auka o chorobach uktadu nerwowego wyodrebnita sie na

przetomie XIX i XX wieku. W wieku XXI stala si¢ samo-

dzielnym nurtem naukowym, zasilanym naukami pokrew-

nymi, takimi jak neurobiologia, neuroradiologia, interna.
Wraz z uplywem czasu zachowawcze 1 archaiczne metody d1agnostyk1
i terapii zostaly zastapione innowacyjnymi, a dzicki rozwojowi my-
$li medycznej 1 nowych technologii mozliwe stato sie leczenie wielu
dotychczas nieuleczalnych choréb oraz wydluzenie Zycia pacjentéw.
Ale przede wszystkim nierozerwalnie potaczylo to nauki kliniczne
z podstawowymi, przyczyniajac sie do rozwoju wielu nowych nurtow
badawczych Dobltnym przykladem sukcesu wspdlnych dziatan ]est
opracowanie 1 wdrozenie do terapii leku na rdzeniowy zanik mie$ni
u dzieci.

W niczym nie zmienia to jednak wiodacej roli lekarza w kreowaniu
mysli medycznej przy postepowaniu z chorym. Stale rosnaca ilo$¢
wiedzy, rozwdj technik diagnostycznych 1 metod leczenia interwen-
cyjnego chordb neurologicznych wymagaja okresowej aktualizacji
podrgczmkow Bedac tego sw1adomym, oddajemy w Panstwa rece
trzeci tom ,Neurologii”, stanowiacy zwieficzenie jej drugiego wyda-
nia. Opracowanie to przygotowane, a obecnie uaktualnione i unowo-
cze$nione przez specjalistow z roznych dziedzin nauk medycznych
na potrzeby lekarzy klinicystow, trafito juz do kanonu piSmiennictwa
neurologicznego. Duze zainteresowanie podrecznikiem po jego pierw-
szym wydaniu oraz staly postep w naukach medycznych sprawily, ze
konieczne stalo si¢ jego uaktualnienie.

Uklad ksiazki uwzgledniajacy etiologie, patogenezg, ob)awy kli-
niczne, wyniki badafi diagnostycznych, diagnostyke réznicowa oraz
leczenie sprawia, Ze prezentowane zagadnienia sa omawiane w sposdb
wyczerpujacy, ulatwiajacy identyfikacje choroby, jej umiejscowienie w klasyfikacji schorzen oraz zaawansowanie. Pra-
widlowe rozpoznanie warunkuje, na ile to obecnie mozliwe, wdrozenie wlasciwego leczenia, ustalenie rokowania oraz
umozliwia eliminacje uposledzenia sprawnosci, bedacego skutkiem choroby. Pozwala to na optymalne i racjonalne po-
stgpowanie terapeutyczne oraz unikanie zbednych i obciazajacych badan dodatkowych. Niezastapione w tym dziataniu
sa wiedza 1 do$wiadczenie lekarza oraz holistyczne podejscie do pacjenta.

Dotozylismy wszelkich staraf, by do drugiego wydania podrecznika wprowadzi¢ omawiane w najnowszym pismien-
nictwie obowu;zu]qce aktualnie podzialy klasyfikacyjne choréb, jak i ich metody leczenia. Z tego powodu niektore
rozdzialy napisano od nowa, pozostate uzupeimono o najnowsze wiadomosci z danej dziedziny. Uktad publikacji oraz
nazwy rozdzialébw pozostaly zgodne z pierwotnym wydaniem. Podstawowym przesianlem przy opracowaniu cafosci
byla idea spelnienia oczekiwant mtodych neurologéw przystepujacych do pracy, jak 1 doswiadczonych lekarzy, w tym
takze z nauk pokrewnych neurologii.

Jestem gleboko przekonany, ze opracowanie to przez kolejne lata bedzie dobrze stuzy¢ wyksztatceniu mtodej kadry
neurologdw 1 stanowi¢ wiodacy polski podrecznik z zakresu neurologii klinicznej. Jako redaktor naczelny dzigkuje
wszystkim wspétautorom za trud wlozony w przygotowanie ,,Neurologii” zgodnie z najnowsza wiedza medyczna.
Szczegblne podzigkowania za okazang fachowa pomoc i wyrozumiato$¢ sktadam wydawnictwu Medical Tribune 1 jego
wszystkim pracownikom zaangazowanym w prace nad podrecznikiem.

d

prof. dr hab. n. med. Adam Stepien
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Zaburzenia rozwojowe uktadu nerwowego

Dorota Dunin-Wasowicz

WSTEP

Rozw¢j ukladu nerwowego cztowieka jest procesem dlugo-
trwatym (od pierwszych dni zycia ptodowego do drugiej de-
kady zycia) i bardzo skomplikowanym. Na rozwéj ten wptywa
wiele czynnikow genetycznych oraz s’rodowiskowych jak np.
zakazenia bakteryjne, wirusowe, pasozytnicze i grzybicze, pro-
mieniowanie jonizujace, czynniki toksyczne. Wady rozwojowe
mozgu 1 rdzenia kregowego sa wynikiem defektéw genetycz-
nych, bledéw metabolicznych 1 dziatania réznych czynnikéw
egzogennych Masa mézgowia czlowieka jest wigksza w po-
réwnaniu z rdzeniem krggowym 1 masg ciala, co jest zw14za—
ne gléwnie z duzym rozwojem kory nowej. Wady rozwojowe
uktadu nerwowego powstaja w fazie migracji 1 podziatéw ko-
morkowych (pierwszy okres rozwoju). Nieprawidtowe ksztatto-
wanie si¢ roznych struktur uktadu nerwowego ma miejsce tak-
ze w okresie wzrostu komdrkowego, tworzenia sie dendrytéw
1 aksondw, jaderka i réznych zmian w jadrze komérkowym
oraz formowania si¢ siateczki $rddplazmatycznej (drugt okres
rozwoju). Wady uktadu nerwowego to jedna z gtéwnych przy-
czyn poronien oraz $miertelnosci w pierwszych latach zycia.
Zaburzenia rozwojowe ukladu nerwowego s3 tez wazng przy-
czyng patologii ujawniajacych sie przede wszystkim w okresie
noworodkowo-niemowlecym, we wczesnym dziecifistwie, ale
tez wyjatkowo u nastolatkéw lub nawet os6b dorostych (np.
dysplazje korowe jako przyczyna napadéw padaczkowych).

EPIDEMIOLOGIA

Czestos¢ wystepowania wad uktadu nerwowego szacuje sie
na 14 nawet do 111 na 10 000 zywych urodzeh. Wsrdd
wszystkich wad stwierdzanych u zywo 1 martwo urodzonych
zaburzenia rozwojowe uktadu nerwowego stanowig 20-40%.
Wady uktadu nerwowego (zwlaszcza bezmozgowie i1 tarfi
dwudzielna) wystepuja czedciej u plei zeniskiej. Wystepowa-
nie wad dysraficznych to 1,1-15,5 na 10 000 zywych urodzen.
Stwierdza sig¢ tez czestsze rodzinne wystepowanie wad uktadu
nerwowego.

ROZWOJ UKLADU NERWOWEGO

Rozwéj ukladu nerwowego charakteryzuje kilka waznych
etapow: powstanie plytki nerwowej, proliferacja nerwowa,
m1grac1a i agregacla, wzrost aksonéw 1 synaptogeneza oraz
$mier¢ neurondw, reorganizacja synaps, mielinizacja. Roz-
woj ukladu nerwowego rozpoczyna sie juz 18-19 dnia po
zaptodnieniu, kiedy to z plytki nerwowej powstaje rynienka
nerwowa. Plytka nerwowa jest niewielkim zgrubieniem $rod-
kowej czeéci ektodermy, ktoéra w srodkowej czedci tworzy
wglobienie zwane rynienka nerwowa. Szes¢ dni pdzniej ry-
nienka przeksztalca si¢ w cewe nerwowa 1 grzebien nerwowy.
Whnetrze cewy nerwowej tworzy nastepnie komory mbzgu
oraz kanalt rdzeniowy. Przed ukoficzeniem 4 tygodnia po
zaptodnieniu formu]q sie trzy pecherzyki: przodomozgow1e
§rédmoézgowie i tytomodzgowie. Przodomébzgowie dzieli sig

na kresomozgowie 1 miedzymdzgowie, widoczna jest plytka
skrzyzowania wzrokowego, a na powierzchni moézgu splot
naczynidéwkowy. W koncu 4 tygodnia tworza sig zaw1qzek
pgcherzykow pétkulowych, komory czwartej 1 rogi przed-
nie rdzenia krggowego z poczatkiem korzeni. W 6 tygodniu
wzrastaja potkule moézgowe i rozpoczyna sie mlgraqa neuro-
blastéw do kory poétkul. Juz dwa tygodnie pézniej poﬂ<ule
pokrywa]q miedzymédzgowie, w komorach bocznych mébzgu
tworzy si¢ splot naczyniéwkowy, a w pniu mézgu jadra ner-
wow czaszkowych. W 11 tygodniu widoczne sa bruzdy (np.
Sylwiusza 1 hipokampu), rozpoczyna si¢ takze rozwoj spoidia
wielkiego 1 wyksztatcone jest juz paleocerebellum. W 4 mie-
siagcu uformowane sg blaszka czworacza, namiot mézdzku
oraz zatoka prosta; w tym czasie proces migracji neurobla-
stdbw jest bardzo intensywny. Od 8-18 tygodnia stwierdza
sie proliferacje neurondw. Proces proliferacji jest bardzo in-
tensywny (powstaje wtedy 250 000 neuronéw na minute).
W 10-18 tygodniu bardzo i 1ntensywnle powstaja takze komér-
ki gle]owe Nastepne etapy rozw01u to dywergentna 1 promie-
nista mlgraqa oraz roznicowanie komérek. W 20 tygodniu,
kiedy powstaje neocerebellum, migracja neuroblastéw jest pra-
wie zakoniczona. Szésty miesiac to czas zmniejszania wielkosci
komor mézgu poprzez wzrost gruboéci $cian komér oraz po-
wstawania zakretéw 1 bruzd Rolanda i obreczy. Kora mozgo-
wa ma wtedy 6 warstw, ktérych rozwoj trwa do ukonczenia
plerwszego roku zycia dziecka. W sz6stym miesiacu rozpo-
czyna si¢ proces mielinizacji w korzeniach przednich rdzenia
1 peczku podtuznym przysrodkowym. Arboryzacja dendrytéw
1 wzrost aksonalny neuronéw powoduja intensywne tworzenie
bion synaptycznych. Po 25 tygodniu rozpoczyna sie synapto-
geneza (powstaje 1014 synaps) oraz apoptoza. Oprécz apopto-
Zy wystepuje tez proces przycinania synaptycznego majacy na
celu eliminowanie potaczen synaptycznych. W siédmym mie-
sigcu w korze mézgu mozna stwierdzi¢ komérki piramidowe,
rozpoczyna si¢ proces mielinizacji w drogach rdzenia i pnia
(z wyjatkiem drogi piramidowej). Mielinizacja drogi pirami-
dowej i promienistoéci wzrokowej rozpoczyna si¢ natomiast
w 40 tygodniu zycia. U noworodkow donoszonych (urodzo-
nych po 37 tygodniu) w przedniej czgdci torebki wewnetrz-
nej ma miejsce poczatek mielinizacji; migracja neuroblastow
jest juz zakonczona, a neuroblasty dojrzewaja w poszczegol-
nych warstwach kory. W pierwszym roku zycia rozwoj struk-
tur oSrodkowego ukladu nerwowego jest nadal 1ntensywny
W konicu pierwszego pétrocza ukonczony jest juz zaréwno
proces ksztattowania sie zakretéw modzgu, jak 1 warstw kory
mozgowej. W pierwszym roku zycia zanika okotokomorowa
macierz rozrodcza (germinal matrix), a w mézdzku warstwa
zewnetrzna macierzy. W wieku przedszkolnym struktury
uktadu nerwowego sa w duzym stopniu zmielinizowane, ale
produkcja mieliny przez astrocyty glejowe przebiega nadal,
a dojrzewanie mieliny moze trwa¢ nawet po 20 roku zycia.
Przycmame synaptyczne poprawiajace strukture 1 funkcje
mozgu wystepuje do ok. 20 r.z., najbardziej intensywne jest
jednak w okresie niemowlecym. Mozg dziewieciomiesigczne-
go niemowlecia to tylko 25% moézgu dorostego. Wielkos¢
mozgu 2-letniego dziecka to juz 75% wielko$ci mdzgu oso-
by dorostej.



Dorota Dunin-Wasowicz

KLASYFIKACJA ZABURZEN ROZWOJOWYCH

Zaburzenia rozwoju o$rodkowego ukladu nerwowego sa
wynikiem nieprawidfowoéci w poszczegdlnych etapach jego
rozwoju. Wyrdzniono: zaburzenia indukeji  grzbietowej
1 brzusznej, zaburzenia podziatu i1 rdéznicowania komdrek
oraz zaburzenia migracji komorkowej 1 organizacji (tab. 1).

ZABURZENIA ROZWOJU CEWY NERWOWEJ

Wady powstajace od 4 do 10 tygodnia embriogenezy wsku-

tek nieprawidtowego zamkniecia i tworzenia si¢ cewy ner-

wowej na roznych jej poz10mach okreslane sa jako zespét

dysrafii. Zaburzenia rozwojowe rdzenia to:

* tarn dwudzielna (spina bifida)

* przepuklina oponowa (meningocele)

= przepuklina oponowo-rdzeniowa (myelomeningocele)

* wodordzenie (hydromyelia)

* rozdwojenie 1 zdwojenie rdzenia (diastematomyelia, diplo-
myelia)

* jamisto$¢ rdzenia (syringomyelia)

" cysty neuroenterogenne

* brak rdzenia (amelia).

Wady dysraﬁczne powstaja w wyniku nlepraw1dlowego za-
mknigcia sie rynienki w cewe nerwowa albo gdy plyn mézgo-
wo-rdzeniowy rozrywa juz uformowany szew. Diagnostyka
prenatalna wad cewy nerwowej to oznaczenie a-fetoproteiny
1 acetylocholinesterazy w plynie owodniowym 1 surowicy
oraz badania neuroobrazowe (ultrasonografia, rezonans ma-
gnetyczny). Ryzyko wad dysraﬁcznych mozna zmniejszy¢
przez profilaktyczne przyjmowanie kwasu foliowego w okre-
sie przed zaptodnieniem 1 w pierwszych 3 miesigcach ciazy.

® Tarn dwudzielna

Tarfi dwudzielna w postaci braku spojenia tukéw kregowych
dotyczy zwykle okolicy ledZzwiowo-krzyzowej. Rozszczepowi
opon i rdzenia, ktory moze wystepowal takze w odcinku
szyjnym lub piersiowym i bez stwierdzanego uwypuklenia,
towarzysza zwykle zmiany skérne (barwnikowe, naczymowe
owlosienie). W przypadku torbielowatego rozszczepienia
kregostupa bardzo czgsto (nawet 90%) wskutek zaburzenia
przeplywu plynu moézgowo-rdzeniowego stwierdza si¢ tez
wodogtowie (zesp6t Arnolda-Chiariego II). U dzieci z tar-
nig dwudzielng moga wystapi¢ objawy wiotkiego niedowta-
du koﬁczyn zaburzefi czucia, boléow korzeniowych, zabu-
rzefi czynnosci zwieraczy. Objawy kliniczne moga pojawi¢
sie nawet u nastolatkow, ale najczeciej stwierdzane s3 juz
w dziecinstwie. Niekiedy jednak spina bifida jest klinicznie
bezobjawowa. Patologia ta jest rozpoznawana na podstawie
zdje¢ radiologicznych i w badaniach neuroobrazowych (re-

zonans magnetyczny, tomografia komputerowa) 1 powinna
by¢ réznicowana z innymi wadami dysraficznymi. Leczenie
jest operacyjne, ortopedyczne i rehabilitacyjne z zastosowa-
niem kul czy ortez. Moga wystapi¢ powiktania urologiczne
(pgcherz neurogenny, infekcje drég moczowych) Powikta-
niem zaburzen czucia sa odlezyny, stwierdza si¢ tez rdzne
deformacje koniczyn. Rokowanie zalezy od lokalizacji wady
oraz jej rozmiaru.

® Utajony rozszczep kregostupa

To zwykle zakotwiczenie rdzenia 1 pogrubiata ni¢ koncowa,
torbiel stozka rdzeniowego, torbiele naskdrkowe 1 skdrzaste,
ttuszczaki kanatu kregowego lub zdwojenie rdzenia.

® Przepuklina oponowa

Uwypuklenie opony twardej 1 pajeczej wypelnionej ptynem
moézgowo-rdzeniowym, umiejscowione najczeéciej w okolicy
rozszczepu kregostupa i widoczne jako guz. Powstaje w na-
stepstwie niezamkniecia si¢ cze$ci grzbietowe) cewy nerwo-
wej. Najczesciej jest to wada bezobjawowa. W niektorych
przypadkach w worku przepukliny oponowej stwierdza sie
tkanke tluszczowa (lipomeningocele). W tych przepuklinach
thuszczowo-oponowo-rdzeniowych tluszez z worka przepu-
kliny faczy si¢ z thuszczem podskérnym. Skéra nad przepu-
kling jest niezmieniona. Rozpoznanie przepukliny oponowej
ustala si¢ na podstawie obrazu klinicznego i badania neuro-
obrazowego. Wymaga ona réznicowania z teratoma, ganglio-
neuroma, neuroblastoma. W rzadkich przypadkach, kiedy
skora worka nie jest w pelni uksztattowana, ma on tendencje
do pekania, co grozi neuroinfekcj@ Konieczne jest wtedy
szybkie leczenie operacyjne. Rokowanie w tych przypadkach
moze by¢ niepomysine.

® Przepuklina oponowo-rdzeniowa

To obecno$¢ rdzenia kregowego w oponowym worku prze-
pukliny. Rdzenr kregowy czesto jest nieprawidtowy. Przepu-
klina oponowo-rdzeniowa moze by¢ otwarta lub zamknicta
1 zwykle jest zlokalizowana w okolicy ledzwiowo-krzyzowe;.
Wystepuje 4-5 razy czesciej niz przepuklina oponowa. Obja-
wy kliniczne to porazenia 1 niedowlady wiotkie, zaburzenia
czucia, zaburzenia zwieraczy (zatrzymanie moczu 1 stolca,
nietrzymanie moczu), infekcje drég moczowych, deformacje
konczyn Otwarta przepuklma Oponowo- -rdzeniowa wymaga
operacji w pierwszej dobie zycia, powinna by¢ zdiagnozo-
wana prenatalnie, a dziecko z przepuklina oponowo-rdze-
niowa powinno urodzié sie¢ poprzez planowe (elektywne)
cigcie cesarskie. W co najmniej 10% przypadkéw przepuklin
oponowo-rdzeniowych wystepuje réwniez réznego stopnia
wodoglowie wymagajace zastosowania shuntéw komorowo-
-otrzewnowych, komorowo-przedsionkowych lub interwen-

Tabela 1. Klasyfikacja zaburzen rozwojowych ukladu nerwowego

Zaburzenia indukeji grzbietowej (pierwotnej 1 wtdrnej | Wady dysgraficzne moézgu i rdzenia kregowego: przepukliny

neurulacji) oponowe, oponowo-mdzgowe, thuszczowo-oponowo-rdzenio-
we, wodordzenie, jamisto$¢ rdzenia, rozdwojenie 1 zdwojenie

rdzenia, malformacje Chiariego

Zaburzenia indukeji brzusznej (formowania si¢ przo- | Holoprosencephalia, dysplazja przegrodowo-wzrokowa, niepra-

domozgowia) widtowosci rozwoju przegrody przezroczystej oraz sklepienia,
zespOt Dandy’ego-Walkera

Zaburzenia podziatu 1 réznicowania komorek Fakomatozy

Zaburzenia migracji i organizacji komérkowe; Gladkomozgowie, szerokozakretowo$¢, drobnozakretowosé,

szczelina moézgu, wady ciata modzelowatego



gji endoskopowej. Rozwoj umystowy dzieci z przepuklinami
oponowo-rdzeniowymi jest zwykle prawidlowy w ponad 50%
przypadkéw, mozliwa jest tez poprawa objawdw klinicznych
zespotu neurologicznego. Dzieci z taka wada wymagaja wie-
lospecjalistycznej opieki z udzialem neurochirurgdw, neuro-
logdw, ortopeddw, urologéw 1 rehabilitantow.

® Przepuklina oponowa czaszki (meningocele cranialis)

Jest odpowiednikiem przepukliny oponowej kanatu kre-
gowego, ale zlokalizowanej w czaszce. Worek przepukliny
zbudowany jest z opony mézgowo-rdzeniowej 1 nie zawiera
innych struktur. Rozpoznanie wady, podobnie jak w innych
przypadkach, jest ustalone w oparciu o badanie przedmio-
towe 1 wynik badan neuroobrazowych Wada moze byc kli-
nicznie bezobjawowa, leczenie jest operacyjne, a rozwdj psy-
choruchowy dzieci z ta wadg moze przebiegaé prawidtowo.

® Przepuklina oponowo-mézgowa (myelomeningocele
cranialis)

Jak wynika z nazwy, zawiera struktury moézgowia. Wrota
przepukliny zlokalizowane sa przede wszystkim w okoli-
cy potylicznej czaszki, wyjatkowo w okolicy czotowej lub
w odcinkach linii s'rodkowej Objawy kliniczne sa zalezne
od rozlegiosa 1 umle]scow1en1a przepukliny, ktéra moze za-
wiera¢ nawet czgsc komory bocznej 1 splot naczyniéwkowy.
Stwierdza si¢ rézne objawy ogniskowe (czesto moézdzkowe),
napady padaczkowe. Dzieci wymagaja wezesnego leczenia
operacyjnego. Ich rozwoj psychoruchowy jest op6zniony.

® Wodordzenie (hydromyelia)

Szeroki kanat srodkowy rdzenia wypelniony plynem mozgo-
wo-rdzeniowym, ktory uciskajac na struktury rdzenia, powo-
duje ich uszkodzenie. Jama rdzenia zwykle faczy si¢ z komora
czwarta i hydromyelii towarzyszy najczesciej typ 11 zespolu
Arnolda- Chlarlego Objawy kliniczne moga pojawié si¢ w roz-
nym czasie w postaci ostabienia konczyn, zaburzen czucia
lub nawet silnych béléw okolicy karku i ramion. Diagnoza
jest mozliwa na podstawie badan neuroobrazowych, a przy
uzyciu elektromiografii okresla sie odpowiedZ migéni na sty-
mulacje nerwowa. Leczenie operacyjne jest rekomendowane
w przypadku wystapienia umiarkowanych 1 ciezkich deficytéw
neurologicznych. Leczenie operacyjne moze catkowicie lub
cze$ciowo usunaé objawy, ale rokowanie moze by¢ tez nie-
pomyslne w zwiazku z powiklaniami pooperacyjnymi. W nie-
ktorych przypadkach objawy kliniczne wodordzenia ustepuja
samoistnie bez konieczno$ci operacyjnej interwencji.

® Jamistos¢ rdzenia (syringomyelia)

Charakteryzuje sie¢ obecno$cig jam w rdzeniu kregowym,
zlokalizowanych zwykle grzbietowo od kanatu $rodkowe-
g0, zaymujacych rogi, sznury tylne i siegajacych do spmdia
przedniego. Syringomyelia powstaje w okresie tworzenia
sie szwu tylnego, kiedy to kanal $rodkowy przemieszcza
si¢ do przodu. Jamy w rdzeniu kregowym sa duze (kilka
segmentow) wystane glejem wloknlstym mepraw1dlowym1
naczyniami, a niekiedy tkanka taczng i zmianami neopla-
stycznyml Ob]awy kliniczne s3 zalezne od lokalizacji 1 roz-
legtoéci jam 1 czesto stwierdzane s3 w 2-4 dekadzie zyc1a
Typowe objawy w jamistosci rdzenia to zniesienie czucia
bélu 1 temperatury przy prawidtowym czuciu dotyku, po-
tozenia, wibracji (rozszczepienne zaburzenia czucia). Wy-
st@pujq takze zaburzenia troficzne, obwodowe niedowlady
i mig$niowe zaniki; moze wystapi¢ zespot Hornera. Bada-
nia neuroobrazowe potwierdzaja rozpoznanie, niekiedy ko-
nieczny jest operacyjny drenaz jam. Rokowanie zalezy od
lokalizacji 1 wielko$ci jam, ktore czasem obejmujg tez rdzen
przedtuzony (syringobulbia).

® Rozdwojenie i zdwojenie rdzenia (diastematomyelia,
diplomyelia)

W diastematomyelii dwie potowy rdzenia (kazda otoczona
wlasna opona pajecza) ustawione sa wzglgdem siebie pod
katem prostym. Potowy rdzenia moga mie¢ wspdlna lub
osobng opone twarda. Pomiedzy polowami rdzenia mozna
stwierdzi¢ tkanke taczna lub kostna. Diplomyelia to dwa
oddzielne rdzenie zlokalizowane zwykle w odcinku ledZwio-
wo-krzyzowym. Niekiedy objawy wady nie s3 stwierdzane
przyzyciowo, ale zwykle wada towarzyszy innym wadom dys-
raficznym. Rozpoznanie mozna ustali¢ za pomocy badan
neuroobrazowych a prognoza zalezy od rozlegto$ci wady
1 obecnosci innych zaburzen rozwojowych.

Rzadziej wystepujace wady to ukryta dysraﬁa rdzeniowa
(niskie ustawienie stozka rdzenia z krotka i pogrubiata nicig
konicows), zlokalizowane zwykle w odcinku szyjno-piersio-
wym torbiele neuroenterogenne (obecno$¢ blony $luzowej
przewodu pokarmowego) oraz grozace neurozakazeniem
wrodzone zatoki skérne. Objawy neurologiczne zaleza od
lokalizacji wady 1 obecnosci powiklan (infekcje). Leczenie
jest operacyjne 1 zachowawcze (antybiotykoterapia zakazen).
Rokowanie bywa niepomysélne.

ZABURZENIA ROZWOJOWE STRUKTUR LINII
SRODKOWEJ

® Jednokomorowe przodomézgowie
(holoprosencephalia)

Wada ta powstaje od 1 miesigca zycia plodowego w wyni-
ku braku lub niecatkowitego podziatu przodomédzgowia na
dwie pc')lkule obecne s3 tez wady wechomodzgowia. Stwier-
dza si¢ réwniez wady budowy twarzy (np. ko$ci nosowych,
rozszczepy podmeblenla 1 warg). Jak wynika z nazwy, przo-
domoézgowie jest jednokomorowe, brakuje spoidta wielkiego,
nierozwinieta jest komora III. W najciezszej postaci holo-
prosencephalii potkule moézgu s3 catkowicie niepodzielone,
w lzejszych przypadkach niepodzielone s3 platy czotowe
i struktury podkorowe. Jednej komorze w przodomézgo-
wiu moze towarzyszy¢ brak spoidia wielkiego, ale potkule sa
podzielone lub nie ma jedynie opuszek i pasm wechowych
(arrhinencephalia). Jednokomorowe przodomoézgowie cze-
sto wystepuje w trisomii chromosoméw 13 1 18; stwierdzane
jest u martwych plodéw. Ob]awy kliniczne tej wady to roz-
nego stopnia deficyty w rozwoju ruchowym i umystowym,
ktorych nasilenie zalezne jest od stopnia nieprawidlowosci
rozwojowych.

® Wady ukfadu spoidtowego

Moga dotyczy¢ ciata modzelowatego oraz spoidla przed-
niego 1 sklepienia. Stwierdza si¢ brak lub niedorozwoj ciata
modzelowatego (agenesis, hypoplasis corpus callosi) (ryc. 1).
Brak spoidia wiclkiego wspétistnieje z brakiem zwoju ob-
reczy oraz zaburzonym rozwojem komory IIL N1epraw1—
diowa budowa ciala modzelowatego powoduje uniesienie
komory III i charakterystyczne ustawienie komér bocznych
mézgu. Niedorozwdj ciata modzelowatego stwierdza sie
w czg$ciach spoidta wielkiego powstajacych wezesniej (tylna
cze$¢ kolana 1 przednia cze$¢ trzonu), a czg$ci powstajace poz-
niej (tylny trzon, plat, przednie-dolne kolano oraz dziéb) s3
nieobecne. Brakowi ciala modzelowatego moga towarzyszy¢
torbiele miedzypotkulowe, ktore moga faczy¢ sie z ukladem
komorowym (typ I) albo tez nie (typ II). Wadom spoidta wiel-
kiego towarzysza czesto inne wady moézgu i moézdzku. Agene-
zja ciala modzelowatego wystepuje w wielu réznych zespotach
genetycznych (np Smitha-Lemliego-Opitza, Aicardiego, Zell-
wegera, Coffina 1 Lowry’ego). Obraz kliniczny bywa bezob-
jawowy, ale czeéciej wystepuja niepetnosprawno$¢ intelektu-
alna, napady padaczkowe, niedowtady spastyczne i objawy
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piramidowe zalezne od innych wad mézgu towarzyszacych
agenezji lub hipoplazji spoidta wielkiego. Zdiagnozowanie
wady mozliwe jest w badaniu ultrasonograficznym mézgu,
konieczne s3 jednak takze badania rezonansu magnetyczne-
go lub tomografii komputerowej. Wazna jest tez diagnostyka
genetyczna oraz w kierunku zakazei TORCH. Rokowanie
zalezy od etiologii wady 1 rozlegto$ci zaburzen.

® Dysplazja przegrodowo -wzrokowa

Charakteryzuje si¢ brakiem przegrody przezroczystej, niedo-
rozwojem ciata modzelowatego oraz niedorozwojem nerwéw
1 skrzyzowania nerwéw wzrokowych. Dysplazji moga towarzy-
szy¢ szczelina mézgu oraz heterotopie istoty szarej. W obrazie
klinicznym wady wystepuja zaburzenia widzenia, napady pa-
daczkowe, op6zniony rozwdj psychoruchowy. Rozpoznanie
wady jest ustalane na podstawie badan neuroobrazowych.

® Torbiel przegrody przezroczystej

Wystepuje fizjologicznie u wczesniakéw 1 5 razy rzadziej
u noworodkéw donoszonych. Duza torbielowato rozdeta
komora przegrody przezroczystej, ktéra moze taczy¢ sie
z komorg I, jest zaburzeniem rozwojowym wykrywanym
réwniez w badaniu ultrasonograficznym moézgu noworod-
kéw 1 niemowlat. Zamkniete torbiele przegrody przezro-
czystej moga wywolywaé napady padaczkowe. Wyjatkowo
stwierdza si¢ objawy wzmozonego ciSnienia $rodczaszkowe-
g0 wymagajace interwencji operacyjne;j.

ZABURZENIA ROZWOJOWE TYLNEGO DOtU CZASZKI
Zespot Chiariego typu I w postaci wglobienia migdatkéw
mézdzku do otworu potylicznego wielkiego wspotistnieje
z anomaliami kostnymi czaszki 1 szyi. Wystepuja bole glowy,
objawy ogniskowe z pnia mozgu, objawy médzdzkowe, czesto
zwykle fagodne wodogtowie.

Zespot Chlarlego typu II (najczestszy) dotyczy tylnej
jamy, mo6zdzku, pnia mézgu. Najbardziej charakterystyczne
jest przem1eszczen1e sie do kanatu krggowego wydtuzonej
dolnej czgsci robaka mézdzku oraz pnia. Budowa tylnej jamy
jest nieprawidtowa, a otwdr potyliczny szerszy. Stwierdza sie
wspoOlistnienie wad rdzenia 1 kanatu kregowego. W wyniku
istniejacych nieprawidlowosci narasta wodoglowie, wystepuja

ogniska martwicy w pniu mdzgu, komora IV jest ucisnieta,
a nawet stwierdza si¢ wtdrne uszkodzenia korowe. Obser-
wuje sie tez rozne nieprawidtowosci struktur kostnych (np.
zespét Klippla-Feila 1 wgniecenie podstawne). Wada powodu-
je objawy zwiazane ze wzrostem ci$nienia §rédczaszkowego
oraz rbzne objawy ogniskowego uszkodzenia struktur pnia
mozgu, moézdzku, rdzenia lub nerwdw czaszkowych. Rozwdj
dzieci z ta wada jest op6zniony. Mozliwa jest diagnostyka
prenatalna; istnieje konieczno$¢ interwencji operacyjne;.

Zesp6t Chiariego typu III jest okreslany jako przepuklina
oponowo-szyjna (w otworze potylicznym znajduje si¢ caly
mozdzek). Obecnie nie obowigzuje opisywany kiedys typ IV
zespotu Chiariego (niedorozwdj mézdzku).

Zespdt Dandy’ego-Walkera to zaburzenie rozwoju roba-
ka moézdzku, w tym jego agenezja, poszerzenie komory IV
1 torbiel tylnej jamy czaszki oraz wysoko ustawiony namiot
mozdzku (ryc. 2). W patogenezie zespolu bierze 31§ pod
uwage nadmierng produkcje pierwotnego plynu mézgowo-
-rdzeniowego. To zaburzenie rozwojowe moze wspotistnied
z innymi wadami uktadu nerwowego (np. agenezja ciata mo-
dzelowatego) 1 innych narzadéw. Objawy kliniczne wystepu-
ja we wezesnym dziecinstwie w postaci opdZnionego rozwo-
ju psychomotorycznego 1 powigkszenia czaszki. U starszych
dzieci stwierdza sie czesto oczoplas, wiotkos¢, objawy wzro-
stu ci$nienia §rodczaszkowego, drgawki, niedowtady nerwéw
czaszkowych. Mozliwa jest diagnostyka prenatalna (ultra-
sonografia, rezonans magnetyczny), konieczne s3 takze ba-
dania genetyczne. Leczenie wady jest operacyjne; pacjenci
wymagaja w1elospec1ahstyczne] opieki rehabilitacyjnej (np.
terapia mowy, terapia zaburzen widzenia). Rozwéj umystowy
dzieci moze by¢ prawidlowy, ale w ciezkich przypadkach
zespolu stwierdza sie niepetnosprawnos¢ intelektualna.

Niedorozwd) mézdzku (hypoplasia cerebelli) moze doty-
czy¢ réznych jego czeécl. Kora moézdzku moze by¢ niepra-
widlowa, stwierdza sie takze heterotopie istoty szarej. Dzie-
ci z t3 wada demonstruja objawy zespolu mozdzkowego
W zespole Joubert, w ktérym wystepuje zaburzenie rozwoju
robaka mozdzku, stwierdza si¢ zaburzenia oddychania w po-
staci bezdechéw. Podobnie jak w innych wadach uktadu ner-
wowego rozpoznanie ustala sie w oparciu o wyniki badan
neuroobrazowych. Rokowanie bywa bardzo niepomyslne.

Rycina 1. MR mozgu. Agenezja ciata modzelowatego
(ze zbiorow IP CZD)

Rycina 2. MR mézgu. Obraz T2-zalezny, przekréj wiencowy: szero-
kozakretowo$¢é/drobnozakretowosc¢ (pachygyria/polimicrogyria) (ze
zbioréw IP CZD)



ZABURZENIA MIGRACJI NEUROBLASTOW

® BezzakretowosSc¢ (agyria)

Okreslana jest takze jako gtadkomdzgowie typu I (lissencepha-
lia). W tej ciezkiej wadzie potkule moézgowe sa gladkie (jak
u 12-14tygodniowego plodu), moga by¢ widoczne bruzdy
Sylwiusza, hipokampu i ostrogowa. Kora mézgowa ma tylko
4 warstwy lub nie ma wyraznego podziatu na warstwy. Wade
mozna rozpozna¢ w badaniach neuroobrazowych (takze pre-
natalnych). Obraz mézgu zalezy od stopnia uszkodzenia oraz
rodzaju mutacji genowych. Konieczna jest porada genetyczna
(wystepowanie wady w zespole Millera-Diekera). Dzieci z t3
wada sa bardzo opdznione w rozwoju psychomotorycznym
Wyst@pu]q u nich napady padaczkowe, czeste 1nfekqe 1 zwykle
umieraja w pierwszym lub w drugim roku Zycia.

® Gtadkomoézgowie (lissencephalia) typu Il
Charakteryzuje si¢ brakiem zakretoéw 1 dezorganizacja utka-
nia kory potkul mézgu. Wada powstaje pomiedzy 3 a 7 mie-
sigcem zycia ptodowego; moga wystepowa’ heterotopie ko-
rowe, drobnozakretowo$¢. Heterotopia pasmowata zostala
wiaczona do grupy gladkomézgowia. Gladka warstwa 1stoty
szarej oddzielona jest od warstwy istoty bialej, kora mézgu
moze byc szerokozakretowa z plytkimi bruzdami. Wada ta
wystgpu)e w zespole Walkera-Warburg, wrodzonej dystrofii
m1§sn1owe) Rozpoznawana jest w badaniach neuroobrazo-
wych, nie ma leczenia neurochirurgicznego. Czesto stwier-
dza si¢ padaczke i hipotonie. Rokowanie jest bardzo niepo-
myslne (wczesne zgony dzieci).

° Szerokozakretowoéé (pachygyria)

To poszerzone 1 nieprawidiowo przeblega]gce zakrety kory
pétkul, ktérych liczba j jest zmniejszona W poréwnaniu z pra-
widlowym ptaszczem mézgu. Czesto wystepuje z innymi wa-
dami kory, np. drobnozakretowoécia (ryc. 2), 1 innych czeéci
mozgu. Objawami klinicznymi s3 czgsto lekooporne napady
padaczkowe. Rozw¢j psychomotoryczny dzieci jest bardzo
opdzniony, ale moga one zy¢ kilka-kilkanascie lat.

® Drobnozakretowos¢ (polimicrogyria)

Cechuje si¢ duzym pofatdowaniem kory, brakiem granicy
pomigdzy zakretami. Czasami kora jest jedno- lub czesciej
czterowarstwowa. Wada moze dotyczy¢ calej kory mozgu
lub wystepowac ogniskowo. Wazng przyczyng jej wystepo-
wania jest wrodzone zakazenie wirusem cytomegalii. W ob-
razie klinicznym domlnujel lekooporne napady padaczkowe,
opdZniony rozwdj psychomotoryczny, dlatego rokowanie
jest niepomy$lne.

® Heterotopie istoty szarej

Powstaja miedzy 7 a 16 tygodniem Zycia plodowego i s3 cz¢-
stymi wadami mézgu. Heterotopie wystepuja w postaci pasm
lub ognisk podkorowych w obrebie istoty bialej albo tworza
ogniska podwyscidtkowe. Heterotopie moga by¢ zlokalizowa-
ne podkorowo lub ogniskowo w glebszych warstwach kory.
Heterotopiczne neurony maja prawidtowa budowe. Rozpo-
znanie przyzyciowe jest mozliwe na podstawie wynikéw badan
neuroobrazowych, zmiany o charakterze heterotopii moga
by¢ réwniez stwierdzane w materiatach sekcyjnych. Objawami
klinicznymi wady s3 odogniskowe napady padaczkowe, ktére
moga ujawni¢ si¢ nawet w drugiej dekadzie Zycia, ale rozwo;
psychomotoryczny czesto bywa nieprawidtowy. Heterotopie
istoty szarej czesto wspolistnieja z innymi wadami (np. zespo-
tem Zellwegera, zespotem Walkera-Warburg). Takie zaburzenia
migracji neuroblastéw stwierdza si¢ tez w stwardnieniu guzo-
watym. Rezonans magnetyczny pozwala na ustalenie rozpo-
znania, a rokowanie zalezy od lokalizacji 1 rozlegtosci zmiany
oraz obecnosci innych wad 1 schorzen.

® Dysplazje korowe

To duze neurony o wadliwej budowie, balonowate, ze zmie-
nionymi dendrytami. Niekiedy te nieprawidtowe neurony
sa zlokalizowane nieprawidfowo, nieprawidtowe s3 réwniez
komérki glejowe. Nastepstwem dysplazu korowych sa le-
kooporne napady padaczkowe, op6zniony rozwdj psycho-
ruchowy dzieci. Czesto konieczne jest neurochirurgiczne
usuniecie ognisk dysplazji w celu opanowania napadéw pa-
daczkowych.

WODOGtOWIE WRODZONE

Wodogtowiem (hydrocephalus) jest okre$lane poszerzenie
uktadu komér mézgu oraz innych przestrzeni pfynowych
ktore powstaje w nastepstwie zaburzen krazenia plynu moé-
zgowo-rdzeniowego. Zaburzona jest rGwnowaga pomiedzy
produkcja a wechianianiem plynu mézgowo-rdzeniowego. Za-
nik tkanki nerwowej prowadzi réwniez do poszerzenia uktla-
du komorowego 1 powstania hydrocephalus ex vacuo. Nad-
mierna produkcja plynu mézgowo-rdzeniowego stwierdzana
jest w brodawczakach splotu (np. w zespole Aicardiego),
a zaburzone krazenie plynu moze by¢ wynikiem ucisku guza
na otwory komorowe albo np. ich zaro$niecia w nastepstwie
procesu zapalnego (np. wodogtowie we wrodzonej toksopla-
zrnoz1e) Kora mézgowa w przypadkach Wodoglowm bywa
nie tylko ciefisza, ale tez patologicznie zmieniona (niepra-
widlowe neurony). Wodogtowie wystepuje razem z innymi
wadami (np. zesp6t Chiariego, przepukliny oponowo- -rdze-
niowe). Dzieci z wodogtowiem maja duzg mozgoczaszke
(obwod glowy czesto >97 centyla) szerokie szwy czaszkowe
1 duze ciemigczka. Stwierdza sie réwniez objaw zachodzgce-
go stonca, porazenia nerwéw odwodzacych, objawy pirami-
dowe, sztywnos¢ odmozdzeniowa. Mozliwa jest diagnostyka
prenatalna (badanie ultrasonograficzne, rezonans magne-
tyczny), co implikuje rozwigzanie cigzy planowym cigciem
cesarskim. Konieczne jest wykluczenie wrodzonych zakazefi
z grupy TORCH (przede wszystkim zarazenia pierwotnia-
kiem Toxoplasma gondii) - konsultacja genetyczna. Leczenie
jest operacyjne (takze metoda endoskopowa). Wykonuje sie
réwniez operacje wodoglowia u ptodéw. Przed zabiegiem
zatozenia zastawki komorowo-otrzewnowej lub dosercowej
u dziecka z wodogtowiem wrodzonym moze zaistnie¢ ko-
nieczno$¢ upustu plynu modzgowo-rdzeniowego poprzez
wielokrotne naktucia zbiornika Rickhama. Wodogtowie na-
lezy réznicowal z wielkoglowiem, wodniakami podtwardow-
kowymi. Rozwéj psychomotoryczny dzieci z wodogtowiem
jest zwykle op6zniony, rokowanie jest zalezne od wielko$ci
wodogtowia, obecnoséci powiklan terapii (np. infekcyjnych,
koniecznos$ci rewizji ukladu zastawkowego). Kolpocefalia
jest symetrycznym poszerzeniem rogdw tylnych komor
bocznych niewymagajacym leczenia neurochirurgicznego.

MALOGEOWIE, MALOMOZGOWIE (MICROCEPHALIA,
MICROENCEPHALIA)

Matogtowie pierwotne (prawdziwe) jest dziedziczone jako ce-
cha autosomalna recesywna 1 jest wymklem mepraw1d{owe],
zmniejszonej proliferacji. Pétkule moézgowe sa zmniejszone,
zwoje mézgowe nieprawidlowe, mniej zaburzona jest budo-
wa zwojéw podstawy oraz pnia moézgu i moézdzku. Matoglo-
wie rozwija si¢ przed 32 tygodniem cigzy. Liczba neuronéw
jest prawidtowa, ale zaburzenia dotycza dendrytéw. Obwdd
glowy w okresie noworodkowym moze by¢ nieznacznie
ponizej normy lub w normie, ale przyrost obwodu glowy
jest nieprawidtowy 1 w rezultacie obwdd glowy jest znacz-
nie zmniejszony (<3 centyla <2,3 odchylen standardowych
- SD). Splaszczona jest zwlaszcza okolica czotowa, ciemigcz-
ka wcze$nie zarastaja, wyraznie widoczna jest dysproporcja
pomiedzy twarzoczaszka a mata moézgoczaszka. Maloglowie
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pierwotne moze by¢ izolowane albo wspdtistnie¢ z innymi
objawami. Rozwdj dzieci z matogtowiem 1 matomoézgowiem
jest opdzniony. Rozpoznanie ustala si¢ na podstawie badania
przedmiotowego, oceny zaburzonej dynamiki przyrostu ob-
wodu glowy. Maloglowm prawd21we wymaga réznicowania z
przedwczesnym zaro$nigciem szwdw czaszkowych, wtérnym
malogiowuem spowodowanym pourodzeniowym uszkodze-
niem mdzgu (np. w nastepstwie ciezkiej okofoporodowej en-
cefalopatii niedotlenieniowo-niedokrwiennej). Rozwoj dzieci
z maloglowiem prawdziwym jest nieprawidlowy, czeste sa
niepelnosprawno$é¢ intelektualna, ciezkie napady padaczko-
we. Obserwuje si¢ sktonnosci do infekeji z powodu zaburzen
immunologicznych 1 nowotworéw (zesp6t Nijmegen). Dzie-
ci z matoglowiem moga przezy¢ do wieku dorostego.

WIELKOGLOWIE

Wielkogtowie (macrocephalia) jest skutkiem nadmiernej
proliferacji i charakteryzuje sie obwodem glowy >97 centyla.
Masa mézgu dziecka zwieksza sig, co skutkuje nadmiernym
w stosunku do wieku przyrostem obwodu glowy. Kora moé-
zgu moze mie¢ cechy szeroko- 1 drobnozakretowosci, zmia-
ny patologiczne czgsto tez wystepuja w mézdzku. Wada ta
wystepuje u obu plci. Moze by¢ izolowana lub wystepowad
rodzinnie. Wielkoglowie wystepuje na przyklad w zespole
Alexandra, Canavan, Sotosa i innych. Opisywano tez autoso-
malne recesywne dziedziczenie wielkoglowia. Wielkogtowie
wymaga réznicowania z wodoglowiem i krzywica. Diagnoze
ustala si¢ na podstawie obrazu klinicznego, a nieprawidto-
wa budowa mozgu jest stwierdzana w oparciu o badania
neuroobrazowe (rezonans magnetyczny, tomografia kom-
puterowa). Stwierdza si¢ opdznienie rozwoju umystowego,
motorycznego 1 napady padaczkowe.

® Wielkogtowie potowicze

To przerost catej lub czeSci pétkuli moézgu. Moze wyste-
powa¢ jako wada izolowana lub z innymi chorobami, np.
hipomelanoza Ito, NF1, zespotem Klippla-Trénaunaya,
stwardnieniem guzowatym, zespotem znamienia naskorko-
wego. W obrazie klinicznym stwierdza sie objawy niedowla-
du potowiczego, napady padaczkowe oraz objawy zwiaza-
ne ze wspolwystgpujqcyml fakomatozami. Niejednokrotnie
konieczne jest leczenie operacyjne. Rokowanie zwykle jest
niepomyslne.

DZIUROWATOSC MOZGU

Jama, ktéra taczy uktad komorowy z powierzchnia moézgu,
okreslana jest jako dziurowato$¢ moézgu (szczelina mézgu
- schizencephalia). Jama moze obejmowac cala grubos¢ $cia-
ny poikuh ale moze tez byc znacznie mniejsza. Szczelina
rozcigga sie od przestrzeni podpajeczynéwkowej do komo-
ry bocznej i moze by¢ otwarta (typ I) lub zamknieta (typ
10). Jama moze znajdowaé si¢ w jednej lub obu pétkulach.
Sciany jam zwykle s3 wyscielone drobnozakrgtowg kora. Typ
I schizencephalii charakteryzuje si¢ wystepowaniem rdzenia
istoty szarej i jamy bez plynu mézgowo-rdzeniowego. Typ II
schlzencephaln cechuje obecnos$¢ jam wypetnionych plynem
moézgowo-rdzeniowym, ciggnacych sie od wyscidtki komér
do opony migkkiej. Konieczne jest réznicowanie schizen-
cephalii z porencephalig. W porencephalii jamy wyscielone
sa istota biala, nie za$ szara. Szczelina powstaje nie pdzniej
niz w drugim miesigcu ciazy. Schizencephalia jest nastep-
stwem takiego wczesnego uszkodzenia rozwijajacej sie potku-
li, np. w wyniku wrodzonego zakazenia cytomegalowirusem
(ryc. 3), ale tez niedotlenienia 1 aberracji chromosomowych
Prenatalne badania obrazowe pozwalaja na rozpoznanie
wady. Objawy kliniczne to matogtowie, niepelnosprawnosé
intelektualna, niedowtad potowiczy lub obustronny niedo-
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Rycina 3. MR mézgu. Schizencephalia (ze zbioréw IP CZD)

wlad kurczowy; moga tez wystapi¢ objawy hipotonii. W tej
wadzie napady padaczkowe s3 czgste, czasami stwierdza sie
wodogfowie. Dzieci wymagaja wielospecjalistycznej terapii.
Rokowanie zalezy od rozmiaru i topografii wady oraz stop-
nia deficytéw neurologicznych. W przypadku niewielkich
jam schizencefalicznych rokowanie jest bardziej pomyslne
(rozw6j umystowy moze by¢ w granicach normy).

WADY CZASZKI | TWARZY
Craniosynostosis to deformacje kos$ci czaszki zwigzane
z przedwczesnym zaro$nieciem jednego lub wiecej szwdw
czaszkowych. Wady budowy czaszki moga towarzyszy¢
wadom uktadu nerwowego. Nieprawidlowa budowa czasz-
ki moze tez wtdrnie doprowadzi¢ do uszkodzen uktadu
nerwowego. Ksztalt czaszki powstaly w wyniku deformacji
jest zalezny od rodzaju szwu, ktéry przedwczesnie zarasta.
Deformacje czaszki tworza sie w okresie ptodowym lub po
urodzeniu. Najczestsze jest zaro$niecie szwu strzatkowego -
czaszka t6dkowata, dlugogtowie (scaphocephalia). Czaszka
tréjkatna (trigonocephalia) powstajaca wskutek przedwcze-
snego zaro$nigcia szwu czolowego takze jest czesta kra-
niosynostoza. Przedwczesne zaro$nigcie szwu wienicowego
prowadzi do powstania krétkogtowia (brachycephalia) lub
stozkoglow1a (oxycephaha) w przypadku zaro$niecia Szwu
wieficowego powstaje czaszka wiezowata (turricephalia) z to-
warzyszacym splyceniem oczodotéw. Przedwczesne zaro$nie-
cie po jednej stronie szwu weglowego prowadzi do powstania
czaszki skosnej tylnej (plagiocephalia posterior). W wyniku
przedwczesnego zarastania szwow czaszkowych dochodzi
do powstania objawéw wzmozonego ciénienia $rodczaszko-
wego, ale rozwdj psychomotoryczny dzieci jest poczqtkowo
prawidlowy. Deformacje kosci czaszki rozpoznaje si¢ na
podstawie zdje¢ radiologicznych, badan tomografii kom-
puterowej z zastosowaniem rekonstrukcji 3D. Istnieje tez
konieczno$é diagnostyki w kierunku wad innych narzadéw
(np. serca). Leczenie jest operacyjne nie tylko ze wzgledow
estetycznych, ale w celu zapobiezenia uszkodzeniom uktadu
nerwowego, wzroku i shuchu. We wczesnie rozpoznanych
i leczonych przypadkach rokowanie moze by¢ pomyslne

Na]czgstszyml zespolami z przedwczesnym zaro$nieciem
szwow czaszkowych sa:

Zespoi Aperta, ktory cechu]e si¢ zarodnigciem  szwOwW
wieicowego, strzatkowego 1 weglowego 1 jest dziedziczony



autosomalnie dominujaco. Czaszka dzieci jest krotkogtowa,
stwierdza si¢ hiperteloryzm i wytrzeszcz gatek ocznych, wady
stép 1 dioni (palcozrost) Dzieci maja ob]awy uposledzonego
rozwoju umystowego i WZImOZonego ci$nienia §rédczaszko-
wego. Zespot Aperta wymaga rdéznicowania z innymi zespo-
tami z przedwczesnym zaro$nigciem szwow czaszkowych.
Leczenie jest operacyjne, ale rokowanie bywa niepomyélne
(niepetnosprawno$¢ intelektualna).

Zesp6t Crouzona to przedwczesne zaroénigcie szwow
wiencowego 1 strzalkowego dziedziczone autosomalnie
dominujaco. Charakterystyczne dla tego zespotu jest
wystepowanie dziobowatej wyniostosci w okolicy czota,
hiperteloryzm, wytrzeszcz oczu, zez. Konieczne jest wcze-
sne leczenie operacyjne w celu zapobiezenia uszkodzeniu
nerwow wzrokowych (wczes$nie wystepujg objawy tarczy
zastoinowej).

Zespot Pfeiffera cechuje przedwczesne zarastanie wielu
szwow czaszkowych 1 réwniez jest dziedziczony autosomal-
nie dominujaco. Stwierdza sie krotkogtowie, hiperteloryzm,
niedorozwdj $rodkowej czesci twarzy, wady serca 1 konczyn
(np. palcozrost). Diagnostyka zespolu opiera si¢ na obja-
wach klinicznych, konieczne s3 porada genetyczna i leczenie
operacyjne. W tym zespole, podobnie jak w zespole Aperta
1 Crouzona, istnieje wigksze ryzyko wystapienia bezdechéw
obturacy]nych podczas snu. W wymienionych zespotach
stwierdza sie rowniez objawy wodoglowia (najczesciej w ze-
spole Crouzona). Wystepuja objawy niepetnosprawnosci
1ntelektualne], deficyty zwigzane z rozwojem mowy, plano-
wania, widzenia.

Zespdt Jacksona-Weissa jest dziedziczony autosomalnie
dominujaco. Charakteryzuje 51§ wystgpowamem czaszkowo-
-twarzowej dyzostozy przypominajcej zespdt Pfeiffera, jed-
nak nie ma wad dotyczacych kciuka, ale stwierdza si¢ typo-
wy szeroki paluch.

W' najczestszych zespotach przedwczesnego zarodnigcia
szwow czaszkowych wystepuja mutacje receptora wzrostu
fibroblastow (FGR - fibroblast growth receptor).

Przedwczesne zarosnigcie szwow czaszkowych wymaga
réznicowania ze splaszczeniem okre$lonych okolic czaszki
w nastepstwie krzywicy 1 ulozenia. W nastepstwie ztozenio-
wego splaszczenia szwy czaszkowe s3 prawidlowe, co jest
widoczne w badaniach tomografii komputerowej i radiolo-
gicznych czaszki.

Kraniostenoza to zwezenie czaszki w nastepstwie zaro$nie-
cia szwow czaszkowych, ktore wymaga takze rdznicowania
z pierwotnym matogtowiem. W pierwotnym matoglowiu
przestrzen podpajeczynéwkowa w badaniach neuroobrazo-
wych jest zwigkszona, a w przypadkach kraniostenozy moze
by¢ znacznie zredukowana lub nieobecna. W nastepstwie
rébwnoczesnego zaro$niecia wszystkich szwéw czaszkowych
dochodzi do powstania matogtowia zwigzanego z synostoza
i okreslanego terminem microcephalic synostosis. Leczenie
operacyjne kraniostenozy przeprowadzane jest najczesciej
pomiedzy 6 a 12 miesigcem zycia.

WADY KREGOStUPA

Zesp6t Klippla-Feila charakteryzuje sie skroceniem szyi,
co jest wynikiem zmniejszenia liczby szyjnych kregéw lub
polaczenia si¢ licznych potkregdw w jedna mase kostna.
Ruchomo$¢ szyi jest ograniczona, a linia wloséw obnizona.
Stwierdza si¢ rowniez tarn dwudzielna, skrzywienie krego-
stupa, wady rdzenia (siryngomyelie, diastematomyeli¢), we-
wnatrzrdzeniowe ttuszczaki, guzy dermoidalne, poiqczone
korzenie nerwowe, zesp6t Chiariego typu II. Moga réwniez
wystepowac¢ wady Zeber, rozszczep podniebienia oraz wady
serca 1 nerek. Objawy zespotu wystgpu]q przede wszystklm
w dziecifistwie, ale moga tez pojawia¢ si¢ p6zniej. Diagno-
za zespolu jest mozliwa na podstawie badan neuroobrazo-
wych. Leczenie jest operacyjne (neurochirurgiczne, ortope-
dyczne) i rehabilitacyjne. Rokowanie zalezy od topografii
wady 1 wspolistnienia innych malformacji.

Zespdt Klippla-Feila typu I charakteryzujg rozlegte zmia-
ny rdzenia szyjnego i gérnego piersiowego. Szyja jest krotka
1 asymetryczna, stwierdza sie tarn dwudzielng. Wystepuja
niedowtady koficzyn 1 ruchy mimowolne jednej koniczyny.

Zespot Klippla-Feila typu II cechuje blok kostny 2-3 kre-
gbw szyjnych.

Zespdt Klippla-Feila typu III to obecnos¢ wad piersiowe-
go 1 ledzwiowego odcinka rdzenia krggowego Z towarzysza-
cymi cechami zespotu Klippla-Feila typu I 1 II.

Weniecenie podstawy czaszki (impressio bas1lar1s) cechuje
przemieszczenie otworu potylicznego ku gorze, w wyniku
czego tylny dot czaszkowy jest zbudowany meprandlo-
wo. U pagjentdéw z taka wada moga wystapi¢ rézne objawy
mozdzkowe. Rozpoznanie jest ustalane na podstawie badan
neuroobrazowych, czasami jednak istnieje koniecznos¢ le-
czenia chirurgicznego.

PODSUMOWANIE

[0 Zaburzenia rozwojowe uktadu nerwowego moga by¢
zdiagnozowane u plodu, w dziecinistwie, ale takze u do-
rostych.

O Podstawa diagnostyki wad uktadu nerwowego s3 bada-
nia neuroobrazowe (rezonans magnetyczny i tomografia
komputerowa, w tym z rekonstrukcja 3D).

O Wady uktadu nerwowego czesto wspdlistnieja z wada-
mi innych narzadéw, cechami dysmorfii 1 defektami
genetycznymi. Dla dzieci z wadami ukladu nerwowego
oraz ich rodzicéw konieczna jest zawsze porada gene-
tyczna.

O Zaburzenia rozwojowe uktfadu nerwowego czesto wyma-
gaja interwencji neurochirurgicznej. Pacjenci potrzebuja
réwniez wielospecjalistycznej opieki (np. neurologicz-
nej, rehabilitacyjnej, ortopedycznej, urologicznej, oku-
listyczne;).

O Istnieje mozliwo$¢ profilaktyki wad dysraficznych. @

Zaburzenia rozwojowe uktadu nerwowego



Urazy okotoporodowe

Dorota Dunin-Wasowicz

WSTEP

Postep, jaki dokonal sie w opiece polozniczej, znaczaco
wplynat na zmniejszenie si¢ liczby mechanicznych ura-
zbw okotoporodowych, takich jak ztamania kosci czaszki
czy uszkodzenia splotu barkowego. Takze profilaktyka
1 terapia konfliktu serologicznego oraz efektywne lecze-
nie hiperbilirubinemii spowodowaly redukcj; czestosci
wystepowania zbttaczki jader podkorowych i zw1qzanych
z nig powiktan. Nadal jednak duzym problemem jest oko-
toporodowa encefalopatia niedotlenieniowo-niedokrwien-
na (ENN) noworodkéw, natomiast w coraz liczniejszej
grupie noworodkéw urodzonych przedwczesnie przed
32 tygodnlem ciazy 1 z masa ciala <1500 g oraz <1000 g
znaczacymi patologiami uktadu nerwowego s3 wylewy
dokomorowe 1 okotokomorowa leukomalacja. Problem
zarébwno mechanicznych urazéw okotoporodowych, jak
1 tych zwigzanych ze skutkami niedotlenienia jest bar-
dzo istotny, przede wszystkim ze wzgledu na nastgpstwa
uszkodzen uktadu nerwowego, takie jak mézgowe poraze-
nie dzieciece, padaczka, niepetnosprawno$¢ intelektualna
czy dysfunkcja konczyny goérnej w nastepstwie porazenia
splotu barkowego. Niedotlenienie jest tez jedng z przy-
czyn ADHD.

EPIDEMIOLOGIA

Réznego typu urazy okoloporodowe dotyczace ukiadu
nerwowego 1 narzadu ruchu czy narzadéw wewnetrznych
wystepuja z czgstosaq od 1,5% do 3%. W USA czestos¢
mechanicznych urazéw okotoporodowych oceniono na
6-8 na 1000 zywo urodzonych. Do takich urazéw oko-
toporodowych nadal dochodzi czesciej u noworodkdéw
z masa ciata >4500 g. W poréwnaniu z danymi sprzed
30 lat zanotowano jednak wyrazny spadek (o 88%) wy-
stepowania urazéw mechanicznych. Encefalopatia niedo-
tlenieniowo-niedokrwienna w krajach rozwinietych wyste-
puje u 1-2/1000 noworodkéw donoszonych. Stwierdzana
jest jednak znacznie cze$ciej u noworodkéw urodzonych
w krajach rozwijajacych sie.

KLASYFIKACJA URAZOW OKOLOPORODOWYCH

Urazy okoloporodowe to zaréwno urazy os$rodkowego
i obwodowego uktadu nerwowego, jak i urazy czaszki,
narzadu ruchu czy narzaddéw wewnetrznych lub skory.
Ze wzgledu na czynniki bedace przyczyna urazéw oko-
toporodowych wyrézniamy urazy mechaniczne, ale takze
wystepujace pod wplywem czynnikéw biochemicznych
(niedotlenienie, zatruc1a) czy tez innych czynnikéw fi-
zycznych (wahania ci$nienia wewnatrzmacicznego) lub
infekcyjnych albo nieprawidlowo$ci hematologicznych.
Nalezy podkreshc ze czesto wiele czynnikéw dziata jed-
nocze$nie i stanowi przyczyne urazu (np. pordd mied-
nicowy u wcze$niaka z bardzo mata masg urodzeniowa
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1 trombocytopenia w przebiegu zakazenia cytomegalowi-
rusem).

URAZY GLOWY I SZYI

W przypadku porodéw gléwkowych obrzek w nastepstwie
ucisku czeéci przodujacej nosi nazwe przedgtowia. W prze-
ciwienstwie do krwiaka podokostnowego przedgtowie nie
jest ograniczone do jednej kosci. Obrzek tkanek migkkich
w przedgtowiu czesto jest nastepstwem przedluza)qcego sig
porodu zwykle duzego ptodu i ucisku CZ@SCI przodujacej
na kosci mledmcy lub stosowania prézniociagu. Ob]awy
przedglowm najczedciej ustepuja po kilku dniach, nie po-
zostawiajac nastepstw.

KRWIAK PODOKOSTNOWY

Dotyczy zwykle okolicy ciemieniowej 1 potylicznej, cza-
sami wystepuje obustronnie. W zalezno$ci od rozmiaru
krwiaki podokostnowe wchianiaja sie nawet 2-3 miesia-
ce. Czasami ulegaja czg§ciowemu zwapnieniu. Obecno$¢
krwiakéw jest dowodem trudnego porodu, ale z powodu
ich catkowitej lub cze$ciowej samoistnej resorpcji nie wy-
magaja one interwencji. Zdecydowanie przeciwwskazane
jest ich nakluwanie (ryzyko zakazen). Nasilona hemoliza
w duzych krwiakach podokostnowych moze by¢ przy-
czyny przedtuzajacej sie zbttaczki. Rokowanie w krwia-
kach podokostnowych zalezy od wspdtwystepowania in-
nych patologii (np. krwawien dokomorowych, objawow
encefalopatii niedotlenieniowo-niedokrwiennej).

WGNIECENIE KOSCI CZASZKI

Wystepuje gtéwnie w kosci ciemieniowej i moze by¢ nastep-
stwem stosowania kleszczy. Niewielkie wgniecenia nie wyma-
gaja leczenia, ale w przypadku urazu czaszkowo-mozgowego
konieczna jest interwencja operacyjna.

ZEAMANIA KOSCI CZASZKI
Takze dotyczq przede wszystk1m kosci ciemieniowej, rzadziej
czolowej, 1 nie wymagaja interwencji terapeutycznej.

KRECZ SzYI

Jest nastepstwem krwawienia do mig$nia mostkowo-obojczy-
kowo-sutkowego. Uraz moze wystapi¢ w nastepstwie okrece-
nia pepowiny wokét szyi. Krecz szyi powsta]e takze w wyni-
ku nieprawidtowego utozenia plodu i ucisku oraz wskutek
wadliwej budowy mie$nia. Powstata po wchtonigciu krwiaka
blizna powoduje przykurcz i pochylenie glowy w kierunku
barku. Krecz szyt wymaga roznicowania z rzadko wystepuja-
cymi u noworodkéw guzami tylnej jamy 1 rdzenia. Konieczna
jest wezesna diagnoza 1 leczenie w postaci ¢wiczen rehabili-
tacyjnych. W nastepstwie nierozpoznanego kreczu wystepuja
objawy asymetrii twarzy. Konieczne jest leczenie chirurgiczne.

USZKODZENIA SKORY GEOWY
Moga powstawa¢ w wyniku stosowania kleszczy lub préz-
niociagu (otarcia, obrzgk) oraz podczas nacigcia krocza lub



cigcia cesarskiego. Wymagaja postgpowania aseptycznego
w ramach profilaktyki zakazen.

URAZY NARZADU RUCHU

ZtAMANIA LUB PEKNIECIA OBOJCZYKA

Wystepuja najczeécie) u duzych plodéw. Ztamania zwykle
sa jednostronne, wythkowo obustronne 1 powstaja przede
wszystkim w czasie wydobywania barkéw. Objawem jest wy-
czuwalne zgrubienie na pow1erzchn1 obojczyka, pO)aWIa]q-
ce si¢ po kilku dniach w nastepstwie wytworzenia si¢ watu
kostniny. W ciezszych przypadkach stwierdza si¢ ostabione
ruchy konczyny gornej, rotacje wewnetrzng ramienia, osta-
biony odruch chwytny i asymetryczny odruch Moro. Takie
niewielkie ztamania obojczyka, ktére charakteryzuja si¢ bra-
kiem uszkodzenia okostnej (typu ,,zielonej galazki”) goja sie
szybko 1 nie wymagaja terapii. Gdy odlamy kostne sa prze-
mieszczone, noworodek wymaga zastosowania opatrunku
Desaulta. Konieczna jest tez ostrozna pielegnacja.

ZLAMANIA KOSCI RAMIENNEJ

Dotyczy gtownie gornej czeéci kosci ramiennej 1 mogg mied
charakter zlamania spiralnego. Powstajq glowme jako powi-
ktanie wydobywania ptodu podczas ciecia cesarskiego, przy
zlym ulozeniu ptodu. Objawami ztamania s3 bdl, obrzek i/
lub zaczerwienienie, nieprawidlowy (asymetryczny) odruch
Moro oraz oslabiony odruch chwytny w chorej koﬁczynie
Zlamanie koSci ramiennej moze wspdtistnie¢ z porazeniem
splotu barkowego, dlatego oprécz interwencji ortopedycznej
konieczna jest ocena neurologiczna noworodka. Rokowanie
w przypadkach bez uszkodzen uktadu nerwowego jest dobre.

ZLAMANIA KOSCI UDOWEJ

Wystgpujq w gérnej cze$el kosci udowej, a odtamy kostne
moga sie przemieszczal. Taki uraz jest skutkiem interwencji
potozniczej w porodach stopkowych lub miednicowych.

USZKODZENIA OBWODOWEGO UKLADU
NERWOWEGO

PORAZENIE SPLOTU BARKOWEGO TYPU DUCHENNE'A-
-ERBA

mowych korzeni szyjnych C5 i C6. Przyczyna taklego uszko-
dzenia jest zwykle przedluzajacy si¢ pordd duzego plodu
drogami natury. Porazenie splotu barkowego moze tez po-
wsta¢ w wyniku zastosowania pomocy recznej lub kleszczy.
Skutkiem uszkodzenia gérnych korzeni rdzeniowych jest
niedowlad lub porazenie, a nastgpnie zanik mig$ni konczyny

Tabela 1. Uszkodzenia splotu barkowego

Klasyfikacja uszkodzen splotu | Lokalizacja uszkodzenia

barkowego

Grupa I Korzenie C5, C6

Grupa II Korzenie C5-C7

Grupa III Korzenie od C5 do Thl

Grupa IV Korzenie od C5 do Th1-Th2, o$rodek
rdzeniowo-rzeskowy

gbrnej (dwuglowego naramiennego, ramienno-promienio-
wego, migsnia nadgrzebieniowego i migsni przedramienia).
Objawem klmlcznym jest ulozenie zrotowanej do wewnatrz
konczyny gorne] wzdhuz ciata noworodka; przedramie ]est
wyprostowane 1 w pronacji. Obecne sa ruchy konczyny gor-
nej w stawie barkowym. Odruchy glebokie z migsnia dwu-
glowego 1 ramienno-promieniowego s3 znacznie ostabione
lub zniesione, ale odruch chwytny jest zachowany. Odruch
Moro jest asymetryczny, ruchy palcéw dtoni 1 nadgarstka
sa obecne. Wystepuja zaburzenia czucia powierzchniowego
w obrebie koriczyny gornej. Porazenie typu Erba wyma-
ga réznicowania izolowanym ztamaniem ko$ci ramiennej
(pseudoporazenie) oraz porazeniem splotu typu dolnego
(porazemem Klumpke). W przypadku uszkodzenia korzeni
C4 wystepuje takze porazenie nerwu przeponowego. Rozpo-
znanie uszkodzenia splotu barkowego ustalone jest na pod-
stawie obrazu klinicznego, ale badanie elektromiograficzne
okresla doktadnie miejsce uszkodzenia. Wazna metoda dia-
gnostyczna jest tez rezonans magnetyczny. W poczqtkowym
okresie stosuje sie delikatna plelggnaqg, a nastgpme éwicze-
nia rehablhtacy]ne Objawy ustepuja na]czgsc1e) w 3-4 mie-
siacu zycia. W 75-80% przypadkéw nie ma koniecznosci
leczenia operacyjnego.

PORAZENIE SPLOTU BARKOWEGO TYPU KLUMPKE
(DOLNE)

Jest wynikiem uszkodzenia szyjnych korzeni rdzeniowych
C7 1 C8 oraz pierwszego korzenia piersiowego (Th1). Uszko-
dzenie dotyczy mieéni reki, palcow oraz przedramienia; za-
chowane sa ruchy ramienia. Obserwuje si¢ utozenie palcdéw
reki w tzw. reke potoznika; keiuk jest ustawiony w przywie-
dzeniu. Ostabiony lub nieobecny jest odruch z migénia troj-
glowego. Stwierdza sie rowniez zaburzenia czucia powierzch-
niowego w obrebie dloni i przedramienia, jest to jednak
trudne do oceny w okresie noworodkowo-niemowlecym.
Gdy uszkodzony jest osrodek rdzeniowo-rzgskowy, obserwu-
je sie réwniez objawy zespolu Hornera.

CALKOWITE PORAZENIE SPLOTU BARKOWEGO
Nastepuje w wyniku uszkodzenia korzeni C5-C8, czasem
Thl. To najciezsze i drugie co do czestosci wystepowania
uszkodzenie splotu barkowego. Obustronne uszkodzenie
splotéw barkowych, zwykle w nastepstwie porodu poslad-
kowego, wystepuje nawet w 23% przypadkéw. Klasyfikacje
uszkodzen splotu barkowego przedstawiono w tabeli 1.
Porazenie splotu barkowego wymaga réznicowania z od-
dzieleniem glowy kosci ramlenne] od nasady, ztamaniem
obojczyka 1 kosci ramiennej, septycznym zapalenlem stawow
koticzyny gornej, uszkodzeniem rdzenia szyjnego, wrodzo-
n ospa wietrzng, artrogrypoza. Rzadko wystepujace guzy,
takie jak wrodzona myofibromatoza, réwniez wymagaja réz-

Objawy kliniczne uszkodzenia

Niedowtad lub porazenie mig$ni barku
1 mig$nia dwugtowego ramienia

Niedowlad lub porazenie migsni barkéw,
dwuglowego ramienia 1 prostownikow
przedramienia

Calkowite porazenie koniczyny gornej

Calkowite porazenie koniczyny gornej
1 zespot Hornera
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