ki stanowig wazny problem nie tylko dla same-

go pacjenta ze wzgledu na niepelnosprawnos¢
lub wystepowanie wad zagrazajacych zyciu, ale takze
dla ich rodzin i spoleczenstwa. Leczenie wiekszosci
wad jest diugotrwale, wieloetapowe i skomplikowane,
a jego podstawy jest przeprowadzenie wnikliwej dia-
gnostyki obrazowe;j.

W diagnostyce wad rozwojowych stosuje sie

najczesciej:
® zdjecia wewnatrzustne zebowe i zgryzowe,
zdjecia pantomograficzne,
zdjecia cefalometryczne - boczne i inne projekcje,
badania tomograficzne - TK lub CBCT,
badania usg i MR - czesto w diagnostyce
prenatalne;.

¥ Wady rozszczepowe

Wady rozszczepowe czesci twarzowej czaszki dotycza
braku cigglosci tkanek miekkich i/lub kosci. Najcze-
$ciej spotyka sie rozszczepy wargi, wyrostka zebodo-
fowego i podniebienia. Niemniej jednak istnieja tak-
ze rzadko spotykane zlozone rozszczepy (rare clefts),
ktére moga dotyczy¢ réowniez nosa, powiek, szczeki,
$cian oczodoléw, wyrostkéw kosci jarzmowej i innych
struktur srodkowego i gérnego pietra czesci twarzo-
wej czaszki. Etiopatogeneza rozszczepdw nie jest do
konca wyjasniona. Istnieje wiele teorii z tym zwigza-
nych, ktoére biora pod uwage czynniki genetyczne, ra-
sowe (rozszczepy sg czestsze u Indian, rzadsze u Afro-
amerykanow), zanieczyszczenie $rodowiska natural-
nego, wplyw promieniowania jonizujacego, dzialanie
niektérych lekéw przyjmowanych przez ciezarng czy
tez szkodliwy efekt spozywania alkoholu. Czesto$é

Zaburzenia rozwojowe cze$ci twarzowej czasz-

Wady rozwojowe czesci
twarzowej czaszki

Ingrid Rézyto-Kalinowska

wystepowania rozszczepéw wargi, wyrostka zebodo-
fowego i podniebienia okresla sie réznie w zaleznosci
od serii badan oraz grupy etnicznej i miejsca zamiesz-
kania, ale $rednio to 1,2 przypadki na 1000 zywych
urodzen (od 0,7 do nawet 2,2). Jest to druga najczesciej
wystepujaca wada wrodzona u dzieci po wadach ser-
ca; wada rozszczepowa stanowi 17% wszystkich wad
rozwojowych. Wystepuje samodzielnie, ale moze by¢
elementem skladowym kilkuset innych zespoléw wad
rozwojowych.
Obrazowanie wady rozszczepowej jest istotne na
wszystkich etapach diagnozowania i postgpowania
leczniczego, a wybdér metody obrazowania nalezy do-
stosowa¢ do wieku pacjenta i celu badania:
® badania obrazowe prenatalne przeprowadzane ce-
lem wykazania istnienia szczeliny rozszczepu,
® badania diagnostyczne dzieci dotknigtych rozsz-
czepem pod katem planowania zabiegéw chirur-
gicznych,

¢ badania kontrolne po zabiegach naprawczych i pla-
nowanie kolejnych etapéw leczenia.

W diagnostyce obrazowej plodow stosuje si¢ przede
wszystkim badania ultrasonograficzne. Obecnie w usg
dostepna jest opcja obrazowania tréjwymiarowego
(3D), réwniez w czasie rzeczywistym (4D), ktéra po-
zwala na uwidocznienie zaryséw twarzy ptodu i wyka-
zuje sie skutecznoscig diagnostyczng odnos$nie szcze-
liny rozszczepu wargi. Precyzyjng wizualizacje czesci
twarzowej czaszki plodu zapewnia takze tomografia
rezonansu magnetycznego (MR). To badanie ponad-
to jest wskazane w przypadkach podejrzenia wspodt-
istnienia wad rozwojowych o$rodkowego uktadu
nerwowego u plodu (ryc. 27.1). Wykazanie obecnos-
ci szczeliny rozszczepu czesci twarzowej czaszki po-
zwala na skierowanie ciezarnej do porodu do osrodka
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D Ryc. 27.1. Prenatalne badania tomografii MR, sekwencja
SSFSE, obrazy T2-zalezne. A. Cigza 27 tyg. Wada serca (tetralogia
Fallota) i wada rozszczepowa. Przekroj czotowy przez twarz pto-
du. Widoczny lewostronny rozszczep wargi i podniebienia w po-
staci wypetnionego ptynem potaczenia miedzy jama ustng i lewg
jama nosa (strzatka). B. Przekrdj poprzeczny. Po stronie prawej
widoczny prawidtowy tuk zebowy. Ciggtos¢ tuku jest przerwana
w linii sSrodkowej i nieco na lewo od niej. Réwniez po stronie le-
wej widoczny jest ubytek podniebienia (zdjecia zamieszczono
dzieki uprzejmosci prof. Moniki Bekiesinskiej-Figatowskiej, Kie-
rownika Zaktadu Diagnostyki Obrazowej Instytutu Matki i Dziec-
ka w Warszawie) (strzatka).

wyspecjalizowanego w opiece nad dzie¢mi z wadami
rozwojowymi czesci twarzowej czaszki, aby zminima-
lizowa¢ uszkodzenia okoloporodowe i zapewni¢ wila-
$ciwg opieke od pierwszych dni zycia.
Diagnostyka wady rozszczepowej opiera si¢ na
zdjeciach rentgenowskich takich, jak:
® zdjecia zebowe — obrazowanie szczeliny rozszczepu
wyrostka zebodotowego (ryc. 27.2),
® zdjecia zgryzowe - obrazowanie szczeliny rozsz-
czepu podniebienia,

zdjecia pantomograficzne — obrazowanie szczeli-
ny rozszczepu (z mniejszg dokladnoscia niz zdjecia
wewnatrzustne) oraz calo$ciowa ocena towarzysza-
cych nieprawidlowosci zebowych, ocena stadium
rozwojowego kla po stronie rozszczepu celem wy-
znaczenia czasu wykonania przeszczepu kostnego
(ryc. 27.3),

zdjecia cefalometryczne — ocena pod katem lecze-
nia ortodontycznego i ortognatycznego.
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D Ryec. 27.2. Zdjecia zebowe w diagnostyce wady rozszczepowej. A. Zdjecie wewnatrzustne dziecka dwuletniego. Widoczna szcze-
lina rozszczepu wyrostka zebodotowego szczeki i podniebienia twardego po stronie lewej. Opdzniony wiek zebowy. B. Lewostronny
rozszczep wyrostka zebodotowego szczeki i podniebienia, stwierdza sie nieprawidtowe potozenie zebdw 21. i 22. oraz obecnos¢ za-
wiazka zeba nadliczbowego na wysokosci korony zawigzka statego kta. C. Zab nadliczbowy okolicy zeba 23 wyrznat sie do szczeliny
rozszczepu wyrostka zebodotowego i podniebienia. D. Rozszczep podniebienia twardego po stronie prawej. E. Rozlegty rozszczep wy-

rostka zebodotowego i podniebienia twardego.

Do niedawna stosowano tomografi¢ komputerowa
do precyzyjnej oceny tkanki kostnej przed zabiegiem
chirurgicznym oraz do oceny przeszczepéw kostnych
po leczeniu operacyjnym. Z uwagi na wysoka daw-
ke promieniowania rtg w TK obecnie w zaleznosci od
dostepnosci stosuje si¢ tomografie stozkowa. W po-
réwnaniu ze zdjgciami rentgenowskimi badania CBCT
wnoszg o wiele wigcej informacji diagnostycznych.

Elementy oceny pacjenta z wada rozszczepowa
w badaniach tomograficznych (ryc. 27.4-27.6):
® okreslenie wymiaru mezjalno-dystalnego szczeliny

roZszczepu,

okreslenie wymiaru pionowego szczeliny rozszczepu,
okreslenie wymiaru policzkowo-przedsionkowego
szczeliny rozszczepu i wyrostka zebodotowego,
ocena objetosci szczeliny rozszczepu (z wysoka do-
kladnos$cig zarowno w TK, jak i w CBCT), co ma
znaczenie w planowaniu leczenia z uzyciem prze-
szczepow kostnych,

trojwymiarowa wizualizacja morfologii wyrostka,
relacji przestrzennych pomiedzy szczeling rozsz-
czepu a korzeniami zebow sasiednich oraz przyze-
bia brzeznego,
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Ryc. 27.3. Wada rozszczepowa na zdjeciach pantomograficznych. A. Rozszczep jednostronny. B. Rozszczep dwustronny.

szczegblowa ocena towarzyszacych zaburzen roz-
wojowych zebéw (np. zeby nadliczbowe, hipodon-
cja, nieprawidtowe ustawienie z¢bow sasiadujacych
ze szczeling rozszczepu),

w rozszczepach jednostronnych - ocena wspotist-
niejacych odmian rozwojowych zatok szczekowych
i jamy nosowej (skrzywienie przegrody nosa, asy-
metrii wielko$ci malzowin nosowych strony pra-
wej i lewej, lokalizacji kolca nosowego przedniego
po stronie przeciwnej do rozszczepu), ocena rotacji
i odchylenia segmentu przysiecznego,

w rozszczepach obustronnych - ocena protruzji
kosci przysiecznej, analiza stanu bocznych czesci
szczeki — mozliwa asymetria budowy wywolana

uciskiem jezyka wchodzacego w szczeline rozszcze-
pu,

na przekrojach czotowych dobrze widoczna jest go-
tycka konfiguracja podniebienia twardego,

po leczeniu ortodontycznym - ocena grubosci
tkanki kostnej wyrostka zg¢bodotowego wokot ze¢-
béw przemieszczonych w kierunku szczeliny roz-
szczepu,

po leczeniu chirurgicznym - ocena wgojenia prze-
szczepu kostnego,

wykonanie modelu stereolitograficznego — pomoc-
ne w przedoperacyjnym zaplanowaniu wielko$ci
i ksztaltu przeszczepu kostnego, co skraca czas za-
biegu chirurgicznego.
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D Ryc. 27.4. Badanie CBCT. A. Rekonstrukcja pantomograficz-
na ukazuje szczeline rozszczepu oraz nieprawidtowe potozenie
zeba 12. Hipodoncja 22. Tréjwymiarowa ocena ksztattu i wymia-
row szczeliny rozszczepu na przekrojach czotowych (B), strzatko-
wych (C) i osiowych (D).

mongoloidalne ustawienie szpar powiekowych,

¥ Zesp6t Downa (Down syndrome)
zmarszczka nakatna, niewielkie wady wzroku

Trisomia chromosomu 21 to najczestszy sposrod ze- (krétkowzrocznosé, zez),
spoléw zaburzen genetycznych. Pojawia si¢ z rézng @ hiperteloryzm,
czestoscig, przecietnie 1 przypadek na 650-800 Zy- ® maly nos, szeroki grzbiet nosa,

wych urodzen. ® niedorozwdj srodkowego pigtra czesci twarzowej
Objawy zespotu Downa w obrebie glowy i szyi: czaszki,
® krotkoglowie, maloglowie, ® wzgledna prognacja zuchwy;,

® niedorozwdj zatok czotowej i klinowej,
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D Ryc. 27.5. Pacjentka z wadg rozszczepowa i zebem nadliczbowym w szczece po stronie lewej. A. Przekréj osiowy przed leczeniem
ortodontycznym. B. Rekonstrukcja pseudotréjwymiarowa przed leczeniem ortodontycznym ukazuje warunki zwarciowe oraz rzut tka-
nek miekkich. C. Przekrdj osiowy po roku leczenia ortodontycznego ukazuje przemieszczenie zebéw w kierunku szczeliny rozszczepu,
zab nadliczbowy pozostat w swojej pierwotnej lokalizacji. D. Tréjwymiarowa wizualizacja efektéw leczenia.

® glossoptosis — wypadanie jezyka z malej jamy ust-
nej,
wady rozwojowe zebow,
wady rozwojowe narzadu stuchu.

Inne objawy zespotu Downa:

® niskorostosc,

® wada serca — u okolo 25% pacjentdw,

® uposledzenie umystowe w stopniu lekkim lub
umiarkowanym,
wady rozwojowe narzadu stuchu,
wady rozwojowe ukladu pokarmowego (atrezja
dwunastnicy, atrezja odbytu),

® wady ukladu kostno-stawowego: m.in. klinodak-
tylia, dysplazja paliczka srodkowego, niezro$niecie

tukow kregow ledzwiowych, hipoplazja tuku tylne-
go pierwszego kregu szyjnego z przemieszczeniem
zeba drugiego kregu szyjnego.

¥ Zesp6l Turnera (Turner syndrome)

Jest to zespo6l objawow spowodowanych brakiem jed-
nego z chromosoméw X we wszystkich lub w cze-
$ci komdrek organizmu. Zesp6! ten jest jedng z naj-
czestszych aberracji chromosomowych u czlowieka,
z tym ze wysoki odsetek poronien sprawia, ze faktycz-
na czesto$¢ wystepowania to 1 przypadek na 40 000-
-50 000 zywych urodzen noworodkéw plci zenskiej.
Obserwuje si¢ niskorosto$¢ oraz niedorozwdj gonad



192

ROZDZIAL 27

o S
SselgRte e

y > SQeEen
giacd 71 L UL L

;
F

D Ryc. 27.6. Pacjentka dorosta po korekcie chirurgicznej rozszczepu z uzyciem przeszczepdw kostnych przed 8 laty. Wynik zabiegu
niezadowalajacy. Obecnie stan po zabiegu wysuniecia szczeki. Badanie CBCT pozwala na ocene szczelin rozszczepowych oraz protru-
zji kosci przysiecznej. A. Rekonstrukcja pantomograficzna. B. Przekroje radiologiczne i rekonstrukcja pseudotréjwymiarowa.

z nastepcza bezplodnoscig i stabo zaznaczonymi ce-
chami zenskimi.

Objawy zespotu Turnera w obrebie glowy i szyi:

pletwiasta szyja,

niska linia wlosdw,

uszy nisko osadzone, zrotowane ku tylowi,
antymongoloidalna konfiguracja szpar powieko-
wych,

zmarszczka nakgtna,

hiperteloryzm,
gotyckie podniebienie,
niedorozwoj zuchwy,
retrognacja.

Inne objawy zespotu Turnera:

wady ukladu kostno-szkieletowego — m.in. opdz-
nione zrastanie nasad i przynasad, skrécenie kosci
$rodrecza, skolioza, koslawos¢ tokci i kolan,

wady serca, m.in. koarktacja aorty,



