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Streszczenie |

Cialo modzelowate jest waznym spoidiem mdzgu, faczacym obie potkule mézgowe i odgrywa istotng role w czynno-
$ci poznawczej mozgu. Cialo modzelowate rozwija si¢ z blaszki granicznej. Formowanie si¢ ciala modzelowatego za-
czyna si¢ od jego przedniej czesci okofo 8. tygodnia cigzy, postepuje doogonowo i koficzy si¢ okofo 18.-20. tygodnia
cigzy. Zaburzenie procesu ksztaltowania moze prowadzi¢ do catkowitej lub czg¢$ciowej agenezji ciala modzelowatego.
Nie sg znane przyczyny powodujace agenezje lub réznego stopnia hipoplazje tej cz¢sci mozgowia. Wezesne uszko-
dzenia mogg prowadzi¢ do catkowitej jego agenezji, podczas gdy pdzZniejsze — do cz¢Sciowej agenezji lub hipoplazji.
Czgstos¢ wystepowania tej wady zmienia si¢ w roznych opracowaniach w zaleznosci od badanej populacji i kryteriow
diagnostycznych. Agenezja ciata modzelowatego cz¢sto wspdtistnieje z wadami osrodkowego uktadu nerwowego
albo z wadami innych uktadéw i narzadow, wiaczajac zespoly metaboliczne. Chociaz ogdlne rokowanie w agenezji
ciala modzelowatego pozostaje kontrowersyjne, w niektorych pracach podkresla sie gorsza prognoze w przypadku
obecnosci dodatkowych anomalii, w mniej licznych pracach odnoszacych sie do izolowanej postaci tej wady w wigk-
szosci przypadkow opisuje si¢ rozwdj postnatalny z pogranicza patologii i normy. W pracy przedstawiono aktualny
stan wiedzy na temat charakterystyki sonograficznej, postgpowania i rokowania dla ptodow z prenatalnie rozpozna-
ng agenezja ciala modzelowatego.

Stowa kluczowe: oSrodkowy uklad nerwowy, agenezja ciala modzelowatego, diagnostyka prenatalna, ultrasonografia, MRI

Summary |

The corpus callosum is an important brain commissure connecting the cerebral hemispheres and is essentials for
efficient cognitive function. The corpus callosum is derived from lamina terminalis. Until the eighth weeks of gesta-
tion, only the most rostral part is formed; the caudal portion develops about 18-20 weeks of gestation. A distur-
bance of this process may lead to agenesis or partial agenesis (hypogenesis or dysgenesis) of the corpus callosum.
Insults responsible for agenesis of the corpus callosum or varying degrees of hypoplasia of the corpus callosum are
not identified. An early failure may lead to complete agenesis, whereas a later one will lead to partial genesis or
hypoplasia. Its prevalence varies in different studies, depending on the population studied and the diagnostic cri-
teria. ACC is often associated with other cerebral and/or extracerebral malformations including syndromes and
metabolic diseases. Although the overall prognosis of ACC remains controversial, several studies have reported
a worse prognosis in the presence of additional anomalies; in the less frequent cases of isolated ACC, it appears
to carry a prognosis compatible with normal or borderline postnatal development in most cases. We review the cur-
rent state of knowledge regarding the sonographic characterization, management and prognosis of the agenesis of
corpus callosum.
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EPIDEMIOLOGIA

(agenesis of corpus callosum, ACC) jest zmienna w r6z-

nych doniesieniach; zalezy od rodzaju badanej populacji
oraz od przyjetych kryteriow rozpoznania. W niewyselekcjono-
wanej grupie autopsji zdarza si¢ z cz¢stoScig 1:19 000. W ogdlnej
populacji wynosi od 0,3% w badaniach radiologicznych, a w au-
topsjach grup wyselekcjonowanych sigga 5,3%. W innych donie-
sieniach czgstos¢ wystepowania ACC okresla sie na 0,3-0,7%
w ogolnej populacji 1 2-3% w populacji 0sob z uposledzeniem
umystowym!-?. Z kolei w badaniach ponad 2500 mtodych zdro-
wych rekrutow Weber i wsp. nie odnotowali ani jednego przy-
padku ACC®, Nie ma istotnie statystycznej roznicy w wystepo-
waniu ACC w zaleznosci od pici. W grupie osob z diagnoza
prenatalng czestos¢ catkowite] ACC w pordwnaniu z czgsciowym
brakiem ciafa modzelowatego jest wicksza, ale moze to wynika¢
z trudnosci technicznych w uwidocznieniu tej ostatniej patologii
(diagnozy fatszywie ujemne)®. Wigkszos¢ przypadkow ACC wy-
stepuje sporadycznie, jednakze znana jest sktonnos¢ rodzinnego
wystepowania na drodze autosomalnie recesywnej lub sprzezo-
nego z chromosomem X. Agenezja ciala modzelowatego jest
rowniez zwiazana z duzym ryzykiem (1 na 10) anomalii chromo-
somalnych, szczegolnie trisomii 13, 18121 lub z mozaikami“®!".
NieprawidtowoSci kariotypu w przypadku prenatalnej diagnozy
ACC zmieniajg si¢ od 16 do 42%1>1. ACC moze by¢ wadg izo-
lowang (20-30%) lub wspotwystepowac z anomaliami w zakresie
innych uktadow i narzadow, takze w przebiegu chorob metabo-
licznych (70-80%) (tabela 1)10111416),
Do wad OUN wspotwystepujacych z ACC nalezg: wodogto-
wie, mafogtowie, przepuklina mézgowa, porencefalia, holopro-
sencefalia, lissencefalia, zesp6t Dandy’ego-Walkera i rozszczep
kregostupa; do wad niezwigzanych z OUN: hiperteloryzm, ma-
tozuchwie, rozszczep podniebienia, malformacje palcow, dys-
plastyczne nerki, przepuklina przeponowa i wrodzone wady
serca. Mnogo$¢ wad wspotwystepujacych z ACC ukiada sie
w rozne zespoly zwigzane z ta anomalig (zespot Aicardiego,
Shapiro, Angelmana, Walkera-Warburg, Frynsa itd.). Najczest-
sze z nich przedstawione sa w tabeli 1. Londyfiska Baza Da-
nych Dysmorfologii (London Dysmorphology Database) po-
daje 108 zespotow, w ktorych moze wystepowac agenezja ciata
modzelowatego.

Czqstoéé wystepowania agenezji ciala modzelowatego

EMBRIOLOGIA

Poczatek formowania si¢ struktur przodomozgowia, ktore
sq podstawg rozwoju ciata modzelowatego, przypada na 39.
dziefi zycia zarodka ludzkiego. W 74. dniu pojawiajg si¢
najwczesniejsze osiowe widkna nerwowe ciafa modzelowate-
go, kolano i pfat sa rozpoznawalne w 84. dniu, a ostateczng
budowe, typowa dla dorostego, cialo modzelowate osigga
w 115. dniu zycia zarodka. Wraz z rozwojem kory mozgowej
zwicksza sie liczba widkien nerwowych faczacych poszczegol-
ne okolice mozgowia obu potkul. Wiokna tworzg peczki zwane
spoidtami. Poczatkowo role spoidia spefnia blaszka graniczna,
najbardziej ku przodowi wysuni¢ta cz¢$¢ przodomozgowia.
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Blaszka graniczna rozcigga si¢ od blaszki grzbietowej migdzy-
mozgowia do skrzyzowania wzrokowego. W 3. miesiacu w dolnej
czescl blaszki granicznej pojawiaja si¢ spoidfa: przednie i hipo-
kampa. Najwieksze spojenie — ciato modzelowate (corpus callo-
sum) taczy pola nowej kory. Poczatkowo ciato modzelowate sta-
nowi matg wigzke widkien w blaszce granicznej, ku przodowi od
spojenia hipokampa. Wraz ze wzrostem nowej kory przybywa
widkien faczacych i ciafo modzelowate powigksza si¢ ku przodo-
wi, a nastepnie do tylu i ostatecznie przebiega tukowato ponad
cienkg pokrywa migdzymdzgowia'720,

Jezeli prawidtowy proces rozwojowy zostanie zaburzony, cia-
o modzelowate moze nie wyksztalcic si¢ catkowicie lub czes-
ciowo. Formowanie si¢ ciala modzelowatego zaczyna si¢ od
jego przedniej czesci okofo 8. tygodnia ciazy, postepuje doogo-
nowo i koficzy si¢ okoto 18.-20. tygodnia cigzy. Dlatego cz¢scio-
wa agenezja ciata modzelowatego zwykle dotyczy jego tylnego
cztonu (tylnej czeSci pnia i ptata). Wowezas rogi czotowe komdr
bocznych mézgu sg prawidtowe, jama przegrody przezroczy-
stej obecna, a jedynie rogi potyliczne sg poszerzone. Wyjatkiem
od tej reguly jest pdZne ksztattowanie si¢ najbardziej ku przo-
dowi wysunietej czgSci ciata modzelowatego, tzw. dzioba ciafa
modzelowatego, ktore rozwija si¢ okofo 18.-20. tygodnia cigzy.
Znajomos¢ kolejnosci procesow organogenezy pomaga w rdz-
nicowaniu pomiedzy anomalig rozwojowg (hipogenezja) a na-
bytym uszkodzeniem struktury!72!-2,

Volpe i wsp. w swojej pracy poswieconej serii 19 przypadkow
agenezji ciata modzelowatego opisali 1 przypadek izolowane-
go braku przedniej czesei ciata modzelowatego, ktory wia-
zal si¢ z obecnoScig malych torbieli porencefalicznych i poli-
mikrogyrii w ptatach czotowych. Zmiany te sa uwazane za
nastepstwo niedotlenienia i niedokrwienia, a zatem hipoplazja
ciata modzelowatego byta wynikiem wtornego uszkodzenia*?.
Catkowita nieobecnos¢ ciata modzelowatego powoduje odda-
lenie od siebie potkul mozgu z poglebieniem bruzdy miedzy-
mdzgowej. W przypadku nieobecnosci przedniej czesci ciata
modzelowatego nastepuje uniesienie IIT komory ku bruzdzie
mi¢dzymozgowej. Wspditowarzyszace zwykle poszerzenie ko-
mdr bocznych mozgu wzrasta w nieznacznym stopniu wraz
7 zaawansowaniem cigzy!0-22529,

FUNKCJA

Ciato modzelowate odgrywa role uktadu taczacego pomiedzy
dwiema potkulami mozgu. Jego obecnos¢ jest wazna w koor-
dynowaniu informacji i wymianie bodZcow sensorycznych po-
miedzy pétkulami mozgowymi. Integruje ono ruchowe, czucio-
we i poznawcze funkcje mozgu.

Ciato modzelowate jest struktura pd7ng filogenetycznie, dlate-
2o jego brak nie jest letalny i nie ma wptywu na funkcje zyciowe.
Pewien odsetek 0sob z izolowang postacig ACC nie wykazuje
zadnych objawdw patologicznych w badaniu neurologicznym.
Pozostali, podczas oceny neurologa, prezentujg subtelne obja-
wy ubytkowe, takie jak niemozno$¢ odroznienia bodzcow przy
uzyciu obu rak (temperatury, ksztattu, wagi przedmiotow
umieszczonych w dfoniach). Stwierdza si¢ tez roznego typu na-
pady wyladowan neuronalnych (60%), uposledzenie rozwoju
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Nieprawidtowosci chromosomowe

Nieprawidtowosci kariotypu

%

Aneuploidie

85
Trisomia 18 20
Trisomia 13
Trisomia 15
Trisomia 21
Triploidia

Inne nieprawidtowosci

15
46, XY, var (18p)

46, XX, dup (8p)

46, XY, add (1) (q42)
45,XY,-14,-20 + der (20)

47, XY + der (9) t(9;9) (p11.2; q13)

Zespoty genetyczne dziedziczone autosomalnie dominujaco

Zespot Inne cechy w badaniu ultrasonograficznym

Zespot Aperta Craniosynostosis, brachycephalia, acrocephalia, ptaskie czoto i potylica, fagodna wentrykulomegalia, syndaktylia,
wielowodzie, poszerzone NT

Zesp6t Gorna Jednostronny rozszczep wargi/podniebienia, wodogtowie

Cephalopolysyndactylia Greiga

Osiowa/pozaosiowa polidaktylia, syndaktylia, makrocefalia

Zesp6t Lenza-Majewskiego

Wypukte czoto, hiperteloryzm, grube zebra/obojczyki

Zespot Millera-Dickera

Lissencefalia, mikrocefalia, wielowodzie, tagodna wentrykulomegalia, wada serca, omphalocele, IUGR

Zespot Mowata-Wilsona

Mikrocefalia, megacolon, hiperteloryzm, wada serca

Zespot Opitza GBBB

Hiperteloryzm, rozszczep wargi/podniebienia, wada serca, wnetrostwo, atrezja odbytu

Zesp6t Rubinsteina-Taybiego

Wada serca, rozszczep kregostupa, klinodaktylia 5. palca, wielowodzie

Zespoly genetyczne dziedziczone autosomalnie recesywnie

Acrocallosal zespét Pozaosiowa polidaktylia, hiperteloryzm, makrocefalia, wypukte czoto, wentrykulomegalia
Zespét Frynsa Przepuklina przeponowa, cystic hygroma, wada serca, rozszczep podniebienia
Zespét Jouberta Hipoplazja robaka mézdzku, hiperteloryzm, przepuklina mézgowa potyliczna, polidaktylia

Zesp6t Mardena-Walkera

Mikrocefalia, hipoplazja robaka/pétkul mézdzku, rozszczep podniebienia, wada serca, matozuchwie, brak
obojczykéw, nerki torhielowate, IUGR

Zespot Meckela-Grubera

Przepuklina mézgowa potyliczna, nerki torbielowate, polidaktylia, matowodzie

Zespot Smitha-Lemliego-Opitza

Mikrocefalia, syndaktylia, rozszczep wargi/podniebienia, nieprawidtowosci narzadéw ptciowych, poszerzenie NT

Zespoty genetyczne zwigzane z chromosomem X

Zespot Aicardiego

Microphthalmia, torbiele splotéw naczyniéwkowych, zespét Dandy’ego-Walkera, rozszczep wargi/podniebienia

Zespot ATRX

Mikrocefalia, nieprawidtowosci narzadéw piciowych, anomalie kregdw, agenezja nerek, wodonercze

Choroba Hirschsprunga

Poszerzenie okreznicy, wielopoziomowe poszerzenie petli jelit, hiperechogeniczne jelita

Zaburzenia metaboliczne

Cukrzyca u ciezarnej

Histydynemia

Zesp6t Menkesa

Noworodkowa adrenoleukodystrofia

Hiperglicynemia

Tabela 1. Najczestsze nieprawidlowosci kariotypu, zespoly uwarunkowane genetycznie (autosomalne dominujqce, autosomalne recesywrne,
zwigzane z chromosomem X) oraz zaburzenia metaboliczne przebiegajqce z agenezjq ciata modzelowatego

umystowego (70%) czy dyskretne objawy psychoz. Jednakze
uwaza sie, ze te ostatnie zaburzenia nie s3 powodowane przez
brak ciafa modzelowatego, ale przez wspdttowarzyszace ano-
malie kory mozgowej. W zwiazku z tym rokowanie jest pier-
wotnie uwarunkowane przez wspotistniejace zaburzenia lub
choroby podstawowe. Badania prowadzone w grupie 0sob

196 | - izolowang postacig ACC wykazuja, ze pewien odsetek pre-

zentuje prawidiowy poziom inteligencji, podczas gdy u pozo-
statych plasuje si¢ on ponizej normy®+10.30-33),

HISTORIA NATURALNA

Rozwdj OUN cztowieka jest procesem ciagtym, ktory zaczy-
na si¢ na wezesnym etapie cigzy!®.
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Zainteresowanie anatomiczng oceng ciata modzelowatego jest
oparte na fakcie, ze czynnoS¢ tej struktury zalezy od jej bu-
dowy. Ciato modzelowate zaczyna rozwijac si¢ okoto 12. tygo-
dnia ciazy. Jego cze$¢ doglowowa, tzw. kolano, tworzy si¢ na
poczatku 1 nastgpnie wzrasta doogonowo, ksztaltujac pief
i plat ciata modzelowatego.

Najwiekszy przyrost ciafa modzelowatego na grubos$¢ i szeroko$¢
zachodzi pomiedzy 19. a 21. tygodniem ciazy, podczas gdy przy-
rost na dfugo$¢ ma staty charakter w trakcie trwania cigzy 7%,

DIAGNOZA

Bezposrednie uwidocznienie ciata modzelowatego w ultraso-
nograficznym badaniu pfodu w ptaszczyZnie strzatkowej i wiei-
cowej, a co za tym idzie ustalenie rozpoznania nieprawidiowo-
Sci tej struktury wymaga duzego doswiadczenia od badajacego
i zwykle odbywa si¢ w osrodku referencyjnym dla wad piodu.
Wykazanie obecnosci ciata modzelowatego w badaniu ultraso-
nograficznym moze by¢ problematyczne, gdyz jego tukowaty
ksztalt powoduje, ze nie mozna go zobrazowa¢ w standardo-
wych przekrojach osiowych!!?,

Ciatlo modzelowate mozna uwidoczni¢ od okoto 16. tygodnia
ciazy, jako hipoechogeniczng strukturg zawartg pomiedzy dwo-
ma liniami o podwyzszonej echogenicznosci. W przekroju

Wiek ciazowy 5. centyl Srednia dtugos¢ | 95. centyl
(mm)

16 2,95 3,75 4,55
17 4,77 6,24 7,70
18 10,04 12,51 14,99
19 14,51 15,78 17,05
20 18,13 18,95 19,77
21 19,54 20,38 21,23
22 21,53 22,39 23,24
23 23,19 24,45 25,72
24 26,32 27,61 28,90
25 28,66 29,65 30,64
26 29,91 31,44 32,98
27 32,75 34,33 35,92
28 32,30 34,44 36,59
29 34 36,40 38,59
30 37,14 38,33 39,52
31 36,18 37,30 38,42
32 38,37 40,43 42,49
33 31,44 38,50 45,56
34 41,40 42,50 43,60
35 40,82 45,60 50,38
36 40,00 44,00 45,00
37 42,5 44,67 46,84

Tabela 2. Dilugosé ciata modzelowatego u plodu w trakcie trwania
ciqzy (wg Achiron, Achiron, Ultrasound Obstet. Gyne-

col. 2001)
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Rys. 1. Prawidlowe cialo modzelowate w przekroju strzatkowym

strzatkowym cialo modzelowate ograniczone jest od gory
przez bruzdg ciala modzelowatego i zakret obreczy, a od tylu
przez hipoechogeniczne jamy okofo ciala modzelowatego (jame
przegrody przezroczystej i jame brzezng)'?. W tej projekcji mie-
1zy si¢ dtugos¢ ciata modzelowatego: od najbardziej wysunigtego
do przodu kolana do najdalej usytuowanego brzegu pnia, wyzna-
czajac prostg rozpietos¢ ciata modzelowatego od czeei glowo-
wej do ogonowej (rys. 1). Grubos¢ 1 wysokos¢ ciata modzelowa-
tego okreSla si¢ w jego przedniej czesci, w przekroju wieicowym
(rys. 2). Obraz taki otrzymuje si¢ poprzez ruch glowicy prostopa-
dle do obrazu, w ktorym mierzy si¢ diugos¢ ciata modzelowatego
(podtuznej osi mdzgu). Nalezy uzyskac przekroj, w ktorym hipo-
echogeniczna struktura ciata modzelowatego jest widoczna po-
miedzy dwoma liniami o podwyzszonej echogenicznoSci i jest
ograniczona od gory przez echogeniczng lini¢ pomigdzy potkula-
mi moézgu, bocznie przez rogi przednie komor bocznych, a od
dotu przez plynowa strukture jamy przegrody przezroczyste;.
Przednia czgS¢ ciata modzelowatego zostata wyselekcjonowana
do pomiaru, gdyz najfatwiej ja uwidoczni¢ w sposdb powtarzal-
ny, staly i jednoznaczny. Achiron!” stwierdzit, ze w badaniu 2D
pomiar wszystkich trzech wielkosci (dtugos¢, szerokos¢
1 grubos¢) jest wykonalny od 16. tygodnia ciazy. Odnotowal,
7e w trakcie trwania cigzy grubos¢ i szerokoS¢ wzrastaja trzykrot-
nie, a dtugoS¢ dziesigciokrotnie. Ustalif tez, ze miedzy 16. a 20.
tygodniem ciazy ciafo modzelowate osiaga blisko 50% catkowitej
grubosci i szerokosci. Dalszy wzrost jest przyspieszony do 21.-22.
tygodnia cigzy, a nastepnie pozostaje staly do kofica cigzy. Dane
uzyskane z tej pracy odpowiadajg danym z badaf patomorfolo-
gicznych i potwierdzaja fakt, ze cialo modzelowate koficzy for-
mowac si¢ okofo 21. tygodnia cigzy. Podobna charakterystyka
wzrostu ciala modzelowatego byla obserwowana rodwniez we
wezesniejszych pracach®39 w ktorych zauwazono, ze istotne
przyspieszenie wzrastania ma miejsce okoto 20. tygodnia cigzy.
Szybki wzrost ciala modzelowatego w tym okresie nie jest zaska-
kujacy, poniewaz odpowiada pierwszej fazie migracji neuro-
nalnej. Wspdlne wnioski potwierdzajq zafozenie, ze rozwdj kory
mdzgowej i procesow mielinizacji nastepuje skokowo w pofowie
cigzy. Po tym okresie cialo modzelowate rosnie stopniowo, glow-
nie wzdfuz osi podtuznej. Prace z zakresu biologii molekularnej
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Wiek ciazowy 5. centyl Srednia szeroko$¢ | 95. centyl
(mm)

16 1,61 2,38 3,14
17 2,08 2,63 3,17
18 2,82 3,99 515
19 3,80 4,18 4,55
20 3,93 443 4,93
21 4,40 5,02 5,64
22 4,56 4,99 5483
23 4,90 539 5,88
24 5,49 6,16 6,83
25 5,26 5,68 6,11
26 5,74 6,40 7,06
27 572 6,69 7,66
28 6,50 719 7,88
29 535 6,18 7,01
30 6,45 7,16 7.87
31 5,92 6,63 734
32 543 6,61 7,80
33 4,81 6,58 834
34 5,90 732 873
35 543 7,16 8,89
36 5,60 8,60 8,80
37 2,98 7,67 12,36

Tabela 3. Szerokos¢ ciala modzelowatego u plodu w trakcie trwa-
nia cigzy (wg Achiron, Achiron, Ultrasound Obstet. Gy-
necol. 2001)

pokazuja, ze pomigdzy 15. a 22. tygodniem cigzy mRNA i ekspre-

sja genow biatek mieliny rosng okoto 80 razy.

Kolorowy Doppler moze by¢ pomocny w zobrazowaniu prze-

biegu tetnicy okotospoidiowe;j o tukowatym przebiegu. W wa-

runkach prawidfowych tetnica przednia mozgu wraz z odcho-
dzaca od niej tetnica okotospoidtowg znajduje sic w bliskim
kontakcie z kolanem i przednig cz¢Scig pnia ciala modzelowa-
tego (rys. 3). W przypadku czeSciowej agenezji ciata modze-
lowatego naczynia te tracg swoj prawidiowy fukowaty prze-
bieg w miejscu braku struktur ciala modzelowatego, a tetnica
okotospoidtowa kieruje si¢ skoScie ku gorze i ku tytowi

(rys. 3).

Do anomalii rozwojowych ciata modzelowatego zalicza si¢ jego

hipoplazje, hiperplazje, agenezje i dysgenezje. Agenezja ciata

modzelowatego moze by¢ catkowita (complete agenesis of
corpus callosum, CACC) (rys. 4) albo cze¢sciowa, zwana row-
niez hipogenezjg (partial agenesis of corpus callosum, PACC).

Morfologicznie wyrdznia si¢ dwa typy ACC:

* typ 1. ACC, w ktorym wiokna osiowe nerwow sa obecne, ale
nie posiadajg zdolnoSci przekroczenia posSrodkowe;j linii,
tworzg duza wigzke widkien zbaczajacych uktadajacych sig
wzdiuz posrodkowej linii obu potkul mdzgowych (tzw. pe-
czek/wigzka Probsta);

* typ 2., duzo rzadszy, w ktorym uposledzone jest tworzenie si¢
osiowych widkien nerwowych, nie mozna wykazac obecnosci
peczka Probsta.

W badaniu ultrasonograficznym, w przekroju wieicowym cia-
to modzelowate jest uwidocznione jako struktura powyzej ko-
mor bocznych mézgu. W przekroju strzatkowym formuje ono
sklepienie jamy przegrody przezroczystej i komdr bocznych
mozgu. Agenezje ciata modzelowatego mozna podejrzewac na
podstawie cech posrednich, takich jak brak jamy przegrody
przezroczystej i obecnos¢ kolpocefalii. Kolpocefalia jest posze-
rzeniem komor bocznych w zakresie rogdw tylnych, zwykle fa-
godnego stopnia (rys. 5). W przekroju poprzecznym rejestru-
je si¢ boczne przemieszczenie przySrodkowej Sciany rogdw
czotowych komor bocznych, poszerzenie rogéw potylicznych
oraz uniesienie i powickszenie komory III. Poszerzone komory
boczne przyjmuja charakterystyczny ksztatt ,tzy”. Przemiesz-
czenie ku gorze komory I jest bardzo swoistym objawem, ale
wystepuje tylko u okoto 40% ptodow z agenezjq ciata modzelo-
watego. Jezeli pierwotne widkna taczace potkule mozgowe sg
takze nieobecne, dochodzi do poszerzenia i poglebienia bruzdy
miedzymozgowej. Objaw ten wraz z przemieszczeniem II1 ko-
mory wigze si¢ z gorszym rokowaniem. W okresie postnatal-
nym, ale takze pod koniec zycia ptodowego, w niektorych przy-
padkach ACC mozna uwidoczni¢ promienisty ukfad zakretow
kory mozgu rozciagajacy sie od gornego sklepienia komor
bocznych, ktory wynika z nieobecnosci zakretu obreczy.

Podczas gdy kolpocefalic mozna uwidoczni¢ niemal w kazdym

przypadku catkowitej agenezji ciata modzelowatego, brak jamy

przegrody przezroczystej dotyczy tylko czesci z nich. Im wigk-
sz cz¢SC pnia ciata modzelowatego obejmuje hipoplazja, tym
mniejsza jest jama przegrody przezroczystej. Dlatego w cze-

Sciowej agenezji ciata modzelowatego objawy posrednie, ktore

prowadza do wiasciwej diagnozy, mogg by¢ nieobecne. W wie-

lu doniesieniach z zakresu prenatalnej diagnostyki obrazowej
czgstos¢ wystepowania czeSciowej agenezji ciata modzelowa-
tego u plodow jest istotnie mniejsza niz catkowitej agenezji,
podczas gdy w okresie postnatalnym czestosci te nie roznig si¢
istotnie statystycznie. W zwigzku z tym mozna stwierdzi¢,
ze czeS¢ przypadkow czeSciowej agenezji ciata modzelowa-
tego pozostaje nierozpoznana w trakcie zycia plodowego.

Rys. 2. Prawidtowe ciato modzelowate w przekroju wiericowym

AKTUALN NEUROL 2009, 9 (3), p. 194-202
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Rys. 3. Po stronie lewej prawidlowy przebieg tetnicy okolospoidlowej, po stronie prawej nieprawidlowy jej przebieg towarzyszqcy agenezji ciala
modzelowatego (Zrodlo: Pilu, Agenesis of the corpus callosum, www.TheFetus.net)

W pismiennictwie odnotowuje si¢ rowniez rozpoznania falszy-
wie dodatnie: w badaniach Fratelli i wsp. autorzy nie potwier-
dzili postnatalnie 5,4% prenatalnych rozpoznaf ACC (7/124).
W 1 przypadku u noworodka stwierdzono torbiel podwysciol-
kowa, w 1 - leukomalacje, w pozostatych 5 obraz w USG i MRI
byt prawidtowy'2,

Wiek ciazowy 5. centyl Srednia grubos¢ | 95. centyl
(mm)
16 0,42 0,75 1,08
17 0,58 112 1,32
18 112 1,30 1,48
19 1,03 1,13 1,24
20 1,31 1,47 1,63
21 1,60 173 1,86
22 1,82 2,00 2,18
23 1,87 2,04 2,20
24 1,90 2,07 2,24
25 1,89 2n 2,34
26 1,87 2,09 2,31
27 1,94 2,14 2,35
28 1,66 2,14 2,63
29 173 1,99 2,25
30 2,04 2,35 2,66
31 1,93 237 2,81
32 1,96 2,66 3,36
33 2,13 2,75 337
34 2,20 2,62 3,03
35 2,21 2,76 3,31
36 2,20 2,50 3,00
37 1,98 2,27 2,55

Tabela 4. Grubos¢ ciala modzelowatego u plodu w trakcie trwa-
nia ciqzy (wg Achiron, Achiron, Ultrasound Obstet. Gy-
necol. 2001)
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Wraz z postepem technologicznym aparatury ultrasonogra-
ficznej ro$nie liczba anomalii, ktére mozna wykry¢ pod koniec
1. trymestru. Achiron i Tadmor poréwnywali mozliwoSci bada-
nia glowicg dopochwowg i przezbrzuszng w tym okresie. Duze
wady OUN, takie jak acranius, exencefalia, przepuklina mozgo-
wa lub torbiel tylnego dotu czaszki, moga by¢ uwidocznione
w tym okresie w obu powyzszych badaniach. Kazde badanie
weryfikowano w 2. trymestrze, okoto 20. tygodnia ciazy. Wsrod
nieprawidiowosci, ktorych nie uwidoczniono w 1. trymestrze,
a stwierdzono w potowie cigzy, byta takze ACC®¥,
Diagnostyka réznicowa uwzglednia inne zmiany ptynowe po-
Srodkowej okolicy mozgowia, takie jak torbiel pajeczyndwki,
wyniosto$¢ jamy przegrody przezroczystej lub porencefalia.
Wszystkie typy holoprosencefalii obejmujg agenezje ciata mo-
dzelowatego jako sktadowg podstawowej anomalii, chociaz
nalezy pamigtac, ze ptatowa i potptatowa postac holoprosen-
cefalii nie powinna by¢ mylona z izolowang agenezjq ciata mo-
dzelowatego. Jezeli przemieszczenie komory IIT jest nieobec-
ne, a rejestruje si¢ poszerzenie przedsionkdw i rogdw tylnych
komor bocznych, mozna blednie podejrzewal wodoglowie.
Jednakze w agenezji ciala modzelowatego typowo mamy do
czynienia z istotnie wickszym poszerzeniem rogdw tylnych
w pordéwnaniu z pozostatymi cze¢Sciami uktadu komorowego
mozgu.

W przypadku podejrzenia ACC nalezy przeprowadzi¢ doktadng
sonograficzng oceng struktur poza OUN i echokardiograficzng
ocen¢ anatomii plodu ze wzgledu na czeste wspotwystgpowanie
anomalii z zakresu roznych uktadow i narzgdow®’¥.

Na podstawie wlasnych do§wiadczef i danych z piSmiennictwa
Malinger i wsp. uwazaja, ze diagnostyka CC powinna si¢ opie-
ra¢ na technice ultrasonografii 2D wysokiej rozdzielczosci,
uzupetnionej o badanie MRI®40,

Bezposrednie uwidocznienie ciata modzelowatego w przekro-
ju strzatkowym i wieficowym, a nastepnie ustalenie rozpozna-
nia nieprawidiowosci tej struktury (rys. 3) wymaga do$wiad-
czonego ultrasonografisty i zwykle uzyskuje si¢ po skierowaniu
cigzarnej do oSrodka referencyjnego dla wad ptodu. Ze wzgle-
du na trudno$¢ w odroznieniu catkowitej od czeSciowej age-
nezji ciala modzelowatego w badaniu ultrasonograficznym,
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Posrednie - brak jamy przegrody przezroczystej

- brak zakretu obreczy kory mézqu

« kolpocefalia — poszerzenie przedsionkdw i rogéw tylnych komér bocznych

« poszerzone struktury komdr bocznych w ksztatcie, fzy”

« poszerzona przestrzen pomiedzy potkulami mézqu

- powiekszona odlegtos¢ pomiedzy rogami przednimi mézgu

« przemieszczenie ku gérze komory Il mézqu (w 40-60% przypadkdw)

- nieprawidfowy, promienisty uktad zakretow posrodkowych kory mézqu (w okresie okotoporodowym lub postnatalnie)

Bezposrednie - catkowity brak ciata modzelowatego

- cze$ciowy brak ciata modzelowatego, zwykle ptata i ogona

Tabela 5. Ultrasonograficzne cechy agenezji ciata modzelowatego

niektorzy autorzy zwracajg uwage na przydatno$¢ rezonansu
magnetycznego. Wickszy dostep do MRI powoduje, ze zasto-
sowanie tej techniki do oceny ptodu stopniowo ro$nie w cia-
gu ostatnich 10 lat. W grupie 20 przypadkow z podejrzeniem
PACC w badaniu ultrasonograficznym Volpe i wsp. uzyska-
li potwierdzenie rozpoznania w rezonansie w 19 z nich; tylko
w 1 przypadku diagnoza byta fatszywie dodatnia“?.

W badaniu MRI mozna zobrazowac, wspottowarzyszace czg-
Sciowej lub catkowitej agenezji ciata modzelowatego, nieprawi-
dtowosci mozgu, ktore bylyby trudne lub niemozliwe do stwier-
dzenia w badaniu ultrasonograficznym, takie jak lissencefalia,
polimikrogyria lub weztowa okofokomorowa heterotopia 34249,

ROKOWANIE

Mato jest badan traktujacych o losach osdb z prenatalnie wy-
krytg ACC, czego powodem jest stosunkowo niska czesto$é
wystepowania tej patologii, ale takze brak rozpoznania prena-
talnego w przeszioSci. Warto$¢ retrospektywnych prac moze
by¢ dyskusyjna ze wzgledu na ocen¢ wybranych przypadkow.
Prace prospektywne z ostatnich lat prezentujg losy chorych
7 ACC, ale opisywane wyniki r6znig si¢. Grupy badane sa cz¢-
sto niejednorodne, obejmuja opisy chorych z catkowitg i cz¢-
Sciowa ACC, ale takze 0sob z dodatkowymi anomaliami OUN.
Niewystarczajaca do analizy losow liczba przypadkow ze zto-
zonymi ACC (tzn. ze wspdlistniejacymi anomaliami) wynika
takze z wysokiego odsetka terminacji cigzy i spontanicznych
obumar¢ wewngtrzmacicznych249,

Rys. 4. Brak ciala modzelowatego w przekroju strzalkowym

W przypadku izolowanej ACC spektrum zaburzef zmienia si¢ od
stanu prawidtowego rozwoju do ci¢zkich postaci nieprawidfowo-
Sci rozwojowych. Francesco i wsp. oraz Ramelli i wsp. rzadko ob-
serwowali opdZnienie rozwoju, podczas gdy w pracach obejmu-
jacych duze grupy chorych czesto$¢ wystepowania ,.ciezkiego
kalectwa”, ,,znacznego op6znienia” czy ,,opdZnienia W rozwoju”
waha si¢ od 20 do 36% zyjacych!>1*30. W niektdrych przypad-
kach op6Znienie rozwoju zwigzane byto z dodatkowymi anoma-
liami, ktorych nie rozpoznano w okresie prenatalnym®?.
Agenezja ciafa modzelowatego moze wystepowac w zwigzkach
z anomaliami OUN, jak i pozostalych. U wickszosci tych cho-
rych rokowanie jest zle, jezeli mamy do czynienia z obecnoscia
dodatkowych nieprawidiowosci®!”,

Doherty i wsp. w swoich obszernych badaniach przeanalizo-
wali losy 189 chorych z agenezjg lub dysgenezja ciata modze-
lowatego, poréwnujac z ich rodzefistwem rdzne aspekty fe-
notypu, zachowania i rozwoju. U 0s6b obcigzonych ACC
wykazano czgstsze wystepowanie wodogtowia, matogtowia, ni-
sko osadzonych uszu, szeroko rozstawionych oczu i nietypo-
wego ksztattu glowy. Osoby te czesciej byly dotknicte zaburze-
niami rozwojowymi, porazeniem mozgowym, autyzmem,
opdZnieniem w rozwoju i trudno$ciami w nauce w poréwnaniu
z rodzefistwem. Rodzice zgtaszali takze mniejszy prog bolo-
wy oraz klopoty ze wzrokiem i stuchem. Rownie czeste byly
problemy z karmieniem, zaréwno w okresie noworodkowym,
jak i w pdzniejszym dziecifistwie®".

Warto$¢ przedurodzeniowego rozpoznania agenezji ciata mo-
dzelowatego jest dwojaka. Po pierwsze sktania do poszukiwa-

Rys. 5. Charakterystyczny ksztalt poszerzenia komdr bocznych
maozgu w przebiegu agenezji ciala modzelowatego
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nia anomalii w zakresie innych uktadow i narzagdéw poprzez
wykonanie rozszerzonego badania sonograficznego w wyso-
kiej rozdzielczosci (neurosonografia), badania echokardiogra-
ficznego 1 badania MRI u pfodu w o$rodku referencyjnym dla
wad ptodu®. Po drugie podczas rdznicowania umozliwia wy-
kluczenie wodogtowia, a to pozwala unikna¢ niepotrzebnej in-
terwencji wewnatrzmacicznej. Nalezy rowniez zaproponowac
ciezarnej inwazyjne badania cytogenetyczne w celu oznacze-
nia kariotypu u ptodu. Jesli rodzice decyduja si¢ na amnio-
punkcje lub kordocenteze, wskazane jest wykonanie petnego
kariotypu (nie nalezy poprzestawac jedynie na metodach
FISH i PCR), ze wzgledu na stosunkowo wysokg czgstos¢ de-
lecji, duplikacji i translokacji chromosoméw. Trzeba takze
uswiadomi¢ rodzicow, ze pewne anomalie (szczeg6lnie doty-
czace kory mdzgowej) mogg pozosta¢ nierozpoznane w okre-
sie plodowym, a ujawnig si¢ u dziecka. Nalezy rowniez poin-
formowac, ze w przypadku uwidocznienia innych anomalii
nalezy spodziewac si¢ u dziecka objawow opdznienia psycho-
ruchowego, a wspdfistnienie nieprawidiowosci moze ukfa-
dac si¢ w ztozony zespdt wad wrodzonych.

Jesli w szczegOtowej ocenie sonograficznej, echokardiogra-
ficznej, cytogenetycznej i MRI agenezja ciata modzelowatego
jest izolowana, poradnictwo staje si¢ trudniejsze ze wzgledu
na duzg r6znorodnos¢ losow.

Biorac pod uwage opisywane do$wiadczenia, uzasadnione wy-
daje si¢ przedstawienie rodzicom nastepujacych opcji postepo-
wania: kontynuacja cigzy z monitorowaniem stanu ptodu, moz-
liwos¢ skorzystania z opcji zakoficzenia cigzy powikianej wadg
plodu zgodnie z obowigzujacym w danym panistwie prawem,
Rozpoznanie izolowanej agenezji ciata modzelowatego nie wy-
maga zmian w postgpowaniu potozniczym co do miejsca, cza-
su i sposobu porodu, u noworodka musi by¢ potwierdzone
przez sonograficzne badania przezciemieniowe, tomografie
komputerowg lub MRI. Dziecko powinno zosta¢ poddane wni-
kliwej ocenie klinicznej pod katem wystepowania cech dysmor-
fii i wad z zakresu innych ukfadow i narzadow. Niektore zespo-
ty wad przebiegajace z ACC majg znane podloze genetyczne,
ktore moze pozwoli¢ na przeprowadzenie badafi przesiewo-
wych w rodzinie i ustalenie ryzyka nawrotu w kolejnej cigzy,
niemniej w wigkszoSci tych zespolow etiologia pozostaje nie-
znana. Jakkolwiek izolowana posta¢ ACC moze przebiegal
bezobjawowo, to jednak dziecko z ACC powinno pozostawac
pod opieka neurologa i neurochirurga. Ocen¢ postgpow w roz-
woju nalezy przeprowadza¢ w ustalonych odstgpach czasu,
aw przypadku ujawniajacych si¢ chordb (np. epilepsji) leczenie
prowadzi¢ objawowo 10303349,

W PRZYSZLOSCI...

Warto zaznaczy¢, ze uwidocznienie petnego obrazu ciata mo-
dzelowatego nie gwarantuje, ze pozostanie ono prawidtowe do
kofica okresu prenatalnego. Nie wyklucza rowniez pojawienia si¢
dyskretnych rozwojowych anomalii w pdZniejszym przebiegu
ciazy lub nawet po porodzie spowodowanych niedokrwieniem
lub infekcjg. Wyzwaniem w przyszioSci pozostaje poszukiwanie
subtelnych nieprawidfowosci budowy ciala modzelowatego,
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ktore sg istotne w zrozumieniu szerokiego spektrum wspotistnie-
jacych anomalii. Dotyczy to w szczeg6lnoSci zaburzef rozwojo-
wych kory mdzgowej, ktore sg czgsto obecne u pacjentow z cze-
Sciowg lub catkowitg agenezjg ciata modzelowatego,
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