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Velesziiletett rendellenességek
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Definicid

A hydrocephalus olyan fejlédési rendellenesség, amely-
nek kialakuldsihoz az intracranialis térben a Lguor ceve-
brospinalis mennyiségének felhalmozédisa vezet. E fe-
lesleg 1étrejohet a liquor taltermel&dése, felszivodasi
zavara, illetve elfolydsinak akadilyozottsiga esetén egy-
arant.

A liquorkeringgs ¢lettana,
anatomiai vonatkozasok

A napi liquortermelés atlagos mennyisége koriilbeliil
500 ml-nek felel meg. Mivel a teljes liquortér mintegy
120 ml, az agyfolyadék teljes mennyisége naponta tobb
alkalommal kicserélédik. A liquort a plexus chorioideus,
els@sorban az oldalkamrik plexusai termelik. Az agyfo-
lyadék utja az oldalkamrakbdl a Monro-nyildson (fora-
men Monroi) a III. agykamriba, a Sylvius-csatornin a
IV. agykamriba, majd a Luschka—Magendie-nyilison it a
subarachnoidealis térbe vezet. Innen egy része a gerinc-
vel6 kornyezetébe kezd aramlani, mig a fennmaradé
mennyiség az agy convexitasara keriil. Az agyfolyadék
legnagyobb része a villi arachnoidealisokon keresztiil,
a sinus sagittalis superioron it szivodik fel. Amennyiben
a liquortermelés szaimottevGen feliilmulja a felszivodast,
intracranialis nyomasfokozédas alakul ki. Ennek kap-
csan kiillonb6z6 kompenzalé mechanizmusok jelennek
meg, amelyek elsGsorban az agyfolyadék termel&désé-
nek csokkentésére, illetve a felszivdédas hatékonysiganak
fokozasara irinyulnak. Ha azonban e kiegyenlité folya-
matok sem tudjak a koponyatiri nyomasfokoz6dast ren-
dezni, agykamratagulat jon létre, amely elGszor altald-
ban az oldalkamrik temporalis és frontalis szarvaiban
— esetenként aszimmetrikusan — alakulnak ki. A folyamat
progresszidja az agykopeny elvékonyodasihoz, majd a
fejkorfogat megnovekedéséhez vezet (7. dbra). Az
intracranialis nyomasfokozédas a fehérallomanyt kife-
jezettebben destrualja, mint a szilirkeallomanyt, igy a

hydrocephalushoz kapcsolédéd karosodasok is inkabb
motoros ¢s kevésbe mentilis jellegiick.

Patomechanizmus

Patomechanizmusat tekintve a kérkép két formajat kii-
lonboztetjiik meg. Kommunikilo hydvocephalus eseten
az agykamrak rendszere és a subarachnoidealis tér ko-
z0tti kapesolat zavartalanul fenndll. Ilyenkor a hydroce-
phalus kialakuldsihoz az agyfolyadék taltermel&dése
(példaul plexus chorioideus papilloma), illetve felszivo-
ddsdnak zavara (példdul gyulladds vagy vérzés esetén) ve-
zethet.

Nem kommunikdlo hydvocephalus esetén a liquor el-
folyasinak utja akaddlyozott. Ez érintheti a Monro-
nyilast ugyanagy, mint a Sylvius-csatornit vagy éppen a
Luschka—Magendie-nyilast.

Agyi keringési zavar, trauma, illetve idegrendszeri
degenerativ betegségek kovetkeztébe kialakulé agyne-
vezett hydvocephalus ex vacuo nem tekintheté valédi
agykamra-tagulatnak, mivel valéjiban az agykopeny sor-
vadasdnak kovetkeztében alakul ki. Ennek megfelelen
az allapot jelolésére célszertibb az atrophia cerebri diag-
noézist haszndlni. Hydrocephalus magzati korban mal-
formatio, hypoxia, fert6zés, kromoszéma-rendellenes-
ség miatt alakulhat ki; 90%-ban valamilyen fejlédési
rendellenességhez tarsulva fordul el6. Ezek lehetnek:
ideges6-zarddasi zavarok (spina bifida, encephalocele),
kozponti idegrendszeri malformatiék (Dandy-Walker-
malformatio, corpus callosum dysgenesis, lissencepha-
lia), az aquaeductus Sylvii szikiilete (XR-forma, AR-
forma, sporadikus), koponyadri térfoglalé folyamatok
(daganat), subarachnoidealis elzarédas (gyulladas, vér-
z¢és, osteogenesis imperfecta), érfejlédési rendellenesség
(Galenus-véna-aneurysma), szindromik (Meckel-Gru-
ber-, Walker-Wartburg-, Apert-, Smith-Lemli-Opitz-,
Albers—Schonberg-, fragilis X-szindroma), kromoszéma-
rendellenességek (18-trisomia, 13-trisomia). A hydroce-
phalus kapcsan megfogalmazhat6, 70% koriili perinatalis
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1. dbra Kétoldali ventriculomegalia képe a mdsodik trimeszter végén
(SE I. Néi Klinika anyaga)

iical Nod Hlinika, Bp.

15.4cm 44Hz

2. 4bra

Kifejezett egyoldali ventriculomegalia képe a masodik trimeszter
végén (SE I. N&i Klinika anyaga)

halalozas elsGsorban a tarsulé egyéb rendellenességek
kovetkezménye. Az esetek koriilbeliil 30%-dban jon
idegsebészeti kezelés lehetGsége szoba; a sontmdtétek
utani normdlis szellemi fejlédést mutaté esetek aranya
10% alatti.

A hydrocephalus tipusai, osztalyozas,
el6fordulasi gyakorisag

A hydrocephalus tobbnyire a koponyatri nyomas foko-
z6ddsdhoz tarsul, ezért valddi formajat hypertensiv (til-
nyomasos) hydrocephalusnak is nevezik. Amennyiben az
agyfolyadék az agykamrarendszerben halmozddik fel,
annak kovetkezményes tagulata miatt hydrocephalus
internusrol beszéliink, mig a liquor subarachnoidealis
térben torténd felgytilése esetén hydrocephalus externus-
76l van sz6. (Magzatban f6leg hydrocephalus internus
fordul el8.) Az agykamrak tagulata megel6zi a koponya
morfolégiai eltéréseinek (fejkorfogat-novekedés, mac-
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3. dbra Kétoldali ventriculomegalia képe a 26. terhességi héten
(SE I. Néi Klinika anyaga)

rocephalia) kialakuldsat, ezért a korkép ezen stidiuma-
nak jelolésére a praenatalis diagnosztikdban a ventriculo-
megalin kifejezés hasznalatos. Elettani esetben az agyi
oldalkamrak tigassiga a 14—40. terhességi héten 6-8
mm, a fels§ sz6rds nem haladja meg a 10 mm-es érté-
ket. 10-15 mm kozotti oldalkamra-atmérd esetén enyhe
fokat, mig 15 mm-t meghalado esetben silyos fokit vent-
riculomegalidrél van sz6. Amennyiben az oldalkamra:
haemisphaerium hanyados (LV:HW ratio; lateral ven-
tricle:hemispherium width) értéke meghaladja az adott
gesztacios kornak megfelel 2 SD-t, illetve a BPD na-
gyobb, mint 2 SD, valamint a plexus chorioideus az
agykamraba 16g, hydrocephalus a helyes diagnézis
(1. tablazat, 1-6 dbra). A kérkép sziiletési prevalencidja
0,3-1,5 ezrelék.

Izolalt borderline ventriculomegalia

Abban az esetben, ha az agykamratigulathoz egyéb
fejlédési rendellenesség nem tarsul, illetve mértéke nem
haladja meg a 15 mme-es értéket, Ggynevezett izolilt,
borderline ventriculomegaliaril beszélink. Az elvilto-
zas tobbnyire a terhesség masodik—harmadik trimesz-
terében alakul ki, olykor csak atmenetinek bizonyul.
A megsziiletett Gjsziilottek tobb mint haromnegyede
egészséges, s csak a fennmaradé esetekben kell viltozéd
stlyossagti idegrendszeri tiinetekkel szdmolni. Izolalt
borderline ventriculomegalia lednyokban gyakrabban
fordul el6.

Az elvaltozas 24. terhességi hét el6tti korismézése ese-
tén a hazaspar kérheti a terhesség megszakitasit, hiszen
az esetleges kés6bbi progresszi6 mértéke e terhességi
korban biztonsaggal nem {télhet6 meg. A 24. hét utin
diagnosztizalt esetekben az esetleges fert6zés koroki sze-
repének szeroldgiai vizsgalattal (TORCH-vizsgalat) tor-
ténd tisztizdsa tandcsos. Megsziiletés esetén részletes
ideggyogyaszati kivizsgalds, kezelés, utbgondozas indo-
kolt.
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aross utcai Noi Hinika, Bp.
n1114cm

hangfelvételeken a terhesség 24. hetében (SE I. N&i Klinika

4. ibra Magzati hydrocephalus képe hiarom- és négydimenzids ultra-
anyaga)

RAB 48910

5. dbra

Kifejezett magzati hydrocephalus hirom- és négydimenziés ult-
rahangképe a terhesség masodik trimeszterének végén
(SE I. Néi Klinika anyaga)

Arnold—Chiari-szindrima
(OMIM: 207950)

Amennyiben az agytorzs és a kisagy az dreglyukba vagy
a nyaki gerinccsatorna kezdeti szakaszaba ékel6dik, nem
kommunikalé (obstruktiv) hydrocephalus jon létre,
amelyet Arnold—Chiari-szindrémdnak neveziink. A rend-
ellenességet — stlyossagitol fiiggben — négy 6nalld tipus-
ba sorolhatjuk be. Chiari 1. tipus esetén a beékel6dés
a vermist, illetve a haemisphaeriumok medialis részét
érinti. Chiari 11. tipusrol a vermis és a pons diszlokalt
pozicidja, illetve a nytltvels és a IV. kamra gerinccsator-
ndba terjedd helyzete esetén beszélink. Chiari II1. ti-
pusban a nyualtveld, a kisagy és az occipitalis féltekék egy
része is egy ugynevezett occipitocervicalis meningoce-
lébe hernidlédnak. Végiil a Chiari 1V. tipusi rendel-
lenesség a kisagy hypoplasiajaval jar egyiitt, ennek meg-
felel6en a fossa posteriort a IV. agykamra to6lti ki. E tipus
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RAB 4-8F

6. abra Ventriculomegalia négydimenzids ultrahangképe a 31. terhes-
ségi héten (SE I. N6i Klinika anyaga)
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Hydrocephalus miatt végzett terhességmegszakitisbol szirmazo
abortum felvétele (SE I. N&i Klinika anyaga)

7. dbra

1. tablazat LV/HW hényados 2 SD értékeinek alakuldsa a terhességi kor

fiiggvényében
LV/HW érték
16. hét 0,45-0,68
18. hét 0,40-0,54
20. hét 0,29-0,57
22. hét 0,22-0,37

— amelyhez esetenként cervicalis spina bifida is tarsul-
hat — gyakran autoszomalis recessziv oroklésmenetet
mutat.

A malformatio stlyossigara valé tekintettel a 24. ter-
hességi hét elStt a terhesség megszakitisa mérlegelendd,
a késébbi korjoslat az elvaltozds stlyossagatdl fiigg.
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2. tiblazat | Dandy-Walker-malformatio és egyéb rendellenességek térsuldsai
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Kromoszéma- Szindromak OMIM-szam Multifaktoridlis eredetli ~ Kornyezeti hatisok  Sporadikus kérképek
aberriciok kérképek
45X Warburg-szindroma (AR) 600118  Velesziiletett szivfejl6-  Rubeolavirus Holoprosencephalia
dési rendellenességek
6p- Aase-Smith-szindréma 147800  Vel6csG-zarddasi Warfarin Brachmann-—
rendellenességek de Lange-szindréma
9q+ Ruvalcaba-Myhre-szindréma (AD) 153480  Ajak-szdjpad hasadék Alkohol Goldenhar-komplex
dup 5p Coftin—Siris-szindréma (AR) 135900 Cytomegalovirus ~ Vese-rendellenességek
Dup 8p; dup 8q Orofacioodigitalis-szindréma 252100 Diabetes Facialis haemangiomak
(II. tipus) (AR)
9-trisomia Meckel-szindréma (AR) 249000 Isotretinoin Klippel-Feil-asszociacié
triploidia Aicardi-szindréma (XD) 304050 Polysyndactylia
Dup 17q Joubert—Boltshauser-szindréma (AR) 213300
Ellis-van Creveld-szindroma 225500
Fraser-szindréma (AR) 219000

AD = autoszomilis domindns; AR = autoszomalis recessziv; XR = X-hez kotott recessziv

Dandy—Walker-malformatio
(OMIM: 220200)

E fejl6dési rendellenességre a hydrocephalus, a vermis
cerebellaris hidnya vagy hypoplasidja, illetve a IV. agy-
kamra cisztikus tagulata jellemz6. Korabbi vizsgilatok a
malformatio kéreredetét a Luscka- és Magendie-nyildsok
atresidjara vezették vissza, Gjabb feltevések azonban in-
kabb a tobbi, gynevezett midline-elviltozissal soroljak
egy csoportba. Ismétlédését tekintve gyakran AR, ese-
tenként XR-6roklésmenetet kovet. A Dandy-Walker-
malformatio és egyéb rendellenességek tarsuldsait a
2. tablazat mutatja be.

A 24. terhességi hét elbtti felismerése a terhesség
megszakitasinak javallatat képezheti, az ezt kovetSen
kérismézett esetek prognozisa elsésorban az esetlege-
sen tarsulé rendellenességektdl fiigg.

Az aquaeductus Sylvii fejlodési
rendellenességes

Ebbe a csoportba a Sylvius-vezeték szdkiiletével, illetve
elzaréddsival jar6 esetek tartoznak. Az agyfolyadék ke-
ringésének zavara akkor alakul ki, amikor a Sylvius-
vezeték atmérGje 0,25 mm ald csokken, és jellegzetes,
ugynevezett triventricularis, supratentorialis hydroce-
phalus alakul ki. Monogénesen 6rokl6dé esetei koziil az
XR (X-kromoszémdihoz kotott, recessziv) 6roklésmene-
tet kovetd formaja (OMIM: 307000) a gyakran tarsuld
hypoplasids hiivelykujj miatt érdemel kiilon emlitést.

Arteriovenosus malformatiok

A Galenus-véna aneurysmaja
Az agyban futé véndk tagulata fistula vagy szomszédos
értejlédési rendellenesség miatt alakulhat ki. Tébbnyire a

falx cerebri als6 szé€lénél, a sinus sagittalis superiorban
halad6 Galenus-véna (vena cerebri magna) lehet érintett
avéna és a kisagyi artériak kozotti sont miatt. A kialakult
vénatdgulat komprimalhatja az aquaeductus Sylviit és
kovetkezményes hydrocephalust okozhat. A 24. terhes-
ségi hét elott felismert esetekben a terhesség megszaki-

Y4

tasa mérlegelendd, késébb idegsebészeti kezelés johet
szOba.
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