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Markeri ultrasonografici
indirecti

In diagnosticul spina bifida

fara sindroame genetice

asociate In trimestrul al ll-lea

de sarcina

Indirect ultrasonographic markers in the spina bifida diagnostic without
associated genetic syndromes during the second trimester of pregnancy

Introduction. Spina bifida is a non-lethal foetal anomaly,

but the prognostic, the evolution and life quality of the foeti
born with this malformation implies limb paralyses, severe
neuro-motor dysfunctions, urinary and fecal incontinence etc.
The cranial and cerebral ultrasound signs in the spina bifida
aperta have a sensibility of over 99%, being sometimes the

first element which draws the attention on a possible defect of
the neural tube. The study evaluates the indirect cerebral and
cranial signs, for the spina bifida aperta diagnostic without
associated genetic syndromes, during the second trimester

of pregnancy. Material and method. The thesis analyses a
number of 17 cases diagnosed with spina bifida aperta, in
three prenatal diagnostic centres, in two years’time, 2013-
2014. The ultrasonographic examination was performed by
observing the ISUOG guides for the foetal neurosonography.
The ultrasonographic signs and the parameters included in the
study were: the biparietal diameter, the cranial circumference,
the flattening of the frontal bones, the transverse cerebellar
compression, the ventriculomegaly, the obliteration of the
cisterna magna. The foetal karyotype was performed in all
cases. Results. Spina bifida aperta in the cases with normal
foetal karyotype. The sign of fruits: 94.11%. The CM obliteration:
88.23%. The ventriculomegaly: 70.58%. The decrease of BPD:
64.7%. Low cranial circumference: 41.17%. Cerebellar anomaly
on the whole - 16 cases. The therapeutic interruption of the
pregnancy was performed in 16 cases, 1 case evolved on term
with the informed counselling of the parents. Conclusions. The
secondary ultrasound markers represent indirect diagnostic
elements, but many times very precise in spina bifida aperta. The
sign of fruits or the ventriculomegaly are in many cases the first
element which draws the attention on the ultrasound screening
in the second trimester of pregnancy. The ultrasound 3D/4D
become almost indispensable for the foetal neurosonography.
Keywords: fruit findings, ventriculomegaly,

spina bifida, screening

Abstract Rezumat

Introducere. Spina bifida este o anomalie fetald non-letald,
insd prognosticul, evolutia si calitatea vietii fetilor ndscuti
cu aceastd malformatie presupun paralizii ale membrelor,
disfunctii neuromotorii severe, incontinentd urinara si
fecald etc. Semnele ecografice craniene si cerebrale in spina
bifida aperta au o sensibilitate de peste 99%, fiind uneori
primul element care atrage atentia asupra unui posibil
defect de tub neural. Studiul evalueazd semnele indirecte
cerebrale si craniene pentru diagnosticul spina bifida

aperta fdrd sindroame genetice asociate in trimestrul al
Il-lea de sarcind. Material si metoda. Lucrarea analizeazd
17 cazuri diagnosticate cu spina bifida aperta, in trei

centre de diagnostic prenatal, pe o perioadd de doi ani,
2013-2014. Examinarea ultrasonograficd a fost efectuatd
respectdnd ghidurile ISUOG pentru neurosonogrdfia fetald.
Semnele ultrasonografice si parametrii inclusi in studiu

au fost: diametrul biparietal, circumferinta craniand,
colabarea oaselor frontale, compresiunea transcerebeloasd,
ventriculomegalia, obliterarea cisternei magna. Cariotipul
fetal a fost efectuat in toate cazurile. Rezultate. Spina bifida
aperta la cazurile cu cariotip fetal normal. Semnul fructelor:
94,11%. Obliterarea CM: 88,23%. Ventriculomegalia: 70,58%.
Diminuarea BPD: 64,7%. Circumferinta craniand scdzutd:
41,17%. Anomalie cerebeloasd in ansamblu - 16 cazuri.
Intreruperea terapeuticd a cursului sarcinii a fost efectuatd
in 16 cazuri, un caz a evoluat la termen cu consilierea
informatd a progenitorilor. Concluzii. Markerii ecografici
secundari reprezintd elemente de diagnostic indirect, dar

de multe ori foarte precis in spina bifida aperta. Semnul
fructelor sau ventriculomegalia este in multe cazuri primul
element care atrage atentia la screening-ul ecografic in
trimestrul al Il-lea de sarcind. Tehnicile ecografice 3D/4D
devin aproape indispensabile pentru neurosonografia fetald.
Cuvinte-cheie: semnul fructelor, ventriculo-

megalie, spina bifida, screening
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Introducere

Termenul de spina bifida presupune inchiderea in-
completa a elementelor osoase structurale ale coloanei
vertebrale, in partea posterioara, fiind clasic separata
in variantele spina bifida inchisa (spina bifida oculta) si
spina bifida deschisa (spina bifida aperta)™?.

Spina bifida face parte, alituri de anencefalie si en-
cefalocel, din categoria mai ampla a defectelor de tub
neural.

Defectele tubului neural reprezintd, ca frecventa,
a doua anomalie fetald majord dupa anomaliile car-
diace®?.

Din punct de vedere morfologic, anatomic si struc-
tural, spina bifida implica prezenta in grade variabile a
unei despicaturi la nivelul corpului vertebral®.

Defectul anatomic este acoperit de o membrani me-
ningeala subtire - meningocel sau uneori exista in sacul
meningeal tesut neural - mielomeningocel®.

Meningocelul si mielomeningocelul sunt malformatii
fetale care decurg din deficitul de fuziune a tubului ne-
ural in timpul embriogenezei timpurii, intre a 25-a sia
28-a zi post-ovulator, interval in care are loc inchiderea
neuroporilor anteriori si posteriori®.

Formarea tubului neural incepe la aproximativ trei
siptimani de la fertilizarea oului, cu formarea placii
neurale de-a lungul regiunii dorsale a embrionului.
Acesta se pliaza formand crestele neurale, care de la
mijlocul siptdmanii a [V-a incep sa fuzioneze formand
tubul neural®.

Fuzionarea se produce in mai multe situsuri, de-a
lungul tubului neural, explicind aparitia defectelor la
diferite niveluri ale tubului neural®?.

Corpul vertebral, arcul neural si procesele sale spi-
noase se dezvoltd din sclerotoamele segmentelor pri-
mitive mezodermale. Dupi condrificare, apar centre
de osificare separate, atat pentru corpul vertebral, cat
si pentru fiecare dintre arcurile neurale®.

In perioada embrionar, sistemul nervos central se
dezvolta mai devreme decit celelalte structuri em-

brionare, ocupand aproximativ o treime din intregul
embrion®®.

Prevalenta spina bifida concorda in diferite studii,
fiind intre 0,7-2/1.000 nascuti vii (Pooh RK, Kurjak
A, 2009) si 0.74-2,5/1.000 niscuti vii (Bianchi DW et
al., 2010).

Plecand de la aceste date, studiul evalueazi semnele
indirecte cerebrale si craniene pentru diagnosticul
spina bifida aperta fara sindroame genetice asociate,
in trimestrul al II-lea de sarcina.

Material si metoda

Studiul a fost realizat pe 17 cazuri avand feti
diagnosticati cu spina bifida aperta, in trei centre de di-
agnostic prenatal, pe o perioadi de doi ani, 2013-2014.

In toate cele 17 cazuri, sarcinile au fost unice. Var-
sta pacientelor incluse in studiu a variat in intervalul
17-39 de ani.

Varsta gestationala ultrasonografici la care a fost
stabilit diagnosticul spina bifida a variat intre 17 si 23
de saptimani.

Evaluarea ultrasonografica si diagnosticul spina bifida
(Voluson 730 Pro, Voluson E6, Voluson E8 Expert, GE
Medical Systems) au fost realizate utilizind examinarea
transabdominali, si in unele cazuri transvaginala, prin
tehnici 2D, 3D si 4D.

Examinarea ultrasonografici a fost efectuata respec-
tand ghidurile ISUOG pentru neurosonografia fetala®.

Examinarea ecograficd transabdominali reprezinta
tehnica de electie in evaluarea sistemului nervos central
al fatului, atat in finalul primului trimestru, cit si in
trimestrele al II-lea si al I1I-lea de sarcina. Examinarea
include in mod obligatoriu capul si coloana vertebrala
fetala®.

Pentru vizualizarea si examinarea structurilor cere-
brale fetale au fost identificate si utilizate trei sectiuni
axiale standard, precis recomandate de ghidul ISUOG:
planul transventricular, planul transcerebelar si planul
transtalamic®279.

Figura 1. Semnul fructelor. A. Semnul Iamaii prin colabarea oaselor frontale (sdgeti verzi); B. Semnul bananei prin compresiune cerebeloasd si angularea
anterioard a emisferelor cerebeloase (sdgeti rosii)
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Figura 2. A. Obliterarea cisternei magna (sdgetd rosie, detaliu stdnga sus); B. Ventriculomegalie moderata

Figura 3. A. Diametrul biparietal diminuat si circumferinta craniand anormal redusd comparativ cu vdrsta gestationald; B. Imagine in plan coronal demon-
strand ldrgirea zonei dintre centrii de osificare, cu intreruperea configuratiei normale si a paralelismului arcurilor vertebrale (sdgeti galbene); C. Imagine

in plan transversal la nivelul defectului spinal, centrii de osificare sunt deviati spre lateral, realizdnd imaginea reprezentativa a vertebrei deschise cu forma
literei V (sdgeti rosii, detaliu sanga sus)
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Figura 4. A. Reconstructie tridimensionald a planului coronal evidentiind defectul spinal in regiunea toraco-lombard; B. Inaginea macro- a produsului de
conceptie, defect spinal cu o lungime de 5 cm toraco-lombar
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Examinarea detaliati a coloanei vertebrale fetale atat
in sectiune longitudinali, cit siin sectiune transversald
a evidentiat defectul spinal in toate cazurile.

Semnele ultrasonografice si parametrii inclusi in
studiu au fost: diametrul biparietal, circumferinta cra-
niani, colabarea oaselor frontale, compresiunea trans-
cerebeloasi, ventriculomegalia, obliterarea cisternei
magna. Cariotipul fetal a fost efectuat in toate cazurile.

Rezultate si discutii

Semnele secundare craniene si cerebrale identifi-
cate la fetii inclusi in studiu, diagnosticati cu spina
bifida aperta, sunt: semnul fructelor® (semnul ldmaii
si semnul bananei)® (Nicolaides et al., 1986), oblitera-
rea cisternei magna, ventriculomegalia, circumferinta
craniana scizuti sau anomalie cerebeloasi in ansamblu.

Semnele spinale identificate in toate cazurile sunt, pe
sectiunea longitudinali, largirea spatiilor intre centrii
de osificare, intrerupand paralelismul normal al arcu-
rilor vertebrale, iar pe sectiunea transversala, aspectul
clasic al vertebrei deschise®?.

Reconstructia tridimensionala, acolo unde aceasta a
fost posibili, a redat imaginea elocventa a defectului
spinal.

Semnul fructelor (Bianchi DW et al., 2010) - semnul
lamaii, prin colabarea oaselor frontale si semnul bananei
- prin compresiune cerebeloasa - au fost identificate la
16 cazuri (94,11%,; figura 1).

Obliterarea cisternei magna - 15 cazuri (88,23%).
Imposibilitatea masurarii CM (figura 24).

Ventriculomegalia - 12 cazuri (70,58%). Cazurile la
care ventriculomegalia a fost identificata au prezentat
forme borderline (10-12 mm), moderate (12,1-14,9
mm) sau severe (>15 mm) (figura 2B).

Diminuarea diametrului biparietal si discordanta
dintre BPD masurat si virsta gestationala au fost iden-
tificate in 11 cazuri (64,7%), iar circumferinta craniani
anormal redusi, in 7 cazuri (41,17%) (figura 3A).

Semne spinale - diagnosticul spinei bifida a fost demon-
strat atat pe sectiunile in plan coronal, cit si pe cele in
plan transversal (figura 3 B, C). in planul coronal a fost
identificata largirea zonei dintre centrii de osificare, cu
intreruperea configuratiei normale si a paralelismului
arcurilor vertebrale. In sectiunea in plan transversal la
nivelul defectului spinal, centrii de osificare sunt deviati
spre lateral, realizind imaginea reprezentativa a vertebrei
deschise cu forma literei U sau V@9,
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Reconstructia 3D la nivelul defectului spinal a con-
firmat diagnosticul stabilit prin examinarea bidimen-
sionali conventionala (figura 4A).

Cariotipul fetal a fost efectuat in toate cazurile si a
relevat 46 XX (10 cazuri, 58,82%) si 46XY (7 cazuri,
41,17%).

Intreruperea terapeutica a cursului sarcinii a fost
efectuata in 16 cazuri, un caz a evoluat la termen cu
consilierea nondirectivi a progenitorilor.

Spina bifida aperta este o anomalie fetala non-letal3,
insa prognosticul postnatal depinde de localizarea si
extinderea defectului spinal, acesta fiind imbunatatit
in general prin localizarea mai joasa si dimensiunea
mai redusa a leziunii®.

Desi au fost realizate progrese semnificative in pre-
venirea, diagnosticul si tratamentul pre- si postnatal
al spina bifida, consecintele si calitatea vietii pe termen
lung sunt redutabile si includ paraplegie, hidrocefalie,
incontinente, disfunctii sexuale grave, disfunctii car-
dio-respiratorii, diformitati scheletale, retard mental si
psihomotor, persoanele cu astfel de anomalii necesitand
asistenta permanenta.

Diagnosticul ecografic, ca standard de aur in detec-
tarea acestei anomalii, atunci cAnd este ferm precizat
inainte de 24 de saptamani gestationale, permite, odata
cu consilierea non-directiva si consimtamantul proge-
nitorilor, intreruperea cursului sarcinii®?.

Concluzii

Semnul fructelor sau ventriculomegalia este in multe
cazuri prima manifestare ultrasonografici ce atrage
atentia asupra existentei defectului spinal caracteristic
spina bifida, la screening-ul ecografic in trimestrul al
II-lea de sarcina.

Markerii ecografici secundari reprezinta elemente
de diagnostic indirect, dar de multe ori foarte precisi
in spina bifida aperta.

Tehnicile ecografice de reconstructie tridimensionala
devin aproape indispensabile pentru neurosonografia
fetala.

Cariotipul fetal trebuie recomandat in toate cazurile
diagnosticate cu spina bifida aperta.

Consilierea nondirectivad si terminarea cursului
sarcinii inainte de 24 de saptamaini gestationale, cu
consimtamantul progenitorilor si recomandarea sfa-
tului genetic ulterior, reprezinta optiunea de conduita
optimald in cazurile diagnosticate cu spina bifida. B
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