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Abstract

The study presents a pictorial essay of acrania-exencephaly-anencephaly sequence using two-
(2D) and three-dimensional (3D) ultrasonography, documenting the different phenotypic char-
acterization of this rare disease. Normal and abnormal fetuses were evaluated during the first
trimester scan. The International Society of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology practice
guidelines were adopted to standardize first trimester anatomical ultrasound screening. The
guidelines outline the importance of systematic fetal head and brain examination including the
formation of cranial bones, choroid-plexus and ventricles. Acrania-exencephaly-anencephaly se-
quence and/or other neural tube defects, such as meningoencephalocele, may be identified dur-
ing a routine 11-14 week scan. Early first trimester detection of acrania-exencephaly-anenceph-
aly sequence with the characterization of different related phenotypes, 2D and 3D ultrasound
imaging as well as differential diagnosis are also presented in this pictorial essay. The main
diagnostic ultrasound features of the disease may be characterized by findings of acrania with
increased amniotic fluid echogenicity; “Mickey-Mouse” bi-lobular face, cystic, elongated, irregu-
lar and overhanging head morphology. Lightening techniques have also been added to 3D ul-
trasound to enhance anatomical details. Moreover, discordant amniotic fluid echotexture in the
setting of twin pregnancies may be the first sign of acrania-exencephaly-anencephaly sequence.
Extracranial malformations, aneuploidy and genetic syndromes associated with acrania-exen-
cephaly-anencephaly sequence are also reported and described. First trimester neuroscan by
an expert sonographer with appropriate training together with the application of standardized
protocol are essential for a high detection rate of this rare type of neural tube defect malforma-

ultrasound @ tion during a scan performed at 11 and 13 weeks and 6 days.
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Charakterystyka fenotypowa sekwencii akrania-egzencefalia-anencefalia z zastosowaniem ultrasonografii
dwu-i tréjwymiarowej miedzy 11. a 13. tygodniem i 6. dniem cigzy

Wstep

Badanie w pierwszym trymestrze cigzy, ktére rutynowo
wykonuje sie w okresie od 11. do 13. tygodnia i 6. dnia cia-
Zy, jest nie tylko dobrze ugruntowanym rutynowym bada-
niem przesiewowym w kierunku aneuploidii, ale réwniez
umozliwia ocene anatomiczng pozwalajacg na wczesne
rozpoznanie anomalii strukturalnych ptodu. Wytyczne
Miedzynarodowego Towarzystwa Ultrasonografii w Gine-
kologii i Poloznictwie (International Society of Ultrasound
in Obstetrics and Gynecology, ISUOG) dotyczace badan
w pierwszym trymestrze ciazy podkreslaja konieczno$é
identyfikacji glowy plodu, oceny prawidlowego rozwoju
kosci czaszki oraz identyfikacji splotu naczyniéwkowego
i komo6r mézgu®. Kostnienie czaszki powinno by¢ widocz-
ne od 11. tygodnia cigzy.

Sekwencja akrania-egzencefalia—anencefalia to rzadka
wada wrodzona, o szacowanej czesto$ci wystepowania
w zakresie od 3,68 do 5,4 przypadku na 10 000 zywych
urodzen®. Dunski zespdl badaczy® wykazal, ze wykry-
walnos$¢ tego zaburzenia z zastosowaniem ultrasonografii
dwuwymiarowej (2D) wzrasta dzieki prowadzonym szko-
leniom oraz wéwczas, gdy badanie jest wykonywane przez
perinatologa; miesci sie ona w zakresie od 69% do 86%
($rednia wykrywalno$é¢ podczas badania podstawowego —
58,5%), z wieloma niewykrytymi przypadkami przed 11.
tygodniem cigzy®. Dla poréwnania inna grupa badaczy
przedstawila wyzsze wskazniki wykrywalnosci — 100%“.

Wprowadzenie przezpochwowego badania ultrasonogra-
ficznego umozliwilo wykrywanie sekwencji akrania-eg-
zencefalia—anencefalia we wczesnym stadium rozwoju
plodowego, z najwczes$niejszym rozpoznaniem w 9. tygo-

Ryc. 1. Akrania wykryta za pomocq ultrasonografii 3D w 8. tygo-
dniu i 6. dniu ciqzy, w prezentacji wieloplanarnej (A) oraz
w trybie renderowania HDlive™: uwage zwraca zwigkszona
echogenicznosé pltynu owodniowego (B)

DR § MEAGHER

Ryec. 3. Dwuwymiarowa ultrasonografia przezpochwowa uwidacz-
niajqca akranie typu torbielowatego w 10. tygodniu i 5. dniu
ciqiy

Ryc. 2. Dwuwymiarowa ultrasonografia przezbrzuszna wykonana
w 11. tygodniu i 3. dniu cigzy. Wyraznie widoczna dwuplta-
towa twarz typu Myszki Miki

Ryc. 4. Odmiana fenotypowa akranii torbielowatej (A) z towarzy-
szqcq przepukling pepowinowq (B) wykryta w 10. tygodniu
i 2. dniu ciqzy
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Ryc. 5. Fenotyp akranii ze skrécong czgscig czotowq zdiagnozowany
w 11. tygodniu i 1. dniu cigzy na podstawie badania USG 3D
z trybem renderowania HDlive™

Ryc. 6. Wydtuzony fenotyp akranii w badaniu ultrasonograficznym
2D w 11. tygodniu i 1. dniu cigZy

Ryec. 7. Ultrasonografia 3D w prezentacji wieloplanarnej w plaszczyZnie strzatkowej (A, szezegélowa) oraz strzatkowej i czotowej (B): dobrze

widoczny fenotyp ,zwisajqcy”

dniu i 3. dniu cigzy oraz od 10. tygodnia cigzy®'?. Ponadto
uzytecznym markerem ultrasonograficznym w tej choro-
bie, obserwowanym w 89% przypadkoéw, jest stwierdzo-
na w badaniu USG 2D zwiekszona echogeniczno$é ptynu
owodniowego w 11.-14. tygodniu cigzy"?.

Celem pracy bylo przedstawienie réznych cech fenotypo-
wych uwidocznionych w dwu- i tréjwymiarowym badaniu
USG plodéw z rozpoznaniem sekwencji akrania—egzence-
falia—anencefalia w pierwszym trymestrze ciazy.

Material i metody

W badaniu stosowano aparat Voluson E8/E10 (GE Medical
Systems, Milwaukee, WI), wyposazony w sondy wysokiej cze-
stotliwo$ci do badania przezbrzusznego/przezpochwowego
w prezentacji 2D w czasie rzeczywistym oraz sondy wolu-
metryczne 3D/4D (RIC 5-9W i RAB 4-8L). W celu standary-
zacji badanie USG przeprowadzono zgodnie z wytycznymi
ISUOG dotyczacymi badania w pierwszym trymestrze cigzy.
W pewnych przypadkach akranie wykrywano we weczesnym

Ryec. 8. Nieprawidlowa echostruktura ptynu owodniowego w ciqzy
blizniaczej jednokosméwkowej dwuowodniowej moze byé
pierwszym objawem sekwencji akrania—-egzencefalia—anen-
cefalia
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Ryc. 9. Ultrasonografia 3D ze skanowaniem objetosciowym podnoszqcym rozdzielczosé i kontrast w plaszezyinie strzatkowej (A) i czolowej
(B) w ciqzy blizniaczej jednokosmowkowej jednoowodniowej: uwage zwraca zwigkszona echogenicznosé ptynu owodniowego

Ryc. 10. Ultrasonografia przezpochwowa 2D: sekwencja TRAP (podwdéjna odwrécona perfuzja tetnicza) u jednego z bliznigt udokumentowa-
na w ciqzy blizniaczej jednokosmowkowej jednoowodniowej (A). Badanie USG 3D w trybie renderowania HDlive™ (B)

stadium (8. tygodniu cigzy) — wéwczas stosowane byto USG
dopochwowe. Uzyskano dwu- i tréjwymiarowe (3D) dane
wolumetryczne w okresie spoczynkowym plodu, ktére ana-
lizowano w systemie USG podczas prowadzenia badania.
Zarodki i ptody badano w plaszczyznie czolowej i strzatko-
wej z czasem przemiatania 8-15 s w celu uzyskania objeto-
Sci. Jako standardowe obrazowanie ultrasonograficzne 3D
stosowano prezentacje wieloplanarng z renderowaniem po-
wierzchni. W celu poprawy renderowania obrazu zastosowa-
no odpowiedniag technike o$wietlenia (HDlive™). Od kazdej
uczestniczki badan przeprowadzonych w osrodku Monash
Ultrasound for Women (Clayton, Wiktoria, Australia) otrzy-
mano $wiadomg pisemna zgode na udzial w badaniu.

Wyniki

Rutynowemu dwuwymiarowemu badaniu USG poddano
zaréwno plody prawidlowe, jak i plody z zaburzeniami.
W przypadku ptodéw z zaburzeniami jako badanie uzu-
pelniajace stosowano ultrasonografie tréjwymiarowa.
W pracy opisano ultrasonograficznag prezentacje réznych
fenotypéw sekwencji akrania-egzencefalia—anencefalia
(akranie ze zwiekszona echogenicznoscig ptynu owodnio-

wego, dwuplatowg twarz typu Myszki Miki, torbielowata,
wydluzong, nieregularng i zwisajaca morfologie glowy)
i przedstawiono na zdjeciach (Ryc. 1-7).

Pierwszym objawem sekwencji akrania—egzencefalia—anen-
cefalia moze by¢ nieprawidlowa echostruktura ptynu owo-
dniowego w przypadku cigzy blizniaczej (Ryc. 8, Ryc. 9).
Ponadto te bardzo rzadkg wade rozwojowg odnotowano
w 13. tygodniu i 6. dniu cigzy, gdy akranie i egzencefalie
zaobserwowano u bliZniat jednokosméwkowych jednoowo-
dniowych (monochorionic monoamniotic, MCMA). W tym
przypadku przyczyng akranii i akardii u jednego z blizniat
byl zesp6t odwréconej perfuzji tetniczej (twin reversed arte-
rial perfusion, TRAP) (Ryc. 10). Sekwencja akrania—egzen-
cefalia—anencefalia moze by¢ réwniez obecna u jednego
z plodéw w ciazy blizniaczej dwukosméwkowej (Ryc. 11).

Egzencefali¢ mozna bardzo dobrze zobrazowaé na wcze-
snym etapie rozwoju zarodkowego (w 8. tygodniu i 2. dniu
cigzy) z zastosowaniem ultrasonografii 3D. Mozliwa jest
takze dokumentacja zwigzanych z tg patologia dymorficz-
nych cech twarzy widocznych w p6zniejszym etapie roz-
woju, takich jak nisko potozone uszy (Ryc. 12). Wada ta jest
wyraznie widoczna podczas sekcji (Ryc. 13).

J Ultrason 2018; 18: 240-246
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Ryc. 11. A, B. Cigza bliZniacza dwukosméwkowa dwuowodniowa
z sekwencjq akrania—egzencefalia—anencefalia u jednego
plodu

Cho¢ moze sie to okaza¢ wyzwaniem, doktadna przedporodo-
wa diagnostyka réznicowa uwzgledniajaca sekwencje akra-
nia—egzencefalia—anencefalia i inne wady cewy nerwowej, ta-
kie jak przepuklina oponowo-mézgowa, ma fundamentalne
znaczenie dla wlasciwego poradnictwa genetycznego i pro-
wadzenia cigzy (Ryc. 14). Dodatkowe wykorzystanie badania
USG 3D pozwala na lepsze zrozumienie wad rozwojowych
moézgu, co moze okazad sie cenne w pewnych sytuacjach, gdy
pacjentka ma watpliwosci zwigzane z rozpoznaniem, zwlasz-
cza jeSli stosowala profilaktyke kwasem foliowym.

Kolejnym zaburzeniem, ktére warto rozwazy¢ w diagnosty-
ce réznicowej, jest craniopagus parasiticus (Ryc. 15) — bar-
dzo rzadka postaé blizniat syjamskich, wystepujaca u okolo
5 na 10 milionéw urodzen, w ktérej do glowy prawidlowej
blizniaka przytwierdzona jest glowa pasozytnicza.

Dyskusja

Badanie USG w pierwszym trymestrze cigzy jest dobrze
ugruntowane, wykonywane w ramach rutynowej prakty-

ki polozniczej. Daje ono mozliwos¢ zidentyfikowania wad
zarodka lub ptodu u kobiet w cigzy, u ktérych wystepuje
zwiekszone ryzyko wystapienia wad wrodzonych.

Zastosowanie standaryzowanego protokolu w ocenie ultraso-
nograficznej anatomii zarodka lub plodu ma kluczowe zna-
czenie dla wczesnej diagnostyki prenatalnej zaburzen plodu.
Jesli badanie ultrasonograficzne jest wykonywane przez leka-
rza perinatologa z wykorzystaniem urzadzenia USG z mozli-
woscig obrazowania 2D/3D oraz o wysokiej czestotliwosci, to
szacowana czulo$¢ wykrywania powaznych wad wrodzonych
wynosi okoto 60% w przypadku populacji wysokiego ryzyka,
przy czym wykrywalnos$¢ akranii wynosi prawie 100%".

Polaczenie ultrasonografii przezbrzusznej i przezpochwo-
wej moze okazaé sie niezwykle pomocne w osiggnieciu
zwiekszonej dokladno$ci diagnostycznej. Stosowanie ul-
trasonografii przezpochwowej przynosi korzysci w wiek-
szo$ci przypadkéw tylozgiecia macicy, podwyzszonego
wskaznika masy ciata i migsniakéw macicy. Do czynnikéw,
ktére moga ograniczy¢ warto$¢ ultrasonografii przezpo-
chwowej, nalezg mniejsze mozliwo$ci manewréw sonda
oraz brak zgody pacjentki na wykonanie badania®!3.

Akrania stanowi pierwszy etap omawianej sekwencji mal-
formacyjnej, do ktérej dochodzi 18-20 dni po zaptodnie-
niu. Progresja z egzencefalii do anencefalii zostala po
raz pierwszy opisana przez Wilkingsa i wsp."> W przy-
padku rozpoznania akranii na wczesnym etapie rozwoju
powyzej oczodoléw mozna zaobserwowaé zdezorganizo-
wang tkanke mézgowa (naczyniowo-btonowy obszar) — za-
burzenie to okresla sie mianem egzencefalii'®. Anencefalia
powstaje w wyniku nieudanego zamkniecia Srédmézgowia
i przodomoézgowia, przy prawidlowej fuzji na poziomie
tylomézgowia i odcinka szyjnego”. Wykazano, ze okoto
12-25% tych przypadkéw towarzysza inne nieprawidlowo-
$ci, przy czym aneuploidia stanowi 1-5%© 1819,

Tonni i wsp.?? opisali przypadek wczesnego rozpoznania se-
kwengcji akranii/egzencefalii za pomoca tréjwymiarowej ul-
trasonografii u plodu z rozpoznaniem tetraploidii na podsta-
wie celocentezy. Autorzy ci doszli do wniosku, ze ultrasono-

Ryc. 12. Egzencefalie mozna uwidocznic z zastosowaniem ultrasonografii 3D z trybem renderowania, w szczegélnosci na wezesnym etapie
rozwoju zarodka (A, 8. tydzien i 2. dzien ciqzy) lub w celu uwidocznienia zwiqzanej z patologiq dysmorfii twarzy, takq jak niskie
polozenie uszu w péiniejszym etapie rogzwoju (B, 13. tydzien cigzy)

244

J Ultrason 2018; 18: 240-246



Charakterystyka fenotypowa sekwencii akrania-egzencefalia-anencefalia z zastosowaniem ultrasonografii
dwu-i tréjwymiarowej miedzy 11. a 13. tygodniem i 6. dniem cigzy

Ryec. 13. Egzencefalia: uwage zwraca rozwijajgcy si¢ mozg, w cato-
sci zlokalizowany poza czaszkq ptodu

Ryc. 15. Akrania u bliznigt syjamskich craniopagus parasiticus: USG 2D (A) i 3D (B) z trybem renderowania HDlive™

dniu ciqzy

grafia przezpochwowa 3D stanowila uzupelnienie wczesnej
diagnozy prenatalnej sekwencji akrania/egzencefalia i okaza-
fa sie skuteczna w wykluczeniu innych zaburzen, takich jak
iniencefalia i/lub holoprozencefalia bezptatowa®”. Ultraso-
nografia tréjwymiarowa, zwlaszcza w pierwszym trymestrze
cigzy, oraz zastosowanie dostepu przezpochwowego w celu
obrazowania w plaszczyZnie czolowej i strzatkowej moga by¢
szczegblnie pomocne w tym zakresie. Wiadomo przyktado-
wo, ze plaszczyzna czotowa moze by¢ trudna do osiagniecia

przy uzyciu konwencjonalnego USG dwuwymiarowego?!-4,

Program szkoleniowy dotyczacy wykrywania i okreslania
réznych wad cewy nerwowej, jak rowniez szczegbéltowa

Ryc. 14. Przepuklina mdzgowa (strzatka) to jedna z
nerwowej, ktérq nalezy réznicowac z
—egzencefalia—anencefalia

wad cewy
sekwencjq akrania—

w 9. miesiqgcu i 3.

wiedza na temat rozwoju zarodkowego wedltug klasyfikacji
Carnegie® sg wazne dla zrozumienia patogenezy i trafnej
diagnozy w praktyce klinicznej@®?”. Rozpoznanie sekwen-
cji akrania—egzencefalia—anencefalia jest trudne zwtaszcza
w niskim wieku cigzowym i wiele przypadkéw pozostaje
nierozpoznanych na tym etapie cigzy*?®.
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