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ZKkratky a akronyma:

2D dvourozmérné plosné zobrazeni

3D trojrozmérné prostorové zobrazeni

CNS centralni nervova soustava

DWI Difussion Weighted Imaging, difuzn¢ vaZzené zobrazeni

DTI Difussion Tensor Imaging

EPI Echoplanar Imaging

FISP Fast Imaging with Steady State Precession

HASTE Half-Fourier Acquisition Single Shot Turbo Spin Echo

KI kontraindikace

KL kontrastni latka

MR magneticka rezonance

SAR Specific Absorption Rate — radiofrekvecni energie absorbovana kilogramem tkané
( W/kg)

SE standardni chyba

Tl T1 véazené obrazy magnetické rezonance

T2 T2 véazené obrazy magnetické rezonance

TrueFisp

TSE Turbo Spin Echo

TurboFLASH Turbo Fast Low-Angle Shot

Uz ultrazvuk



1. UVOD

1.1. Orofacialni rozstépové vady

Rozstépové vady horni ¢asti ust patii mezi nejcastéjsi vrozené vyvojové vady obliceje. Jsou

wvewr

pokracuji na patro i na uvulu. Dle rozsahu se mohou podilet i na vétSich deformacich obliceje
(defigurace nosu, protruze premaxily). Kromé& kosmetického postizeni jsou cCasto 1 pficinou
zhorSeného pfijmu potravy, aspiraci, poruch vyvoje fe¢i, poruchy sluchu, neprospivani a celkové
zvySuji morbiditu v kojeneckém véku. Izolované vady postizeni jsou v soucasné dob¢ chirurgicky
vétSinou UspéSné korigovatelné. Celkovd prognoza cCasto zavisi na rozsahu a pritomnosti
pfidruzenych anomalii. Pfesna informace o pfitomnosti a rozsahu postizeni je nezbytna pro
poradenstvi a posléze spravné rozvrzeni terapie [1]. V kazdém ptipad€ usnadni rodi¢iim adaptaci na
porod postizeného ditéte [2]. V ptipadé zachytu extrémné rozsédhlé vady lze pfed dosazenim

zivotaschopnosti plodu uvazovat o ukonc¢eni gravidity.
1.2. Typy rozstépu

Rozstépy d€lime na dvé zdkladni skupiny podle toho, kudy defekt prochéazi. Prvni skupina
zahrnuje roz$tépy rtu, a to samostatné nebo v kombinaci s rozStépem cCelisti a patra
(cheilognathopalatoschisis). Do druhé skupiny patii izolované rozstépy patra [3].
1.2.1. Roz§tépy rtu a Celisti

Nejcastéjsi variantou téchto rozstépti jsou medidlni a lateralni, podle polohy defektu. Stredni
roz§tépy ve stiedni Cafe uprostied filtra, laterdln€ pak po strandch filtra. Vzacngj$i variantou je
rozstép pticny, zpravidla od ustniho koutku smérem k uchu. Déle pak rozstépy dolni Celisti, nebo
roz$tépy Sikmé od filtra smérem k o¢nici.

1.2.2. Roz§tépy patra

Rozstépy obliceje mohou byt sdruZeny s rozStépem patra pripadné uvuly. S rozstépem rtu je



sdruzeno az 90 % rozstépti patra [4].
RozliSujeme roz§té€py patra izolované a kombinované. Izolované délime na roz$t€py mekkého
patra a tvrdého patra. Kombinované varianty jsou spojeny s rozstépem rtu, jednostrannym ci

oboustrannym, ¢i rozStépem rtu a Celisti.

1.3. Embryologické aspekty postiZeni

Termin rozs§tép neodpovidd zcela skutecnosti, vada nevznikd rozpolcenim cCelisti, ale

nespojenim puvodné samostatnych prekurzorti obli¢ejovych struktur.

1.3.1. Vyvoj rtu a alveolarniho vy¢nélku horni Celisti

Na konci 4. tydne embryonalniho vyvoje tvori centrum obliCeje stomodeum. Jedna se o
prohluben, ktera je ohranicena shora frontonazalnim vybézkem, ze stran a zdola 1. faryngealnim
obloukem. Z téchto struktur se pak utvari tzv. obliCejové vybéZzky a slouZi jako zadklad vzniku
obliceje.

V 5. tydnu vyvoje se ve frontonazalnim vybézku objevuji 2 nosni (¢ichové) plakody. Kolem
kazdé nosni plakody se frontonazalni vybézek vyklenuje dopiedu a tvoii tzv. medidlni a lateralni

nazalni vybézek, z nich se utvari premaxilla [5]. Obli¢ejové vybézky ilustruje Obr. 1.



Obr. 1: — oblicej embrya stari 5 tydnu, A — medialni nazalni vycnélek, B — lateralni nazalni
vycnélek, C - maxilarni vycnélek, D — mandibularni vycnélek., prevzato z NILLSON, L. Drama of
life before birth. LIFE, 1965, vol. 58, no. 17, s. 55 — 65. ISSN 0024-3019.

Z 1. faryngealniho oblouku vznikd pravy resp. levy mandibuldrni a maxildrni vybézek.
Klicovym momentem pii vyvoji obliceje je splynuti obliCejovych vybézki. Predpokladem

uspésného dokonceni spojeni je dostatecnd velikost a moznost jejich vzajemného kontaktu. Spojeni
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mize byt znemoznéno napiiklad Ipénim amnia na styéném povrchu obli¢ejovych vybézka v
disledku nedostate¢ného vyvoje amnia nebo nedostate¢né tvorby plodové vody (oligohydramnion).
Pokud je proces v obdobi kritické periody tvorby a splyvéani obli¢ejovych vybeézki (4. - 6. tyden
vyvoje) narusen, vznikaji rozstépové vady [S — 7]. Jednotlivé posuny a zmény tvaru oblicejovych

vycnélka od 4. do 8. tydne dobte ilustruje Obr. 2.

Obr. 2: pribéh splyvani vycnelkit v case od 4. do 10. gestacniho tydne, fialova barva - lateralni
nasalni vybézek, zelena barva — medidlni nasalni vybezky, oranzova barva — maxilarni vybezky,

hnéda barva mandibularni vybézky, cernd barva je stomodeum. Obrazek prevzat z [7]

Stfedni rozS$t€p vznikne nesplynutim medidlnich nasalnich vybézkd. Porucha junkce
maxilarnich vybézkl a lateralniho nasdlniho vede ke vzacnému Sikmému rozstépu. Maxilarni a
medialni nazalni vybézky tvoii okraje filtra a jejich nespojenim vznikaji nejcastéjsi rozstépové vady

rtu ¢i Celisti. Méné Casté varianty jsou pak rozstépy pificné ¢i spodni, které zahrnuji poruchy

11



splynuti mandibularnich a maxilarnich vybézki (viz tabulka €. 1)

Splyvajici vybézky Vznikajici struktura Druh rozstépu

MN a MN Stied nosu Stiedni rozstép
Intermaxilarni segment

MX a LN Sulcus a ductus nasolacrimalis Sikmy roz§tép

MX a MN Horni ret Rozstép rtu Celisti a patra
Horni Celist

MX aMD Tvar Pticny rozstép
Ustni koutek

MD a MD Dolni ret
Dolni celist Roz5tép dolni Celisti

Oblicejové vybezky: MN = medidlni nazalni, LN = lateralni nazalni, MX = maxilarni, MD =

mandibularni

Tabulka ¢. 1: Znazornuje které poruchy splyvani oblicejovych vybézkit vedou ke kterym typiim

rozstepil.

1.3.2. Vyvoj patra

Vyvoj patra probiha 5. - 12. tyden embryonalniho vyvoje. Zaklada se primarni patro
(premaxila), coZ je vybéZek z intermaxilarniho segmentu z mezodermu vchlipujiciho se dovnitf z
okraje stomodea. Intermaxilarni segment se déli na tfi Casti: ¢ast labidlni - budouci filtrum, Cast
Celistni - alveolarni Cast premaxily nesouci fezaky a Cast patrova. To pozdéji splyne s dvojici
vybézki z laterdlnich patrovych plotének, vychéazejicich horizontdlné z maxilarnich vybézki a
vytvori se sekundarni patro (6. - 7. tyden). Mezi primarnim a sekundarnim patrem zlistava az do
dospélosti foramen incisivum [5].

Izolovany rozs$t€ép patra muze vzniknout jednak hypoplazii patrovych plotének, ale také
zablokovanim samotného procesu jejich horizontalizace. Je pomérné vzacny, piedstavuje cca 10 %
z roz§tépovych vad obliceje [8]. Nedokonceni splynuti parovych patrovych plotének ilustruje (Obr.
3) u plodu s rozstépem rtu Celisti 1 patra s premaxilarni protuzi (Obr. 4). Varianty rozs§tépu patra

ilustruje obrazek Obr. 5.
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Obr. 3: pitva hlavy plodu s rozsahlym rozstépem rtu Celisti i patra s premaxilarni protruzi (Cernd
Sipka), obrazek ilustruje hypoplastické patrové ploténky ( bilé Sipky) které se nespoji ve stredni care

s nosni prepazkou a premaxilou
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Obr. 4: Pitva plodu s oboustrannym rozstepem rtu Celisti a patra s typickou premaxilarni protruzi

(bila sipka ).
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Obr. 5: a) izolovany rozstép mékkého patra, b) izolovany rozstép tvrdého patra, c) oboustranny
rozstép rtu, celisti a patra, d) rozstép rtu, e) rozstep rtu a celisti, f) rozstep rtu, Celisti a patra.

Prevzato z [3]

Pro spravny vyvoj je také dilezit¢ oddaleni jazyka od stropu primitivni dutiny ustni. K
vytvoieni volného prostoru nad jazykem piispivaji tyto procesy: rust mandibuly, rast baze lebni,
svalova pohybova ¢innost jazyka, riist kréni patefe, moznost zadklonu hlavy a otevieni ust. Naruseni
téchto déjii vede k rtizné rozsahlym rozs§téptim patra, od rozstépu do foramen incisivum, klenby
tvrdého patra, m&kkého patra a nejzavaznéjsi az k uvule [6, 9].  Prikladem zablokovani
horizontalizace patrovych plotének vedouci k izolovanému rozStépu patra je Pierre - Robinlv

syndrom, pro n¢hoz je typickd hypoplazie mandibuly [10].

1.4. Genetické aspekty postiZeni

Dédi¢nost rozstépovych vad je multifaktoridlni neboli komplexni, tzn. Ze na jejich vzniku se
podili genetické faktory i faktory vnéjsiho prostiedi [11]. Ptiklady chorob, kdy orofacidlni defekty
vzniknou na genetickém podklad€, jsou monogenni choroba Di Georgliv syndrom, ¢i vzacny Van
der Woude syndrom, kdy se rozstép patra spolu s pistélemi na dolnim rtu vyskytuji v 80 %, nebo
chromozomalni vada Patautiv syndrom (trizomie 13). V etiologii se také uplatiiuji vyssi vék matky a
teratogenni vlivy: rubeola, virdzy, thalidomid, antikonvulziva - carbamazepin atd. [10, 11].

Riziko opakovaného vyskytu rozstépu v rodin€ zavisi jednak na pohlavi probanda, na poctu jiz
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narozenych postizenych déti a také na tom, zda je vada pfitomna u jednoho nebo obou rodicu ¢i
blizkych piibuznych (Tabulka &. 2). Riziko rekurence je také vyS$i u pifibuznych s tézkym
postizenim nez u ptibuznych s leh¢im postizenim. Vysvétleni tohoto jevu spociva v tom, ze téz§i

postizeni ukazuje na vétsi rodinnou zatéz alelami, které k onemocnéni predisponuji. (Tabulka €. 3)

PostiZeni pribuzni Rozstép rtu s/bez rozstépu patra (%)

Zadny sourozenec

- zadny rodic 0,1
- jeden rodi¢ 3
- oba rodice 34

Jeden sourozenec

- zadny rodi¢ 3

- jeden rodi¢ 11
- oba rodice 40
Dva sourozenci

- 7adny rodic¢ 8
- jeden rodi¢ 19
- oba rodice 45

Jeden sourozenec a dva piibuzni druhého stupné

- Zadny rodic 6
- jeden rodi¢ 16
- oba rodice 43

Dva sourozenci a jeden ptibuzny tietiho stupné

- zadny rodi¢ 4
- jeden rodi¢ 14
- oba rodice 44

Tabulka ¢. 2: Riziko rekurence rozstépu rtu ci rtu a patra, prevzato z BONAITI-PELLIE, C. -
SMITH, C. Risk for genetic counselling for some common congenital malformations. Journal of

Medical Genetics, 1974, vol. 11, s. 374 — 377. ISSN 1468-6244.
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Fenotyp probanda Incidence rozstépu rtu s/bez rozstépu patra u

sourozenci (%)

Jednostranny rozstép rtu bez rozstépu patra 4 %
Jednostranny rozstép rtu a patra 4,9 %
Oboustranny rozstép rtu bez rozstépu patra 6,7 %
Oboustranny roz§tép rtu a patra 8%

Tabulka ¢.3: Riziko rozstépu s nebo bez rozstépu patra u sourozencii se vzristajici zavaznosti.
1.5. Epidemiologie

Ve frekvenci vyskytu jsou znaéné odchylky mezi rasami, 1:1000 u bélocht, 1:600 u Japonct,
u Afroameric¢and 1:2500. Asi 60 — 80 % postizenych tvoii chlapci. Rozstép patra je lehce Castéjsi u

dévcat, coz je vysvétlovano pozdéjsim splynutim patrovych plotének u Zenského pohlavi [11].
1.6. Terapie

Komplexni péée o déti s roz§tépovymi vadami je zajisténa velmi dobie a v Ceské republice méa
dlouhou 1 dobrou tradici. Lécba se odviji od tize postizeni. Extenze rozs§té€pu na patro zpravidla vede
ke zhorSeni vysledkt rekonstrukce [12]. Jde zpravidla vicestupniovy proces, na kterém spolupracuje
vice oborl a trva prakticky az do dospélosti. S rozvojem technickych i ekonomickych moznosti
specializovanych pracoviit- v Ceské republice je to Praha a Brno, se posunula doba operaci déti do
ran¢jSiho veku, coz umoznily zejména pokroky v anesteziologickych moznosti.

Plasticky chirurg provadi vicecetné zakroky k uzavieni defektu, korekce deformit okolnich
tkani a eventualné se podili, ve spolupraci s ortodontistou, na Gprave Celistnich vztaht.

Harmonogram operaci se mirné li$i centrum od centra. Jsou pracovisté, kde prvni korekce rtu
probiha jiz n€kolik dni po narozeni, kdy jsou tkané jesté velmi plastické po operaci Casto neziistava
ani jizva. Jina pracovisté¢ davaji piednost prvni sutufe az ve 3. mésicich zivota, kdy je dité vice
zpisobilé na vykon v celkové anestezii. Sutura patra se provadi kolem 9. mésice pied rozvojem
reci.

Pied nastupem ditéte do $koly byva nutné drobnéjsimi operacemi upravit vzhled ditéte. Casto
jsou to zakroky, které nebylo mozno provést pii prvni operaci, aby nebyl poSkozen riist postizené

¢asti téla nebo se jedna o zékroky korigujici deformity zpiisobené vadou, které se pti prvni operaci
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nepodafilo zcela odstranit. U dé€ti s oboustrannym rozstépem rtu je to nejcastéji zkracend kozni Cast
nosni prepazky (kolumela) a pfisedly hrot nosu. Tato vada je odstranovdna spole¢né s jinymi
upravami mékkého nosu individudlng od 2,5 let ditéte.

Nedokonalou funkci patra, ktera se projevi huhiavosti, 1ze zlepSit operaci ve 4 letech, pii které
je prodlouzeno mékké patro.

V misté, kde byla rozStépem zasazena Celist Casto chybi velkd ¢ast kosti. Chybéjici kost
neumoziuje profezani zakladl trvalych zubtl. Proto je nutné ji doplnit zasazenim kostniho Stépu
odebran¢ho z kycelni kosti. Operace se provadi nejdiive v 8 letech pacienta, aby zubni oblouk nebyl
omezen v ristu.

Konec¢nou upravu tvarovych a funkcnich nedostatkl 1ze obvykle provést az po ukonceni ristu
postizenych organd. U nosu to obvykle byva kolem 16 roku. Jedna se o korekci deformovaného
hrotu a nosniho ktidla, pfepazky a nékdy 1 celé osy nosu. Napadné jizvy po operacich rtu je nutno
odstranit bud’ pfed nastupem ditéte do Skoly nebo az v dospélosti. V obdobi dospivani totiz Casto
pfetrvavaji nevzhledné hypertrofické jizvy déle nez v ¢asnéjSim ¢i pozdej$im veéku pacienta.

Pti komplikacich hojeni na patie nebo nékolika opakovanych operacich je mozno pocitat se
znacnym zbrzdénim riistu horni Celisti. Dolni Celist, kterd se vyviji normaln¢, se postupné vysouva
dopiedu. Na chrupu se tato vada jevi obracenych skusem. Vznika velmi neptiznivy stav pro funkci
chrupu 1 pro esteticky vzhled pacienta. I tuto vadu lze upravit operaci, nejdiive vSak po 17. roce
Zivota.

Rozsteépy rtu, Celisti a patra jsou vadami vyvojovymi. Jednotlivé ¢asti obliceje se b&hem rlstu
meéni. Proto kone¢né posouzeni 1éCebnych vysledki je mozno provést az po uplynuti nejvetsi ¢asti
vyvoje obliceje, to je mezi 15. - 18. rokem, kdy se 1écba ukoncuje.

Prakticky kazdy rozstép Celisti a patra vede k anomaliim utvareni dentice, zmény ve velikosti
tvaru a poétu zubd. Ukolem ortodotisty je umistit zuby do pravidelného zubniho oblouku, jenz
vyhovuje jak po strance estetické, tak funkcni.

Stomatolog oSetfuje chrup, protoze zvlasté u celkovych rozsté€pi byva zvysena kazivost zub.
Genetik zjisti pravdépodobnou pficinu vady a stanovi riziko narozeni dal$iho ditéte s touto vadou
viz Tabulka €. 2, eventualné zprosttedkuje specializovana vysetteni v nasledujicich graviditach.

Dalsim disledkem rozstépové vady je piijimani potravy. Pro defekt rtu se ditéti nedafi sat
matefské mléko z prsu, do Ustni dutiny se pfisava vzduch a tim se komplikuje kojeni. Nekompletni
patro znesnadiiuje polykani, strava nemuize byt jazykem o patro posunovana, disledkem jsou Casté

aspirace. Nekteré tyto potize lze vyfeSit rezimovymi opatfenimi, specialnimi technikami kojeni,
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piipadné odsavanim matetského mléka a dokrmovanim z upravenych savicek. Po krmeni zlstavaji
v zahybech nosni sliznice zbytky potravin, které mohou zasychat, rozkladat se a drazdit ji. Zbytky
stravy byvaji podkladem pro zanéty, které se mohou z nosohltanu snadno rozsitit sluchovou trubici
do sttedniho ucha. Je tedy nezbytné disledné dbat o hygienu ustni dutiny proplachy po jidle.

Prevence poruchy sluchu téz zahrnuje opakované sledovani jeho kvality. Ta mize byt pii
rekurentnich zanétech stfedousi sniZzena. V nékterych piipadech je nutné implantovat do usniho
bubinku drendzni trubicku, grometu, kterd odvadi sekret ze stfedousi a zabranuje tak vzniku
infek¢nich komplikaci.

D¢lka a typ logopedické péce se odviji od Sife symptomi a hloubky narusené komunikacéni
schopnosti u ditéte s rozstépem (zvané palatolalie). S rozvojem feci je také spojen vyvoj IQ.
Terapie probiha jiz v predoperacnim obdobi, kdy klinicky logoped rodice pifimétené k jejich
osobnosti a vzdélanosti informuje o funkcich, které byly u jejich ditéte poskozeny. Upozorni je na
problémy, které by mohly v pribéhu vyvoje feCi nastat, a pouci je, jak témto problémim
pfedchazet. Nauci je také zdkladnim cvicenim pro rozvijeni motoriky mluvidel, masaze jizev, i
¢innostem zdanlivé s feci nesouvisejicich, ale pro jeji vyvoj dulezitych. Pooperacni logopedicka
terapie palatolalie se zaméfuje zejména na cviceni ke zlepSeni nosni rezonance, artikulace,
srozumitelnosti feci, naruseného vyvoje feci, poruch hlasu a naruseného koverbalniho chovani [13,
14].

Rozstépova vada predstavuje emocionalni zat¢z nejen pro samotného postizeného, ale i pro
celou rodinu [39]. Psycholog miize pomoci snizit napéti v rodin€, vznikajici Casto z frustrace pro
naro¢nost a dlouhodobost Iéc¢by, ale pomuze 1 hendikepovanému ditéti pii zafazovani do
spole¢nosti.

Dobré vysledky operacni a vSestranna 1é¢ebnd péce koordinovana pediatrem, dovoluji nositeli

roz§tépu obliceje plné spoleenské uplatnéni [10, 15, 16].

1.7. Prevence rozstépu

N 24

60. den prenatalniho vyvoje), kdy u lidského zarodku dochézi k utvateni zakladl obliceje.
Matky se zvySenym rizikem narozeni ditéte s rozst€povou vadou (rizikové prostiedi, narozeni

ditéte s rozStépovou vadou v roding) by v t€¢hotenstvi mély uzivat vitaminové prostiedky, vyvarovat
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se alkoholu, nikotinu, drogdm ¢i lékim s moZnymi nezadoucimi ucinky pro téhotné. Také

navstévuji rizikové poradny a t€hotenstvi je sledovano na specializovanych pracovistich [15, 16].

1.8. Zobrazovaci diagnostika postiZeni

1.8.1. Ultrasonografie (UZ)

Ultrasonografie je v soucasnosti zlatym standardem prenatidlniho zobrazovani, je to metoda
bezpecna [17, 18] neinvazivni, v zobrazeni neuziva ionizujiciho zéfeni, je levna a dostupna.
Umoziuje zobrazeni s vysokou rozliSovaci schopnosti. Dalsi velkou vyhodou je uZziti barevného
dopplerovského mapovani, véetn¢ kvantifikace cévnich tokli. UZ je dynamickou metodou, ktera
zobrazuje v realném Case, coz je neocenitelné ve fetdlni echokardiografii a ve vySetfovani pohybi —
biofyzikalni profil plodu. Prvni prenatalni zachyt rozstépu rtu pomoci ultrazvuku byl popsan jiz v

roce 1981 [19].

1.8.1.1. Nevyhody UZ

Ptfinos ultrazvukového vysetfeni je omezen mnoha faktory. Vyznamné akustické limitace jsou
u obéznich téhotnych, u stavll se snizenym mnozstvim plodové vody (anhydramnion,
oligohydramnion). Problémem mize byt 1 skutecnost, Ze neni mozné zvolit libovolnou rovinu
vysetieni. Zobrazeni pies biisni sténu predstavuje pristup k plodu v rozsahu cca 120°. VySetfeni
muze komplikovat 1 nepfizniva poloha plodu, kdy je nutno vySetfovanou polohovat, dokud nedojde
k dosazeni optimalni polohy. Dal$im negativem jsou akustické stiny od jiz osifikovanych c¢asti
plodu, typicky z ptfedlokti pied oblicejem nebo z kosti lebky pii neptfiznivé pozici obli¢eje. Tato
situace je CastéjsSi u viceCetnych gravidit. Vyznamné omezené je ultrazvukové vySetieni pfi
zobrazovani tvrdého patra, kdy €asto nelze stanovit miru jeho postiZzeni. Nutno zminit i subjektivitu
UZ vysetieni, jehoz vytéznost je vyrazné zavisld na zkuSenostech sonografisty. Oproti ostatnim
tomografickym metoddm jsou moznosti archivace obrazovych dat omezené, nelze je uspokojive

vyuzit pro konzilia.
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1.8.1.2. UZ obliceje plodu

Soucasti standardniho prenatalniho vySetieni je kromé zdkladni biometrie a posouzeni
vnitinich organti 1 vySetfeni obli¢eje plodu [20]. Oblicej se posuzuje ve vSech tfech rovinach. V
sagitalni rovin€, kdy zobrazime profil plodu, sledujeme ptitomnost a velikost nosni kosti, filtra,
kosténych ¢asti horni a dolni Celisti. MiiZzeme vyloucit premaxilarni protruze, velké defekty v
maxile, mikromandibulu. V koronarni a transverzalni roviné se posuzuje kontinuita filtra, symetrie

nosnich ktidel, ptipadné defigurace ¢i deviace nosu ke stran¢ (Obr. 6).

Obr. 6: Ultrazvuk obliceje plodu, A — sagitalni rovina s intaktni nosni kustkou (bila sipka) a s

normalnim profilem, B — koronarni rovina s nosem a patrnymi nosnimi kridly, intaktni horni ret,
brada, C — transverzdlni rovina v urovni patra, je zde patrny intaktni alveolarni vybézek (bild

Sipka) i struktury tvrdého patra.

V ptipad¢ nalezeni rozstépové vady je dilezité stanovit velikost defektu, miru defigurace

okolnich struktur a eventualni pokra¢ovani defektu dozadu na patro (Obr. 7).
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Obr. 7: Ultrasonogram rozstépu rtu, A — transverzalni rovina s patrnym defektem ve filtru (bila

Sipka), B — koronarni rovina zobrazuje defekt ve filtru (bila Sipka) zasahujici do nosni dirky se zcela

zanedbatelnou defiguraci nosiku.

V literatufe jsou informace o presnosti a vytéznosti ultrazvukového prenatalniho vySetfeni
znaéné rozporuplné. Senzitivita je uvaddéna od 9 % do 100 % pro rozstep rtu a pro izolovany rozstep

patra dokonce jen 0-22 % [21- 26].

1.8.2. Magneticka rezonance (MR)

1.8.2.1. Technické aspekty MR

Prvni prenatdlni vySetfeni magnetickou rezonanci probehly jiz v roce 1983 [27]. Tehdejsi
pfistroje neumoziovaly sekvence krats$i neZ n€kolik minut. Proto byla nutné sedace matky a plodu,
aby se snizil vliv pohybll na obraz. Vysetfeni vSak Casto nedosahovaly dostate¢né kvality. Zlepseni
nastalo vyvojem sekvenci, které snizily dobu akvizice pod 30 sekund, coz umoznilo vySetfovani
béhem apnoe - odtud nazev ,,breath-hold*“ sekvence. Této kratké akvizice bylo dosazeno vyuzitim
sekvenci gradientniho echa (GRE), zejména balancované GRE pro T2 vaZené obrazy a ,,spoiled*
GRE pro T1 vaZzeni. Dal§im vyvojovym krokem se staly ,,single-shot* sekvence rychlého spinového

echa s vysokym turbofaktorem. Data pro cely fez se nactou béhem jednoho TR intervalu, fadovée
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kolem jedné vtefiny. Piikladem je T2 vazena sekvence HASTE, kde se navic vyuziva symetrie k-
prostoru. Matematickd soumérnost k-prostoru umoznuje vynechat ¢ast fddek v nacitani, coz opé&t
zrychluje akvizici. Nevyhodou téchto sekvenci je nutnost vyslani fady rychle za sebou nasledujicich
refokusacnich radiofrekvencnich pulzil, coz vede k znacné zatézi vySetfovaného radiofrekvencéni
energii — vyS$i SAR, podrobnéji v kapitole o bezpecnosti MR [28].

Progrese v konstrukci systému gradientnich civek soufasnych MR pfistroji umoznila T2
vazené balancované GRE — TrueFISP a T1 TurboFLASH. Moderni variantou jsou echo planarni

sekvence (EPI), zejména difuzné vazené obrazy (DWI), které podle b faktoru umoziuji mapovat

mista s vyS$i mirou susceptibility — hemoragie ¢i okrsky s restrikci volné diftize - Cerstvé ischemie

(Obr. 8).

23



Obr. 8: Rezonance hlavy plodu, difuzné vazena sekvence s b faktorem 800, bila Sipka zndzornuje
drobnou ischemii v kaudothalamickém zdrezu, jednalo drobny embolus u dvojcete z
monochorionické dvoucetné gravidity s twin to twin trasfusion syndromem po fotokoagulaci

placentarnich spojek.

Subakutni hematomy s Cerstvym trombem téZ vykazuji restrikci volné difuze (Obr. 9B)

Obr. 9: A — transverzalni T1 TurboFlash obrazy hlavy plodu se subakutnim hematomem

subependymalné v postranni komore, hematom je ohranicen TI hyperintenznim lemem
odpovidajicim methemoglobinu ( bila sipka), B— DWI s b faktorem 800, stejna orientace rezu jako

na A znazornuje restrikci volné difuze na cerstvé srazeniné (bila Sipka)

Dalsi snaha o zvySeni rychlosti zobrazovani magnetickou rezonanci vedla k uvedeni
paralelnich akvizi¢nich technik. K jejich rozsiteni pfispé€lo i snizeni ceny hardwaru, ktery umoznil
zvySeni poctu zpracovavanych kanalti z vice civek simultanné. Jednim z efekti té€chto technik je

kromé kratSiho ¢asu akvizic i snizeni SAR.
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1.8.2.2. Vyhody MR

MR ma oproti ultrazvuku fadu vyhod: neni pfili§ limitovana konstituci, vétsi problém neptisobi
ani stavy se snizenym mnozstvim plodové vody, neni omezena stiny za osifikovanym skeletem.
Nezna limitaci polohou plodu, poskytuje moznost zobrazeni v libovolné roviné [29].

MR sice nema tak jemné rozliSeni jako UZ, ale ze vSech zobrazovacich metod ma nejlepsi
tkanovy kontrast umoziujici jasné rozliSeni anatomickych struktur. Dal$i unikatni vlastnosti MR je
zobrazeni jater (Obr. 10) , smolky v tracniku (Obr. 11), Cerstvé hemoragie (Obr. 9 A), tuku, ¢i tkdné
Stitné zlazy jako struktur s vysokym T1 signalem [30] .

Obr. 10: T1 vazené obrazy zndazornuji T1 hypeintenzni signal jater, bila Sipka ukazuje pritomnost

levého jaterniho laloku vievo v pleurdlni dutine u plodu s vrozenou branicni hernii.
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Obr. 11: TI vazené sagitalni obrazy plodu se sakrokokcygedlnim teratomem, TI1 hyperintenzni
struktury na obrazku predstavuji parenchym jater a mekonium ve strevnich klickach a v rektu (bila

Sipka)

Difuzné vazené sekvence umoziuji zobrazeni Cerstvych ischemii (Obr. 8), akutnich krevnich
srazenin (Obr. 9 B), t€z usnadiuji identifikaci dystopickych ledvin. Parenchym ledviny pro svoji

mikroarchitekturu bohatou na bunééné membrany piedstavuje rovnéz substrat s restrikci volné

difuze vody (Obr. 12).

26



Obr. 12: A T2 vazené HASTE sekvence v koronarn roviné, multicysticka dysplazie ledviny a

dystopie druhé normalni ledviny v panvi (bila Sipka), B — difuzné vazené obrazy v koronarni roviné
s faktorem b = 800, parenchym dystopické ledviny v panvi vykazuje restrikci volné difuze a je tedy
hyperintenzni (bila Sipka).

Celistva obrazova dokumentace MR je s UZ nesrovnatelnd. Umoznuje druhd cteni, coz lze

vyuzit v ramci meziklinickych vizit. Tato vlastnost je také vyznamna z forenznich davoda.

1.8.2.3. Nevyhody MR

Negativem magnetické rezonance je oproti ultrazvuku, i pfes neustale rostouci pocet ptistroja,
jeji omezena dostupnost a ekonomicka ndrocnost. Na rozdil od ultrazvuku ma své kontraindikace.
Mezi absolutni KI fadime pfitomnost elektronickych implantat, stfepin a cizich téles z
feromagnetickych materiald v téle. Relativni KI zahrnuje klaustrofobii. Stale diskutovana je také
bezpecnost vySetfovani plodu v 1. trimestru. DalSim uskalim MR je znehodnoceni obrazu

pohybovymi artefakty, nejcastéji pohyby plodu.
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1.8.2.4. Bezpecnost MR

Potencionalni rizika vySetfovani na MR jsou zpusobena:

1)

2)

3)

4)

5)

statickym magnetickym polem, které mtize puasobit silou a dislokovat materialy z
feromagnetickych kovi — stiepiny, piercing, implantaty.

rychlymi zménami magnetického pole, které jsou vytvareny gradientnimi civkami. Dochazi
k indukovani elektrického proudu ve vodivych predmeétech jako vodice, elektrody, pigmenty
obsahujici kovy — tetovani, makeup. Jejich zahfivani mize zpisobit i popaleniny, u elektrod
kardiostimulatoru pak maligni arytmie. Gradientni civky jsou také hlavnim zdrojem
enormniho hluku MR. Pfedmétem studii je vliv hluku na vyvijejici se sluchovy aparat plodu
v L. trimestru, je to relativni kontraindikace vySetfeni v tomto obdobi. B€hem vysetfeni MR
se zvuk k plodu dostava dvéma zplsoby. Jednak pfimo pres biisni sténu a plodovou vodu.
Druhym zdrojem jsou pienaSené vibrace z lizka pres t€lo matky, které Ize castecné omezit
vlozenim mékké podlozky pod vySetiovanou. V obou piipadech, je intenzita takto
pfenesen¢ho zvuku mensi nez ve vySetfovneé. Navic sluchovy aparat plodu piijima hluk
tlumené, protoze je vyplnén plodovou vodou [31]. I pfesto by se mélo dbat na pouzivani
tisSich sekvenci, protoze existuji prace, které prokazuji negativni plisobeni nadmeérného
hluku na téhotenstvi [32].

radiofrekvencnimi pulzy. Magnetické rezonance vysila radiofrekvencni pulzy do tkani, které
se nasledné stavaji zdroji radiového signalu. Cast energie piijata tkanémi se béhem tohoto
procesu preméni na teplo. Tato energie se nazyva SAR (Specific Absorption Rate) a je
uddvana ve wattech na kilogram télesné vahy. Vzhledem ke snaze urychlit ziskdvani
obrazovych dat, pfedstavuje SAR u nckterych modernich sekvenci zdravotni rizika. Jsou
stanoveny limity, které by mély byt dodrzeny. Moderni pfistroje nedovoli tyto hodnoty
piekroCit. V praxi to znamena béhem vySetfeni nutnost upravit nastaveni sekvence, coz
casto vede ke zhorSeni grafickych parametra.

dal§imi faktory ze strany pacienta, jako jsou klaustrofobie, nemoznost lezet na zadech ve
vysokém stupni téhotenstvi pro utlak dolni duté zily (t€hotnou Ize polohovat na bok),
obezita vétsi nez pramér gantry.

Zvlastni problematikou je pouZiti kontrastnich latek v prenatalni diagnostice. Existuji prace
[33], které tvrdi, ze pouziti KL je bezpecné. Jiné vSak ptipousti [34 - 36], ze se Castecné

dostavaji do plodové vody, odkud je jejich eliminace zpomalena. I piestoze vétSina KL
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obsahuje stabilni chelaty, ur¢itétmu uvolnovani toxického gadolinia nelze zabranit [34].
Jestlize KL podame kolem 20. gesta¢niho tydne, bude plod tydny vystaven kontaminované
plodové vodé. Vzhledem k tomu, Ze podani KL v diagnostice rozstépii neni piinosné,

nebude se tato prace problematikou KL vice zabyvat.

I pfes tato uskali se vSak jednd o metodu bezpecnou a k prenatdlnimu vySetfovani jisté
vyuzitelnou metodu [37]. Nejcastéjsim prenatdlnim zobrazenim magnetickou rezonanci zlstava
podobné jako u dospélych vySetteni CNS. Normalni nalez vySetfeni rezonanci CNS plodu

demonstruje Obr. 13

Obr. 13: MR hlavy zdravého plodu v 22. tydnu téhotenstvi, A — T2 vazené HASTE obrazy v sagitdlni
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rovine, B — T2 vazené HASTE obrazy v transverzalni roviné, C — T1 TurboFlash v transverzalni
roviné, na obrazku bez ziejmych TI1 hyperintenznich patologickych loZisek, napr. Ccerstvych
hemoragii, D — DWI vazené obrazy s b faktorem 800, ukazuji mirnou restrikci difuze v germinalni

zoné podél postrannich komor, coz je normalni nalez.

1.8.2.5. MR obliceje plodu

Oblicej plodu se podobné jako pii UZ vySetfuje ve tfech zékladnich rovinach — axidlni,

koronarni a sagitalni (Obr. 14). Posuzuji se kontury oblic¢eje, defekty v koZnim krytu (Obr. 15)

eventudlné premaxilarni protruze ¢i deformace nosu.

Obr. 14: MR hlavy plodu ve 20. tydnu, T2 vazené sekvence HASTE, A — sagitalni rovina s
normalnim profilem plodu, je zde dobre patrna i tenka linie intaktniho patra — bila Sipka, B-
koronarni rovina s intaktnim nosem, hornim a dolnim rtem, C — transverzalni rovina v urovni horni

celisti, bila Sipka zndzornuje intaktni alveolarni oblouk.
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Obr. 15: T2 vazené HASTE sekvence magnetické rezonance hlavy plodu. A, B, C — korondrni obrazy

s defektem rtu (Cerna Sipka ), D — transverzalni vez s defektem rtu (Cernd Sipka), je zde patrny
intaktni alveoldrni vycnélek (bila Sipka), E, F — sagitalni roviny s patrnym defektem rtu (Cerna

Sipka), patro je intaktni, je patrné jako tenka hypointenzni linie (bilé Sipky )
Moznosti MR vyjadiit se ke strukturdm celisti a sekundarniho patra nejsou limitovany

artefakty ze skeletu, jako je tomu u UZ. Pro z4chyt defektu, jak v oblouku alveolarniho vy¢nélku,

tak v koznim krytu, se ukazuje jako nejpifinosnéjsi transverzalni rovina fezu (Obr. 16).
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Obr. 16: Transverzalni T2 vazené HASTE obrazy hlavy plodu v urovni horni Celisti, bila Sipka

ukazuje T2 hyperintenzni intaktni alveoldarni vybezek.

Defekt patra je nejlépe zobrazitelny v koronarni a sagitalni roviné¢ (Obr. 17 a Obr. 18). Je
patrny jako zcela asignalni linie, coZ je dano jeho kalcifikaci, viz. CT hlavy plodu na (Obr. 19).

Pii identifikaci defektu v alveolarnim oblouku maxily, jehoz zobrazeni neni zavislé na
rozlozeni tekutiny v dutiné ustni ¢i pfed oblicejem, je naopak MR suverénni diky signalovym
charakteristikam této struktury. Alveolarni oblouk je T2 hyperintenzni obloukovity ttvar, lehce T2

hypointenzné konturovany. Nazna€ena jsou hypointenzni septa, coz odpovidé osifikovanym sténdm
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zubnich vacku. (Obr. 20). Piipadné defekty kontinuity alveolarniho oblouku jsou ¢asto na rozdil od

UZ snadno identifikovatelné (Obr. 21 a 22).

Obr. 17: Sagitalni T2 vazené HASTE obrazy hlavy plodu, A — plod s intaktni patrem, které je patrno
jako hypointenzni linie nad jazykem (bila Sipka), B — plod s defektem patra, s patrnou

hypoplastickou nosni prepazkou.
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Obr. 18: T2 vazeny HASTE koronarni obraz hlavy plodu, bila Sipka zachycuje defekt v patie vievo.
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Obr. 19 : CT plodu v 21. tydnu gestace A — sagitalni Fez, B — koronarni ez, osifikovana cast patra
(bilé Sipky)

Obr. 20: A — MR T2 HASTE transverzalni rezy hlavy plodu, B — odpovidajici transverzalni rez

horni Celisti plodu, bilé Sipky ukazuji kalcifikované casti kostené casti alveoldarniho vycnélku na
rezonanci (A) jako T2 hypointenzni linie, na CT (B) jako hyperdenzni linie, cerné Sipky znazornuji
na obrazku A T2 hyperintenzni oblouk chrupavcité casti alveolarniho vycnélku a na B hypodenzni

strukturu chrupavcité casti alveolarniho oblouku.
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Obr. 21: Transverzalni T2 vazené HASTE obrazy plodu levostrannym rozstépem rtu celisti a patra,

bila sipka znazornuje defekt v T2 hyperintenznim alveolarnim oblouku.
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Obr. 22: A — T2 haste sekvence znazornuje defekt vievo v T2 hyperintenznim alveoldrnim oblouku

(bila Sipka) , B — UZ stejneho plodu s patrnym defektem v celisti (bila Sipka)

Ponékud extrémnim ptikladem rozstépové vady je bilateralné rozstép rtu cCelisti a patra,
premaxila nesfuzuje s alveolarnim obloukem ani s patrovymi ploténkami, ale prominuje pied

oblicej jako premaxilarni protruze (Obr. 23) [38].
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Obr. 23: A — transverzalni T2 HASTE MRI obrazy plodu s bilaterdlnim rozstepem, bilé Sipky
ukazuji T2 hyperintenzni alveolarni vybézek s velkym defektem v predni casti, cernad Sipka miri na
premaxilarni protruzi. B — sagitalni T2 HASTE MRI obrazy plodu s bilateralnim rozstépem rtu
Celisti a patra s premaxildarni protruzi (Cerna Sipka), dlouha bila Sipka ukazuje abscenci asignalni

linie patra.
Zatimco v pripad¢é stanoveni piesnosti UZ pro zachyt rozst€povych vad se autofi znacné

rozchézeji, presnost MR dosud ani nebyla stanovena [4]. Je to proto, ze se MR dosud nepouziva

jako screeningova metoda a je tedy znacn¢€ obtizné vytvofit dostatecné rozsahly soubor pacientt.
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2. CIL PRACE

Jak jiz bylo uvedeno vyse, jsou udaje o presnosti UZ pro zachyt orofacidlniho rozstépu znacné
rozdilné. Co se ty¢e MR, piesnost metody pro urceni rozsahu vady dosud nebyla zcela exaktné
stanovena [3, 4]. V nasem pisemnictvi sdéleni z jinych pracovist, cilené na toto téma, dosud zcela
chybi.

Proto jsme se rozhodli zvolit tuto tématiku a soubor zhodnotit dvojim zpiisobem: jednak
stanovenim presnosti MR pro zachyt a urCeni rozsahu vady ve srovnani s definitivnimi nélezy, ale
hlavné posouzenim vérohodnosti metody za pomoci studie interpretacni shody (interobserver
agreement study). Vzhledem k v soucasné dob& platné legislativni normé jsme se zaméfili na
zhodnoceni vySetieni plodii ve druhém trimestru gravidity, tedy ve staii do 24. tydne menstruacniho

veéku.
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3. MATERIAL A METODIKA

Od zacatku roku 2004 do konce roku 2011 bylo na naSem pracovisti vySetien soubor 23
té¢hotnych s rozstépovou vadou obliceje plodu. Postizeni jsme zachytili bud’ primdrné pti detailnim
vysetieni plodu provadéném z genetické indikace na Radiologické klinice LF a FN v Hradci
Kralové, nebo byly matky odeslany od spadovych odborniki pro podezieni na anomalii obliceje ¢i

jiné vrozené vyvojové vady.

3.1. Charakteristika souboru

Nas soubor obsahoval 23 ploda s rozStépovymi vadami (12 dévcat a 11 chlapcii), staii 19. -
24. gestacni tyden. Izolovany rozstép rtu byl diagnostikovan ve 4 ptipadech, postizeni rtu a
alveolarniho vy¢nélku v jednom piipad€. V 18 piipadech ptrechéazel rozsté€p i na tvrdé patro ( viz

tabulka ¢. 4 a 5)

Rozsah postiZeni Stranova zivaZnost

Ret 4

Ret + alevolarni oblouk 1 Unilateralni 14
Ret + alevolarni oblouk + patro 18 Bilateralni 9
Celkem 23 23

Tabulka ¢. 4: — charakteristiky naseho souboru

Zavaznost postiZeni Celkem unilateralni bilateralni
Ret 4 4 0
Ret + alveolarni oblouk 1 0 1
Ret + alveolarni oblouk + patro 18 10 8

Tabulka ¢. 5: — rozlozeni jednotlivych postizeni v nasem souboru:
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3.2. Prenatalni zobrazeni

Na nasem pracovisti byl nejprve provedeno konzilidrni UZ vySetfeni plodu na pfistroji Toshiba
Aplio a poté nasledovalo vySetfeni MR k posouzeni typu a rozsahu rozstépového defektu na

pristroji 1.5T Magnetom Symphony Maestro Class (Siemens, Erlangen, SRN).

3.2.1. VySetieni UZ

UZ vysetieni probihalo dle standardnich postupti v prenatalni diagnostice. Byla provedena
zakladni biometrie dle Hadlocka. Nasledovalo zevrubné vysetieni plodu vcetné zobrazeni obliceje
ve tfech rovinach.

Pacientky se poté presunuly na oddéleni magnetické rezonance a nasledovalo MR zobrazeni

cilené na struktury obliceje a zaroven CNS plodu.

3.2.2. MR - protokol pouZivany na naSem pracovisti

MR vysetfeni jsme provadéli na 1.5 Tesla Magnetom Symphony Maestro Class (Siemens,
Erlangen, SRN), s pouzitim télové phased array civky.

Zakladni protokol naseho pracovisté pro vysetfeni CNS plodu obsahuje i cilené sekvence na
oblicej. Uzivame T2 HASTE (TR 1100 ms, TE 93 ms, fez 2.5-3.5 mm, matice 256x218), T2
TrueFISP 2D (TR 6 ms, TE 3 ms, vrstva 3.5 mm, matice 256x200) dale T1 vazené TurboFLASH
2D (TR 111 ms, TE 3.5 mm, vrstva 3.5 mm, matice 256x134) a difizn¢ vazené epiplanarni DWI s
faktory b= 10, b =400 a b = 800. ( TR 2200 ms, TE 94 ms, vrstva Smm, matice 128x128).

Pro hodnoceni obli¢ejovych struktur se dominantn€ pouZzivaly T2 HASTE sekvence ve tfech
rovinach zobrazeni, tedy sagitalni, transverzalni a koronalni. Sife fezi se pohybovala od 2,5 do 3,5
mm. T¢hotnym nebyla aplikovana sedace, potazmo plodim. Pro sniZeni vlivu pohybovych artefakti
jsme uzili techniky k jejich potlaceni. V piipadé¢ uplného znehodnoceni sekvence vyraznym
pohybem plodu, byla tato opakovéana, dokud nebyla ziskdna pouzitelnd data. Primérna délka

vysetieni nepiesahovala 30 min.
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3.3. Hodnoceni nalezua

Posuzovana byla pfitomnost a typ rozstépu, zda §lo o rozstép jednostranny ¢i oboustranny.
Déle mira pokra¢ovani rozstépu na celist a patro, pfipadné defigurace nosu. Hodnocena byla vzdy i

CNS plodu pro mozné doprovodné anomalie.

3.4. Potvrzeni diagnozy

Ptitomnost a mira postizeni obliceje byla u vSech plodl v souboru ovétena klinicky po porodu
nebo sekéné v ptipadé umélého ukonceni t€hotenstvi ¢i po spontdnnim abortu. Plody, u kterych se

nepodaftilo dohledat kompletni dokumentaci, byly ze souboru vyfazeny.

3.5. Stanoveni miry interpretacni shody (interobserver agreement study)

3.5.1. Vytvoreni smiSeného souboru

Soubor plodi s rozstépy byl rozsifen piidanim referencni skupiny. Jednalo se o plody bez
anomalie obliCeje, které byly vySetfeny na MR pro jiné anomalie CNS. Vznikl soubor o celkovém
poctu 40 pripadd, ktery byl pro ucely statistického zpracovani anonymizovan. Obrazova
dokumentace byla vypalena na DVD, ktera spolu s vyhodnocovacimi protokoly obdrzeli hodnotici

radiologové.

3.5.2. Hodnoceni anonymizovanych dat

Soubor byl analyzovan 3 radiology nezavisle na sob¢. VSichni byli zkuSeni v prenatalnim
zobrazovani. Nélezy byly roz¢lenény do 3 kategorii:

- roz§tép rtu

- roz§teép alveolarniho vyénélku

- r0zStep patra
Pro kazdy tento typ postizeni bylo vybrano hodnocent :

- neptitomen rozstép

- jednostanny rozsteép
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- oboustranny rozstép
Mira jistoty byla vyjadiena Skalou:
1 —jisty
2 — suspektni
3 — nejisty
Zaroven hodnotitel zaznamenal pfinos roviny zobrazeni:
1 — znacény
2 — Castecny
3 — nepfinosny

Vysledky byly radiology zaznamenavany do tabulky.

3.2.3. Statistické zpracovani dat

Vysledky byly statisticky zpracovany programem NCSS 2007 a Fisherova piesné¢ho testu

(autor programu ing. Bukac). Kappa koeficient reliability byl vypocten dle metody Interobserver

agreement study [39].
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4. VYSLEDKY

Zavér vySetfeni magnetickou rezonanci byl ve 20 piipadech (87 %) ve shod€ s klinickym
nalezem. Zaznamenali jsme 3 neshody (13 %). V jednom piipad¢ rezonance stanovila medialni
rozstép, pitva ale ukazala rozstép bilateralni. V dalSich dvou piipadech rezonance podhodnotila
rozsah postizeni. U té€chto plodl bylo postnatalné ( v ramci sekce) prokdzano pokracovani rozstépu
na Celist 1 patro. V obou piipadech se jednalo o vySetfeni se zhorSenou grafickou kvalitou, kdy
zobrazeni bylo limitovano pohybovymi artefakty.

Mira interpretacni shody mezi hodnoticimi radiology byla vyjadfena metodou Multirated
generalized kappa [39]. Nejvétsi shody bylo dosazeno pii stanoveni postizeni alveoldrniho oblouku
94 % (generalizovana kappa 0,894, SE 0,106 ). U postizeni rtu byla shoda 90 % (generalizovana
kappa 0,848, SE 0,083) a u postizeni patra 86 % (generalizovand kappa 0,711, SE 0,119). Tyto
vysledky nés opraviiuji konstatovat, Ze MR se ukazuje byt nikoli absolutné presnou, ale dostatecné
robustni a vérohodnou metodou k objektivnimu posouzeni fetdlni cheilognathopalatoschizy.
Nejvétsi spolehlivost prokazala ve stanoveni defektu alveolarniho oblouku.

Jako nejptinosnéjsi rovina zobrazeni pro defekt rtu se jevila transverzalni rovina a trochu méné
koronarni rovina. Defekt celisti je nejlépe identifikovatelny v transverzalni. Poné¢kud pirekvapive
pro defekt patra byla jako nejpfinosnéj$i hodnocena koronarni rovina. Mezi hodnoticimi se jako
nejméné pouzitelna jevila sagitalni rovina. Vysvétlujeme si to tak, Ze na této roviné€ se z obliceje da
hodnotit prakticky jen patro a to jest¢ zpravidla na jednom nebo dvou fezech, ostatni roviny
zachycuji vySetfovanou oblast 1épe a pro hodnoceni jsou pfinosnéjsi. Sagitalni rovina vSak jisté
zlstane nezbytnou soucdsti vySetiovacich protokoll, jeji pfinos pro zobrazeni stfedocarovych

struktur CNS je nepochybny.
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5. DISKUZE

Prenatalni péce o rozstépové defekty obliceje a patra ma dva aspekty. Jednak jsou to vady
velmi dobfe postnatalné 1é¢itelné, na druhou stranu mohou byt rozsahem zavazné a az v 50 % jsou
doprovazeny dal§imi vyvojovymi anomaliemi [40]. Jind prace, z roku 2001, zkoumala 70 plodl s
orofacidlnimi roz§tépy. Zjistila, ze vSechny plody (11 pfipadl) se stfedocarovym rozstépem, 72 %
plodl s oboustrannym rozstépem a 48 % ploda s jednostrannym rozstépem mélo ptidruzenou vadu,
prevazné CNS. 50 % plodi z celého souboru mélo chromozomalni vadu [41].

Existuji studie, které se zabyvaly détmi s rozstépovou vadou obli¢eje a/nebo patra, bez dalSich
pfidruZzenych vad. Bylo prok4zdno, Ze tyto anomalie jsou doprovazeny zménami CNS, jako je
mensi objem frontdlnich a parietalnich lalokt, bazalnich ganglii a mozecku. Tyto déti maji mensi
obvod hlavy, 6 — 10 x Castéj$i potize se Ctenim, nizs$i 1Q [42]. V dospélosti pak u nich dochazi k
mirné hypertrofii frontalnich a parietalnich lalokli s patologiemi Sedé hmoty a naopak k mirné
atrofii temporalnich a okcipitalnich lalokl a zmenSeni rozméru mozecku. Celkovy objem mozku je
vSsak  zachovan. Autofi se domnivaji, ze se jednd o kompenzatorni hypertrofii plvodné
hypotrofickych frontalnich a parietalnich laloka [43]. Jinymi slovy, dle téchto praci, je vétSina
rozstépovych defektl asociovana s vice ¢i méné diskrétni patologii.

Proto je vCasny zéachyt a podrobné vySetfeni plodu nezbytné pro dalSi vedeni gravidity.
Nezanedbatelny je také ptfinos pro rodice, ktefi se mohou lépe pfipravit na narozeni postizené¢ho
ditéte. Svycarska prace z r. 2004 uvadi, ze 96 % rodi¢a povazovalo prenatalni diagnézu za benefit
[2].

Zlatym standardem prenatdlni diagnostiky je ultrazvuk, ktery je v indikovanych piipadech
nasledovan magnetickou rezonanci. UZ vySetieni se standardné provadi v prvnim, druhém a tfetim
trimestru, tedy ve 13., 18. a 30. tydnu gravidity. Vzhledem k velikosti a stadiu vyvoje
zobrazovanych struktur je prenatalni screening vrozenych vyvojovych vad nejpfinosnéjsi az po
18. tydnu gravidity. S pokrokem technického vybaveni a zvySovanim kvality ultrazvukového
zobrazovani se objevuji prace, které posouvaji zachyt vad do L. trimestru [44, 45].

Ultrasonografie je suverénni metoda prvni volby pro svou dostupnost, neinvazivitu a
bezpecnost.

Soucasti standardniho prenatdlniho UZ vySeteni je krom& zadkladni biometrie a posouzeni
vnitinich organti i vySetfeni obliceje plodu. Dle vySe uvedeného, az polovina rozstépovych vad

obliCeje, je asociovana s jinou vrozenou vadou, v€etné chromozomalnich syndromil [40]. Proto
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diagnostik musi zvysit pozornost, najde — li orofacialni rozstép.
Kontura obli¢eje plodu se nejlépe hodnoti v sagitalni roving, kdy zobrazime profil plodu.

Na ultrazvuku sledujeme pritomnost a velikost nosni kosti, filtra, kosténych ¢asti horni a dolni
Celisti. V korondrni a transverzalni rovin€ se posuzuje kontinuita filtra, symetrie nosnich ktidel,
piipadné protruze ¢i deviace nosu ke strané. V pfipad¢€ nalezeni rozstépové vady je diilezité stanovit
velikost defektu, miru defigurace okolnich struktur a eventualni pokracovéani defektu dozadu na
patro. Problémem UZ je, ze vadu neni schopen velmi ¢asto zobrazit v celém rozsahu. Tuto klicovou
informaci pak pfinasi MR, jejimz ukolem je vedle potvrzeni ultrasonografické diagndzy praveé
zhodnoceni rozsahu postizeni [46].

Vytéznost ultrazvukového vySetieni je omezend mnoha faktory. Vyznamné akustické limitace
byvaji u obéznich matek ¢i v graviditach s malym mnozstvim plodové vody.

Dalsi komplikaci je, Ze vySetfeni pies biiSni sténu predstavuje ptistup k plodu v rozsahu cca
120°, coz je plocha, kde d¢loha naléhd na bfisni sténu a viditelnost neni znemoznéna panevnim
kruhem a stievnimi klickami t€hotné. Z toho diivodu je vybér libovolné roviny zobrazeni omezen.

Casto je délka vySetfeni prodlouzena opakovanym polohovanim thotné, dokud plod nezméni
pozici Iépe piistupnou zobrazeni. Piikladem neptiznivé pozice plodu pro vySetfeni obliceje je

poloha hlavicky v malé panvi oblicejem smérem ke kostrci téhotné (Obr. 24).
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Obr. 24: — UZ plodu v nevyhodné poloze obliceje odvraceného od sondy, ktery je pritisten k delozni
stené a placente.

Dalsi nevyhodou jsou akustické stiny od jiz osifikovanych casti plodu, typicky z predlokti pred
oblicejem nebo z kosti lebky. Tato situace je castejsi u viceCetnych gravidit.

Obecnou nevyhodou UZ je konecné jeho subjektivni zavislost a pouze omezend moznost konzultace

nalezu dalsim specialistou.

Vysetteni magnetickou rezonanci nésleduje jako dal$i krok v ptipadé nekonkluzniho, nebo
nedostatecn¢ vypovidajiciho UZ vySetfeni [47]. Nema limitace zpusobené konstituci téhotné,
pfinasi dalsi informace o pfidruZenych vadach, zejména CNS [48, 49]. Je zde moZnost konzultace

nalezu dalsimi odborniky a podle souc¢asnych poznatki je to metoda bezpecna [50-53].

Oblicej na MR se, podobné jako na UZ, posuzuje ve tfech rovinach. Dominantné se pouzivaji
T2 vazené sekvence pro vysoky kontrast mezi tkanémi obliceje a plodové vody. Povrchové defekty
se nejlépe zobrazuji v transverzalni ¢i korondrni roviné, premaxildrni protruze v sagitalni roving a
defekty patra v sagitalni a koronarni rovin¢. Na nasem pracovisti je soucasti protokolu pro vyseteni
obliceje 1 standardni vySetfeni mozku, véetné T1 vazeni a difuzné¢ vazenych sekvenci. Diivodem je
odhaleni pfidruZzenych anomalii CNS a vzhledem k jiz zaméfené hlavicce plodu, tento postup

vySetfeni vyznamné neprodlouzi.

Jak uz bylo feceno, pii zobrazovani patra mize byt UZ vyrazné limitovan. Hodnoceni patra
muze byt komplikovano jednak artefakty ze skeletu a jednak jazykem pfitiSténym na patro, které
proto neni okonturovano plodovou vodou. Nutno podotknout, ze za téchto okolnosti jsou i moznosti
MR omezené. Obr. 25 ilustruje situaci s pfitiSténym jazykem na patro, kdy je 1 pro MR obtizné
rozlisit vyrazné€ T2 hypointenzni az asignalni linii patra od pfitisténé rovnéz T2 hypointenzni tkdné

jazyka.
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Obr. 25: MR plodu T2 vazené HASTE sekvence A — koronarni vez, B — sagitalni ez, ilustruji jazyk

pritisteny (bilé Sipky) na patro, v tomto pripadé linii patra nelze validné posoudit a eventualni

defekt je obtizné odhalitelny.

Rezonance mé ale nespornou vyhodu v zobrazeni alveoldrniho oblouku, ktery je snadno
identifikovatelny pro jeho T2 hyperintenzitu. Jeho zobrazeni neni zavislé na rozlozeni tekutiny v
dutiné ustni ¢i pted obli€ejem. Je vhodné podotknout, Ze diagnostiku MR (ale v podstaté 1 UZ)
usnadniuje obecny fakt, Zze 90 % rozstépii alveolarniho oblouku pokracuje na patro [4]. Potvrzuje to i
slozeni naSeho souboru.

Nové se v literatuie objevuji prace, které umozni lepsi diagnostiku rozstépu patra také UZ.
Vyuzivaji vizualizaci retronazdlniho nebo téZ premaxilarniho trojihelniku [44, 54]. Tato struktura
pfipomind rovnoramenny trojuhelnik ze stran ohraniceny frontalnimi vybézky maxilarnich kosti,
baze je tvofena tvrdym patrem. Pfi anomaliich patra chybi baze trojuhleniku.

Prace [44] se zabyva zobrazenim tohoto markantu dokonce i v I. trimestru. Moznosti
identifikace roz$tépl patra v takto ¢asnych fazich gravidity (I. trimestr) dokladda i retrospektivni
analyza voluml z 3D ultrazvuku u 23 plodii s prokazanou trizomii 13 (syndrom Pattau), kdy byl
nalezen rozstép patra u 39 % plodu [55]. Studie zabyvajici se rozborem starSich dat byly umoznény
nastupem a rozsifenim 3D ultrazvuku. Tato technologie ¢aste¢né stird jednu z nevyhod ultrazvuku —

archivaci dat [56].
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Oproti tomu dokumentace nalezi neptedstavuje problém pro MR. Z principu MR ovSem
vyplyvaji jind omezeni. Nelze vySetfovat osoby s elektronickymi implantaty ¢i kovovymi MR
nekompatibilnimi materidly v téle, nebo pacienty trpici klaustrofobii. Dal$i nevyhodou MR je oproti
UZ, 1 ptes neustdle rostouci pocet piistrojli, jeji omezena dostupnost a ekonomickd néarocnost.
Pouziva se zatim jako konzilidrni metoda. Toto je také jeden z diivodu, pro¢ dosud nebyla stanovena
senzitivita. MR pro zachyt vrozenych vad. Je zatim nepfedstavitelné, aby bylo mozno posilat
vSechny té¢hotné na screeningové vySetfeni magnetickou rezonanci. Senzitivita UZ vsak také neni
zcela uspokojiveé stanovena. Je otdzkou do diskuze, pro¢ udaje senzitivity pro zachyt rozstépovych
vad obli¢eje na UZ maji v literatute rozptyl od 10 do 90 %. [5, 21-25], zatimco naptiklad senzitivita
UZ pro rozstép patete je pres 90 %.

Magneticka rezonance vSak také neni zcela bez problémt, pii MR vySetfeni se mizeme setkat
s pritomnosti celé fady artefaktli. NejCastéji se jedna o artefakty z pohybt plodu, dechovych pohybi
matky, ptrenesenych pulzaénich artefakti z bfiSni aorty t€hotné a prenesenych pohybl z motility
stievnich kli¢ek. Stfevni pohyb Ize omezit vySetfenim na la¢no, minimalné 4 hodiny od posledniho
jidla. Obecné Ize vétSinu pohybovych artefaktii castecné potlacit zkracenim délky trvani vySetfovaci
sekvence. Vyskyt pulzacnich artefaktd lze nckdy piiznivé ovlivnit zménou fazi urcujiciho
gradientu, pokud to pfistroj umoznuje. Artefakty sice nezmizi zcela, ale mohou se promitat mimo
oblast zdjmu. Nutnd je téz komunikace s t€¢hotnou béhem vysetfovani, kdy je vybizena k zadrzeni
dechu béhem akvizice. Dals§i moZnosti je pfednostni uziti single shot technik, kdy akvizice dat
probiha z jednotlivych fezii oddé€lené. V tomto piipad¢ neklidny plod znehodnoti pouze nékteré
fezy, nikoliv celou sadu obrazkl ze sekvence.

V minulosti se pouzivala sedace matek, potazmo plodi. K tomuto ucelu byl podavan
flunitrazepam v davce Smg, u né¢hoz nebyly prokdzany teratogenni ucinky na plod. Tyto techniky
byly opustény pro maly pfinos vzhledem k rizikim pro plod, navic nezabranily pohybtim zcela.
Césteéné lze tento problém vyiesit opakovanymi akvizicemi, kdy je plod relativng v klidu.

Hovofime — li o zobrazovani MR, je nutno zminit problematiku SAR. Coz je zkratka ze
Specific Absorbtion Rate a byla pojednana v kapitole o bezpecnosti MR. Postupné zavadéni 3
teslovych piistrojti a snaha o dalsi zvySovani rychlosti akvizice vede k nartistu energie pouzivanych
dal Castéji narazi na hygienické limity pro clovéka. Moderni skenery tuto hranici nedovoli piekrocit,

a nezbytné je upravit parametry sekvence, které zpravidla vedou k ur¢itému kompromisu zpravidla
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v rozli$eni nebo délce akvizice. Castend se tomu Ize branit uZitim modernich gradientnich sekvenci
¢1 paralelnich akvizi¢nich technik. K jejich rozSifeni pfispélo i1 sniZzeni ceny sofistikované
technologie vicekanalového simultdnniho zpracovani signalti.

Soucasné MR pfistroje se zatim nemohou méfit s vysokym prostorovym rozliSenim UZ a s
jeho schopnosti zachytit dynamické déje. Be€zné ultrazvukové pfistroje jsou schopny zanalyzovat az
60 snimkli za sekundu, MR primémé jeden. Na tomto poli probiha intenzivni vyzkum, jisté lze

o¢ekavat vyznamna zlepSeni.

V ceské republice se prenatdlni magnetickou rezonanci zabyvaji prakticky vSechna velka
pracoviste, zejména v Plzni, Praze, Olomouci, Brné€, Ustni nad Labem a v Hradci Kréalové.

Néektera pracovisté se rovnéz zabyvaji MR vySetfenim plodu post mortem [57].

Pfedmétem této prace bylo zhodnotit moznosti MR ve zobrazeni orofacialnich defekt. Byl
analyzovan soubor roz$tépu nalezenych na UZ (23 pacientek), které byly nésledné vySetfeny na
MR. V 87 % (20 ptipadech) se rezonance zcela shodla s definitivni diagnézou, u 3 plodi (13 %)
jsme zaznamenali neshodu. U jednoho plodu MR stanovila medialni rozstép, na sekci se vSak
ukazal rozstép bilateralni. Ve zbylych dvou piipadech rezonance nalez podhodnotila. Zde bylo
sekéné¢ prokazano pokracovani rozstépu na cCelist a patro. Pokazdé Slo o vySetfeni se zhorSenou
grafickou kvalitou ovlivnénou pohybovymi artefakty.

V dostupnych literarnich zdrojich jsme nalezli pouze jednu rozsahem obdobnou studii, a to
prace Mailath-Pokorny a kolektiv: What does magnetic resonance imaging add to the prenatal
ultrasound diagnosis of facial clefts? [3]. Tato prace se zabyva souborem c¢itajicim 29 plodi.
Magnetickd rezonance vizualizovala vSechny vady, ale nutno podotknout, ze jejich soubor
obsahoval plody vysSiho gesta¢niho stafi (median gestaéniho véku - 26 tydntli), kdy anatomické
struktury a jejich pripadné defekty jsou 1épe patrné. V Ceské republice jsme omezeni 24. tydnem,
kdy je graviditu mozné ukoncit, tudiz nase vySetfované plody jsou do této v€kové hranice.
Problémem podobnych praci jsou poctem piipadli omezené soubory. To lze vysvétlit relativné
nizkou Cetnosti rozSt€povych vad. Dal§im uskalim je dohledavani dokumentace. Navic nelze pocitat
s vetsi spolupraci rodicu, ktefi jsou traumatizovani a pokud je téhotenstvi ukonceno, chtéji spise
zapomenout.

Druhd cast studie se tykala stanoveni robustnosti MR jako metody pro diagnostiku

orofacidlnich rozstépi. Stavajici soubor 23 plodl s potvrzenym rozst€épem byl doplnén plody bez
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rozStépu do celkového poctu 40 piipadi. Hodnocenim vysledku z MR se zabyvali tfi zkuSeni
radiologové.

Nejvétsi shoda interpretace byla, dle o¢ekavani, pro celistvost Celisti, protoze je zdiraznéna T2
predpokladat pro diskrétni rozmeéry této struktury a limitaci polohou jazyka. Vyjadieno percentualné
- 94 % pro defekt alveolarniho oblouku, 90 % pro postiZeni rtu a 86 % u rozstépu patra. Vysledky
je mozno komentovat jako vysokou shodu interpretace.

Zajimavym zjiSténim byla diskrepance vysledkd z prvni a druhé c¢asti studie. Tykala se
mirného sniZeni senzitivity MR pokud byly vysledky z MR hodnoceny s ¢asovym odstupem. Tuto
skutecnost pfi¢itame faktu, Ze 1ékat vysetfujici vadu ultrazvukem se piimo podilel na hodnoceni
nasledného vysetfeni z MR. Z toho vyplyvda vyhoda blizkosti magnetické rezonance s
ultrazvukovym pracovistém [58]. Nepifimo se tim potvrzuje znamy fakt, ze lepSich vysledki je

dosahovano v mistech centralizované péce.
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6. ZAVER

V nasi praci jsme prokazali moznosti zpiesnéni diagndzy pomoci vySetfeni magnetickou
rezonanci u rozStépovych vad zachycenych pfi ultrazvukovém vySetfeni. Ve srovnani s UZ je MR
metodou podstatné méné subjektivné zavislou.

Pokud se MR vysetfeni provadi v tésné navaznosti na UZ a diagnézu stanovuje provadéjici
radiolog spolecné se sonografistou, pak se pifesnost metody vyznamné zvySuje. Optimalni
diagnostiku tak Ize provadét na pracovisti, které disponuje obéma modalitami v jednom komplexu.

Vysetieni magnetickou rezonanci se jist¢ nestane v dohledné dobé screenignovou metodou.
Jako dopln€k sonografického vySetfeni vSak pfindsi dalsi dilezité informace o anatomii plodu,
objektivizuje a dokumentuje patologicky nalez. Celistva obrazova dokumentace je s ultrasonografii
nesrovnatelnd. UmoZiluje druhd cteni, coZ lze vyuzit v rdmci meziklinickych vizit s planovanim
terapie ,,na miru“ danému oblicejovému postizeni. Uchovani dat je také vyznamné z forenznich
divodi.

Precizni prenatdlni zobrazovani obli¢eje nabude na vyznamu pro rozvijejici se moznosti
miniinvazivnich operac¢nich technik. Na tomto poli intenzivn¢ probiha vyzkum [59 — 60].

Technicky pokrok pfinesl rychlé sekvence v zobrazovani MR a umoznil tak rutinni provadéni
prenatalniho vySetfeni. Vzhledem k rychlosti pokroku a inovaci, mozné jednou ptijde doba, kdy
bude MR nasazena i jako screeningova metoda a bude samoziejma stejn¢ jako dnesni ultrazvukové

vySetieni.
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