażenie CMV dotyczy około 1% wszystkich porodów 
i jest to najczęstsza infekcja wrodzona. Do zakażenia płodu dochodzi 
w 40% przypadków infekcji, a u około 10% żywo urodzonych nowo-
rodków występują objawy kliniczne tuż po porodzie lub w później-
szym okresie.

Rozpoznanie
Podobnie jak w innych wrodzonych zakażeniach, cytomegalię 
należy podejrzewać w każdym przypadku nieimmunologicznego 
obrzęku płodu. Innymi objawami sugerującymi takie rozpoznanie 
są: wewnątrzczaszkowe zwapnienia i wylew wewnątrzczaszkowy, 
mikrocefalia, atrofia mózgu, nieprawidłowa echogenność okołoko-
morowa, ogniska wewnątrzmiąższowe, wentrikulomegalia, zrosty 
wewnątrzkomorowe, okołokomorowe torbiele rzekome, nieprawi-
dłowe ukształtowanie zakrętów i bruzd, hipoplastyczne ciało modze-
lowate, nieprawidłowości móżdżku i zbiornika wielkiego, objawy 
patologii tętnicy prążkowanej, splenomegalia, zapalenie naczyniówki 
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meta-analysis. Ultrasound Obstet Gynecol 41(6):610–620, 2013.
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i siatkówki, zamknięcie otworu owalnego, objawy przeciążenia 
prawego serca z powodu przedwczesnego zamknięcia otworu owal-
nego, wodobrzusze, wzmożona echogenność jelit, ograniczenie 
wzrostu płodu i małowodzie. Większość zmian można wykryć za 
pomocą USG już około 20 tygodnia ciąży. W każdym przypadku 
potwierdzenia zakażenia u matki należy wykonać badanie PCR płynu 
owodniowego. Badanie PCR materiału uzyskanego w wyniku amnio-
punkcji wykonuje się po upływie 6  tygodni od rozpoznania infekcji 
u matki; największą czułość tego badania uzyskuje się po 21 tygodniu 
ciąży. Rozpoznanie można postawić również na podstawie uwidocz-
nienia ciałek wtrętowych w badaniu histopatologicznym materiału 
pobranego podczas biopsji lub autopsji. Markerem zapalenia mózgu 
płodu w przebiegu cytomegalii jest ogniskowy wzrost echogeniczno-
ści okołokomorowej towarzyszący łagodnej wentrikulomegalii. Nie 
stwierdza się innych nieprawidłowości podczas organogenezy mózgu 
i móżdżku ani nieprawidłowych wartości pomiarów biometrii głowy 
płodu w trzecim trymestrze. Przydatnym badaniem pomocniczym 
w ocenie zakażenia wewnątrzmacicznego wirusem CMV jest MR 
płodu.

Patogeneza
Dokładny sposób transmisji wirusa przez łożysko nie jest znany. 
Wirus namnaża się w tkankach płodu, powodując stan zapalny, mar-
twicę tkanek oraz dysfunkcję narządów. Zapalenie wątroby wywo-
łane cytomegalowirusem u noworodka może objawiać się nasiloną 
odpowiedzią zapalną obejmującą triady wrotne. W takich przypad-
kach widoczny jest również chaos w zrazikach, degeneracja hepato-
cytów i cholestaza. Przyczyna wodobrzusza w przebiegu wrodzonej 
cytomegalii nie jest znana. Może ono wynikać z obniżonego stężenia 
białka w surowicy z powodu zaburzeń czynności wątroby oraz zabu-
rzenia krążenia wrotnego spowodowanego zapaleniem okołowrot-
nym.

Anomalie towarzyszące
U płodów zakażonych CMV może wystąpić izolowane wodobrzusze, 
chociaż jest to dość rzadka patologia. Klasycznym objawom mogą 
towarzyszyć zaburzenia ze strony układu sercowo-naczyniowego, 
żołądkowo-jelitowego, mięśniowo-szkieletowego i zmiany oczne. Po 
porodzie mogą wystąpić wybroczyny, utrata słuchu i nieprawidłowy 
rozwój intelektualny.
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RYCINA 1-3  USG płodu z potwierdzonym zakażeniem CMV w drugim 
trymestrze. Widoczne zwapnienia w wątrobie (strzałki) oraz wodobrzusze 
(gwiazdka). 
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Rozpoznanie różnicowe
Ponieważ wodobrzusze jest często pierwszym objawem obrzęku 
płodu, diagnostyka różnicowa jest zasadniczo taka sama, jak w obrzęku 
uogólnionym, i obejmuje wszystkie zakażenia wrodzone. Rozważyć 
trzeba również jednostki chorobowe przebiegające ze zwapnieniami 
wewnątrzczaszkowymi (np. stwardnienie guzowate), zwiększoną echo- 
gennością jelit (zespół Downa i mukowiscydoza) oraz hepatomegalią 
(pierwotna choroba wątroby lub pozaszpikowa hematopoeza).

Rokowanie
Ogólnie w przypadku objawowego zakażenia CMV noworodków 
rokowanie jest złe, a śmiertelność nowo narodzonych w takich przy-
padkach wynosi 5%. U 50–60% dzieci, które przeżyją, występują 
ciężkie powikłania neurologiczne. Zapalenie wątroby jest u nich 
odwracalne, natomiast nieodwracalne jest upośledzenie umysłowe, 
zaburzenia motoryczne oraz głuchota. Późne następstwa, takie jak 
głuchota odbiorcza czy zaburzenia rozwoju układu nerwowego, poja-
wiają się u 10–15% niemowląt bezobjawowych tuż po porodzie. Nie-
prawidłowy rozwój układu nerwowego jest powiązany ze stopniem 
wentrikulomegalii przedporodowej (gdy jest większa niż 15 mm). 
Prawidłowy wynik badania ultrasonograficznego płodu nie wyklucza 
możliwości wystąpienia objawów choroby i odległych powikłań.

Ryzyko nawrotu
W większości przypadków przebyta infekcja daje odporność, dlatego 
istnieje jedynie niskie teoretyczne ryzyko reinfekcji w kolejnej ciąży.

Leczenie
Terminacja ciąży jest możliwa przed osiągnięciem przez płód zdol-
ności do życia. W przypadku kontynuowania ciąży zaleca się kon-
trolne badanie ultrasonograficzne co 2–4 tygodnie w celu monito-
rowania zaburzeń wzrostu płodu, obrzęku płodu i innych objawów. 
Leki przeciwwirusowe nie zmniejszają ryzyka transmisji wertykal-
nej. Obecnie prowadzone są badania nad skutecznością podawania 
hiperimmunoglobulin we wczesnej ciąży u kobiet zakażonych 
wirusem CMV.

Zakażenie płodu parwowirusem B19

Definicja
Zakażenie parwowirusem B19 powoduje rumień zakaźny, który jest 
powszechną chorobą wieku dziecięcego. Ze względu na obraz kli-
niczny jest ona nazywana również zespołem spoliczkowanego 
dziecka. Oprócz charakterystycznego wyglądu twarzy dziecka w prze- 

biegu choroby pojawia się rozlana wysypka rumieniowa na tułowiu 
i kończynach. U pacjentów jeszcze przed pojawieniem się wysypki 
mogą występować objawy ogólne, takie jak artropatia.

Synonim
Zakażenie płodu parwowirusem B19 znane jest także jako choroba 
piąta.
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[…] Callena powinien przeczytać każdy zajmujący się ultrasonografią położniczo-gine-
kologiczną, czyli w praktyce każdy położnik–ginekolog. Kolejne wydania Callena to były 
książki absolutnie podstawowe dla rozwoju mojej wiedzy, nie tylko ultrasonograficznej, 
ale i położniczej; uczyłem się z nich patologii ciąży i terapii prenatalnej. Tak naprawdę 
to nie jest podręcznik ultrasonografii, tylko raczej przewodnik po zastosowaniu metod 
obrazowych w położnictwie i ginekologii. Kiedykolwiek ktoś mnie zapytał, z jakiego 
podręcznika powinno się uczyć ultrasonografii, odpowiadałem: z Callena. Dla wielu ze 
względu na barierę językową był on niezbyt dostępny. Dlatego też z ogromną radością 
przekazuję Państwu tłumaczenie na język polski podręcznika Callena, biblii ultrasono-
grafii położniczo-ginekologicznej. Jeżeli chce się dobrze i mądrze prowadzić diagnostykę 
ultrasonograficzną, należy zapoznać się z tą książką.
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