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Diagnostyka i monitorowanie poszerzenia NT
u plodu z prawidlowym kariotypem — prezentacja przypadku

ALICJA ZARKOWSKA , SEBASTIAN FORYS, KATARZYNA JANIAK, MARIA RESPONDEK-LIBERSKA
Zaktad Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych, Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki w Eodzi

Streszczenie

Prezentujemy przypadek ptodu z poszerzeniem NT w I trymestrze, z prawidlowym kariotypem, z narastajacym obustronnym hydrothoraxem
w II polowie ciazy oraz zmianami czynno$ciowymi w ukltadzie krazenia. U 29-letniej ciezarnej (CI PI) wykonano pierwsze badanie USG potoz-
nicze w 12. tygodniu ciazy, w ktérym stwierdzono poszerzenie NT do 6 mm. Z tego powodu wykonano amniopunkcje — wynik: 46 XY. Ciezarna
w 20. tygodniu ciazy zostata skierowana do Zaktadu Diagnostyki i Profilaktyki Wad Wrodzonych, gdzie w badaniu ultrasonograficznym i echo-
kardiograficznym jako odchylenie od normy stwierdzono poszerzenie faldu karowego (7 mm) oraz niedomykalno$é zastawki tréjdzielne;j.
W kolejnym badaniuw 27. tygodniu ciazy u ptodu stwierdzono wysiek w obu jamach oplucnowych, zwiekszona echogeniczno$é jelit oraz zmiany
czynno$ciowe w uktadzie krazenia, pod postacia niedomykalnosci zastawki tréjdzielnej i hipertrofii miesnia sercowego. Ze wzgledu na podej-
rzenie infekcji wewnatrzmacicznej wdrozono u ciezarnej antybiotykoterapie. W kontrolnych badaniach USG + ECHO obserwowano stopniowe
ustepowanie zmian w obrebie klatki piersiowej i ukladu krazenia u ptodu. Noworodek urodzit sie w stanie ogélnym dobrym w 39. tygodniu
ciazy, Apgar 9, bez zmian w ukladzie krazenia, w 8. dobie zycia wypisany do domu w stanie ogélnym dobrym. Wnioski. 1) Poszerzenie NT
w1 trymestrze ciazy nie musi oznacza¢ anomalii genetycznej, ale jest wskazaniem do poglebionej diagnostyki ultrasonograficzno - echokardio-
graficznej w kolejnych tygodniach ciazy. 2) Anomalie stwierdzane w badaniu USG + ECHO, takie jak: poszerzenie NT, wysiek w oplucnej,
wzmozona echogenicznos¢ jelit, niedomykalno$é zastawki tréjdzielnej, hipertrofia miesnia sercowego u ptodu z prawidtowym kariotypem,
w opisywanym przypadku skladaly sie na obraz infekcji wewnatrzmacicznej ptodu, a noworodek zostat wypisany do domu jako zdrowy.
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Prezentacja przypadku
U 29-letniej ciezarnej, CI PI (ciaza niskiego ryzyka), wyko-

nano pierwsze potoznicze badanie USG w 12. tygodniu ciazy,

w ktérym stwierdzono poszerzenie przezierno$ci karkowej

(NT - 6 mm). Z tego powodu wykonano u ciezarnej amnio-

punkcje genetyczna, w wyniku ktérej uzyskano prawidlowy

kariotyp meski.

W kontrolnym potozniczym badaniu USG w 17. tygodniu
cigzy nadal utrzymywalo sie poszerzenie faldu karkowego.
W 20. tygodniu ciazy ciezarna zostala skierowana do Zaktadu
Diagnostyki Wad Wrodzonych Instytutu Centrum Zdrowia Mat-
ki Polki na badanie echokardiograficzne, w ktérym stwier-
dzono:

e prawidlowo zbudowany pléd plci meskiej, o masie ok.
400 g, z prawidlowa biometria, z prawidlowym obrazem
tozyska i objetoscia wod ptodowych;

e poszerzenie faldu karkowego do 7 mm (ryc. 1, 2);

e w prezentacji 2D: prawidlowe polozenie i wielkoS¢ serca
(HA/CA - 0,35), prawidtowy obraz 4 jam serca;

e w prezentacji 2DD+KD: protosystoliczna niedomykalnosc
zastawki tréjdzielnej z V max Do 2,2 m/s (ryc. 3); pozostate

Ryc. 1. Poszerzenie NF u ptodu w 20. t.c.

przeplywy wewnatrzsercowe (przez zastawki: mitralna,
aortalna, plucna; tuk aorty, przewdd tetniczy, w zylach
plucnych) w normie;
e przeplywy zylne (IVC, DV) i obwodowe (UMB A, V) w nor-
mie - pléd wydolny krazeniowo.
Ze wzgledu na nietypowy obraz w I trymestrze u ptodu
z prawidlowym kariotypem oraz niewielkie zmiany czynnos-

ciowe w ukladzie krazenia zalecono ciezarnej kontrolne bada-
nie USG + ECHO za 6 tygodni.
W kolejnym badaniu sonograficznym w o$rodku referencyj-
nym, w 27. tygodniu ciazy stwierdzono:
¢ prawidlowy wzrost i rozwdéj ptodu wedtug biometrii w sto-
sunku do badania poprzedniego;
¢ obecno$c ptynu w obu jamach optucnowych (ryc. 4);
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Ryc. 3. Niedomykalno$¢ zastawki tréjdzielnej (Vmax 2,2 m/s)

Ryc. 4. Obustronny hydrothorax, wielko$¢ serca prawidtowa (HA/CA 0,3)

» podwyzszong echogenicznos(é jelit;

¢ wbadaniu ECHO z odchyleri od normy: hipertrofie mie$nia
sercowego, niedomykalno$¢ zastawki trdjdzielnej z Vmax
do 2,5 m/s, ocena w skali Huhta — 8 pkt;

* poza tym prawidlowe przeplywy wewnatrzsercowe, obwo-
dowe (Umb.A,V, MCA,DV) oraz prawidlowe przeplywy
w zytach ptucnych.
Ze wzgledu na podejrzenie infekcji wewnatrzmacicznej za-

lecono ciezarnej Augmentin (3 razy 1,2 g i.v.) oraz Dexaven i.v.

W kontrolnych badaniach USG + ECHO, wykonanych w 29.,
32. tygodniu obserwowano stopniowe ustepowanie wysieku w
jamach optucnowych oraz normalizacje zmian czynnosciowych
w ukladzie krazenia. W 33. tygodniu stwierdzono obecnos$é
$ladowej kieszonki plynu w lewej jamie oplucnowe;j.

Noworodek plci meskiej urodzit sie w 39. tygodniu ciazy,
droga ciecia cesarskiego (ze wzgledu na polozenie poslad-
kowe), z masg ciata 3550 g, ocena w skali Apgar 9 pkt. W wy-
konanym badaniu EKG stwierdzono prawogram w zakresie
normy dla wieku; w badaniu echokardiograficznym - prawid-
towa anatomia serca, wymiary jam serca w normie, szeroki FO,
§lad plynu w prawej jamie optucnowej. W 9. dobie zycia nowo-
rodek zostal w stanie dobrym wypisany do domu.

W wieku 3,5 mies., u niemowlecia - bez odchylen od nor-
my badaniu klinicznym, w kontrolnym badaniu echokardiogra-
ficznym, przeprowadzonym w ZDiPWW stwierdzono: przetrwa-
ly przewdd tetniczy oraz niedomykalno$é zastawki tréjdzielne;j
I stopnia.

Omoéwienie

W opisywanym przypadku, u plodu z prawidlowym kario-
typem, w polozniczym badaniu USG w pierwszym trymestrze
stwierdzono poszerzenie przezierno$ci karkowej. Z tego po-
wodu zalecono u ciezarnej dokladniejsza diagnostyke w 20.
tygodniu, polaczona z badaniem echokardiograficznym u ptodu.
Z pi$miennictwa wiadomo, iz poszerzenie NT w I trymestrze
ciazy u plodéw z prawidlowym kariotypem wiaze sie ze zwiek-
szonym ryzykiem wystapienia wady serca LW omawianym
przypadku budowa serca plodu byla prawidlowa, w badaniu
kontrolnym stwierdzono natomiast zmiany czynno$ciowe pod
postacig niedomykalnosci zastawki tréjdzielnej. W kolejnym
badaniu USG+ECHO w 26. tygodniu stwierdzono u ptodu wy-
siek w obu jamach optucnowych, zwiekszong echogenicznosé
jelit, niedomykalno$¢ zastawki tréjdzielnej oraz nieznaczna
hipertrofie mie$nia sercowego. Zmiany te byly spowodowane
prawdopodobnie infekcja wewnatrzmaciczna, co sugeruje stop-
niowe ich ustepowanie. Ze wzgledu na poprawe stanu ptodu
oraz tagodnie przebiegajacy hydrothorax, nie bylo w omawia-
nym przypadku wskazari do obarczania®*.

W dotychczasowym pi§miennictwie nie opisano podobnego
przypadku. Gléwny nacisk w wypadku stwierdzenia poszerze-
nia NT w I trymestrze potozony jest na wykrywanie zespoléw
genetycznych, a w przypadku prawidlowego kariotypu ptodu,
na wykrywanie wady serca w polowie trwania ciazy. W pre-
zentowanym przypadku zaréwno kariotyp ptodu jak i budowa
serca byly prawidlowe. Przy niemym klinicznie dalszym prze-
biegu ciazy (bez objawéw Kklinicznych u ciezarnej), badanie
sonograficzne plodu pozwolilo na uchwycenie przejsciowych
zmian patologicznych, takich jak pojawienie sie i ustepowanie
wolnego plynu w jamie oplucnej oraz zmian czynno$ciowych
w sercu plodu. Najbardziej prawdopodobna, przy aktualnym
stanie wiedzy, wydaje sie etiologia infekcyjna, ktéra mogta byc
odpowiedzialna za obrzek karku ptodu w 13. tygodniu ciazy,
utrzymujacy sie w 20-26. tygodniu .
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Do wykluczenia infekcja u ptodu

Ryc. 5. Schemat postepowania w przypadku stwierdzenia poszerzenia NT u plodu w I trymestrze ciazy

Druga hipoteza zaklada brak zwigzku poszerzenia NT
z cechami pézniejszej infekcji u ptodu. By¢ moze w pézniej-
szym okresie zycia chlopca pojawig sie inne objawy choro-
bowe, ktére moglyby mieé zwiazek z poszerzonym NT w I try-
mestrze cigzy. Dlatego informacje na temat stanu ptodu sg
istotne nie tylko dla poloznikéw i genetykéw, ale takze dla
pediatréw.
W zwiazku z naszymi obserwacjami proponujemy nastepu-
jacy algorytm postepowania (ryc. 5).
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Diagnosis and monitoring of increased nuchal translucency
in the fetus with normal karyotype — case report

Abstract

We present the case report of the fetus with increased NT in the first trimester US scan, normal karyotype and bilateral hydrothorax at 27"
week of pregnancy. In routine US screening at 12th week of pregnancy (low risk pregnancy, 29 years-old woman, grav.1, para 1), the obstet-
rician detected an increased NT (6 mm). The fetal karyotype was normal (46 XY). In the US and echocardiographical examination at 20" week
it was observed: an increased NF - 7 mm, hyperechogenic bowel and tricuspid regurgitation (Vmax 2,2 m/s). In the following US + ECHO
examination the fetus presented bilateral hydrothorax, with tricuspid regurgitation and hypertrophy of the heart muscle. Presuming fetal
infection the woman received i.v. antibiotic treatment and steroids; In the following examination it was observed slow regression of hydro-
thorax and normalization of the cardiac function. The baby was delivered in 39™ week of pregnancy, by cesarean section, birth weight 3550,
Apgar score 9; At the 8™ day of postnatal life was discharged home in good general condition as a healthy baby.
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