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PŘEHLED POUŽITÝCH ZKRATEK 

2D dvojrozměrný 

3D trojrozměrný 

4D čtyřrozměrný 

A C C ageneze corpus callosum 

ADHD hyperkinetická porucha 

ASD poruchy autistického spektra 

B M I body mass index 

CC corpus callosum 

CCF vzdálenost corpus callosum - fastigium 

C M A chromozomální microarray analýza 

CNS centrální nervový systém 

CSP cavum septi pelucidi 

D W M Dandy-Walkerova malformace 

ISUOG International Society of Ultrasound in Obstetric and Gynecology 

G A gestační stán 

MRI magnetická rezonance 

TUI Tomographic Ultrasound Imaging 

STIC Spatiotemporal Image Correlation software 

UZ ultrazvuk 

VCI-C Volume contrast imaging-C 

V O C A L Virtual Organ Computer Aided Analysis 

VS vermis cerebella 
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1. Úvod 
Ultrazvuk je v současné době stále více populární díky své dostupnosti a vysoké 

diagnostické výtěžnosti. Patří mezi zobrazovací metody prenatální diagnostiky, slouží ke 

screeningu a diagnostice vrozených vad plodu. Základní metodou je dvojrozměrné zobrazení, 

k němuž se v posledních letech přidává i troj-(3D) a čtyř-(4D) rozměrný ultrazvuk. Další 

neinvazivní metodou, která nám pomáhá v řadě případů k upřesnění diagnostiky je magnetická 

rezonance. 
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2. Současný stav řešené problematiky 

2.1. Historický přehled vývoje využití ultrazvuku 

Ultrazvuk je v prenatální diagnostice používán více než 40 let a jeho význam byl již 

mnohokrát opakovaně prokázán 1. Ačkoliv 2D ultrazvuk prováděný podle pravidel International 

Society of Ultrasound in Obstetric and Gynecology (ISUOG) představuje zlatý standard při 

vyšetření CNS i dalších struktur plodu (ISUOG 2007), v posledních letech se stále více přikládá 

význam 3D ultrazvukovému vyšetření. Použití 3D ultrazvuku v porodnictví prošlo 

dramatickým vývojem během posledních 20 let díky pokroku technologie. Byla navržena řada 

snímacích režimů a aplikována do klinické praxe. Tuto metodu je možno použít k vyšetření 

obličeje, mozkových struktur plodu a končetin plodu a pomocí 3D power Dopplerovského 

zobrazení posoudit také krevní zásobení orgánů plodu a placenty2. První 3D U Z byl popsán 

Babou a kol. v roce 19893. Tento systém byl sestaven z 2D sondy připevněné k mechanickému 

pohyblivému ramenu, které provádělo snímání přes břicho těhotné. Pomocí tohoto snímání byla 

získána řada snímků, ty byly poslány do počítače, kde došlo k 3D rekonstrukci snímků. Zásadní 

nevýhodou tohoto systému byla dlouhá doba k získání snímku a nízká kvalita obrazu, která 

limitovala jeho použití v klinické praxi. 

V roce 1990 skupina vědců z National Cheng Kung University in Taiwan popsali 

první vizualizaci obličeje plodu, mozečku a krční páteře použitím konvexní volumetrické sondy 

na přístroji Combison 330 (Kretztechnik, Zipf, Austria), což bylo první 3 D UZ vybavení v 

klinické praxi1. V roce 1991, Monteagudo a Timor-Tritsch provedli vyšetření plodu ve 2D 

vaginální sondou s úspěšností 76 % 4 . Nelson a Pretorius (1992), zobrazili obličej plodu a 

páteř 5 ' 6. Malinger and Zakut provedli fetální neurosonogram transvaginálně a dokázali zobrazit 

CC v 95 % případů u těhotných žen mezi 18. - 42. týdnem 7. 

Merz a kol. (1995) vizualizoval rozsáhlou sérii vrozených vad plodu použitím 2D UZ 

i 3D U Z 8 ' 9 . Hafner a kol. publikovali v roce 1999 využití 3D ultrazvuku při diagnostice 

unilaterální megalencefalie10. V roce 2000 Hata a kol. použili 3D ultrazvukové zobrazení ve 12 

případech anomálií mozku plodu ve 17. až 37. týdnu těhotenství. Závěrem bylo, že 3D ultrazvuk 

poskytuje nový způsob vizualizace anomálií CNS. Nicméně se nejevil jako ideální metoda při 

zobrazení některých anomálií CNS jako například intrakraniálních tumorů 1 1. 
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2.2. Typy zobrazení při 3D ultrazvuku 

3D ultrazvukové vyšetření poskytuje prostorovou informaci o morfologii a anatomii 

plodu. Zatímco 3D ultrazvuk umožňuje pouze statické zobrazení vyšetřovaných struktur, při 

novějším 4D ultrazvuku je přidanou čtvrtou dimenzí pohyb. Lze jím proto „on-line" v reálném 

čase hodnotit pohyblivost plodu včetně jeho mimiky a také vyšetřovat pohybující se orgány 

(především srdce)1 2'1 3. Výrobci 3D/4D ultrazvukových přístrojů vytvořili a stále dále vyvíjí 

mnoho různých typů zpracování (renderingu) uložených objemových dat. Ačkoliv se názvy v 

současné době dostupných typů renderingu liší mezi jednotlivými výrobci, jedná se často o 

různé názvy naprosto identické zobrazované informace. K nejznámějším a nejvíce klinicky 

používaným typům 3 D/4D zobrazení patří 1 2" 1 6. 

a) „Orthogonal-Sectional-Multiplanar display" (multiplanární mód) je zobrazení tří 

ortogonálních obrazů, respektive rovin řezu, vyšetřovanou oblastí. Tento typ zpracování 

objemových dat je zpravidla první a základní, teprve po něm začíná v indikovaných 

případech prostorová rekonstrukce či jiné zpracování dat. Umožňuje rotaci a posun ve 

všech zobrazených rovinách, ve středu obrázků je přitom umístěn referenční bod, ve 

kterém se všechny tři ortogonální roviny navzájem protínají. 

b) „Surface rendering" (prostorová rekonstrukce) patří k nejčastěji využívaným typům 

zobrazení při 3D i 4D ultrazvuku. Objemová data jsou nejčastěji zpracována na 

prostorovou rekonstrukci vzhledu povrchu těla plodu, včetně jeho obličeje, končetin atd. 

Tento typ zobrazení je velmi oblíben rodiči, kterým umožní vytvořit si lepší představu 

o vzhledu jejich vyvíjejícího se plodu. Nicméně významný je i přínos pro klinickou 

praxi, zvláště v oblasti diagnostiky a managementu kraniofaciálních vad (prostorová 

rekonstrukce transversálního řezu rtem, čelistí a patrem). 

c) „Thick slize rendering" (rekonstrukce široké vrstvy) představuje spojení informací z 

několika bezprostředně na sebe navazujících paralelních rovin řezu do jedné širší 

prostorově rekonstruované a zobrazené vrstvy. Toto zpracování se v prenatální 

diagnostice používá především k zobrazení středových struktur mozku. 

d) „Volume contrast imaging-C" (VCI-C) je 3 D ultrazvukovou aplikací firmy GE 

Healthcare, která znamená 3D zobrazení 2-3 mm silné selektované vrstvy z celého 

objemu dat. Toto zobrazení snižuje množství ultrazvukových artefaktů tím, že navzájem 

spojí obrazovou informaci z více vrstev objemu do jedné silnější vrstvy se zvýrazněním 
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kontrastu rozhraní oblastí různé echogenity a potlačením šumu pozadí. Toto zobrazení 

se nejčastěji využívá při vyšetření CNS plodu. 

e) „Maximum intensity mode (X-ray mode)" (maximální mód) eliminuje ze 

zobrazovaného obrazu měkké tkáně a zobrazí zřetelně kostěné struktury plodu. 

f) „Transparency mode" (transparentní mód) je kombinací povrchového a maximálního 

módu, a umožní tak v rekonstruovaném prostorovém obrazu nahlédnout do „hloubky" 

zprůhledněním většiny obrazu a zvýrazněním pouze vyšetřovaných struktur. 

g) „3D angiography" (3D angiografie) vzniká akvizicí objemových dat při vyšetření 

barevným Dopplerovským mapováním nebo energetickým Dopplerem. Výhodou 3D 

angiografie je možnost rotace a posunu jednotlivých ortogonálních rovin při 

multiplanárním zobrazení, během nichž lze hodnotit anatomii srdečních oddílů a 

výtokového traktu z mnoha různých perspektiv (dlouhá osa, krátká osa, čtyřdutinová 

projekce atd.). D angiografie se také často používá v kombinaci s transparentním 

módem při tzv. „Glass body" renderingu. Tento způsob zobrazení umožňuje sledovat a 

hodnotit průběh cév v celé prostorově rekonstruované oblasti zájmu, kterou lze navíc 

rotovat a nahlížet do ní z různých perspektiv. 

h) „Inversion rendering" (inverzní mód) v podstatě obrátí echogenitu zobrazovaných 

struktur a zobrazí anechogenní struktury echogenně. Této modality využívá se 

především při vyšetření anomálií urogenitálního systému a CNS (ventrikulomegalie). 

i) „B-flow rendering" (B-flow) je velmi podobný inverznímu módu (zobrazí anechogenní 

struktury echogenně), ale na rozdíl od něj poskytuje pohyblivou dynamickou 4D 

ultrazvukovou informaci o průtoku krve v cévách a srdci. 

j) „Tomographic ultrasound imaging (TUI) - Multislice rendering" (Tomografické nebo 

tzv. Multislice zobrazení) je metoda renderingu velmi podobná klasickému zobrazení 

při magnetické rezonanci či CT. Na referenčním obrázku se zpravidla nejprve nastaví 

počet a šířka jednotlivých na sebe navazujících vrstev, které jsou následně zobrazeny v 

řadách na sebe navazujících snímků na monitoru ultrazvuku. Posunem snímků ve stejné 

rovině zobrazení je možno postupně hodnotit různé části vyšetřované oblasti, stejně jako 

lze měnit šířku vrstev i zobrazovanou ortogonální rovinu řezu. 

k) „Virtual Organ Computer Aided Analysis" (VOCAL) je speciální software, který byl 

vyvinut k měření objemů. Využívá se při něm rotace vyšetřovaného orgánu či struktury 

pod předem nastaveným úhlem, během které jsou na obrazovce ultrazvuku či počítače 
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ručně nebo automaticky obkreslovány okraje vyšetřované struktury. Po dokončení 

rotace software automaticky spočítá objem, a navíc vytvoří prostorový model 

změřeného objektu. 

1) „Spatiotemporal Image Correlation software" (STIC) je D ultrazvukovou technikou, 

která byla speciálně vyvinuta k dynamickému vyšetření pohybujícího se srdce ve třech 

ortogonálních rovinách. Možné je i provedení prostorové rekonstrukce celého 

pohybujícího se srdce nebo přidání informace o průtoku krve nasnímáním dat s použitím 

Dopplerovského zobrazení (barevné Dopplerovské mapování či energetický Doppler). 

„Off-line analysis" (Off-line analýza) je zpětná analýza objemových 3D a 4D dat, která 

byla nasnímána během vyšetření a uložena na pevný disk do paměti ultrazvuku. Uložená 

data lze v ultrazvuku zpětně otevřít a zpracovávat již bez přítomnosti pacienta, a to za 

použití různých možností renderingu. Zároveň lze data exportovat na externí disk nebo 

server a pracovat s nimi v počítači s využitím softwaru poskytovaného ultrazvukovou 

firmou (4D View, Sonoview apod.) 

9 



2.3. Hlavní přednosti 3D ultrazvuku 

Hlavní výhody 3D ultrazvukové vyšetření lze shrnout do následujících bodů 1 2 ' 1 4 ' 1 7 : 

a) Kvalita akvizice dat je méně závislá na zručnosti a zkušenosti operatéra než 2D UZ 

vyšetření 

b) Možnost interaktivní off-line analýzy dat bez přítomnosti pacienta 

c) Možnost využití telekomunikace 

d) Možnost výuky 

e) Snazší demonstrace vzhledu vrozené vady plodu rodičům, a tím zvýšení kvality 

konzultace nálezu 

f) Možnost nastavení různých rovin řezu při hodnocení anatomických struktur plodu 

včetně těch, které se vyskytují mimo rovinu zobrazenou při snímání dat 

g) Přesné nastavení roviny řezu vyšetřovanou oblastí (např. midsagitální rovina CNS plodu 

při vyšetření středových struktur mozku) 

h) Možnost rotace objemových dat zhodnocením anatomických detailů z mnoha různých 

perspektiv 

i) Možnost mnoha typů 3D zobrazení (tzv. renderingu), které umožní operatérovi zobrazit 

různé charakteristiky stejné struktury (např. jedna objemová data z oblasti zad plodu při 

povrchovém renderingu umožní demonstrovat zevní aspekt meningomyelokély, 

zatímco aplikace maximum-mode renderingu zvýrazní pod povrchem kůže ležící kostní 

struktury) 

j) Zvýšení přesnosti měření objemu včetně měření objemu nepravidelných struktur. 
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2.4. Zápory 3D ultrazvuku 

Jako každá vyšetřovaní metoda má i 3D ultrazvuk určité nevýhody 1 2: 

a) Vyšší cena 3D ultrazvukových přístrojů 

b) Delší doba off-line rekonstrukce po odchodu pacienta 

c) Závislost možností a kvality off-line rekonstrukce na kvalitě uložených dat 

d) Závislost kvality uložených dat na pozici plodu a množství plodové vody 

e) Limitace možností a kvality off-line rekonstrukce zkušenostmi operatéra 

f) Závislost kvality interpretace dat na erudici operatéra 
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2.5. 3D ultrazvuk a neurosonogram 

Při vyšetření anatomie mozku plodu je význam 3D ultrazvuku popisován především 

ve studiích zabývajících se diagnostikou abnormalit středových struktur mozku, respektive 

corpus callosum a vermis mozečku. 3D ultrazvuk umožňuje rychlé, snadné a exaktní nastavení 

midsagitálního řezu mozkem plodu, které je ve 2D ultrazvuku zvláště ve druhém trimestru často 

obtížné 1 6. Z tohoto důvodu je 3D ultrazvukové vyšetření vhodným doplňkem standardního 2D 

ultrazvuku, usnadňujícím a zpřesňujícím diagnostiku anomálií corpus callosum a zadní jámy 

lební (např. Blake's pouch cysta, DandyWalker malformace, cerebelární hypoplazie)1 5'1 8. 

Výhodná je při 3D ultrazvuku také možnost snadné a rychlé analýzy anatomie celého mozku, 

a to jak během vyšetření („on-line"), tak i zpětně, již bez přítomnosti („off-line) pacienta. Při 

dobré kvalitě nasnímaných 3D dat lze při ní provést nejen základní, ale i speciální 

neurosonogram15'16. Multiplanární a především tomografické 3D ultrazvukové zobrazení 

poskytuje velmi přehlednou a snadno reprodukovatelnou informaci o anatomii celého mozku i 

o rozsahu, velikosti a lokalizaci případné patologie. Tato informace je především v 

tomografickém módu navíc dobře srozumitelná i spolupracujícím specialistům (pediatričtí 

neurologové a neurochirurgové), kterým usnadní plánování dalšího managementu13. 

12 



13 



Obr. 2. Axiální rovina snímání středových struktur mozku plodu 
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2.6. Přehled publikovaných výsledků 

Monteguado a kol. (2000) vyšetřili 34 pacientů s anamnézou mozkové abnormality 

nebo podezřením na ni a porovnávali 2D a 3D transvaginální neurosonogram. Došli k závěru, 

že klíčovým rozdílem mezi 2D a 3D je fakt, že axiální rovina může být získána pouze 3D 

rekonstrukcí objemových dat, protože axiální rovinu se zřídka podaří nasnímat při 2D vyšetření 

vaginální sondou 5 . Vinals a kol. (2007) zaznamenali, že transfrontální 3D akvizice objemových 

dat mozku ploduje nejvhodnější metodou pro vyšetření corpus callosum a vermis cerebella po 

20. týdnu těhotenství2. 

Plasencia a kol. prokázali, že corpus callosum lze zobrazit rekonstrukcí midsagitální 

roviny u 90 % plodů skenovaných mezi 20. a 24. týdnem těhotenství 1 9. Pilu a kol. prokázali 

dobrou korelaci mezi midsagitálními rovinami získanými přímo pomocí 2D a 3D ultrazvuku u 

13 plodů s abnormalitami mozkové střední linie, včetně 5 s částečnou nebo úplnou agenezí 

corpus callosum, 6 s malformacemi zadní fossy a 2 s kombinací těchto dvou. Došli k závěru, 

že diagnóza je možná ve všech případech pomocí 2D nebo 3D zobrazení, ačkoli 3D zobrazení 

byla získána snadněji a rychleji. 1 6 Bornstein a kol. (2010) provedli off-line analýzu mozku 

plodu z objemů nasnímaných pomocí transabdominálního 3D a 3D energetického Doppleru 

102 normálních těhotenství mezi 20. a 23. týdnem těhotenství. Midsagitální rovina se mu 

podařila zobrazit ve všech případech a kvalitní diagnostické obrazy corpus callosum byly 

obdrženy u více než 90 % případů 1 8 . Miguelotte a kol. (2012) srovnávali proveditelnost a 

reprodukovatelnost měření délky corpus callosum u 46 normálních plodů vyšetřených pomocí 

2D UZ i 3D UZ mezi 23. a 32. týdnem těhotenství. Midsagitální řezy byly získány buď 

trans abdominálním nebo transvaginálním přístupem a 3D rekonstrukce pomocí 

multiplanárního módu a VCI technikou C-roviny z objemů získaných v axiálních rovinách. 

Ukázali, že corpus callosum lze měřit u 91 % transvaginálně získaných objemových dat, u 52 

% transabdominálně získaných objemových dat, u 92 % multiplanárních rekonstrukcí a u 86 % 

VCI u rekonstrukcí technikou C-roviny. Míra úspěšnosti byla nezávislá na gestačním věku pro 

transvaginální akvizici a mírně závislá na gestačním věku pro techniky 3D rekonstrukce. 

Transabdominální akvizice však závisela na gestačním věku a poloze plodu4 . 

Omniview je nová modalita pro 3D / 4D ultrazvuk, která umožňuje získání 

objemových dat a současné zobrazení tří nezávislých neortogonálních rovin jakéhokoli daného 

orgánu. Tento software umožňuje operátorům sledovat roviny průřezu, aby získali také 

„virtuální" roviny pro rekonstrukci anatomie plodu. Studie týkající se aplikace softwaru 

OMNIVIEW ukazuje, že tato technologie umožňuje vizualizaci hlavních středových struktur 
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mozku plodu během anatomického skenu druhého trimestru. Výsledky jsou v souladu s 

výsledky Rizzo a kol. 19, kteří pomocí stejné technologie rekonstruovali sagitální a koronální 

roviny mozku u 106 normálních plodů ve 18 až 24 týdnech těhotenství. Byly získány 

midsagitální, parasagitální, transfrontální, trancaudátové, transthalamické a transcerebelární 

roviny s možností vizualizace mozkových struktur 72 % až 96 % pomocí sagitálních řezů a 76 

% až 91 % pomocí koronálních rovin. Míra shody mezi vyšetřujícími byla 0,93 a 0,89 pro 

sagitální a koronální rovinu řezu. Tito autoři byli také schopni přesně detekovat všech devět 

případů mozkových abnormalit, včetně úplné ageneze corpus callosum, hraniční 

ventrikulomegalie a klasické malformace Dandyho-Walkera. Zkušenosti s patologickými 

případy také potvrdily tyto předchozí výsledky, ačkoli pohyb plodu, mateřský habitus a stíny z 

okolních kostí mohou omezit použití této techniky 2 0 ' 2 1.1 další autoři, Visentainer a kol. (2010), 

se zabýval měřením délky corpus callosum a nastavil referenční hodnoty pro délku corpus 

callosum u plodu mezi 20. a 23. týdnem gestace při použití 3D UZ. Zaznamenal přitom silnou 

korelaci mezi délkou a oblastí corpus callosum a biparietálním průměrem 2 2. 

Correa a kol. (2006) vyšetřovali 3D ultrazvukem mozek u 202 plodů mezi 16. - 24. 

týdnem těhotenství a vyhodnotil tuto metodu jako velmi přínosnou pro provádění rutinního 

neurosonogramu. Došel k závěru, že multiplanární mód získaný transabdominálním 3D UZ se 

jeví jako přínosná, efektivní a jednoduchá metoda k detailnímu vyšetření anatomie mozku u 

plodu 2 3. 

Tonni a kol. publikovali v roce 2014 studii, která se zabývala studiem středových 

struktur mozku plodu u 300 nerizikových těhotných. Prokázal, že aplikace nové techniky 3D 

UZ Omniview, GE Medical Systém, Zipf, Austria může usnadnit vyhodnocení středových 

struktur mozku ve 2. trimestru. Přesné off-line datové objemy pro zobrazení corpus callosum a 

zadní jámy lební byly v této studii ideálně získány při postprocessingu dat v sagitální a axiální 

rovině v 98,5 % a v 96 % případů. Výsledky získané Tonnim a kol. (2014) korelují s výsledky 

Rizzo a kol. (2011), kteří první použili tuto technologii k rekonstrukci sagitálních a koronálních 

rovin mozku u 106 normálních plodů gestačního stáří 18-24 týdnů. Shoda mezi oběma autory 

byla 0,93 a 0,89 pro sagitární a koronální rovinu. Rizzo a kol. (2011) byli schopni přesně 

detekovat všech 9 případů mozkových patologií, včetně kompletní ageneze corpus callosum, 

hraniční ventrikulomegalie a Dandy-Walkerova malformace20'24. 

Brazilští vědci provedli měření objemu postranní komory u 30 plodů stáří 20-36 týdnů 

gestace s šíří komor od 10 do 30 mm srovnáním 3D UZ V O C A L s měřením magnetickou 

rezonancí 2 5. Obě metody dobře korelovaly u plodů s ventrikulomegalií, tudíž 3D UZ V O C A L 
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může být použit jako pomocný diagnostický nástroj. V O C A L je počítačový program, který 

umožňuje provádět přesné měření objemu vyšetřovaných struktur26. Výpočet hodnot mozečku 

plodu v různých etnikách je důležitou aplikací metody V O C A L pro konstrukci referenčního 

rozsahu ve vztahu ke gestačnímu věku. Tento výpočet také zlepšil přesnost prenatální diagnózy 

hypoplazie mozečku. Hypoplazie mozečku může být nalezena u plodu s Downovým 

syndromem, růstovou restrikcí plodu a mnoha genetickými onemocněními 2 7. 

V longitunální studii u 52 plodů normálních těhotenství Araujo Jr. a kol. (2007) 

pozorovali, že rovnice pro výpočet objemu mozečku určeny Changem a kol. (2000) pro 

taiwanskou populaci nemůže být aplikována na brazilskou populaci, což potvrdilo, že etnická 

příslušnost může být pravděpodobně predisponujícím faktorem, který může přispět ke vzniku 

rozdílů v objemu orgánů plodu. Při použití 3D U Z techniky mohou být získané objemy 

uchovány pro pozdější post-processing analýzu expertem, což zvyšuje přesnost a spolehlivost 

metody 6 ' 1 8 ' 2 4 ' 2 8 ' 2 9. 

Passon a kol. (2014) v současnosti nastavili referenční hodnoty pro délku a velikost 

plochy cisterna magna u plodů použitím 3D UZ v multiplanárním módu u 224 normálních 

těhotných mezi 17. a 30. týdnem gestace. Kim a kol. popsali v roce 2008 využití 3D ultrazvuku 

s využitím inverzního módu pro vyšetření časného vývoje mozku u normálních těhotenství v 7. 

- 12. týdnu 3 0 ' 3 1 . Kim a kol. (2008) nedoporučovali užívat tuto metodu před 6. týdnem kvůli 

omezenému množství přítomné mozkové tekutiny, ani po 12. týdnu, neboť je obtížné 

identifikovat chorioidální plexus. Rola a kol. (2011) vyhodnocovali zobrazení sulku a gyrů 

mozku plodu pomocí 2D UZ, 3D UZ a antenatální MRI. Tato studie potvrzuje, že ačkoliv MRI 

je považováno za nejpřesnější metodu zobrazení sulku a gyrů mozku, Rolo a kol. (2011) 

zaznamenali, že 3D UZ rendering mód může být užitečný ke stanovení definitivní diagnózy 

abnormálního vývoje kůry mozkové. Ve srovnání s MRI je 3D UZ rychlejší a levnější metoda32. 

Frisová a kol. v roce 2018 vyšetřili 100 pacientek s jednočetnou nekomplikovanou 

graviditou ve II. trimestru a došli k závěru, že nejlepší pro zobrazení corpus callosum a vermis 

cerebella je 3D akvizice objemových dat v sagitální rovině přes šípový šev či velkou fontanelu 

s použitím 3D OVIX rekonstrukce a post-processingu33. 
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2.7. Studované anatomické struktury 

2.7.1. Corpus callosum 

Corpus callosum (CC) je největší svazek bílé hmoty v lidském mozku, který obsahuje 

asi 200 milionů axonů, které spojují levou a pravou mozkovou hemisféru: sestává z přibližně 

2-3 % všech kortikálních vláken 3 4. Je to jedna z pěti hlavních mozkových komisur (svazky 

nervových vláken, které procházejí středovou linií lidského mozku, ostatní jsou přední, zadní, 

hipokampální a habenulární komisury. CC je jedinečný pro placentami savce a u člověka se 

předpokládá, že hraje klíčovou roli v koordinaci a přenosu informací mezi dvěma mozkovými 

hemisférami napomáhající poznání a neurologické funkci. Tato interhemisférická komunikace 

je důležitá pro funkční integraci smyslových, motorických a vizuomotorických informací, jakož 

i vyšších kognitivních funkcí, jako je jazyk a abstraktní uvažování 3 5. CC se tradičně dělí na 

čtyři anatomicky definované oblasti: genům, rostrum, tělo (rozdělené na přední, střední a zadní 

segmenty) a splenium36. CC, CSP (cavum septi pellucidi) a cingulate gyrus spolu vývojově 

úzce souvisí. Ve střední části se CC nachází mezi cingulárním gyrem, který je nad ním, a CSP, 

který je pod ním. Zpočátku je CC kompaktní hmotou tkáně, ale jak těhotenství postupuje, 

významně se prodlužuje. CC se vyvíjí způsobem zepředu dozadu a vytváří kryt nad střechou 

třetí komory; spodní část se ztenčí a vytvoří septum pellucidum. Vývoj CSP je úzce spojen s 

rozvojem CC; bez krycího CC nemůže existovat CSP; CC však může být přítomen v 

nepřítomnosti CSP, jako je tomu u septo-optické dysplázie. 

Přední části corpus callosum spojují více předních oblastí mozkové kůry (např. 

prefrontální asociační oblasti, premotorické, doplňkové motorické oblasti a přední dolní 

temenní oblasti); zadní části spojují zadní asociační oblasti parietálních a temporálních laloků 

a okcipitálních laloků. Sonograficky je CC anechogenní. Když se přidá barevný Doppler, 

mohou být zobrazeny perikalózní tepny (jedna na každé hemisfére), viditelné nad CC po jejich 

vnitřním okraji. CC může být zobrazeno kolem 20. týdne těhotenství. CC nadále roste a 

dosahuje svého konečného vzhledu jako u dospělých kolem 28. postmenstruačního týdne. 

Calosální spojení jsou jak inhibiční (umožňující oběma hemisféram navzájem se inhibovat a 

fungovat nezávisle), tak excitační (umožňující integraci informací mezi hemisférami). Většina 

vláken je excitačních 3 7. 
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2.7.1.1. Embryologie corpus callosum 

CC vzniká v 10-11 týdnech těhotenství a nejprve se vyvíjí rostrum, dále genu. Další 

části CC se tvoří po vyvinutí kmene a do 16 týdnů je tvar CC dobře rozpoznatelný 3 8. Během 

posledního trimestru těhotenství dochází k podstatným změnám ve vzhledu a propojenosti 

mozku plodu. Během tohoto období se kůra vyvíjí z lissencefalického stavu s rudimentárním 

asociativním spojení mezi regiony a dramaticky zvyšuje objem a plochu 3 9 ' 4 0. U velmi předčasně 

narozených dětí dochází k hlavní části tohoto strukturálního vývoje zcela v postnatálním 

období. Nemyelinizovaná projektivní a komisurální vlákna jsou na místě na počátku vývoje 

mozku, stejně jako pozice hlavních sulku. Melbourne a kol. prokázali vztah mezi profilem 

konektivity bílé hmoty a překrývajícím se kortikálním vzorem skládání 4 0. 
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2.7.1.2. Vrozené strukturální abnormality corpus callosum 

Vrozené strukturální abnormality CC zahrnují A C C , což může být celková ageneze 

(úplná absence od narození všech anatomicky definovaných oblastí CC) nebo částečná (absence 

od narození alespoň jedné, ale ne všech oblastí CC: PACC). Hypoplázie CC označuje tenčí CC, 

které má normální předozadní rozměr, což může být obtížné kvantifikovat. Další abnormalitou 

CC je hyperplazie CC, která může být výsledkem sníženého postnatálního prořezávání axonů. 

Dysgeneze CC označuje přítomnost CC, ale narušenou abnormálním vývojem. A C C může být 

izolovanou malformací nebo může být spojena s dalšími mozkovými malformacemi s 

potenciálními škodlivými účinky na neurologické funkce („komplexní ACC") . Pohled na 

přesnou funkci CC vychází z řady důkazů, včetně neurofyziologických a funkčních 

neuroanatomických studií u dětí a dospělých s vrozenými abnormalitami CC, u pacientů, kteří 

podstoupili chirurgické komisurální transekce a u pacientů s vývojovými poruchami, jako je 

autismus a schizofrenie41'42. Výsledek nervového vývoje u jedinců s abnormalitami korpus 

kalosum je velmi různorodý, i když se neuroanatomie mezi pacienty jeví jako relativně 

podobná. U pacientů s kompletní a parciální A C C se často významně překrývá 

neuropsychologický výsledek, protože neuropsychologický výsledek není u pacientů s 

izolovanou kompletní A C C jednoznačně horší ve srovnání s parciální A C C . Dosud není jasné, 

do jaké míry je tato variabilita ovlivněna rozdíly mezi pacienty v jejich kompenzační neuronální 

plasticitě, přesné neuroanatomii, klinických komorbiditách (např. epilepsie) a pozadí 

genetických a environmentálních faktorů. Další problém může spočívat v použité metodice 

publikovaných výzkumů: malá velikost vzorků, krátká doba sledování, nejednotnost 

neuropsychologických opatření, heterogenita vzorkovaných jedinců a nedostatek vhodných 

kontrolních skupin. 

Nedávný integrační průzkum zdůraznil, že u skutečně izolovaných A C C (tj. žádné 

další neuroanatomické abnormality zjištěné na postnatální magnetické rezonanci) se mohou 

výsledky vývoje nervového systému u jedinců diagnostikovaných před porodem pohybovat od 

v podstatě normálního vývoje asi u 75 % jedinců po různé úrovně mentálního postižení. 

Přibližně 12 % jednotlivců v této sérii mělo těžké mentální postižení. 4 3 Podrobnější 

neuropsychologické studie identifikovaly řadu jemných behaviorálních a sociálních rozdílů u 

jedinců se zjevně normální inteligencí 4 4.1 když v nálezech existuje značná heterogenita, u osob 

s A C C se uvádí, že mají deficity ve „vyšší" jazykové funkci, jako je pragmatika jazyka, 

komplexní schopnosti zpracování informací, jako je „kognitivní zpracování informací" 

(schopnost automaticky vykonávat dříve naučené kognitivní úkoly), komplexní pozornost a 
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paměťové dovednosti a specifické akademické dovednosti, zejména matematiku. Prevalence 

ageneze A C C , jak je uváděna v literatuře, je neuvěřitelně různorodá: v rozmezí od 0,5 na 10 

000 v obecné populaci až 230-600 na 10 000 u dětí s poruchou vývoje nervové soustavy, což 

by z něj učinilo jednu z nejčastějších malformací mozku 4 5 ' 4 6 . Přesné odhady prevalence jsou 

ovlivněny rozdíly v definici typu kallosálních abnormalit mezi studiemi. 

Největší studií prevalence byla studie z Kalifornie týkajících se diagnostiky A C C v 

prvním roce života 4 7. To poskytlo data o prevalenci 1,4 na 10 000 živě narozených dětí, poté 

co byla diferencována ageneze CC od hypoplázie, a byly vyloučeny případy, kdy se mělo za to, 

že kalosální malformace je sekundární vzhledem k embryonální změně, která vedla k hlavní 

malformaci (např. defekt neurální trubice) nebo k destruktivní lézi (např. porencefalie). Někteří 

autoři se vyjádřili, že je pravděpodobné, že skutečná prevalence může být nepřesná kvůli 

omezením v prenatální a postnatální detekci A C C . Antenatální detekce je omezena citlivostí 

prenatálních US při různých těhotenstvích. Postnatální zjištění anomálie je omezeno tím, že 

děti bez příznaků nebo s mírnými symptomy nepodstupují žádné zobrazovací vyšetření. 

Uznává se, že genetické faktory přispívají k A C C ve velké většině případů 4 8 ' 4 9 . Méně 

často A C C může být výsledkem prenatálních infekcí, vaskulárních nebo toxických vlivů a stále 

více se uznává, že A C C , zejména izolovaná, může být v mnoha případech polygenní a v 

důsledku interakce vlivu genetických a environmentálních faktorů. Zapojeny jsou všechny 

formy genetické dědičnosti, včetně X-vázané, autozomálně recesivní a autosomálně 

dominantní. 

Chromozomální aberace byly identifikovány jako důležitá příčina a pokročilý věk 

matky je zvláště spojen se zvýšenou prevalencí A C C v důsledku chromozomálních poruch47. 

Abnormality CC mohou být spojeny s trisomií 13, 18 a mosaikou trisomie 8. Kalifornská studie 

prokázala [Glass et al., 2008] chromozomální poruchy u 17 % A C C zjištěných před koncem 

prvního roku života. Varianty počtu de novo detekované chromozomální microarray u 9 % 

postnatálních případů 5 0. Diagnóza syndromu stanovená ve 30-45 % ve dvou sériích případů, z 

nichž 20-35 % mělo identifikovatelnou monogenní příčinu 5 1 ' 5 2 . Mnoho případů je zjevně 

sporadických a je možné, že většina jedinců má A C C v důsledku de novo dominantních mutací, 

jak se obecně udává u postižení intelektu53. 

Další příčinou jsou metabolické vady. Často se jedná o hypoplazii CC. Postiženým 

jedincům se nedaří prospívat, mají vývojové zpoždění, opakované záchvaty a metabolickou 

acidózu. Mohou mít specifické dysmorfismy a další vrozené anomálie. V případě antenatální 

expozice alkoholu je s mikrocefalií spojeno snížení objemu bílé hmoty a hypoplázie CC 
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(nejzávažnější ve splenu) i částečné a úplné A C C . Postižení jedinci mohou mít výrazné 

kraniofaciální rysy (např. hladké philtrum, tenký horní ret) a výrazné rozdíly v chování, jako je 

porucha pozornosti. Antenatální infekce, například cytomegalovirus, toxoplasmóza, rubeola a 

chřipka jsou obvykle spojeny s jinými abnormalitami plodu. Vzácně jsou příčinami cévní 

/hypoxické inzulty 5 3 
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2.7.1.3. Corpus callosum u předčasně narozených novorozenců 

Výskyt narušení neurologického vývoje u přeživších předčasně narozených je 

významný a zahrnuje motorické a kognitivní deficity, neurosenzorická poškození, poruchy 

pozornosti / aktivity a poruchy učení 5 4 ' 5 5 . Přesné měření tvaru, vzhledu a velikosti předčasně 

narozeného mozku v termínu ekvivalentního věku může usnadnit vývoj prediktivních 

biomarkerů pro neurologické výsledky. Poškození CC je jedním z faktorů ovlivňujícím 

výsledek neurologického vývoje u předčasně narozených dětí 5 4 . Podkladem funkce mozku je 

komunikace mezi jeho jednotlivými oddíly a C C 5 6 . Několik studií ukázalo vztah mezi velikostí 

CC a vývojem motoriky u předčasně narozených dětí 5 7" 5 9 . U předčasně narozených dětí a u 

malých plodů je růst mozku důležitým prediktorem postnatálního vývoje 1 7 ' 6 0" 6 2 . 

Přestože prenatální růst často předpovídá postnatální růst, k jejich vyhodnocení 

existují rozdílné normogramy pro plody a novorozence63. Důvodem je hlavně nedostatek 

konzistentních znaků pro růst mozku, které lze použít v prenatálním i postnatálním období. 

Znaky růstu mozku, které lze teoreticky použít v prenatálním i postnatálním období, zahrnují 

obvod hlavy a několik ultrazvukových a M R zobrazovacích parametrů. Měření obvodu hlavy 

postnatálně však není přesné a neodpovídá dobře výsledkům neurologického vývoje 6 4 ' 6 5 . 

Prenatální a postnatální ultrazvukové markery jsou založeny na vyšetření jednotlivých 

mozkových struktur a odrážejí pouze růst určité části mozku 5 9 ' 6 6" 6 9. Navíc tyto mozkové 

struktury nejsou během prenatálního a postnatálního období důsledně měřeny kvůli absenci 

nastavení ultrazvukových norem. 

Nedávno bylo prokázáno, že vzdálenost corpus callosum - fastigium (CCF) je 

spolehlivým ultrazvukovým markerem, který lze použít k monitorování růstu mozku u 

předčasně narozených dětí během novorozeneckých pobytů na jednotce intenzivní péče. CCF 

a délka CC mohou sloužit jako spolehlivé markery pro sledování prenatálního a postnatálního 

růstu mozku. Plody s FGR vykázaly snížený růst délky CC i CCF. Existuje velmi málo studií, 

které kombinují ultrazvukové znaky plodu a novorozence. Například předem odhadnutý obvod 

hlavy, vypočtený z biparietálního průměru a okcipitofrontálního průměru, špatně koreluje s 

přímými postnatálními měřeními s páskou 6 5 ' 7 0 . Navíc změny tvaru hlavy mohou být ovlivněny 

porodem (např. formování lebky, edematózní otoky a hematomy). Na rozdíl od jiných 

prenatálních ultrazvukových měření byla prokázána vynikající spolehlivost pro měření délky 

CC a CCF, srovnatelná se spolehlivostí postnatálních měření 7 1. Lze předpokládat, že délka CCF 

je markerem odrážející velikost struktur mozku s různým embryologickým původem. Proto 
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může být délka CCF lepším prediktorem růstu mozku než předchozí sonografické markery 

založené na jednotlivých mozkových strukturách 5 9 ' 6 6 ' 6 7 ' 6 9 ' 7 2 . 

Periventrikulární leukomalacie (PVL) postihuje zejména parietální a okcipitální 

periventrikulární bílou hmotu, což má za následek zmenšení velikosti zadní části C C 3 8 ' 5 9 . Bylo 

také prokázáno, že objem bílé hmoty mozkové koreluje s tloušťkou korpusu CC u dětí s dětskou 

mozkovou obrnou a zpožděním vývoje bez ohledu na gestační věk. Vědci proto navrhli měření 

tloušťky CC jako rychlý způsob hodnocení bílé mozkové hmoty73. Klebermass-Schrehof a 

kolektiv se zabýval nastavením referenčních hodnot pro CC pomocí 3D US u předčasně 

narozených dětí od 24 týdnů těhotenství do 3 měsíců po termínu. Výsledky studie naznačují, že 

všechny tři anatomické části CC rostou podle gestačního stáří (GA), rostrum a splenium 

vykazují rychlejší růst podle rostoucí G A než korpus. Délka CC se přechodně vyvíjela rychleji 

na počátku GA, což je také v souladu s literaturou74'75. Poukazuje na růstový spurt po porodu a 

po předčasném porodu. Kromě toho byla naměřená data CC porovnávána s výsledky 

neurologického vývoje ve věku 5 let a byla nalezena korelace mezi rozměry různých částí CC 

(hlavně délkou, obvodem a objemem) s výsledkem. 3D US měření kolem termínu porodu mělo 

největší prediktivní hodnotu pro vývoj nervového systému. Ukázalo se také, že biometrie CC 

nekoreluje pouze s motorickými, ale také s kognitivními výstupními parametry76. 
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2.7.2. Cavum septi pelucidi 

CSP je prostor naplněný tekutinami. Jeho hranice jsou nahoře CC a po stranách dvě 

tenké a průsvitné membrány septum pellucidum a fornixů. Občas je vidět zadní část, která se 

nazývá cavum vergae. CSP je zobrazitelné již v 15. týdnu těhotenství; spolehlivě jej však 

můžeme zobrazovat až od 18. týdne těhotenství. U normálních těhotenství by CSP měla být 

pozorována u všech plodů mezi 18. a 37. postmenstruačním týdnem. Po 38. týdnu je zobrazen 

pouze u přibližně 70 % plodů. Bylo hlášeno, že až 50 % narozených novorozenců bude mít 

CSP, ale do 3-6 měsíců života bude mít CSP pouze 15 % kojenců. U dospělých je CSP zcela 

vyhlazený a jeví se jako echogenní linie. Velikost CSP se postupně zvětšuje od 18. týdne do 

27. týdne. Průměrná šířka CSP je 5,3 ±1 ,7 mm; proto se CSP větší než 10 mm považuje za 

rozšířený. Nemožnost vizualizace CSP mezi 18. a 37. týdnem těhotenství by měla vzbudit 

podezření, že chybí. Absence CSP je charakteristickým znakem ageneze CC, 

holoprosencefalie, septooptické dysplazie, schizencefalie, porencefalie / hydranencefalie, 

bazilárních encefalokél a těžké hydrocefalie. V současné době je prakticky nemožné použít 

ultrazvuk k rozlišení mezi septooptickou dysplazií a lobární holoprosencefalií přetrvává spor o 

významnosti rozšířeného CSP; je však spojován s chromozomální aneuploidií i vrozenými 

anomáliemi. 7 7 - 8 1 
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2.7.2.1. Diagnostický postup při zjištění vady 

V ideálním prípade je péče o antenatálně detekované strukturní anomálie mozku 

poskytována interdisciplinárním týmem zahrnující specialisty na fetální medicínu, genetiku, 

sociální pracovníky, neuroradiology, patology, neurology a neonatology. V případě podezření 

na abnormalitu CC, je důležité rozlišovat mezi izolovaným nálezem a komplexní vadou. 

Doporučuje se podrobná morfologie ve specializovaném centru, kde se pátrá po 

extrakraniálních abnormalitách, nabízí se amniocentéza k cytogenetickému vyšetření nebo 

microarray analýze (CMA). Cytogenetické vyšetření karyotypu je abnormální v 17,8% případů 

a takové případy mají často související nálezy při zobrazovacím vyšetření 8 2. Screening na 

vrozené infekce se také doporučuje z mateřské krve a z plodové vody, i když pravděpodobnost 

detekce je nízká. Mezi nejčastější mozkové anomálie spojené s CC patří anomálie zadní jámy 

lební, interhemisférické cysty a poruchy neuronální migrace zjištěné v 45,8 % případů podle 

nedávného přehledu 8 2. Doporučuje se fetální MRI, protože to umožňuje přímou vizualizaci CC 

a může identifikovat další abnormality mozku. Prenatální MRI je vhodnější po 22. týdnu 

těhotenství, protože poskytuje lepší detekci dalších poruch gyryfikace a heterotopie až v 22,5 

% případů. Ultrazvukové zobrazování má míru falešné pozitivity 20 %. 8 2 V příštích několika 

letech mohou být v klinické praxi k dispozici další zobrazovací modality, které pomohou 

s diagnostikou (např. traktografie)49. Přítomnost dalších nálezů US / MRI naznačuje méně 

příznivou prognózu, ale konkrétní diagnóza často není možná. Mnoho párů se za těchto 

okolností rozhodne ukončit těhotenství. Mnoho párů se rozhodlo přerušit těhotenství, a to i při 

absenci dalších abnormálních nálezů, z důvodů obav ze špatného neurologického vývoje. 

Nedávný přehled zkoumal vývojové výsledky u 132 plodů s izolovaným A C C ze 16 studií a 

naznačil, že 71,2 % má inteligenci v normálním rozmezí, 13,6 % má hraniční nebo střední 

postižení a 15,2 % má těžké postižení 4 9. Izolovaná A C C nebo A C C jako součást syndromu je 

relativně vzácný stav, který lze identifikovat prenatálně pomocí ultrazvuku a M R I mozku nebo 

postnatálně pomocí M R I pro vyšetřování opožděného vývoje. Není jasné kolik případů A C C 

není diagnostikováno v průběhu prenatální péče. Existuje mnoho stavů, ve kterých může být 

A C C charakteristickým znakem, mnoho z nich je rozpoznáno podle souvisejících klinických 

nálezů. Pokud je stanovena diagnóza, je důležitá konzultace pacientky především s ohledem na 

následující těhotenství a stanovení eventuálního rizika opakování vady. Průběžné sledování 

neurologického vývoje je doporučeno pro všechny děti s A C C / PACC bez ohledu na to, zda 

byly zjištěny před nebo po narození 8 3. 
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2.7.3. Zadní jámy lební a mozeček 

2.7.3.1. Normální anatomie 

Zadní jáma lební je prostor vymezený shora tentoriem, zezadu šupinou týlní kosti. 

Zepředu je spodina zadní jámy tvořena pyramidami kosti spánkové, dále j i tvoří ve střední čáře 

clivus, který je součástí os occipitale a dorsum sellae, které je součástí os sphenoidale. Za 

spodinu zadní jámy bývá považován velký týlní otvor. Mozeček je uložen v zadní jámě lební, 

dorsálně od prodloužené míchy a pontu. Je to zaoblený, dorsálně vyklenutý útvar. Na mozečku 

rozeznáváme oblý, podélný a úzký střední pás, oddělený hlubokými sagitálními vkleslinami. 

Skládá se ze symetrických hemisfér a mozečkového červa. Kraniální plocha mozečku je plošší 

a komunikuje se střechovitou duplikaturou tvrdé pleny mozkové - tentorium cerebelli84. 

2.7.3.2. Vrozené vady zadní jámy lební 

Vrozené vady zadní jámy lební představují širokou škálu poruch. Tyto poruchy 

mohou zahrnovat jedinou strukturu (např. samotný mozeček) nebo kombinaci struktur (např. 

most a mozeček). Vrozené vady zadní jámy lební mohou být výsledkem zděděných nebo 

získaných příčin 8 5 ' 8 6 . Malformace jsou vrozené morfologické odchylky přesahující normální 

variabilitu spojené s významnými tvarovými a funkčními poruchami87. Genové mutace 

způsobující malformace mohou být de novo (tj. nové u postiženého dítěte, spíše než přítomné 

nebo přenášené rodiči) nebo zděděné od rodičů. Zděděné mutace se přenášejí v různých 

vzorcích (např. autosomálně recesivní, spojené s X) s rozdíly v riziku recidivy pro další 

potomky a pro potenciální přenos mutací z pacientů na jejich děti. 

Díky prenatální diagnostice se výrazně zlepšil záchyt vrozených vad nervové 

soustavy u plodu, nicméně prognóza výsledků a poradenství pro ženy nesoucí plody s 

vrozenými vadami zadní jámy lební jsou stále obtížné. 

Přesná klasifikace těchto vrozených vad je důležitá pro terapii, prognózu a genetické 

poradenství. Pokud nejsou splněna diagnostická kritéria pro dobře definované anomálie, je 

třeba upřednostnit podrobný anatomický popis a je třeba se vyhnout matoucím pojmům, které 

postrádají specifičnost (např. varianta Dandy-Walker, spektrum Dandy-Walker). Zdá se, že 

současné chápání tvorby mozečku podporuje teorii, že vývoj cerebelární vermis by měl být 

kompletní kolem 18. týdne těhotenství. Proto může být prenatální zobrazování před 18-20 

týdny těhotenství problematické a vést k vysokému počtu falešně pozitivních cerebelárních 

abnormalit. Doherty a kol. klasifikuje abnormality zadní jámy lební pomocí jednoduchého 

klasifikačního schématu. Tyto abnormality rozděluje na postižení převážně mozečku, mozečku 
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a mozkového kmene, převážně mozkového kmene, a na abnormality středního mozku. Toto 

klasifikační schéma je a jeví se jako praktické a dostupné pro každodenní klinickou praxi 8 8. 

Dandy-Walkerova malformace (DWM) 

D W M je nejčastější malformací zadní jámy lební a obvykle se vyskytuje pouze 

sporadicky, s nízkým celkovým rizikem recidívy v dalším těhotenství (1 % -5 %) 8 8 . Klíčovými 

rysy D W M jsou hypoplázie nebo zřídka ageneze vermis mozečku, jenž je obvykle vyvýšena a 

otočena nahoru a dilatace čtvrté mozkové komory, která následně může zaplnit celou zadní 

jámu lební. Oba nálezy jsou konzistentně přítomné a jsou klíčové pro stanovení diagnózy. 

Mozečkové hemisféry jsou obvykle vytěsňovány anterolaterálně, ale jejich velikost a 

morfologie je obvykle normální 8 9. Zadní jáma lební je obvykle zvětšena a tentorium, stejně 

jako transverzální sinus jsou elevovány 9 0. 

D W M může být izolován nebo se může objevit jako součást chromosomálních 

anomálií nebo dobře definovaných Mendelianových poruch, jako je Ritscher-Schinzel nebo 

kranio-cerbello-kardiální syndrom (Online Mendelian Inheritance in Man [OMJJVI] 220210). 

Kromě toho byly nalezeny vzácné mutace v šesti genech (ZIC1, ZIC4, FOXC1, FGF17, 

L A M C 1 a NID1) u několika pacientů s D W M . Na základě funkce těchto genů může D W M 

představovat komplexní narušení interakce mezi vyvíjejícím se mozečkem a vyvíjejícím se 

mezenchymem zadní jámy lební. Většina pacientů s D W M má před 1. rokem věku známky a 

příznaky zvýšeného intrakraniálního tlaku 9 1. Makrocefalie je nejčastějším projevem, který 

postihuje 90 % -100 % dětí během prvních měsíců života 9 2. V dnešní době je diagnostika D W M 

stanovena prenatálně ve stále větším počtu pacientů. Výsledek dětí s D W M je variabilní. 

Omezené důkazy ukazují, že normální lobulace cerebelární vermis a absence souvisejících 

mozkových abnormalit (zejména kallosální dysgeneze) mohou být prognostické pro normální 

kognitivní funkce 9 3' 9 4. Systémové postižení (např. kardiovaskulární, urogenitální nebo 

skeletální anomálie) lze pozorovat u D W M , je spojeno s definovanými syndromy a také 

ovlivňuje prognózu. 

Blake pouch cysta 

Blakeova cysta je způsobena nedostatečnou fenestrací Blakeho vaku, což vede k 

absenci komunikace mezi čtvrtou komorou a subarachnoidálním prostorem a vede k 

tetraventrikulárnímu hydrocefalu. Mozeček má normální velikost a tvar. Blakeova cysta se 

vyskytuje sporadicky a nebylo hlášeno žádné riziko recidivy 9 ' 9 5 ' 9 6. 
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Hydrocefalus a makrocefalie jsou nejčastějšími projevy novorozeneckého období . 

Dlouhodobý výsledek závisí především na komplikacích souvisejících s neurochirurgickými 

výkony. Při absenci komplikací souvisejících se shuntem je prognóza obecně příznivá. 

Přítomnost hydrocefalu umožňuje odlišení cysty Blakeho pouzdra od mega cisterna magna. 

Velikost zadní jámy lební je obvykle normální. Jiné morfologické abnormality než 

hydrocefalus obvykle chybí 9 7. 

Mega cisterna magna 

Jde o zvětšenou cisternu magna (nad 10 mm při středním sagitálním řezu) s intaktní 

vermis, normální čtvrtou komorou a u některých pacientů s rozšířenou zadní jámou lební 9 6 ' 9 8 ' 9 9 . 

V důsledku toho mega cisterna magna volně komunikuje se čtvrtou komorou a cervikálním 

subarachnoidálním prostorem a vede k trvalé absenci hydrocefalu99. Není hlášeno žádné riziko 

recidivy. Mega cisterna magna je obvykle náhodný nález a převážná většina dětí (90 % - 95 %) 

s izolovanou mega cisterna magna se vyvíjí normálně 9 4. Neuroimaging hraje klíčovou roli při 

identifikaci mega cisterna magna a při jeho odlišení od izolované dolní hypoplázie vermis a 

Blake pouch cysty. U mega cisterna magna přítomnost normálního vermis a absence 

hydrocefalu j i odlišuje od izolované dolní hypoplázie vermis a Blake pouch cysty. 

Arachnoidální cysty zadní jámy lební 

Duplikáty arachnoidální membrány produkují cysty naplněné tekutinou známé jako 

arachnoidální cysty. Přibližně 10 % arachnoidálních cyst u dětí se vyskytuje v zadní jámě lební 

a může být umístěno pod vermis, kraniálně od vermis v tentoriálním hiátu, před nebo laterálně 

od mozečkových hemisfér nebo před mozkovým kmenem 1 0 0. Arachnoidní cysty nekomunikují 

se čtvrtou komorou nebo subarachnoidálním prostorem. Není hlášeno žádné riziko recidivy. 

Makrocefalie, známky zvýšeného intrakraniálního tlaku a zpoždění vývoje jsou možné klinické 

nálezy u dětí s arachnoidálními cystami zadní jámy lební, zvláště pokud je omezen tok 

mozkomíšního moku 1 0 1 . Tyto cysty však mohou být asymptomatické a objevené náhodně. 

Celkově mají děti, které podstoupí operaci a zavedení shuntu, příznivý výsledek 8 5 ' 1 0 1 . 

Arachnoidální cysty se mohou v dětství zvětšit a působit útlak na mozeček a vermis, což může 

způsobit sekundární obstrukci komorového systému a hydrocefalus. 
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2.7.3.3. Mozečkové malformace 

Mozeček může být hypoplastický (snížený objem mozečku), dysplastický 

(abnormální folikulární foliace, fissurace a architektura bílé mozečku) nebo hypodysplastický 

(kombinace hypoplázie a dysplazie). Každá část mozečku (vermis a hemisféry) může být 

hypoplastická nebo dysplastická, což má za následek globální mozečkové postižení nebo 

postižení převážně vermis. Převládající postižení mozečkových hemisfér je neobvyklé a je 

charakteristické pro pontocerebelární hypoplázii (PCH), jak j i definoval Barth 1 0 2, stejně jako 

při narušení vývoje mozečku u velmi předčasně narozených novorozenců. Malformace obvykle 

postihují obě mozečkové hemisféry stejně. Hypoplázie nebo dysplazie pouze jedné mozkové 

hemisféry je s největší pravděpodobností následkem primární léze, jako je krvácení. V této části 

je potřeba se kromě D W M zmínit další cystické malformace zadní fossy (Blake's pouch cysta, 

megacisterna magna a arachnoidální cysty), i když tyto další malformace charakterizuje 

normální mozeček. Je důležité rozlišovat mezi těmito malformacemi a skutečným D W M . 

Izolovaná hypoplázie vermis mozečku 

Izolovaná hypoplázie vermis mozečku je stav, která je charakterizována částečnou 

absencí dolní části vermis mozečku. V literatuře panují určité nejasnosti ohledně izolované 

hypoplázie dolní vermis, přičemž někteří autoři j i označují jako Dandy-Walkerovu variantu1 0 3. 

Jak již bylo řečeno, výrazu Dandy-Walkerova varianta chybí specifičnost, vyvolává zmatek a 

může vést k chybné diagnóze a nesprávnému genetickému poradenství. Izolovaná hypoplázie 

spodní části mozečku nemá žádné riziko recidívy v dalším těhotenství, tento stav však může 

nastat v souvislosti s genetickými syndromy, v takovém případě s sebou nese riziko recidivy. 

Více než 75 % pacientů s izolovanou hypoplázii vermis má příznivý výsledek 1 0 4 . U 

některých pacientů se mohou vyskytnout mírné deficity jemné motoriky a poruchy vnímání. 

Prenatální diagnostika izolované hypoplázie vermis je spolehlivá po 18.-20. týdnu 

těhotenství 1 0 4. Před 18. týdnem těhotenství může být neúplný kaudální růst dolní vermis nad 

čtvrtou komorou fyziologický. Prenatální diagnóza hypoplázie dolního vermis pomocí 

ultrazvuku není spolehlivá. Fetální M R je vhodnější metoda zobrazení, ale míra falešně 

pozitivních nálezů zůstává vysoká (~ 30 %). 
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Cerebelární dysplázie 

Tato patologická podmínka zahrnuje heterogenní distribuci různých příčin, jak 

malformací, tak narušení, a tudíž i variabilní klinické projevy. Klinický projev cerebelární 

dysplázie je velmi variabilní, od náhodného nálezu až po závažné neurologické poškození. 

Klíčovými neuroimagingovými nálezy cerebelární dysplázie jsou abnormální foliace, 

fissurace (včetně defektních, zvětšených nebo vertikálních trhlin), arborizace bílé hmoty a 

porucha rozhraní šedá hmota-bílá hmota. Léze mohou být fokální nebo globální 1 0 5 . Cerebelární 

dysplázie v dolních mozečkových hemisférach je konzistentním nálezem u Chudley-

McCulloughova syndromu (OMIM 604213), autozomálně recesivní poruchy 8 8 . Mezi další rysy 

Chudley-McCulloughova syndromu patří těžká senzorineurální ztráta sluchu, mírné opoždění 

vývoje, částečná ageneze corpus callosum a periventrikulární heterotopie106. 

Cerebelární ageneze 

Cerebelární ageneze je charakterizována téměř úplnou absencí cerebelární tkáně 8 6. 

Cerebelární ageneze představuje malformaci založenou na genetickém podkladě (např. 

Mutacemi v PTF1A) nebo poškozením (např. krvácením, ke kterému dochází během 

těhotenství nebo v perinatálním období) 1 0 7 . Všichni pacienti s cerebelární agenezí jsou 

symptomatičtí. Pacienti, kteří přežijí dětství, mají různé stupně cerebelární dysfunkce (ataxie 

trupu a končetin, dysartrie) i kognitivní poruchy. Novorozenci s cerebelární agenezí by měli 

být vyšetřeni na diabetes mellitus, protože tato asociace naznačuje mutaci v PTF1A 1 0 8 . 
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2.7.3.4. Abnormality mozečku jako příčina poruch autistického spektra 

Mozeček je již dlouho znám svou důležitostí v motorickém učení a koordinaci. V 

souladu s rolí v kognitivních funkcích se mozeček ukázal jako jedna z klíčových oblastí mozku 

postižených nemotorickými poruchami, včetně poruchy autistického spektra a poruchy 

pozornosti a hyperaktivity. Nedávné poznatky ukázaly, že mozeček vedle řízení motoriky 

zastává řadu dalších funkcí, včetně pracovní paměti, regulace emocí, načasování odezvy, 

plánování akce a kontroly pozornosti. Je zajímavé, že narušení těchto funkcí a dysfunkční 

cerebelární neuroanatomie bylo prokázáno u několika neurovývojových poruch, včetně 

poruchy autistického spektra (ASD) a poruchy pozornosti a hyperaktivity (ADHD) 1 0 9 . Studie 

zkoumající strukturální rozdíly v mozečku in vivo pomocí zobrazování magnetickou rezonancí 

(MRI) potvrdily, že k rozvoji ASD přispívá abnormální vývoj mozečku a poranění. Konkrétně 

narušení prenatálního cerebelárního vývoje může vést ke klíčovým rysům autismu a zase 

ovlivnit zrání jak cerebelárních struktur, tak i propojených cerebrálních oblastí 1 1 0 . 

Poškození mozečku u předčasně narozených dětí bylo spojeno s nástupem příznaků 

ASD, přičemž nejzávažnější deficity byly spojeny s poškozením vermis. U pacientů s ASD již 

od 2 let i u dospělých s diagnostikovaným infantilním autismem byl zjištěn nedostatečný vývoj 

mozečkové vermis (vermální hypoplázie) 1 1 1. 

Stejně jako u ASD jsou strukturální cerebelární rozdíly jedním z nejkonzistentnějších 

nálezů u A D H D 1 1 2 ' 1 1 3 . Bylo prokázáno, že závažnost příznaků A D H D se zvyšuje se stupněm 

redukce vermis mozečku 1 1 3 " 1 1 5 , jakož i s celkovým objemem mozečku a horší klinický výsledek 

je spojen se sníženým zadním objemem mozečku, což zdůrazňuje ústřední roli mozečku ve 

symptomatologii A D H D 1 1 6 ' 1 1 7 . Mozeček hraje důležitou roli jak v ASD, tak v ADHD, což 

ukazuje jak překrývající se rozdíly ve struktuře šedé hmoty, tak abnormální funkční aktivaci 

ovlivňující základní sympatologii. Dále se zdá, že tyto rozdíly také funkčně ovlivňují širší 

mozkové sítě i v klidovém stavu. Přestože většina studií naznačuje modifikovatelnou 

cerebrocerebelární nedostatečnou propojenost u ADHD, nadměrná propojenost byla hlášena ve 

studiích ASD a metaanalýza kontrastující s oběma poruchami zdůraznila odlišné 

neuroanatomické profily pro obě. Výsledné narušené vzorce propojení by tedy mohly odrážet 

kompenzační mechanismus specifický pro poruchu a možná vývojové okno 1 1 8. Byly také 

hlášeny jemné sociální rozdíly, které připomínají obtíže pacientů s autistickým spektrem 1 1 9' 1 2 0. 

Vzhledem ke kognitivním obtížím hlášeným u pacientů s A C C není divu, že budou následovat 

sociální obtíže, protože sociální situace vyžadují rychlé zpracování velmi složitých informací, 

které se typicky řeší v lateralizovaných oblastech mozku. U pacientů s autismem byly také 
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hlášeny jemné rozdíly v kalosální neuroanatomii . U pacientů s A C C a autismem byla 

prokázána překrývání základních genetických r iz ik 4 9 ' 5 0 ' 6 7 . Novější funkční zobrazovací 

nástroje, jako je magnetoencefalografie (MEG-I) a traktografie, začínají objasňovat, že jedinci 

s A C C mají poruchy funkčních spojení mezi specifickými oblastmi v čelní, temenní a týlní kůře 

a že stupeň „nedostatečné propojenosti" koreluje s poruchami specifických kognitivních 

dovedností, zejména rychlosti verbálního zpracování a výkonných funkcí, důležitých pro 

složitější kognitivní a sociální dovednosti35. 
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3. Cíle práce 

Hlavním cílem této práce bylo posoudit možnosti budoucí implementace 3D 

ultrazvukového zobrazení hlavy plodu v rámci hodnocení podrobné morfologie ve druhém 

trimestru. Dalším cílem studie bylo posoudit maternální charakteristiky, které by mohly ovlivnit 

kvalitu zobrazování. 
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4. Materiál a metodika 
Tato prospektivní observační studie byla provedena v Centru fetální medicíny 

Gynekologicko-porodnické kliniky Fakultní nemocnice Olomouc v letech 2017-2020. 

V průběhu studie došlo ke sběru dat u 451 jedno četných těhotenství během rutinního skenování 

anomálií ve 20-22 gestačních týdnech. Těhotenství s prokázanou chromozomální nebo 

strukturální vadou byla vyloučena. 3D ultrazvukové zobrazování bylo provedeno jediným 

vyšetřujícím. Transabdominální 3D ultrazvukové získávání objemu mozku plodu bylo 

prováděno pomocí přístroje Voluson E 10, vybaveného transabdominálním 3D transduktorem 

4-8 MHz. 3D techniku použitou k získání ultrazvuku lze popsat třemi hlavními kroky: 

1. rovina řezu, který se používá k zahájení snímání objemu, 

2. Úhel otáčení mechanického tažení a 

3. Kvalita snímání, kterou může operátor měnit a závisí na počtu úseků získaných 

během akvizice. 

Úhel otáčení a kvalita objemu ovlivňují dobu pořízení, a pokud je příliš dlouhá, 

zvyšuje se pravděpodobnost artefaktů způsobených pohyby plodu 1 2 2 . Multiplanární režim je 

nejčastěji používaným režimem pro zobrazení mozku plodu 1 3 ' 2 0 ' 2 3 ' 1 2 3 . 3D ultrazvukovým 

vyšetřením abdominální sondou byl získán objem v axiální rovině. Rovina byla zachycena 

průřezem mozku orientovaným šikmo, pod úhlem 10-30 stupňů od vodorovné roviny, přičemž 

mozeček byl zobrazen v bližším poli sondy. Datové soubory ze sagitální roviny byly získány 

přes akustické okno metopického švu, předního fontanelu nebo přes sagitální šev. Všechny 

získané volumy byly uloženy na pevný disk a byla provedena offline analýza pomocí 

specializovaného softwaru (4D View, GE). Vyšetřující byl instruován, aby neprodlužoval dobu 

vyšetření, která by měla trvat maximálně 30 minut vyhrazených pro provedení II. trimestrálního 

screeningu. Zpočátku byl získán objem šedé stupnice fetálního mozku. Nejdůležitější rovinou 

je sagitální, která poskytuje přesné informace o intrakraniálních strukturách ve střední linii, jako 

je corpus callosus a vermis cerebella. Tuto rovinu je obvykle obtížné získat vzhledem k 

nepříznivé poloze plodu. Jemnou manipulací hlavy plodu rukou vyšetřujícího je možno zlepšit 

přístup k intrakraniálním strukturám střední linie a k zabránění akustickému stínu z čelních 

kostí. Obraz byl zvětšen alespoň na třetinu obrazovky. Akvizice začala, když byly obě 

struktury, tj. corpus callous a vermis cerebella dobře vizualizovány. V případě, že vyšetřující 

musel ke zlepšení polohy plodu použít obě ruce, se akvizice aktivovala nožním spínačem. 

Pokud došlo k problému s polohou plodu, použili jsme virtuální sagitální rovinu z axiálního 
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snímání. Jako druhý krok jsme vyhodnotili příčný pohled na hlavu plodu na úrovni 

transcerebelární axiální roviny. Tento objem bylo snazší získat, transcerebelární rovina je stejná 

jako během rutinního screeningu druhého trimestru pomocí 2D ultrazvuku. 

Kvalita obrazů byla hodnocena pomocí pětibodové stupnice v každé rovině: 

1. nebylo zobrazeno corpus callosum ani vermis cerebella 

2. částečné zobrazení corpus callosum nebo vermis cerebella 

3. corpus callosum dobře zobrazeno 

4. vermis cerebella dobře zobrazeno 

5. obě struktury dobře zobrazeny 
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4.1. Statistické analýzy 

Všechny statistické analýzy byly provedeny v softwaru R, verze 3.6.3 (R Foundation 

for Statistical Computing, Vienna, Austria). Pro popisné charakteristiky dat byly použity 

frekvence, procenta, střední hodnoty a standardní odchylky (sd). Normalita dat byla hodnocena 

vizuálně pomocí histogramů a testována Shapiro-Wilkovým testem. Normalita byla v 

měřítkových proměnných (věk, BMI) odmítnuta, proto byly pro analýzy použity techniky bez 

předpokladu normality. Pro porovnání proměnných měřítka mezi skupinami byl použit 

Wilcoxonův součet hodnot a Kruskall-Wallisův test s Bonferroniho korekcí pro testování více 

skupin. Porovnání kategorických proměnných bylo provedeno pomocí Pearsonova testu %2. K 

hodnocení prediktorů kvality zobrazování byla použita binární logistická regrese. Úroveň 

významnosti byla nastavena na p <0,05 pro všechny testy statistické významnosti. 

37 



5. Výsledky 

Bylo vyšetřeno celkem 451 normálních těhotenství ve středním gestačním věku 20 

týdnů a 5 dnů. Počet vyšetřovaných pacientů se časem zvýšil: Bylo testováno 65 (14,4 %) 

těhotenství v letech 2017-2018, 84 (18,6 %) v roce 2019 a 302 (67,0 %) v roce 2020. Popisné 

charakteristiky studovaného vzorku jsou uvedeny v tabulce 1. Corpus callosum i vermis 

cerebella byly detekovány u více než poloviny vyšetření (51,7 %) v sagitální rovině a téměř 

třetině (31,7 %) v axiální rovině. U téměř dvou třetin vyšetření (61,9 %) byla možná alespoň 

částečná detekce v obou rovinách. Obě struktury (corpus callosum a vermis cerebella) byly plně 

detekovány v sagitální i axiální rovině v 18,6 % vyšetření. 
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N (%) min-max 

Age 

mean median sd min-max 

BMI 

mean median sd 

Parity 

min-max 

Total 451(100) 15-44 29.59 30.0 5.28 16-39 24.49 23.0 4.62 0-6 

Sagital plane quality of images 

1. CC and VC not detected 158 (35.03) 16-41 28.90 29.0 5.31 16-39 25.47* 24.5 4.85 0-6 

2. Partial detection of CC or VC 20 (4.43) 20-37 29.60 30.5 4.54 20-34 27.15* 27.0 4.44 0-3 

3. CC fully detected 2 (0.44) 26-31 28.50 28.5 3.54 20-30 25.00 25.0 7.07 0-1 

4. VC fully detected 38 (8.43) 15-42 28.82 29.0 5.77 20-38 26.95* 25.5 5.47 0-3 

5. Both structures fully detected 233 (51.66) 16-44 30.20 30.0 5.21 16-39 23.18 22.0 3.87 0-4 

Axial plane quality of images 

1. CC and VC not detected 29 (6.43) 16-38 29.34 29.0 5.41 19-36 27.55* 28.0 4.70 0-2 

2. Partial detection of CC or VC 53 (11.75) 17-44 30.26 31.0 5.52 18-36 25.89* 24.0 5.00 0-3 

3. CC fully detected 0 

4. VC fully detected 226(50.11) 15-44 29.19 29.0 5.08 16-39 24.81* 24.0 4.69 0-6 

5. Both structures fully detected 143 (31.71) 18-44 30.03 30.0 5.46 16-34 22.83 22.0 3.71 0-4 

At least partial detection in both sagital and axial plan es 

Yes 279 (61.86) 15-44 29.99 30.0 5.22 16-39 23.84* 23.0 4.41 0-4 

No 172 (38.14) 16-41 28.95 29.0 5.33 16-39 25.53 25.0 4.78 0-6 

Fully detected CC and VC in both sagital and axial plan es 

Yes 84(18.63) 21-44 30.62 30.5 5.22 16-30 21.86* 21.5 3.10 0-3 

No 367 (81.37) 15-44 29.36 29.0 5.27 16-39 25.09 24.0 4.71 0-6 

Note: sd=standard deviation; CC=corpus callosum; VC=vermis cerebella; 'Statistically significant difference (p<0.05) between group 5 and other 

groups in the quality of images, and between groups "Yes" and "No" . 

Tabulka 1. Popisné charakteristiky vzorku a neparametrické srovnání mediánů mezi 

skupinami (Wilcoxonovy součty a Kruskal-Wallisovy testy s Bonferroniho korekcí pro 

vícenásobné srovnání). 
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Tabulka 1 rovněž uvádí srovnání charakteristik žen s různou kvalitou zobrazení v 

sagitální a axiální rovině. Průměrný věk testovaných žen byl 29,6 let (+ 5,3 let). Věk nebyl 

signifikantně spojen s kvalitou zobrazení ani v sagitální rovině (H (4) = 6,33, p = 0,18) ani v 

axiální rovině (H (3) = 3,72, p = 0,29). Průměrný B M I u žen byl 24,5 (+ 4,6). Bylo zjištěno, že 

B M I je významným prediktorem kvality zobrazování jak v sagitální rovině (H (4) = 40,89, p 

<0,001), tak v axiální rovině (H (3) = 38,26, p <0,001). Vizualizace asociace B M I a kvality 

zobrazování je uvedena na obrázku 1. Pravděpodobnost alespoň částečné detekce corpus 

callosum nebo vermis cerebella v obou rovinách se zvýšila s každou jednotkou snížení BMI 

(OR = 1,08, 95 % C l : 1,04 .1 1,13, p <0,001). Šance na plně detekované corpus callosum a 

vermis cerebella v obou rovinách se významně zvýšily také s každou jednotkou poklesu BMI 

(OR = 1,25,95 % C l : 1,15-1,35, p <0,001). Parita vyšetřovaných žen nebyla významně spojena 

s kvalitou zobrazování. 
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Sagital plane 
• Axial plane 

2 5 % - 7 5 % 
median 
min-max 

n=2 n=0 

1. No detection 2. Partial CC or VC 3. Full CC 4. Full VC 5. Full C C & V C 

Note: CC=corpus callosum; VC=vermis cerebella 

Graf č. 1. Vizualizace asociace BMI a kvality zobrazení v sagitální a axiální rovině. 
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Graf č. 2. Vzrůstající trend počtu provedených vyšetření. 
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Graf č.3. Histogram věků matek v době vyšetření kategorizovaném po dvou letech. Věk 

matky není asociován s kvalitou zobrazení v sagitálním ani axiálním řezu (p> 0.05). 
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Pari ta N % 

0 199 44.12 

1 189 41.91 

2 49 10.86 

3 10 2.22 

4 3 0.67 

6 1 0.22 

Tabulka 2: Parita těhotenství není asociována s kvalitou zobrazení (Spearmanova 

neparametrická korelace r = 0.08, p = 0.08). 
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Sagitální řez Axiální řez 

Kvalita zobrazení N % N % 

1. nezobrazeno 158 35.03 29 6.43 

2. částečně zobrazeno CC/VC 20 4.43 53 11.75 

3. zobrazeno pouze CC 2 0.44 0 0.00 

4. zobrazeno pouze VC 38 8.43 226 50.11 

5. zobrazeno CC i VC 233 51.66 143 31.71 

Tabulka 3: Neparametrická (Spearmanova) korelace mezi kvalitou v obou řezech je nízká 

(r = 0.13), ale statisticky významná (p = 0.006). 
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Graf č. 4. Vliv BMI na kvalitu zobrazení v obou řezech. Nejvyššího počtu zobrazení bylo 

dosaženo u pacientek s BMI 20 až 24. 
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Graf č. 5. Vliv BMI na zobrazení v sagitální rovině 

Skupina, u které lze zobrazit CC i V C , má signifikantně nižší hodnoty B M I než všechny ostatní 

skupiny (Kruskal-Wallisův test s Bonferroniho korekcí, p <0.001). Skupina „pouze C C " nebyla 

zahrnuta do analýzy kvůli malému počtu měření. 
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Graf č. 6. Vliv BMI na zobrazení v axiální rovině 

Skupina, u které lze zobrazit CC i V C , má signifikantně nižší hodnoty B M I než všechny ostatní 

skupiny (Kruskal-Wallisův test s Bonferroniho korekcí, p <0.001). Skupina „pouze C C " nebyla 

zahrnuta do analýzy (n=0). 
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Obr. 3. Sagitální rovina snímání středových struktur mozku plodu 

Multiplanární mód: je zobrazení tří ortogonálních obrazů, respektive rovin řezu vyšetřovanou 

oblastí. Tento typ zpracování objemových dat je první a základní, teprve po něm začíná v 

indikovaných případech prostorová rekonstrukce či jiné zpracování dat. Umožňuje rotaci a 

posun ve všech zobrazených rovinách, ve středu obrázků je umístěn referenční bod, ve kterém 

se všechny tři ortogonální roviny navzájem protínají. 
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Obr. 4. Axiální rovina snímání středových struktur mozku plodu 
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Obr. 5. Porovnání normálního nálezu (nahoře) a ageneze CC (dole) v sagitální rovině ve 

3D zobrazení. 
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Obr. 6. Porovnání normálního nálezu (nahoře) a ageneze CC (dole) v axiální rovině ve 3D 

zobrazení. 
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Obr. 7. Porovnání normálního nálezu (nahoře)a ageneze CC (dole) v koronální rovině ve 

3D zobrazení. 
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6. Diskuze 

Ultrazvukové hodnocení mozku plodu představuje velmi důležitou součást 

screeningu strukturálních defektů. Mezinárodní společnost pro ultrazvuk v porodnictví a 

gynekologii (ISUOG) 1 2 4 zveřejnila Praktickou příručku pro rutinní vyšetření mozku plodu 

během skenování anomálií ve druhém trimestru. Je založen na transabdominálním vyhodnocení 

tří axiálních rovin mozkem plodu (transventrikulární, transthalamická a transcerebelární 

rovina). Tyto roviny umožňují vyhodnocení více struktur, včetně tvaru hlavy plodu, středové 

linie falxu, thalami, cavum septi pellucidi (CSP), postranních komor s choroidními plexy, 

mozečku a cisterna magna a umožňují provedení biometrie hlavy plodu 1 2 4 . 

Ultrazvukové zobrazování představuje hlavní metodu pro hodnocení vývoje mozku 

plodu. Jeho cennými vlastnostmi jsou bezpečnost, hospodárnost, reálný čas a 

reprodukovatelnost. V současné době je diagnostika ageneze corpus callosum založena hlavně 

na dvourozměrném (2D) ultrazvukovém vyšetření 7 8. Kvalita obrazu může být ovlivněna mnoha 

faktory, jako je poloha plodu, B M I pacienta, gestační týden, zkušenosti lékaře nebo množství a 

množství plodové vody. Detekce ageneze corpus callosum v axiální rovině je založena pouze 

na nepřímých známkách, jako je absence cavum septi pellucidi, změny v postranních komorách, 

expanze třetí komory a echo mezi laterální komorou a falxem 1 2 5 ' 1 2 6 . Tyto nepřímé příznaky 

však nejsou vždy přítomny v době provádění a mohou se projevit v pozdějších fázích 

těhotenství. Přímé hodnocení corpus callosum není součástí provádění podrobné morfologie ve 

II. trimestru127. V posledních letech se objevilo trojrozměrné (3D) ultrazvukové zobrazování, 

které umožňuje získat celý objem prostorových ultrazvukových informací, které lze zkoumat v 

reálném čase nebo uložit pro offline analýzu 1 2 8 . Tato technika umožňuje simultánní prezentaci 

zkoumané struktury ve všech 3 ortogonálních rovinách. Jedním z nejdůležitějších pohledů 

během vyšetření mozku plodu je sagitální rovina, která poskytuje jedinečné informace o 

intrakraniálních strukturách, jako je corpus callosum a cerebelární vermis. Tuto skenovací 

rovinu je však obtížné získat pomocí 2D ultrazvuku1 2 4. 

Naše výsledky ukazují, že 3D zobrazení lze snadno implementovat do rutinního 

screeningu. Téměř ve všech případech jsme byli schopni prozkoumat alespoň jednu ze 

studovaných struktur v axiální rovině. Pouze u třetiny pacientů jsme byli schopni zobrazit 

corpus callosum jako jedinou sonolucentní strukturu ve tvaru čárky, vyznačenou nadřazenou 

echogenní linií. 
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Sagitální akvizice skrz předního fontanelu byla možná přibližně u dvou třetin 

pacientů. Pokud se podaří zobrazit, vidíme obě struktury ve vysoké kvalitě asi u poloviny 

pacientů z důvodu obtížně dosažitelné adekvátní sagitální akvizice u plodů v poloze podélné 

hlavičkou. Během snímání objemů jsme nebyli schopni změnit jejich polohu a získat přístup ze 

sagitálního řezu v přijatelném časovém rozmezí. Pokud došlo k problému s polohou plodu, 

použili jsme virtuální sagitální rovinu z axiálního snímání. V tomto případě je zobrazení corpus 

callosum poměrně obtížné a obvykle neumožňuje rozlišení mezi corpus callosum a cavum septi 

pellucidi. Obvykle se zobrazuje jako sonolucentní struktura ve tvaru čárky, shora ohraničenou 

echogenní linií. Jen zřídka je za dobrých podmínek vizualizace corpus callosum viděn jako 

sonolucentní proužek vložený mezi dolní dutinu septi pellucidi a horní střední l i n i i 1 2 5 . Plody 

v poloze podélné koncem pánevním umožnily snadné získání ve všech rovinách. 

Kvalita 3D zobrazování je srovnatelná s 2D zobrazováním a navíc dokáže lépe 

zobrazit strukturální anomálie ve více rovinách než tradiční 2D ultrazvuk4 7'9 6. Ukázalo se, že 

3D ultrazvuk je užitečný při detekci anomálií mozku, zejména co se týče středových struktur 

mozku a abnormalit struktur zadní jámy lební 2 ' 5 ' 6 ' 1 1 ' 1 5 ' 1 8 ' 1 2 5 " 1 2 9 ' 1 3 2 . Příčný pohled na hlavu plodu 

nám poskytuje dobré informace o vermis cerebella, ale méně o corpus callosum. Zobrazení 

zadní jámy lební je ovlivněna akustickým stínem baze lební. Lze jej zlepšit nastavením úhlu 

snímání asi 45 stupňů mezi dopadajícím ultrazvukovým paprskem a středovou čarou. 

Anomálie u plodů s prenatální diagnostikovanou zvětšenou zadní jámou lební (PF) 

jsou Dandy - Walkerova malformace s prevalencí asi 1 ze 30 000 porodů; megacisterna magna 

s neznámou prevalencí; Blake pouch cysta s prevalencí 1 z 1 000 porodů; izolovaná hypoplazie 

vermis mozečku, ageneze vermis mají neznámou prevalenci; arachnoidální cysta PF má 

prevalenci 1 ze 100 narozených; a hypoplazie mozečku. V případě zvětšené zadní jámy lební 

by měla být snaha provést co nejpřesnější diagnostiku vady. Pojem „varianta Dandy - Walker" 

by se již neměl používat. Plody se zvětšenou zadní jámou lební lze detekovat prenatálním 

ultrazvukovým screeningem. Diagnostická kritéria se změnila a přesná klasifikace zůstává 

výzvou. Diagnostické možnosti (získání objemových dat pomocí 3 D, MRI) se zlepšily, ale 

nemusí však spolu korelovat5'18. 

3D rekonstrukce mozku plodu abdominální sondou může poskytnout podrobné 

vyhodnocení anatomie mozku plodu 1 3 0. Tato studie byla plánována v souvislosti s pilotním 

projektem Frisové a kol . 3 3 , kteří hodnotili, která 3D technika pro získávání a následné 

zpracování datových souborů fetálního mozku by byla nejjednodušší a nej spolehlivější. Ve své 

studii Frisova et al. dospěla k závěru, že nejlepší technika pro vizualizaci corpus callosum a 
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vermis mozečku v jediném snímku zahrnovala 3D akvizici objemových dat skrz sagitální šev s 

následným zpracováním pomocí rekonstrukce 3D OVIX. Pořizování dat bylo snazší v 

sagitálním řezu přes přední fontanelu a tyto obrázky byly v hodnocení kvality na druhém místě. 

Zahrnutí dalších sagitálních pohledů by umožnilo v přiměřené kvalitě zobrazit struktury v 90 

% případů 3 3 . Frisova a kol. dospěli k závěru, že získání 3D objemů v sagitální rovině přinese 

vyšší efektivitu screeningu než získání přesných 2D sagitálních řezů. 3D techniku lze aplikovat 

„v reálném čase" během vyšetřování podrobné morfologie plodu. Nevyžaduje dlouhý čas pro 

pozdější off-line zpracování, což v klinické praxi často přináší obrovskou časovou zátěž. 

Poté, co Frisova a kol. našli nejvhodnější techniku pro rutinní screening, se naše 

současná studie pokusila odpovědět na otázku, zda je tato technika implementovatelná jako 

součást rutinního skenování ve druhém trimestru. Výsledky této studie ukazují, že vyšetřující 

dokázal téměř ve všech případech zkoumat alespoň jednu ze studovaných struktur v axiální 

rovině a ve vysokém podílu byla alespoň částečná detekce struktur v obou rovinách. Podle 

subjektivního hodnocení vyšetřujícího navíc použití 3D zobrazování umožnilo zlepšit 

diagnostickou kvalitu u všech vyšetřeovaných pacientek. Plasensia et a l . 1 9 použili 3D 

transabdominální ultrazvuk u 150 plodů ve 20. - 23. týdnu gestačního věku a zjistili, že 

zobrazení corpus callosum lze snadno získat u plodu obráceného k sondě. Rovněž bylo 

prokázáno, že rychlost zobrazení corpus callosum byla také odlišná po rekonstrukci corpus 

callosum různými úhly a rovinami 1 9. Vinals et al. 2 zobrazil corpus callosum skrz čelní šev s 

použitím tomografického ultrazvukového zobrazování. Rychlost a kvalita corpus callosum byly 

všechny vyšší ve srovnání s ostatními 3D metodami2. 

Pilu a ko l . 1 2 8 zjistili, že 2D ultrazvukové vyšetření bylo vynikající kvality, protože 

vždy bylo zobrazeno corpus callosum jako tenký sonolucentní proužek s dobře definovanými 

echogenními obrysy překrývajícími cavum septi pellucidi. Ve 3D středních rovinách nebylo 

možné corpus callosum jasně odlišit od cavum septi pellucidi 1 2 8. Užitečnou doplňkovou 

metodou k 2D ultrazvuku v reálném čase by mohla být offline analýza souborů 3D objemových 

dat1 2 9. 
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7. Závěr 
Tato studie prokázala, že 3D získávání obrazu fetálního mozku je prospěšné při 

hodnocení corpus callosum pomocí primárně sagitální roviny a je schopno poskytnout důležité 

informace o zadní jámě lební. Jasnou výhodou této techniky ve srovnání s 2D ultrazvukovým 

zobrazováním je, že mozek plodu může být postupně snímán ve všech třech paralelních 

ortogonálních rovinách. 3D ultrazvuk umožňuje možnost off-line analýzy. Můžeme 

zkonstruovat roviny, které může být obtížné získat při 2D zobrazování. Offline analýza souborů 

3D objemových dat jeví jako spolehlivá metoda, kterou lze použít při hodnocení mozkových 

anomálií a mohla by být užitečným doplňkem 2D ultrazvuku. 

Věk matky a její parita neměla vliv na kvalitu 3D zobrazení. Bylo zjištěno, že B M I je 

jediným významným prediktorem kvality zobrazování jak v sagitální rovině, tak v axiální 

rovině. Vysoké hodnoty B M I před a během těhotenství jsou spojeny s několika možnými riziky 

pro matku i dítě, např. gestační hypertenze, cukrovka, preeklampsie, deprese, větší riziko 

předčasného porodu. Systematický přehled rovněž uváděl vyšší riziko vrozených vad plodu u 

žen s vyšším BMI. Vyšší riziko vrozených vad plodu spolu se zhoršenou kvalitou zobrazování 

během těhotenského screeningu může mít pro těhotné ženy s vysokými hodnotami BMI 

nepříjemné následky. Je důležité snížit riziko nepříznivého vlivu vysokého B M I na zdraví 

matek a jejich plodů. Informace o riziku spojeném s vysokými hodnotami B M I jsou důležité 

při poradenství ženám plánujícím těhotenství. Ženy s vysokým B M I by měly být nabádaní 

k redukci hmotnosti dříve, než otěhotní, a mělo by j im být doporučeno snížit přírůstek 

hmotnosti během těhotenství. Informace o riziku spojeném s vysokými hodnotami B M I jsou 

důležité při poradenství ženám plánujícím těhotenství. 
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Souhrn 

Cíl studie: 

Cílem této studie bylo posoudit možnosti budoucí implementace 3D ultrazvukového zobrazení 

hlavy plodu v rámci hodnocení podrobné morfologie ve druhém trimestru. Dalším cílem studie 

bylo posoudit maternální charakteristiky, které by mohly ovlivnit kvalitu zobrazování. 

Materiál a metodika: 

Tato prospektivní observační studie byla provedena v Centru fetální medicíny Gynekologicko-

porodnické kliniky Fakultní nemocnice Olomouc v letech 2017-2020. V průběhu studie došlo 

ke sběru dat u 451 jednočetných těhotenství během rutinního skenování anomálií ve 20-22 

gestačních týdnech. Těhotenství s prokázanou chromozomální nebo strukturální vadou byla 

vyloučena. 3D ultrazvukové zobrazování bylo provedeno jediným vyšetřujícím. 

Transabdominální 3D ultrazvukové získávání objemu mozku plodu bylo prováděno pomocí 

přístroje Voluson E 10, vybaveného transabdominálním 3D transduktorem 4-8 MHz. 

Výsledky: 

Corpus callosum i vermis cerebella byly detekovány u více než poloviny vyšetření (51,7 %) v 

sagitální rovině a téměř třetině (31,7%) v axiální rovině. U téměř dvou třetin vyšetření (61,9 %) 

byla možná alespoň částečná detekce v obou rovinách. Bylo zjištěno, že B M I matky je jediným 

významným prediktorem kvality zobrazení v obou rovinách. 

Závěr: 

Naše výsledky ukazují, že 3D zobrazení lze snadno implementovat do rutinního screeningu. 

Téměř ve všech případech jsme byli schopni prozkoumat alespoň jednu ze studovaných struktur 

v axiální rovině. Věk matky a její parita neměla vliv na kvalitu 3D zobrazení. Bylo zjištěno, že 

B M I je jediným významným prediktorem kvality zobrazování jak v sagitální rovině, tak v 

axiální rovině. 

Klíčová slova: 3D ultrazvuk, corpus callosum, vermis cerebella, screening 
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Summary 

Objective: 

The aim of this study was to assess the possibilities of future implementation of 3D ultrasound 

imaging of the fetal head within the evaluation of detailed morphology in the second trimester. 

Another aim of the study was to assess maternal characteristics that could affect the quality of 

imaging. 

Design: 

Prospective observational study 

Settings: 

Fetal Medicine Center of The Gynecological- Obstetrical Department of the University 

Hospital Olomouc 

Subject and method: 

The study sample was 451 consecutively scanned morphologically normal fetuses attending for 

routine second trimester anatomical survey at 20-22 weeks of pregnancy in years 2017-2020. 

A transabdominal 3D ultrasound volume acquisition of fetal brain was obtained from an axial 

and sagittal plane using skull sutures as an acoustic window. 

Results: 

Both the corpus callosum (CC) and the vermis (VC) were detected in 51.7 % of examinations 

in the sagittal plane, and in 31.7 % in the axial plane. In 61.9 % of the examinations, there was 

at least partial detection in both planes. Maternal B M I was found to be the only significant 

predictor of the quality of imaging in both planes. 

Conclusion: 

Our results show that 3D imaging can be easily implemented into routine screening. In almost 

all cases, we were able to examine at least one of the studied structures in the axial plane. The 

mother's age and parity did not affect the quality of the 3D display. B M I was found to be the 

only significant predictor of imaging quality in both the sagittal and axial planes. 

Key words: 3D ultrasound, central nervous system examination, prenatal diagnostics, corpus 

callosum, cerebellar vermis 
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Přikládám potvrzení o přijetí do časopisu Česká gynekologie. Jedná se o finální verzi, která je 

v redakční úpravě. 
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Should 3D volume assessment of the corpus callosum and cerebellar vermis be a 
part of a routine second trimester screening? 

Michaela Maderkova Tozzia, Jana Furstovab, Marek Lubusky 

Background. The majority of fetal structural defects can be detected in the second trimester, thus this is the main 
t ime for screening for structural defects. 3D imaging of the fetal brain does not create a c o m m o n part of this screening. 
Methods. This prospect ive observat ional study was conduc ted at the Fetal Med ic ine Center of The Gynecological-
Obstetrical Department of the University Hospital O lomouc in years 2017- 2020. The study sample was 451 consecu
tively scanned morpho log ica l l y normal fetuses a t tending for routine second tr imester anatomica l survey at 20-22 
weeks of pregnancy. A t ransabdomina l 3D ultrasound vo lume acquis i t ion of fetal brain was obta ined f rom an axial 
and sagittal plane using skull sutures as an acoustic w indow. 
Results. Both the corpus ca l losum (CC) and the vermis (VC) were detected in 5 1 . 7 % of examinat ions in the sagittal 
plane, and in 3 1 . 7 % in the axial plane. In 6 1 . 9 % of the examinations, there was at least partial detect ion in both planes. 
Maternal BMI was found to be the only significant predictor of the qual ity of imaging in both planes. 
Conclusion. 3D acquisit ion of fetal brain images in the sagittal plane fo l lowed by manipulat ion of acquired vo lume 
was valuable in assessment of corpus ca l losum and cerebellar vermis. This al lows reconstruct ion of the sagittal plane 
that can be difficult to obtain in 2D imaging. 

Key words: 3D ultrasound, central nervous system examinat ion, prenatal diagnostics, corpus ca l losum, cerebellar 
vermis 
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INTRODUCTION 

Central nervous system (CNS) defects are the most 
common of fetal structural defects1. Therefore ultrasound 
assessment of the fetal brain is a very important part of 
the screening for structural defects. The International 
Society of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology 
(ISUOG) has published a Practice guideline1 for routine 
examination of the fetal brain during the second-trimester 
anomaly scan. It is based on a transabdominal evaluation 
of three axial planes through the fetal brain (transven-
tricular, transthalamic, and the posteriorly tilted trans-
cerebellar plane). These planes enable the evaluation of 
multiple structures, including the shape of the fetal head, 
midline falx, thalami, cavum septi pellucidi (CSP), lateral 
ventricles with choroids, cerebellum and cisterna magna, 
and permit fetal head biometry to be performed1. 

The corpus callosum, a thick plate of dense myelin
ated fibers, is the main connection between the cerebral 
hemispheres. Its formation is initiated in the embryonic 
period and is completed by 18-20 postmenstrual weeks2. 
This structure is plays an esential role in the integration 
of motor, sensory, and cognitive functions in the human 
brain. The prevalence of a partial or complete agenesis 
of the corpus callosum in the general population is 0.1-
0.7% (ref.3), it is thus one of the relatively common brain 

anomalies. Agenesis of corpus callosum can be caused by 
genetic, infectious, vascular, or toxic factors4. It is reported 
in approximately 1:4000-1:5000 in live births but higher 
rates (2-3%) have been reported among patients assessed 
for neurodevelopmental disorders56. 

Ultrasound imaging is the main method for the evalu
ation of fetal brain development. Its valuable features are 
safety, economy, real-time and reproducibility. Currently, 
the diagnosis of corpus callosum agenesis is based mainly 
on two-dimensional (2D) ultrasound examination7. Image 
quality can be influenced by many factors such as fetal 
position, BMI of the patient, gestational week, physician's 
experience, or the amount and quality of the amniotic 
fluid. Detection of corpus callosum agenesis in the axial 
plane is based only on indirect signs such as the absence 
of the cavum septi pellucidi, changes in lateral ventricles, 
the expansion of the third ventricle and the echo between 
the lateral ventricle and falx8 , 9. However, these indirect 
signs are not always present at the time of the anatomy 
scan and may progress to be apparent in the later stages 
of pregnancy. Direct evaluation of the corpus callosum 
is not officially recommended as a part of the primary 
anatomy scan routine10. 

Three-dimensional (3D) ultrasound imaging has 
emerged in recent years, enabling the acquisition of an 
entire volume of spatial ultrasound information that can 
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be examined in real time or stored for offline analysis". 
This technique allows the simultaneous presentation of 
the examined structure in all 3 orthogonal planes1. One 
of the most important views during examination of the 
fetal brain is the sagittal plane which provides unique in
formation on intracranial structures such as the corpus 
callosum and cerebellar vermis. This scanning plane is, 
however, very difficult to obtain by 2D ultrasound1. 

The aim of this study was to assess if it was beneficial 
to implement 3D ultrasound imaging of the fetal brain 
into the routine 2D ultrasound second trimester anomaly 
scan. A n additional aim of this study was to find maternal 
features that could play an important role for the quality 
of ultrasound imaging. 

M A T E R I A L S A N D M E T H O D S 

This prospective observational study was conduct
ed in the Fetal Medicine Center of the Department of 
Obstetrics and Gynecology of the University Hospital 
Olomouc between years 2017-2020. The study population 
comprised of 451 consecutively scanned singleton preg
nancies during routine anomaly scan at 20-22 gestational 
weeks. Pregnancies affected by chromosomal or structural 
anomalies were excluded. The 3D ultrasound imaging was 
performed by a single sonographer. 

Transabdominal 3D ultrasound volume acquisition of 
the fetal brain was performed using a single designated 
Voluson E 10 machine, equipped with a 4-8 M H z transab
dominal 3D transducer. The 3D technique used to obtain 
an ultrasound can be described by three main elements: 
1. The section that is used to start the acquisition of the 
volume, 2. The angle of rotation of the mechanical sweep, 
and 3. The quality of the acquisition that can be varied 
by the operator and depends on the number of sections 
obtained during acquisition. The angle of rotation and 
the quality of the volume influence the acquisition time 
and if this is too long, the probability of artifacts caused 
by fetal movements increases6. The multiplanar mode is 
the most frequently used one for imaging of fetal brain 1 1 1 5. 

A transabdominal 3D ultrasound volume was aquired 
from the axial plane. The block was captured with mid
line of the brain orientated obliquely, at an angle 10-30 
degrees from the horizontal plane with cerebellum being 
imaged in the closer field of the probe. Datasets from sag
ittal plane were acquired through the acoustic window of 
the metopic suture, anterior fontanel or the sagittal suture. 
A l l volumes were stored on hard disk and offline analysis 
was conducted using dedicated software (4D View, GE) . 
The sonographer was instructed not to extend time of 
examination, that should last a maximum 30 min dedi
cated for complete routine anomaly scan. Initially, a gray 
scale volume of the fetal brain was acquired. The most 
important plane is the sagittal one, which provides the 
exact information of midline intracranial structures such 
as corpus callous and cerebellar vermis. This scanning 
plane is usually difficult to obtain according to unfavor
able position of the fetus. Gentle manipulation of fetal 
head by free hand of the examiner was used to perform 

access to the midline intracranial structures and to avoid 
acoustic shadow from the frontal bones. The image was 
enlarged to at least a third of the screen. The acquisition 
started when both structures, i.e. corpus callosum and 
vermis of cerebellum, were well visualized. In case the 
examinátor had to use both hands to improve position of 
the fetus, the acquisition was activated by a foot switch. 
If there was a problem with position of the fetus, we used 
virtual sagittal plane from axial acquisition. As a second 
step we assessed the transverse view of the fetal head at 
the level of the transcerebellar axial plane. This volume 
was easier to obtain, transcerebellar plane is the same one 
as during a routine second trimester screening by the 2D 
ultrasound. 

The quality of images was assessed with a 5-point scale 
in each plane: 1. Corpus callosum and vermis cerebella 
not detected; 2. Partial detection of corpus callosum or 
vermis cerebella; 3. Corpus callosum fully detected; 4. 
Vermis cerebella fully detected; 5. Both structures fully 
detected. 

Statistical analyses 
A l l the statistical analyses were performed in the 

R software, version 3.6.3 (R Foundation for Statistical 
Computing, Vienna, Austria). For descriptive character
istics of the data, frequencies, percentages, means, and 
standard deviations (sd) were used. The normality of the 
data was assessed visually via the histograms and tested 
with the Shapiro-Wilk test. To compare the scale variables 
between groups, the Wilcoxon rank-sum and the Rruskall-
Wallis test with a Bonferroni correction for multiple group 
testing was used. Comparison of categorical variables was 
conducted with the Pearson x2 test. Binary logistic regres
sion was used to assess the predictors of quality of imag
ing. Significance level was set to P<0.05 for all statistical 
significance tests. 

RESULTS 

A total of 451 normal pregnancies at median gesta
tional age of 20 weeks and 5 days were examined. The 
number of examined patients increased in time: There 
were 65 (14.4%) pregnancies tested in years 2017-2018, 
84 (18.6%) in year 2019, and 302 ( 67.0%) in year 2020. 
The descriptive characteristics of the studied sample are 
presented in Table 1. Both the corpus callosum and ver
mis cerebella were detected in over a half of the exami
nations (51.7%) in the sagittal plane, and almost a third 
(31.7%) in the axial plane. In almost two thirds of the 
examinations (61.9%), at least a partial detection in both 
the planes was possible. Both the structures (corpus cal
losum and vermis cerebelli) were fully detected in both 
the sagital and axial planes in 18.6% of the examinations. 

Table 1 also presents comparison of the character
istics of women with different quality of imaging in the 
sagittal and axial planes. The mean maternal age of the 
tested women was 29.6 years (±5.3 years). The maternal 
age was not significantly associated with the quality of 
imaging neither in the sagital plane (H(4)=6.33, i*=0.18) 
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Table 1. Descriptive characteristics of the sample and nonparametric comparison of medians between groups 
(Wilcoxon rank-sum and Kruskal-Wallis tests with Bonferroni correction for multiple comparison). 

n (%) 
min-
max 

A 
mean median SD min-

max 

B M I 
mean median 

Parity 
SD min-max 

Total 451 (100) 15-44 29.59 30.0 5.28 16-39 24.49 23.0 4.62 0-6 
Sagital plane quality of images 

1. C C and V C not detected 158 (35.03) 16-41 28.90 29.0 5.31 16-39 25.47* 24.5 4.85 0-6 
2. Partial detection of C C or V C 20 (4.43) 20-37 29.60 30.5 4.54 20-34 27.15* 27.0 4.44 0-3 
3. C C fully detected 2(0.44) 26-31 28.50 28.5 3.54 20-30 25.00 25.0 7.07 0-1 
4. V C fully detected 38 (8.43) 15-42 28.82 29.0 5.77 20-38 26.95* 25.5 5.47 0-3 
5. Both structures fully detected 233 (51.66) 16-44 30.20 30.0 5.21 16-39 23.18 22.0 3.87 0-4 

Axial plane quality of images 
1. C C and V C not detected 29 (6.43) 16-38 29.34 29.0 5.41 19-36 27.55* 28.0 4.70 0-2 
2. Partial detection of C C or V C 53 (11.75) 17-44 30.26 31.0 5.52 18-36 25.89* 24.0 5.00 0-3 
3. C C fully detected 0 
4. V C fully detected 226 (50.11) 15-44 29.19 29.0 5.08 16-39 24.81* 24.0 4.69 0-6 
5. Both structures fully detected 143 (31.71) 18-44 30.03 30.0 5.46 16-34 22.83 22.0 3.71 0-4 

At least partial detection in both 
sagital and axial planes 

Yes 279 (61.86) 15-44 29.99 30.0 5.22 16-39 23.84* 23.0 4.41 0-4 
No 172 (38.14) 16-41 28.95 29.0 5.33 16-39 25.53 25.0 4.78 0-6 

Fully detected C C and V C in both 
sagital and axial planes 

Yes 84 ( 18.63) 21-44 30.62 30.5 5.22 16-30 21.86* 21.5 3.10 0-3 
N o 367 (81.37) 15-44 29.36 29.0 5.27 16-39 25.09 24.0 4.71 0-6 

SD - standard deviation; C C - corpus callosum; V C - vermis ccrcbclla; *Statistically significant difference (P<0.05) between group 5 and other 
groups in the quality of images, and between groups "Yes" and "No". 

n=158 n=29 

I I Sagital plane 
I I Axial plane 

T 

n=20 n=53 

I 25%-75% 
median 

X min-max 

n=2 n=0 

T 

n=38 n=233 n=143 

1. No detection 2. Partial C C o r V C 3. Full CC 4. Full VC 5. Full CC & VC 

Fig. 1. Visualization of the association of B M I and quality of imaging in the sagital and axial planes. C C - corpus callosum; 
V C - vermis cerebella 

nor in the axial plane (H(3)=3.72, P=0.29). The mean 
BMI of the women was 24.5 (±4.6). BMI was found to be 
a significant predictor of the quality of imaging in both 
the sagittal plane (H(4)=40.89, /><0.001) and in the axial 
plane (H(3)= 38.26, P<0.001). Visualization of the as
sociation of BMI and quality of imaging is presented in 
Fig. 1. The odds of at least partial detection of corpus 
callosum or vermis cerebella in both planes increased 

with each unit of decrease in BMI (OR=1.08, 95% CI: 
1.04-1.13, P<0.001). The odds of fully detected corpus 
callosum and vermis cerebella in both planes significant
ly increased with each unit of decrease in BMI as well 
(OR=1.25, 95% CI: 1.15-1.35, P<0.001). The parity of the 
examined women was not significantly associated with the 
quality of imaging. 

3 
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DISCUSSION 

The aim of this study was to assess the options for 
future implementing of 3D ultrasound imaging of the fetal 
head as a part of the routine second trimester screening. 
Another aim of the study was to assess predictors that 
could affect the quality of the imaging. 

Our results show that the 3D imaging can be easily 
implemented in the routine screening. We were able to 
examine at least one of the studied structures in almost 
all cases in axial plane. Only in a third of patients were 
we able to display corpus callosum as a single comma-
shaped sonolucent structure, delineated superiorly by an 
echogenic line. Sagittal acquisition through anterior fonta
nel was possible in aproximately two thirds of patients. If 
displayed, we could see both structures in high quality in 
about half of patients. It was mainly because it is difficult 
to obtain adequate sagittal acquisition in fetuses in the 
vertex presentation. We were not able to change their posi
tion during the scan period and get sagittal access through 
sutures. If there was a problem with position of the fetus, 
we used virtual sagittal plane from axial acquisition. In 
this case, display of corpus callosum is quite difficult and 
usually does not allow differentiation between the corpus 
callosum and the inferior cavum septi pellucidi. Most fre
quently it can be seen as a single comma-shaped sonolu
cent structure, delineated superiorly by an echogenic line. 
Only rarely, in good visualization conditions is the corpus 
callosum seen as a sonolucent stripe inserted between the 
inferior cavum septi pellucidi and the superior midline'. 
Fetuses in the breech presentation enabled easy acquisi
tion in all planes. 

The quality of 3D imaging is comparable to the 2D 
imaging and additionally it can display structural anoma
lies in multiple planes better than does the traditional 
2D ultrasound1 6". 3D ultrasound was shown to be help
ful in the detection of brain anomalies, especially in the 
midline brain structures and the posterior fossa8""18""25. 
Transverse view of fetal head gives us good information 
about vermis of cerebellum but less about corpus callo
sum. Visualization of posterior fossa is affected by acous
tic shadow of the skull base. It can be improved by setting 
the angle of acquisition of about 45 degree between the 
incident ultrasound beam and the midline. 

Associated anomalies in fetuses with the prenatal diag
nosis of enlarged posterior fossa (PF) are Dandy-Walker 
malformation with it's prevalence of about 1 in 30,000 
births; megacisterna magna with unknown prevalence; 
Blake's pouch cyst with prevalence 1 in 1,000 births; 
isolated vermian hypoplasia and vermian agenesis have 
unknown prevalence; PF arachnoid cyst has prevalence 1 
in 100 births; and cerebellar hypoplasia. A n enlarged PF 
requires specific diagnoses for the best possible counsel
ing. The term "Dandy-Walker variant" should not be used 
anymore. Isolated megacisterna magna and Blake's pouch 
cyst can either resolve or be normal variants, but may also 
indicate the presence of a more severe anomaly or asso
ciated malformations21. Fetuses with enlarged posterior 
fossa can be detected by prenatal ultrasound screening. 
Diagnostic criteria have changed, and exact classification 

remains a challenge. Diagnostic abilities (volume ultra
sound, MRI) have improved, but ultrasound and M R I 
may be discordant1 8". 

The transabdominal 3D reconstruction of the fetal 
head can provide detailed evaluation of the fetal brain 
anatomy26. This study was planned in connection with a 
pilot project of Frisova et al. 2 7 who have assessed which 
3D technique for acquisition and post-processing datasets 
of the fetal brain would be the easiest and the most reli
able. In their study, Frisova et al. concluded that the best 
technique for visualization of both the corpus callosum 
and vermis of cerebellum in a single image involved 3D 
acquisition in a sagittal suture with post-processing using 
3D OVIX reconstruction. Acquisition of data was easier 
in a sagittal section through anterior fontanel, and these 
images scored second highest in the assessment of qual
ity. Inclusion of other sagittal views would allow imaging 
of the structures with adequate quality in 90% of cases27. 
Frisova et al. concluded that acquiring 3D volumes in the 
sagittal plane would bring higher effectiveness of screen
ing than acquiring precise 2D midsagittal sections. The 
3D technique can be applied "real time" during complet
ing the anomaly scan. It does not require extensive time 
for later off-line processing which often brings an im
mense time burden in clinical practice. 

After finding the most appropriate technique for the 
routine screening by Frisova et al . 2 7 , our present study 
attempted to answer the question whether this technique 
was implementable as a part of the routine second tri
mester scan provided by a lower-level skill operator. The 
results of this study show that the sonographer was able to 
examine at least one of the studied structures in almost all 
cases in axial plane, and in a high proportion there was at 
least partial detection in both planes. Moreover, according 
to a subjective assessment of the sonographist, using the 
3D imaging enabled to improve diagnostic quality in all 
the examined participants. Plasensia et al . 2 8 used a 3D 
transabdominal ultrasound in 150 fetuses in the 20th-23rd 
week of gestational age and found that fetal corpus cal
losum could easily be obtained in the fetus facing to the 
probe, exhaling a hypoechoic band strip. It was also dem
onstrated that the display rate of the corpus callosum was 
also different after the corpus callosum was reconstructed 
through different angles and planes28. Vinals et a l . 2 ' ob
tained a clear corpus callosum sonogram with frontal su
ture as the translucent window and the use of tomography 
ultrasound imaging. The display rate and clarity of the 
corpus callosum were all higher compared with the other 
abdominal 3D methods29. Pilu et al." found that the 2D 
views were of superior quality, in that they always allowed 
identification of the corpus callosum as a thin sonolucent 
strip with well defined echogenic contours overlying the 
cavum septi pellucidi. In 3D median planes, the corpus 
callosum could not be clearly differentiated from the 
inferior cavum septi pellucidi. A single comma shaped 
sonolucenstructure was seen, outlined superiorly by an 
echogenic line that in multiplanar analysis could be iden
tified as the lower extremity of the midline echo11. A use
ful complementary method to a real time 2D ultrasound 
could be an off-line analysis of 3D volume data sets25. 
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Age of the mother and her parity did not affect the 
quality of the 3D imaging. BMI was found to be the only 
significant predictor of the quality of imaging in both 
the sagital plane and in the axial plane. High B M I values 
before and during pregnancy are associated with several 
adverse conditions for the mother as well as the baby, 
e.g. gestational hypertension, diabetes, pre eclampsia, de
pression, a greater risk of preterm bir th 3 0 3 1 . A systematic 
review30 also reported a higher risk of foetal defects in 
women with higher B M I . Higher risk of defects of the 
fetus together with worsened quality of imaging during the 
pregnancy screening may produce discomfort equences 
for pregnant women with high BMI values. It is important 
to reduce the risk of adverse maternal and fetal outcomes 
caused by high BMI . The information about the risk con
nected to high B M I values is important when counsel
ling women planning a pregnancy. Women with high BMI 
should be supported in losing weight before they become 
pregnant, and adviced to reduce the weight gain during 
their pregnancy. 

CONCLUSION 

This study has shown that 3D acquisition of fetal brain 
is beneficial in assessment of the corpus callosum using 
primarily the sagittal plane and is able to give us impor
tant information on the posterior fossa. A clear advantage 
of this technique, compared with the 2D ultrasound imag
ing, is that the fetal brain can be sequentially sectioned in 
all three parallel orthogonal planes12. 3D ultrasound en
ables off-line analysis. We can construct planes that may 
be difficult to obtain in 2D imaging. . The information 
about the risk connected to high B M I values is important 
when counselling women planning a pregnancy. 
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Význam 3D ultrazvukového vyšetření 
CNS plodu 
Impact of 3D ultrasound on fetal CNS examination 
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ABSTRACT 

Objective: An overview of current knowledge about the 
use of 3D ultrasound examinations for the examination 
of fetal CNS. 
Design: A review article. 
Setting: Department of Gynecology and Obstetrics, 
Faculty of Medicine and Dentistry, Palacký University 
and Faculty Hospital Olomouc. 
Methods: Literary sources related to the subject were 
used, especially articles indexed by Pubmed-Medllne. 
Conclusion: 3D ultrasound is currently used for exa
mination of fetal CNS structures that can be only very 

difficult displayed by conventional 2D ultrasound. The 
best for technique for visualisation of midline fetal CNS 
structures, respectively corpus callosum cerebellar ver
mis, appears to be 3D volume acquisition in a sagittal 
plane through the sagittal suture or large fontanel with 
further post-processing in multiplanar mode, OVIX 
(Samsung), TUI (GE Healthcare) etc. 

KEYWORDS 

3D ultrasound, 2D ultrasound, central nervous 
system examination, prenatal diagnosis, second 
trimester, corpus callosum, cerebellar vermis, 
neurosonogram 

SOUHRN 

Cil studie: Přehled aktuálních poznatků o využití 3D 
ultrazvukového vyšetřeni při vyšetření CNS plodu. 
Typ studie: Přehledový článek. 
Název a sídlo pracoviště: Gynekologicko-porodnická 
klinika LF UP a FN Olomouc. 
Materiál a metodika: Využity byly literární zdroje týka
jící se tématu, zejména články indexované v Pubmed-
Medline. 
Závěr: 3D ultrazvuk je v současné době používán k vy
šetření struktur mozku, které se obtížně nastavují při 

konvenčním 2D ultrazvukovém vyšetření. Nejvhodnější 
technikou pro zobrazení středových struktur mozku, 
respektive corpus callosum a vermis cerebella, se jeví 
být nasnímání 3D (trojrozměrných) objemových dat 
v sagitálni rovině přes šípový šev či velkou fontanelu 
s následným post-processingem v multiplanárním módu, 
pomocí OVIX (Samsung) či TUI (Ge Healthcare) apod. 
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3D ultrazvuk, 2D ultrazvuk, vyšetření CNS, 
prenatální diagnostika, druhý trimestr, corpus 
callosum, vermis cerebelli, neurosonogram 
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HISTORICKÝ PŘEHLED 
Ult razvuk se v p r e n a t á l n í diagnostice p o u ž í v á 

více n e ž 40 let a jeho v ý z n a m by l j iž m n o h o k r á t 
o p a k o v a n ě p r o k á z á n [17]. Ačkol iv 2D u l t r a z v u k 
p r o v á d ě n ý podle pravidel In ternat ional Society of 
Ul t rasound i n Obstetric and Gynecology (ISUOC) 
p ř e d s t a v u j e z la tý s tandard p ř i v y š e t ř e n í CNS i dal
š í ch s t ruktur p lodu (ISUOC 2007) [15], v p o s l e d n í c h 
letech se s tá le více p ř i k l á d á v ý z n a m 3D ultrazvuko
v é m u v y š e t ř e n í . Použ i t í 3D u l t r azvuku v porodnic
tví prošlo d r a m a t i c k ý m vývojem b ě h e m pos l edn í ch 
20 let d í k y p o k r o k u technologie . B y l a n a v r ž e n a 

ř a d a s n í m a c í c h r e ž i m ů a a p l i k o v á n a do k l in i cké 
praxe. Tuto metodu je m o ž n o p o u ž í t k v y š e t ř e n í 
ob l i če j e , m o z k o v ý c h s t ruk tu r p l o d u a k o n č e t i n 
p lodu a p o m o c í 3D power d o p p l e r o v s k é h o zobra
z e n í posoudit t a k é k r e v n í z á s o b e n í o r g á n ů p lodu 
a placenty [39], 

P r v n í 3D UZ b y l p o p s á n Babou a k o l . v roce 1989 
[2]. Tento s y s t é m by l sestaven z 2D sondy p ř i p e v n ě 
n é k m e c h a n i c k é m u p o h y b l i v é m u r a m e n u , k t e r é 
p r o v á d ě l o s n í m á n í p ře s b ř i c h o t ě h o t n é . P o m o c í 
tohoto s n í m á n í by la z í s k á n a ř a d a s n í m k ů , ty byly 
p o s l á n y do p o č í t a č e , kde došlo k 3D rekons t rukc i 
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s n í m k ů . Z á s a d n í n e v ý h o d o u tohoto s y s t é m u by la 
d l o u h á doba k z í s k á n í s n í m k u a n í z k á kval i ta obra
z u , k t e r á l i m i t o v a l a jeho p o u ž i t í v k l i n i c k é p r a x i . 

V roce 1990 s k u p i n a v ě d c ů z N a t i o n a l C h e n g 
K u n g Unive r s i ty i n T a i w a n popsal i p r v n í v i zua -
l i zac i obl ičeje p lodu , m o z e č k u a k r č n í p á t e ř e po
u ž i t í m k o n v e x n í v o l u m e t r i c k é sondy n a p ř í s t ro j i 
Combi son 330 (Kretz technik , Zipf , Aus t r ia ) , což 
bylo p r v n í 3D U Z v y b a v e n í v k l i n i c k é p r a x i [17]. 
N e l s o n a Pretor ius (1992) zob raz i l i obl ičej p l o d u 
a p á t e ř [23, 33]. M e r z a k o l . (1995) v i z u a l i z o v a l i 
r o z s á h l o u sé r i i v r o z e n ý c h vad p lodu p o u ž i t í m 2D 
UZ i 3D U Z . [21,24]. Hafner a k o l . pub l ikova l i v roce 
1999 využ i t í 3D u l t r azvuku p ř i diagnostice uni la te-
r á l n í megalencefalie [12]. V roce 2000 H a t a a k o l . 
použ i l i 3D u l t r a z v u k o v é z o b r a z e n í ve 12 p ř í p a d e c h 
a n o m á l i í m o z k u p lodu v 17. a ž 37. t ý d n u t ě h o t e n 
s tv í . Z á v ě r e m bylo , že 3D ul t razvuk poskytuje nový 
z p ů s o b vizual izace a n o m á l i í C N S . N i c m é n ě se ne
j ev i l jako i d e á l n í metoda p ř i z o b r a z e n í n ě k t e r ý c h 
a n o m á l i í C N S , j ako n a p ř í k l a d i n t r a k r a n i á l n í c h 
t u m o r ů [14]. 

TYPY ZOBRAZENI'PŘI 3D ULTRAZVUKU 
3D u l t r a z v u k o v é v y š e t ř e n í poskytuje prosto

rovou i n f o r m a c i o mor fo log i i a a n a t o m i i p lodu . 
Z a t í m c o 3D u l t r a z v u k u m o ž ň u j e pouze s t a t i c k é 
z o b r a z e n í v y š e t ř o v a n ý c h s t ruk tur , p ř i n o v ě j š í m 
4D u l t r azvuku je p ř i d a n o u č t v r t o u d i m e n z í pohyb. 
Lze j í m proto „ o n - l i n e " v r e á l n é m čase hodnot i t 
pohybl ivost p lodu v č e t n ě jeho m i m i k y a t a k é vy
š e t ř o v a t p o h y b u j í c í se o r g á n y ( p ř e d e v š í m srdce) 
[18, 36]. Výrobci 3D/4D u l t r a z v u k o v ý c h p ř í s t r o j ů 
vytvoř i l i a s t á l e dá l e vyvíjej í m n o h o r ů z n ý c h t y p ů 
z p r a c o v á n í (renderingu) u l o ž e n ý c h o b j e m o v ý c h 
dat. Ačkoliv se n á z v y v s o u č a s n é d o b ě d o s t u p n ý c h 
t y p ů r ender ingu l iš í m e z i j e d n o t l i v ý m i výrobc i , 
j e d n á se ča s to o r ů z n é n á z v y naprosto i d e n t i c k é 
z o b r a z o v a n é informace [7]. K n e j z n á m ě j š í m a nej
více k l i n i c k y p o u ž í v a n ý m p a t ř í n á s l e d u j í c í typy 
3D/4D z o b r a z e n í [10,18,19, 26, 28, 36]. 
a) „ O r t h o g o n a l - S e c t i o n a l - M u l t i p l a n a r d i sp l a y" 

( m u l t i p l a n á r n í m ó d ) je z o b r a z e n í t ř í o r t o g o n á l 
n í c h o b r a z ů , respektive rov in ř e z u , vyše t řova 
n o u o b l a s t í . Tento typ z p r a c o v á n í o b j e m o v ý c h 
dat je zpravid la p r v n í a z á k l a d n í , teprve po n ě m 
z a č í n á v i n d i k o v a n ý c h p ř í p a d e c h p r o s t o r o v á 
rekonstrukce či j i n é z p r a c o v á n í dat. U m o ž ň u j e 
rotaci a posun ve v š e c h z o b r a z e n ý c h r o v i n á c h , 
ve s t ř e d u o b r á z k ů je p ř i t o m u m í s t ě n r e f e r e n č n í 
bod, ve k t e r é m se v š e c h n y t ř i o r t o g o n á l n í roviny 
n a v z á j e m p r o t í n a j í . 

b) „Surface render ing" (p ros to rová rekonstrukce) 
p a t ř í k ne j ča s t ě j i v y u ž í v a n ý m t y p ů m z o b r a z e n í 
p ř i 3D i 4D u l t r azvuku . O b j e m o v á data jsou nej
čas tě j i z p r a c o v á n a n a prostorovou rekonst rukci 

vzh l edu povrchu t ě l a p lodu , v č e t n ě jeho obl iče
je, k o n č e t i n a td . Tento typ z o b r a z e n í je v e l m i 
o b l í b e n rod ič i , k t e r ý m u m o ž n í vy tvoř i t s i l epš í 
p ř e d s t a v u o vzh ledu jej ich vyví jej íc ího se p lodu. 
N i c m é n ě v ý z n a m n ý je i p ř ínos pro k l i n i ckou pra
x i , zvláš tě v oblasti diagnostiky a managementu 
k r a n i o f a c i á l n í c h vad (p ros to rová rekonstrukce 
t r a n s v e r z á l n í h o ř e z u r t em, če l i s t í a patrem). 

c) „Thick s l ize r e n d e r i n g " ( rekonst rukce š i r o k é 
vrstvy) p ř e d s t a v u j e spo jen í i n f o r m a c í z n ě k o l i k a 
b e z p r o s t ř e d n ě n a sebe n a v a z u j í c í c h p a r a l e l n í c h 
r o v i n ř e z u do j e d n é š i r š í p r o s t o r o v ě rekonstruo
v a n é a z o b r a z e n é v r s tvy . Toto z p r a c o v á n í se 
v p r e n a t á l n í d i agnos t i ce p o u ž í v á p ř e d e v š í m 
k z o b r a z e n í s t ř e d o v ý c h s t ruktur m o z k u . 

d) „ V o l u m e cont ras t i m a g i n g i n / t h r o u g h the 
C-plane" (VCI-C) je 3D u l t r azvukovou a p l i k a c í 
f i rmy C E Heal thcare , k t e r á z n a m e n á 3D zobra
z e n í 2-3 m m s i l né s e l e k t o v a n é vrstvy z ce lého 
ob jemu dat. Toto z o b r a z e n í s n i ž u j e m n o ž s t v í 
u l t r azvukových a r t e f a k t ů t í m , že n a v z á j e m spojí 
obrazovou i n f o r m a c i z v íce vrstev ob j emu do 
j e d n é s i lně j š í vrstvy se z v ý r a z n ě n í m kont ras tu 
r o z h r a n í ob l a s t í r ů z n é echogenity a p o t l a č e n í m 
š u m u p o z a d í . Toto z o b r a z e n í se ne j ča s t ě j i vyu
žívá p ř i v y š e t ř e n í CNS p lodu . 

e) „ M a x i m u m in tens i ty mode (X-ray mode)" (ma
x i m á l n í m ó d ) e l iminu je ze z o b r a z o v a n é h o ob
razu m ě k k é t k á n ě a z o b r a z í z ř e t e l n ě k o s t ě n é 
s t ruktury p l o d u . 

f) „ T r a n s p a r e n c y mode" ( t r a n s p a r e n t n í m ó d ) je 
k o m b i n a c í p o v r c h o v é h o a m a x i m á l n í h o m ó d u , 
a u m o ž n í tak v r e k o n s t r u o v a n é m p r o s t o r o v é m 
obrazu n a h l é d n o u t do „ h l o u b k y " z p r ů h l e d n ě n í m 
v ě t š i n y obrazu a z v ý r a z n ě n í m pouze vyše t řova
n ý c h s t ruktur . 

g) „3D angiography" (3D angiografie) v z n i k á akvi 
z ic í o b j e m o v ý c h dat p ř i v y š e t ř e n í b a r e v n ý m 
d o p p l e r o v s k ý m m a p o v á n í m nebo e n e r g e t i c k ý m 
dopplerem. V ý h o d o u 3D angiografie je m o ž n o s t 
rotace a posunu j e d n o t l i v ý c h o r t o g o n á l n í c h ro
v i n p ř i m u l t i p l a n á r n í m z o b r a z e n í , b ě h e m n i c h ž 
lze hodnoti t ana tomi i s rdečn ích odd í lů a výtoko-
vého t raktu z m n o h a r ů z n ý c h perspektiv (d louhá 
osa, k r á t k á osa, č t y ř d u t i n o v á projekce atd.) . 3D 
angiografie se t a k é ča s to p o u ž í v á v k o m b i n a c i 
s t r a n s p a r e n t n í m m ó d e m p ř i t zv . glass body 
render ingu . Tento z p ů s o b z o b r a z e n í u m o ž ň u j e 
sledovat a hodnot i t p r ů b ě h cév v celé p ros to rově 
r e k o n s t r u o v a n é oblas t i z á j m u , k terou lze n a v í c 
rotovat a n a h l í ž e t do n í z r ů z n ý c h perspektiv. 

h) „ I n v e r s i o n render ing" ( i n v e r z n í m ó d ) v podsta
t ě o b r á t í echogen i tu z o b r a z o v a n ý c h s t ruk tu r 
a z o b r a z í a n e c h o g e n n í s t ruk tury e c h o g e n n ě . 
Té to moda l i ty v y u ž í v á se p ř e d e v š í m p ř i vyšet 
ř e n í a n o m á l i í u r o g e n i t á l n í h o s y s t é m u a CNS 
(ventr ikulomegal ie) . 
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i) „B-flow r ende r ing" (B-flow) je v e l m i p o d o b n ý 
i n v e r z n í m u m ó d u (zobrazí a n e c h o g e n n í struk
tury e c h o g e n n ě ) , ale n a rozd í l od n ě j poskytuje 
pohybl ivou dynamickou 4D ul t razvukovou infor
m a c i o p r ů t o k u krve v c é vá c h a s rdc i . 

j) „ T o m o g r a p h i c u l t r a s o u n d i m a g i n g (TUI) -
M u l t i s l i c e r ender ing" ( t o m o g r a f i c k é nebo tzv. 
mu l t i s l i c e z o b r a z e n í ) je metoda render ingu vel
m i p o d o b n á k l a s i c k é m u z o b r a z e n í p ř i magnetic
ké rezonanci či CT. N a r e f e r e n č n í m o b r á z k u se 
zpravid la nejprve n a s t a v í p o č e t a š í ř k a jednot
l ivých n a sebe n a v a z u j í c í c h vrstev, k t e r é j sou 
n á s l e d n ě zobrazeny v ř a d á c h n a sebe n a v a z u j í 
c ích s n í m k ů n a m o n i t o r u u l t r azvuku . Posunem 
s n í m k ů ve s t e j n é r o v i n ě z o b r a z e n í je m o ž n o po
s t u p n ě hodnot i t r ů z n é čás t i v y š e t ř o v a n é oblast i , 
s t e jně jako lze m ě n i t š í ř k u vrstev i zobrazovanou 
o r t o g o n á l n í r o v i n u ř e z u . 

k) „ V i r t u a l O r g a n C o m p u t e r A i d e d A n a l y s i s " 
(VOCAL) je spec i á ln í software, k t e r ý b y l vyv inu t 
k m ě ř e n í obj e m ů . Využívá se p ř i n ě m rotace vy
š e t ř o v a n é h o o r g á n u či s truktury pod p ř e d e m na
s t a v e n ý m ú h l e m , b ě h e m k te ré jsou na obrazovce 
u l t r azvuku či p o č í t a č e r u č n ě nebo au tomat icky 
o b k r e s l o v á n y okraje v y š e t ř o v a n é s t ruk tury . Po 
d o k o n č e n í rotace software au tomat icky spoč í t á 
objem a n a v í c vy tvoř í p r o s t o r o v ý m o d e l z m ě ř e 
n é h o objektu. 

1) „ S p a t i o t e m p o r a l Image Cor re la t ion software" 
(STIC) je 4D ul t razvukovou t echn ikou , k t e r á byla 
s p e c i á l n ě v y v i n u t a k d y n a m i c k é m u v y š e t ř e n í 
p o h y b u j í c í h o se srdce ve t ř e c h o r t o g o n á l n í c h 
r o v i n á c h . M o ž n é je i p r o v e d e n í p r o s t o r o v é re
konst rukce c e l é h o p o h y b u j í c í h o se srdce nebo 
p ř i d á n í informace o p r ů t o k u krve n a s n í m á n í m 
dat s p o u ž i t í m d o p p l e r o v s k é h o z o b r a z e n í (ba
r e v n é d o p p l e r o v s k é m a p o v á n í či e n e r g e t i c k ý 
doppler) . „Off- l ine ana lys i s" (off-line a n a l ý z a ) 
je z p ě t n á a n a l ý z a o b j e m o v ý c h 3D a 4D dat, k t e r á 
by l a n a s n í m á n a b ě h e m v y š e t ř e n í a u l o ž e n a na 
p e v n ý d isk do p a m ě t i u l t r a z v u k u . U l o ž e n á data 
lze v u l t r a z v u k u z p ě t n ě o t e v ř í t a z p r a c o v á v a t 
j i ž bez p ř í t o m n o s t i p a c i e n t a , a to za p o u ž i t í 
r ů z n ý c h m o ž n o s t í r ender ingu . Zá roveň lze data 
exportovat na e x t e r n í disk nebo server a pracovat 
s n i m i v poč í t ač i s v y u ž i t í m softwaru poskytova
n é h o u l t razvukovou f i r m o u (4D V i e w , Sonoview 
apod.) . 

VÝHODY 3D ULTRAZVUKU [10, 18, 20] 
• Kva l i t a akvizice dat je m é n ě závis lá na z ručnos t i 

a z k u š e n o s t i o p e r a t é r a n e ž 2D UZ v y š e t ř e n í . 
M o ž n o s t i n t e r a k t i v n í off-line a n a l ý z y dat bez 
p ř í t o m n o s t i pacienta . 
M o ž n o s t v y u ž i t í t e lekomunikace . 
M o ž n o s t v ý u k y . 

S n a z š í demonstrace vzh ledu v r o z e n é vady plo
du r o d i č ů m , a t í m zvýšen í kva l i ty konzultace 
n á l e z u . 
M o ž n o s t n a s t a v e n í r ů z n ý c h rov in ř ezu p ř i hod
n o c e n í a n a t o m i c k ý c h s t ruk tu r p l o d u v č e t n ě 
t ě c h , k t e r é se vysky tu j í m i m o r o v i n u zobraze
n o u p ř i s n í m á n í dat. 
P ř e s n é n a s t a v e n í rov iny ř e z u v y š e t ř o v a n o u ob
l a s t í ( n a p ř . m i d s a g i t á l n í rov ina CNS p lodu p ř i 
v y š e t ř e n í s t ř e d o v ý c h s t ruk tur mozku) . 
M o ž n o s t rotace o b j e m o v ý c h dat z h o d n o c e n í m 
a n a t o m i c k ý c h d e t a i l ů z m n o h a r ů z n ý c h per
spektiv. 
M o ž n o s t m n o h a t y p ů 3D z o b r a z e n í (tzv. ren
der ingu) , k t e r é u m o ž n í o p e r a t é r o v i zobrazi t 
r ů z n é charakter i s t iky s t e j n é s t ruktury ( n a p ř . 
o b j e m o v á data z oblast i zad p lodu p ř i povrcho
v é m render ingu u m o ž n í demonstrovat z e v n í 
aspekt m e n i n g o m y e l o k é l y , z a t í m c o apl ikace 
m a x i m u m - m o d e render ingu z v ý r a z n í pod po
v rchem k ů ž e ležící k o s t n í s t ruktury. ) 

• Zvýšení p ř e s n o s t i m ě ř e n í objemu v č e t n ě m ě ř e 
n í ob jemu n e p r a v i d e l n ý c h s t ruktur . 

NEVÝHODY 3D ULTRAZVUKU [19] 
Vyšší cena 3D u l t r a z v u k o v ý c h p ř í s t r o j ů . 
De l š í doba off- l ine rekonstrukce po odchodu 
pacienta . 
Závislost m o ž n o s t í a kval i ty off-line rekonstruk
ce n a kva l i t ě u l o ž e n ý c h dat. 
Závis los t kva l i ty u l o ž e n ý c h dat n a poz ic i p lodu 
a m n o ž s t v í p lodové vody. 
Limitace m o ž n o s t í a kval i ty off-line rekonstruk
ce z k u š e n o s t m i o p e r a t é r a . 
Z á v i s l o s t k v a l i t y interpretace dat n a e rud i c i 
o p e r a t é r a . 

3D ULTRAZVUK A STUDIE ANATOMIE 
FETÁLNÍHO MOZKU - NEUROSONOGRAM 

Při v y š e t ř e n í anatomie m o z k u p lodu je v ý z n a m 
3D u l t r a z v u k u p o p i s o v á n p ř e d e v š í m ve s t u d i í c h 
zabýva j í c í ch se d iagnos t ikou abnormal i t s t ř e d o 
v ý c h s t ruktur m o z k u , respektive corpus ca l losum 
a vermis m o z e č k u . 3D ul t razvuk u m o ž ň u j e rych l é , 
s n a d n é a e x a k t n í n a s t a v e n í m i d s a g i t á l n í h o ř e z u 
m o z k e m p lodu , k t e r é je ve 2D u l t r azvuku zv láš tě 
ve d r u h é m t r imes t ru ča s to o b t í ž n é [28]. Z tohoto 
d ů v o d u je 3D u l t r a z v u k o v é v y š e t ř e n í v h o d n ý m 
d o p l ň k e m s t a n d a r d n í h o 2D u l t r azvuku , u s n a d ň u 
j í c í m a z p ř e s ň u j í c í m d iagnos t iku a n o m á l i í corpus 
ca l losum a z a d n í j á m y l e b n í (Blake's pouch cysta, 
DandyWalker malformace, ce rebe lá rn í hypoplazie) 
[4,26]. V ý h o d n á je p ř i 3D u l t r azvuku t a k é m o ž n o s t 
s n a d n é a r y c h l é a n a l ý z y ana tomie c e l é h o m o z k u , 
a to jak b ě h e m v y š e t ř e n í (on-line), tak i z p ě t n ě , 
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Obr. 1 Sagitálnf rovina snímání skrze metopický šev 

j i ž bez p ř í t o m n o s t i (off-line) pac ien ta . Př i dob
ré kva l i t ě n a s n i m a n ý c h 3D dat lze p rovés t nejen 
z á k l a d n í , ale i s p e c i á l n í neurosonogram [4, 28], 
M u l t i p l a n á r n í a p ř e d e v š í m t o m o g r a f i c k é 3D ul t
r a z v u k o v é z o b r a z e n í poskytuje v e l m i p ř e h l e d n o u 
a snadno reprodukovatelnou informaci o ana tomi i 
c e l é h o m o z k u i o rozsahu , ve l ikos t i a l oka l i zac i 
p ř í p a d n é patologie. Tato informace je p ř e d e v š í m 
v t o m o g r a f i c k é m m ó d u n a v í c d o b ř e s r o z u m i t e l n á 
i s p o l u p r a c u j í c í m s p e c i a l i s t ů m (ped ia t r i č t í neuro
logové a n e u r o c h i r u r g o v é ) , k t e r ý m u s n a d n í p l á n o 
v á n í d a l š í h o managemen tu [36]. S a g i t á l n í rovina 
s n í m á n í skrze m e t o p i c k ý šev (obr. 1), a x i á l n í ro
v i n a s n í m á n í (obr. 2). 

Monteguado a k o l . (2000) vyše t ř i l i 34 p a c i e n t ů 
s a n a m n é z o u m o z k o v é abnormal i ty nebo podez ře 
n í m n a n i a p o r o v n á v a l i 2D a 3D t r a n s v a g i n á l n í 
neurosonogram. Došl i k z á v ě r u , že k l í čovým roz
d í l e m m e z i 2D a 3D je fakt, že a x i á l n í rov ina m ů ž e 
být z í s k á n a pouze 3D r ekons t rukc í ob jemových dat, 
p ro tože a x i á l n í r o v i n u se z ř í d k a p o d a ř í n a s n í m a t 
př i 2D vyše t ř en í v a g i n á l n í sondou (23]. Vinals a ko l . 
(2007) z a z na me na l i , že t r a n s f r o n t á l n í 3D akv iz i 
ce o b j e m o v ý c h dat m o z k u plodu je n e j v h o d n ě j š í 
metodou pro v y š e t ř e n í corpus ca l losum a vermis 
cerebella po 20. t ý d n u t ě h o t e n s t v í 139]. 

B o m s t e i n a k o l . (2010) provedl i off-l ine ana
lýzu m o z k u p lodu z o b j e m ů n a s n i m a n ý c h pomo
cí t r a n s a b d o m i n á l n í h o 3D a 3D e n e r g e t i c k é h o 
dopp le ru 102 n o r m á l n í c h t ě h o t e n s t v í m e z i 20. 
a 23. t ý d n e m t ě h o t e n s t v í . M i d s a g i t á l n í r o v i n a 
se p o d a ř i l a zobrazit ve v š e c h p ř í p a d e c h a k v a l i t n í 
d i agnos t i cké obrazy corpus cal losum byly obdrženy 
u více n e ž 90 % p ř í p a d ů [4]. 

Migue lo t t e a k o l . (2012) s r o v n á v a l i proveditel
nost a reprodukovatelnost m ě ř e n í dé lky corpus ca
l lo sum u 46 n o r m á l n í c h p lodů vyše t ř ených pomoc í 
2D UZ i 3D UZ m e z i 23. a 32. t ý d n e m t ě h o t e n s t v í 
[22]. I da l š í a u t o ř i , V i sen ta ine r a k o l . (2010), se 
zabýva l i m ě ř e n í m dé lky corpus ca l losum a nasta
v i l i r e f e r e n č n í hodnoty pro d é l k u corpus ca l losum 
u p lodu m e z i 20. a 23. t ý d n e m gestace p ř i p o u ž i t í 
3D U Z . Zaznamena l i p ř i t o m s i l n o u korelaci m e z i 
d é l k o u a ob las t í corpus ca l losum a b i p a r i e t á l n í m 
p r ů m ě r e m [40]. 

Cor rea a k o l . (2006) v y š e t ř o v a l i 3D u l t r a z v u 
k e m m o z e k u 202 p l o d ů m e z i 16. a ž 24. t ý d n e m 
t ě h o t e n s t v í a v y h o d n o t i l i t u t o m e t o d u j a k o 
v e l m i p ř í n o s n o u pro p r o v á d ě n í r u t i n n í h o neu -
r o s o n o g r a m u . Doš l i k z á v ě r u , že m u l t i p l a n á r n í 
m ó d z í s k a n ý t r a n s a b d o m i n á l n í m 3D U Z se j e v í 
j ako p ř í n o s n á , e f e k t i v n í a j e d n o d u c h á m e t o d a 
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Obr. 2 Axiální rovina snímáni 

1< d e t a i l n í m u v y š e t ř e n í a n a t o m i e m o z k u u p lo 
d u [7]. 

Tonn i a ko l . publ ikoval i v roce 2014 s tudi i , k t e r á 
se z a b ý v a l a s tud iem s t ř e d o v ý c h s t ruktur m o z k u 
p lodu u 300 n e r i z i k o v ý c h t ě h o t n ý c h . P r o k á z a l i , 
že aplikace n o v é t echn iky 3D UZ O m n i v i e w , C E 
M e d i c a l S y s t é m , Zipf, A u s t r i a m ů ž e usnadn i t vy
h o d n o c e n í s t ř e d o v ý c h s t ruk tur m o z k u ve 2. t r i -
mes t ru . P ř e s n é off-l ine d a t o v é objemy pro zob
r a z e n í corpus ca l l o sum a z a d n í j á m y l ehn i byly 
v t é t o s t ud i i i d e á l n ě z í s k á n y p ř i postprocessingu 
dat v s a g i t á l n í a a x i á l n í r o v i n ě v 98,5 % a v 96 % 
p ř í p a d ů . Výs ledky z í s k a n é T o n n i m a k o l . (2014) 
kore lu j í s výs l edky Rizzo a k o l . (2011), k t e ř í p r v n í 
použi l i tuto technologi i k rekonstrukci s a g i t á l n í c h 
a k o r o n á l n í c h rovin mozku u 106 n o r m á l n í c h p lodů 
g e s t a č n í h o s t á ř í 18-24 t ý d n ů . Shoda m e z i o b ě m a 
autory by la 0,93 a 0,89 pro s a g i t á r n í a k o r o n á l n í 
r o v i n u . R i z z o a k o l . (2011) b y l i s c h o p n i p ř e s n ě 
detekovat v šech d e v ě t p ř í p a d ů m o z k o v ý c h patolo
g i í , v č e t n ě k o m p l e t n í ageneze corpus ca l losum, 
h r a n i č n í ven t r iku lomega l ie a Dandy-Walkerovy 
malformace [29, 38]. 

Brazi lš t í vědci provedli m ě ř e n í objemu postran
n í komory u 30 p l o d ů s t á ř í 20-36 t ý d n ů gestace 
s š í ř í k o m o r od 10 do 30 m m s r o v n á n í m 3D UZ 

V O C A L s m ě ř e n í m m a g n e t i c k o u r e z o n a n c í [13]. 
O b ě me tody d o b ř e kore lovaly u p l o d ů s ven t r i -
k u l o m e g a l i í , t u d í ž 3D UZ V O C A L m ů ž e bý t pou
ž i t jako p o m o c n ý d i a g n o s t i c k ý n á s t r o j . V O C A L 
je poč í tačový p rogram, k t e r ý u m o ž ň u j e p r o v á d ě t 
p ř e s n é m ě ř e n í objemu vyše t řovaných struktur [27]. 
Výpočet hodnot m o z e č k u plodu v r ů z n ý c h e t n i k á c h 
je dů l ež i t ou ap l ikac í metody V O C A L pro konst rukci 
r e f e r e n č n í h o rozsahu ve v z t a h u ke g e s t a č n í m u 
v ě k u . Tento výpoče t t a k é z lepš i l p ř e s n o s t prena
t á l n í d i a g n ó z y hypoplazie m o z e č k u . Hypoplazie 
m o z e č k u m ů ž e b ý t nalezena u p lodu s D o w n o v ý m 
s y n d r o m e m , r ů s t o v o u r e s t r i k c í p l o d u a m n o h a 
g e n e t i c k ý m i o n e m o c n ě n í m i [31]. 

V l o n g i t u d i n á l n í s tud i i u 52 p l o d ů n o r m á l n í c h 
t ě h o t e n s t v í Araujo Junior a k o l . (2007) pozoroval i , 
že rovnice pro výpoče t ob jemu m o z e č k u u r č e n é 
C h a n g e m a k o l . (2000) pro t a iwanskou populaci 
n e m ů ž e b ý t a p l i k o v á n a n a b raz i l skou popu lac i , 
což po tv rd i l o , že e t n i c k á p ř í s l u š n o s t m ů ž e b ý t 
p r a v d ě p o d o b n ě p r e d i s p o n u j í c í m faktorem, k t e r ý 
m ů ž e p ř i s p ě t ke v z n i k u rozd í lů v objemu o r g á n ů 
p lodu. Při použ i t í 3D UZ techniky m o h o u bý t získa
n é objemy u c h o v á n y pro pozdě j š í post-processing 
a n a l ý z u expertem, což zvyšuje p ř e s n o s t a spoleh
livost metody [1, 4, 5, 29, 33]. 
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Passon a k o l . (2014) v s o u č a s n o s t i n a s t a v i l i 
r e f e r e n č n í hodno ty pro d é l k u a ve l ikos t p lochy 
c is te rna m a g n a u p l o d ů p o u ž i t í m 3D U Z v m u l -
t i p l a n á r n í m m ó d u u 224 n o r m á l n í c h t ě h o t n ý c h 
m e z i 17. a 30. t ý d n e m gestace. K i m a k o l . popsa
l i v roce 2008 v y u ž i t í 3D u l t r a z v u k u s v y u ž i t í m 
i n v e r z n í h o m ó d u pro v y š e t ř e n í č a s n é h o vývoje 
m o z k u u n o r m á l n í c h t ě h o t e n s t v í v s e d m é m až 
d v a n á c t é m t ý d n u [16, 25]. K i m a k o l . (2008) ne
d o p o r u č o v a l i u ž í v a t t u to m e t o d u p ř e d š e s t ý m 
t ý d n e m k v ů l i o m e z e n é m u m n o ž s t v í p ř í t o m n é 
m o z k o v é t e k u t i n y , a n i po 12. t ý d n u , n e b o ť je 
o b t í ž n é iden t i f ikova t c h o r i o i d e á l n í p lexus . Ro la 
a k o l . (2011) vyhodnocoval i z o b r a z e n í s u l k u a g y r ů 
m o z k u p l o d u p o m o c í 2D U Z , 3D UZ a a n t e n a t á l n í 
M R I . Ta to s tud ie po tv rzu je , ž e a č k o l i v M R I je 
p o v a ž o v á n o za n e j p ř e s n ě j š í m e t o d u z o b r a z e n í 
s u l k u a g y r ů m o z k u , Rolo a k o l . (2011) zazname
n a l i , že 3D U Z render ing m ó d m ů ž e b ý t u ž i t e č n ý 
ke s t a n o v e n í d e f i n i t i v n í d i a g n ó z y a b n o r m á l n í h o 
vývoje k ů r y m o z k o v é . Ve s r o v n á n í s M R I je 3D UZ 
r y c h l e j š í a l e v n ě j š í me toda [30]. 

Fr isová a k o l . v roce 2018 vyše t ř i l i 100 pacientek 
s j e d n o č e t n o u nekompl ikovanou grav id i tou ve II. 
t r imestru a došl i k závěru , že ne j lepš í pro zobrazen í 
corpus ca l losum a vermis cerebella je 3D akvizice 
ob jemových dat v s a g i t á l n í rov ině p ře s š ípový šev či 
velkou fontanelu s p o u ž i t í m 3D OVIX rekonstrukce 
a post-processingu [9]. 

ZÁVĚR 
2D u l t r a z v u k p r o v á d ě n ý pod le p r a v i d e l 

In terna t ional Society of U l t r a sound i n Obstetric 
and Cynecology (ISUOG 2007) p ř e d s t a v u j e i n a d á l e 
zlatý standard p ř i screeningu v rozených vad plodu. 
Z p u b l i k o v a n ý c h p r a c í , k t e r é j sou z m í n ě n y v tom
to p ř e h l e d u , vyp lývá , že 3D u l t razvuk u m o ž ň u j e 
p ř e s n ě j š í n a s t a v e n í j e d n o t l i v ý c h s t ruktur m o z k u 
p lodu , a n a v í c i s i m u l t á n n í z o b r a z e n í více r o v i n . 
V s o u č a s n é d o b ě je v diagnost ice m o z k o v ý c h ab
norma l i t p o u ž í v á n p ř e d e v š í m k v y š e t ř e n í s t ruktur 
m o z k u , k t e r é se n e d a j í i d e á l n ě zobrazit k o n v e n č 
n í m 2D u l t r a z v u k o v ý m v y š e t ř e n í m . Pro z o b r a z e n í 
corpus ca l losum a vermis cerebella se jeví jako nej
lepší 3D akvizice o b j e m o v ý c h dat v s a g i t á l n í rov ině 
p ře s š ípový šev či ve lkou fontanelu s p o u ž i t í m 3D 
O V I X , m u l t i p l a n á r n í či TUI rekonstrukce a post-
-processingu. Z í s k a n á o b j e m o v á data m o h o u b ý t 
u l o ž e n a , podrobena off- l ine a n a l ý z e , p o p ř í p a d ě 
p r o h l í d n u t a d a l š í m i experty. 
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SOUHRN 

Cfl 
Cílem studie byla analýza výsledků provádění screeningu vrozených vad (W) a 
geneticky podmíněných onemocnění (GPO) plodu v Centru fetální medicíny (CFM) 
Porodnicko-gynekologické kliniky (PGK) Fakultní nemocnice Olomouc (FNOL). 

Soubor a metodika: 
Prospektivní kohortová studie. V období od 1. 1. 2020 do 31. 12. 2021 bylo provedeno 
celkem 14160 zdravotních služeb u 4916 těhotných žen. V rámci screeningu W a GPO 
plodu byla u 501 těhotných žen zjištěna abnormalita vyžadující další klinický 
management, u 170 z nich byla diagnostikována vrozená vada (W) plodu a ve 20 
případech bylo při laboratorním genetickém vyšetření diagnostikováno i Geneticky 
podmíněné onemocnění (GPO). Všechny diagnostikované W a GPO plodu byly 
odeslány/hlášeny podle platné metodiky Národního zdravotního informačního 
systému (NZIS) do Národního registru reprodukčního zdraví (NRRZ) do Modulu W. 

Výsledky 
Zvýšené vypočtené individuální riziko geneticky podmíněného onemocnění plodu bylo 
diagnostikováno v I. trimestru těhotenství u 10,7 % plodů (319/2968), ve II. trimestru u 
0,9 % plodů (27/2948). Hodnota šíjového projasnění (nuchal translucency, NT) >3,5 mm 
byla při ultrazvukovém vyšetření v I. trimestru těhotenství diagnostikována u 0,9 % 
plodů (26/2968). V rámci screeningu W a GPO plodu byla u 501 těhotných žen zjištěna 
abnormalita vyžadující další klinický management, u 72,1 % žen (361/501) bylo zvýšené 
riziko geneticky podmíněného onemocnění plodu a bylo indikováno diagnostické 
vyšetření z genetického materiálu plodu získaného invazivní odběrem choriových klků 
(chorionic villus sampling, CVS) nebo plodové vody (amniocentesis, AMC). Celkem 31,3 
% z nich (113/361) invazivní výkon odmítlo a 2,5 % (9/361) se k plánovanému výkonu 
nedostavilo, invazivní výkon byl proveden u 66,2 % (239/361). 

Závěr 
Porovnání výsledků provádění screeningu W a GPO plodu v CFM PGK FNOL s jinými 
specializovanými pracovišti v České republice je v současné době obtížně proveditelné, 
ale informace z NRRZ by v budoucnu mohly objektivní a transparentní porovnání 
umožnit. 

KLÍČOVÁ SLOVA 
vrozená vada, geneticky podmíněné onemocnění, plod, národní registr 
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SUMMARY 

Objective 
The aim of the study was to analyze the results of screening for congenital defects (CD) 
and genetic diseases (GD) of the fetus in the Fetal Medicine Centre at the Department of 
Obstetrics and Gynecology, Palacký University Hospital in Olomouc. 

Materials and methods 
Prospective cohort study. In the period from 1 January 2020 to 31 December 2021, a 
total of 14,460 health services were performed on 4,916 pregnant women. Within the 
screening of CD and GD of the fetus, 501 pregnant women were found to have an 
abnormality requiring further clinical management, 170 of them were diagnosed with 
a CD of the fetus and in 20 cases a GD of the fetus was diagnosed by a laboratory genetic 
examination. All diagnosed fetal CD and GD were sent/reported according to the valid 
methodology of the National health information system (NHIS) to the National register 
of reproductive health (NRRH) to the CD Module. 

Results 
An increased calculated individual risk of genetic fetal disease was diagnosed in the 
first trimester of pregnancy in 10.7% of fetuses (319/2968), in the second trimester in 
0.9% of fetuses (27/2948). Nuchal translucency (NT) >3.5 mm was diagnosed in 0.9% of 
fetuses by ultrasound examination in the first trimester of pregnancy (26/2968). In fetal 
CD and GD screening, 501 pregnant women were found to have an abnormality 
requiring further clinical management, 72.1% of women (361/501) had an increased 
risk of genetic fetal disease, and diagnostic examination of fetal genetic material 
obtained by invasive procedure (chorionic villus sampling or amniocentesis) was 
indicated. A total of 31.3% of them (113/361) refused the invasive procedure and 2.5% 
(9/361) did not attend the planned procedure, the invasive procedure was performed in 
66.2% (239/361). 

Conclusion 
Comparing the results of CD and GD fetal screening in our medical facility with other 
specialized medical facilities in the Czech Republic is currently difficult to do, but 
information from the NRRH could allow objective and transparent comparisons in the 
future. 

KEYWORDS 
congenital defect, genetic disease, fetus, national registry 
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Case Report 

Prenatal diagnosis of Pallister-Killian syndrome in pregnancy with 
normal CVS result and abnormal ultrasound findings in the second 
trimester 

A R T I C L E I N F O S T R A C T 

Article history: 
Accepted 4 May 2018 

Keywords: 
Pallister-Killian syndrome 
Prenat.il diagnosis 
2D-3D ultrasound 
FISH 
Micro-array 

Objective: To highlight importance of detailed ultrasound examination in fetuses with known normal 
karyotype (and micro-array result) from CVS. In case of markedly abnormal ultrasound result repeated 
karyotyping by amniocentesis should be considered. Sample should be analyzed by routine cytogenetic 
techniques, however also micro-array and targeted FISH should be added in order to achieve most ac
curate diagnosis. 
Case report: We report prenatal diagnosis of Pallister-Killian Syndrome (PKS) at 18 gestational weeks. 
The mother asked us for second opinion scan in our centre due to finding of seven soft markers of 
chromosomal defects in fetus with normal CVS result. Our examination revealed asymmetrical fetal 
growth, normohydramnion, spastic fetal movements and several abnormalities: nuchal edema, mild 
bilateral hydronephrosis, omphalocoele and facial anomalies. We asked for targeted genetic analysis for 
PKS. Amniocentesis with repeated genetic analysis confirmed PKS (80% mosaicism of tetrasomy 12p). 
Conclusion: Diagnosis of PKS led mother to terminate pregnancy. 

© 2018 Taiwan Association of Obstetrics & Gynecology. Publishing services by Elsevier B.V. This is an 
open access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.0rg/licenses/by-nc-nd/4.0/). 

Introduction 

We decided to describe a case of prenatal diagnosis of Pallister-
Killian syndrome in fetus with normal CVS (chorionic villus sam
pling result) in order to highlight importance of detailed 2D/3D 
ultrasound scan in fetuses with apparently normal karyotype 
(including micro-array analysis) as some genetic abnormalities like 
PKS may be missed by routine cytogenetic analysis. Combination of 
soft markers of Down' syndrome, small omphalocoele, rhizomelic 
micromelia and abnormal fetal profile and face should lead clini
cian to ask for amniocentesis another targeted karyotyping. 3D 
ultrasound imaging may confirm and improve information about 
somatizat ion of fetal face thus helps to suggest correct differential 
diagnosis. 

Prenatal diagnosis of Pallister-Killian Syndrome (PKS) is difficult 
both by cytogenetic analysis and ultrasound [ 11. Postnatal diagnosis 

* Corresponding author. Profema, Nad 20, 147 00. Prague 4, Czech Republic. 
E-mail address: veronika.frisova@gmail.com (V. Frisova). 

of PKS is also difficult due to the tissue-specific mosaicism and loss 
of isochromosome by culture aging [2,3]. Targeted FISH molecular 
analysis plays the key role both in prenatal and in postnatal diag
nosis of PKS J 1,4]. There is a wide range of ultrasound anomalies 
that may be connected with PKS. There are three prenatal ultra
sound abnormalities typical for PKS: polyhydramnios, diaphrag
matic hernia, micromelia of rhisomelic type. Typical craniofacial 
features of PKS has been described. Main differential diagnosis of 
PKS represents Fryns syndrome [1,4—6]. 

Case report 

We report prenatal diagnoses of Palliser-Killian syndrome that 
was detected at 18 gestational weeks in our clinic. 28-years-old 
pregnant lady with unremarkable history asked us for second 
opinion scan due to the ultrasound finding of 7 soft markers of 
Down's syndrome in the other centre. She already underwent CVS 
due to increased nuchal translucency (NT 3.5 mm) in the first 
trimester. Complete result of first trimester screening of Down's 
syndrome by combined test was negative due to good biochemistry 

https://doi.org/10.1016/j.tjog.2018.08.021 
1028-4559/© 2018 Taiwan Association of Obstetrics & Gynecology. Publishing services by Elsevier B.V. This is an open access article under the CC BY-NC-ND license (hup:// 
creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/). 
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results in a young mother (PAPP-A 0.86 M o M , HCG 0.43 M o M , risk 
of Down's syndrome 1:550). Results of routine fetal karyotyping 
and also micro-array analysis were normal. Screening for deletion 
of exons 7 and 8 of the SMN1 gene and mutations of the FGFR3 
were negative too. 

Our ultrasound examination revealed asymmetrical fetal 
growth with shorter femur length (5. centiie) compared to larger 
size of head and abdominal circumference (90. centiie) (Fig. 1). 
Amniotic fluid volume was normal, however fetal movements 
appeared abnormal respectively spastic. Several fetal abnormalities 
(many different from previous centre) were found: increased 
nuchal fold thickness (Fig. 2a), mild bilateral hydronephrosis 
(Fig. 2b), omphalocoele with partial herniation of the liver (Fig. 2c.) 
facial anomalies (flat profile, high forehead, wide flat nose with 
increased prenasal thickness and outer eye corners pointing 
downwards) (Fig. 3). Fetal echocardiography showed tricuspid 
regurgitation in otherwise normal heart (Fig. 2d). Fetal thymus 
couldn't be identified. We asked for targeted genetic analysis for 
Killian-Paliister, diGeorge and fragile chromosome X syndrome. 
Repeated genetic analysis (FISH) confirmed Pallister-Killian syn
drome by finding of 80% mosaicism of tetrasomy 12p (Fig. 4). 

The mother decided to terminate the pregnancy. 

Discussion 

Pallister-Killian syndrome (PKS) is a rare and sporadic chro
mosomal abnormality caused by mosaic presence of a supernu
merary tissue-limited isochromosome 12p [i (12p)] (mosaic 

tetrasomy 12p) [1], This isochromosome is only rarely found in 
cultured lymphocytes, but mainly in skin fibroblasts or bone 
marrow cells of new-borns [3,7]. Clinical features of postnatal PKS 
include mental retardation, seizures, epilepsy, pigmentary skin le
sions and brachydactyly in combination with typical craniofacial 
dysmorphic features such as flat face, fronto-temporal alopecia, 
sparse eyebrows and eyelashes, outer eye corners pointing down
wards, hypertelorism, small nose with anteverted nostrils, flat nasal 
bridge and low set and dysplastic ears, protruding lower lip, short 
neck and flat occiput. Relatively frequent are also congenital 
structural defects, in particular diaphragmatic hernias and 
congenital cardiac defects 11,3,4,7,8]. Proportion of tetrasomic cells 
in fibroblasts and lymphocytes apparently does not correlate with 
severity of congenital malformations, the extent of survival and 
degree of psychomotor retardation [1,3,7,8]. 

Prenatal diagnosis of PKS is possible, however very difficult. 
Certain cytogenetic diagnosis can be achieved by the use of chori
onic villus sampling (CVS), amniocentesis or fetal blood sampling 
[1,4,8], however routine cytogenetic techniques of analysis usually 
fail to detect this rare chromosomal abnormality [1,4], It is neces
sary to perform both direct and culture analyses because of pro
gressive decrease of the isochromosome with culture aging |4]. The 
rapid loss of isochromosome 12 in the course of amniocyte sub-
culturing must be kept in mind during prenatal karyotyping due to 
the presence of ultrasound findings typical for this chromosomal 
abnormality |2 | . Interphase fluorescence in situ hybridization plays 
the key role in molecular prenatal diagnosis of PKS, because it can 
remove the need of cell culture to easily detect the signal of 
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Fig. 1. Chart of fetal biometry demonstrating asymmetrical fetal growth. 
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Fig. 2. 2D ultrasound image of (a) nuchal edema (increased nuchal fold thickness); (b) mild hydronephrosis of both fetal kidneys; (c) small omphalocoele with partial herniation of 
the liver and displacement of fetal gallbladder, which remains to be in abdominal cavity however close to the abdominal wall defect; (d) Pulse Wave Doppler examination of 
tricuspid valve in fetal heart which is documenting presence of tricuspid regurgitation. 

(a) (b) 

f 
Fig. 3. (a) 2D ultrasound image of fetal profile demonstrating flat fetal face with flat nose and increased pernasa! thickness; (b) 3D ultrasound image showing abnormal fetal profile 
respectively flat face with high forehead and flat nose; (c) 3D ultrasound image presenting abnormal fetal face with flat wide nose with anteverted nostrils and outer eye corners 
pointing downwards. 

isochromosome 12 [1.4]. Currently, array comparative genomic 
hybridization based on genomic DNA extracted directly from un
cultured cells can efficiently identify this mosaic as well [1]. 

In our case not only routine cytogenetic analysis, but surpris
ingly also detailed micro-array analysis of uncultured cells from 
CVS sample failed to detect the presence of isochromosome 12. This 
can be explained by the analysis of only a very small part of 
placenta (mainly of one villi only) in which the isochromosome 
may be missing. 

Prenatal ultrasound diagnosis leading to targeted fetal kar
yotyping is difficult due to wide range of abnormalities connected 
with PKS (1.4-6]. There are three most frequent ultrasound in
dicators of possible PKS: polyhydramnios, congenital diaphrag
matic hernia and micromelia of predominantly rhizomelic type |4|. 
However, in some pregnancies these frequent findings absent and 
PKS may be suspected only from presence of typical craniofacial 
fetal features: fiat face, small nose with anteverted nostrils, and 
protruding lower lip. Other craniofacial anomalies include 
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Fig. 4. FISH result representing mosaic presence of a supernumerary tissue-limited 
isochromosome 12p [i (12p)| (mosaic tetrasomy 12p). 

hypertelorism, downward pointing eye corners, low-set ears, short 
neck and flat occiput [1,4-6]. Typical fetal craniofacial features of 
PKS can be really helpful for distinction from Fryns syndrome, that 
has many similarities with Pallister-Killian syndrome, particularly 
congenital diaphragmatic hernia, distal limb hypoplasia and poly
hydramnios [1,4,5]. Less common ultrasound abnormalities of PKS 
include increased nuchal translucency (NT) or nuchal edema, fetal 
hydrops, fetal overgrowth, cardiovascular anomalies, central ner
vous system anomalies, omphalocele, hydronephrosis, small or 
absent stomach bubble, hyperechogenic bowel, ambiguous 
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genitalia and single umbilical artery [ 1,4,6]. Advanced maternal age 
is also considered as a risk factor of KPS [5,8]. 

In our case, apart from rhizomelic micromelia, the other two 
typical ultrasound markers of PKS were missing. However, pres
ence of multiple abnormalities in combination with markedly 
abnormal fetal face led us to suspect presence of genetic abnor
mality. This was really surprising in fetus with apparently normal 
karyotype including normal result of a detailed micro-array anal
ysis. Unusual appearance of fetal face mainly very flat profile with 
flat fetal nose led us to ad 3D/4D ultrasound imaging. 3D/4D ul
trasound helped us to retrieve detailed information about appear
ance of fetal face (mainly the shape of fetal profile, eyes and nose). 
Detailed information about fetal face features helped us to establish 
correct different diagnosis. We recommended repeated karyotyp
ing by amniocentesis with targeted genetic analysis for Killian-
Pallister, diGeorge and fragile chromosome X syndromes recom
mended repeated karyotyping with targeted FISH analysis for 
Pallister-Killian, diGeorge and fragile chromosome X syndrome. 
Repeated karyotyping with targeted FISH analysis confirmed the 
diagnosis of PKS, which led the mother to terminate the pregnancy. 

Our case report highlights importance of repeated karyotyping 
by amniocentesis (including micro-array and eventually targeted 
FISH analysis) in case of normal karyotype and even micro-array 
result from CVS sample in the fetus with markedly abnormal u l 
trasound findings in second trimester. 
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