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Diagnosticni pristop pri dojencku s spinalnim
disrafizmom

Diagnostic approachin aninfant with spinal dysraphism

Natasa Sustar, Darja Paro Panjan,” Damjana Kljucev3ek,® David Neubauer,' Peter
Spazzapan,* Aneta Soltirovska Salamon®

Izvlecek

Spinalni disrafizmi so prirojene nepravilnosti hrbtenjace in spinalnega kanala, ki nastanejo za-
radi motenj zapiranja nevralne cevi v zgodnjem embrionalnem razvoju. Glede na kozno kritje jih
delimo na odprte in zaprte. Odprte disrafizme prepoznamo Ze s prenatalno diagnostiko, teZja
pa je prepoznava zaprtih (okultnih) stanj. Pri slednjih so nam pri diagnostiki v pomoc doloceni
koZni znaki nad hrbtenico, ki so prisotni pri vec kot polovici bolnikov. Ultrazvoc¢na preiskava spi-
nalnega kanala je v prvih mesecih starosti, dokler hrbtenica ne zakosteni, metoda izbire v dia-
gnostiki okultnih spinalnih disrafizmov. Sicer je najobcutljivejSe diagnosticno orodje magnetno
resonancno slikanje, ki predstavlja tudi zlati standard predoperativne diagnostike. Zgodnja pre-
poznava je pomembna tudi v primerih asimptomatskih stanj, ker s tem omogocimo pravoc¢asno
kirursko zdravljenje otrok, pri katerih obstaja vecje tveganje za nastanek nenadnih zapletov ali
nepovratnih nevroloskih posledic. V ¢lanku smo povzeli klini¢ne in radioloSke znacilnosti posa-
meznih disrafi¢nih stanj, ter oblikovali diagnosti¢ni algoritem, z namenom poenotenja zgodnje
obravnave otrok s spinalnim disrafizmom.

Abstract

Spinal dysraphisms are congenital malformations of the spinal cord and spine that occur due to
impaired closure of the neural tube in early embryogenesis. According to the skin coverage, they
are divided into open and closed types. While open dysraphisms can be identified by prenatal
investigations, the diagnosis of a closed (occult) dysraphic state is more difficult to establish.
There are specific skin signs over the spine in more than half of these patients, which can help
with early diagnosis. Ultrasonography of the spine and spinal cord is the method of choice in the
diagnostics of occult spinal dysraphism in the first months of life, until the spine is closed. The
most sensitive diagnostic tool is magnetic resonance imaging, which also represents the gold
standard of preoperative diagnostics. Early diagnosis is important in asymptomatic conditions,
as this allows timely surgical treatment of children, who are at greater risk of sudden onset of
complications or neurological sequelae. In the article, we summarised clinical and radiological
characteristics of dysraphic conditions and formed a diagnostic algorithm to unify an approach
in a child with spinal dysraphism in the first months of life.
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A. [Diagnostic approach in an infant with spinal dysraphism]. Zdrav Vestn. 2019;88(11-12):539-53.
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1 Uvod

Spinalni disrafizmi (SD) so hetero-
gena skupina prirojenih nepravilnosti
hrbtenjace in spinalnega kanala. Sodijo
med najpogostejSe malformacije in se
pojavljajo pri 1-2/1000 Zivorojenih ot-
rok (1). Nastanejo zaradi nepravilnega
zapiranja in oblikovanja nevralne cevi v
zgodnjem embrionalnem razvoju, zaradi
delovanja dolo¢enih dejavnikov iz okolja
ali genetskih sprememb (1,2). Med naj-
bolj znanimi dejavniki tveganja za pojav
SD so genetska predispozicija, sladkor-
na bolezen matere, jemanje dolocenih
protiepilepti¢nih zdravil (valproat, kar-
bamazepin), debelost, febrilno stanje v
prvih tednih nose¢nosti in pomanjkanje
folne kisline v prehrani nose¢nice (3-6).
Incidenca se je v zadnjih dveh desetletjih
zmanjsala zaradi profilakse s folno kisli-
no, prenatalne diagnostike in genetske-
ga svetovanja pri druzinski obremenje-
nosti (5,6).

Glede na kozno kritje SD delimo na
odprte in zaprte SD. Odprte SD prepo-
znamo Ze s prenatalno diagnostiko, zapr-
te pa ve¢inoma po rojstvu. Slednji, ki jih
imenujemo tudi okultni spinalni disra-
fizmi (OSD), so lahko dalj ¢asa klini¢no
nemi. Ocenjuje se, da ima 43-95% teh
bolnikov nad hrbtenico doloc¢ene kozne
znake, zaradi katerih lazje posumimo na
SD (7-13). Pri 75 % zaprtih SD se razvije
sindrom vpete hrbtenjace, ki se lahko iz-
razi v kateri koli starosti in za katerega je
znacilen progresivni potek (14,15).

V prvih treh mesecih starosti, dokler
telesa, loki in izrastki vretenc ne zakoste-
nijo, je ultrazvoc¢na preiskava (UZ) spi-
nalnega kanala metoda izbire za prepo-
znavanje SD (1). Kon¢no diagnozo pa v
vseh primerih postavimo z magnetno re-
sonan¢nim slikanjem (MRI), ki je najbolj
obcutljiva in specifi¢na slikovna metoda
pri diagnosticiranju SD (2). Pomembno

je, da zgodaj prepoznamo tudi stanja
brez simptomov ter s tem omogo¢imo
pravocasno kirur$ko zdravljenje ot-
rok, pri katerih obstaja vecje tveganje
za nastanek nenadnih zapletov ali ne-
povratnih nevroloskih posledic. Uspeh
operacije je pri vecini odvisen od vrste
spremembe, teZze nevroloske okvare in
¢asa, ki pretece od pojava klini¢ne slike
do operacije (6,14,15).

2 Embrionalni razvoj
hrbtenjace in klasifikacija SD

Razvoj hrbtenjace poteka od 2. do 6.
tedna gestacije (GS) v treh zaporednih
fazah: gastrulacija, primarna nevrulacija
in sekundarna nevrulacija (2,10).

Med 2. in 3. tednom GS, med proce-
som gastrulacije, iz dvoslojnega embrio-
nalnega diska, ki ga sestavljata epiblast in
hipoblast, nastane trislojni disk, iz kate-
rega se razvijejo ektoderm, mezoderm in
endoderm. Iz srednjega dela mezoderma
nastane notohorda, ki v povezavi z ekto-
dermalnim slojem tvori nevroektoderm
in nevralno plos¢o (2,10,16).

Primarna  nevrulacija, ki poteka
med 3. in 4. tednom GS, je proces pre-
oblikovanja nevralne plo$ce v nevralno
cev. V 17. dnevu se zadebelita stranska
dela nevralne plosce. Celice na sti¢is¢u
nevroektoderma in koznega ektoderma
se diferencirajo v celice nevralnega gre-
bena.

Kontraktilni filamenti nevroepitelnih
celic nevralnih grebenov z gubanjem
stranskih delov preoblikujejo nevralno
plos¢o v nevralni zZleb vzdolz nevral-
ne osi. Med 21. in 23. dnem se nevralni
zleb v sredi$¢ni liniji zdruzi in nastane
nevralna cev. Sledi disjunkcija - loceva-
nje nevralne cevi od ektoderma, ki pote-
ka po povrsini. Kranialni del (anteriorna
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Tabela 1: Embrioloska klasifikacija spinalnih
disrafizmov, povzeto po Acharyain sod.,
2017 (17).

Embrioloska klasifikacija spinalnih disrafizmov

A ANOMALIJE GASTRULACIJE

1 Motnjevnastanku notohorde

a  Kavdalniregresijski sindrom

b  Segmentnaspinalna disgenezija

2 MotnjevzdolZne integracije notohorde
a  Neuroenteri¢na cista

b Dorzalnaenteri¢na fistula

¢ Diastematomielija

B ANOMALIJE PRIMARNE NEVRULACIJE
1 Prezgodnjadisjunkcija

a Lipomielomeningokela

b  Lipomielokela

¢ Intraduralnilipom

2 Nedisjunkcija/Nepopolna disjunkcija
a  Dermalnisinus

b  Mielomeningokela

c  Mielokela

C ANOMALIJE GASTRULACIJEIN
PRIMARNE NEVRULACIJE

1 Hemimielokela
2  Hemimielomeningokela

D ANOMALIJE SEKUNDARNE NEVRULACIJE
IN RETROGRADNE DIFERENCIACIJE

1 Nenormalno dolga hrbtenjaca
2  Perzistentniterminalniventrikel
3 Zadebeljen terminalnifilum

4 Intrasakralna anteriornasakralna
meningokela

5 Terminalna mielocistokela

nevropora) se zapre 25. dan, kavdalni ko-
nec (posteriorna nevropora — raven S2)
pa med 27.in 28. dnem.
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Zaprta nevralna cev je osnova za
razvoj celotnega osrednjega Zivcev-
ja. Mezodermalne strukture prodirajo
dorzalno v predel med ektodermom in
nevralno cevjo in so osnova za razvoj
mozganskih ovojnic, vretenc in paraspi-
nalnih misic (10,15,16).

Sledi sekundarna nevrulacija, ki po-
teka do 6. tedna GS, med katero se raz-
vije kavdalni del nevralne cevi od ravni
S2 navzdol. Med kavdalnim koncem
nevralne cevi in notohordo nastane med
16. in 19. dnem kavdalna celi¢na masa iz
nediferenciranih pluripotentnih celic.
Sledi retrogradna diferenciacija, ko se
preko zapletenih procesov apoptoze in
nadaljnje diferenciacije povezeta kavdal-
ni konec nevralne cevi in notohorda. Iz
kavdalne celicne mase nastaneta konus
in filum hrbtenjace (2,10,16).

Med 43. in 48. dnem GS se pri¢ne
hrbtenjaca zaradi rasti spinalnega kanala
navidezno vzpenjati, ker kostne struk-
ture rastejo hitreje kot zivcéevje. Konus
hrbtenjace je pri otrocih do 2. meseca
starosti na vi$ini med L2 in L3, po 2. me-
secu pa doseze fiziolosko raven med L1
in L2 (1,10,15).

Motnje razvoja hrbtenjace in spinal-
nega kanala v razlicnih embrionalnih
fazah vodijo v nastanek heterogenih ob-
lik SD. Za njihov nastanek sta znacilna
dva procesa: nepopolna zdruzZitev osre-
dnjih struktur in motena diferenciacija
tkiv zunaj in znotraj spinalnega kana-
la (10,16). V Tabeli 1 je prikazana embri-
oloska klasifikacija SD, ki temelji na
novej$ih spoznanjih patogeneze disrafi¢-
nih stanj med razvojem hrbtenjace (17).
Na podlagi embrioloske klasifikacije je
razvr§Canje SD postalo razumljivejse,
predvsem pa bolj poenoteno kot vklinic¢-
no-radioloskih Kklasifikacijah (10,16,17).
Embrioloska umestitev SD je v pomo¢
pri oceni obsega malformacije, nacrto-
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vanju kirurskega zdravljenja ter razume-
vanju teze klini¢ne slike.

V preteklih klasifikacijah je prihaja-
lo do neskladij v razvr§¢anju doloc¢enih
disrafizmov glede na klini¢ne in radiolo-
$ke znacilnosti. Toda klini¢na delitev na
odprte in zaprte SD pa je Se vedno aktu-
alna, saj je najbolj uporabna pri diagno-
sticnem pristopu ob sumu na SD (10).
Tako smo za oblikovanje diagnosti¢ne-
ga algoritma obravnave dojencka s SD v
¢lanku sledili klini¢ni klasifikaciji.

3 Odprti SD

Pri odprtih SD so tkiva izpostavlje-
na zunanjemu okolju. Vec¢ kot 98 % od-
prtih SD predstavlja mielomeningokela
(MMK), pri kateri nevralna plakoda
- hrbtenjaca, vklju¢no z meningealni-
mi ovojnicami, prehaja navzven skozi
posteriorno kostno in kozno okvaro. V
Evropi je srednja incidenca MMK o,41-
1,9/1000 rojstev (1,2,18). Najpogosteje se
nahaja v ledveno-krizni¢no (44 %), red-
keje pa v prsno ledvenem (32 %) in led-
venem (22 %) delu (1,2).

Klini¢na slika MMK je odvisna od
umestitve in obsega okvare. Pri novo-
rojencku ugotavljamo razli¢no stopnjo
ohlapne pareze spodnjih udov, moteno
delovanje sfinktrov, dislokacijo kolkov
ali deformacije stopal. Diagnozo MMK
postavimo prenatalno z dolocitvijo alfa
fetoproteina v materinem serumu ali
pri aminocentezi in z UZ preiskavo plo-
da (2,19). UZ znaki prenatalne diagno-
stike so: oblikovanost prizadetih vretenc
v obliki ¢rke C ali U, prekinitev koznega
pokrova, nevralna plakoda na podrocju
okvare, zozenje lobanje v celnem delu
(»znak limone«), ventrikulomegalija in
majhna zadnja lobanjska kotanja z ute-
snitvijo malih mozganov (19). Po rojstvu
pa UZ spinalnega kanala ni indiciran za-
radi mozne okuzbe okolici izpostavlje-

nih tkiv. Opravimo pa UZ glave, ki poka-
ze znake malformacije Arnold Chiari tip
II (ACII), kot so hipoplazija korpusa ka-
lozuma, plitka zadnja lobanjska kotanja,
navzdol pomaknjena pons in zgornji del
hrbtenjace ter prehajanje cerebelarnih
tonzil skozi foramen magnum (1,18,20).
MRI spinalnega kanala in glave opravi-
mo v okviru priprave na operacijo, ki-
rursko kritje pa je potrebno v 48-72 urah
po rojstvu. Kljub uspesni kirurski popra-
vi ostanejo nevrolodki primanjkljaji na
podro¢ju motorike, kot so flakcidna pa-
reza misic z oslabljenimi ali odsotnimi
kitnimi refleksi, motnje senzibilitete, ki
lahko vodijo v razvoj trofi¢nih razjed,
motnje odvajanja vode in blata ter nizja
inteligentnost. Ortopedske deformacije,
kot so skolioza, kifoza ali deformacije
stopal, so lahko prisotne Ze ob rojstvu in
s¢asoma napredujejo (15,20).

Kmalu po zaprtju MMK se pri ve¢ kot
polovici bolnikov razvije hidrocefalus. Za
razreSitev je potrebna vstavitev ventriku-
lo-peritonealne drenaze ali endoskopska
ventrikulostomija (2). AC II ima glede
ugotovitve pri slikovnih preiskavah 99 %
otrok z MMK. Vecina je brez simpto-
mov, pri 10-30 % pa se zaradi utesnitve
mozganskega debla pojavijo motnje po-
ziranja, centralne apneje, pareza glasilk,
spasti¢nost in drugi znaki, zaradi katerih
je potrebna kraniocervikalna dekom-
presija (1,2). Sindrom vpete hrbtenjace
se po kirurski popravi MMK pojavi v
20-30 %, zato ti otroci potrebujejo nov
poseg (1). Hidromielija in siringomielija
sta prisotni v 40-80 %, diastematomielija
oz.vzdolzno razcepljena hrbtenjaca pa v
20-40 %, vendar so vec¢inoma klini¢no
neme. Kakovost Zivljenja po operaciji
MKK je odvisna od prirojenih izpadov
ter dolgotrajne (dozivljenske) rehabilita-
cije (1,15).

Med odprte SD uvr§¢amo tudi hemi-
mielomeningokelo, ki je zelo redko stanje,
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Slika 1: UZ spinalnega kanala: Normalno poloZen conus medullaris v
viSini spodnjega roba L1.

pri katerem MMK zajema en del razcep-
liene hrbtenjace oz. diastematomieli-
je (2,18).

4 Zaprti SD
4.1 KoZna znamenja

Za vec¢ino okultnih stanj velja, da
so dalj c¢asa brez simptomov, zato dia-
gnozo navadno postavimo v kasnejsih
obdobjih oz. ob pojavu klini¢nih zna-
kov (2). Prepoznava OSD v prvih mese-
cih starosti je namre¢ mogoca pri tistih
otrocih, pri katerih je prisotna klini¢na
slika, zaradi katere postavimo sum na
SD: podkozna masa v predelu hrbte-
nice, pareza spodnjih udov, asimetrija
gibanja, motnje odvajanja, anogenital-
ne in genitourinarne malformacije, de-
formacije hrbtenice (skolioza, agenezija
kriznice) ter asimetrija velikosti in ob-
segov spodnjih udov. Na OSD pomisli-
mo tudi pri novorojenckih, pri katerih
nad hrbtenico najdemo doloc¢ene kozne
spremembe. Te se pri zdravih otrocih
po ocenah razli¢nih raziskav pojavljajo
skupno v 2-8 % (7,9,11,12,21,22). Moramo
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pa poznati doloc¢ene znacilnosti, ki loci-
jo nepomembne kozne spremembe od
tistih, zaradi katerih postavimo sum na
OSD, da ne bi vseh otrok, pri katerih naj-
demo kozne spremembe nad hrbtenico,
obravnavali brez potrebe (12).

Klini¢no nepomembna oz. enostavna
kozna jamica se nahaja medialno nad
kriznico, v razdalji manj kot 2,5cm od
anusa, je manjs$a od 5 mm v premeru in
se pojavlja samostojno (7,23). Enostavni
sta tudi kozni jamici, ki ju imenuje-
mo »fossae lumbales« ali »dimples of
Venusg, ki lezita simetri¢no, paramedial-
no nad kriZnico in sta prisotni pri spodaj
lezec¢ih krajsih ligamentih sakroiliakal-
nih sklepov (12). Atipicne kozne jamice,
ki opozarjajo na OSD, pa se nahajajo
medialno ali paramedialno nad hrbteni-
co, v razdalji ve¢ kot 2,5 cm nad anusom,
imajo premer ve¢ kot 5 mm in se pojav-
ljajo samostojno, v vecjem Stevilu ali v
povezavi z drugimi koznimi spremem-
bami (2,7,14,20,24). Kozni znaki nad hrb-
tenico, ki prav tako opozarjajo na SD, so
spremenjena barva koze, lokalna poras-
¢enost ali Sopek las, kapilarni hemangi-
omi, atreticna meningokela, kozni izra-
stek ali rudimentarni repek, asimetrija
glutealnih gub in razcepljena glutealna
brazda (12,15). Prav je, da poznamo tudi
kozne spremembe nad hrbtenico, ki ne
kazejo na OSD: mongolska pega, »café
au lait«, hipo/hipermelanoti¢ne makule
ali papule in majhni infantilni hemangi-
omi.

Prisotnost dveh ali ve¢ koznih znakov
pomeni vecje tveganje za OSD. Ocenjuje
se, da so v treh Cetrtinah kozne jamice
enostavne in da je moznost OSD pri teh
tako redka kot v splosni populaciji brez
koznih sprememb (1,7,13,25). UZ spinal-
nega kanala pri novorojencku ob najd-
bi enostavne jamice ni potreben, otroka
s koznimi znaki, ki opozarjajo na OSD,
pa napotimo na UZ v prvih treh mese-
cih starosti, dokler hrbtenica ne zakos-

543



REPRODUKCIJA CLOVEKA

Slika 2: UZ spinalnega kanala: Vpeta hrbtenjaca pri Stiridnevnem decku
zZilnim znamenjem velikosti 3 x 1 cm nad trtico, koZno jamico in koZnim
izrastkom na koncu trtice.
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teni (20,26,27). UZ se je zaradi dobre
preglednosti v prvih mesecih in obenem
logisti¢nih prednosti pred MRI izkazal
za preiskavno metodo izbire v zgodnji
prepoznavi OSD. Spremembe na UZ
spinalnega kanala, ki kazejo na SD, so
intraspinalna masa, konus hrbtenjace
pod ravnijo L2-L3 do 2. meseca starosti
ali pod L1-L2 po 2. mesecu, zmanj$ana
ali odsotna motiliteta konusa, spinal-
ni lipom, filum debeline ve¢ kot 2 mm
in dermalni sinus (Slika 1). MRI pa je v
zgodnji diagnostiki pomemben pri no-
vorojenckih z visokim tveganjem in s
klini¢nimi znaki, anogenitalnimi mal-
formacijami ali znaki sindromov, pri ka-
terih je mozen SD (10,15,18). Ob zgodnji
prepoznavi OSD je v praksi odlo¢itev o
kirurskem zdravljenju v ¢asu, ko otrok se
nima izrazenih klini¢nih znakov, indivi-
dualna in je odvisna od vrste in obsega
sprememb, prisotnih na MRI, odlo¢itve
kirurga in mnenja otrokovih star$ev ali
skrbnikov, razen pri dermalnem sinusu,
pri katerem je zaradi visokega tveganja

Zdrav Vestn | november

za okuzbo odstranitev potrebna v vsa-
kem primeru (9,15).

4.2 Fizioloske variante

Fizioloske variante so klini¢no nepo-
membne. Terminalni ventrikel je majhna
cista, obdana z ependimom, ki se nahaja
na prehodu konusa hrbtenjace v filum.
Vzdolzni premer meri do 10 mm, pre¢-
ni pa 2-4mm in je veCinoma prisoten
le v prvih tednih po rojstvu (1,18). Med
fizioloske variante spadajo $e prehodno
razsirjen centralni kanal hrbtenjace, ki se
normalno zozi po prvem tednu (1,18,20),
cista znotraj filuma brez drugih spre-
memb in psevdosinus ali pilonidalni sinus
— fibrozni tracek, ki poteka od enostavne
kozne jamice do trtice (18,20).

Med kliniécno nepomembne OSD
uvrscamo spino bifido okulto, prikateri so
zadnji loki vretenc odsotni ali nepopol-
no zrasceni. Ocenjuje se, da je prisotna
pri 4 % splos$ne populacije in samostojno
ne povzroca tezav (16). Najpogosteje se
nahaja ledvenokrizni¢no, oznacuje pa jo
lahko kozna jamica ali lokalna porasce-
nost (28).

4.3 Klinicno pomembni zaprti
SD

Glede na klini¢no klasifikacijo jih de-
limo na SD s podkozno maso (spinalni
lipomi, ki prehajajo duro, meningokela
in mielocistokela) in SD brez podkozne
mase (dermalni sinus, intraduralni li-
pom, lipom filuma in kompleksni disra-
fizmi). Pri vecini se klini¢na slika razvije
zaradi sindroma vpete hrbtenjace ali pri-
tiska na hrbtenjaco (10,16).

4.4 Vpeta hrbtenjaca

Hrbtenjaca je vpeta pri vseh odpr-
tih SD, pri zaprtih pa zaradi spinalnih
lipomov, dermalnega sinusa, distema-
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Slika 3: UZ spinalnega kanala: Na podrocju kriznice je vidna slabo
omejena podkozZna masa, ki vrasca v spinalni kanal (glava puscice)

in delno odriva caudo equino navzpred pri petdnevni deklici s
hemangiomom nad kriznico. MRl je potrdilo vpeto hrbtenjaco, povezano
zintraspinalnim lipomom.

tomielije in drugih kompleksnih disra-
fizmov. Med embrionalnim razvojem je
zaradi vpete hrbtenjate onemogocena
»ascendenca« hrbtenjace na fiziolosko
raven (18). Z UZ pri novorojencku pri-
kazemo dorzalno lego konusa z ravnijo
pod L2-3, vedji z likvorjem izpolnjen
prostor ventralno in odsotnost motilite-
te konusa ter korenin Zivcev (1) (Slika 2).

Raven konusa hrbtenjace doloc¢imo
klini¢no s $tetjem vretenec po razli¢nih
metodah (15,18,20).

Sindrom vpete hrbtenjace je klini¢ni
sindrom, ki se najpogosteje izrazi pri
otrocih v dobi hitre rasti, ko so silnice
vleka na vpeto hrbtenja¢o najvecje, ali
pri izrazitih fleksijskih gibih hrbtenice.

Natezanje konusa, korenin Zivcev in
okolnega zilja privede do nezadostne
prekrvitve, kar vodi v ishemijo konu-
sa, mielomalacijo in siringohidromi-
elijo (1,20,26). Pojavijo se bolec¢ine v
krizu in nogah, motnje hoje, senzoric-
nih in sfinkterskih funkcij, dolgotraj-
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no stanje pa vodi v napredujoce tezave,
spasti¢nost, skoliozo in ortopedske de-
formacije (1,15,18). Z MRI prikazemo
nizko pozicijo in dorzalno lego konusa
ter opredelimo disrafizme, ki vpenjajo
hrbtenjaco (11). Potrebna je ¢im prejsnja
kirurska sprostitev vpete hrbtenjace, saj
so okvare po dolo¢enem c¢asu nepovra-
tne (2,15,29).

4.5 Spinalni lipomi

Sem uvr§¢amo intraduralne lipome
in lipome, ki prehajajo duro. Lipomi,
ki prehajajo duro, predstavljajo prib-
lizno 87 % vseh zaprtih SD s podkozno
maso (16). Sem sodita lipomielomenin-
gokela (LMMK) in lipomielokela, ki nas-
taneta zaradi prezgodnje disjunkcije v
procesu primarne nevrulacije. Zaradi
prezgodnjega locevanja nevralne cevi
od povrh potekajocega ektoderma pre-
haja mezenhim, ki predstavlja zasnovo
za podkozno mascevije, preko $e nespo-
jene nevralne cevi. Zato se na takem se-
gmentu meningealne ovojnice in kostne
strukture ne morejo zdruziti, medtem
ko je kozno kritje ohranjeno. LMMK in
lipomielokela se razlikujeta glede na to,
kje lezi povezava med nevralno plakodo
in lipomom.

Ta se pri LMMK zaradi razdirjenega
subarahnoidnega prostora pred hrbte-
njaco, ki odriva plakodo posteriorno, na-
haja zunaj, pri lipomielokeli pa znotraj
ali na robu anatomske meje spinalnega
kanala (2,10).

Prinovorojen¢ku z LMMK nad hrbte-
nico vidimo izboklino zaradi podkozne
mase, ki se pri vecini nahaja nad ledve-
nim delom, na kozi pa so lahko prisotni
razlicni kozni znaki z mozno klini¢no
sliko pareze spodnjih udov, motnjami
senzibilitete, ortopedskimi deformaci-
jami ali nevrogenim mehurjem (Slika

3) (1,15).
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Med lipome brez podkozne mase
spadata intraduralni lipom in lipom filu-
ma (16).

Intraduralni lipom se nahaja na dor-
zalni strani hrbtenjace, pri vecini ledve-
no krizni¢no. Lahko se razvije sindrom
vpete hrbtenjace ali pa se zaradi pritiska
na hrbtenjaco pojavijo nevroloski znaki
glede na prizadeto raven (2,18).

Lipom filuma pomeni masc¢obno
zadebelitev  terminalnega filuma (1).
Ocenjuje se, da ima 1,5-5 % zdravih od-
raslih znotraj terminalnega filuma pri-
sotno mascobno tkivo. Zadebeljen filum
je fiziologka razlicica, ¢e na visini Ls-S1
ni debelejsi od 2mm in e gre samo za
to najdbo brez znakov vpete hrbtenjace
pod ravnijo L1-L2 (1,2,15,16).

Pang je prvi razvrstil spinalne lipome
glede na embrionalni izvor in jih razde-
lil v tri skupine - dorzalne in tranzicijske
lipome, ki so posledica motenj primarne
nevrulacije, in terminalne lipome, ki so
malformacije sekundarne nevrulacije
(LMMK v embrioloski klasifikaciji sodi
med tranzicijske lipome) (30). Kasneje je
dodal Se pojem kaoticnega lipoma z zna-
¢ilnostmi tranzicijskega in terminalnega
lipoma. Dorzalni lipom ne zajema konu-
sa hrbtenjace, medtem ko tranzicijski in
kaoti¢ni lipom konus zajemata. Kaoti¢ni
lipom zajema tudi korenine paraspinal-
nih Zivcev in ima glede napredovanja
klini¢ne slike najslabSo napoved izida.
Radikalna resekcija v takih primerih ni
na mestu. Kavdalni lipomi konusa ne
vkljucujejo, ker se nahajajo nizje, tj. na
predelu filuma (31).

4.6 Meningokela

Pri meningokeli se skozi nezrascene
loke vretenc bocijo le meninge, koza nad
njo pa je lahko normalna ali manj raz-
vita. Pojavlja se desetkrat manj pogosto
kot MMK (15). Najpogosteje se nahaja

posteriorno v ledvenem delu, redko pa
lezi anteriorno kot pri Currarinovem
sindromu (analna atrezija, disgenezi-
ja kriznice, presakralna meningoke-
la) (2,18). Lateralne meningokele so lah-
ko pridruzene nevrofibromatozi tipa 1,
Marfanovemu ali Ehlers-Danlosovemu
sindromu (1,18).  Meningokela  ne
povzroca nevroloskih izpadov, pri socas-
nem obstoju druge disraficne spremem-
be pa se lahko razvije sindrom vpete
hrbtenjace (15,18).

4.7 Mielocistokela

Pri mielocistokeli gre za herniacijo
raz$irjenega centralnega dela spinalnega
kanala (siringokelo) v predelu spine bi-
fide okulte. Pri terminalni mielocistokeli
raz$irjeni spinalni kanal prehaja sko-
zi kostno okvaro znotraj duralne vrece
(meningokele) (2,15). Pridruzene so lah-
ko anomalije genitourinarnega ter ano-
rektalnega sistema (1,18,20).

4.8 Dermalni sinus

Dermalni sinus je z epitelom obda-
na fistula, ki predstavlja povezavo med
spinalnim kanalom in kozo. Pojavlja se
priblizno pri 1/2.500 otrok (15). Na kozi
je prisotna jamica, brez ali z okolno hi-
perpigmentacijo, angiomatozo ali hiper-
trihozo, znotraj spinalnega kanala pa se
Vv 50 % nahajajo dermoidne spremembe.
Pogosteje ga najdemo v sredi$¢ni lini-
ji kot paramedialno, najpogosteje led-
veno-krizni¢no, redkeje pa okcipital-
no (1,2). Pogost zaplet neprepoznanega
dermalnega sinusa je okuzba, ki privede
do meningitisa, meningoencefalitisa ali
nastanka abscesa, zato je kirurska od-
stranitev vedno potrebna (1,2,12,15). UZ
dobro pokaze potek sinusa (1,18), MRI
pa opravimo za opredelitev pridruzenih
sprememb pred operacijo (15,20).
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4.9 Kompleksni SD

Med kompleksne SD uvr$¢amo mal-
formacije, ki so posledice moten;j gastru-
lacije. Zaradi napak v nastanku notohor-
de je poleg razvoja hrbtenjace prizadet
tudi razvoj prileznih organov.

Prepoznamo jih prenatalno ali takoj
po rojstvu zaradi dolocenih anomalij
v predelu hrbta, zadnjice, udov ali uro-
genitalnega predela ter nevroloskih,
ortopedskih tezav ali motenj odvajanja
vode in blata. Sem spadajo nevroente-
ricna cista, dorzalna enteri¢na fistula,
diastematomielija, kavdalni regresijski
sindrom in segmentna spinalna disgene-
zija (1,2,18).

Nevroentericna cista je izredno redka
oblika OSD. Gre za ostanek nevroente-
ri¢cnega kanala, ki v zarodku prehodno
povezuje amnijsko votlino in rumenja-
kovo vrecko. Cista izlo¢a mucin in se
nahaja znotraj duralnega prostora ali
zadnjega dela mediastinuma. Pri pove-
zanosti med crevesjem in koZo jo ime-
nujemo dorzalna entericna fistula (2,18).

Diastematomielija ali vzdolzno raz-
cepljena hrbtenjaca predstavlja 3,8-5%
vseh anomalij hrbtenjace (32). Nastane
med zgodnjim embrionalnim razvojem,
ve¢inoma v prsno ledvenem delu, kav-
dalno pa je zdruzena. Delimo jo na tip
I in IL: pri prvem hrbtenjaci obdaja ena
duralna vreca, lo¢uje ju vezivni pretin,
pri drugem pa vsako hemihrbtenjaco
obdaja duralna vreca, med njima pa je
kostni ali hrustan¢ni pretin (1,2,15,18,32).
Z UZ diastematomielijo najlazj prikaze-
mo v aksialni ravnini. Zaradi tkiva med
hemihrbtenjacama je hrbtenjaca vpe-
ta. Tako je onemogocena »ascendenca«
konusa. Klini¢no ugotavljamo skoliozo,
anomalije reber ali deformacije stopal,
V 50 % pa je nad hrbtenico prisoten Sop
dlak (1,2,10,15,18,20).
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Kavdalni regresijski sindrom se poja-
vlja pri 1/7.500 otrok, v 15 % pri otrocih
mater z diabetesom (1,15). Pri klini¢no
hujsih oblikah kavdalne agenezije z UZ
prikazemo visok polozaj konusa s topim
koncem, ki se konc¢a nad Li, pri manj
hudih pa nizek polozaj konusa z vpe-
to hrbtenjaco na predelu zadebeljenega
filuma ali lipoma (1,2,18,20). Glede na
stopnjo deformacije so lahko odsotni
trtica, kriznica ali ledveni del hrbtenice.
Medenica je ozja, glutealne misice so hi-
poplasti¢ne, glutealna brazda je kratka
in izravnana. Lahko so prisotni pareza
spodnjih udov, motnje senzibilitete, uro-
genitalne anomalije (agenezija ledvic, hi-
dronefroza, podvojeni Miilerjevi vodi),
perforacija anusa ali anomalije v razvoju
spodnjih udov (1,2,15).

Segmentna spinalna disgenezija je iz-
redno redko stanje z nepravilnostmi v
razvoju ledvenega ali prsnega dela spi-
nalnega kanala, kongenitalno paraplegi-
jo in pridruzenimi deformacijami v ra-
zvoju udov (2,15).

Ocenjuje se, da ima 10-52% otrok
z anorektalnimi anomalijami SD (15).
Tovrstni SD so lahko del sindroma,
kot pri asociaciji VACTERL (okvaro
vretenc, analna atrezija, sr¢ne napake,
traheo-ezofagealna fistula, anomalije
ledvic in udov), sindromu OEIS (om-
falokela, ekstrofija, imperforiran anus,
spinalne okvare) in pri Ze omenjenem
Currarinovem sindromu (10,15,20).

5 Slikovna diagnostika

UZ spinalnega kanala je obcutljiva
metoda za odkrivanje SD pri otrocih v
prvih treh mesecih starosti, kasneje pa
zaradi osifikacije spinalnih izrastkov
ni ve¢ mozen. Ima $tevilne prednosti v
primerjavi z MRI, saj je neinvazivna, Si-
roko dostopna in poceni diagnosti¢na
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metoda, ki jo lahko izvedemo ob otro-
kovi postelji brez sediranja ali splosne
anestezije. Premikanje bolnika, pulzacije
likvorja ter krvni pretok ne motijo ka-
kovosti slike, omogoca pa tudi dinami-
¢en prikaz in oceno fizioloskega gibanja
hrbtenjace. MRI zaradi dobre lo¢ljivosti
predstavlja zlati standard pri diagnosti-
ciranju SD pred operacijo, v prvih me-
secih starosti pa je nujno pri otrocih
z visokim tveganjem (2,9,20,24,26). V
zadnjih letih je bilo opravljenih veliko
raziskav, ki so se ukvarjale z vprasanji, v
katerih primerih suma na SD je slikovna
diagnostika potrebna ter v koliks$ni meri
se pri okultnih stanjih obcutljivost UZ
razlikuje od MRL

V nedavni retrospektivni in multi-
centri¢ni $tudiji so Kucera in soavtorji
preucevali pojavnost vpete hrbtenjace
pri otrocih z enostavno kozno jamico.
Po pregledu 3.884 UZ izvidov spinalnega
kanala zdravih novorojenckov v obdob-
ju12 let so nasli 76 (2,1 %) otrok z OSD, 5
(0,13 %) jih je imelo na MRI vpeto hrbte-
njaco. Vsehs so kirursko zdravili, pri Ce-
mer sejeizkazalo,dasoimeli vpeto hrbte-
njaco 4 otroci. Raziskava je pokazala, da
je pri zdravih novorojenckih z enostav-
no jamico tveganje za OSD zelo majhno.
Zaradi retrospektivne narave raziskave
ni bilo mogoce preveriti, ali so bile pri
vseh otrocih kozne jamice enostavne in
Ce je bila lega konusa s klini¢nim $tetjem
vretenc pri vseh dolocena pravilno (27).
V primerjalni analizi desetih podobnih
raziskav, pri katerih je bilo skupaj zaje-
tih 3.027 otrok z jamico nad kriZnico, je
bilo zaradi vpete hrbtenjace operiranih
5 (0,17 %) otrok (7-9,13,22,23,25,33-35). V
eni od raziskav so primerjali pojavnost
OSD pri zdravih otrocih z enostavno ko-
zno jamico z otroki brez koznih znakov.
V skupini 75 otrok z enostavno jamico
je imel en otrok z UZ postavljen sum
na OSD, vendar je imel normalen iz-
vid MRI. V kontrolni skupini 105 otrok

brez koznih jamic pa so pri enem z UZ
odkrili meningokelo z vpeto hrbtenjaco.
Raziskava je pokazala, da otroci z eno-
stavno jamico nimajo vecjega tveganja
za OSD v primerjavi s tistimi brez ko-
znih znakov (8).

V eni od prospektivnih $tudij o pri-
merjavi otrok z enostavnimi in atipic-
nimi jamicami pri 160 novorojenckih z
enostavno jamico UZ niso nasli intras-
pinalnih sprememb, med 20 otroki z
atipi¢no jamico pa jih je 8 (40 %) imelo
OSD (7).

Vi§jo prevalenco OSD so raziskave
potrdile tudi pri otrocih z ve¢ koznimi
znaki nad hrbtenico. V eni od tovrstnih
retrospektivnih $tudij so med 36 otroki
samo z jamico nad kriznico 3 (8 %) ime-
li OSD, med 18 z dvema ali ve¢ koZnimi
znaki pa je imelo OSD Kkar 11 (61%) ot-
rok (13).

Glede na rezultate teh raziskav ces,
da enostavna jamica pri zdravih otro-
cih ni uporaben oznacevalec za diagno-
zo SD, je vecina avtorjev predlagala, da
pri teh UZ spinalnega kanala ni potre-
ben (1,8,11,23,27,36).

Navedene rezultate so potrdile tudi
nekatere prospektivne $tudije. Ausili in
sodelavci so preucevali vlogo UZ in MRI
pri 439 otrocih, ki so bili brez klini¢nih
znakov, nad hrbtenico pa so imeli raz-
licne kozne znake. Vsi so opravili UZ
spinalnega kanala v prvem mesecu, MRI
pa 39 otrok z nenormalnim UZ. OSD so
z MRI potrdili pri 22 otrocih. V skupi-
ni 400 novorojenckov z normalnim UZ
pa so se le pri 1 otroku med sledenjem
pojavili nevroloski znaki, pri katerem je
MRI pokazal dermalni sinus in vpeto
hrbtenjaco. Torej je skupaj imelo OSD 23
(5 %) otrok z razli¢nimi koZnimi znaki
nad hrbtenico. Raziskava je pokazala, da
je UZ spinalnega kanala pri novorojenc-
kih s koznimi znaki u¢inkovita presejal-
na metoda za selekcijo otrok, na podlagi
katere se odlo¢imo za diagnosticiranje z
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ODPRTI SD Sum na OSD

+ kozni znaki
- klini¢ni znaki

+ klini¢ni znaki
+/- k ozni znaki

UZ spinalnega kanala - NE
UZ glave - DA
MR spinalnega kanala + glave

N\ )
’
.

’
’
. l'
Nevrokirurg L
'l
’

Kozne jamice

Atipi¢ne Enostavne

Podkozna masa, Lokalna poras¢enost,

asimetrija gibanja, Sopek las, Nad kriznico ali visje, Nad kriznico,

motnje odvajanja, hemangiomi, >2,5cm nad anusom <25cm nad Fosse
asimetrija velikosti in angiomatoza, kozni medialno / lateralno, anusom medialno, lumbales
obsegov sp. okoncin, izrastki, rudimentaren premer >0,5cm, premer <0,5cm, (»dimples
deformacije hrbtenice, repek, asimetrija ena/ stevilne, ena jamica, of venusc)

anorektalne anomalije, +/- drugi kozni znaki brez drugih znakov

VACTERL, OEIS

glutealnih gub, razcep
glutealne brazde

UZ spinalnega
kanala* + UZ glave

Normalen

UZ ni potreben

Kl. spremljanje
ni potrebno
(RTG ob sumu na

sakralno agenezijo)

UZ spinalnega
kanala* + UZ glave

+ UZ znaki:

intraspinalna masa,
konus < L2-L3 (do 2. m) ali

< L1-L2 (po 2. m)

4 motiliteta konusa, spinalni
lipom, zadebeljen filum >2 mm,
dermalni sinus,
znaki Arnold Chiari Il

Kl. spremljanje

MR spinalnega kanala
+ MR glave

Kl. spremljanje
ni potrebno

Normalen

Slika 4: Algoritem zgodnje obravnave otroka s spinalnim disrafizmom
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MRI. Poudarili so, da MRI potrebujejo
otroci, ki imajo izrazene klini¢ne zna-
ke, vsi z nenormalnimi UZ najdbami in
tisti, ki imajo nad hrbtenico ve¢ koznih
znakov (26).

Zanimivi so rezultati retrospektivne
studije O’Neilla in soavtorjev, ki so pre-
ucili pojavnost SD pri 522 otrocih gle-
de na razli¢ne kozne ali klini¢ne znake.
Indikacije za MRI so bile: kozna jamica
nad kriznico, asimetrija glutealnih gub,
hemangiom, samo drugi kozni znaki
(lipom, rudimentaren repek, lokalna
porascenost, displasti¢na koza), ve¢ ko-
znih znakov nad hrbtenico in prirojene
anomalije (VACTERL, nevrogeni me-
hur, imperforiran anus, kavdalna age-
nezija, motori¢ni razvojni zaostanek,
artrogripoza). OSD je bil diagnosticiran
pri kar 122 (23,4 %) otrocih. 4/5 od teh je
imelo lipom filuma ali nizko lego konu-
sa, 1/5 pa kompleksno obliko OSD (spi-
nalni lipom, diastematomielijo, dermalni
sinus). Najpogosteje je bil OSD diagno-
sticiran v skupini s samo drugimi kozni-
mi znaki (55 %), kjer je imelo tudi najve¢
otrok kompleksno obliko OSD (10/17).
Druga skupina z najve¢ OSD so bili bol-
niki s prirojenimi anomalijami (36 %),
sledila je skupina z ve¢ koznimi znaki
(27 %). Presenetljiv je visok delez OSD
pri otrocih s samo kozno jamico nad
kriznico (20 %), vendar v $tudiji ni opre-
deljeno, ali gre za enostavne ali atipi¢ne
jamice. V skupini z asimetrijo glutealnih
gub je imelo OSD 12 % otrok, delezi OSD
v ostalih skupinah pa so bili manjsi (24).
Raziskava je pokazala viSjo prevalenco
OSD, diagnosticiranih z MRI (23,4 %),
v primerjavi z UZ (0-3,4 %) v podobnih
raziskavah (7,9,14,23-25,27). Razlike v teh
primerjavah niso le na racun vecje loclji-
vosti MRI v primerjavi z UZ, temve¢ tudi
zaradi napotitev glede na razli¢ne kozne
znake. Raziskava O’Neilla in sod. je dob-
ro prikazala tudi, da sta obcutljivost in
specificnost UZ preiskave manjsi v pri-

merjavi z MRI predvsem pri otrocih z
manjs$imi spremembami filuma (24). Na
tem mestu je treba omeniti, da ni razi-
skano, koliko najdb z majhnim lipomom
filuma je klini¢no pomembnih. V eni to-
vrstnih raziskav je med 436 preiskovan-
ci, ki so imeli na MRI lipom filuma, 22
(5%) imelo sindrom vpete hrbtenjace.
Med 249 preiskovanci z lipomom filu-
ma, ki so jih tri leta in pol klini¢no spre-
mljali, se je le pri enem razvil sindrom
vpete hrbtenjace (37).

V raziskavah primerjave obcutljivosti
UZ glede na MRI pri diagnosticiranju
SD so v eni od Raziskav pri 40 bolnikih
z nevrogenim mehurjem pokazali, da
je bila obcutljivost UZ za spino bifido
66,6 %, za agenezijo kriznice in okvare
lokov vretenc 100 %, za vpeto hrbtenjaco
85,7 %, za lipom filuma 100 %, v primerih
diagnosticiranja intraspinalnih mas in
diastematomielije pa 33,3 %. Specifi¢nost
UZ metode se je pri vseh disrafizmih
gibala med 85,7-100 % (38). V podobni
nedavno objavljeni retrospektivni $tudi-
ji, v kateri so analizirali izvide slikovne
diagnostike pri 94 novorojenckih z ano-
rektalnimi anomalijami, je bila obcutlji-
vost UZ za prepoznavo vpete hrbtenjace
80 %, specificnost pa 89 % (39). Tovrstne
raziskave so pokazale dobro obcutljivost
in visoko specifi¢nost UZ metode pri ve-
¢ini bolnikow.

6 Algoritem zgodnje
obravnave otroka s SD

Na osnovi navedene literature smo
oblikovali algoritem obravnave otrok s
sumom na SD v prvih mesecih starosti,
da bi zgodaj prepoznali in poenotili pri-
stop pri diagnosticiranju. Algoritem zgo-
dnje obravnave otroka s SD je shematsko
predstavljen v Sliki 4.

Pri novorojencku z odprtim SD UZ
spinalnega kanala po rojstvu ni potreben
zaradi mozne okuzbe okolnih tkiv, z UZ
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preiskavo glave pa opredelimo pridruze-
ne spremembe na mozganih. Glede MRI
pred operacijo se posvetujemo z nevro-
kirurgom.

Pri otrocih s sumom na SD in nevro-
loskimi, uroloskimi ali ortopedskimi teZa-
vami opravimo UZ slikanje spinalnega
kanala in glave. Kjer z UZ odkrijemo
spremembe, ki kazejo na SD, je potrebno
¢im prejsnje MRL. Ob normalnem UZ
izvidu nadaljujemo z obravnavo v okviru
diferencialnodiagnosti¢nih moznosti in
se glede potrebe po MRI osrednjega Ziv-
¢evja odlo¢imo na podlagi klini¢ne slike.

Otroke brez klini¢nih znakov, ki imajo
nad hrbtenico atipicne jamice ali druge
kozne znake, sumljive za OSD, v prvih
treh mesecih starosti napotimo na UZ
spinalnega kanala in glave. Kjer UZ spi-
nalnega kanala ne kaze znakov za SD,
nadaljnja slikovna diagnostika ni pot-
rebna. Glede na redke opisane primere,
kjer se je kljub normalnemu UZ izvidu
kasneje razvil sindrom vpete hrbtenjace,
je za to skupino priporocljivo klini¢no
spremljanje.

Otroci brez klinicnih znakov, z UZ
znaki, znacilnimi za SD, potrebujejo
MRI spinalnega kanala in glave, ki pa
ga lahko opravijo v kasnejs$ih mesecih v
¢asu priprave na operacijo. S tem se izog-
nemo podvajanju preiskav ter izpostav-
ljanju otrok splosni anesteziji v prvih
mesecih. Kjer z MRI potrdimo diagnozo,
je odlocitev glede profilakti¢ne operacije
individualna. Kjer pa je izvid MRI nega-
tiven, nadaljnje klini¢no spremljanje ni
potrebno.

Pri zdravem otroku z enostavno ja-
mico UZ ni potreben. Nac¢rtno klini¢no
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spremljanje nipotrebno, smo pa na to-
vrstno otrokovo znadilnost pozorni ob
zdravstvenih obravnavah.

7 Zakljucek

Mnoge studije s $iroko zajetimi popu-
lacijami otrok s koznimi spremembami
nad hrbtenico so pokazale, da je UZ ob-
¢utljiva metoda pri zgodnjem diagnosti-
ciranju SD. MRI je pri zgodnjem diagno-
sticiranju na mestu pri otrocih z visokim
tveganjem, sicer pa v primerih, ko z UZ
najdemo spremembe, sumljive za SD.
Predlagan algoritem ponuja sistemati¢ni
pristop k obravnavi vseh otrok s sumom
na SD. S poudarkom na zgodnjem UZ-
diagnosticiranju omogoca ucinkovito in
racionalno presejanje otrok s sumom na
OSD ter zgodnje prepoznavanje tistih,
pri katerih so potrebni ukrepi.

8 Kratice

o SD - spinalni disrafizem

o OSD - okultni spinalni disrafizem

o UZ - ultrazvo¢na preiskava

o MRI - magnetnoresonancno slikanje

« GS - gestacija

e MMK - mielomeningokela

o AC II - malformacija Arnold Chiari
tip II

o LMMK - lipomielomeningokela

o VACTERL - okvara vretenc, analna
atrezija, sr¢ne napake, traheo-ezofa-
gealna fistula,

« anomalije ledvic in udov

» OEIS - omfalokela, ekstrofija, imper-
forirani anus, spinalna okvara
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