Problemy chirurgiczne

Dr n. med. tukasz Karpinski



Zarosniecie nozdrzy tylnych

* 1 na 7000 porodoéw
* Czesciej wystepuje u dziewczynek.
W 2/3 przypadkéw jest jednostronne.

Anatomic section of choanal atresia




Zarosniecie nozdrzy tylnych

e Zarosniecie jednostronne ujawnia sie czesto w
poOzniejszym okresie zycia.

* Objawy to:

1. Nadmierna ilos¢ wydzieliny z jednego
nozdrza.

2. Zatkanie jednego nozdrza.



Zarosniecie nozdrzy tylnych

e ZarosSniecie obustronne czesto ujawnia sie w
pierwszych dobach zycia.

1. Zatkanie drog oddechowych.

2. Gtosny oddech.
3. Sinica, ktora ustepuje podczas ptaczu.



Zarosniecie nozdrzy tylnych

 Niemoznosc wtozenia cewnika 5-6 fr. do
nozdrzy na gtebokosc¢ powyzej 30mm.

* Badania dodatkowe- badanie przy pomocy
lusterka.

* Ostateczne rozpoznanie — badanie KT z
podaniem kontrastu do nozdrzy.



Zarosniecie nozdrzy tylnych




Zarosniecie nozdrzy tylnych

Zespot Treacher-Collins.
 Mutacja w obrebie chromosomu 5.

e Zmniejszona zuchwa (mikrognacja),
znieksztatcone oczy (antymongoidale
ustawienie szpar powiekowych, rozszczep
powiek dolnych), znieksztatcone matzowiny
uszne i wady ucha srodkowego oraz
wewnetrznego.



Zarosniecie nozdrzy tylnych
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Zarosniecie nozdrzy tylnych

CHARGE
Rozszczep teczowki.
Wada serca.
Atrezja nozdrzy tylnych.

Zahamowanie wzrostu lub rozwoju
psychoruchowego.

Wady uktadu moczowo-ptciowego

. Wady uszu lub gtuchota.



Zarosniecie nozdrzy tylnych

Asocjacja VACTERL
Wady kregow
Atrezja odbytu
Wrodzona wada serca
Przetoka tchawiczo-przetykowa
Atrezja przetyku
Wady nerek
Wady konczyn



Zarosniecie nozdrzy tylnych

Wad wspotistniejgce
Wady twarzy, nosa, podniebienia
Polidaktylia
Wrodzone wady serca.
Rozszczep teczowki i naczyniowki.
Uposledzenie umystowe.
Wady matzowiny usznej
ZarosSniecie przetyku.
Kraniosynostoza.
Przetoka tchawiczo-przetykowa
Przepuklina oponowo-rdzeniowa.



Zarosniecie nozdrzy tylnych

Postepowanie

e Zabezpieczenie drog oddechowych (rurka
ustno-gardtowa, intubacja)

* Karmienie sonda.



Zarosniecie nozdrzy tylnych

Postepowanie operacyjne.
* Punkcja nozdrzy z zatozeniem stentow.
e Zabieg endoskopowy.
e Zabieg z dostepu przez podniebinie.



Zarosniecie nozdrzy tylnych

Fig-4: The technique of the William incision
for tanspalat! repair of choanal atresia



Wady cewy nerwowej

Druga najczestsza grupa wad wrodzonych.
Rozszczep kregostupa jest najczestszg wada z tej grupy.

Czestosc zalezy od czynnikow etnicznych,
geograficznych, zywieniowych.

Czestosc¢ 1-7 na 1000 urodzen.

Wystepuje czesciej u dziewczynek, niz u chtopcow.
Czestos¢ w kolejnych cigzach jest 20 wyzsza, niz w
populacji.

Czestosc spadta po wprowadzeniu suplementacji
kwasem foliowym.



Rozszczep kregostupa.

* Przepuklina zamknieta — pokryta skora.
* Przepuklina otwarta.



Rozszczep kregostupa.

* Osrodkowy uktad nerwowy powstaje ze
zgrubienia ektodermy (ptytka nerwowa) na
poczatku trzeciego tygodnia cigzy.

* Boczne czesci ptytki ulegajg zgrubieniu
tworzac fatdy nerwowe.

* Fatdy ulegajg dalszemu wzrostowi i zarosnieciu

tworzgc tube nerwowg. Zarosniecie zaczyna
sie w okolicy szyjnej.



Rozszczep kregostupa.

* Do zarosniecia dochodzi najpdzniej w regionie
tylnym.

* Do rozszczepu dochodzi, jezeli zarosniecie nie
dokona sie do 28 dnia cigzy.



Rozszczep kregostupa

W wiekszosci sg to wady izolowane.

Moga byC powigzane z zaburzeniami
chromosomowymi.

/wigzane sg niedoborem kwasu foliowego.

Podawanie antagonistow kwasu foliowego
zwieksza ryzyko wady (karbamazepina,
fenobarbital, fenytoina, primdon,
sulfasalazyna, trimetamina, trimetroprim)



Rozszczep kregostupa

Diagnostyka prenatalna.

Poziom alfa-fetoproteiny. Ocena miedzy 15-20
tygodniem cigzy. Test utatwia diagnostyke
otwartej przepukliny oponowo-rdzeniowej

oraz bezmodzgowia.
Diagnostyka ultrasonograficzna.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

W 80% wada dotyczy odcinka ledzwiowego i
krzyzowego.

* Rozpoznanie poporodowe jest tatwe.

Spina bifida occulta

Meningocele

Myelomeningocele

Spina Bifida (Open Defect)
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Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Objawy zalezg od poziomu na ktorym jest
uszkodzenie.

Porazenie pecherza moczowego oraz zwieraczy
wystepuje u 97% pacjentow.

Czasami czeSc drég nerwowych moze
zachowywac czesciowgq funkcje..

Zaburzenia funkcji pnia moézgu (zaburzenia
potykania, porazenie strun gtosowych, bezdechy)

Wodogtowie.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Leczenie
* Do leczenia kwalifikowane sg wszystkie dzieci.
 Smiertelnoé¢ wynosi okoto 24%.

* 85% pacjentow jest w stanie ukonczy¢ szkote
srednia.
* Badania pacjentéw w Wielkiej Brytanii:
1. 71% pacjentow przezyto 1 rok. W grupie
pacjentow z wodogtowiem 56%.

2. Przezywalnosc spada wraz wiekiem - 50% okoto
20 roku zycia.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Cigza i porod
Porod w Il stopniu referenciji.

Porod przedwczesny nalezy rozwazyc€ przy
okazji nagtej progresji wodogtowia.

Przy potozeniu miednicowym ciecie cesarskie.
Przy potozeniu gtowkowym — brak

jednoznacznej odpowiedzi.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Noworodek
Ocena lokalizacji, rozmiaru i typu zmiany.
Przy badaniu nalezy uzywac rekawiczek jatowych.

Przepukline nalez zaopatrzy¢ przy uzyciu
opatrunku nasgczonego sol3 fizjologiczna.

Duze ubytki nalezy okleic folig, aby zapobiec
utracie ciepta.

Dziecko uktadac na brzuchu.



Przepuklina oponowo-rdzniowa

Badanie
Ocena spontanicznej aktywnosci.
Ocena sity miesniowej oraz stopnia porazenia.
Odpowiedz na bodzce.
Obecnos¢ odruchow

Stan noworodkow z objawami neurologicznymi
poprawia sie w pierwszych 72 godzinach zycia.
Wazna jest ocena obecnosci wodogtowia.

Ocena towarzyszgcych zmian: wady stop, uszkodzenia

stawow, kifoza, wady serca, uktadu pokarmowego,
nerek.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa.

Postepowanie

* Profilaktyczna antybiotykoterapia o szerokim
spektrum.

e Zamkniecie wady w pierwszych 48 godzinach
Zycia + antybiotykoterapia zmniejsza ryzyko
infekcji z 19% do 1%.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Wodogtowie

Ocena przyrastani obwodow gtowy i kontrola USG
przez kilka pierwszych tygodni zycia.

Jezeli obwodd gtowy nie przyrasta szybko i brak jest
objawow to zaleca sie postepowanie wyczekujace.

Szybko postepujgce wodogtowie wymaga zatozenia
zastawki.

Zatozenia zastawki wymaga okoto 60% pacjentow.

Jezeli obserwowano szybkg progresje wodogtowia
wewnatrzmacicznie zalecane jest zatozenie zastawki
wraz z korekcjg przepukliny.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Powiktania
Uszkodzenie zastawki.
Zakotwiczenie rdzenia.
Chiari Il.
Hydromyelia.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Uszkodzenie zastawki
B6l gtowy, wymioty, letarg.
Czesto przebieg bezobjawowy.

W pozniejszym okresie — pogorszenie wynikow
szkolnych, pogorszenie wydolnosci konczyn
dolnych oraz zwieraczy uktadu moczowego.

U 30% dzieci z uszkodzong zastawka brak
szybkiego poszerzenia komoér mozgu.



Przepuklina oponowo- rdzeniowa

Zakotwiczenie rdzenia
Pogorszenie funkcjonalnosci konczyn dolnych.
Pogorszenie funkcji uktadu moczowego.
Nasilona skolioza.

Bal.
Nalezy wykluczy¢ uszkodzenie zastawki.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Zespot Chiari Il
Trudnosci w potykaniu.
Stridor wdechowy.
Bezdechy.

Postepowanie chirurgiczne.


https://pl.wikipedia.org/wiki/Plik:Chiari2.jpg

Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Hydromyelia

* 50% stabilnych pacjentow wykazuje obecnosc
ptynu w kanale centralnym rdzenia
kregowego.




Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Hydromyelia
Postepujgca skolioza.
Problemy urologiczne.
BAl.
Zaburzenia ruchowe lub czuciowe.
Postepowanie do ewakuacja ptynu.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa.

Rozw0j poznawczy.

* Rozwéj poznawczy jest uposledzony u
pacjentow z:

1. Malformacjg Chiari Il.
2. Wodogtowiem.
3. Po przebytej infekcji.

U wiekszosci pacjentéw 1Q jest w granicach
normy.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Powiktfania ze stronu uktadu moczowego.

* Pecherz neurogenny dotyczy prawie
wszystkich pacjentow z przepukling opnowo-
rdzeniowa.

* Postepowanie: okresowe cewnikowanie

pecherza, antybiotykoterapia profilaktyczna,
leki antycholinegriczne.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Powiktfania ze strony uktadu pokarmowego.
* Dotyczy prawie wszystkich pacjentow.

* Objawy: zaburzenia perystaltyki, zaburzenia
funkcji zwieracazy.



Przepuklina oponowo-rdzeniowa

Powiktania ortopedyczne.

 Obejmujg wrodzone deformacje konczyn,
stawow, skolioza (dotyczy wiekszosci
pacjentow)



Przepuklina przeponowa

e Zaburzenie rozwojowe przepony prowadzgce
do przemieszczenia sie trzewi do klatki
piersiowej.

* Obecnosc przepukliny u ptodu zaburza rozwoj
ptuc prowadzgc do hipoplazji.



Przepuklina przeponowa

Congenital Diaphragmatic Hernia

Right Bronchus Left Bronchus

Right Lung Left Lung

Small intestine
moves into chest
cavity

Diaphragm



Przepuklina przeponowa

Objawy
Niewydolnos¢ oddechowa — najczesciej o
ciezkim przebiegu.
Beczkowata klatka piersiowa.
Zapadnieta jama brzuszna.

Brak szmeru oddechowego po jednej stronie,
czasami stychac perystaltyke nad klatka
plersiowa.



Przepuklina przeponowa

Objawy.

* Dodatkowe wady wystepujg u 50% pacjentow
(aberracje chromosomowe, wady serca, wady
Cewy nherwowej).

e Zwiekszone ryzyko wystgpienia nadcisnienia
ptucnego.



Przepuklina przeponowa

Diagnostyka.
* Prenatalne USG. '
* RTG po porodzie.




Przepuklina przeponowa

Postepowanie.
* Obecnie zalecane jest szybkie wykonanie
zabiegu, co jednak nie poprawito
przezywalnosci.

* Pojawiajg sie opinie, aby zabieg przesuwac w
czasie.



Przepuklina przeponowa

Postepowanie poporodowe.
Intubacja.
Stosowanie niskiego cisnienia wdechowego.

Zatozenie sondy dozotgdkowej i i odcigganie tresci
pokarmowe,;.

Zatozenie cewnikow do naczyn pepowinowych.

Srednie ci$nienie tetnicze nalezy utrzymac
powyzej 50mmHg.
Surfaktant raczej tylko u wczesniakow <34tc.



Przepuklina przeponowa

Saturacja powyzej 80%.
Pa02>60mmHg.

Unikanie barotraumy.

Czestos¢ oddechdéw 30-100/min.
Cisnienie szczytowe max. 20-25cm H20.
Rozwazy¢ ECMO przy PIP>28cm H20.
Permisywna hiperkapnia.

Nalezy rozwazy¢ HFOV oraz iNO.
Podanie lekow sedacyjnych.



Przepuklina przeponowa

ECMO
* Wskazania:
1. Sat<85%, Pa02<30mmHg.
2. PIP>28cm H20
3. Hipotensja oporna na leczenie.
4

. Kwasica metaboliczna.
* Wskazania roznig sie pomiedzy osrodkami.



Przepuklina przeponowa

ECMO
* Kryteria wytgczenia:
1. Wady letalne
2. Ciezkie krwawienie dokomorowe



Przepuklina przeponowa

Postepowanie chirurgiczne

 Odprowadzenie narzgddw jamy brzusznej do
klatki piersiowe;.

e Zaszycie przepukliny z ewentualnym wszyciem
taty. Rzadziej spotykang technika jest
rozszczepienie miesni brzucha i uzycie ich jako
taty.

e Czasami pacjent wymaga wszycia worka silo,
jezeli pojemnosc jamy brzusznej jest
niewystarczajaca.



Przepuklina przeponowa

* Przezywalnosc¢ w przypadku opodznienia
zabiegu do czasu stabilizacji i selektywnego
wykorzystania ECMO wynosi 79%-92%.

* W przypadku natychmiastowego zabiegu —
0k.56%.



Przepuklina przeponowa

Kiedy wykonac zabieg?

* W przypadku matej przepukliny po 48-72 godzinach po
porodzie.

* W przypadku miernie nasilonej hipoplazji i przy
odwracalnym nadcisnieniu ptucnym po 5-10 dniach.
* U pacjentéw wymagajgcych ECMO — kontrowersje:
1. Operacja w trakcie ECMO — duza ilos¢ ciezkich
krwawien dokomorowych

2. Operacja, kiedy pacjent jest gotowy, aby zakonczyc
ECMO



Przepuklina przeponowa

Powikfania
Przetrwate nadcisnienie ptucne.
Krwawienie.
Chylothorax.
Zakazenie.

Dysplazja oskrzelowo-ptucna.

Nawrot przepukliny.

Defekty sciany jamy brzusznej lub klatki piersiowej.
Problemy z karmieniem.

Nieprawidtowy rozwdj neurologiczny.



Przepuklina przeponowa

Przetrwate nadcisnienie ptucne szczegdlnie
dotyczy pacjentow wymagajgcych ECMO.

/ czasem funkcjonowanie ptuc ulega poprawie
do 2 roku zycia, nawet jezeli poczatkowo
wystepowata hipoplazja.

Wady klatki piersiowej dotyczg 0k.23%
pacjentow.

Nawrot przepukliny 2%-22% dzieci. Nawrot
wystepuje czesciej w grupie ECMO (27%-57%).



Przepuklina przeponowa

Zakazenie faty- przy uzyciu tat z Gore-texu 4%-
5%.

GERD, zaburzenia perystaltyki — 50%. 18%
wymaga zabiegu z powodu refluksu.

Zaburzenia wzrastania — 30%-86%.
Zaburzenia rozwoju — 30%-80%



Przepuklina przeponowa

* Przezywalnosc¢ — 70%-92%.
e Zachodnia Australia — 35% noworodkow umiera przed
dotarciem do szpitala Ill stopnia referencji.

* Wielka Brytania — przezywalnosc¢ 40%.

* Wschodnia Australia — 8% - terminacja cigzy, 10% -
martwe urodzenia, 82%- zywe urodzenia. Sposrod
zywych urodzen przezyto 56%.

e Japonia — przezywalnosc¢ 84%.
1. HFOV-71% (przezyto74%)

2. iNO-56% (przezyto 68%)

3. ECMO-7% (przezyto 37%)



Przepuklina przeponowa

Czynniki pogarszajgce rokowanie.
Wczesniactwo
Nadcisnienie ptucne
Transport
Niska saturacja
Duza przepuklina
Przepuklina prawo, czy lewostronna ???



Przepuklina przeponowa

Pozna przepuklina przeponowa

Badanie na 15 pacjentach. Przepuklina
rozpoznana miedzy 4 dniem, a 10 rokiem
ZycCia.

6 pacjentow — objawy oddechowe

6 pacjentow — objawy brzuszne

3 pacjentow oba



Przepuklina sznura pepowinowego

» Czestos¢ 1/5000 urodzen.

e Czesto wspoatistnieje z innymi wadami —
trisomie 13,15,16,18, zespot Beckwith-
Wiedemann) — 50%-70%.

* 95% przepuklin tatwo rozpoznac przy uzyciu
USG.



Przepuklina sznura pepowinowego

Wady wspotistniejgce.
Wady serca — 40%.
Wady cewy nerwowe;.
Rozszczep wargi/podniebienia.
Przetrwata kloaka.



Przepuklina sznura pepowinowego

Diagnostyka prenatalna

Kariotyp.

Badanie w kierunku zespotu Beckwith-
Wiedemann.

Echokardiografia.
Poziom alfa-fetoproteiny.
Porod w Il stopniu referenc;ji.

Ciecie cesarskie >=39tc. — brak dowodoéw na
wyzszos¢ nad porodem sitami natury.



Przepuklina sznura pepowinowego

Postepowanie z noworodkiem.

Obtozenie zmiany wilgotnym, sterylnym
opatrunkiem.

Zatozenie sondy zotagdkowe,;.

Ocena wydolnosci oddechowej.

Kontakt naczyniowy.

Komfort cieplny — inkubator, promiennik.
Antybiotykoterapia.

Ocena utraty ptynow.



Przepuklina sznura pepowinowego

Zabieg

* Przepukliny o Srednicy do 2cm — zabieg
jednoetapowy.



Przepuklina sznura pepowinowego

Zabieg
Przepuklina od 2 do 9 cm. srednicy.

Zatozenie worka Silo na okoto 3-7 dni. Stopniowe
zmniejszanie worka powoduje wchodzenie trzewi
do jamy brzusznej oraz rozciggniecie skory.

Jezeli w przepuklinie znajdowata sie watroba to
zmniejszanie worka powinno sie odbywac pod
controlg USG.

* Po korekcji przepukliny pacjenci mogg wymagac
orzewlektej wentylacji z powodu uposledzonej
funkcji przepony.




Przepuklina sznura pepowinowego

Rokowanie
* W przypadku wspotistnienia innych wad —
sSmiertelnosc 80%.
* 75%- pacjentow, ktorzy przezyli — brak
dtugotrwatych komplikacji ze strony uktadu
pokarmowego.

* Uposledzenie rozwoju fizycznego i
umystowego — 1/3 pacjentow.



Przepuklina sznura pepowinowego




Przepuklina sznura pepowinowego




Przepuklina sznura pepowinowego




Wytrzewienie

* Czestos¢ 1-5/10000 urodzen.

e Koreluje ze stylem zycia matki — alkohol,
papierosy, niska masa ciata, czeste infekcje
uktadu moczowego.

* CzesSciej u rasy biatej oraz w cigzach
pojedynczych.



e wnh e

Wytrzewienie

Diagnostyka
Rozpoznanie na podstawie USG w cigzy.
Podwyzszony poziom alf-fetoproteiny.

W przeciwienstwie do przepukliny sznura pepowinowego,
wytrzewienie rzadko wspotistnieje z innymi wadami (10%)

Wady w obrebie przewodu pokarmowego wspotistniejg w
25%:

Nieprawidtowy obrot jelit.
ZarosSniecie jelit.

/wezenie jelita.

Uchytek Meckel a

Wady pecherza moczowego.



Wytrzewienie

Porod

U noworodkéw z wytrzewieniem czesciej
wspotistnieje wczesniactwo.

70% noworodkow rodzi sie po 37tc.

Wytrzewienie nie jest wskazaniem do ciecia
cesarskiego.

Niektore osrodki zalecajg ciecie w przypadku
wytrzewienia obejmujgcego watrobe.

Porod w osrodku 11l stopnia referencji.



Wytrzewienie

Postepowanie z noworodkiem.

Owiniecie wytrzewienia jatowym opatrunkiem.
Na to powinna byc¢ zatozona folia.

Zatozenie sondy zotagdkowe,;.
Kontakt zylny.
Ocena wydolnosci oddechowe;.

Utrata ptyndw 2,5x wieksza w porownaniu do
zdrowego noworodka.

Komfort cieplny.



Wytrzewienie

Zabieg
e Zabieg jednoetapowy mozliwy u 70%
pacjentow.
* W pozostatych przypadkach zatozenie worka
Silo.

e Zaburzenia motoryki przewodu pokarmowego
po zabiegu sg typowe w tej grupie dzieci.



Rokowanie

Przezywalnosé — 90%.

Powiktania zwigzane z zakazeniem, zwezeniem
ub zarosnieciem jelita, martwica i perforacja
przewodu pokarmowego dotyczg w wiekszosci
pacjentow u ktorych wspoftistniaty inne wady.
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Wytrzewienie




Wytrzewienie




Epidemiologia

e Czestos¢ 1 na 3500 porodow

* Najczesciej wspotistnieje z zarosnieciem
przetyku



Type: A

® &

Type B:
Esophageal atresia with

proximal tracheoesophageal
fistula (1% of cases)

Klasyfikacja

Esophageal atresia without
tracheoesophageal fistula
(8% of cases)

Type C:

Esophageal atresia with
distal

fistula (84% of cases)

Type E:
Tracheoesophageal fistula
without esophageal atresia
(H-type) (4% of cases)

Type D:

Esophageal atresia with
proximal and distal
tracheoesophageal
fistula (3% of cases)



Objawy

Wielowodzie (u noworodkow z zarosnieciem
przetyku)

Duza ilos¢ wydzieliny w jamie ustnej
Rozdety zotgdek
Zapalenie ptuc

Przetoka typu H — kaszel, krztuszenie sie w
czasie lub po karmieniu, czeste zapalenia ptuc.
Objawy moga nie byc charakterystyczne w
okresie noworodkowym.



Rozpoznanie

* Proba zatozenia sondy oraz zdjecie RTG
* Préba podania kontrastu do przetyku



Leczenie

e Zabieg chirurgiczny.

* W przypadku znacznego skrocenia przetyku
zabieg jednorazowy moze nie by¢ mozliwy.



Rokowanie

 Rokowanie zalezy od wad wspotistniejgcych
(wady serca).

* Powiktania: przeciekanie zespolenia, zwezenia
przetyku, nawrot przetoki, dysfagia (50%),
GERD ze zmianami zapalnymi przetyku (40%),
GERD bez zmian zapalnych (56%), infekcje
uktadu oddechowego (24%), astma (22%),
swisty (35%), przewlekty kaszel (15%), przetyk
Baretta (6%), rak przetyku (1%).




Grupa wad obejmuj3ca:

* Rozszczep wargi z rozszczepem podniebienia
(CL/CP)

* |zolowany rozszczep wargi (CL)
* |zolowany rozszczep podniebienia (CP)

e Czestosc¢ 14,5/10000 urodzen



Epidemiologia

Czestos¢ wystepowania zalezy od:

e Rasy: najrzadziej rasa czarna, najczescie;
rdzenni Amerykanie.

* Ptci: Izolowany rozszczep wargi oraz rozszczep
wargi z rozszczepem podniebienia — czescie;
chtopcy, izolowany rozszczep podniebienia —
czesciej dziewczynki

e Czestosc wzrasta wraz z wiekiem matki



Embriologia

* Rozszczep wargi dokonuje sie w pierwszych 35
dniach zycia postkoncepcyjnego.

* Rozszczep podniebienia dokonuje sie w
pierwszych 56-58 dniach zycia.



Przyczyny

Genetyka: geny odpowiedzialne za powstanie
wady: Sonic hedgehog, TGF-alfa, TGF-beta-3,
IRF-6.

Leki: fenytoina, kwas walproinowy, topiramat,
metotreksat, sterydy (?)

Palenie papierosow
Alkohol

Niedobor kwasu foliowego



Diagnostyka

Diagnostyka prenatalna: najwczesniej ok. 13-14
tygodnia cigzy.

Doktadnosc rozpoznania prenatalnego rozna :9%-100%.
Srednia 33,3% dla CL/CP, 20,3% CL, 0,3% CP

Jezeli rozszczep wspotistnieje z innymi wadami to jest
to wskazanie do amniocentezy.

Obecnosc¢ rozszczepu nie wptywa na opieke
okotoporodowg matki.

Byta jedna proba korekcji prenatalnej: noworodek
urodzit sie przedwczesnie i zmart po 2 miesigcach.

Najdoktadniej wade uwidoczni¢ mozna w USG 3D oaz
MRI.
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Postepowanie

* Noworodki mogg prezentowac problemy z
karmieniem lub oddychaniem.

* Rozszczep wargi mozna operowac po 3
miesigcu zycia, rozszczep podniebienia po 6
miesigcach zycia.



WP e

Ryzyko powtdrzenia wady

Czestos¢ nie zalezy od ciezkosci wady.

Doktadne badanie rodzicow moze ujawnic¢ obecnosc
mikroformy rozszczepu. Obecne sg postaci autosomalne
dominujgce lub recesywne zwigzane z ptcia.

Rozszczep jako element catego zespotu.
Delecja 22q11 — zespot DiGeorge
Zespot oral-facial-digital typ I- dominujgcy zwigzany z X
Zespot Treacher-Collins
Zespot tasm owodniowych
Zespot Sticlera -



