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Wady wrodzone - przeglad

Ogolne podejscie do sposobu obrazowania
malformacji mozgu

Podejrzenie wady rozwojowej mézgowia nalezy wysunac za kazdym razem,
gdy na badanie obrazowe mézgu kierowane jest niemowle lub dziecko
z drgawkami lub opdZnieniem rozwoju. Jesli pacjent dodatkowo prezentu-
je cechy dysmorfii (nisko osadzone uszy, nieprawidtowe rysy twarzy, hipo-
teloryzm), prawdopodobienistwo wady rozwojowej wzrasta. We wszystkich
tych przypadkach obrazowanie powinno by¢ nastawione na poszukiwanie
czesto subtelnych nieprawidtowosci strukturalnych mézgowia, a sekwen-
cje w badaniu MR tak dobrane, by zapewni¢ maksymalny kontrast miedzy
istotq szara i istotq biata, wysoka rozdzielczos¢ przestrzenna oraz dane ob-
jetosciowe umozliwiajace pdzniejsze tworzenie rekonstrukcji w dowolnych
pfaszczyznach. Kluczowa sekwencja jest objetoéciowe obrazowanie T1 wy-
sokiej rozdzielczosci. Jesli to mozliwe, warto jest pozyskac rdwniez objeto-
Sciowe obrazy T2-zalezne, ktdre jednak nie zawsze zapewniaja odpowied-
nig rozdzielczo$¢ przestrzenng i ostry kontrast miedzy istota szarg i istota
biata. Jesli kontrast miedzy istota biata i istotg szarg jest niski w obrazowa-
niu objetoéciowym, nalezy zamiennie zastosowac obrazowanie dwuwy-
miarowe w co najmniej dwdch projekcjach o wzglednie cienkiej grubosci
warstwy (3-4 mm). Sekwencje FLAIR s mniej przydatne w ocenie wad roz-
wojowych ze wzgledu na stabszy kontrast miedzy istota szarg i istota biata.
Obrazy DWI nie sg przydatne w diagnostyce wad rozwojowych. Sekwencje
DTl mozna uzy¢ do stworzenia kolorowych map frakcjonowanej anizotropii
FA (color fractional anizotrophy map) i traktografii umozliwiajacych lepsze
zrozumienie potaczen nerwowych w zmienionym mézgowiu, co w niedale-
kiej przysztosci moze okazac sie klinicznie przydatnym narzedziem.

Po przeprowadzeniu badania nalezy je przeanalizowac w uporzadkowa-
ny sposob, oceniajac: struktury linii posrodkowej (wiaczajac w to spoidta
mdzgu, przegrode przezroczysta, nos, wechomézgowie, przysadke, pod-
wzgorze), kore mézgowa (grubosc kory mézgowej, uktad zakretéw, okolice
pogranicza istoty szarej/biatej), istote biatg (mielinizacja, obecno$¢ guzkéw
lub szczelin), jadra podstawy, uktad komorowy (czy sa obecne wszystkie
komory, czy sa prawidtowo uksztattowane), szczeline podtuzng mézgu,
struktury srddmozgowia i tytomézgowia (pien mozgu i mozdzek).

Najpierw nalezy oceni¢ struktury linii posrodkowej, gdyz wiele choréb
u dzieci przebiega z ich zajeciem, wiczajac w to nieprawidtowosci spoidet
mdzgu (ciato modzelowate, spoidto przednie i spoidto hipokampa), guzy
linii posrodkowej (nadsiodtowe, szyszynki, pnia mézgu, komory IV), nie-
prawidtowosci robaka mézdzku oraz nieprawidtowosci ztacza czaszkowo-
-szyjnego. Nieprawidtowosci spoidet sg najczestszymi wadami wrodzonymi
i wchodza w skfad ponad 130 zespotéw. Wiele z nich wspdfistnieje z wa-
dami podwzgdrza, wiec nalezy pamietac réwniez o ocenie podwzgorza
i przysadki, by mie¢ pewnos¢, czy nie doszto do ektopii czesci nerwowe;j
przysadki. Opony miekkie w okolicy posrodkowej odgrywaja wazng role
w prawidtowym rozwoju spoidet, wiec w przypadku braku spoidet lub ich
dysmorfii warto zwréci¢ uwage na inne anomalie wystepujace z niepra-
widtowosciami opony miekkiej, takie jak ttuszczaki i torbiele miedzypdt-
kulowe. Nalezy réwniez pamietac o tym, ze duze przestrzenie wypetnione
ptynem mdzgowo-rdzeniowym w tylnym dole czaszki (mega cisterna ma-
gna) czesto towarzysza nieprawidtowosciom mézdzku; zwiazek ten zostat
niedawno odkryty. Jako przyczyne tej korelacji upatruje sie fakt, iz kilka
czynnikéw wzrostu mézdzku pochodzi z pokrywajacej go opony miekkiej.
Dlatego tez anomalie mézdzkowej opony miekkiej moga powodowac
anomalie samego moézdzku, jak réwniez przestrzeni ptynowych w jego
otoczeniu. Jest to podstawa zrozumienia rozwoju malformacji Dandy'ego-
-Walkera, w rozpoznaniu ktorej wymagany jest nieprawidtowy rozwoj
mdzdzku i pokrywajacych go opon miekkich . Analizujac obraz struktur
linii posrodkowej, mozemy wzglednie oceni¢ wielkos¢ gtowy na podstawie
wyliczenia wskaznika czaszkowo-twarzowego. U zdrowych noworodkow
stosunek czaszki do twarzy na obrazach posrodkowych wynosi odpo-
wiednio 5: 1 1ub 6: 1. Do 2. roku zycia stosunek ten powinien zmienic sie
na2,5:1,ado 10. roku zycia powinien wynies¢ okoto 1,5: 1.

Po analizie struktur linii posrodkowej oceniamy mdzgowie w kierunku
od zewnatrz do srodka. Nalezy zacza¢ od kory mézgu. Czy jej grubosc jest
prawidtowa (2-3 mm)? Jesli kora jest za gruba, nalezy wzia¢ pod uwage
szerokozakretowos¢ (pachygyria) lub drobnozakretowo$¢ (polimikrogyria).
Czy granica pomiedzy korg a istotg biafg jest gtadka czy nieregularna? Je-
$li nieregularna, nalezy pomysle¢ o polimikrogyrii lub o korze typu ,kostki
brukowej’, obserwowanej we wrodzonych dystrofiach miesniowych na
przyktad w MEB (muscle eye brain disease). Wazna jest rowniez lokalizacja
tych nieprawidtowosci. Pachygyria, bardziej nasilona w ptatach ciemienio-
wych i potylicznych, sugeruje mutacje TUBATA, podczas gdy pachygyria
najsilniej wyrazona w pfatach czotowych sugeruje mutacje DCX. Podobnie
istnieje wiele zespotéw z polimikrogyrig réznigcych sie lokalizacjig zmian:
obustronna polimikrogyria czotowa jest innym zespotem niz obustronna
polimikrogyria okolic bruzd Sylwiusza lub obustronna ciemieniowo-poty-
liczna polimikrogyria przystrzatkowa. W tym kontekscie wazne jest wiec,
by szczegétowo opisywac lokalizacje zmian. Jesli kora jest wyjatkowo cien-
ka, nalezy pomyslec o uszkodzeniu prenatalnym (infekcyjnym lub niedo-
krwienno-niedotlenieniowym), szczegéInie gdy $cienczenie jest ogniskowe
lub wieloogniskowe.

Po dokonaniu oceny kory nalezy przyjrze¢ sie istocie biatej i ustali¢, czy
stopier mielinizacji jest wtasciwy dla wieku (istnieje wiele wzorcowych map
mielinizacji mézgu). Nastepnie nalezy odszuka¢ miejsca nieprawidtowej
mielinizacji istoty biatej. Rozlane obszary hipomielinizacji lub obszary braku
mielinizacji w potaczeniu z polimikrogyria powinny sktoni¢ do podejrze-
nia wrodzonego zakazenia wirusem cytomegalii CMV. Bardziej ograniczo-
ne obszary opdznionej mielinizacji lub jej braku sa zwykle obserwowane
w strukturach gtebokich istoty biatej u pacjentéw z wrodzonymi dystrofia-
mi miesniowymi lub w podkorowej istocie biatej u pacjentéw z ogniskowa
dysplazja korowa (FCDs). W przypadkach FCDs obszary braku mielinizacji
moga by¢ ograniczone do zakretu lub jako zmiana o ksztalcie stozka sze-
rzy¢ sie od kory mézgowej do gérno-bocznego brzegu komory bocznej
(objaw znany jako ,transmantle”). Nalezy réwniez poszukac guzkéw istoty
szarej (heterotopia, HTP) w gtebokich strukturach istoty biatej i okolicach
okotokomorowych. Heterotopia podkorowa typowo rozciaga sie od kory
do scian komér bocznych, podczas gdy heterotopia guzkowa jest zlokali-
zowana w okolicach podwyscidtkowo/przykomorowych.

Obraz jader podstawy moze by¢ czasem nieprawidtowy w zaburzeniach
migracji neurondw, poniewaz s3 one uksztattowane z neurondéw powsta-
tych w srodkowych i bocznych wyniostosciach zwojowych, czyli tej samej
macierzy zarodkowej, z ktorych powstaja pézniej neurony GABA-ergiczne,
wedrujace nastepnie do kory mdzgu. Nieprawidtowosci jader podstawy
czesto beda wystepowac u pacjentdw z heterotopia podkorowa. Dodatko-
wo w zaburzeniach rozwojowych kory spotyka sie réwniez nieprawidtowy
obraz hipokampdw. U pacjentéw z gtadkomézgowiem (lizencefalia) zoba-
czymy np. niepetne uksztattowanie hipokampdw. Niekiedy jedyne niepra-
widtowosci, jakie obserwujemy u dzieci z opéznieniem rozwoju, dotycza
wiasnie hipokampa; nalezy wiec zawsze sprawdzic, czy hipokampy sq wia-
Sciwie uformowane.

Zawsze nalezy oceni¢ szczeline miedzypdtkulowa, zwracajac uwage na
to, czy pétkule nie taczg sie na jakims odcinku jak w przypadku holopro-
sencefalii. W ciezkich przypadkach holoprosenefalii szczelina miedzypot-
kulowa jest nieobecna, podczas gdy w tagodniejszych formach nieobecne
sa tylko niektdre jej fragmenty (przednia cze$¢ szczeliny miedzypétkulowej
w holoprosencefalii semilobarnej, centralna czes¢ szczeliny w syntelencefa-
lii). Nalezy przyjrzec sie przegrodzie przezroczystej, jej brak obserwuije sie
w dysgenezji/agenezji ciata modzelowatego, dysplazji przegrodowo-ocznej
i w niektorych przypadkach schizencefalii lub obustronnej polimikrogyri.
Podczas oceny przegrody, nalezy sprawdzi¢ komory boczne, by upewnié
sie czy sa prawidtowej wielkosci i ksztattu. Nieprawidtowo poszerzone tréj-
katy i rogi skroniowe czesto towarzysza anomaliom spoidet i pachygyrii.
Poszerzone rogi czotowe czesto sg widoczne w obustronnej polimikrogyrii
czotowej.
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Wady rozwojowe mdzgowia
Wada

Agyria/pachygyria

Gruba kora, gtadki wewnetrzny zarys, kilka ptytkich bruzd

Polimikrogyria

Cienka, falista kora, nieregularny wewnetrzny zarys

Kora o wygladzie kostki brukowej

Gruba kora, nieregularny wewnetrzny zarys, nieprawidtowa mielinizacja

Ogniskowa dysplazja korowa

Polimikrogyria

Zatarte granice istoty szarej i biatej, +/- nieprawidtowa mielinizacja

Poszerzone przestrzenie okofonaczyniowe

Kora o wygladzie kostki brukowej

Opdzniona mielinizacja, niejednorodna, plamista hipomielinizacja

Wrodzona cytomegalia

Hipomielinizacja warstw gtebokich/glejoza

Ogniskowa dysplazja korowa

Dysplazja przegrodowo-oczna

Ogniskowa, podkorowa hipomielinizacja

Holoprosencefalia

Obustronna schizencefalia

Obustronna polimikrogyria

Aplazja robaka z potaczeniem potkul mézdzku

Wady rozwojowe z dtugotrwatym ciezkim wodogtowiem

Klasyfikacja zaburzen rozwojowych kory

Mechanizm

Nieprawidtowa proliferacja komdrkowa

Przykfady

Polimikrogyria; ogniskowa dysplazja korowa

Nieprawidtowa migracja neuronalna

Lizencefalia typu |; lizencefalia typu Il, heterotopia

Nieprawidtowa organizacja kory

Schizencefalia; dysplazja korowa (komarki balonowate)

Nalezy uwaznie przyjrze¢ sie tylnemu dotowi czaszki; nieprawidtowosci
pnia mézgu i mézdzku bywaja czesto przeoczane. Trzeba tez upewnic sie,
ze komora czwarta i robak mézdzku maja prawidtowe rozmiary. U nowo-
rodkéw robak powinien rozciggac sie od wzgoérkéw dolnych do zasuwki,
podczas gdy u niemowlat i dzieci starszych robak powinien przebiegac¢ od
bruzdy miedzywzgdrkowej do zasuwki. Nalezy upewnic sie co do prawidto-
wosci szczelin robaka. Jedli bruzdowanie robaka wyglada nieprawidtowo ,
trzeba spojrze¢ na przekréj osiowy lub czotowy, by upewnic sie ze robak
jest obecny. Jedli pétkule mézdzku wykazuja ciggtosc a robak jest niewi-
doczny, mozemy rozpoznac aplazje robaka z potaczeniem pétkul mézdzku
(rhombencephalosynapsis). Jesli komora IV ma nieprawidtowy, prostokatny
ksztatt (z poziomym gérnym brzegiem) z waska ciesnig, a robak jest maty,
nalezy wzig¢ pod uwage malformacje typu ,zeba trzonowego” (molar to-
oth malformation). By potwierdzic te diagnoze, nalezy poszukac ,objawu
zeba trzonowego” (molar tooth sign) w dolnym $rédmdzgowiu: pogrubia-
tych i poziomo ustawionych konaréw gérnych mézdzku, ktdre rozcigga-
ja sie ku tytowi w kierunku mézdzku oraz podtuznej szczeliny potozonej

w gornej czesci robaka. Nalezy upewnic sie, ze sktadowe pnia mézgu maja
prawidtowe wymiary. U dzieci na przekroju strzatkowym w linii posrodko-
wej wysoko$¢ mostu powinna osiaga¢ wymiar dwukrotnosci wysokosci
$rédmézgowia. Dodatkowg wskazéwka moze by¢ pordwnanie rozmiaréw
mostu i robaka mézdzku. Poniewaz znaczna cze$¢ przedniej czesci mostu
sktada sie ze skrzyzowania srodkowych konaréw mézdzku, to niedorozwéj
mdzdzku jest prawie zawsze zwigzany z hipoplazja brzusznej czesci mostu.
Jesli most jest prawidtowy a mézdzek maty, to bardziej prawdopodobne
jest, ze mozdzek stracit swojg objetos¢ w koncowych fazach rozwoju lub
juz po urodzeniu. Nalezy pamietac, ze maty tylny dot czaszki, zbyt mate lub
zbyt duze ciénienie wewnatrzczaszkowe moga objawiac sie przemieszcze-
niem mézdzku ponizej otworu wielkiego. Przed rozpoznaniem malformacji
Chiariego 1 nalezy wykluczy¢ inne przyczyny matego tylnego dotu (nie-
prawidtowosci stoku, nieprawidtowosci ztacza czaszkowo-szyjnego), nadci-
$nienie wewnatrzczaszkowe (masa w tej okolicy, wodogtowie) lub istnienie
wewnatrzczaszkowego niedocisnienia (duze zatoki zylne, duza przysadka,
,zapadniety” piefl mézgu).
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(Po lewej) Przekrdj strzatkowy w obra-
zie T1-zaleznym MR w linii posrodkowej
uwidacznia klasyczne objawy spektrum
Dandy'ego-Walkera z duzq torbielq tyl-
nego dotu B, wysokim potozeniem
splywu zatok [ i matym, zrotowanym
ku gorze, robakiem E3. Wystepuje tu
ponadto nieprawidtowos¢ w zakresie
spoidfa - obecne jest jedynie drobne,
szczqtkowe ciato modzelowate E.
Dzi6b i ptat sq nieobecne. Widoczne jest
prawidtowe spoidto przednie 2],

(Po prawej) Obraz T2-zalezny u tego
samego pacjenta pokazuje, ze komora
IV jest otwarta od strony grzbietowej

i pozostaje w tqcznosciz olbrzymiq |

torbielq tylnego dotu.

(Po lewej) Przekrdj strzatkowy w obra-
zie T1-zaleznym uwidacznia hipopla-
styczny dziéb i ptat spoidta wielkiego
oraz maly ttuszczak szczeliny miedzy-
pétkulowej .

(Po prawej) Przekrdj strzatkowy w ob-
razie T2-zaleznym uwidacznia bardzo
maty tylny dot czaszki z nisko potozo-
nym sptywem zatok &&= oraz wydtuzo-
nq komorq IV B, bez wyksztatconego
zachytka wierzchu u pacjenta z malfor-
macjq Chiariego 2.

(Po lewej) Ocena linii posrodkowej 0b-
razu T2-zalezngo w przekroju strzatko-
wym uwidacznia tylny dét o prawidfo-
wych wymiarach. Migdatki mézdzku
sq wydtuzone i przemieszczone ok.
1 ¢m ponizej otworu wielkiego. W tym
przypadku malformacji Chiariego 1 na-
lezy zwréci¢ uwage na podwyzszony
sygnat rdzenia B3, sugerujqcy stan
zagrazajqcy wytworzeniem jamy syryn-
gomielicznej (,presyrinx”).

(Po prawej) Przekréj osiowy w obrazie
T2-zaleznym u tego samego pacjenta
uwidacznia guzowato pogrubiatq isto-
te szarq przysrodkowej czesci prawego
ptata ciemieniowego i zaburzony wzo-
rzec bruzd i zakretow dysplazji korowej.

Wady wrodzone - przeglad




Wady wrodzone - przeglad

(Po lewej) Przekroj osiowy NECT,
u 18-letniego pacjenta z drgawkami
uwidacznia  jednostronng  szczeline
schizencefalicznq ciqgnqcq sie od po-
wierzchni mozgu [=] do komér. Nalezy
zwrdci¢ uwage na charakterystyczng
plynowg brodawke == na brzegu ko-
mory. Szczelina wyscielona jest pogru-
biatq, dysplastycznq istotq szarq B3.
(Po prawej) Przekrdj osiowy, obraz T2-
-zalezny uwidacznia obustronne szcze-
liny schizencefaliczne wyscielone
dysplastyczng istotq szarq . W sg-
siedztwie szczelin widoczne sq niepra-
widtowe zyly korowe [].

(Po lewej) Przekréj osiowy w obrazie
T2-zaleznym MR umoZliwia analize linii
posrodkowej, ukazujqc brak szczeliny
miedzypotkulowejw platach czotowych
(istota biata w sposdb ciggty przechodzi
przez linie poSrodkowq . Ta cecha
oraz dodatkowo brak rogéw przednich
pozwalajq na zdiagnozowanie holo-
prosencefalii.

(Po prawej) Obraz T2 w pftaszczyznie
czotowej przedstawia prostokgtny wy-
glgd komor bocznych z rogami czoto-
wymi skierowanymi ku dotowi =, brak
przegrody przezroczystej B i hipopla-
Zje skrzyzowania wzrokowego [2] -
charakterystyczne dla dysplazji przegro-
dowo-ocznej.

(Po lewej) Posrodkowa analiza struktur
tylnego dotu wykazuje uwypuklonq ku
gorze komore IV B oraz robak o dys-
plastycznej budowie ==

(Po prawej) U tego samego pacjenta

&l obraz T2-zalezny w przekroju osiowym

uwidacznia wydfuzonqg komore IV I,
szczelinowaty robak B3 i pogrubiate,
zorientowane poziomo gérne konary

| mézdzku = tworzqce klasyczny objaw
| ,zeba trzonowego” w zespole Jouberta.
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Chiari 1

NAJWAZNIEJSZE INFORMACJE

TERMINOLOGIA
¢ Malformacja Chiariego 1 (CM1): to zesp6t cech (nie jest to choroba)
¢ Brak wyraznej, jednoznacznej definicji CM1
o Tradycyjnie: wydtuzone migdatki mézdzku schodzace ponizej
otworu wielkiego (FM) do gornej czesci odcinka szyjnego kanatu
kregowego
o Kryterium przemieszczenia migdatkéw (TP) 5 mm ponizej FM jest
nieprawidtowe
- TP zmienia sie z wiekiem
- TP plus ksztatt/konfiguracja (wydtuzone, spiczaste)
- TP jest czynnikiem ryzyka wystapienia syringomielii (syrinx) (im
migdatki sa nizej potozone, tym ryzyko wigksze)
o ,Ciasny”tylny dét + zaciéniete przestrzenie ptynowe
- +/-zasuwka przemieszczona ponizej FM
o Nalezy oceni¢ podstawe czaszki, gérny odcinek kregostupa szyjne-
go
- Tylny dét moze by¢ maty, plytki (szczegéInie u dzieci)
- Krétki stok, czesto towarzyszace réwniez anomalie zfacza czasz-
kowo-szyjnego

(Po lewej) Graficzny przekrdj strzat-
kowy uwidacznia spiczaste migdatki
maozdzku [=] schodzqce ponizej otwo-
ru wielkiego, rozciggajqce prawidtowo
Zlokalizowang komore IV. Nalezy zwré- |
ci¢ uwage na nisko pofozong zasuwke

>

(Po prawej) Przekrdj strzatkowy w ob-
razie T2-zaleznym u 23-letniego mez-
czyzny z klasycznym Chiari 1 uwidacz-
nia nisko potozone migdatki B3, za-
suwke ponizej otworu wielkiego &=
oraz podwyzszony sygnat gornej czesci
rdzenia kregowego B sugerujgcy
tworzenie sie jamy syringomielicznej
(,presyrinx”) jadra smukfego.

(Po lewej) Przekrdj strzatkowy w ob-
razie T1-zaleznym uwidacznia prawi-
dfowe pofozenie i ksztatt komory IV.
Zachylek wierzchu B znajduje sie
w prawidfowej lokalizacji, utatwiajgc %
réznicowanie z malformacjq Chiari 2. &
Wystepuje tu ektopia migdatkéw moéz-
dzku przemieszczonych ku dofowi
przez otwor wielki z tytozgieciem zeba
obrotnika i skréceniem stoku.

(Po prawej) Przekrdj poprzeczny w ob-
razie T2-zaleznym potwierdza ektopicz-
ne przemieszczenie migdatkéw mézdz-
ku B2 ku dofowi do otworu wielkiego,
powodujqce ciasnote otworu wielkiego.

DIAGNOSTYKA ROZNICOWA

® Wariant normy (prawidtowo uksztattowane migdatki zlokalizowane
ponizej FM)

¢ Niedocisnienie wewnatrzczaszkowe
o Kluczowe w réznicowaniu z CM1

¢ Nabyte wgtobienie migdatka (nie nalezy uzywac nazwy:,nabyty Chia-
ri1")

e Ztozona malformacja Chiariego” (w neurochirurgii okreslana jako

Chiari 1.5)

o Wgtobienie migdatkéw powikfane innymi patologiami (np. do-
ogonowe przemieszczenie pnia mdzgu z nisko potozong zasuwka,
nieprawidtowosci w uktadzie kostnym, takie jak ,tytozgiety” zab
obrotnika)

ZAGADNIENIA KLINICZNE

® Do 50% przypadkow CM1 jest asymptomatycznych
o Bél gtowy, ataksja, oczoplas, postepujaca spastyczna tetrapareza

¢ Uwaga: przed rozpoznaniem CM1 zawsze nalezy poszukac objawdéw
podcisnienia wewnatrzczaszkowego



Chiari 2

NAJWAZNIEJSZE INFORMACJE

TERMINOLOGIA

e Ztozona wada tytomézgowia

¢ Niemal w 100% wspdtistnieje z defektem zamkniecia cewy nerwo-
wej, zwykle z przepukling oponowo-rdzeniowa odcinka ledzwiowego
(MMQ)

OBRAZOWANIE

¢ Ciasnota tylnego dotu, poszerzone wcigcie namiotu mézdzku, dzio-
biasty ksztatt pokrywy srddmdzgowia, przemieszczenie ku dotowi
robaka mézdzku

® Zmiany obejmujace mézdzek/pier mézgu
o Piramida/czopek/grudka/ robaka mdzdzku - tworza $cisniety kotek
o Zagiecie rdzenia przedtuzonego i szyjnego (kinking) w 70%
o Wiezowaty mézdzek — uciskajacy srédmdzgowie, towarzyszy dzio-

biasta pokrywa $rédmdzgowia

o Wydtuzenie komory IV z niewidocznym zachytkiem wierzchu

o Czaszka listwowa (craniolacunia), odcinkowe Scienczenie kosci skle-
pienia czaszki

DIAGNOSTYKA ROZNICOWA

¢ Malformacja Chiariego 1

¢ Malformacja Chiariego 2

¢ Niedociénienie wewnatrzczaszkowe

o Ciezkie, przewlekte wrodzone wodogtowie z zastawka

PATOLOGIA

® Wtdrnie do przecieku CSF przez otwarta, dysraficzna cewe nerwowa
podczas rozwoju ptodowego (ok. 4. tygodnia zycia ptodowego)

® Mutacje genu reduktazy metylenotetrahydrofolianowej (MTHFR) —
nieprawidtowy metabolizm kwasu foliowego

o (zesto towarzysza anomalie kregostupowo-czaszkowe i mézgowo-
-czaszkowe (przepuklina oponowo-rdzeniowa ~100%)

ZAGADNIENIA KLINICZNE
e Postepujace wodogtowie
o Najczestsza przyczyna zgondw wsrdd pacjentow z przepukling
oponowo-rdzeniowa

(Po lewej) Schemat w przekroju strzat-
kowym tylnego dotu czaszki i gérnej
czesci szyjnego odcinka rdzenia krego-
wego przedstawia charakterystyczne
dla malformacji Chiariego 2 objawy,
w tym: dysgenezje spoidta wielkiego
53], dziobiastq pokrywe Srédmézgo-
wia ==, maty tylny dot, ektopie robaka
mézdzku B3, zagiecie rdzenia przedtu-
Zonego =,

(Po prawej) Przekrdj strzatkowy w ob-
razie Tl-zaleznym MR uwidacznia
charakterystyczne cechy malformacji
Chiariego 2. Nalezy zwréci¢ uwage na
dziobiastq pokrywe $rédmézgowia
B3, przemieszczenie robaka E= przez
otwdr wielki, duzy zrost miedzywzgo-
rzowy B oraz dysplastyczne ciato
modzelowate 5>].

(Po lewej) Przekrdj strzatkowy w obra-
Zie T2-zaleznym MR potwierdza cha-
rakterystyczne  cechy malformacji
Chiariego 2, w tym: dziobiaste znie-
ksztatcenie pokrywy $rédmézgowia
=, przemieszczenie robaka B3 przez
otwor wielki, wiezowaty mézdzek B,
duzy zrost miedzywzgérzowy (=] oraz
dysplastyczne ciato modzelowate [5>1.
(Po prawej) Przekrdj osiowy w obrazie
T2-zaleznym MR uwidacznia typowq
ciasnote tylnego dofu czaszki na po-
ziomie otworu wielkiego, wywotang
zmniejszeniem wymiarow tylnego dotu
w potqczeniu z ektopiq i przemieszcze-
niem robaka mozdzku ponizej otworu
wielkiego.
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Dysgenezja spoidet

NAJWAZNIEJSZE INFORMACJE

TERMINOLOGIA
o Catkowity lub czesciowy brak ciata modzelowatego (CC), spoidfa hi-
pokampa lub spoidta przedniego (AC); moze by¢ izolowane lub towa-
rzyszy¢ innym wadom mézgowia
¢ Spektrum wad wrodzonych CC
o Catkowita agenezja (catkowity brak wszystkich anatomicznych cze-
$ci CC od urodzenia)
o Czeéciowa agenezja (brak co najmniej 1, ale nie wszystkich, czesci
CC od urodzenia)
o Hipoplazja (Sciericzate CC z wyksztatconymi wszystkimi czesciami)
o Hiperplazja (grube CC spowodowane zmniejszona eliminacja akso-
néw po urodzeniu)
o Dysgenezja (zachowane CC, lecz nieprawidtowo uksztattowane,
z wiaczeniem czesciowej agenezji AC oraz hipoplazji CC)

OBRAZOWANIE

o Brak ciata modzelowatego na przekrojach strzatkowych i czotowych

® Trojkaty komorowe/rogi potyliczne czesto poszerzone (kolpocefalia)

¢ DTI:w przypadku braku ciata modzelowatego wtokna spoidta formuja
podtuzne (nie krzyzujace linii posrodkowej) peczki Probsta

¢ Pionowo/tylny przebieg tetnicy przedniej mdzgu

ZAGADNIENIA KLINICZNE

o W kazdym wieku; zwykle wykrywane we czesnym dziecifistwie, naj-
czestsze wady wykrywane u ptodu

® Drgawki, opdznienie rozwoju, znieksztatcenia czaszki/hiperteloryzm

o Sporadyczna/izolowana agenezja/dysgenezja ciata modzelowatego:
prawidtowy/prawie prawidtowy rozwéj do ok. 3 r. z. (75%), ale nie-
wielkie zaburzenia poznawcze ujawniajg sie ze wzrostem ztozonosci
zadan szkolnych

¢ Agenezja/dysgenezja CC z towarzyszacymi innymi wadami/zespofa-
mi = gorsze rokowanie

WSKAZOWKI DIAGNOSTYCZNE

o Nalezy poszukiwac raczej braku/niepetnego CC niz objawéw posred-
nich

o Nalezy dokonac petnej oceny towarzyszacych zmian

(Po lewej) Graficzny przekrdj czotowy
przedstawia brak poprzecznie biegng-
cego ciata modzelowatego i rozdzielone
komory boczne. Szczelina miedzypét-
kulowa dochodzi do komory Ill. Peczki
Probsta [=] zawierajq biegnqce para-
sagitalnie widkna spoidfowe.

(Po prawej) Przekrdj czotowy w obra-
zie T2-zaleznym pacjenta z dysgenezjq
spoidta uwidacznia szeroko rozstawio-
ne komory boczne B3 o wyglqdzie
,hetmu Wikinga” lub ,glowy fosia”
Niskosygnatowe witdkna istoty biatej,
biegngce przysrodkowo wzgledem ko-
mor bocznych, to peczki Probsta E.
Nalezy zwréci¢ uwage na heterotopie |
istoty szarej 3.

(Po lewej) Przekrdj strzatkowy w obra-
Zie T2-zaleznym uwidacznia brak ciata
modzelowatego, promieniscie utozone
zakrety skupiajqce sie przy wysoko usta-
wionej komorze Ill. Widoczna nieparzy-
sta tetnica przednia mozgu [=]. Spo-
idfo przednie jest réwniez nieobecne.

(Po prawej) Przekréj poprzeczny w ob-
razie T2-zaleznym u tego samego pa-
cjenta uwidacznia charakterystycznie |
réwnolegle ustawione komory boczne
B3 widoczne w agenezji ciata modze-
lowatego. Silnie zmielinizowane peczki
Probsta biegng przysrodkowo |
wzgledem komdr bocznych.




Tluszczak

NAJWAZNIEJSZE INFORMACJE

TERMINOLOGIA

¢ Ttuszczak wewnatrzczaszkowy (ICL)

¢ Masa dojrzatej tkanki thuszczowej (wrodzona malformacja, nie jest to
prawdziwy nowotwor)

OBRAZOWANIE
¢ Dobrze odgraniczona, zewnatrzmdzgowa masa o budowie ptaciko-
wej, 0 gestosci/intensywnosci sygnatu ttuszczu
0 TK: =50 do -100 HU (gestos¢ ttuszczu); brak lub nasilone Ca++
o MR: hiperintensywna w obrazach T1-zaleznych (hipointensywna
w obrazach z saturacjg ttuszczu); moze otacza¢ naczynia i nerwy
czaszkowe, czesto towarzyszy dysgenezji ciata modzelowatego
¢ 80% nadnamiotowo
0 40-50% w szczelinie miedzypdtkulowej (nad ciatem modzelowa-
tym; moze szerzy¢ sie do komér bocznych, splotéw naczyniéwko-
wych)
0 15-20% nadsiodtowo (zwiazana z lejkiem i podwzgdrzem)
0 10-15% w okolicach pokrywy srédmézgowia (zwykle wzgdrek dol-
ny/gérna czes¢ robaka)

¢ 20% podnamiotowo
o Kat mostowo-mdzdzkowy (moze szerzyc sie do przewodu stucho-
wego wewnetrznego, przedsionka)

DIAGNOSTYKA ROZNICOWA
o Potworniak: lokalizacje podobne do ttuszczaka; zbudowany z tkanek
wszystkich 3 listkéw zarodkowych

ZAGADNIENIA KLINICZNE
o Wiekszo$¢ asymptomatyczna, czasem drgawki lub bdle glowy gtow-
nie w przypadkach ttuszczakéw szczeliny miedzypétkulowe]

WSKAZOWKI DIAGNOSTYCZNE

W przypadkach watpliwych - sekwencje z saturacja ttuszczu

 Wysoki sygnat zmiany w obrazach T1-zaleznych moze by¢ spowo-
dowany innymi substancjami wykazujacymi skrocenie czasu T1 (np.
podostry krwotok)

o Uwaga: wTK, na obrazach bez kontrastu ttuszczak moze przypominac
odme $rédczaszkowg (nalezy zastosowac okno kostne)

(Po lewej) Graficzny przekrdj czotowy
przedstawia agenezje ciata modze-
lowatego z rozleglym ttuszczakiem
miedzypdtkulowym >, otaczajgcym
tetnice [=] i szerzqcym sie do komor
bocznych [=].

(Po prawej) Przekrdj strzatkowy w ob-
razie T1-zaleznym MR uwidacznia dos¢
cienki, krzywolinijny ttuszczak w szcze-
linie miedzypétkulowej u 9-miesieczne-
go dziecka. Nalezy zauwazyc, ze hiper-
intensywny ttuszczak B3 jest grubszy
| w czesci tylnej. Zawija sie wokot tylnej
N | czesci ciata modzelowatego B3, sie-
gajqc az do btony wstawionej (velum
interpositum).

(Po lewej) Przekrdj strzatkowy w obra-
Zie T1-zaleznym MR u noworodka z du-
2ym tluszczakiem miedzypdtkulowym
B3, potozonym grzbietowo wzgledem
szczqtkowego ciata modzelowatego
(brak trzonu, ptata) E=3.

(Po prawej) Przekrdj osiowy w obrazie
T2-zaleznym z saturacjq tkanki ttuszczo-
wej u tego samego pacjenta uwidacz-
nia ttuszczak [=] o hipointensywnym
sygnale, usytuowany miedzy pétkulami
mozqu. Tluszczak szerzy sie przez szcze-
liny naczyniéwkowe do komér bocz-
nych [2], gdzie osadza sie w zrebie
splotéw naczyniowkowych.
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Spektrum Dandy’ego—Walkera

NAJWAZNIEJSZE INFORMACJE

TERMINOLOGIA
¢ Spektrum Dandy’ego-Walkera (DWS) okresla szeroki wachlarz malfor-
macji torbielowatych tylnej jamy czaszki (PF)
o DWS/kompleks
o "Klasyczna” malformacja DW (DWM)
o Hipoplastyczny robak z rotacjg (HVR)
o Przetrwata torbiel Blake'a (BPC)
o Powiekszenie zbiornika wielkiego (MCM) (mega cisterna magna)

OBRAZOWANIE
e Klasyczny” DWM
o Torbielowate poszerzenie komory IV — powigkszona PF
o Hipoplastyczny robak, zrotowany ku gérze
* HVR
o Réznego stopnia hipoplazja robaka
o PF/pief mdzgu prawidtowych rozmiaréw
o Brak lub niewielka torbiel, komora IV 0 wygladzie, dziurki od klucza"
 BPC
o Otwarta komora IV komunikujaca sie z torbiela
o Zachytek wierzchu, pierwotna szczelina mézdzku, PF/pier mézgu
- prawidtowe

(Po lewej) Strzatkowy schemat klasycz-
nej malformacji Dandy‘ego-Walkera
uwidacznia powiekszony tylny ddt,
uniesiony ku gérze sptyw zatok opony
twardej ==, zrotowany ku gorze hipo-
plastyczny robak B3, rozdetq komore
IV z cienkq Scianq &3 oraz poszerzone
komory (wodogtowie).

(Po prawej) Przekrdj strzatkowy w ob-
razie T2-zaleznym pacjenta z DWS uwi-
dacznia hipoplastyczny, zrotowany
robak (23], brak bruzdy wierzchu, nie-
kompletnq budowe pfatowq robaka
tylnego za szczeling pierwotng B3
Sciany torbieli sq stabo widoczne (.

(Po lewej) Strzatkowy obraz weno-MR
pokazuje odwrdcenie pofozenia sptywu
zatok i punktu lambda czaszki (torcular-
-lambdoid inversion). Zatoki poprzecz-
ne B biegnq ku gérze w kierunku
splywu zatok B, poniewaz torbiel
uniemozliwita prawidfowe ich zstgpie-
nie ku dofowi. Przetrwata ptodowa za-
toka potyliczna .

(Po prawej) Przekréj czotowy w obrazie
T2-zaleznym uwidacznia duzy, wypet-
niony pfynem, tylny dét. Zatoki po-
przeczne [ skierowane sq ku gorze,
fqczqc sie z wysoko ustawionym spty-
wem zatok [=].

* MCM
o Powiekszone zbiorniki okotomézdzkowe komunikujace sie z prze-
strzenig podpajeczynéwkowa podstawy
o Ko$¢ potyliczna moze by¢ scienczata/modelowana we wszystkich
typach DWS (wiaczajac MCM)
® Rutynowo badanie MR (kluczowe sg cienkie przekroje strzatkowe)

PATOLOGIA

¢ Od najciezszych do najtagodniejszych zaburzen: DWM z przepukling
komory IV (ventriculocoele) — klasyczne DWM — HVR — BPC — MCM

® Liczne zespoty powiazane z DWS

ZAGADNIENIA KLINICZNE
e Zrdznicowane objawy kliniczne i zaburzenia genetyczne
® 80% przypadkéw DWM jest diagnozowanych w 1. roku zycia




