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ASSESSMENT OF THE RISK FOR SPINA BIFIDA BY FIRST TRIMESTER ULTRASOUND SCAN. THE ROLE
OF ,DYNAMIC MR“

Review article

Abstract

First trimester ultrasound is routinely used in screening for chromosomal aberrations and severe morphological
defects. Prenatal diagnosis of open type of spina bifida has been carried out by biochemical and ultrasound (US)
screening during second trimester of pregnancy. There is a real possibility now to describe so called intracranial
translucency (IT) by ultrasound at 11 — 14 week’s of gestation which presents physiological structure of fourth ven-
tricle. In the case of spina bifida there is caudal dislocation of the hindbrain which leads to compression of the
fourth ventricle and IT is not visible. With the assistance of special ultrasound tool — ,,dynamic MR" — the descrip-
tion of IT is much more evident.
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Prehledovy ¢lanek

Abstrakt

Ultrazvukové vySetieni plodu v prvnim trimestru je rutinni screeningovd metoda pro diagnostiku chromozomalnich
aberaci plodu i zavaznych morfologickych defektl. Otevreny typ spiny bifidy je vrozena anomadlie, jejiZz prenatélni dia-
gnostika se dosud opirala o biochemicky a ultrazvukovy (UZ) screening ve druhém trimestru gravidity. Mezi 11.-14.
gestacnim tydnem lIze pfi ultrazvukovém vySetfeni popsat tzv. intrakranialni translucenci (IT), ktera reprezentuje fyzi-
ologickou konturu IV. komory mozkové. V pripadé spiny bifidy dochazi ke kaudalni dislokaci zadniho mozku s nésled-
nou kompresi IV. mozkové komory a intrakranialni translucence pak neni pfitomna. Ultrazvukovy modul — ,,dynamic
MR" — umoZiiuje zfetelngjsi popis tohoto ultrasonografického markeru.
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Uvod

Poruchy uzavéru neurdlni trubice (NTD) jsou vrozené
vyvojové anomalie plodu s podobnou frekvenciv té&hot-
né populaci jakou ma trisomie 21. chromozému - Dow-
ndv syndrom — 1 — 2/1000 (1). Ta kolisé dle geografic-
kych, rasovych a predispozi¢nich okolnosti (2). Frekven-
ce vyskytu Downova syndromu se méni v pribéhu ges-
tace (3). Anencephalie a spina bifida majf pribliznou pre-
valenci 1: 1000 (1). Z hlediska sekundarni prevence vro-
zenych vad tak patfi urCeni rizika rozStépové spinalni
vady mezi screeningové priority. Otevreny typ spiny bifi-
dy je morfologicky defekt se zavaznymi funk&nimi
dusledky. Jeho prenatélni diagnostické moznosti - ult-
razvukovy (UZ) & biochemicky screening — byly dosud
realné v obdobf druhého trimestru t&€hotenstvi. Moznos-
ti ultrasonografické diagnostiky se v poslednich letech
velmi rychle pfesunuji do prvniho trimestru.

Chaoui a kol. ve své zasadni praci z roku 2009 upozor-
nil na redlnou moznost predikovat riziko roz&tépu patere
pravé v obdobi prvniho trimestru (4). Jeho pozorovani
byla prioritni a vyznamnou meérou posunula diagnostické
a zobrazovaci moZnosti prvotrimestralniho UZ screenin-
gu. Chaoui vychazi z toho, Ze spina bifida mze byt za
ur€itych podminek detekovana pomoci sagitalni projek-
ce na kraniofacialni oblast plodu. Fysiologicky nalez je
v tomto smyslu charakterizovan pfitomnosti tzv. intra-
kraniadlni translucence (IT), kterd ohranicuje IV. komoru
mozkovou (4, 5). Validni popis tohoto markeru umoZfiuje
podobna sagitalni projekce profilu plodu, ze které méfi-
me vysku Sfjového projasnéni (NT) a sledujeme nosni
kGistku (NB). Nadstandardni zobrazovaci ultrazvukovy
modul — tzv. ,,dynamic MR" — &ini moznosti prenatalni
detekce intrakranialni translucence resp. screeningu
spiny bifidy presngjsi. ZvySenim gradientu ,, dynamic
MR" z koeficientu 1 na 3-4 dosahujeme v prislusné
roving suverénni vizualizace ¢&tyf  hyperechogennich
kontur profilu plodu: nosni kastky (NB), linie maxilly,
okcipitalni hranice nuchélniho projasnéni (NT) a zfetelné
kontury intrakranialni translucence (IT).

Poruchy uzavéru neuralni trubice (NTD) a screening
téchto vad ve druhém trimestru

U 10 % fetalnich vad z kategorie NTD nachazime chro-
mozomalni aberace, genové mutace ¢i pfimou souvis-
lost s nékterymi teratogeny (napf. vitamin A, valproat
sodny apod.). Nej¢astéjSim typem NTD je spina bifida.
Tato anomaélie paterniho kanélu vznika nasledkem chyby
pfi uzavreni zarode¢nych neuralnich list mezi 3.-4. ges-
taénim tydnem. Jde o morfologicky defekt, ktery je nej-
Cast&jSi v dorsélni partii obratll a je priblizné v 75 % pro-
vazen meningomyelokélou. To vede k vazné neurolo-
gické dysfunkci. V 90 % pfipadl je postizena lumbo-
sakralni (LS) oblast patere (6). Jde o vadu, ktera muze
¢init pfi primarnim screeningu jisté diagnostické potize.
Oteviena varianta této anomalie — spina bifida aperta —
tvoli 85 % vSech spinalnich defektd a je spojena s vys-
Simi hladinami materského sérového alfa-1-fetoproteinu
(MS AFP) pri triple testu ve Il. trimestru téhotenstvi. Hla-
diny MS AFP jsou u téchto defektl umistény nad 2,5
nasobku medianu. Screening zaloZzeny na stanoveni zvy-
Senych hladin MS AFP je charakterizovan 80% senzitivi-
tou (7). Mezi 18.-22. tydnem gravidity je LS defekt pate-
fe provazen fetalnimi ultrazvukovymi markery v kranialni
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oblasti. UZ detekce spiny bifidy je zaloZena na popisu
dysmorfologie lebky (tzv. ,lemon sign”), mozecku (tzv.
.banana sign”) a dilataci komorového systému CNS (8).
Uvedené UZ markery vychazeji ze skutecnosti, Ze pfi
spiné bifidé dochéazi k hypotenzi v subarachnoidedlnim
prostoru s néaslednou dislokaci mozkového kmene. To
vede k tzv. Arnold Chiariho malformaci — obliteraci cis-
terny magny v zadni jdgmeé lebni. UZ screening zameére-
ny na detekci uvedenych markerl dosahuje témeér
100% senzitivity (8). Nezbytnym dopliikem uvedenych
UZ korelatl je podrobna projekce na péaterni kanal plodu
—v longitudinélni i transverzalni roviné. Takto provedené
zobrazeni umoZiiuje presny popis lokace a stupné defek-
tu. Relativni nevyhodou obou diagnostickych algoritm
je Gasovy faktor: obdobf Il. trimestru téhotenstvi.

Prenatalni ultrasonograficka diagnostika v prvnim
trimestru - intrakranialni translucence (IT)
Prvotrimestralni ultrazvukovy diagnosticky potencial pro
detekci vrozenych anomalii plodu se rapidné zvysSuje. UZ
screening mezi 11.-14. tydnem gravidity — mérfeni
nuchalni translucence (NT), frontomaxillofacialniho Ghlu
(FMF), sledovani nosni kastky (NB), dopplerovské vySet-
feni trikuspidalni regurgitace (TR) a venézniho duktu (DV)
— umoZiiuje dosahnout vysoké senzitivity pfi sekundarni
prevenci Downova syndromu a dalSich chromozomal-
nich aneuploidif (3, 9, 10). Tyto UZ markery jsou zasadni-
mi vstupnimi daty pfi vypodtu rizika chromozomalnich
aneuploidii dle tzv. kombinovaného testu (10). V tomto
obdobi se zaméfujeme také na podrobnou morfologii
centralniho nerovového systému (CNS) i dalSich fetél-
nich organd. Mluvime pak o tzv. ,,scanu pro detekci ano-
malii” jiz v prvnim trimestru. Z hlediska prenatéalni
detekce spiny bifidy je dUlezita predevsim sagitalni pro-
jekce hlavicky a Sije plodu. Ta je identickd s rovinou
meéreni tzv. ,nuchélni translucence” (NT). UmoZiuje
zobrazeni specifickych partii CNS plodu: thalamu,
mesencephala, mozkového kmene a IV. komory mozko-
vé. Dorzalni hranice mesencephala a linie vybézku chori-
oidealniho plexu IV. komory mozkové tvofi zéklad tzv.
intrakranialni translucence (IT) (4,5). Ta je zrfetelna jiz
v 11. tydnu gravidity — resp. ve fazi, kdy temeno-kostr¢-
ni vzdalenost mé&¥ 42 mm. Sitku IT Ize méfit v deseti-
nach mm. Spina bifida je provazena dysmorfologif ¢asti
centralniho nervového systému. Kaudalni posun mesen-
cephala resp. mozkového kmene vede k obliteraci
IV. komory mozkové a nasledné kompresi cisterny
magny. Tim obé linie IT splynou — resp. nejsou zietelné.
Diagnosticka efektivita hodnoceni IT mezi 11.-14. tyd-
nem gravidity spocivd ve spravné projekci, patficném
zvétSeni a optimalizaci ultrazvukového gainu. Je nutno
respektovat tyto zakladni podminky:

1. Profil plodu je zachycen v midsagitélni projekci fron-
talné k UZ sondé. Z této projekce je dobre patrna
nosni kidstka (NB). Soucasné by linie kranialniho okra-
je maxilly (tzv. vomeru) neméla splyvat s klinovitym
echem zygomatického vybézku. To jsou podminky,
které zarovent umoznuji spravné meéreni frontomaxi-
llarniho facialniho Uhlu (FMF).

2. ZvétSeni by mélo byt podobné jako u méreni nuchaini
translucence. VétSinu zobrazovaci vyseCe monitoru
zabira hlavicka a hrudnik plodu.

3. Optimalni stazeni gainu je takové, Ze hyperechogenni-
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Obr. 1 Sagitalni projekce profilu plodu pro sledovani
intrakranialni translucence (IT) (vyznacena Sipkou). NB —
nosni kdstka, NT — nuchalni translucence.

mi dominantami jsou v UZ obraze nuchalni translu-
cence, nosni klstka, maxilla a frontalni kost. Zaroven
jsou zretelné hypoechogenni kontury thalamu,
mesencephala a IV. komory mozkové (Obr. 1).
PFi prvotrimestralnim ultrazvukovém screeningu je
nasledné tato projekce konfrontovana s typickou mor-
fologii patere v sagitalni roving.
K dosazeni uvedenych podminek pro vySetfeni intrakra-
nialni translucence Ize s Uspéchem vyuzit trojrozmeérny
ultrazvuk (3D UZ) - resp. multiplanarni analyzu ziskanych
dat. Virtualni rotace ve tfech orthogonalnich rovinach
umoznuje minimalizaci odchylky od spravné midsagitalni
projekce. To je nezbytné pro méreni NT (11) stejné jako
intrakraniélni translucence (5).

~Dynamic MR” pfi ultrazvukovém vysSetieni

Tzv. ,,dynamic MR" ultrazvukovy modul (DMR) zobrazu-
je fetélni organy ve vysledném efektu, ktery se blizi cha-
rakteru obrazu z magnetické rezonance. V zakladnim
principu jde o softwarovou Upravu vychoziho snimku,
ktera spociva v eliminaci zrnéni a zvyseni rozlisitelnosti
nepravidelného echogenniho rozhrani. Software, jenz
vyuzivaji razné firmy pod mirné odlisnym komerénim
oznacenim (napf. ,cross beam™), vyuziva nékolikanasob-
ného filtru, ktery vyznamné optimalizuje artefakty, vzni-
kajici pfi vétSim uhlu odrazeného a zpétné detekované-
ho paprsku. Tato funkce umozni sondé pfijimat vice nez
jednu linku vznikajici akustickym odrazem vyslaného sig-
nalu z jiné nez ideélni — kolmé - roviny. Tim, Ze je sonda
schopna zpétné registrovat tfi a vice linek z rdznych
uhld, je vysledny obraz zietelnéjsi. Jde o uc¢innou korek-
ci vypadku optimalniho signélu pfi nepravidelnych okra-
jich zobrazované tkané&, nebo ovlivnéného spontanni
motilitou plodu ¢i diky pfirozenému pohybu ultrazvukové
sondy. ,,Dynamic MR" modul umozniuje v klasickém
principu gray-scale lepSi zobrazeni marginalnich partii
s dostate¢nou mirou hloubky ostrosti. Dulezité je, Ze
vySetfeni pomoci ,,dynamic MR"” neznamena nasobeni
potencialniho rizika pro pacienta zvySovanim vysilaného
UZ vykonu, respektive stupfiovanim mechanického Ci
termického indexu.

V naSem centru jsme provedli 534 ultrazvukovych
vySetreni plodld mezi 11.-14. tydnem gravidity v rdmci

Obr. 2 Nahore profil plodu bez pouZziti ,,Dynamic MR”,
dole tentyZ obrazek s pouzitim DMR.

vyhodnoceni kombinovaného testu pro stanoveni rizika
trisomie 21. chromozému. VySetfeni jsme provedli na
UZ pristrojich Voluson 730 Expert (General Electric)
a Accuvix V 20 (Medison). Standardné méfime temeno
-kostréni vzdalenost (CRL) plodu dle Robinsona, vysku
Sijového projasnéni (NT), frontomaxillofacialni Uhel
(FMF) a sledujeme pritomnost nosni klstky (NB) dle
metodiky Fetal Medicine Foundation (ID Centre 5550,
op. code 12461). U vSech téhotnych se podafilo zobrazit
intrakranialni translucenci ze sagitélni projekce profilu
plodu béhem prvni navstévy. Ve Il. trimestru jsme pro-
vedli UZ kontrolu mezi 18.-21. tydnem gestace. Neshle-
dali jsme odchylku ve vyvoji CNS ¢i patefe plodu. U 221
t&hotnych jsme pouZili pro zobrazeni IT modul ,, dynamic
MR". ZvySenim gradientu ,,dynamic MR" z koeficientu
1 na 3-4 dosdhneme zfetelné vizualizace &tyf hypere-
chogennich komponent profilu plodu: nosni kistky (NB),
linie maxilly, okcipitalni hranice nuchalniho projasnéni
(NT) a zretelné kontury intrakranialni translucence (IT).
Tento fenomén jsme si pracovné nazvali , hyperecho-
genni kvarteto”.

Obrazek 2 ukazuje rozdil pfi zobrazeni IT bez a s pouZzi-
tim ,dynamic MR". Hyperechogenni kvarteto”
s intrakranidlnim projasnénim se jasné prezentuje
zejména pfi pouziti DMR (Obr. 3). U vSech vySetieni
jsme doséhli vizualizace IT pouhym dvourozmérnym ult-
razvukem. Multiplanarni analyza ziskanych dat nam slou-
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Obr. 3 Ctyti hyperechogenni linie: NB, maxilla, NT a IT.
Vyznaceny Sipkami.

Obr. 4 3D multiplanarni analyza. IT v sagitalni i trans-
verzalni projekci (na urovni falxu cerebri) vyznacena
Sipkou.

Zila k ozrejméni IT z transverzaini projekce (Obr. 4).
Stupriovani maximaélniho ,rendering” moédu do Urovné
virtuélni roviny, ktera prochéazi falxem cerebri, umoziiuje
trojrozmérné prokresleni linii, které byly diagnostickym
objektem (Obr. 5).

Diskuze

Validita ultrazvukového vySetfeni fetélni anatomie v prv-
nim trimestru plynule nardsta. Dle Whitlowa a Economi-
dese (12) se zvySuje diagnosticky potencial ultrazvuku z
6 % v 10. gestacnim tydnuna75 % v 11. tydnu a dale
Z 96 % v 13. tydnu gravidity na plnych 98 % v obdobi
mezi 13.-14. gestacnim tydnem. To velmi dobre korelu-
je ze studii Ebrashy a kol. (13). Dle téchto autorli umoz-
fuje ultrazvuk ve 13. tydnu téhotenstvi detailni popis
fetaini anatomie u 62 % vysSetfenych téhotnych. Souka
s kolektivem doséhl 86% efektivity ultrazvukového
zachytu zavaznych fetélnich defektd mezi 11. a 14. tyd-
nem gestace, pokud kombinuje vySetfeni pomoci trans-
abdominélni a vaginalni UZ sondy (14). Fysiologickou
konturu patere plodu sledujeme v prvnim trimestru gra-
vidity predevsim v sagitalni projekci. UZ vySetfeni plodu
ve druhém trimestru — respektive faze mezi 18.-22. ges-
taénim tydnem — umoZiiuje zobrazeni patefniho kanélu
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Obr. 5 Stupriovani maximalniho , rendering” modu pfi
3D UZ zobrazeni . IT vyznadena Sipkou.

ze tfi rovin: sagitalni, koronalni a transverzalni. Z téchto
tri rovin Ize presné popsat tfi osifikacni obratlova jadra,
spinalni kanal i presnou lokalitu eventuelniho defektu (6).
Chaoui a kol. popsal UZ marker, kterym Ize efektivné
predikovat riziko spiny bifidy jiz v prvnim trimestru — tzv.
intrakranialni translucenci (IT) (4). Jedna se o dvé hyper-
echogenni linie, které ohranicuji IV. komoru mozkovou.
U otevieného typu spiny bifidy dochézi k tzv. Arnold
Chiariho malformaci — kaudéalni dislokaci mozku, vedouci
ke kompresi IV. komory mozkové a absenci IT. Jde o fazi
t&hotenstvi, kdy méfime nuchalni translucenci (NT) pro
potfeby screeningu zasadnich chromozomalnich aneu-
ploidii, letdlnich typU skeletéalnich dysplazii a vétsSiny kri-
tickych srdeénich vad (5). IT Ize méfit podobné jako NT
v desetindch milimetru. Mezi 11. a 14. tydnem gravidi-
ty se tento rozmér pohybuje v rozmezi 1,5-2,5 mm (4,
B). Trojrozmérny ultrazvuk umoziiuje pomoci rotace
v orthogonalnich rovinach doséhnout idedlni midsagital-
ni projekce pro zméfeni IT. Korekci objemového kontras-
tu v prislusné vrstvé Ize upravit vysledny snimek do opti-
malniho stavu pro méreni IT (5).

Zaveér

1. UZ vySetfeni intrakranidlni translucence (IT) mezi
11.-14. tydnem gravidity je dulezitym doplrikem prvo-
trimestralniho screeningu vrozenych vyvojovych vad
plodu. V sou€asné dob& neni stanovena senzitivita
ani faleSna pozitivita tohoto markeru pro prenatélni
detekci spiny bifidy.

2. UZ vySetreni intrakranidlniho projasnéni (IT) dokaze
bez diagnostickych rozpakl zajistit songrafista, ktery
je vyskolen pro méreni nuchalni translucence (NT),
detekci nosni klstky (NB) a méreni FMF Uhlu v prv-
nim trimestru.

3. Dvourozmérny ultrazvuk je pro popis IT dostacujici. Od
3D UZ Ize olekavat asovou Usporu pfi vyCkavani na
vhodnou polohu plodu, eventuelné redukci opakova-
nych navstév pacientky. Multiplanarni analyza zaroven
umoZziuje zobrazeni IT z vice orthogonélnich rovin.
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4.

L

1.

4.

Nepritomnost IT v I. trimestru vyZaduje vySetfeni MS
AFP v akreditované laboratofi a superkonsiliarni UZ
vySetfeni mezi 18.-22. tydnem té&hotenstvi. Pro
podrobné vySetfeni patefniho kanéalu ze tff rovin je
v tomto obdobi vyhodny 3D UZ.

. Modul ,, dynamic MR" optimalizuje vySetfovaci pod-
minky. To je zvlast patrné u pfipadd, kdy nejsou ideal-
ni sonografické podminky — nepfizniva rotace hlavicky
plodu, obezita, dehydratace podkoznich tkani apod.
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