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SPINAL ANOMALIES BEYOND NEURAL TUBE DEFECTS

Review article

Abstract

Spinal anomalies beyond neural tube defect are a group of abnormalities characterized by vertebral develop-
ment disorders. These defects are a relatively rare congenital anomaly affecting around 1 in 1000 live births.
They may occur isolated or — as a result of a more extensive fetal insult during embryonic development —in
association with defects in other systems or as part of syndromes. Review article focuses on the description
of less-mentioned group of spinal defects and the procedure of the diagnostic process focused mainly on pre-
natal ultrasound examination of the fetus, when early diagnosis of these disabilities allows for the planning
of spondylosurgical care.
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Piehledovy ¢lanek

Abstrakt

Vyvojové vady patere bez defektu neuralni trubice jsou skupinou abnormalit charakterizovanych poruchami
vyvoje obratll. Tyto vady jsou pomérné vzacnou vrozenou anomalii postihujici okolo 1 z 1000 Zivé naroze-
nych déti. Mohou se objevovat izolované, nebo se jako vysledek rozsahlejSiho fetalniho inzultu v pribéhu
embryonalniho vyvoje vyskytuji v asociacich s vadami v jinych organovych soustavach ¢&i jako soucéast syn-
dromu. Pfehledovy ¢lanek se soustfeduje na popis méné zminované skupiny vyvojovych vad patefe a po-
stup diagnostického procesu zaméreného zejména na prenatalni ultrazvukové vysetfeni plodu, kdy véasna
diagnostika téchto postizeni umozriuje planovani spondylochirurgické péce.

Klicova slova: vyvojové vady patere, poruchy vyvoje obratl(, poloobratle, skolioza

Uvod nervové tkané, ¢imZz umozZriuje spravnou interakci
Pater je velmi komplexni Zivotné dulezity orgdn ama s mozkem. V neposledni fadé je patef mistem Uponu
tfi zdkladni funkce: statickou, ochrannou a pohybo- mnoha svalovych skupin. Z anatomického hlediska
vou. SlouzZi nejen jako strukturdlni podpora téla jako jsou v patefi zastoupeny rizné typy tkani. Embryolo-
celku, ale také jako vedeni pro bezpeény prichod gicky musi probéhnout sloZitd posloupnost udalosti,
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kterd pak vede ke spravné formaci muskuloskele-
talnich i nervovych bunék. Zmény v téchto krocich
embryonalniho vyvoje mohou vést k vrozenym ab-
normalitdm patefe. Mohou byt zaroveri ovlivhény
i jiné systémy, které se formuji embryonalné soucas-
né, coz vede k sdruzenym defektim kardiopulmonal-
niho, gastrointestinalniho a genitourinarniho traktu
(1).

Ultrazvukové vySetreni paterfe plodu je soucéasti ru-
tinniho ultrazvukového vysetieni fetalnich abnor-
malit. Rozpoznani abnormality patere plodu zacina
zobrazenim naruseni normalniho vzhledu péatere
plodu, které lze jednoduse popsat jako abnormalni
vzhled osifikacnich center obratl, abnormalni zakfi-
veni patefe nebo zkraceni jeji délky. Pomoci téchto
marker( je mozné poté zacilit ultrazvukové vySetreni
a hledat dalSi znaky, které pomohou pfi diagnostice
vrozenych anomalii patefe a také anomalii v dalSich
organovych systémech (2).

Embryologie patefe

Klicovym obdobim formovani muskuloskeletalnich
a neuralnich elementll patere je druhy aZz Sesty ty-
den embryonalniho vyvoje (embryonalni stari je
o0 14 dni krat8i nez v klinice pouZivané menstruaéni
stafi, pocitané od prvniho dne posledni menstruace)
a zahrnuje stadia gastrulace a primarni a sekundarni
neurulace (3).

Pater vznika v embryonalnim obdobi z tzv. somitd (pr-
vosegmenty) (1). Somitogeneze zacina kolem tretiho
tydne embryonalniho vyvoje a koncem péatého tydne
se pak segmentaci paraaxialniho mesodermu vytvofi

42-44 part somitl. Vyvoj somitl probiha kraniokau-
dalné a vede k formovani kosti hlavy, patere, dalsich
kosténych struktur hrudniku a pfidruzeného svalstva
(4). Kazdy somit se vyviji do dvou ¢asti — sklerotom
a dermomyotom. Buriky sklerotomu obemykaji chor-
du a nervovou trubici a diferencuji se v jednotlivé
soucasti patefe — obratle a meziobratlové ploténky.
Béhem Sestého tydne embryonalniho vyvoje, kdy za-
¢ina splyvani struktur obratl(, signaly z notochordu
a neuralni trubice indukuji chondrifikaci. Patef pak
za¢ind mineralizovat béhem osmého tydne vyvoje,
jak se notochord dezintegruje. Osifikaéni centra na-
chazime v tfech hlavnich ¢astech obratle — centralni
v obratlovém téle a jedno v kazdém ze dvou obrat-
lovych obloukl (2) (Obr. 1). VétSina autor( popisuje
jedno centralni osifikacni centrum pro télo obratle,
nékdy je ale uvazovano o dvou nezavislych osifikac-
nich centrech, ventralnim a dorzalnim, které jsou
prechodné oddélené zbytkem notochordu a pozdé-
ji splyvaiji (5). Vyjimku tvofi pouze osifikacni centra
atlanto-axialniho komplexu (6). Osifika¢ni centra tél
obratlC se objevuji nejprve v oblasti dolnich hrud-
nich obratl( a nasleduje rychla kranialni a pomalejsi
kaudalni progrese. Osifikace v centrech obratlovych
obloukl se objevuje na prvnim krénim obratli a po-
kracuje kaudalné. BEhem devatého tydne embryonal-
niho vyvoje jsou pfitomna osifikaéni centra v télech
obratl Th2-L2 a v obratlovych obloucich od C1-L1.
Téla vSech obratlt jsou osifikovana po 12. gestacnim
tydnu, osifikace obratlovych oblouk( je dokondena
az mezi 23.-25. tydnem téhotenstvi (2).

Obr. 1 Osifikacni centra obratle (volné podle Kaplan KM, 2005)

Prenatalni ultrazvukové zobrazeni patere

Ultrazvukové zhodnoceni fetalni patefe zavisi na
vizualizaci osifikaénich center (7). Detekce tfi obrat-
lovych osifikaénich center pomoci ultrazvuku byla
popsana jiz v roce 1988. Pooh a Pooh (8) demonstro-
vali ménici se vzhled normalni struktury obratlG mezi
9.-22. gesta¢nim tydnem pouzitim transvaginalniho
3D ultrazvukového zobrazeni. Mezi devatym a jede-
nactym tydnem jsou viditelné rané struktury obratl.
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Ve tfinactém tydnu jsou pfitomna osifikovana téla
obratl( a ¢asna osifikace obratlovych oblouka. V pat-
nactém tydnu jsou obratlové oblouky pfitomny, ale
jejich osifikaéni centra jsou zcela oddélena. Vzdale-
nost osifikacnich center levého a pravého obratlové-
ho oblouku je uzsi v oblasti hrudni patefe, SirSi pak
v oblasti lumbosakralni. V devatenactém tydnu je
stale patrné urcité oddéleni obratlovych oblouk( dis-
talné a tyto mezery jsou témér uzavieny do dvacaté-
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ho druhého tydne. Mezi 23. a 25. gestacnim tydnem
je osifikace obratlovych oblouk(i kompletni. Podobny
vzorec ve vizualizaci osifikaénich center obratll Ize
pozorovat i pomoci transabdominalniho ultrazvu-
kového zobrazeni, avSak s hor§im rozliSenim nez pfi
zobrazeni transvaginalnim.

Sonografické vySetfeni patefe plodu je soucas-
ti prenatalniho ultrazvukového vysSetieni fetalnich
abnormalit (2). International Society of Ultrasound
in Obstetrics and Gynecology (ISUOG) guidelines
popisuji tfi roviny k hodnoceni integrity patere, kdy
jejich vybér zaleZi na pozici plodu (9). Obvykle jsou
v praxi moZzné pouze dvé z téchto rovin, ale v pfipa-
dé potieby Ize manipulaci s plodem &i vyuzitim 3D
ultrazvukového zobrazeni dosdhnout i tfeti roviny
(10).

Pfi provadéni ultrazvukového vysetieni plodu na
konci prvniho trimestru bychom méli ziskat pohled
na sagitalni a transverzalni rovinu fetalni patere, aby
bylo moZno zhodnotit normalni postaveni a integri-
tu obratld. Pfi absenci zjevné anomalie v§ak neuplné
vySetieni patefe v téchto rovinach v tomto obdobi
neindikuje dal$i vySetfeni dfive nez pfi ultrazvuko-
vém vyS$etifeni v druhém trimestru (11).

Zakladni ultrazvukové vySetfeni v druhém trimest-
ru by mélo zahrnovat vySetfeni patefe alespon ve
dvou rovinach, nejcastéji sagitalni a transverzalni.
K podrobnému vySetieni patere plodu je potifebna
dostate¢nd odbornéa erudice vySetfujiciho a kvalitni
ultrazvukovy pfistroj (12).

Je-li to technicky proveditelné, mél by byt popséan sa-
gitalni rez patefi plodu, protoZze mize alespon v né-

kterych pfipadech odhalit malformace patere, jako
jsou vertebralni abnormality a sakralni ageneze. Po-
sledni z diagn6z mze byt naro€na i pro experty, pro-
toZze kaudalni ¢asti patere v druhém trimestru jesté
nejsou osifikované (13,14). Za normalnich podminek
se mezi 18.-24. gestacnim tydnem na sagitalnim fezu
patefi zobrazuiji tfi osifikaéni centra téla obratle a ob-
ratlovych obloukl. Ty obklopuji misni kanal a jevi
se jako dvé nebo tfi paralelni linie podle uhlu, pod
kterym dopadéa akusticky svazek na hrot kosti kfiZo-
vé (15). Zobrazeni misniho kanalu a michy je mozné
v sagitalni (stfedni) linii pfes neosifikované trnové
vybézky obratle (10).

V transverzalni roviné je vySetieni paterfe dynamicky
proces. Sondou pohybujeme po celé délce patere se
zachovanim transverzalni orientace ke kazdému ob-
ratli. Obratle maji rznou anatomickou konfiguraci
na jednotlivych Grovnich patefe, kdy na Urovni hrud-
ni a bederni maji trojuhelnikovity tvar (a osifika¢ni
centra tél obratlCl a obratlovych obloukl se jevi jako
echogenni oblasti obklopujici patefni kanal), kiizové
obratle jsou vice zplostélé a horni kréni obratle ob-
délnikové (2,10).

Ve frontalni (korondlni) roviné je mozné vizualizovat
vSechna tfi osifikaéni centra obratle, tedy mohou byt
vidét jedna, dvé nebo tfi paralelni linie v zavislosti
na orientaci ultrazvukové sondy. V praxi jsou vSak
typicky vizualizovana pouze osifikaéni centra obratlo-
vych obloukut (2,9). Ve frontalni roviné by pri vySetie-
ni méla byt zobrazena také Zebra a lopatka, nicméné
kvuli tvaru téchto kosti je to velmi obtizné (16).

Obr. 2 Fetalni pater v 21. tydnu: A. v sagitalni roviné, B. v transverzalni roviné (panevni kruh) a C. frontalni

(koronalni) roviné
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Klasifikace vrozenych abnormalit patefre
Abnormality patefe mohou byt dle etiopatogeneze
rozdéleny do tfi skupin:

a. poruchy faze (spindlni dysrafizmy),

b. poruchy segmentace,

c. poruchy formace (aplazie, hypopléazie a hyper-
plazie) (3,17).

Defekty obratl(i nezahrnujici patefni kanal jsou po-
ruchy formace a segmentace. Malé fuzni defekty
obratlovych obloukli mohou byt izolované (nepo-
stihujici paterni kanal) — tyto defekty reprezentu-
je spina bifida occulta, kterd se objevuje az u 4 %
béZzné populace. Nejcastéji se vyskytuje v oblas-
ti Lb nebo S1, kdy uzavér distalnich usekl patere
probiha az postnatadlné a mohou zustat neuzaviené
az do 5-6 let véku (3). Protoze tyto Iéze neni mozné
diagnostikovat pfed narozenim, nebudou zde dale
diskutovany.

86

Poruchy segmentace a formace

Prevalence anomadlii obratl( je 0,1-1 na 1000 Zivé
narozenych déti (18) a mohou se vyskytovat v jed-
nom nebo nékolika obratlich najednou. Jsou Eastéj-
Si u dévcat (16). Nejvice se vyskytuji v hrudni ¢asti
patefe (64 %), nasledovany thorakolumbalni (20 %)
a lumbosakralni ¢asti patere (5 %) (18). Abnormalni
vyvoj obratl mize mit za nasledek selhani jejich for-
mace, segmentace, nebo obojiho, coz muize mit za
nasledek vrozenou deformitu patere (1,18).

Pro poruchu segmentace je typické neoddéleni
dvou nebo vice obratli s ¢asteénym nebo Gplnym
chybénim meziobratlové ploténky. Podkladem této
vady v embryondalnim obdobi je neoddéleni dvou
prilehlych somiti a jejich okolniho mesenchymu.
Klasifikace téchto defektl se odviji od ¢asti a poctu
postizenych obratl(. Pri postiZeni celého obratle vzni-
kéd oboustranné nesegmentovana lista (oboustranny
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blok obratlt), zatimco postizenim pouze specifické
¢asti obratle vznikd jednostrannd nesegmentovana
lista, rigidni asymetricka struktura branici normalni-
mu rudstu (17,19).

Pri absenci ¢asti obratle hovofime o poruchach for-
mace, tzn. dochazi k chybnému vyvoji jeho osifi-
kacéniho centra. PostiZzena mlZe byt libovolna ¢ast
obratle a podle jeji lokalizace se stanovi typ defor-
mity. K nejéastéjSim defektim tohoto typu patfi po-
loobratel (hemivertebra) a klinovity obratel (4,20).

Poloobratel vznika pfi kompletnim selhani formace
osifikaéniho centra, zatimco klinovity obratel vznika
¢astecnym selhanim formace jednoho z osifika¢nich
center (1,20) (Obr. 3).

Poruchy formace a segmentace se vzajemné nevylu-
¢uji. Jednotlivé pripady mohou byt kombinaci obou
a vznikaji tak dalsi slozité strukturalni vady. Projevy
téchto abnormalit se klinicky manifestuji az jako vy-
sledek vyvoje a rlstu okolnich struktur, coZ souvisi
s mechanismem vzniku téchto malformaci (1).

Obr. 3 Defekty segmentace a formace (volné podle Kaplan KM, 2005)
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Poloobratel (hemivertebra)

a kongenitalni skoliéza

Nejcastéjsi pricinou kongenitalni skoliézy je polo-
obratel (hemivertebra) typicky umistény do hrudni
a bederni ¢asti patere (16,21). Vadny obratel (trojahel-
nikovitd kosténa struktura uvniti patefe) zplsobuje
kontralateralni odchylku v jejim zakfiveni (22). Bo&ni
zakfiveni patere, skolidza, vznikad absenci lateralniho
osifikaéniho centra. Tento zménény klinovity obratel
pak vyviji tlak na pfiléhajici horni a dolni obratle. DU-
sledkem je zpomaleni rlstu patere na kontralateralni

Tab. 1 Typy a charakteristiky poloobratli (1)

strané. Kyféza, abnormalni zakfiveni patefe v pfedo-
zadni rovineé se zakfivenim dozadu, vznika v dUsledku
nevyvinuti pfedniho osifikatniho centra. Ve spojeni
se skoliézou pouzivdame termin kyfoskoliéza (16).
Poloobratle délime na &tyfi rizné typy charakterizo-
vané pfitomnosti nebo absenci meziobratlové plo-
ténky priléhajici nad a pod postiZenym segmentem
— plné segmentované (nejCastéjsi), semisegmento-
vané, nesegmentované a inkarcerované (nejméné
¢asté), kdy kazdy z nich jinak ovliviiuje rust (21,23)
(Obr. 3), (Tab. 1).

Typy poloobratla

Charakteristika

Kranialni i kaudalni obratle se pfizplsobi tvarem tak, aby uvolnily misto

Poloobratel se neoddélil od kranialniho ani kaudalniho obratle.

Segmentovany Rastové ploténky ma pritomné kranialné i kaudalné.
Semiseamentovany Funkéni ploténka je pouze na jedné strané
9 y (doslo k fuzi s kranidlnim nebo kaudalnim obratlem).
Rlstové ploténky jsou pfitomné kranialné i kaudalné.
Inkarcerovany pro poloobratel.
Nemusi ovliviiovat zakfiveni patefe.
Nesegmentovany

Na zakfiveni patefe ma mensi negativni vliv a skoliéza bude béhem ristu

progredovat s mensi pravdépodobnosti.

Pfi¢ina vzniku poloobratle neni znama. Dle nékterych
hypotéz muze byt vysledkem abnormalni distribuce
intersegmentalnich tepen patefe. Poloobratel muze
byt izolovany nebo lokalizovany ve vice oblastech
patefe a muze byt kombinovan s jinymi vrozenymi
vadami patere, zeber ¢i kondetin, s defekty neuralni
trubice a méné €asto s anomaliemi jinych orgéano-
vych systémi (16,22).

Poloobratel je obvykle diagnostikovan az po 20. tyd-
nu téhotenstvi. Defekt osifikace véak muze byt ultra-
zvukem viditelny jiz po 12. tydnu téhotenstvi, proto-
Ze jiz v té dobé Ize zobrazit osifikacni centra obratlt
(23). Podezieni na fetalni poloobratel vyzaduje pecli-
vé expertni posouzeni. Sonografické nalezy spojené
s fetdlnim poloobratlem zahrnuji deformaci tvaru pa-
tefe a lze je posoudit jak pomoci sagitalnich, tak ko-
rondlnich fezlG. Deformace se projevuje obvykle jako
trojuhelnikova kosténa struktura mensi nez obratel,
ktera pusobi jako klin proti normalnim obratlovym
télim. Pfi stanoveni diagnozy poloobratle je nutné
dalSi peclivé posouzeni moznych souvisejicich ano-
malii srdce, ledvin a gastrointestinalniho traktu. Pa-
cientce by méla byt také nabidnuta analyza fetalnich
chromozom, zvlasté pak pfi nalezu asociovanych
anomalii, protoZe zde jiz existuje u plodu zvySené ri-
ziko vyskytu aneuploidii. V diferencialni diagnostice
je pak nutné vzit v Gvahu, Ze poloobratel mize mit
podobny ultrazvukovy obraz jako jiné abnormality
obratll (klinovity obratel, motylovy obratel, kostény
blok nebo jakakoli jejich kombinace), které zptsobuji
vrozenou deformitu patere, oteviené defekty neural-
ni trubice a diastematomyelie (22,24).
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Prognoéza poloobratle zavisi na lateralité postizeného
obratle, mnozZstvi postizenych obratld a pfitomnosti
a zavaznosti pfidruzenych abnormalit (23). Izolovany
poloobratel ma dobrou prognézu (16). Pokud je de-
formita zplsobena izolovanym poloobratlem pone-
chana nelécend, tak v 25 % pfipadl nedochazi k jeji
progresi, v 50 % pripad( je progrese pomala a ve
25 % pripadt dochazi béhem rlstu k rapidni progre-
si. Casna chirurgicka intervence je tedy nutna u asi
75 % pripadl jako prevence zhorSovani patologické-
ho zakfiveni patere (18,25).

Abnormality obratlid bez zmény zakFiveni
patere

Ultrazvukem je moZno detekovat i abnormality obrat-
14, kdy neni pfitomno zakfiveni patere. Do této skupi-
ny abnormalit obratl fadime:

a. hypoplastické télo obratle s kompletnim nebo ne-
kompletnim sagitalnim rozstépem obratle,

b. unilateralni (asymetrické) hypoplastické télo ob-
ratle,

c. abnormality trnovych (spindznich) vybézk( patere.
K zobrazeni téchto vad je preferovana posteroan-
teriorni parasagitalni rovina, kdy tyto abnormality
zobrazujeme jako zmens$eni (zménu) tvaru nebo ne-
souosost osifikaénich center bez asociace se zménou
zakFiveni patere. NejCastéji jsou detekovany pf¥i ru-
tinnim ultrazvukovém vysSetfeni v druhém trimestru
téhotenstvi (26).

Sagitalni rozstép obratlového téla neboli ,motylo-
vy” obratel vznika jako porucha formace (neuspora-
danou integraci parl sklerotom( okolo notochordu
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Obr. 4 Skolidza patere: A. v 15. gestacnim tydnu a B. 3D snimek skoliézy patere a soucasného postiZzeni
Zeber v 22. gestaénim tydnu u téhoZ plodu
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Tab. 5 Fetalni poloobratel: A. v 21. gestacnim tydnu a B. v 30. gestaénim tydnu u téhoZ plodu

pfi pocatecni formaci somitd) nebo alternativné jako
porucha splynuti dvou lateralnich chondrifikaénich
center téla obratle kvuli perzistujicimu notochordu
pozdéji, kolem Sestého tydne embryonalniho vyvoje
(4,5). ,Motylovy” obratel je obvykle asymptomatic-
ky, ale maze zplsobit symptomatickou herniaci me-
ziobratlové ploténky, osteoartritické zmény ¢&i kyfézu
(27). Nékdy je kombinovan s pfidruZzenou poruchou
segmentace k pfilehlému obratli (26).

Prenatalni diagnostika téchto abnormalit patere
vede k jejich ¢asnému postnatalnimu zhodnoceni
a spravnému vedeni dalSiho sledovani. Pfi zjisténi
i izolovaného postiZeni tohoto typu je nutné provést
podrobné prenatalni vySetfeni plodu k vylouéeni pfi-
druzenych vad.

Vady sdruzené s abnormalitami patefre

Podobné jako dal§i vady mohou byt abnormality ob-
ratld izolované nebo sdruzené s dalSimi anomaliemi.
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Nejcastéjsi asociovanou anomalii jsou defekty neu-
ralni trubice, které tvofi az 50 % sdruzenych anomalii.
Postizeni dale zahrnuji abnormality Zeber, koncetin,
sytému renalniho (20 az 40 %) a kardiovaskularniho
(10 az 15 %) (16,28). Vyskyt chromozomalnich abnor-
malit u plodd s izolovanymi anomaliemi obratll je
vyjimecny (25).

S abnormalitami patefe se poji asociace (tendence
nékterych malformaci se vyskytovat spole¢né casté-
ji, nez by se dalo ndhodné ocekavat) vyjadirené ak-
ronymy VATER, VACTERL, MURCS a OEIS (Tab. 2).
VATER popisuje asociaci mezi defekty obratld, analni
atrézii, tracheoezofagealni fistulou, atrézii jicnu, va-
dami ledvin a/nebo radialni dysplazii. U VACTERL se
pridavaji vaskularni anomalie (zahrnujici jednu pu-
pe¢nikovou arterii), srdeéni vady a striktni radialni
dysplazie je nahrazena obecnéjSimi vadami kondetin.
MURCS je popsana jako asociace mezi aplazii Mulle-
rianského duktu, vadami ledvin a anomaliemi krénich
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Tab. 2 Asociace spojené s abnormalitami patere — rozloZeni anglickych akronymu

VATER

VACTERL

Vertebral anomalies; Anal atresia; Tracheo-esophageal fistula; Esophageal atresia,
Renal anomalies and Radial dysplasia

Vertebral anomalies and Vascular anomalies; Anal atresia; Cardiovascular anomalies;

Tracheo-esophageal fistula; Esophageal atresia; Renal anomalies, Limb abnormality

MURCS

OEIS

Mullerian duct aplasia; Renal aplasia; Cervicothoracic Somite dysplasia

Omphalocele; Exstrophy of the cloaca; Imperforate anus; Spinal anomalies

somitl a OEIS jako asociace omfalokély, kloakalni ex-
trofie, andlni atrézie a anomalii patere.

VACTERL/VATER asociace je typicky definovana pak
soucéasnou pfitomnosti alespon tfi uvedenych vad
a je diagnoézou ,per exclusionem®, kdy je stanove-
na klinicky, pokud neexistuji zaroven zadné klinické
nebo laboratorni dikazy o pfitomnosti jiné z mnoha
podobnych a pfekryvajicich se diagnoz (2,22,29). In-
cidence je nizka (1:10 000 — 40 000 zZivé narozenych
déti). Tento interval je Siroky vzhledem k variabilni
kombinaci vad, které nemusi byt vZidy popsany jako
VACTERL asociace. Nékdy dochéazi k prekryvani s
jinymi samostatné definovanymi asociacemi, kte-
ré patfi rovnéz do skupiny vad, jejichZz podstatou je
porucha vyvoje struktur odvozenych od zarodecné-
ho mezodermu (29,30). Abnormality patefe jsou nej-
castéji se vyskytujicim defektem v ramci VACTERL
asociace (60 az 80 %). Tyto vady, ¢asto doprovaze-
né anomaliemi Zeber, zahrnuji poruchy segmentace
obratlli, poloobratle, ,motylovy” a klinovity obratel,
abnormalni zakfiveni patefe a nadpocetné nebo chy-
béjici obratle (31).

Pokud mluvime o abnormalitach obratld, je pak také
tfeba zminit i s nimi spojené syndromy. Objevuji se
vzacngé, a proto jsou zfidka diagnostikovany prenatal-
né. BohuZel se v8ak projevuji zavaznymi vadami, kte-
ré zasadné ovliviiuji Zzivot postizenych déti a pozdéji
dospélych. Znalost téchto syndromu a jejich projevi
by méla zlepSit jejich prenatalni detekci. NejCastéji
zminovanymi syndromy pojicimi se s abnormalitami
patere jsou Klippel-Feiltv syndrom a Jarcho-LevinGv
syndrom. Znaky téchto a dalSich béznéjsich syndro-
mU asociovanych s abnormalitami patefe jsou shr-
nuty v Tab. 3.

Vysetieni skeletu plodu pomoci

ultra nizkodavkového CT a MRI

Ultrazvukové vysSetfeni plodu umoznuje velmi dobré
zhodnoceni kosti a chrupavek. V nékterych pfipadech
jsme ale limitovani polohou plodu, télesnym habi-
tem matky &i snizenym mnozstvim plodové vody. | za
optimalnich podminek bez ohledu na gestacéni stari
plodu zUstavaji nékteré struktury skeletu (zejména
baze lebni, kréni patef a panev) Spatné dostupné pro
vySetfeni ultrazvukem (32).

Role fetalni magnetické rezonance v hodnoceni ske-
letu je stale limitovana, protoze ,black bone” sek-
vence (MRI sekvence pod Uhlem menSim nez 90°
zvySujici kontrast mezi kostni a mékkou tkani) jsou
vysoce citlivé na vznik pohybovych artefakt( (32,33).

Magneticka rezonance muze byt pouzita pfi odliseni
izolovanych deformit skeletu od téch asociovanych
s dalSimi kongenitalnimi malformacemi (32). Jako
zvlasté pfinosné se jevi vyuZziti MRI pfi hodnoceni po-
stizeni michy (25).

V porovnani s MRI je pfi hodnoceni fetalniho skele-
tu ultra nizkodavkové 3D multidetektorové CT uzi-
teénym dopliikovym néstrojem k ultrazvukovému
vySetieni, které muze signifikantné zlepsit presnost
prenatalni diagnostiky.

Fetalni CT s ultra nizkou davkou je doporucovano
jako doplnkové vysetieni u plodl s podezienim na
skeletalni dysplazii, a to bud k potvrzeni ultrazvuko-
vych nélezl nebo k poskytnuti diferencialni diagnos-
tiky a zhodnoceni prognézy. Indikace pro takové CT
vySetfeni plodu byly stanoveny na zakladé multidis-
ciplinarniho konsenzu zahrnujiciho radiology, specia-
listy na fetadlni medicinu a klinické genetiky. Aby se
zabranilo zbyte€nému ozareni plodu, musi indikace
pro ultra nizkodavkované fetalni CT respektovat pfis-
né ultrazvukova kritéria. Multidetektorové technika
umoznuje zkratit dobu vySetfeni na 3 az 5 sekund (32).
Bereki a Greffier (34) definovali nizkodavkovy proto-
kol jako vice nez 50% sniZeni radiaéni davky ve srov-
nani se standardnim CT skenem. Ultra nizkodavkovy
protokol je definovan jako efektivni Urover radiaéni
zatéze, kterd je nizSi nebo podobna efektivni davce
pfi rentgenovém vysSetieni toho samého organu.
Protokol skenovani fetalniho skeletu dava davku
radiaéniho zareni mensi nez 5 mSv, coz podle sou-
¢asnych poznatklli nevede ke zvySeni rizika vzniku
malformaci, mentalni retardace nebo zvysSeni rizika
rakoviny pro plod v pribéhu jeho détstvi (32).

Prognoéza

Studie abnormalit patere identifikovanych v prv-
nim trimestru ukazaly, Ze je pfima uméra mezi ¢as-
nou diagndézou a vysSi zavaznosti abnormalit patefe
a sdruzenych vad (35). Na druhou stranu umoznuje
v€asnda antenatalni diagn6za abnormalit obratl( na-
planovani postnatalni péce a lepsi pozdéjsi vysledky.
Optimalni nadasovani eventudlni chirurgické inter-
vence zlepSuje jeji vysledky a je prevenci nekorigo-
vané deformity. Timto postupem je mozné dosah-
nout ¢asné a €asto jednodussi chirurgické intervence
k vyrovnani patefe v détském véku, oproti feSeni
zavaznéjsich zanedbanych deformit. Je dulezité si
uvédomit, Zze bez prenatalné vyjadreného podezie-
ni nemusi byt diagnéza abnormalit patefe u malych
déti dlouho zfejma4, a to zpravidla dokud se deformita
patefe neprojevi patologickym zakfivenim (23,25).
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Tab. 3 Syndromy asociované s abnormalitami patere (1,4)

Syndromy

Goldenhartv syndrom
(okulo - aurikulo - vertebralni
dysplazie)

Klippel-Feiliv syndrom

Alagillv syndrom
(arterio — hepaticka dysplazie)

Jarcho-Levinlv syndrom

Spondylotorakalni dysostéza
(Casto zahrnovana do sk. s Jar-
cho-Levinovym sy)

Spondylokostalni dysostéza
(Casto zahrnovana do sk. s Jar-
cho-Levinovym sy)

GorlinGv syndrom
(sy basocelularniho névu)

Projevy

Incidence 1:3 000 — 1:5 000.

Asymetrickd hemifacidlni mikrozomie, poloobratle nebo hypoplastic-
ké obratle vétSinou v cervikalni ¢asti patere, ob&as pak hrudni nebo
bederni patefe.

Incidence 1:42 000; AD, ale vétSinou sporadicky.

Jde o vyvojovou poruchu segmentace v oblasti kréni patere, projevu-
jici se vznikem synosto6z (srlstl) obratld v kombinaci s hypoplazii az
aplazii (nevytvorenim) obratla.

Pacient s kratkym krkem, nizkou zadni linii vlast a téZkym omezenim
hybnosti kréni patere — klasicka trias, ktera charakterizuje Klippel-Fei-
[Gv syndrom.

Nékdy je asociovan s vyskytem poloobratle, kongenitalni kréni fa-
sou (pterygium colli) a asymetrii obliceje. Dale se poji s vrozenymi
srde¢nimi onemocnénimi, abnormalitami ledvin, anomaliemi Zeber,
Sprengelovou deformitou, roz§tépem patra a dalSimi. MdzZe se objevit
i mentalni retardace a primarni ¢i sekundarni neurologicky deficit.

Incidence 1:30 000; AD s variabilni expresi.

Rysy zahrnuji rlistovou restrikci, hluboce posazené oci, nize posazené
usi, defekty pravého srdce a plicni cirkulace, poloobratle, anomalie
Zeber, redukce intrahepatalnich Zlu€ovych cest s chronickou cholesta-
zou.

Vzacna porucha; AR.

Charakterizovany ,krabim (crab-like)” hrudnikem, mnohocéetnymi po-
loobtratly, anomaliemi Zeber a kratkym trupem. Dals$i znaky zahrnu-
ji rozétép patra, oblicej ve tvaru trojuhelniku, analni atrézii, srdecni
dextropozici, ASD - poruchy autistického spektra, nesestoupla varlata,
hydrocefalus (sten6za akvaduktu), defekty neuralni trubice. Vysledné
strukturalni abnormality hrudniku mohou ohroZovat postizené jedince
respiracni insuficienci ¢i infekcemi.

Vzacna porucha; AR s variabilni expresi.
Pfitomnost mnohodetnych poruch segmentace obratl(, ale rysy , kra-
biho* hrudniku Jarcho-Levinova syndromu nejsou vyjadieny.

Vzacna porucha; AD.
Pfitomnost mnohocetnych defektli segmentace patere, které ale by-

rakalni dysostoézy.

Incidence 1:60 000; AD.

Je charakterizovan vyskytem mnohocetnych basaliom (se zhoubnym
potencialem) na obli¢eji a horni poloviné trupu, makrocefalii, kratky-
mi metakarpy, anomaliemi Zzeber a abnormalitami krénich a hrudnich
obratl.

Prognéza kongenitalni deformity a potencial zhorse-
ni zakFiveni patere souvisi s asymetrii ristového po-
tencidlu na jeji konvexni a konkavni strané. Vliv na
celkovou progresi ma také umisténi zakfiveni patefe.
Pripady s postizenim horni hrudni patere maji ten-
denci progredovat méné nez postiZzeni v thorakolum-
balni a bederni oblasti (36).

Zavér

Vyvojové vady patefe bez defektu neuralni trubi-
ce jsou vzacnou vrozenou anomalii, kterou formuje
sloZitd fada udalosti zahrnujici geny, metabolické
procesy a signalizaéni drahy. Chyby téchto procest
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jsou podkladem sdruzenych abnormalit a vzhledem
k tomu, Ze mnohé systémy vznikaji ze spole¢ného
prekurzoru, defekt v ¢asné vyvojové fazi mize mit
rozliéné klinické projevy.

LékaF provadéjici prenatalni ultrazvukové vysSetieni
by mél znat bézné typy kongenitadlnich spinalnich
defekt( a pfi jejich identifikaci ¢i vyjadreni podezieni
indikovat expertni vySetfeni k vylouéeni sdruzenych
abnormalit v dalSich systémech. Obvyklé gestac-
ni stafi pfi stanoveni diagnézy abnormalit patere je
mezi 20.-28. tydnem téhotenstvi, nicméné defekty
osifikace lze zobrazit jiz po 12. tydnu. Anomalie patere
diagnostikované €asné jiz na konci prvniho trimestru
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téhotenstvi jsou spojeny s vy$si pravdépodobnosti
zavaznych abnormalit patefe, vyssi incidenci sdru-
Zenych abnormalit v dalSich systémech a s celkové
horsi postnatalni prognézou.

vyvojové vady patefe je prenatalni konzultace spe-
cializovaného spondylochirurga. Rodi¢e ziskaji infor-
mace o dal§im planu ortopedické &i chirurgické péce
a objektivni informace o prognéze kazdé jednotlivé

Soudasti managementu prenatalné diagnostikované  vady.
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