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PRZEDMOWA

Pierwsze wydanie niniejszego podrecznika trafito do rak czytelni-
kéw ponad 30 lat temu, kiedy Peter Callen byl mlodym wyktadowca,
my - studentkami medycyny, a ultrasonografia w poloznictwie
stawala si¢ odrebna podspecjalizacja. W kolejnych edycjach ksigzka
rozrastala si¢ i zmieniala, do dzi§ pozostajac jedna z najbardziej
cenionych pozycji z zakresu ultrasonografli w poloznictwie i gine-
kologii. My, redaktorki niniejszego wydania, wyrostysmy na Ultra-
sonografii w potoznictwie i ginekologii Callena. Kiedy wiec zaproszono
nas do wspdlpracy przy opracowaniu szdstej edycji, mimo onie$mie-
lenia nie mogly$my wypusci¢ z rak tej okazji, aby pojs¢ Sladami
Petera Callena.

Od tamtego czasu wiele si¢ zmienito w dziedzinie ultrasonografii
w poloznictwie i ginekologii. Technologia ultrasonograficzna i sprzet
sa nieustannie udoskonalane. Dzieki mozliwo$ci zobrazowania
coraz liczniejszych szczegéldw anatomicznych oraz oceny wielu
parametréw fizjologicznych znacznie poszerzyla sie uzytecznosc,
ale takze zlozono$¢ badania ultrasonograficznego. Podobnie jak
w innych obszarach medycyny, opieka pofoznicza i ginekologiczna
nad pacjentka w dzisiejszej praktyce klinicznej wiaze sie z szeroka
wspOlpraca réznych specjalistow. Niniejsze, szoste wydanie podrecz-
nika odzwierciedla te zmianeg dzigki wysitkom ekspertéw reprezen-
tujacych takie dziedziny jak poloznictwo i ginekologia, perinatologia,
radiologia diagnostyczna czy obrazowanie biomedyczne. Mary
zachecita do wspolpracy specjalistow poloznictwa i ginekologii oraz
perinatologii; jest redaktorem rozdzialéw po$wieconych potoznic-
twu i ultrasonografii ptodu. Leslie, redaktor z dziedziny ginekologii,
zorganizowala wspdlprace z autorami z tego zakresu i opracowala
rozdzialy dotyczace obrazowania w ginekologii. Vickie zapewnila
najwyzszej jakosci obrazy ultrasonograficzne, diagramy i ilustracje
medyczne. Wszystkie trzy mialy$my zaszczyt uczy¢ sie od uznanych

specjalistow w dziedzinie obrazowania w poloznictwie i ginekologii,
a nastepnie z nimi pracowaé. Wielu z nich wspéttworzylo ten pod-
recznik. W nowym wydaniu polozono szczegdlny nacisk na kontekst
kliniczny oraz znaczenie wynikéw badan obrazowych. Mamy na-
dzieje, ze takie podejécie ubogacilo te ksiazke.

Redaktorem poprzednich edycji byt Peter Callen, zawsze skrupu-
latny i uwazny. Zalezalo mu, aby podrecznik wspottworzyli uznani
eksperci w poszczegdlnych dziedzinach, umiejacy w sposob autory-
tatywny i przejrzysty przekazaé swa wiedze. Kazde kolejne wydanie
stanowilo istotng aktualizacje poprzedniego, a kazdy rozdzial byt
wspaniale i obficie zilustrowany wysokiej jakoéci obrazami ultraso-
nograficznymi, rysunkami i diagramami, ktére przyczynialy si¢ do
klarowno$ci przekazu. Korzystajac z doswiadczenia, porad i wspar-
cia Petera Callena podczas pracy nad tg publikacja, staraly$my sie
kontynuowac jego podejscie redakcyjne.

Poza Peterem Callenem, ktdry tak wiele nas nauczyt i wierzyl, ze
zdolamy podtrzymac jego tradycje, jestesmy ogromnie wdzieczne
réwniez wielu innym osobom. Sg to przede wszystkim wspolautorzy
podrecznika - ich ogromny trud i poswigcenie zaowocowaly powsta-
niem doskonale napisanych rozdzialéw. Pracownicy wydawnictwa
Elsevier, a zwlaszcza Taylor Ball, okazali nam podczas procesu pro-
dukeyjnego hojna pomoc i cierpliwo$¢. Dzieki licznym wspétpracu-
jacym z nami ultrasonografistom i specjalistom ultrasonografii
mogly$my uzyska¢ wysokiej jako$ci obrazy. Chcemy tez podzigko-
wa¢ naszym rodzinom, ktore tak dzielnie tolerowaly nasza prace nad
tekstem pdZno w nocy, wezesnie rano i w liczne weekendy.

Mary E. Norton, MD, Leslie M. Scoutt, MD,
and Vickie A. Feldstein, MD
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Ocena ultrasonograficzna osrodkowego

ukfadu nerwowego ptodu

Gianluigi Pilu

PODSUMOWANIE NAJWAZNIEJSZYCH INFORMACIJI

o Wady osrodkowego ukladu nerwowego (OUN) sa jednymi
z najczestszych wad stwierdzanych podczas prenatalnego
badania ultrasonograficznego.

o Ultrasonografia umozliwia wykrycie duzej czesci wad
wrodzonych OUN na wczesnym etapie cigzy. W niektérych
przypadkach zmiany moga by¢ bardzo subtelne, podczas gdy
w innych dochodzi do stopniowej progresji, a objawy moga sie
pojawi¢ w zaawansowane;j cigzy lub po urodzeniu. W badaniu
ultrasonograficznym czesto spotyka sie prawidlowe odmiany
anatomiczne trudne do odrdznienia od rzeczywistych wad
wrodzonych.

« Obrazowanie metodg rezonansu magnetycznego (MR) czgsto
udoskonala diagnostyke wad OUN.

o Jednym z najczgstszych rozpoznan prenatalnych jest
poszerzenie komdr bocznych mézgu, czyli wentrikulomegalia,
ktéra moze by¢ powigzana z innymi wadami OUN i wymaga
szczegdlowej diagnostyki.

o Wady cewy nerwowej, takie jak bezczaszkowie i rozszczep
kregostupa, s3 czgsto rozpoznawane we wczesnej cigzy.

TRESC

Uwidocznienie przepukliny kregostupa moze by¢ trudne, ale
rozpoznanie ulatwiaja objawy czaszkowe, ktére czesto
towarzysza tej wadzie.

o Bezplatowa i pélplatowa holoprozencefalia moze by¢
rozpoznana we wczesnej ciazy. Typ platowy, w ktérym zmiany
sg duzo subtelniejsze, jest trudniejszy do zidentyfikowania.

o Calkowity brak ciala modzelowatego (ACC) moze by¢
rozpoznany na przelomie II i ITI trymestru cigzy. Poradnictwo
dotyczace rokowania jest trudne, poniewaz jest ono zmienne,
a badania sugeruja, ze wiele dzieci zdiagnozowanych
prenatalnie moze mie¢ normalng inteligencje. Czesciowy brak
ciala modzelowatego jest znacznie trudniejszy do rozpoznania
w badaniu USG.

» Torbielowate i torbielopodobne anomalie tylnego dotu czaszki
nierzadko stanowig trudno$¢ diagnostyczna. Chociaz
nagromadzenie plynu w tej okolicy jest fatwe do zobrazowania,
to postawienie konkretnej diagnozy czesto jest trudne,
poniewaz istnieje wiele réznych nieprawidtowosci, ktére maja
wspolne cechy z wariantami normy.

Embriologia, 3
Wentrikulomegalia, 4
Wady cewy nerwowej, 5
Wady linii posrodkowej, 8
Torbielowate i torbielopodobne zmiany tylnego
dotu czaszki, 12

Wewnatrzmaciczne urazy mozgu, 14

Matoglowie, 15
Wewnatrzczaszkowe torbiele i guzy, 19

Anomalie naczyniowe, 20

Malformacje korowe i zaburzenia migracji neuronéw, 22
Whioski, 24

Wady OUN s3 najczestszymi wadami wrodzonymi stwierdzanymi
przy urodzeniu. Rzeczywista czesto$¢ wystepowania tych zaburzen
jest prawdopodobnie niedoszacowana, poniewaz wigkszos¢ badan
epidemiologicznych jest oparta na badaniach klinicznych przepro-
wadzonych w okresie noworodkowym, a liczne wady rozwojowe
mozgu sa rozpoznawane dopiero w pozniejszym okresie zycia. Diu-
gofalowe obserwacje pokazuja, ze ich rzeczywista czgsto$¢ wystepo-
wania moze dochodzi¢ az do 1:100".

Wykrywanie wad OUN stanowilo jeden z pierwszych celow
wykonywania badania USG w ciagzy. Chociaz trwa dyskusja doty-
czaca przydatnosci badan przesiewowych, to wiadomo, ze otwarte
wady cewy nerwowej, takie jak bezczaszkowie, otwarte rozszczepy
kregostupa i duze przepukliny mézgowe, jak réwniez inne powazne
wady rozwojowe, takie jak holoprozencefalia, sg fatwe do rozpozna-
nia we wczesnej cigzy. Poprawa jakosci obrazu USG doprowadzila
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do zwiekszonego wykrywania stosunkowo niewielkich wad wrodzo-
nych. Dlatego obecnie wyzwaniem dla ultrasonografistow nie jest
czulo$é, lecz raczej specyficzno$é diagnostyki. Wiele wad OUN jest
niewystarczajgco poznanych (dobrymi tego przyktadami sg torbiele
tylnego dotu czaszki i ACC). Sg one obecnie wykrywane prenatalnie,
ale konsekwencje postnatalne wielu z nich sg trudne do przewidze-
nia. Ponadto wystepuje czesto znaczace podobienstwo normalnych
wariantow i objawow patologicznych, jak w przypadku poszerzenia
ukladu komorowego oraz matych wymiaréw czaszki plodu. Badanie
USG plodu pozwala na precyzyjna diagnostyke niektérych wad
letalnych lub powaznych wad rozwojowych. Jednak u znacznej
czesci chorych (np. czgstos¢ wystepowania izolowanego poszerzenia
komoér bocznych in utero wynosi 1%) wady OUN majg niepewne
rokowanie, ktére moze wywolywa¢ wiele niepokoju u mtodej pary,
wymaga¢ trudnych decyzji i ostatecznie doprowadzi¢ do straty
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Ocena ultrasonograficzna osrodkowego uktadu nerwowego ptodu

zdrowych plodéw. Sugerowano, ze w tych przypadkach dodatko-
wych informacji diagnostycznych i prognostycznych moze dostar-
czy¢ MR, chociaz przydatnos¢ tej techniki nadal jest przedmiotem
dyskusji.

EMBRIOLOGIA

Uklad nerwowy z rozwija si¢ plyty nerwowej, ktéra jest pogrubiala
czedcig embrionalnej ektodermy. Struna grzbietowa i mezoderma
przyosiowa indukuja znajdujaca sie powyzej ektoderme do réznico-
wania w kierunku plyty nerwowej. Plyta nerwowa zwija sie wzdluz

swojej osi centralnej, tworzac rowek nerwowy, wzdtuz ktérego po
kazdej stronie znajduje si¢ fald nerwowy. Dwa faldy nerwowe tacza
sie i tworza cewe nerwowg. Laczenie faldéw nerwowych zaczyna sie
w czesci srodkowej zarodka i postepuje doglowowo i doogonowo.
Koniec czaszkowy cewy nerwowej stanowi otwor nerwowy przedni
(neuropor), a koniec ogonowy otwor nerwowy tylny (ryc. 1-111-2).
Tylny neuropor zamyka si¢ w 26 dniu lub przed 26 dniem, a przedni
neuropor zamyka sie 2 dni pozniej. Sciany cewy nerwowej pogru-
biaja sie, tworzac mozgowie i rdzen kregowy. Kanal nerwowy cewy
nerwowej jest przeksztalcany w system komor mézgu i centralny
kanal rdzenia kregowego.

Pie¢ pecherzykow
wtoérnych

Trzy pierwotne

Kresomézgowie
pecherzyki mézgowe 9

Pecherzyki oczne

Rdzen przedtuzony

Kresomozgowie Wzgorze,
Przodomézgowie —< ) i . podwzgorze,

MIQdZymOZgOWIe przysadka
Srédmézgowie ————— Srédmézgowie Sr6dmézgowie

Most

Tytomézgowie Mézdzek
Tytomdzgowie —< wtérne

Rdzeniomdzgowie

Widok boczny Zarodek 3-4 tyg. Zarodek 5 tyg.

Widok boczny

A B

RYCINA 1-1 Rozwdj embrionalny mézgu i osiggniecie skomplikowanej budowy dokonuja sie poprzez wytwo-
rzenie sie poszerzen cewy nerwowej zwanych pecherzykami. A. Pecherzyk pierwotny ma 3 regiony. B. Pecherzyk
wtorny ma piec regionéw. (Za: OpenStax College: Anatomy & Physiology, CNX Web site. Dostep 19 czerwca 2013. http:.//
cnx.org/content/col 11496/1.6/.)

Bezmozgowie

Rozszczep
C kregostupa

B

RYCINA 1-2 A.Kolejne obrazy przedstawiajace przebieg czasowy zamkniecia cewy nerwowej u zarodka kregow-
cow (rostralny = gdra). Poczatkowo osrodkowy uktad nerwowy jest ptaska kartka; sparowane fatdy neuronowe
unoszg sie wzdtuz osi przednio-tylnej i przemieszczajg sie przysrodkowo, a w korncu dochodzi do fuzji cewy ner-
wowej. B. Przekroje ilustrujace zamkniety (czerwona strzatka) i otwarty (zielona strzatka) region cewy nerwowej.
C. Specyficzne dla danych regionéw wady cewy nerwowej. (Za: Wallingford JB, Niswander LA, Shaw GM, Finnell RH:
The continuing challenge of understanding, preventing, and treating neural tube defects. Science 339 (6123):
1222002, 2013).
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Badania ultrasonograficzne w potoznictwie

RYCINA 1-3 Sonogram mdzgu zarodka (8 tygodni i 5 dni cigzy).
Wydatny pecherzyk bedacy prekursorem czwartej komory (rombence-
falon) (strzatka) nie powinien by¢ mylony z wentrikulomegalig lub innymi
wadami wrodzonymi o$rodkowego uktadu nerwowego.

Srédmézgowie mm———e

o Czwarta komora

Miedzymoézgowie ~——z I
«— Splot naczyniéwki

Kresomo6zgowie

Rdzen kregowy
Kregostup

RYCINA 1-4 Przekrojowy obraz uzyskany za pomocg rezonansu magne-
tycznego Carnegie etap 23 (wiek cigzowy 10 tygodni) zarodka ludzkiego.
(Za: Pooh RK, Shiota K, Kurjak A: Imaging of the human embryo with
magnetic resonance imaging microscopy and high-resolution transvaginal
3-dimensional sonography: human embryology in the 21-st century. Am
J Obstet Gynecol 204(1):77.e1-16, 2011).

Po ok. 8-10 tygodniach ciazy pojawia si¢ ogniskowe poszerzenie
cewy nerwowej, ktore jest widoczne w grzbietowej czesci rozwijaja-
cego sie tylomdzgowia. Jest to pecherzyk pierwotny tylomézgowia,
prekursor czwartej komory. Struktura ta moze by¢ dos¢ dobrze
widoczna i nie powinna by¢ blednie interpretowana jako objaw wen-
trikulomegalii lub innej wady OUN (ryc. 1-3 i 1-4).

Wentrikulomegalia

Poszerzenie komor bocznych moézgu, nazywane wentrikulomegalig
(ryc. 1-5), jest niespecyficznym markerem nieprawidlowego rozwoju
mézgu. Obecnos¢ prawidlowych komér bocznych w badaniu ultra-
sonograficznym zmniejsza ryzyko wady OUN, natomiast wykrycie
wentrikulomegalii zwieksza ryzyko wystgpowania istotnej wady.

Opracowano rézne podejscia do oceny komor bocznych, ale prefe-
rowany jest pomiar przedsionka (rogu tylnego) komory bocznej.
Miedzy 15 a 40 tygodniem cigzy u zdrowego plodu szerokos¢
komory bocznej powinna by¢ mniejsza niz 10 mm. U wiekszosci
plodéw ze znaczacym poszerzeniem komor sa one powiekszone
symetrycznie, natomiast w fagodniejszych postaciach poszerzenie
komor jest czesciej jednostronne. Meskie plody maja nieco wigksze
wymiary rogéw tylnych niz plody zenskie. Badania przeprowadzone
przez Patela i wsp.” wykazaly, ze wymiar rogu tylnego ma dystrybu-
cje zblizong do normalnej, przy $redniej wielkosci w przypadku
wszystkich badanych 6,1 + 1,3 mm (odchylenie standardowe [SD]).
Gdy badano te ceche w zaleznosci od plci, 122 plody zenskie mialy
$redni wymiar 5,8 + 1,3 mm, a 97 plodéw meskich miato $redni
wymiar 6,4 £ 1,3 mm. Réznica w $redniej wielkosci byla istotna
statystycznie (p < 0,005)°. W zwigzku z tym wymiar rogu tylnego od
10 do 11 mm bedzie mial wigksze znaczenie u plodu pici zenskiej
niz meskiej.

Rdg tylny o szeroko$ci wiekszej niz 15 mm wskazuje na ciezka
wentrikulomegalie. Jest to prawie zawsze powigzane ze zmianami
wewnatrzczaszkowymi, ale rokowanie jest roznorodne i zalezy od
przyczyny. Dostepne badania sugeruja, ze plody z izolowang ciezka
wentrikulomegalia maja zwiekszone ryzyko $mierci okoloporodo-
wej. Ponadto prawdopodobienstwo powaznych odleglych powiklan
neurologicznych wystepuje u co najmniej 50% tych, ktorzy przezyli’.

Umiarkowane poszerzenie rogu tylnego od 10 do 15 mm jest
czgsto okredlane jako tagodna wentrikulomegalia i jest rzadziej
powiazane z duzymi wadami OUN, aczkolwiek moze wspotwyste-
powa¢ z ACC i otwartymi wadami cewy nerwowej**. Lagodna wen-
trikulomegalia wspotwystepuje z aberracjami chromosomowymi:
ryzyko trisomii 21 wzrasta 3,8 raza przy izolowanym poszerzeniu
komor bocznych mézgu’. Zakazenia ptodu, np. wirusem cytome-
galii (CMV), moga spowodowacé poszerzenie komor, cho¢ zazwyczaj
w badaniu ultrasonograficznym obecne s3 tez inne nieprawidtowo-
$ci (strefy zwiekszonej echogeniczno$ci, matoglowie i porencefalia).
Gdy tagodna wentrikulomegalia jest izolowana i nie stwierdza si¢
innych nieprawidlowosci, to wigkszo$¢ niemowlat jest bezobjawowa
po porodzie. W kilku badaniach wykazano, ze u niektérych ptodow
moga rozwina¢ si¢ duze wady OUN w bardziej zaawansowanej ciazy
lub po porodzie (wodoglowie, uszkodzenie istoty bialej, zaburzenia
korowe), a wyniki niektérych badan wskazujg na podwyzszone
ryzyko wystapienia powiklan neurologicznych. Badania donoszace
o rokowaniu w przypadkach fagodnych wentrikulomegalii sg ogra-
niczone wskutek braku wystandaryzowanych protokotéw dlugofa-
lowej obserwacji oraz trudnosci w definiowaniu normalnego
rozwoju neurologicznego. W przypadku wigkszosci plodow
z fagodna wentrikulomegalig rozwdj bedzie prawidtowy, ale w okoto
10% nastapia nieprawidlowosci rozwoju neurologicznego o réznym
przebiegu i stopniu nasilenia®.

W przypadku stwierdzenia tagodnej wentrikulomegalii wazne
jest wykluczenie wad towarzyszacych. Powinno si¢ wykona¢ szcze-
gotowa oceng¢ anatomii plodu ze szczegdélnym naciskiem na anato-
mie OUN, zaoferowa¢ diagnostyke w kierunku aneuplodii
i rozwazy¢ zastosowanie mikromacierzy. Szczegétowa ocena ultra-
sonograficzna OUN moze zostac polepszona poprzez badanie przez-
pochwowe, szczegdlnie jesli ptdd jest w polozeniu podiuznym
gltéwkowym. Trwa dyskusja, czy MR plodu jest wskazane we wszyst-
kich przypadkach pozornie izolowanych wentrikulomegalii*. Tech-
nika ta moze dostarczy¢ istotnych informacji diagnostycznych,
poniewaz umozliwia bardziej szczegélowa ocene rozwoju mozgu
plodu oraz wykrywanie zaburzen pofatdowania mézgu, malformacji
korowych i zaburzen migracji. Ciaze, w ktorych stwierdzono tagodna
wentrikulomegalie, powinny by¢ objete standardowa opieka.
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Ocena ultrasonograficzna osrodkowego uktadu nerwowego ptodu

RYCINA 1-5 Wentrikulomegalia na przekroju poprzecznym mdézgu ptodu. A. tagodna wentrikulomegalia (szero-
kos¢ przedsionka 11 mm). B. Ciezka wentrikulomegalia (szeroko$¢ przedsionka 16 mm) z ,wiszacym splotem
naczyniowki”

TABELA 1-1 Czestos¢ wystepowania
wad cewy nerwowej

Czestos¢ wystepowania
na 1000 urodzen

Obszar rozszczep
geograficzny  kregostupa anencefalia
Potudniowa Walia 41 3,5
Potudniowy Hampton 3,2 19
Birmingham, 28 2,0
Wielka Brytania
(harleston
rasa biafa 15 12
1asa (zarna 0,6 0,2
Aleksandria 0 36
Japonia 03 06

Za: Brocklehurst G: Spina Bifida. In Vinken PJ, Bruyn GW (eds):
Handbook of Clinical Neurology. Amsterdam, Elsevier/North Holland
Biomedical Press, 1978, vol. 32, pp 519-578.

Wady cewy nerwowej
Czgsto$¢ wystepowania, przyczyny oraz ryzyko powtdrzenia si¢ wad
cewy nerwowej przedstawiono w tabelach od 1-1 do 1-3. Istnieje
kilka réznych postaci wad cewy nerwowej.

Anencefalia (bezczaszkowie) charakteryzuje si¢ brakiem czaszki
i kresomozgowia. Diagnoza jest stawiana po ocenie ultrasonogra-
ficznej w drugim i trzecim trymestrze ciazy i opiera sie na stwier-
dzeniu braku pokrywy czaszki. Rozpoznanie w wiekszo$ci
przypadkéw moze by¢ wiarygodnie postawione miedzy 11 a 13
tygodniem cigzy. W tym czasie gléwka plodu moze si¢ wydawac
nietypowo duza ze wzgledu na brak skostnialych kosci czaszki (ryc.
1-6)°. Okreélenia akrania i eksencefalia to rézne okredlenia tej wady,
ktore odnosza sie¢ do wczesnych etapéw anencefalii. Rokowanie
w anencefalii jest jednoznacznie letalne.

Rozszczep kregostupa ma dwie postacie: otwartg i zamknieta.
Otwarty rozszczep kregostupa charakteryzuje si¢ pelnym defektem

skéry, tkanek miekkich oraz lukéw kregostupa z odslonieciem
kanalu kregowego. Wady te moga si¢ znacznie r6zni¢ rozmiarami.
Najczesciej dotknigte s3 odcinki ledzwiowy i krzyzowy. Wyciek
plynu moézgowo-rdzeniowego przez ubytek w kanale kregowym
powoduje zwigkszenie stezen alfa-fetoproteiny (AFP) i acetylocho-
linesterazy w plynie owodniowym matki i surowicy krwi. Pomiar
AFP w matczynej surowicy i plynie owodniowym moze by¢ uzyty
do badan przesiewowych w kierunku wad cewy nerwowe;j.
Otwarty rozszczep kregostupa mozna rozpoznaé poprzez uwi-
docznienie w USG ubytku kanatu kregowego i rozszczepu kregostupa
(rozchylenia element6éw tylnych) oraz tkanek miekkich (ryc. 1-7).
Czesto uwidacznia si¢ torbiel powstala poprzez fuzje wadliwego
rdzenia i opon moézgowych (przepuklina oponowo-rdzeniowa).
Tylko w niewielu przypadkach nie stwierdza sie blony pokrywajacej
(myelocele). Rozpoznanie wady cewy nerwowej moze by¢ trudne
i wymaga bardzo dokladnego badania ultrasonograficznego. Bardzo
pomocne jest badanie glowy plodu, gdyz rozszczep kregostupa
zwykle jest powiazany z charakterystycznymi i tatwo rozpoznawal-
nymi objawami wewnatrzczaszkowymi. Wyciek plynu moézgowo-
-rdzeniowego prowadzi do przemieszczenia mézdzku i rdzenia prze-
dluzonego przez otwor wielki do gornej czesci szyjnego kanatu kre-
gowego (Chiari typ II lub malformacja Arnolda-Chiariego).
Ultrasonograficznie objawia si¢ to: zmniejszonym wymiarem gtowy
w drugim trymestrze, jak rowniez zamknieciem zbiornika wielkiego;
malym rozmiarem i nieprawidlowym ksztaltem moézdzku (objaw
banana), ktory znajduje si¢ gleboko w tylnym dole czaszki; wklgénie-
ciem kosci czolowych (objaw cytryny); i wentrikulomegalig. Inna
cecha charakterystyczna tej nieprawidtowosci jest spiczasty wyglad
rog6w potylicznych komor bocznych mézgu. Typowa nadnamiotowa
cechg malformacji Chiariego II jest punkt potyliczny, ktory jest cze-
$ciej obserwowany u ptodéw mlodszych niz 24 tygodnie i u plodow
z prawidlowa wielko$cig komor. Co ciekawe, wystepuje powszechnie
u plodéw zaréwno z lagodna deformacja tylnego dotu czaszki, jak
i z bardziej nasilonymi zmianami’ (zob. ryc. 1-7). Ogdlnie mozna
stwierdzi¢, ze czestos¢ wykrywania otwartych wad cewy nerwowej
w badaniu potéwkowym wedtug zrodet wynosi co najmniej 90%° .
Nieprawidlowosci tylnego dotu czaszki i komor bocznych mézgu
zostaly réwniez opisane w badaniach od 11 do 13 tygodnia ciazy, lecz
dokladnos$¢ diagnostyczna tych objawéw w badaniach przesiewo-
wych w kierunku rozszczepu kregostupa jest nadal analizowana.
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Badania ultrasonograficzne w potoznictwie

TABELA 1-2 Przyczyny wad
cewy nerwowej

Dziedziczenie wieloczynnikowe
Anencefalia, mielomeningocele, meningocele i encefalocele

Zespoty mendlowskie

Zespot Pallistera-Halla

Zespot Meckela-Grubera, dziedziczenie autosomalne recesywne (fenotyp obejmuje
przepukline potyliczng i rzadko bezczaszkowie)

Zespot posrodkowego rozszczepu twarzy, prawdopodobnie dziedziczenie
autosomalne dominujace (fenotyp obejmuje przednie encefalocele)

Zespét Roberta, autosomalny recesywny (fenotyp obejmuje przednie encefalocele)

Zesp6t przedniej przepukliny oponowo-rdzeniowej okolicy krzyzowej i zarosnigcia
odbytu

Zespét Jarcho-Levina, autosomalny recesywny (fenotyp obejmuje przepukline
oponowo-Trdzeniowa)

Zesp6t HARD(E) (wodogtowie [hydrocephalus], agyria, dysplazja siatkowki +
encefalocele), autosomalny recesywny (fenotyp obejmuje encefalocele)

Zaburzenia chromosomowe

Trisomia 13

Trisomia 18

Triploidia

Inne nieprawidtowosi, takie jak niezrdwnowazone translokacje i ringi chromosoméw

Prawdopodobnie dziedziczne, ale sposéb
dziedziczenia nieznany

Zespot przepukliny potylicznej, miopia i dysplazja siatkowki
Przepuklina czotowa wsrod ludzi Bantu i Tajow

Teratogeny

Kwas walproinowy (rozszczep kregostupa)

Fenytoina

Karbamazepina

Aminopteryna (bezczaszkowie i przepuklina mozgowa)
Narazenie na wysokie temperatury spowodowane goraczka
Blizniaki monozygotyczne

Matczyne czynniki predysponujace

(ukrzyca (bezczaszkowie czeSciej niz rozszczep kregostupa)

Otytos¢

Nosicielstwo mutadji reduktazy metylenotetrahydrofolanowej (MTHFR)

Szczegolne fenotypy bez znanej przyczyny

Zesp6t wtomych wad twarzoczaszki i koiczyn spowodowanych tasmami owodnio-
wymi (fenotyp obejmuje liczne przepukliny mézgowe)

Ekstrofia kloaki (fenotyp obejmuje mielocystocele)

Potworniak okolicy krzyzowo-ogonowej (fenotyp obejmuje przepukling oponowo-
-rdzeniowa)

Za: Main DM, Mennuti MT: Neural tube defects: issues in prenatal
diagnosis and counselling. Obstet Gynecol 67(1):1-16, 1986.

Kilka innych nieprawidlowosci osi nerwowej zaréwno wewnatrz-
czaszkowych, jak i pozaczaszkowych jest czesto powiazanych
z wystepowaniem przepukliny oponowo-rdzeniowej i malformacji
Chiariego typu II. Nieprawidlowosci te wspotwystepuja z przepu-
kling oponowo-rdzeniowa, w zwigzku z tym, jezeli sg stwierdzane,
to u plodu nie mozna rozpozna¢ ,wielowodzia” (tab. 1-4).

TABELA 1-3 Szacowana czestos¢ wystepowania
wad cewy nerwowej w Stanach Zjednoczonych

z uwzglednieniem poszczegélinych czynnikow
ryzyka

Czestos¢ na 1000
Populacja zywych urodzen
Matka jako grupa kontrola
0Ogélna czgstos¢ wystepowania 14-1,6
Kobiety poddajace sie amniopunkeji z powodu 13-3,0
zaawansowanego wieku matki
Kobiety z cukrzyca 20
Kobiety przyjmujace kwas walproinowy w pierwszym 10-20
trymestrze cigzy
Pt6d jako grupa kontrolna
Jedno rodzeristwo z wadg cewy nerwowej 15-30
Dwdjka rodzerstwa z wada cewy nerwowej* 57
Rodzic z wada cewy nerwowej 11
Rodzenstwo przyrodnie z wada cewy nerwowej 8
Kuzyn pierwszego stopnia (dziecko siostry matki) 10
Inni kuzyni pierwszego stopnia 3
Rodzenstwo z cigzkg skoliozg wynikajac z licznych 15-30
defektow kregow
Rodzenstwo z zespotem zakotwiczenia rdzenia 15-30
kregowego
Rodzeristwo z potworniakiem lub hamartoma okolicy ~15-30
krzyzowo-ogonowej

*Ryzyko jest wyzsze w badaniach brytyjskich. Ryzyko rosnie

w przypadku trojki lub bardziej licznego rodzenstwa badz kombinacji
innych bliskich krewnych.

Za: Main DM, Mennuti MT: Neural tube defects: issues in prenatal
diagnosis and counselling. Obstet Gynecol 67(1):1-16, 1986.

RYCINA 1-6 Bezczaszkowiec w 13 tygodniu cigzy. A. Przekrdj strzat-
kowy dwuwymiarowy. B. Obrazowanie tréjwymiarowe.

Istnieje zwiazek miedzy lokalizacja (poziomem kregu) a zakre-
sem uszkodzenia rdzenia i rokowania neurologicznego. Ogdlnie
rzecz biorac, im nizej zlokalizowana i mniejsza wada, tym mniej
powazne powiklania neurologiczne. Poziom uszkodzenia struktur
kostnych kregostupa moze by¢ okreslony poprzez policzenie kregow
od najbardziej dystalnego kregu (w drugim trymestrze najnizszy
skostnialy kreg to S4) lub od strony klatki piersiowej (konczy si¢ na
T12). Ocena ultrasonograficzna przez poloznika koreluje dosy¢
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