Aktua

ni gynekologie a porodnictvi

AGP

www.actualgyn.com

Prehledovy ¢lanek

Prenatalni vyvoj, malformace a jejich ultrazvukova diagnostika

Prenatal development, malformations and their ultrasound diagnostics

Jan E. Jirdsek
Ustav pro péci o matku a dité, Praha

Korespondenéni adresa: prof. MUDr. Jan E. Jirdsek, DrSc., FCMA, Ustav pro pé&i o matku a dité,
Podolské nabrezi 157/4, 147 00 Praha 4, tel.. +420 296 511 111, e-mail: jirasekje@upmd.eu

Publikovano: 3. 12. 2015 Prijato: 3. 11. 2015
Actual Gyn 2015, 7, 43-44  ISSN 1803-9588
Clanek Ize stahnout z www.actualgyn.com

Akceptovano: 10. 11. 2015
© 2015, Aprofema s.r.o.

@ 06

Citujte tento ¢lanek jako: Jirasek JE. Prenatalni vyvoj, malformace a jejich ultrazvukova diagnostika.

Actual Gyn. 2015;7:43-44

KaZdou téhotnou Zenu Ize zneklidnit tvrzenim, Ze pravdé-
podobnost vyvojovych vad je kolem 2 %. Na druhé strané
ji mUZeme uklidnit po ultrazvukovém vySetieni zjisténim,
Ze pli vySetreni jejiho produktu koncepce jsme zadnou
vadu nezjistili.

Ultrazvukova diagnostika umozfiuje prokazat pritomnost
anatomickych vad, nediagnostikuje syndromy.

V prvnim trimestru je cilem vySetfeni gestaéni vacek.
Pocet gestacnich vackl Ize pomérné snadno rozeznat
a snadno zjistime pfitomnost dvoj¢at. Jednovaje¢néa dvoj-
¢ata mohou byt monochorialni nebo dichorialni, pficemz
dichorialni jednovaje&na dvoj¢ata nedovedeme rozlisit ul-
trazvukem od dvojvajecnych.

Monochoridlni dvoj¢ata jsou rizikové bez ohledu, zda jsou
monoamnialni nebo diamnialni. U diamnialnich dvoj¢at je
Castou komplikaci TTS syndrom (syndrom transfuze mezi
dvoj¢aty), u monoamnialnich monozygotnich dvojcat se
Casto vyskytuje syndrom TRAP (reverzni arteriaini perfuze)
a ve tretim trimestru téhotenstvi plody nepostizené vyvo-
jovymi malformacemi jsou ohrozené zauzlenim pupecnika.
Dal$i skupinou vad pomérné snadno diagnostikovanou
pred 12. tydnem téhotenstvi jsou anencephalie a holo-
prosencephalie. Anencephalie je letalni poruchou uzavéru
nervové trubice a je pfiznakem celé fady syndromu spo-
jenych vétsinou s poruchami vyvoje patere, napt. s inien-
cephalii. Holoprosencephalie je spojena se synophtalmii,
cyclopii a s vyvojem ¢&ichovych plakod, jejichZ poruseny
vyvoj vede k ethmocephalii a cebocephalii.

Poruseny vyvoj obli¢eje je charakterizovan aplazii prema-
xily a obli¢ejovymi rozstépy. Obli¢ejové rozstépy jsou
snadno diagnostikovatelné kolem 16. tydne a pokud jsou
izolovanou malformaci, jsou nespecifickym priznakem po-
ruseného vyvoje z mnoha pricin.

Ve 12. tydnu je optimalni doba pro diagnostiku nuchéalniho
projasnéni (NT). NT je charakteristickym pfiznakem selha-
vani krevniho obé&hu. Projasnéni je pfitomno mezi
12.-14. tydnem. Pozdé&ji bud vymizi, nebo muUZe prejit
v kréni hygromy. Kréni hygromy jsou charakteristickym
priznakem monozomie X.

Ve stfednim trimestru mezi 16.-24. tydnem se zamé&rfu-
jeme na vady projevuijici se oligohydramniem nebo poly-
hydramniem, hrubé vady organové diferenciace, srdeéni,
kosterni, pfedevsim diferenciaci patere, koncetin a lebky
a diferenciaci nervosvalovou — akinezii. Oligohydramnion
a polyhydramnion je vadou tvorby modi. Oligohydramnion
je spojeno predevsim s aplazif ledvin a s cystickymi va-
dami ledvin, nebo s poruchou odtoku mogi, uzavienim
uretry, kterd postihuje témeér vyhradné muzské plody.
Charakteristickym obrazem je syndrom ,,prune belly”. Z&-
kladni oligohydramniové trias je: ortopedické vady konce-
tin, dysplazie plic a poloha plodu koncem panevnim.
Polyhydramnion je vadou spojenou s poruchou polykanf{
a s atréziemi trubice predniho streva.

Srde¢ni vady diagnostikovatelné ve druhém trimestru
jsou poruchami mezikomorové septace a poruchami ar-
terialnich vystupl. Napadnym priznakem je kiiZzeni vel-
kych arterii. Srde¢ni vady jsou multifaktorialni a mohou
byt zplsobeny ¢etnymi exogennimi vlivy.

Akinezie je zdsadnim ultrazvukovym syndromem, ktery
signalizuje vazné poruchy nervového systému, svalové
inervace, nebo kostnich vad. Akinetické trias se vyznacuje:
flexi ky&elnich kloubU, extenzi kolen a dorzalni flexi nartd.
Jde o priznaky nékterych celoZivotnich nevylécitelnych
chorob, jako jsou demyeliniza¢ni vady z oblasti choroby
Charcot-Marie-Tooth (CMT syndrom) a neuromuskularni
atrofie. Jde o choroby léCitelné, ale nevylécitelné, které
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jsou bud ¢asné postnatalné letalni, nebo celoZivotnim
ohroZenim kvality Zivota.

Pozornosti unikaji vady spojené s metabolismem choles-
terolu. Jsou to syndromy: Smith-Lemli-Opitz charakteri-
zované nékolika monogennimi poruchami metabolismu
cholesterolu, které se projevuji riznym zplsobem a za-
fazujeme je mezi tzv. poruchy desmocholesterolu, poru-
chy osifikace, poruchy syntézy steroidnich hormond, a
poruchy vyvoje pohlavnich organ(, predevsim zevniho ge-
nitalu.

Ortopedické vady kostry ¢asto signalizuje porucha vyvoje
koncetin, tj. polydaktylie, syndaktylie a aplazie radialniho
paprsku (napf. TAR syndrom).

Na prechodu druhého a tretiho trimestru, po 20. gestac-
nim tydnu, je dUlezité ultrazvukové vySetieni vyvoje cor-
pus callosum. V této skupiné jsou dosud mélo znamé
kvantitativni vztahy mezi corpus callosum a postnatalnim
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neuropsychickym vyvojem. Aplazie corporis callosi je
s velkou pravdépodobnosti spojena s vyraznou psycho-
motorickou retardaci. Kvantitativni planimetrické posou-
zeni corporis callosi je pomé&rné nesnadné a Casovée
naro¢né, nebot vyZaduje zobrazeni (pokud mozno) presné
ve stfedni ¢are.

Ve svém prehledu anatomickych vad diagnostikovatel-
nych v jednotlivych trimestrech téhotenstvi jsem chtél
ukazat, Ze v soucasné dobé je pomérné dobfe zvladnuta
diagnostika chromozomovych vad (T21, T13, T18 aj.), za-
timco akinetické syndromy a poruseny vyvoj corpus cal-
losum Casto unikaji pozornosti. Povazuji diagnostiku
téchto vad, které jsou spojené s celozivotnim postizenim
a s podstatnym sniZzenim kvality Zivota za skupinu, ktera
by méla byt v centru sou¢asné pozornosti ultrazvukové
diagnostiky.



