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Wady rozszczepowe kregostupa
- od diagnostyki do terapii

Wady rozwojowe to wszystkie przy-
padki nieprawidtowego rozwoju ptodu.
Do najciezszych wad wrodzonych
nalezy zaliczy¢ wady osrodkowego
uktadu nerwowego (OUN). Najczest-
szg wada wrodzong OUN sa dysrafie,
czyli zaburzenia zamykania sie cewy
nerwowej. Niniejsza praca to préba
przyblizenia problemu diagnostyki
wad rozszczepowych kregostupa w
aspekcie nowoczesnych technik ich
leczenia i prognostyki prenatalnej.

Wstep

Wady rozwojowe to wszystkie przypadki
nieprawidlowego rozwoju ptodu. Czestosé
ich wystepowania zaréwno na Swiecie, jak
i w Polsce waha sie w zakresie 2-3%, a w
zaleznosci od rodzaju wady 10-30% z nich
ma zwiazek z zaburzeniami genetycznymi
[47]. Do najciegzszych wad wrodzonych
nalezy zaliczy¢ wady osrodkowego uktadu
nerwowego. Saone przyczyna 40% wszyst-
kich zgonéw w pierwszym roku zycia i naleza
do najciezszych schorzen neurologicznych.
U dzieci, ktére przezyja, powoduja wystepo-
wanie zaburzen neurologicznych o ré6znym
stopniu nasilenia, uposledzenia umystowego
lub opornej na leczenie padaczki [20]. Okoto
20% dzieci z wadami osrodkowego ukfadu
nerwowego (OUN) jest dotkniete towarzy-
szacymi innymi wadami wrodzonymi [9].
Najczesciej dotycza one ukladu kostnego,
moczowego lub sercowo-naczyniowego.

Najczestszymi wadami wrodzonymi
OUN sa dysrafie, czyli zaburzenia zamykania
sie cewy nerwowej, ktére powstajg w okresie
indukcji grzbietowej. Mimo wprowadzenia
prewencji, nowoczesnej diagnostyki prena-
talnej i nowych technik chirurgicznych wady
cewy nerwowej hadal sg powodem wysokiej
Smiertelnosci noworodkéw i niemowlat w
czasie 1 roku zycia [47]. Kazdego roku na
Swiecie notuje sie urodziny okoto 300 000
noworodkéw dotknietych ta wada [9].

Dzieci z wada rozszczepowag cewy ner-
wowej sg obcigzone ryzykiem niedowtadow
i porazen kornczyn dolnych, utraty czucia,
dysfunkcji pecherza moczowego i jelit,
nieprawidtowosci ortopedycznych (takich
jak: przykurcze, szpotawos$é, koslawosé,
skolioza, kyfoskolioza, zwichniecia stawow
biodrowych). W przypadku wspoélistnienia
zespotu Chiari Il moga wystapi¢ bezdechy,
zaburzenia potykania, bole glowy, porazenie
czterokonczynowe oraz zaburzenia koor-
dynaciji i rownowagi. Wigkszos¢ dzieci ma
niemal prawidtowy poziom inteligencji (u
70% poziom IQ przekracza 80), ale u prawie
wszystkich wystepuja trudnosci w méwieniu i

Congenital malformations compri-
se all cases of abnormal fetal develop-
ment. Among the most serious ano-
malies - those of the central nervous
system (CNS) - the most common are
disrafic disorders, i.e. malformations
of neural tube closure. This study is
an approach to the problem of conge-
nital malformation diagnostics, in the
context of modern prenatal treatment
and prognosis.

zaburzenia poznawcze, ktére moga wptywac
negatywnie na zdolnos$ci uczenia sie czy tez
mozliwo$¢ samodzielnego zycia [9,49].

Diagnostyka prenatalna wad rozsz-
czepowych kregostupa

1. Ultrasonografia ptodu (pUSG) z wada
rozszczepowag kregostupa (WRK)

Wady cewy nerwowej ptodu najczesciej
sg rozpoznawane podczas rutynowego ba-
dania ultrasonograficznego wykonywanego
w drugim trymestrze cigzy. Duze wady sa
mozliwe do uwidocznienia podczas badania
wykonywanego w pierwszym trymestrze
ciazy na podstawie nieregularnych obryséow
kosci kregostupa lub uwypuklenia widoczne-
go na plecach ptodu [17]. Odbicia fali ultra-
dzwigkowej od kosci czaszki dziecka i kosci
miednicy matki (w potozeniu podluznym
gtowkowym ptodu) utrudniajg wglad w obreb
tylnego dotu czaszki i kanatu kregowego
ptodu. Dopiero po wprowadzeniu aparatow
z opcja 3D i 4D, z mozliwosciag opracowa-
nia ,tomograficznego” uzyskanego obrazu,
powstaty warunki do oceny struktur tylnej
jamy czaszki i kanatu kregowego w badaniu
ultrasonograficznym [41].

Poziom uszkodzenia/rozszczepu ka-
natu kregowego jest oceniany w badaniu
USG ptodu przez obrazowanie kregostupa
w ptaszczyznie poprzecznej (Rycina 1).
Najbardziej dogtowowy kreg z widocznym
zaburzeniem taczenia punktéw kostnienia
jest identyfikowany jako goérny poziom
uszkodzenia. Najbardziej doogonowe ze-
bro odpowiada kregowi Th 12, natomiast
goérna plaszczyzna grzebieni biodrowych
wyznacza kreg L5. Obecnos$¢ przepukliny
oponowo-rdzeniowej jest oznaczana jako
obecnos¢ worka zawierajgcego przestrzen
plynowa i/lub elementy rdzenia kregowego
(Rycina 2). Zaawansowanie wady jest okre-
Slane przez serie projekcji rdzenia w plasz-
czyznach poprzecznych wykonywanych z
uzyciem gtowicy ustawionej prostopadle do
osi plecow ptodu. Niestety nie we wszystkich
przypadkach defekt kostny jest wykrywany
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Rycina 1

Obraz USG kregostupa ptodu w ptaszczyznie poprzecznej.

US image in an axial piane of the spine of a fetus.

Rycina 3

Obraz USG ptodu w ptaszczyznie poprzecznej z obecno$cig wodogtowia.
JS image of a fetus in axial piane with the presence of hydrocephalus.

Tabela |

Rycina 2

Obraz USG ptodu w ptaszczyznie strzatkowej z obecnoscig worka przepukliny.

US fetus image in sagittal piane withe the presence of heniation sack.

Rycina 4

Triada diagnostyki ultrasonograficznej w przypadku wady rozszczepowej kregostupa.
Jltrasonographic diagnostic triad in case of spinat dysraphic defect.

ocena OUN - cechy: objaw cytryny, objaw banana, poszerzenie uktadu komorowego,

lokalizacja gérnego poziomu uszkodzenia, definiowanego jako poziom kregostupa, przy

ktérym rozejécie sie jader kostnienia jest po raz pierwszy widoczne w serii kolejnych

obrazowanie koriczyn dolnych w osi bocznej — 2 koéci dtugie koriczyny i pieta w tej samej

| punki
P malformacja Chiariego Il z okresleniem stopnia wgtobienia tylomézgowia
II' punkt
przekrojéow
Il punkt

projekcji; badanie w kierunku zmian deformacyjnych (ko$lawos¢, szpotawo$¢ stop)

* badaniu ultrasonograficznym. Wykrywa-
ne ubytkéw i anomalii kostnych wymaga
iuzego doswiadczenia osoby badajacej.
Jbytek kostny — nawet przy zastosowaniu
3Pcji 3D - jest wykrywany zwykle jedynie w
30% przypadkéw, a wada rdzenia w mniej
liz 50% [34,17,41].

Natomiast zaobserwowano, ze w przy-
padku obecnosci rozszczepu kregostupa i
Przepukliny u ptodu, w prenatalnym badaniu
Jitrasonograficznym (pUSG) na pierw-
>zy plan wysuwaja sie objawy moézgowe
.34,35]. Zalicza sie¢ do nich: 1l/wodogtowie
Rycina 3), 2/,,0bjaw cytryny” (Rycina 4) oraz
3/ ,objaw banana’ (Rycina 5). ,Objaw cy-
ryny” to sptaszczenie, a nawet wgtebienie
rosci czotowych czaszki z nastepowym
zwezeniem tej czesci czaszki w stosunku
30 czesci tylnej [42]. Natomiast przesunie-
te struktur tylnego dotu czaszki do kanatu
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kregowego powoduje wglobienie tylomo-
zgowia, wwyniku czego mézdzek przybiera
charakterystyczny ksztalt banana - ,objaw
banana”.

Wodogtowie jest stwierdzane u ptodu w
przypadku poszerzenia rogéw tylnych ko-
mor bocznych > 8-10 mm, powyzej 15 mm
okresla sie stopien wodogtowia jako Sredni,
a powyzej 20 jako ciezki. Szerokos¢ komor
bocznych mézgu jest okreslanajako wymiar
poprzeczny przedsionkowy w plaszczyznie
osiowej gtéwki ptodu. Objaw banana i objaw
cytryny najlepiej sa widoczne w badaniu
USG do 24 tygodnia ciazy [34]. Czutos¢ ,,0b-
jawu cytryny" osigga woéwczas 93%, a jego
swoistos¢ 99% [35]. Powyzej 24 tygodnia
cigzy objaw ten stopniowo zanika u wigkszo-
Sci ptodoéw z wada rozszczepowa kregostu-
pa, co zapewne jest zwigzane z narastaniem
wodogtowia i zwiekszeniem cisnienia ptynu

Obraz USG ptodu z widocznym “objawem cytryny”.
US image of the fetus with ,lemon sign”.

moézgowo-rdzeniowego wewnatrz czaszki
oraz dojrzewaniem i twardnieniem kosci
czotowych [50]. W opracowaniu D’Addario z
2008 roku w grupie 49 ptodéw z przepukling
oponowo - rdzeniowg (MMC - mielomenin-
gocele), w wieku miedzy 18 a 28 tygodniem
zycia, obserwowano objaw cytryny w 53%
przypadkéw, maty tylny dét czaszki u 96%,
a poszerzenie ukiadu komorowego u 81%
[12]. Objaw cytryny nie jest jednak spe-
cyficzny i wystepuje réwniez przy innych
wadach osrodkowego ukiadu nerwowego
takich jak: przepuklina mézgowa, anomalia
Dandy-Walkera, dysplazja tanatoforyczna,
agenezja ciala modzelowatego [50]. Nie
obserwuje sie go natomiast w wadach dys-
raficznych zamknietych [12,17].

Podczas pUSG ocenia sie réwniez
struktury tylnego dotu czaszki, proébujac
ustali¢ stopienn wgtobienia tytomdzgowia
[56]. Wykonywanie u ptodu z rozpoznanag
wada kolejnych kontrolnych badan ultraso-
nograficznych pozwala na oceng ewolucji
zmian w ukladzie nerwowym [16]. W trakcie
prenatalnego badania USG ponadto jest
oceniana ruchomos¢ kornczyn dolnych, oraz
obecnos¢ wad stép ptodu.

Wszystkie te czynniki stanowia podsta-
we do tréjpunktowej oceny wady rozszcze-
powej w obrazach pUSG ujetej ponizej w
formie tabelarycznej (Tabela I).
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Rycina 5
Obraz USG ptodu z widocznym “objawem banana”.
US image of the fetus with ,banana sign".

2. Badanie ptynu owodniowego

Ro6znicowanie wad dysraficznych otwar-
tych i zamknietych na drodze badania ultra-
sonograficznego wspomagata od lat amnio-
centeza. Dzieki badaniu ptynu owodniowego
mozliwe jest bowiem nie tylko wykluczenie
anomalii genetycznych i infekcji $Srédmacicz-
nej, ale rbwniez oznaczenie stezenia alfafe-
toproteiny, ktére wyraznie wzrasta w otwar-
tych wadach rozszczepowych kregostupa
[49]. Zwigkszone ryzyko wystapienia wady
obserwuje sie w przypadku podwyzszonego
stezenia alfafetoproteiny w surowicy krwi
matki po 15 tygodniu cigzy. Alfafetoproteina
jest uwazana obecnie za marker obecnosci
przepukliny oponowo-rdzeniowej, jednak jej
podwyzszone wartosci wystepuja réwniez
przy innych wadach, takich jak przepuklina
przeponowa i defekty przedniej Sciany jamy
brzusznej [37].

3. Rezonans magnetyczny w diagnosty-
ce prenatalnej WRK

Wykrycie wady dysraficznej i okreslenie
jej charakteru pozwala na prognozowanie
losu dziecka po urodzeniu i planowanie
procedur korekcyjnych. Doktadne okreslenie
poziomu wady jest jeszcze bardziej istotne
obecnie, w dobie zabiegdéw srédmacicznych.
Uprzednio wynik prenatalnego badania USG
wptywalt jedynie na decyzje o zakonczeniu
lub podtrzymywaniu cigzy, a korekcja wady
- bez wzgledu na poziom anatomiczny — w
80-90% przypadkow byta przeprowadzana
zaraz po urodzeniu sige dziecka [1]. Obec-
nie, w dobie wprowadzania chirurgii ptodu,
pojawita sie mozliwos¢ srédmacicznej ko-
rekcji niektorych postaci wad dysraficznych.
Natomiast doktadne okreslenie poziomu
oraz rodzaju wady stalo sie konieczne do
prawidtowo prowadzonego poradnictwa dla
rodzicéw i umozliwienia podjecia wtasciwej
decyzji terapeutycznej [1].

Prenatalne USG jest obarczone szere-
giem ograniczen mozliwosci diagnostycz-
nych (takich jak: otytlo$¢ matki, matowodzie,
odbicia fali ultradzwiekowej od kosci, pozy-
cja ptodu). Dlatego tez zaistniata koniecz-
nos¢ wprowadzenia dodatkowej metody
obrazowania, pozwalajgcej na doktadniejszg
analize charakteru wady rozszczepowej.
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Wedtug wielu autoréw lepsza metoda dia-
gnostyczng w obrazowaniu anomalii o$rod-
kowego uktadu nerwowego jest rezonans
magnetyczny [7].

Przydatno$¢ rezonansu magnetycz-
nego (MR) w obrazowaniu osrodkowego
uktadu nerwowego u dzieci i dorostych
jest szeroko znana i metoda ta w chwili
obecnej jest uznawana za najlepsza me-
tode diagnostyczng w neuroobrazowaniu.
Pierwsze badania MR ptodu przeprowadzit
i opisat Smith w roku 1983 [44]. Niestety
obrazowanie ptodu poczatkowo nie przy-
niosto oczekiwanych rezultatéw w zwigzku
z dlugim czasem akwizycji danych i liczny-
mi artefaktami pochodzacymi od ruchéw
ptodu [23]. Do wyeliminowania artefaktow
i uzyskania lepszej jakosci obrazéw czes¢
badaczy wprowadzita stosowanie sedacji
ptodu za pomoca benzodiazepiny podawa-
nej matce [54] lub tez na drodze podawanej
poprzez igle do amniocentezy injekcji para-
kuronium bezposrednio do ptodu [5]. Préoby
te byly obarczone inwazyjnoscig i nieprze-
widywalnym dziataniem dla ptodu i zostaty
szybko zarzucone, zwlaszcza w kontekscie
stworzenia nowych, szybkich sekwencji
obrazowania [28]. Réwnoczes$nie wobec
braku udowodnionej szkodliwosci badania
MR dla ptodu [6] coraz wiecej osrodkow
interesowato sie¢ nowa metoda badawcza.
W chwili obecnej we wszystkich osrodkach
i systemach MR stosuje sie ultraszybkie
sekwencje T2-zalezne, ktére pozwalaja
na wyeliminowanie wiekszosci artefaktow
ruchowych [43]. Powstaty réwniez dodatko-
we sekwencje wspomagajace — sekwencje
T1-zalezne (do oceny obecnosci wynaczy-
nionej krwi w obrebie czaszki czy nadnerczy,
jak réwniez w obrazowaniu jelita grubego
(smétka) i anomalii rozwojowych przewo-
du pokarmowego i przepony), sekwencja
FLAIR (stosowana w ocenie zmian struk-
turalnych w mézgowiu lub charakterystyce
stref plynowych w obrebie jamy brzusznej
i miednicy) czy tez DWI (do oceny zmian
niedokrwiennych w mézgu). Powstato row-
niez obrazowanie dynamiczne w opcji cine,
umozliwiajace obserwowanie ruchéw ptodu.
Coraz lepszajakos¢ uzyskiwanych obrazéw
spowodowata, ze prenatalne badanie MR
(PMR) przewyzszyto prenatalne badanie

Rycina 6

MR plodu, sekwencja SSFSET2, ptaszczyzna
poprzeczna: przepuklina oponowo-rdzeniowa (MMC)
w okolicy krzyzowej.

Fetal MR, SSFSET2 sequence, axial plane:
mielomeningocele (MMC) in sacral region.

Rycina 7

MR plodu, sekwencja SSFSET2, ptaszczyzna
poprzeczna: przepuklina oponowa (MC) w okolicy
krzyzowej.

Fetal MR, SSFSET2 sequence, axial plane: meningocele
(MC) in sacral region.

Rycina 8

MR ptodu, sekwencja SSFSET2, ptaszczyzna
strzatkowa: przepuklina oponowa (MC) w okolicy
ledzwiowo-krzyzowej.

Fetal MR, SSFSET2 sequence, sagittal plane:
meningocele (MC) in lumbo-sacral region.

ultrasonograficzne pod wzgledem iloSci
dostarczanych informacji diagnostycznych,
zwilaszcza w odniesieniu do obrazowania
osrodkowego uktadu nerwowego [43].

Wyzszo$¢ rezonansu magnetycznego
nad ultrasonografia dotyczy diagnostyki

duzej grupy zaburzen, zwlaszcza oceny
ztozonych wad mézgowia i rdzenia, agenezji

i. Herman-Sucharska i wsp.



ciala modzelowatego, wykrywania przyczyn
poszerzenia przestrzeni ptynowych mézgo-
wia, guzoéw mozgu i czaszki, oceny stopnia
dysplazji i dojrzewania kory moézgowej,
nieprawidlowej migracji komérek nerwo-
wych, zmian niedokrwiennych, krwawienia
do tkanki mézgowej oraz oceny zawartosci
kanatu kregowego, przepuklin mézgowych
i rdzeniowych (Rycina 6, Rycina 7 i Rycina
8) oraz wad tylnej jamy czaszki [7]. W wielu
opracowaniach stwierdzono pozytywny
wpltyw rezonansu magnetycznego w diagno-
styce prenatalnej na poprawe prowadzenia
prawidlowego poradnictwa prenatalnego
oraz leczenia matki i dziecka [21,43].

W badaniach retrospektywnych nad
przydatnos$cig ultrasonografii i rezonansu
magnetycznego w wykrywaniu wad rdze-
nia kregowego u ptodéw z rozpoznanymi
wadami kostnymi kregostupa badanie MR
w 10% przypadkow pozwolito na stwierdze-
nie dodatkowej anomalii, nieuwidocznionej
podczas prenatalnego badania ultrasono-
graficznego [55]. W opracowaniu Simon i
wsp. z 2000 roku stwierdzono zmiang po-
stepowania terapeutycznego po wykonaniu
badania MR u 46% plodéw, z podejrzeniem
wady osrodkowego uktadu nerwowego w
obrazie ultrasonograficznym [29]. Levine i
wsp. w badaniach z 2003 roku stwierdzili,
ze wykonanie badania MR az u 27 dzieci
z grupy 145 plodow catkowicie zmienito
sposob leczenia [29]. W pracy Whitby z
2006 roku, opartej na poréwnaniu wynikow
prenatalnego badania ultrasonograficznego
i rezonansu magnetycznego u 100 ptodow,
stwierdzono, ze wynik badania MR u 35%
spowodowat zmiane rozpoznania lub dostar-
czytdodatkowych, istotnych informacii, ktére
przyczynity sie do zmiany postepowania z
noworodkiem [54].

Dlatego tez prenatalna diagnostyka
obrazowa wad rozszczepowych cewy
nerwowej powinna obecnie opierac sie na
badaniu ultrasonografii w opcji 3D i 4D, po-
szerzonej o badanie rezonansu magnetycz-
nego [36]. Dotyczy to zwlaszcza kwalifikacji
do korekcyjnych zabiegéow operacyjnych i
prognozowania stanu klinicznego dziecka
po urodzeniu oraz wiasciwych algorytmoéw
postgpowania i leczenia [21,56]. Jak wspo-
mniano powyzej, podstawowymi metodami
leczenia sg obecnie jak najwczesniejsza
korekcja wady rozszczepowej oraz wszcze-
pienie zastawki dokomorowej w przypadku
narastajgcego wodogtowia.

Leczenie chirurgiczne wad dysraficz-
nych kregostupa

W latach 20. ubieglego wieku operacje
korekcyjne wykonywano jedynie u dzieci w
dobrym stanie neurologicznym, bez obja-
wow ubytkowych, z zachowanymi funkcjami
fuchowymi. Zgodnie z podziatem otwartych
wad cewy nerwowej do grupy tej, w zwigzku
Zbrakiem uposledzenia struktur nerwowych,
zaliczono przepukline oponowa. Pozostate
wady leczono jedynie zachowawczo. W
1958 roku, po wprowadzeniu zastawki
Pudenza, rozpoczeto operacyjng korekcje
Wodogtowia. Od tego momentu leczenie
wszystkich rodzajow przepuklin oraz towa-
f2yszacego im wodoglowia stato sie obli-
9atoryjne. Od roku 1970, po opracowaniu
Zasad etyczno-prawnych dyskwalifikacji
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od zabiegu chirurgicznego, zaczeto sto-
sowac selektywne wskazania do leczenia
korekcyjnego wad cewy nerwowej. W 1985
roku okreslono maksymalng granice dla
operacji korekcyjnej wady na 72 godziny
po urodzeniu. Réwniez od tego czasu ba-
daniem weryfikujgcym stopien uszkodzenia
neurologicznego stat sie rezonans magne-
tyczny [27].

W Polsce pierwsze kryteria postepo-
wania chirurgicznego w przepuklinach
oponowo-rdzeniowych wprowadzit Kossa-
kowski w 1965 roku. Przeciwko operowaniu
wszystkich rodzajéw wad przemawiaty
wyniki pracy Soleckiej z roku 1974, ktéra
stwierdzita wysokg $miertelno$¢ okotoope-
racyjng — 50% [45]. todzinski w 1971 roku
postulowat wczesne leczenie chirurgiczne
przepuklin oponowo-rdzeniowych w zwigz-
ku z obserwowanymi kilkanascie godzin
po urodzeniu sie dziecka: wysychaniem
tkanek rdzenia, procesami wytworczymi i
zapalnymi [30]. W 1994 roku Polis zapro-
ponowat, jako postepowanie z wyboru,
natychmiastowe kierowanie noworodka z
przepukling oponowo-rdzeniowg do osrodka
neurochirurgicznego i — po analizie stanu
klinicznego — jak najwczesniejszy zabieg
korekcyjny wady [40].

Pewien postep w chirurgii postnatalnej
wad rozszczepowych cewy nerwowej jest
zwigzany w chwili obecnej gtéwnie z nowymi
sposobami pokrywania ubytkéw w oponach
i otaczajacych rdzen kregowy tkankach, ale
lepszymi wynikami w zapobieganiu infekcji
okotooperacyjnej i implantacji zastawek do-
komorowych [3]. Nowe nadzieje na poprawe
sytuacji i mozliwosci terapeutycznych stwo-
rzyly prace nad $rédmacicznymi operacjami
wad cewy nerwowe;.

Poczatki chirurgii ptodu

W 1963 roku Liley wykonat pierwszy za-
bieg u ptodu - transfuzje do jamy otrzewnej
ptodu w 32 33 tygodniu cigzy. Ten prymityw-
ny i do$¢ niebezpieczny z punktu widzenia
nowoczesnej terapii zabieg stat sie kamie-
niem wegielnym nowej dziedziny medycyny,
jakq jest diagnostyka i terapia prenatalna
[8]. Po pierwszych doniesieniach na temat
mozliwosci wykrywania wad wrodzonych w
badaniu ultrasonograficznym ptodu w latach
70. ubiegtego wieku dynamiczny rozwoj
nowoczesnych technik obrazowania wraz
ze wzrostem do$wiadczenia w interpretaciji
otrzymanych obrazéw, pozwolity na powigk-
szanie sie grupy wykrywanych prenatalnie
wad, w tym réwniez tych wymagajgcych
korekgcji chirurgicznej [19]. Powstalo okre-
slenie ,wady o ukrytej $miertelnosci” w
odniesieniu do niektorych zaburzen rozwojo-
wych: wrodzonej przepukliny przeponowe;j,
obustronnej uropatii zaporowej, wrodzonej
torbielowatogruczotowej malformacji ptuc
czy potworniaka okolicy krzyzowej. Wady
te wymagaty natychmiastowej interwenciji
po urodzeniu sie dziecka, a cigzkie ich
postacie prowadzity do obumarcia ptodu
lub tez $mierci noworodka bezposrednio po
urodzeniu [8,19]. W zwigzku z powyzszym
rozpoczeto prace nad wdrozeniem korek-
cyjnych zabiegéw chirurgicznych jeszcze
w czasie trwania cigzy.

Przed wdrozeniem nowych procedur u
ludzkich ptodéw przeprowadzono szereg

badan doswiadczalnych nad operacjami
Srédmacicznymi u zwierzat. Pierwsze prace
poswiecone operacjom $srdodmacicznym u
owiec przeprowadzono w 1980 roku w San
Francisco (Uniwersytet Kalifornii), gdzie
rok pézniej amerykanski chirurg dzieciecy,
profesor Harrison, pionier interwencji pto-
dowych, po raz pierwszy wykonat operacje
$rddmaciczna u ptodu z obustronng uropatig
zaporowg, spowodowang wadg pecherza
moczowego. Przeprowadzono zabieg vesi-
costomii i uzyskano prawidtowy odptyw pty-
nu z pecherza moczowego. Wade pecherza
moczowego operowano juz po urodzeniu
sie dziecka [19]. Tak wiec poczatkowo in-
terwencje chirurgiczne przed urodzeniem
sie dziecka byty ograniczone do procedur
ratujgcych zycie ptodu (w ciezkiej postaci
uropatii zaporowej, przepukliny przeponowej
czy zespotéw hemolitycznych) [2].

Stopniowo zwiekszata sie liczba wad
kwalifikowanych do otwartej operacji $rod-
macicznej ptodu, powstawaly tez nowe,
mniej inwazyjne techniki operacyjne, tj. fe-
tendo lub zabiegi chirurgiczne kontrolowane
obrazem ultrasonograficznym (endoskopo-
we lub tez przezskorne zabiegi korekcyjne
pod kontrolg obrazu ultrasonograficznego).
Zachecajace wyniki operacji u ptodéow w
stanach zagrazajacych ich zyciu skionily
szereg badaczy do podjecia prob interwen-
cji w przypadkach wad niezaliczanych do
letalnych, ale prowadzacych do trwatego
kalectwa. Nalezg do nich m.in. wady rozsz-
czepowe cewy nerwowe;j [8,56].

Operacje sréodmaciczne wad dysra-
ficznych

Podstawg do planowania wprowadze-
nia nowych, inwazyjnych dla matki i ptodu
procedur korekcyjnych staty si¢ obserwacje
ukazujace, ze przynajmniej cze$¢ z zabu-
rzen motorycznych konczyn, zwigzanych z
MMC, pojawia sie dopiero w trakcie trwania
cigzy. Dotyczy to zwtaszcza ruchéw konczyn
dolnych —u czesci ptodéw z MMC w okresie
miedzy 17 a 20 tygodniem cigzy byty wi-
doczne prawidtowe ruchy konczyn dolnych
w badaniu ultrasonograficznym, jednak u
tych samych dzieci tuz przed porodem i u
noworodkéw stwierdzano porazenie kon-
czyn i deformacje [26]. Oczywiscie ruchy
konczyn dolnych we wczesnym okresie cia-
2y mogq miec¢ charakter fuku odruchowego
o pochodzeniu rdzeniowym. Mogg jednak
by¢ zwigzane z czynnoscig mézgu, a nie
rdzenia, zas ich brak w okresie p6znej cigzy
moze byc¢ rezultatem uszkodzenia tkanki
nerwowej narazonej na dziatanie plynu
owodniowego [15] lub urazu [22].

Pierwszym etapem wprowadzenia
operacji srédmacicznych ptodow [udzkich
z wadami rozszczepowymi kregostupa
byty badania eksperymentaine na ptodach
zwierzecych [38].

Modele zwierzece

Pierwsza, przeprowadzona na maka-
kach praca eksperymentalna opierata sig
na obserwacji osobnikow, u ktérych w péz-
nym okresie cigzy, na drodze laminektomii
L3-L5, utworzono wade rozszczepowq
kregostupa [33]. U noworodkéw matpich, u
ktorych nie wykonywano korekcji srodma-
cicznej, w momencie porodu obserwowano
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obecnos¢ torbielowatej zmiany, przypomi-
najacej przepukline oponowo-rdzeniows i
deficyty neurologiczne. W drugiej grupie,
w ktorej przeprowadzono $rédmaciczng
korekcje poprzez uzupetnienie ubytku
kostnego przeszczepem allogenicznym,
noworodki w momencie porodu byty catko-
wicie prawidiowe neurologicznie. W pracy
tej nie uwzgledniono opéznienia korekcji w
stosunku do laminektomii w celu uzyskania
okresu ekspozyc;ji tkanki nerwowej na dzia-
tanie ptynu owodniowego. Prace Hefeza i
wsp., a zwlaszcza pbdzniejsze opracowa-
nia Meuli i wsp., w ktorych zastosowano
opézniong korekcje sztucznie wywotanej
wady rozszczepowej (U szczurdw i owiec),
dowiodty, ze Srédmaciczne zabiegi korekcyj-
ne w przepuklinach oponowo-rdzeniowych
powodujg znaczacg poprawe funkcji neuro-
motorycznych i stanu miejscowego tkanki
nerwowej rdzenia po urodzeniu, w porow-
naniu z wadami operowanymi postnatalnie
[31]. Uzyskane w tych eksperymentach
modele zwierzece byty bardzo zblizone pod
wzgledem rodzaju zmian anatomicznych do
ludzkiej przepukliny oponowo-rdzeniowej, a
okresy ekspozycji uwzglednialy typowa dia-
gnostyke prenatalng i okresy korekcji $rod-
macicznej wady u cztowieka, proponowane
na podstawie hipotez powstawania tej wady.
Udowodniono, Ze ujemny wptyw srodowiska
zewnetrznego na tkanke rdzenia zwieksza
sie wraz z czasem trwania ekspozycji i by¢
moze ma wigksze znaczenie w powstawaniu
destrukcji tkanki nerwowej niz istniejaca
pierwotna wada cewy nerwowe;j [3]. Stato sie
to przyczynkiem do domniemania, ze wcze-
sne $r6dmaciczne zamknigcie rozszczepu
réwniez u ludzi moze zapobiec powstawaniu
takich zaburzen [31,32]. Réwnoczesnie
zaobserwowano, ze po korekcji rozszczepu
u ptodu owcy dochodzi do cofania sie ob-
jawéw malformacji Chiariego, co sugeruje
nabyty charakter tych zmian u pacjentow z
MMC [38]. W pracy Stiefl i wsp. z 2008 roku
wynika, Zze pokrycie tkanki rdzenia przez
opony ma wigksze znaczenie dla zachowa-
nia prawidiowej czynnosci neuromotorycz-
nej niz pokrycie przez struktury kostne, co
pozwala wnioskowac o pozytywnym wplywie
wczesnego zamkniecia przepukliny prze-
szczepem, jeszcze w trakcie trwania cigzy,
na funkcje neurologiczne po urodzeniu [46].
Po uzyskaniu tak obiecujgcych wynikow
w badaniach na zwierzetach rozpoczeto
badania nad wdrozeniem procedur $rod-
macicznych u czlowieka.

Operacje ptodéw ludzkich z przepu-
kling oponowo-rdzeniowa

Pierwszy zabieg korekcji przepukliny
oponowo-rdzeniowej u cztowieka przepro-
wadzono w 1994 roku technikg endosko-
powa na drodze przeszczepienia fragmentu
skéry matki w celu pokrycia plakody ptodu.
Z dwéch operowanych ptodéw jeden zmart
wkrétce po operaciji, a u drugiego nie stwier-
dzono zadnej poprawy neurologicznej. W
zwigzku z tym technike te zarzucono jako
niesatysfakcjonujaca [10]. W ostatnim okre-
sie ponownie podjeto proby wprowadzenia
przezskornej techniki endoskopowej (jako
mniej inwazyjnej do otwartej histerotomii)
na matych grupach pacjentow, ale ponownie
uzyskane wyniki sg problematyczne [14].
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W 1998 roku w dwéch osrodkach w Sta-
nach Zjednoczonych — w Children Hospital
of Philadelphia (CHOP) i Vanderbilt Universi-
ty —wykonano pierwsze srédmaciczne ope-
racje wady na drodze otwartej histerotomii
[51]. W osrodku Uniwersytetu Vanderbilta
operacje wykonano w péznym okresie cigzy
(miedzy 28 a 30 tygodniem). U wszystkich
4 operowanych ptodéw stwierdzono brak
wgtobienia tylnojamowego po urodzeniu,
jednak u dwojki dzieci konieczne byto
poézniej zalozenie zastawki dokomorowej
[51]. W CHOP, z powodu znacznego ryzyka
interwenc;ji u ptodu, do operacji srédmacicz-
nych kwalifikowano jedynie plody ponizej 27
tygodnia zycia, z duzym ubytkiem kostnym w
odcinku piersiowo-ledzwiowym kregostupa
(powyzej poziomu S1), zmalformacjg Chiari
typu Il, z poszerzeniem uktadu komorowe-
go $redniego lub niewielkiego stopnia (AD
ponizej 16 mm), z prawidtowymi ruchami
konczyn dolnych, bez deformaciji stép, bez
zaburzen kariotypu i bez innych wspottowa-
rzyszacych wad rozwojowych.

Dobre efekty pierwszych zabiegéw spo-
wodowaly kwalifikowanie do operacji przy-
padkéw coraz mniejszych (mniej rozlegtych)
rozszczepdw kregostupa, przy zachowaniu
wszystkich pozostatych warunkéw. Kwalifi-
kowanie jedynie ptodéw z zespotem Chiari
Il miato uzasadniac wybér zabiegu prenatal-
nego jako metody umozliwiajacej prewencje
nasilania sie wodogtowia lub pojawiania sie
objawow ucisku pnia mozgu [4].

Podobnie jak w przypadku modeli
zwierzecych wyniki kolejnych badan nad
wplywem otwartej operacji sSrédmacicznej u
ludzkich ptodéw z MMC na przebieg choroby
po urodzeniu dowiodly poprawy rokowania
ze wzgledu na zmniejszenie sie liczby
dzieci wymagajacych korekcji zastawkowej
wodogtowia [13,48]. Wediug autoréow ma
to zwigzek z regresjg zmian typowych dia
zespotu Chiari Il w odniesieniu do struktur
tylnego dotu czaszki (zmniejszenie tzw.
wgtobienia tylnojamowego) [48]. Meuli i
wsp. sugerujg zwigzek miedzy odgtobieniem
struktur tylnojamowych a otwarciem drog
przeptywu ptynu mdzgowo-rdzeniowego,
co w konsekwenciji prowadzi do obnizenia
liczby przypadkéw wodogtowia czynnego
[32].

W pracy z 2009 roku Adzick i wsp.
wskazuja okres miedzy 19 a 25 tygodniem
zycia ptodu jako najkorzystniejszy do korek-
cyjnych procedur srédmacicznych u dzieci
z MMC. Zabiegi przeprowadzane u ptodéw
mitodszych niosg ze sobg wedtug tych
autoréow niebezpieczenstwo uszkodzenia
niewyksztalconej w petni, galaretowatej
tkanki nerwowej rdzenia kregowego. Ope-
racja przeprowadzona przed 25 tygodniem
cigzy pozwala na skrocenie do minimum
okresu narazenia odkrytego rdzenia na
szkodliwe dziatanie ptynu owodniowego
i mozliwo$¢ wystgpienia wtérnego urazu
(hipoteza ,podwojnego uderzenia”). Row-
noczesnie wczesna korekcja wady pozwala
na zredukowanie wielkosci i zmniejszenie
narastania wodogiowia w czasie dalszych
tygodni cigzy [5].

W badaniach wstepnych nad efekta-
mi neuropsychicznymi $rédmacicznych
operacji przepuklin oponowo-rdzeniowych
Johnson i wsp., na podstawie 2-letnich ob-

serwaciji, stwierdzili u 67% dzieci prawidiowy
rozwoj mowy i zdolno$ci poznawczych,
u 20% opodznienie sredniego stopnia, 3
jedynie u 13% op6znienie rozwoju stopnia
znacznego [25]. W 2008 roku w pracy Dan.
zer i wsp. opublikowano badania wptywy
odgtobienia tylnojamowego po operacjach
$rodmacicznych ptodow w MMC na wy.
stepowanie i stopien ciezkosci zaburzen
funkcji pnia mézgu [58]. Uzyskane wyniki
sugeruja, ze objawy neurologiczne towa-
rzyszace MMC przynajmniej czesciowo sg
nabyte i odglobienie struktur tylnojamowych
uzyskane na drodze operacji Srodmacicznej
MMC moze zmniejszy¢ czesto$c ich wyste-
powania i nasilenie [13]. Dodatkowym, choé¢
nieoczekiwanym, pozytywnym aspektem
$r6dmacicznej korekeji wady rozszczepowej
jest znacznie mniejsza blizna pooperacyjna
niz w przypadku operacji przeprowadzanych
tradycyjnie po urodzeniu. Przypisuije sie to
obnizeniu regulacji modulatora beta czynni-
ka wzrostu i wyzszym poziomom czynnika
wzrostu nabtonkowego [11].

Operacje ptodu nie s3 jednak pozbawio-
ne ryzyka [52]. Przede wszystkim operacje
srédmaciczne ze wzgledu na otwarcie ma-
cicy i ubytek wod plodowych zwiekszaja
tendencje do porodéw przedwczesnych,
peknigcia pecherza ptodowego lub macicy.
Okotourodzeniowa $miertelno$¢ w grupie
50 ptodéw operowanych w CHOP wyno-
sita okoto 6% i miata gléwnie zwigzek ze
znaczng niedojrzatoscig ptodu w momencie
urodzenia, a jedynie w jednym przypadku
wigzata sie z infekcjg [24]. Laczne wynikiz
Children Hospital of Philadelphia (CHOP),
Vanderbilt University (VUMC) okreslaja w
grupie operacji srédmacicznych $miertel-
nos$¢ na 4%, a zachorowalnosc¢ na 11% [52).
W materiale Brunera 40% dzieci urodzito si¢
przed 34 tygodniem cigzy, a wszystkie przed
37 tygodniem. Sredni wiek ptodu po operacj
$rédmacicznej w momencie rozwigzania
cigzy drogg ciecia cesarskiego wynosit 34
tygodnie i 4 dni. Natomiast przebieg leczenia
przedwczesnie urodzonych noworodkow nie
byt gorszy niz u innych wczesniakow [52].

Dla poréwnania $miertelno$¢ po $rod-
macicznych operacjach przepukliny przepo-
nowej siega 75%, ale wada rozszczepowa
cewy nerwowej nie nalezy — tak jak przepu-
klina przeponowa — do grupy wad letalnych
[19]. W przypadku myelomeningocele ist-
nieje mozliwos¢ korekcji wady po urodzeniu
— chociaz jej wyniki nie sa doskonate — tak
wiec, aby operacje srédmaciczne wad cewy
nerwowej mogly by¢ wigczone na stale
do zalecanego algorytmu postepowania.
korzysci wynikajace z operacji wewnatrzma-
cicznych muszg przewyzszyé ryzyko, jakie
one ze sobg niosg [52].

Operacje wewnatrzmaciczne oprocz
wielu korzysci dla plodu niosg jednak row-
niez ze sobg ryzyko powikian dla matki
Powiktania te obserwuje sig¢ z niewielkd
czestoscia, jednak ze wzgledu na mozliwost
ich wystapienia konieczne jest odpowiednie
przygotowanie pacjentki do zabiegu [56]:
Wedlug czesci autoréw do potencjalnych
powiktan, ktére moga wystapi¢ u matki
naleza: krwotok podczas zabiegu (11,4%).
infekcja wewnatrzmaciczna lub infekcja
rany pooperacyjnej (8,9%) oraz przedwcze-
sne odklejenie tozyska i zwigzane z tym

1. Herman-Sucharska i wsp-



Rycina 9

MR ptodu, sekwencja SSFSET2, ptaszczyzna strzatkowa: przepuklina oponowo

rdzeniowa (MMC) w okolicy ledZwiowej.

Fetal MR, SSFSET2 sequence, sagittal plane: mielomeningocele in lumbar region.

krwawienie (8,9%)[18] lub tez obrzek ptuc
spowodowany podawaniem duzych dawek
siarczanu magnezu (5,1%) [16]. Wediug
innych autoréw operacja srédmaciczna nie
zwieksza ryzyka Smierci, pgknigcia macicy,
obnizenia ptodnosci czy innych zaburzen.
Jedynym efektem ubocznym jest koniecz-
nos$¢ rozwigzywania kolejnych ciaz cigeciem
cesarskim [49]. Rozbieznosci te moga wyni-
ka¢ zaréwno z niewielkiej liczebnosci obser-
wowanych grup pacjentek, jak i odmiennych,
wprowadzanych dopiero, technik opieki nad
matka po operacji srodmacicznej ptodu,
stosowanych w r6znych osrodkach. Wptyw
moze mie€ réwniez wiek cigzy w momencie
przeprowadzania operacji, sama technika
zabiegu oraz kryteria kwalifikacyjne do za-
biegu odnoszace sie do dziecka i matki.
Dla wyjasnienia istniejacych rozbiez-
nosci i watpliwosci w latach 2003-2010 w
Stanach Zjednoczonych Ameryki P6tnocnej
prowadzono prospektywny, wieloosrodkowy
projekt badawczy, sponsorowany przez
Narodowy Instytut Zdrowia, pod nazwa:
Management of Myelomeningocele Study,
MOMS [3,49]. Badania dotyczyly duzej
grupy pacjentdéw z wadami rozszczepowymi
(planowana liczba to 100 ptodéw z MMC
operowanych srédmacicznie oraz 100
dzieci z MMC operowanych po urodzeniu,
zrandomizowana - 77 ptodéw z MMC
operowanych $rédmacicznie i 80 dzieci z
MMC operowanych po urodzeniu) [4]. Wy-
niki projektu pozwalajg na jednoznaczna,
zrandomizowana ocene korzysci niesio-
nych przez operacje wad cewy nerwowej w
okresie prenatalnym i umozliwig legalizacje
takich operacji jako standardowej techniki
w algorytmie postepowania. Udowod-
niono bowiem pozytywny wplyw operacji
sréodmacicznych na poézniejszy rozwgj i
funkcjonowanie dzieci z wada rozszcze-
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Rycina 10

MR ptodu, sekwencja SSFSET2, ptaszczyzna strzatkowa: stan po operacji
srédmacicznej ptodu z przepuklina oponowo-rdzeniowag (MMC) w okolicy
ledzwiowo-krzyzowej (operowany w Katedrze i Klinice Chirurgii Dzieciecej

Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach - Ligocie).

Fetal MR, SSFSET2 sequence, sagittal plane: after intrauterine surgery of fetus with

mielomeningocele (MMC) in lumbo-sacral region (operated in Pediatric Surgery at the

Medical University of Silesia, Katowice - Ligota).

powa [raport]. U dzieci operowanych $réd-
macicznie znacznie rzadziej wystepuje po
urodzeniu wodogtowie czynne wymagajace
korekcji na drodze wszczepienia zastawki
moézgowo-otrzewnowej (U 42%), w przy-
padku dzieci operowanych klasycznie po
urodzeniu odsetek ten siega 82% . Roéwniez
stan neuromotoryczny dzieci operowanych
Srédmacicznie jest znacznie lepszy - okoto
42% z nich moze chodzi¢ samodzielnie,
gdy w przypadkach operowanych po uro-
dzeniu grupa ta liczy jedynie 21% dzieci.
Nie stwierdzono zwiekszenia Smiertelnosci
zaréwno w okresie przed jak i po porodzie
w grupie operowanej srédmacicznie w po-
réwnaniu z grupa dzieci operowanych kla-
sycznie po urodzeniu. Stwierdzono jednak
rébwnoczesnie, ze operacje srédmacicznie
zwiekszaja chorobowos$¢ u matki i dziec-
ka. Zwigzane jest to przede wszystkich z
wczesniejszym terminem rozwigzania cigzy
( z powodu matowodzia pooperacyjnego) i
nastepstwami wczes$niactwa, jak réwniez
zagrozeniem przedwczesnym peknieciem
pecherza ptowego lub peknigciem macicy.
Terapia tokolityczna prowadzona u ciezar-
nych po zabiegu srédmacicznej korekcji
wady u czesci kobiet powoduje zagrozenie
obrzekiem ptuc. Wiegcej danych na temat
projektu udostepniono na stronie http://www.
spinabifidamoms.com.

Osrodki zajmujace sie diagnostyka i
terapig ptodowa

Na sSwiecie istnieje niewiele osrodkow
zajmujacych sie operacjami sSrédmacicznymi
ptodéw z wadami rozszczepowymi cewy
nerwowej. Trzy wiodace osrodki na terenie
USA, zaangazowane w projekt MOMS, to:
Children Hospital of Philadelphia (CHOP),
Vanderbilt University (VUMC) i University of
California w San Francisco (UCSF) [16].

Coraz czesciej operacje w okresie
prenatalnym wykonuje sie w krajach Azji
- zwilaszcza w Korei i Japonii. Ze wzgledu
na odmienne sposoby prewencji, polityke
zdrowotna, podtoze kulturowe, etyke i fi-
lozofig, mimo podobnego poziomu wiedzy
medycznej, techniki prenatalnej korekcji wad
cewy nerwowej w krajach Azji rozwijaja sie
znacznie bardziej agresywnie niz w Europie
czy Ameryce Poéinocnej [36]. W Azji brakuje
natomiast profilaktyki w postaci podawania
preparatow kwasu foliowego, nie stosuje
sie rowniez w diagnostyce prenatalnej
wad cewy nerwowej oznaczania stezenia
alfafetoproteiny, zwtaszcza w Japonii, gdzie
do rzadkosci nalezy wykonywanie zabiegu
amniocentezy.

W diagnostyce prenatalnej na catym
Swiecie najszerzej sga stosowane badania
ultrasonograficzne, cho¢ coraz czesciej ba-
daniem z wyboru w diagnostyce wad cewy
nerwowej staje sie rezonans magnetyczny
ptodu [36].

W Unii Europejskiej tematyka diagno-
styki i terapii ptodowej zajmuja sie osrodki
w Barcelonie, w Wiedniu i w Monachium.
W Polsce operacje srédmaciczne wad
cewy new\{owej sa wykonywane jedynie w
,Osrodku Slaskim" (kooperacja miedzy Od-
dziatem Klinicznym Ginekologii, Potoznictwa
i Ginekol(;gii Onkologicznej w Bytomiu,
oddziatu Slgskiego Uniwersytetu Medycz-
nego w Katowicach oraz Katedry i Kliniki
Chirurgii Dzieciecej Slaskiego Uniwersytetu
Medycznego w Katowicach-Ligocie) (Ryci-
na 9 i Rycina 10). Operacje srédmaciczne
ptodéw z MMC sa prowadzone w Polsce
od roku 2005 [56]. W chwili obecnej liczba
ptodéw z MMC operowanych srédmacicznie
przekroczyta 40 przypadkow.
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Whnioski

Wada rozszczepowa kregosiupa jest
jedynym zaburzeniem rozwojowym, w
odniesieniu do ktérego medycyna odniosta
czesciowy sukces w leczeniu i zapobiega-
niu. W najblizszej przysztosci rozwéj tech-
nik operacyjnych o zmniejszonym ryzyku
powiktan oraz nowych sposobéw terapii
zwigzanej z przedwczesnym ,peknieciem”
bton ptodowych i przedwczesnym porodem
po zabiegu $rédmacicznym pozwoli na
zredukowanie ryzyka dla matki i ptodu. Do
tego czasu nadzieje na polepszenie jako-
§ci zycia oso6b dotknietych wadami cewy
nerwowej stanowi mozliwo$é wykonywania
i ulepszenia operacji srédmacicznych. Dla
ich optymalizacji potrzebna jest doskonata
diagnostyka wstepna i role te niewatpliwie
moze speini¢ badanie MR plodu wykonywa-
ne w osrodkach referencyjnych.
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