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INTRACRANIAL TRANSLUCENCY - AN INSIGHT INTO THE DIAGNOSIS OF OPEN SPINAL DYSRAPHISM IN
THE FIRST TRIMESTER

Review article

Abstract

Prenatal diagnosis of open spinal dysraphism (OSD) is currently carried out predominantly by ultrasound examinati-
on in the second trimester of pregnancy, with the detection ability reaching practically hundred per cent. A major
remaining challenge of ultrasound abilities has been the diagnosis of OSD by the means of first-trimester ultraso-
nography at 11-13 weeks. The aim of this study is to review diagnostic as well as screening possibilities of OSD
focusing on potential first-trimester abilities. A promising solution comprises a newly proposed marker intracranial
translucency (IT), identifiable in the mid-sagital plane of fetal face as anechoic translucency, corresponding to fourth
ventricle. At least in some cases of OSD there may be absence of the IT.
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Pfehledovy ¢lanek

Abstrakt

Prenatalni diagnostika otevfeného spinalniho dysrafizmu (OSD) je v soucasné dob& doménou ultrazvukové dia-
gnostiky v II. trimestru gravidity, kdy je tato vada detekovatelna se stoprocentni pfesnosti. Vyzvou pro souc¢asné ult-
razvukové schopnosti zUstavad posun zachytu do doby prvotrimestrainiho ultrazvukového screeningu v 11.-13.
tydnu. Cilem této préace je podat prehledné shrnuti diagnostickych a screeningovych eventualit OSD se zamé&renim
na perspektivni moznosti detekce v |. trimestru. Nadé&jné reSeni pfedstavuje navrhovany marker intrakranialni trans-
lucence (IT), anechogenni projasnéni odpovidajici IV. mozkové komore vizualizovatelné v mediosagitalnim Fezu hla-
vou plodu. Alespor u nékterych pfipadt OSD nelze IT vizualizovat.

Klicova slova:
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Uvod

Otevieny spinalni dysrafizmus (open spinal dysrap-
hism, OSD) zahrnuje podskupinu zavaznych vrozenych
vad centréalniho nervového systému (CNS) vznikajicich
poruchou uzaveéru nervové trubice (odtud fecky termin
dysrafismus: dys- = pfedpona oznacujici poruchu, vadu,
raphe = Sev; reflektujici 1épe mechanismus vzniku nez
Cesky termin rozstép). Spole¢nym rysem je to, ze defek-
ty postradaji kozni kryt, nervové tkan a/nebo meningy
jsou vystaveny pUsobeni amnialni tekutiny a likvorové
prostory komunikuji s amnialni dutinou. Vyskyt OSD je
relativné ¢asty, v nasich zemich cca 1-2 pfipady na 1000
t&hotenstvi (1). Progndéza je zadvaZznéa s variabilnim moto-
rickym deficitem dolnich koncetin, poruchami kontinen-
ce a nutnosti likvorové drenaze (2).

OSD vznikaji poruchou priméarni neurulace v 3-4. ges-
taénim tydnu, pfi niz se neuroektodermovy Zlabek zano-
fuje pod Uroven ektodermu a postupné uzavira ,,zipova-

Ukolem. Pokusil bych se o prfehledné shrnuti diagnostic-
kych a screeningovych eventualit OSD se zamérenim na
perspektivni moznosti zachytu v I. trimestru.

Terminologie

Vzhledem k mnohdy chaotické a ne zcela adekvatni ter-
minologii uvadim stru¢nou definici zakladnich pojmu.
Defekt (rozstép) nervové trubice (neural tube defekt,
NTD) - zakladni zastfeSujici termin zahrnujici vSechny
anomaélie vzniklé nasledkem poruchy dorzélni indukce
(gastrulace, priméarni neurulace i sekundarni neurulace s
retrogresivni diferenciaci), zahrnuje kranialni dysrafizmus
(anencefalie a encefalokéla) a spindlni dysrafizmus (otev-
rené i kryté defekty).

Spina bifida (lat. spina = pater, bifidus = roz$tépeny na
dvé &asti) — termin ve své podstaté znamenajici pouze
neuzavreni kosténych struktur zadni &asti obratlového
oblouku s typickou konfiguraci osifika¢nich center tvaru

Obr. 1 Ultrazvukovy obraz otevieného spinalniho dysrafizmu lumbosakraini patefe v 19. gestacnim tydnu. (a) trans-
verzalni fez s nalezem otevieného obratlového oblouku tvaru pismene U (2D B-mode); (b) frontalni fez s patrnym
rozestupem osifikacnich center obratlovych oblouk( (tenky 3D fez (volume contrast)).

cim” mechanizmem ob&ma sméry pravdépodobné
z nejméné péti rtznych mist najednou (3). Porucha fuze
nasledné postihuje nejen nervovou tkan, ale i meningy,
svaly, obratlové oblouky a kazi. V 80 % defekt postihuje
thorakolumbalni, lumbalni a lumbosakralni ¢ast patefe
(1). Existuji ¢tyri morfologické varianty OSD. Zdaleka nej-
Castijsi (98,8 %) je myelomeningokéla, kdy nervova pla-
koda spole¢né s meningy protruduje pres kostény pater-
ni defekt nad Uroven okolniho kozniho krytu. U vzacnéj-
Si myelokély (1,2 %) protruze chybi a plakoda zUstava
zanorena v defektu pod Urovni klZe. Extrémné raritni
varianty predstavuji hemimyelomeningokéla a hemimye-
lokéla (4).

Prenatalni diagnostika OSD je v sou¢asné dobé jedno-
znacné domeénou Il. trimestru, kdy je tato vada ultrazvu-
kem detekovatelnd se 100% presnosti (1). Posun dia-
gnostiky do . trimestru zlstava prozatim nesplnénym

pismene U. V klinické praxi je ale termin spina bifida
bézné uzivan jako synonymum pro spinalni dysrafizmus
(starSi vyrazy spina bifida aperta/cystica a spina bifida
occulta odpovidaji otevienému a uzavienému spinaini-
mu dysrafizmul).

Rhachischisis — fecky ekvivalent latinského spina bifida,
stejného vyznamu, v praxi ale obvykle specificky uzivan
pro myelokélu postihujici velky kraniokaudalni rozsah
paternich segmentd.

Diagnostika OSD v Il. trimestru

Pocatek diagnostiky saha do 70. a 80. let, kdy je hlavni
screeningovou metodou stanoveni hladiny AFP
v materském séru v 16.-18. tydnu t&hotenstvi. Pro cutt-
off 2,0 MoM je Uspésnost zachytu OSD 79% pri 3%
faleSné pozitivite (FP) (5). Diagnostickou metodou je
amniocentéza ze stanoveni hladiny AFP (AF-AFP) a akti-

11



Actual Gyn 2010, 2, 10-16

www.actualgyn.com

Obr. 2 Ultrazvukovy obraz kranidlnich znamek u otevieného spinalniho dysrafizmu lumbosakraini patere v 19. ges-
tacnim tydnu (tenky 3D ez (volume contrast)). (a) lemon sign (pIné Sipky) a ventrikulomegalie s vlajicimi choridalni-
mi plexy (konturovana Sipka), transventrikularni fez; (b) banana sign (Carkované Sipky), transcerebellarni fez.

vity acetylcholinesterdzy (AChe) v plodové vodé. Vysoka
sensitivita (90 % pro AF-AFP pfi 0,46% FP (6), 99 % pro
Ache pfi 0,34 % FP (7), 96 % pro kombinaci AF-
AFP+Ache pfi 0,14 % FP (7)) je vykoupena rizikem inva-
zivniho vykonu. Neinvazivni alternativu pfredstavuje
podrobné ultrazvukové vysSetfeni s charakteristickym
nalezem otevieného obratlového oblouku tvaru pismene
U v transverzalnim fezu nebo rozestupem osifikaénich
center obloukd ve frontalnim fezu (obr. 1). Senzitivita je
nizka, metoda vyzaduje zkuSeného sonografistu a neni
vhodna pro rutinni screening (8).

Koncem 80. let pfineslo radikalni obrat v ultrazvukové
diagnostice zjisténi, ze OSD je doprovazen typickymi
zmeénami tvaru lebky a usporadani intrakranialniho obsa-
hu. Tento malformacéni komplex, nazyvany Arnold-Chia-
riho malformace (Chiariho malformace Il. typu) vznika
nasledkem Uniku cerebrospinalniho likvoru patefnim
defektem do amnidlni dutiny. Né&slednd hypotenze

k M
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LT (Ve mk)

v subarachnoidéalnich prostorech spousti kaskadu zmén
vedoucich k hypoplazii zadni jamy, obliteraci cisterny
magny, sestupu mozec¢ku a kmene kaudalné do foramen
magnum, obstrukénimu hydrocephalu a abnormitam
vyvoje kalvy (4). Ultrazvukovym odrazem téchto zmén
jsou klasické zndmky: lemon sign (vtazeni Supin frontél-
nich kosti, v transverzalni roviné lebka tvaru citronu),
banana sign (mozeckové hemisféry tvarovany do kon-
kavitou rostralné mificiho oblouCku, tvar banénu)
/absent cerebellum (mozecek nelze vizualizovat), vent-
rikulomegalie a mikrocefalie (obr. 2) (9). Velmi vysoka
senzitivita, specificita, pozitivni a negativni prediktivni
hodnota téchto znamek (98 %, 99 %, 92 % a 99,8 % pro
lemon sign, 96 %, 100 %, 100 % a 99,7 % pro banana
sign/absent cerebellum) (10) umoznila, aby se ultrazvuk
stal suverénni diagnostickou i screeningovou metodou
OSD v Il. trimestru.

Diagnostika OSD v I. trimestru

V poslednich 10 letech dochazi k vyraz-
nému rozsifeni rutinniho ultrazvukového
vySetfeni v |. trimestru, respektive v 11.-
13. tydnu. Toto vySetfeni se netyka jiz
pouze screeningu aneuploidii pomoci
meéreni nuchalni translucence (NT) a dal-
gich markert, ale muUze zachytit fadu
zavaznych strukturalnich anomalii (11).
Nicméng, rozStépové vady patefe této
CGasné detekci zatim unikaji a ojedinélé
zachyty zUstévaji na Urovni kazuistickych
sdéleni. V prospektivni studii z roku 1993
zahrnujici 8011 téhotnych s nizkym rizi-

Obr. 3 Mediosagitalni Fez hlavic¢kou
plodu ve 12. gestacnim tydnu (CRL 60
mm) znazorriujici nosni kost (NB), nuchal-
ni translucenci (NT), thalamus (T),
mesencephalon (M), mozkovy kmen (K),
prodlouzenou michu (PM), cisternu cere-
bellomedularis (CM) a V. mozkovou
komoru (IV. mk), zobrazujici se jako
intrakranialnitransiucence (IT).
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Obr. 4 Mediosagitalni rez hlavickou ve 13. gestacnim
tydnu (CRL 71 mm) u plodu s otevienym spinalnim dys-
rafizmem sakralni patere. Mozkovy kmen (K) a chybéjici
IV. mozkova komora.

kem NTD, které postoupily cileny transvaginalni ultra-
zvuk v 12.-17. tydnu, bylo zachyceno 6 pfipadd lumbo-
sakralniho OSD. Z toho pouze 1 pfipad prfed 14. tydnem
na zakladé nepravidelnosti kozniho povrchu v sakralni
krajiné v 10. tydnu a nasledné pfitomného banana sign v
12. tydnu (12). V retrospektivni studii z roku 1997 zahr-
nujici skupinu 61972 t€hotnych, které prosly ultrazvuko-
vym screeningem v 10.-14. tydnu, nebyl ani jeden z 29
pripadt OSD diagnostikovén. 28 z nich bylo zachyceno v
16.-22. tydnu. Autori dale v této praci prezentuji 3 kazu-

Obr. 5 Mediosagitalni frez hlavic¢kou plodu ve 13. gestac-
nim tydnu (CRL 66 mm) s mérenim intrakranialni translu-
cence (IT). Kalipery umistény na vnitini okraje IT.

istiky spiny bifidy diagnostikované v 12., 13. a 14. tydnu
s pritomnym lemon sign a lumbosakralnim defektem
(13). Ve stejném roce skupina francouzskych autort pub-
likovala kazuistiku lumbosakralniho OSD diagnostikova-
ného v 12. tydnu (14). A¢koli byli schopni pfimo vizuali-
zovat pfitomny péaterni defekt (obratlovy oblouk tvaru
U a chybéni mékkych ¢asti nad defektem), konstatuiji, ze
podrobné vySetfeni patere v alespon dvou rovinach je v
tomto tydnu obtizné a tedy nevhodné pro rutinni prvotri-
mestralni diagnostiku a Ze hledani pfidruzenych nepfi-

Obr. 6 (a) Parasagitalni rovina fezu hlavou plodu v 13. tydnu, viditelny choroidalni plexus (ChP); (b) Transverzaini fez
hlavou plodu na drovni IV. mozkové komory, transabdominalni pfistup. Je zfejmé, Ze mirna odchylka od stfedové rovi-
ny (plna ¢ara) ma minimalini viiv na méreni intrakranialni translucence (IT). NT, nuchalni translucence.
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Obr. 7 Vizualizace intrakranialni translucence (IT) u plodu
pfivraceného zahlavim v 13. gestaénim tydnu (CRL 69
mm), transabdominalni pfistup. Stin okcipitalni kosti
zhorsuje kvalitu zobrazeni IT.

Obr. 8 Transvaginalné ziskany mediosagitalni fez hlavou
plodu v 13. tydnu (CRL 66 mm). Navzdory vysokému
rozliseni (8,0 MHz sonda) mozkové struktury a IV. komo-
ra nejsou zobrazeny ostre.

mych znédmek je jedinou cestou k prenatalnimu scree-
ningu OSD v I. trimestru. V jejich pfipadé navrhované
neptimé znadmky zahrnuji cranium se zaSpi¢aténim fron-
talnich Supin a oplosténim na Urovni koronalniho Svu,
tvarem pfipominajicim Zalud (acorn sign), moZny pred-
stupen pozdéjsiho lemon sign. Hledani nepfimych zné-
mek pokraduje v kazuistickém sdéleni z roku 2002. Auto-
fi si pfi retrospektivni analyze dostupnych prvostrimest-
ralnich ultrazvukovych obrazkd hlavicky plodu s OSD vsi-
maji v jednom pfipadé acorn sign, v druhém pfipadé
acorn sign a rovnobé&Zného pribéhu cerebréalnich
pedunkll (za normalniho stavu se ventralné rozbihaji) a v

14

tfetim pfipadé nebyly pritomny zadné kraniaini zmény. V
sagitadlnim Fezu dokumentuji u pfipadu s OSD posun
metencephala kaudalné pod linii proloZenou bazi okcipu-

tu a bradou (15).

Intrakranialni translucence

Na podzim roku 2009 publikoval Chaoui a kol. (16) novy
potencialni marker nazvany intrakranialni translucence
(IT), jehoZ velkou prednosti ve srovnani s predchozimi
pracemi je snadna zobrazitelnost a hodnotitelnost.
Zakladem je standardizovany mediosagitalni fez hlavi¢-
kou plodu, ze kterého provadime méfeni NT a hodnoce-
ni pritomnosti nosni kosti (NB). Podivdame-li se na struk-
tury CNS, které jsou v tomto fezu viditelné (obr. 3), jsou
to centrélné uloZeny hypoechogenni thalamus a od négj
dorsokaudalng hypoechogenni mesencephalon precha-
zejicl kaudalné do mozkového kmene a prodlouzené
michy. Dorsalné od mozkového kmene se nachéazi IV.
mozkova komora, zobrazujici se jako anechogenni pro-
jasnéni zfetelné vymezené dvémi echogennimi liniemi,
predni predstavujici dorsélni okraj mozkového kmene
a zadni choroidalni plexus IV. mozkové komory (obr. 3).
Pro svoji podobnost s NT je projasnéni nazvano intrakra-
nialnf translucence. Mezi IV. komorou a okciputem Ize
diferencovat dal§i uzsi anechogenni projasnéni predsta-
vujicl vyvijejici se cisternu cerebellomedularis (obr. 3).
Z&kladnim cilem Chaouiho retrospektivni studie bylo zji-
stit, zda je u plodd s OSD kaudalni posun mozkovych
struktur vedouci ke kompresi IV. mozkové komory pri-
kazny jiz v |. trimestru. Po prohledani databaze méli auto-
fi k dispozici 4 pripady OSD diagnostikované v I. a ll. tri-
mestru a 200 vySetfeni normalnich plodd s uloZzenymi
obrazky mediosagitéalnich fezl z 11.-13. tydne. Dva
sonografisté byli instruovani, aby nezavisle na sobé iden-
tifikovali IT a jeden z nich proved! jeji méfeni. U normal-
nich plodd byla IV. mozkové komora identifikovana ve
vSech pripadech a jeji prdmeérnad hodnota s rostoucim
starfim gravidity linearné rostla, z 1,5 mm pfi CRL 45 mm
na 2,5 mm pri CRL 85 mm. Naopak, u vSech 4 pripadu
OSD se oba sonografisté shodli na absenci IT. Vysledek
studie podporuje vySe FeCenou hypotézu, Ze kaudalni
posun mozkovych struktur u OSD vede ke kompresi IV.
mozkové komory a tim ke ztraté IT v . trimestru. Priklad
chybéjici IT u plodu s OSD pochézejici z nasi databaze je
na obrazku 4.

Osobné se domnivam, Ze spiSe nez Cisté mechanisticka
predstava komprese IV. mozkové komory pfi ,, nasavani”
mozkovych struktur kaudalné do foramen magnum v
disledku hypotenze v subarachnoidalnim prostoru je
pravdépodobnéjsi hypotéza, Ze chronickd hypotenze ve
vyvijejici se neurdlni trubici zplsobuje primarni nerozvi-
nuti IV. komory. Tim nedojde k indukci perineurélniho
mezenchymu zadni jdmy lebni, ta zistava hypoplasticka
a prostorové nedostacujici pro normalni vyvoj kmene
a mozecku, které herniuji do foramen magnum (17).

Technika zobrazeni a méfeni intrakranialni
translucence

Technika méfeni IT je podobna jako pfi méfeni NT.
Vychazime z pfisné mediosagitalniho fezu hlavou plodu
pfi zvétSeni, kdy horni tfetina hrudniku a hlava plodu zau-
jimaji 75 % obrazu. Pfisné mediosagitalni fez je defino-
van zobrazenim echogenni $pi¢ky nosu, tvrdého patra
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Obr. 9 3D volum hlavy plodu ziskany transvaginalné v 13. gestacnim tydnu (CRL 66 mm). V orthogonalnim modu je
obraz srovnan do mediosagitalni roviny (a) a provedena rekonstrukce mediosagitalni roviny technikou tenkého 3D
rezu (volume contrast) (b), ve kterém Ize provést méreni intrakranialni translucence (IT).

tvaru obdélniku, hypoechogenniho thalamu centrainé
a NT v zahlavi. IT je potom ohrani¢ena dvémi echogen-
nimi liniemi, ventralng dorsalnim okrajem mozkového
kmene a dorzalné choroidalnim plexem V. mozkové
komory. V mediosagitélnim Fezu je IT mirné zakfivena,
konkavitou mifici rostralné. Méfime antero-posteriorni
Siti v misté nejSirsiho projasnéni, kalipery umistujeme na
vnitfni okraje obou echogennich linii (obr. 5) (18).
Stejné jako pro NT a NB je i pro méreni IT optimalni pris-
né mediosagitalni rovina. Nicméng, intrakranialni struktu-
ry véetné thalamu, mesencephala, mozkového kmene, V.
mozkové komory i cisterny magny jsou dobre identifiko-
vatelné i v roviné mirné odchylené od mediosagitalni rovi-
ny. Podivdme-li se na transversalni fez, IV. mozkova komo-
ra vzhledem ke svému tvaru zlstava Siroka i v blizkém
okoli jejiho stfedu a tedy pokud méfime IT v mirné para-
sagitalnim Fezu, chyba by méla byt minimaini (obr. 6) (18).
V 11.=14. tydnu IT narlistd z 1,5 mm pfi CRL 45 mm na
2,5 mm pfi CRL 85 mm (16). IV. komora je sice identifi-
kovatelna jiz od 7. tydne (19), ale jakym zplsobem je
alterovéana u plodd s OSD pred 11. tydnem zatim znamo
neni. Po 14. tydnu je vyznam IT zatlaen do pozadi,
nebot OSD Ize snadno odhalit na zakladé lemon a bana-
na sign. Optimalni doba pro hodnoceni IT se tedy sho-
duje s dobou prvotrimestralniho screeningového vyset-
feni v 11+0 — 13+6 tydnu.

Stejné jako pri posouzeni NB je i IT nejlépe hodnotitelna
pfi poloze, kdy je obli¢ej plodu natocen k sondé. Ackoli
je IV. komora identifikovatelnd i u plodu natoceného k
sondé zahlavim, stin okcipitalni kosti zhorSuje vizualizaci
mozkovych struktur (obr. 7) (18).

Pro porovnéani transabdominalniho versus transvaginalni-
ho pristupu plati totéz, co pro hodnoceni NT a NB. Trans-
vaginalni sonda nédm sice poskytuje lepSi rozliSeni,
ov8em za cenu omezené moznosti manipulace a obtiz-
néjSiho ziskani mediosagitdlniho pohledu. Zaroven je
kontrast mezi IT a okolnimi CNS strukturami pfi transva-
ginalnim zobrazeni ¢asto horsi (obr. 8). Pokud uz volime

tento pristup, je vyhodnéjsi, pokud je plod k sondé pfi-
vracen zahlavim (18).

Trojrozmérné ultrazvukové zobrazeni (3D) pfi hodnoceni
IT je uziteCné v momenté, kdy nelze pro nepfiznivou
polohu plodu ziskat mediosagitalni rovinu. V tomto pfi-
padé je zékladni startovaci rovinou pro ziskani 3D volu-
mu transverzalni ez hlavickou na drovni IV. mozkové
komory, vyhodng&jsi je vzhledem k vyS8Simu rozliSeni
transvaginalni pristup. V orthogonalnim modu umistime
referenéni bod doprostied V. mozkové komory a obréa-
zek dorotujeme na stfedovou osu, abychom ziskali
mediosagitalni rovinu fezu nutnou k méreni IT (obr. 9).
ZlepSit kvalitu obrazu Ize pouZzitim tenkého 3D fezu (volu-
me contrast) misto prosté roviny (obr. 9) (18).

Zavér

Prvotrimestralni diagnostika OSD zlstava vyzvou sou-
¢asnych ultrazvukovych moznosti. Nadéjné reSeni pred-
stavuje novy potencialni marker OSD - intrakranidlni
translucence.

V mediosagitalnim Fezu je IV. mozkova komora snadno
identifikovatelnou strukturou zobrazujici se jako IT. Je
evidentni, Ze alespori u nékterych pripadd OSD nelze
v dusledku kaudalniho posunu mozkovych struktur IT
vizualizovat. Proto v pripadé, Ze se nam béhem prvotri-
mestralniho ultrazvukového screeningu nepodafri IT vizu-
alizovat, je nutné myslet na moznost pritomného OSD
a provést podrobné vysetreni patefe plodu.

K ozfejméni vytéznosti IT pro ¢asny zachyt OSD jsou
nutné dalsi rozsahlé prospektivni studie.
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