Opis przypadku

Cytowanie: Singh A, Singh J, Gupta K: Body stalk anomaly:

antenatal sonographic diagnosis of this rare entity with review of literature.

Otrzymano: W
03.10.2016
Zaakceptowano:
07.11.2016
Opublikowano:
30.06.2017

Slowa kluczowe DOI: 10.15557/J0U.2017.0020

J Ultrason 2017; 17: 133-135.

Zespo6l braku pepowiny - diagnoza ultrasonograficzna
w okresie prenatalnym oraz przeglad literatury

Body stalk anomaly: antenatal sonographic diagnosis
of this rare entity with review of literature

Amandeep Singh, Jasmeet Singh, Kamlesh Gupta

Instytut Nauk Medycznych i Badar Naukowych SGRD, Amritsar, Indie
Zaktad Radiodiagnostyki i Badan Obrazowych, Instytut Nauk Medycznych i Bada
Naukowych Sri Guru Ramdas, Vallah, Amritsar

Adpres do korespondencji: Dr Amandeep Singh, Department of Radiodiagnosis and Imaging,
Sgrdimsar, Vallah, Amritsar, 469, East Mohan Nagar, Sultanwind Road, Amritsar-Punjab 143001,
India, tel.: +91 9872454954, e-mail: dramancs@gmail.com

zespot braku pepowiny,
wady powlok jamy
brzusznej, Abstract
ultrasonografia, Body stalk anomaly is a rare and severe malformation syndrome in which the exact patho-
limb-body wall complex physiology and trigger factors are still unknown. Possible causes of body stalk anomaly in-
clude early amnion rupture with direct mechanical pressure and amniotic bands, vascular dis-
ruption of the early embryo, or an abnormality in the germinal disk. We present a case of body
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review of literature regarding this phenomenon. Sonographic features of the fetus included a
severe midline defect of the fetal abdominal wall with a large extra-abdominal mass contain-
ing bowel and liver inside. Body stalk anomaly is accepted as a fatal anomaly, so it is important
to differentiate it from other anterior wall defects for evaluating the management options.

Wprowadzenie

Wady przedniej Sciany jamy brzusznej dzielg sie na trzy
ogoblne typy: wytrzewienie, przepuklina pepowinowa i wady
nalezace do zespolu braku pepowiny". Zesp6t braku pepo-
winy to najrzadsza, najci¢zsza i w kazdym przypadku $mier-
telna wada powlok brzusznych. Polega na niewyksztalceniu
si¢ Sciany jamy brzusznej, przez co otrzewna jest otwarta
w strone jamy zewnatrzzarodkowej, a ptéd polaczony z to-
zyskiem". Obecno$¢ watroby ijelita w jamie zewnatrzzarod-
kowej odréznia zesp6t braku pepowiny od innych nieprawi-
dlowosci Sciany jamy brzusznej. Choroba ta zazwyczaj nie
wigze sie z anomaliami chromosomowymi”. Moze wspol-
wystegpowaé m.in. z wadami cewy nerwowej, deformacjami
uktadu moczowo-plciowego, nieprawidtowosciami w klatce
piersiowej, atrezja jelit czy wadami twarzoczaszki®?®. Duze
zr6znicowanie fenotypowe w przypadkach opisywanych na
calym $wiecie doprowadzito do powstania wielu okreslen
dla tej wady, takich jak zespét pasm owodniowych, zespét
krotkiej pepowiny czy limb-body wall complex, co stwarza

zamieszanie terminologiczne®. Czesto$¢ wystepowania tego
rzadkiego zespolu wad rozwojowych wynosi wedtug niekto-
rych zrédet 0,12 przypadku na 10 000 urodzen (zaréwno
zywych, jak i martwych)®®. Jednakze w niedawnym wie-
loosrodkowym badaniu Daskalakisa i wsp.", obejmujacym
106 727 plodéw od 10. do 14. tygodnia cigzy, stwierdzono
czesto$¢ 1/7500 ciaz. Ta rozbiezno$¢ w czestosci wystepo-
wania sugeruje, ze ten typ malformacji jest odpowiedzialny
za znaczng liczbg poronien samoistnych w pierwszym try-
mestrze cigzy i przez to faktyczna czesto$¢ jego wystepowa-
nia moze by¢ niedoszacowana.
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Dwudziestosiedmioletnia zdrowa pierwiastka pochodze-
nia hinduskiego zglosila sie do przychodni potozniczej na
rutynowa wizyte kontrolng. Wywiad cigzowy pacjentki byt
nieobcigzony. Nie miata ona takze w przeszlosci zadnych
istotnych schorzeni ani zabiegéw chirurgicznych. Cykl mie-

© Polish Ultrasound Society. Published by Medical Communications Sp. z o.0. This is an open-access article distributed under the terms of the Creative Commons Attribution-NonCommercial-
NoDerivatives License (CC BY-NC-ND). Reproduction is permitted for personal, educational, non-commercial use, provided that the original article is in whole, unmodified, and properly cited



Amandeep Singh, Jasmeet Singh, Kamlesh Gupta

Ryc. 1. Obraz USG pokazujqgcy przemieszczone organy jamy brzusz-
nej (ABD) przyczepione do tozyska

sigczkowy kobiety byt regularny. Wiek cigzowy plodu okre-
slony na podstawie ostatniego krwawienia miesigczkowego
matki wynosil 15 tygodni. Wyniki pierwszych przeprowa-
dzonych w cigzy badan byly w normie. Na podstawie ba-
dania ultrasonograficznego w skali szarosci wykazano, ze
$redni wiek ptodu wynosi 15 tygodni i 3 dni. U ptodu stwier-
dzono duza wade $ciany brzucha oraz poszerzenie uktadu
komorowego moézgu ze S$cienczeniem tkanki moézgowe;j.
Dokonano dalszej oceny przy uzyciu ultrasonografii tréj-
wymiarowej oraz kolorowego dopplera. Badanie wykazalo
obustronne poszerzenie komér bocznych oraz $cienczenie
i SciSniecie migzszu mézgu. Mézdzek byl przesuniety w kie-
runku potylicy ptodu. W badaniu uwidoczniono réwniez
duza wade $ciany brzucha z przemieszczeniem trzewi, tj.
watroby i petli jelitowych, przez ubytek w $cianie brzucha,
co sugerowalo duzg przepukline pepowinowg (ryc. 11 2).
Z kolei inne narzady - zoladek, $ledziona i pecherz moczo-
wy — znajdowaly sie wewnatrz ciala. Organy zlokalizowane
poza cialem plodu wygladaly na przyczepione do tozyska
(ryc. 11 2). Serce byto prawidtowo potozone w klatce pier-

Ryc. 2. Obraz USG pokazujgcy wadg Sciany brzucha z przemieszeze-
niem organow jamy brzusznej (strzatka)

siowej. W badaniu stwierdzono kifoskolioze kregostupa.
Objetos¢ pltynu owodniowego byla prawidlowa. W ultra-
sonografii tréjwymiarowej stwierdzono polaczenie trzewi
przemieszczonych poza organizm plodu z tozyskiem i po-
twierdzono rozpoznanie zespotu braku pepowiny. Stezenie
o-fetoproteiny bylo podwyzszone. Poniewaz stwierdzona
wada uniemozliwia przezycie ptodu, pacjentka podjeta de-
Cyzj¢ o przerwaniu cigzy.

Badanie plodu wykazalo duzg przepukline pepowinowg
z przemieszczeniem na zewnatrz jelita cienkiego i watro-
by. Zaobserwowano obecno$¢ bardzo kroétkiej pepowiny
przyczepionej do organéw przemieszczonych na zewnatrz
ciata ptodu (ryc. 3). Przemieszczone narzady byly pokryte
owodnig i przytwierdzone do tozyska.

Omoéwienie

Zesp6t braku pepowiny to nazwa okreSlajgca kombinacje
ciezkich wad u ptodu, w wiekszosci opisywanych przypad-
kéw uniemozliwiajacych przezycie. Nalezy podejrzewaé
obecnos¢ tej jednostki chorobowej, jesli stwierdzono duza
wade powlok jamy brzusznej, jak réwniez nieprawidlowo-
$ci w szkielecie osiowym, takich jak kifoza czy skolioza,
oraz krétkg pepowine badz jej brak. Zespét braku pepo-
winy mozna wykry¢ pod koniec pierwszego trymestru cig-
zy. Trzeba rowniez wziagé pod uwage inne patologie $ciany
brzucha, takie jak przepuklina pepowinowa, wytrzewienie,
wynicowanie pecherza moczowego, wynicowanie kloaki,
pentalogia Cantrella czy zesp6t OEIS (omphalocele, exstro-
phy of cloaca, imperforate anus and spinal defect — prze-
puklina pepowinowa, wynicowanie kloaki, atrezja odbytu,
wady kregostupa)®.

Do mozliwych przyczyn zespotu braku pepowiny naleza
wczesne pekniecie worka owodniowego i bezposrednie
oddzialywanie mechaniczne pasm owodniowych, uszko-
dzenie ukladu naczyniowego na wczesnym etapie rozwoju
zarodkowego oraz nieprawidlowos$ci w obrebie tarczki za-
rodkowej”. Pewng role moga odgrywac wady genéw zwig-
zanych z embriogeneza®.

Nieprawidlowos$¢ w tarczce zarodkowej stanowi catkowi-
te niepowodzenie faldowania zarodka wzdtuz wszystkich
trzech osi (glowowej, ogonowej i bocznej)®. W wyniku
prawidlowego faldowania nastepuje oddzielenie jamy we-
wnatrzzarodkowej (przyszlej jamy otrzewnowej) od jamy
zewnatrzzarodkowej, uformowanie szypuly tgczacej oraz
rozwdj sznura pepowinowego'®!V. Niewlasciwe fatdowa-
nie w odcinku glowowym prowadzi do wad $ciany klatki
piersiowej oraz nadbrzusza, co stwarza warunki do rozwo-
ju ektopii serca. Niewlasciwe fatldowanie po bokach zarod-
ka prowadzi do przemieszczenia zawartosci $réodbrzusza
do worka owodniowo-otrzewnowego o szerokiej podsta-
wie, ktéry taczy sie w kierunku na zewnatrz z blaszka ko-
sméwki w miejsce nieobecnego sznura pepowinowego lub
za posrednictwem bardzo krétkiej pepowiny!%!D,

Ze wzgledu na wypchniecie zawarto$ci jamy brzusznej na
zewnatrz ciala plodu kregostup i klatka piersiowa nie roz-
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Ryec. 3. Plod z duzq przepukling pgpowinowq z przemieszczeniem na
zewnqtrz jelita cienkiego i wqtroby. Zaobserwowano obec-
nos¢ krotkiej pepowiny przyczepionej do przepukliny pepo-
winowej

wijaja si¢ symetrycznie, co prowadzi do cigzkiej skoliozy
i innych nieprawidlowos$ci w obrebie szkieletu osiowego.
Patologiczna rotacja kregostupa oraz niekompletne za-
mknigcie miednicy moga prowadzi¢ do rotacji konczyn i/
lub powstania stop konsko-szpotawych?®!V,
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rodek zazwyczaj umiera krétko po porodzie.
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