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Wrodzona prze-
puklina przepo-
nowa (congenital 
diaphragmatic 

hernia, CDH) jest wadą roz-
wojową przepony powstającą 
w trakcie embriogenezy i powo-
dującą przemieszczenie narządów 
jamy brzusznej do klatki pier-
siowej. Nie jest to częsta wada, 
a  przy tym na szczęście zwykle 
może być rozpoznana w prena-
talnym badaniu USG.

Obecność narządów jamy 
brzusznej w klatce piersiowej za-
kłóca prawidłowy rozwój płuc, 
czego następstwem są zaburzony 
podział oskrzeli na oskrzeliki, 
zmniejszona liczba pęcherzyków 
płucnych oraz zmniejszone una-
czynienie płuc i nadmierny rozwój warstwy mięśniowej 
drzewa oskrzelowego.1 Ostatecznie te zmiany mogą pro-
wadzić do hipoplazji płuc i nadciśnienia płucnego, które 
stanowią główną przyczynę zgonów noworodków. Wada 
występuje z częstością 2,4-4,9 na 10 000.2 Wyniki uzy-
skiwane u noworodków są lepsze, jeśli poród odbywa się 
w ośrodku najwyższego stopnia referencyjności, który spe-
cjalizuje się w leczeniu CDH, co podkreśla, jak ważne jest 
rozpoznanie prenatalne.3

Większość (75%) przepuklin występuje po lewej stronie 
przepony, 15% po prawej, a 10% obustronnie.4 W ciążach 
powikłanych obumarciem płodu 47% CDH znajduje się po 
lewej stronie, 27% po prawej, a kolejne 27% obustronnie.5 

Patogeneza CDH nie jest cał-
kowicie znana, ale prawdopodob-
nie wiąże się z nieprawidłowym 
rozwojem przepony w  6-10 ty-
godniu ciąży. Brano pod uwagę 
ekspozycję na czynniki środo-
wiskowe, w tym palenie tytoniu 
przed koncepcją, picie alkoholu, 
niedobór witaminy A, ekspozycję 
na talidomid oraz leki przeciwpa-
daczkowe.6-9 Chociaż większość 
przypadków CDH występuje spo-
radycznie, opisano przypadki wy-
stępowania rodzinnego. Niektóre 
choroby monogenowe również są 
związane z występowaniem CDH 
(tabela).1,10

Objawy w badaniu USG
W większości przypadków w USG stwierdza się w klatce 
piersiowej obecność guza o zróżnicowanej echogeniczno-
ści, któremu towarzyszy przesunięcie śródpiersia (ryc. 1). 
Obraz zależy od tego, jakie narządy jamy brzusznej uległy 
przemieszczeniu. Po lewej stronie tendencję do przemiesz-
czania ma wypełniony płynem żołądek płodu, dlatego guz 
ma wygląd torbieli. W tych przypadkach nie udaje się uwi-
docznić żołądka w jego prawidłowym położeniu w jamie 
brzusznej (ryc. 2). W przekroju poprzecznym nie udaje się 
uzyskać obrazu żołądka ani serca po tej samej stronie prze-
pony (ryc. 3), a torbielowaty guz może znajdować się po-
wyżej przepony (ryc. 4). W związku z efektem masy serce 
często jest przemieszczone. Wątroba jest przemieszczona 
w około 50% przypadków lewostronnej CDH i jest to za-
burzenie ważne rokowniczo (ryc. 5).

W prawie wszystkich przypadkach prawostronnej CDH 
wątroba zostaje przemieszczona do klatki piersiowej. Po-
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nieważ wątroba i płuca mają podobną echogeniczność, nie 
zawsze podejrzewa się obecność guza, a rozpoznanie jest 
ustalane ze względu na przesunięcie śródpiersia na lewą 
stronę. Obrazowanie z wykorzystaniem metody Dopplera 
może ujawnić w obrębie klatki piersiowej obecność una-
czynienia charakterystycznego dla wątroby. W  obrębie 
klatki piersiowej po prawej stronie można również stwier-
dzić obecność pęcherzyka żółciowego. Badanie metodą 
rezonansu magnetycznego (MR) może być przydatne 
w różnicowaniu wątroby od pozostałej tkanki płucnej.

Inne objawy stwierdzane w badaniu USG, które mogą 
być związane z obecnością CDH, obejmują:
• obwód brzucha odstający od pozostałych wymiarów, 

brzuch wydaje się łódkowaty
• wielowodzie uważane za następstwo ucisku przełyku
• małowodzie w następstwie upośledzenia wzrastania we-

wnątrzmacicznego
• w zależności od wielkości wady zmiany w umiejscowie-

niu zawartości przepukliny wraz z upływem czasu 
• perystaltykę przemieszczonego jelita widoczną w prze-

kroju podłużnym; obraz ten może pomóc różnicować 
zmiany z innymi guzami klatki piersiowej.

W pierwszym trymestrze ciąży można stwierdzić zwięk-
szoną przezierność karku (nuchal translucency, NT).11

Rozpoznanie różnicowe
Najważniejsze rozpoznania różnicowe obejmują zmiany 
torbielowate płuca, zwłaszcza wrodzoną torbielowatą 
gruczolakowatość płuc, oraz sekwestrację oskrzelowo-
-płucną. Można je różnicować z CDH w badaniu ultra-
sonograficznym. Inne możliwe rozpoznania obejmują 
potworniaka śródpiersia, chociaż zwykle jest on bardziej 
unaczyniony, a zawartość jamy brzusznej znajduje się na 
swoim miejscu.

Obecność towarzyszących wad wrodzonych stwierdza 
się u 40-60% żywo urodzonych noworodków z CDH, naj-
częściej nerek, przewodu pokarmowego, serca oraz ośrod-
kowego układu nerwowego.12,5 W jednym badaniu tylko 
18% wad zostało rozpoznanych prenatalnie, co podkreśla, 
jak ważna jest ocena noworodka.4 Wskaźnik wad wrodzo-
nych jest większy w ciążach obumarłych i stwierdza się je 
w 95% takich przypadków.13 Zaburzenia chromosomowe 
stwierdza się w 10-20% przypadków CDH, najczęściej tri-
somię 21, 18 i 13.9 W 10% przypadków obecne są zespoły 
wad wrodzonych (tabela).

Ocena prenatalna
Jeśli podejrzewa się CDH, pacjentkę należy skierować na 
szczegółowe badanie ultrasonograficzne oraz echo serca 
płodu. Zaleca się oznaczenie kariotypu oraz konsultację 
z  genetykiem klinicznym. Można rozważyć wykonanie 

Do zapamiętania
•  Jeśli podejrzewa się obecność wrodzonej przepukliny 

przeponowej, pacjentkę należy skierować na szczegółowe 
badanie ultrasonograficzne oraz echo serca płodu.

•  Rozwój metod obrazowej diagnostyki prenatalnej 
umożliwia wczesne rozpoznanie wrodzonej przepukliny 
przeponowej.

                    Pojedyncze zaburzenia genowe najczęściej współistniejące z wrodzoną przepukliną przeponową

Zespół Dziedziczenie Gen Objawy w USG

Beckwitha-Wiedemanna Autosomalne dominujące CDKNIC, 
NSD1

Powiększenia narządów wewnętrznych, wady 
ściany jamy brzusznej, makroglosja

CHARGE Autosomalne dominujące CDH7 Wady serca, zarośnięcie odbytu, wady układu 
moczowo-płciowego, zaburzenia wzrastania, 
wady słuchu

Cornelii de Lange Autosomalne dominujące, 
związane z chromosomem X

NIPBL, Smc1A Charakterystyczna twarz, małomózgowie, 
zaburzenia wzrastania, wady kończyn

Dysplazja czaszkowo-czołowo-nosowa Związane z chromosemem X EFNB1 Zarośnięcie szwów czaszkowych, hiperteloryzm

Donnai-Barrowa Autosomalne recesywne LRP2 Agenezja ciała modzelowatego, przepuklina 
pępkowa, hiperteloryzm

Frynsa Nieznane, autosomalne 
recesywne

Wady ośrodkowego układu nerwowego, nerek 
i serca

Matthew-Wooda Autosomalne recesywne STRA6 Małoocze lub bezocze, wady serca i układu 
moczowo-płciowego

Liczne wady segmentacji kręgów Autosomalne recesywne DLL 3 Krąg połowiczy, kręgi zrośnięte, wady żeber

Simpsona-Golabiego-Behmela Związany z chromosomem X GPC3 Nadmierny wzrost, wady kończyn i nerek

Denysa-Drasha/Frasiera/Meacham Autosomalne dominujące WT1 Obojnacze narządy płciowe, brak szpary 
powiekowej, wady nerek

Na podstawie Bianchi DW i wsp.1 oraz Holder AM i wsp.10

Tabela 
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                      Przekrój poprzeczny przez obraz 4 jam 
serca u 20-tygodniowego płodu. 

Na tym przekroju w klatce piersiowej widać duży guz torbielowaty 
z przesunięciem serca na prawą stronę. Stosunek powierzchni płuc 
do obwodu głowy wynosi 1,27, co znajduje się w zakresie wyników 
o pośrednim rokowaniu.

RYCINa 1                       Na przekroju poprzecznym brak bańki 
żołądka. 

Taki wynik badania USG zwiększa prawdopodobieństwo rozpoznania 
wrodzonej przepukliny przeponowej.

RYCINa 2

                     Dwa przekroje poprzeczne. 

Na tych zdjęciach serce i żołądek znajdują się po dwóch stronach 
przepony. To nie wyklucza jednoznacznie przepukliny przeponowej, 
ponieważ zawartość przepukliny może się przemieszczać z klatki 
piersiowej do jamy brzusznej, jeśli ubytek w przeponie jest 
wystarczająco duży.

RYCINa 3

A B

Przepona

Żołądek

Przepona

                     Przekrój poprzeczny w 22 tygodniu ciąży.

Serce jest przemieszczone na prawą stronę klatki piersiowej, 
natomiast po lewej stronie znajdują się pętle jelit i żołądek. Stosunek 
powierzchni płuc do obwodu głowy wynosi 0,81, co odpowiada 
złemu rokowaniu (<1,0).

RYCINa 5

                      Obrazowanie stosunku powierzchni płuc 
do obwodu głowy. 

Stosunek wynosi 1,27, co odpowiada pośredniemu rokowaniu.

RYCINa 6

                     Przekrój podłużny torbielowatego guza.

Guz torbielowaty jest widoczny powyżej przepony na poziomie 
serca. Guz odpowiada światłu pętli jelit wypełnionych płynem. 

RYCINa 4

Przepona
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testu porównawczej hybrydyzacji genomowej. Konieczna 
jest konsultacja z neonatologiem oraz chirurgiem dziecię-
cym. Poród należy zaplanować w ośrodku referencyjnym 
mającym dostęp do aparatury ECMO. Przedwczesne ukoń-
czenie ciąży można rozważyć wtedy, gdy wiek ciążowy wy-
nosi mniej niż 24 tygodnie.

Obiektywne kryteria predykcyjne chorobowości 
i  śmiertelności okołoporodowej są ważne, ponieważ 
mogą pomóc nie tylko w  podjęciu decyzji dotyczącej 
przerwania ciąży, ale również dlatego, że wybór metody 
leczenia oparty jest na prawdopodobieństwie złego roko-
wania dla dziecka. Jednym z najpewniejszych czynników 
predykcyjnych jest obecność lub brak wątroby w prze-
puklinie. W  systematycznym przeglądzie, który objął  
20 badań, wskaźnik przeżyć był istotnie mniejszy wśród 
płodów, u których doszło do przemieszczenia wątroby 
(45,4 vs 73,9%).14

Inną ważną prognostycznie zmienną jest stosunek po-
wierzchni płuc do obwodu główki (lung-to-head ratio, 
LHR). Przekrój poprzeczny klatki piersiowej uzyskuje 
się na tym samym poziomie, co widok czterech jam 
serca, a powierzchnia płuca po stronie przeciwnej do 
umiejscowienia wady jest mierzona w 2 prostopadłych 
płaszczyznach.15 Obwód głowy płodu jest wykorzy-
stywany w celu standaryzacji pomiaru (ryc. 6). Punkt 
odcięcia poniżej 1,0 sugeruje złe rokowanie, a powyżej 
1,6 dobre w przypadku izolowanej lewostronnej przepu-
kliny przeponowej.16

Systematyczny przegląd badań oraz metaanaliza ponad 
20 badań wykazały, że LHR nie był jednak wystarcza-
jąco czuły, aby odróżnić płody z CDH, które przeżyją, 
od tych, które nie przeżyją.15 Wyniki przeglądu są ogra-
niczone przez różnorodność włączonych badań. Po zaob-
serwowaniu, że LHR zwiększa się w ciąży wykładniczo, 
wprowadzono modyfikację17 określoną jako wskaźnik 
zaobserwowany w porównaniu z oczekiwanym (o/e, ob-
severd/expected) LHR, wyrażany jako odsetek spodzie-
wanego LHR obliczony w populacji zdrowych płodów 
i skorelowany zarówno z chorobowością, jak i śmiertel-
nością.18-20

Kolejną zmienną prognostyczną jest objętość płuc 
płodu, którą można określić w USG 3D lub w MR, ale 
wartość tego badania nie jest wystarczająco oceniona, aby 
mogła być stosowana w praktyce klinicznej. W najnow-
szym przeglądzie systematycznym stwierdzono, że wartości 
całkowitej objętości płuc płodu (total fetal lung volume, 
TFLV) i o/e TLFV były istotnie większe u płodów, które 
przeżyły, niezależnie od strony umiejscowienia wady.21 
Ograniczenia MR obejmują położenie płodu, ruchy płodu, 
komfort dla matki i koszt badania.

Monitorowanie w okresie prenatalnym
Monitorowanie po początkowym rozpoznaniu jest uza-
leżnione od ciężkości wady oraz towarzyszących niepra-

widłowości. W  przypadku niewystępowania istotnych 
wad towarzyszących i aneuoploidii najważniejsze objawy 
mające znaczenie dla rokowania to obecność przemiesz-
czonej wątroby, umiejscowienie wady po prawej stronie 
oraz mała objętość płuc płodu. Przed porodem nie można 
ocenić wielkości ubytku, a te markery mają znaczenie za-
stępcze.20 

Monitorowanie obejmuje seryjne wykonywanie badań 
USG w celu oceny wzrastania płodu. Podczas każdej wizyty 
ocenia się objętość płynu owodniowego. Badania przed po-
rodem zwykle rozpoczyna się około 32-33 tygodnia ciąży 
i wykonuje co tydzień do dwóch razy w tygodniu, oce-
niając zmodyfikowany profil biofizyczny płodu. W przy-
padku nieprawidłowych wyników badań, zwłaszcza po 
34 tygodniu ciąży, należy poważnie rozważyć ukończenie 
ciąży. Jeśli bierze się pod uwagę przedwczesne ukończenie 
ciąży przed 34 tygodniem, podaje się glikokortykostero-
idy. Podanie glikokortykosteroidów po 34 tygodniu ciąży 
nie wiązało się z poprawą wyników.3 Jeśli tempo wzrasta-
nia i wyniki badań są prawidłowe, większość ośrodków 
wyznacza poród w  takim momencie, aby byli dostępni 
odpowiedni konsultanci, w tym zespół przygotowany do 
zastosowania ECMO. Cięcie cesarskie jest zarezerwowane 
dla typowych wskazań położniczych.22,23

Terapia wewnątrzmaciczna
Istnieje zasada, że terapia wewnątrzmaciczna jest zarezer-
wowana dla przypadków o najgorszym rokowaniu, biorąc 
pod uwagę ryzyko hipoplazji płuc. Pierwsze próby terapii 
skupiały się na próbach załatania ubytku w przeponie, jed-
nak uzyskiwane wyniki były złe.24

Następnie terapia ukierunkowana była na odwró-
cenie procesu prowadzącego do hipoplazji płuc, czyli 
kompresji płuc. Wyniki badań in vitro i na modelach 
zwierzęcych pozwalały przypuszczać, że zamknięcie 
tchawicy może poprawić rozwój płuc przez zamknięcie 
wypływu płynu z  dróg oddechowych, prowadząc do 
rozprężenia płuc. Niestety wyniki badań klinicznych są 
bardzo różne. 

W  pierwszych badaniach wykorzystywano dostęp 
otwarty na drodze histerektomii. Wyniki były złe, a wskaź-
nik przeżycia wynosił mniej niż 35%.25,26 Następnie opra-
cowano metodę umieszczania balonu w tchawicy płodu 
metodą endoskopową. Rozpoczęto badanie skuteczności 
endoskopowej okluzji tchawicy u płodu (fetal endosco-
pic tracheal occlusion, FETO) w przypadkach izolowa-
nej CDH o  złym rokowaniu określonym na podstawie 
stwierdzenia przemieszczenia wątroby, a punkt odcięcia 
wartości LHR ustalono na 1,4.27 To badanie zostało przer-
wane przed jego zakończeniem z powodu dużego wskaź-
nika wcześniactwa w połączeniu ze stwierdzeniem braku 
korzyści dotyczących przeżycia u  leczonych pacjentów 
(73%), głównie z powodu niespodziewanie dużego wskaź-
nika przeżycia w grupie kontrolnej (77%). Badanie było 
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krytykowane za ustalenie punktu odcięcia wartości LHR 
na poziomie 1,4, co doprowadziło do włączenia płodów 
z lżejszymi przypadkami wady.

European „FETO Consortium” wykonało wieloośrod-
kowe badanie z jednym ramieniem dotyczącym ciężkich 
przypadków CDH, wyłonionych na podstawie stwier-
dzenia obecności wątroby w przepuklinie oraz wartości 
LHR mniejszej niż 1.28 Balon był zakładany w 26-28 tygo-
dniu ciąży i usuwany w 34 tygodniu. Wskaźniki zarówno 
przedwczesnego pęknięcia błon płodowych (47,1%), jak 
i porodów przedwczesnych (30,9%) były duże. Wskaźniki 
przeżycia były jednak większe niż oczekiwano. Wykonanie 
tego zabiegu oferują ośrodki europejskie. Liczne trwające 
badania sprawdzają wartość FETO. W Stanach Zjednoczo-
nych nie wykonuje się zabiegu zamknięcia tchawicy poza 
badaniami klinicznymi.

Postępowanie z noworodkiem
U noworodków z CDH zwykle występuje niewydolność 
oddechowa, która stanowi odzwierciedlenie hipopla-
zji płuc. Zwykle wskazana jest intubacja i wspomaganie 
o zwiększonym ciśnieniu. Często z powodu niewydolności 
oddechowej stosuje się pozaustrojowe przezbłonowe utle-
nowanie krwi (ECMO), chociaż dane z piśmiennictwa są 
sprzeczne w odniesieniu do jego wpływu na przeżycie.29 

Często stwierdza się nadciśnienie płucne, które wymaga 
leczenia lekami rozszerzającymi naczynia.

Postępowanie ostatecznie wymaga zmniejszenia objęto-
ści przemieszczonych trzewi i chirurgicznej naprawy wady 
przepony. W przeszłości normą była natychmiastowa na-
prawa, ale obecnie większość badaczy jest zgodnych, że 
powinna ona być odłożona do momentu ustabilizowania 
się stanu klinicznego noworodka.30 Tradycyjnie naprawy 
dokonywano z otwartego dostępu chirurgicznego, wyko-
rzystując siatkę lub płat mięśniowy. Wprowadzono tech-
niki minimalnie inwazyjne, ale ich zastosowanie może być 
związane z większym odsetkiem nawrotów przepukliny.31 
Powikłania po operacji naprawczej obejmują nawrót prze-
pukliny, refluks żołądkowo-przełykowy, zaburzenia roz-
woju oraz powikłania związane z zaimplantowaną siatką. 

Rokowanie
W 2-4% przypadków dochodzi do wewnątrzmacicznego 
obumarcia płodu.32 Donoszono, że spośród płodów, które 
przeżywają do porodu, wskaźnik przeżycia w przypadku 
izolowanej CDH wynosi 60-80%.21 Rokowanie jest gor-
sze, jeśli wada jest umiejscowiona po prawej stronie oraz 
wtedy, gdy wątroba znajduje się w przepuklinie; oba te 
czynniki są związane z przeżyciem wynoszącym mniej niż 
45%. Istnieją doniesienia, że w przypadku płodów, u któ-
rych stwierdzono o/e LHR 25-45%, przeżywało 0-15%, 
a  większość ekspertów zalecałaby zastosowanie terapii 
wewnątrzmacicznej. Oczekuje się, że z  grupy płodów 

z o/e LHR 25-45% przeżyje 60-75%, a zastosowanie te-
rapii wewnątrzmacicznej w tej grupie jest kontrowersyjne. 
W przypadku płodów z o/e LHR wynoszącym ponad 45% 
prawdopodobieństwo przeżycia jest duże i można je moni-
torować zachowawczo.33

Systematyczny przegląd badań kontrolowanych wy-
kazał, że przeżycie noworodków było lepsze, jeśli roz-
poznanie zostało ustalone prenatalnie oraz wśród dzieci 
urodzonych w ośrodkach referencyjnych.3 Śmiertelność 
była większa w przypadku występowania dodatkowych 
wad, jatrogennego uszkodzenia płuc, ciężkiej hipoplazji 
płuc oraz utrwalonego nadciśnienia płucnego. Noworodki 
przetransportowane po urodzeniu do ośrodka referencyj-
nego wymagały bardziej intensywnego stosowania ECMO 
niż urodzone w tych ośrodkach i w tej grupie stwierdzono 
większy odsetek zgonów po operacjach.34

Podobnie jak w przypadku innych problemów położni-
czych, największe różnice mają związek z rasą oraz statu-
sem socjoekonomicznym. W badaniu obejmującym 2774 
hospitalizacje na oddziale intensywnej opieki noworod-
ków wśród dzieci rasy czarnej stwierdzono o 50% większą 
śmiertelność niż wśród rasy białej.35 W innym badaniu rasa 
czarna była związana z mniejszym wskaźnikiem przeżycia 
oraz intensywniejszym stosowaniem ECMO.36

Najczęstsze powikłania odległe obejmują układy: od-
dechowy, mięśniowo-szkieletowy, pokarmowy i nerwowy. 
Można je stwierdzić u 20-30% dzieci.1 Powikłania ze strony 
układu oddechowego obejmują konieczność zastosowania 
leków rozszerzających oskrzela oraz wystąpienie obturacyj-
nej choroby płuc. Powikłania dotyczące układu mięśniowo-
szkieletowego obejmują takie deformacje, jak szewska klatka 
piersiowa oraz skolioza.37 Wyniki dotyczące rozwoju układu 
nerwowego obejmują opóźnienie precyzyjnych i  dużych 
umiejętności motorycznych, zdolności wzrokowo-prze-
strzennych, poznawczych i zachowania oraz mowy i języ-
kowych.38 Czynniki korelujące z wynikami poporodowymi 
u noworodków, takie jak obecność wątroby w przepuklinie, 
również wydają się wiązać z odległymi wynikami.39

Istnieją doniesienia, że ryzyko nawrotu bezobjawowej 
CDH wynosi mniej niż 2%.12 Nawrót w przypadku zło-
żonej CDH zależy od dokładnego rozpoznania, przydatna 
byłaby też konsultacja z genetykiem.

Podsumowanie
CDH jest opóźnieniem rozwojowym, którego następ-
stwem mogą być poważne powikłania u noworodków, 
a nawet zgon. Poprawa metod obrazowania w okresie pre-
natalnym umożliwia wczesne rozpoznanie CDH, a wni-
kliwa ocena towarzyszących wad i zespołów umożliwia 
pacjentkom podjęcie decyzji o przerwaniu ciąży, jeśli taka 
jest ich wola. W przypadku pacjentek, które decydują się 
na kontynuowanie ciąży, wczesne rozpoznanie umożliwia 
transport do ośrodka referencyjnego odpowiednio wypo-
sażonego w celu optymalizacji wyników. 
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