Polska Problemy Nauk Stosowanych, 2018, Tom 971s- 174 Szczecin

Malwina MALAS 2 Sebastian AWGUL, Artur U ZDZICKI °,
dr n. med. Michatl Marian SKOCZYLAS ¢, dr hab. n. med. Marcin SAWICKI €

& Studenckie Koto Naukowe przy Zakfadzie Diagnoskirazowej i Radiologii Interwencyjnej, Pomorski Weirsytet Medyczny w Szczecinie
Student Scientific Society in Department of giastic Imaging and Interventional Radiology, Pcanéan Medical University in Szczecin

® Studenckie Koo Naukowe Farmakogenetyki przy KatediZakfadzie Fizjologii, Pomorski Uniwersytet Medny w Szczecinie
Student Scientific Society of PharmacogenomdSepartment of Physiology, Pomeranian Medical @rsity in Szczecin

¢ Zakfad Diagnostyki Obrazowej i Radiologii Interwgireej, Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie
Department of Diagnostic Imaging and IntervemaioRadiology, Pomeranian Medical University in &zzn

ZMIANY MORFOLOGICZNE KR EGOStUPA | SZKIELETU
KONCZYN DOLNYCH W ZESPOLE REGRESJI KAUDALNEJ

Streszczenie

Wstep i cele: Zespét regresji kaudalnej charakteryzuje wiystpowaniem zmian w budowie
kosci i zaburzé struktur mekkotkankowych. Niewielka estas¢ wystpowania tego zespotu
skiania do analizy poszczegdélnych opisow przypadikoedniesieniu do prac uogolnaych.
Materiat i metody: W oparciu o wyniki przeghdu psmiennictwa z ostatnich 25 lat dokonano
syntetycznej analizy zmian w budowiegostupa, kéci miednicznych i kéci czesci wolnych
konczyn dolnych w obrazie zespotu regresji kaudalnej.

Wyniki: Do zmian kostnych spotykanych w zespole regresjdkinej nalég m.in. agenezja kr
gow, rozszczep kgostupa, odwrdcenie kifozy krzgwej, znieksztalcenie miednicy, skrécenie
kosci udowej i stopa kisko-szpotawa. Inne zmiany o istotnym znaczeniuddimym to np. dys-
plazja stawoéw biodrowych i przykurcze stawowh&oyn.

Whniosek: Zmiany kostne w zespole regresji kaudalnej cechgjznaczi roznorodndgcia, 0sob-
nicza zmienndciag oraz wspotistnieniem zmian stawow i strukturkkiotkankowych a standar-
dowe medyczne techniki obrazowania utivaiaja ich wykrywanie i monitorowanie.

Stowa kluczowe:zespét regresji kaudalnej,dgostup, szkielet kiczyny dolnej, radiologia.
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MORPHOLOGICAL CHANGESIN SPINE AND LOWER LIMB
SKELETON IN CAUDAL REGRESSION SYNDROME

Abstract

Introduction and aim: Caudal regression syndrome is characterized by ghann bones and
disturbances in soft tissue structures. The loviderace of this syndrome prompts the analysis of
individual case reports in relation to generalizimgrks.

Material and methods. Based on the results of a review of the literaturéhe last 25 years, a
synthetic analysis of the changes in the structdirthe spine, the hip bones and bones of the free
parts of the lower extremities in the picture ofidal regression syndrontes been carried out.
Results: Bone changes observed in caudal regression syndmch&de: agenesis of the verte-
brae, spina bifida, reversal of the sacral kyphppmlvic deformities, shortening of the femur and
clubfoot. Other changes of significant clinical sificance are, for example, the hip dysplasia and
the limb joint contractures.

Conclusion: Bone changes in caudal regression syndrome areacterized by considerable
diversity, individual variability and coexistencéatanges in joints and soft tissue structures, and
standard medical imaging techniques enable thetecteon and monitoring.

Keywords: caudal regression syndrome, spine, lower limb s&eleadiology
(Received: 02.09.2018; Revised:25.09.2018; Accepdeeb.2018)
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1. Wstep

Zespot regresji kaudalnej (zespot dysgenezji kangjpl(ang. caudal regression syndro-
me, caudal dysgenesis syndrorjest rzadkim, wrodzonym zespotem, w ktorym wgpsije
agenezja lub dysgenezja sko guzicznej, odcinkagbzwiowego i krzyowego kegostupa,
z towarzyszcymi nieprawidtowdciami w kanale kigowym i w korzeniach nerwow [1]. Wy-
stepuje on z cegstascig 1:25000 urodze [13]. Powstajce anomalie mina przypisé zmia-
nom zachodzcym do okoto 4 tygodnia gty podczas embriogenezy cewy nerwowej i proce-
sowi tworzenia si mezodermy [5], [7]. W patogenezie zespaibsane pod uwagdwa wa-
rianty. Pierwszy z nich, przyczynigly sk do powstania choroby u gkiszaci pacjentdw,
zaktada zaburzenia w pierwotnym procesie neurul@ojigi obejmuje zaburzenia w -
cowaniu pocatkowo prawidtowo rozwijajcej sk, pierwotnej jak i wtdrnej, cewy nerwowej
[7].

Zespot regresji kaudalnej ma pogkogenetyczne. W patogenezie odgrywa molutacja
homeotycznego genu HLXB9. Opisano rownienutacje w sekwencjach koduaych
HOXD13 i CYP26A1 [6]. Niektorzy autorzy sugegujole czynnikowsrodowiskowych jako
wyzwalapcych ekspresgj nieprawidtowych gendéw. Do innych postulowanychygzyn tego
zespotu zaliczono tak zaburzenia w glikozylacji biatek, hipoksgpraz spaywane minoksy-
dylu [14], [16].

Przyczyny sporadycznej postaci zespotu regresglébue) wys¢pujacej u chorych niespo-
krewnionych nie zostaly do koa wyja&nione. Pod uwagbrane s takie czynniki jak cukrzy-
ca u matki, hipoperfuzja oraz czynniki teratogens®dowiskowe [14]. Wysipuje on ponad
200 razy cesciej u dzieci kobiet z rozpoznartukrzyg insulinozalena (IDDM), jednakze
tylko u 16-22% pacjentdéw z tym zespotem stwierdztiddM u matek [16]. Ponadto 0,2-1%
przypadkow to noworodki urodzone przez zdrowe kiyhieo wskazujeze zespot ten nie jest
specyficzny dla cukrzycy, lecz niatpliwie wptyw teratogenny wywiera wysoka glikemia
wraz z czynnikami, ktére z iwspotistniej (obecné¢ ciat ketonowych) [7], [14].

Klinicznie pacjenci mog prezentowé wiele objawow, pocgnvszy od tagodnych zabunze
ruchowych i czuciowych poeggherz neurogenny oraz defekty ngitaw prowadzce do zgo-
nu, dlatego znajdajsic oni pod stat kontrok neurologiczg, urologiczn i ortopedyczg [2],
[3], [7]. Kontrowersyjne jest klasyfikowanie siremelii, czyli catkowitego lub oxciowego
zrostu kaczyn dolnych, jako formy zespotu regresji kaudaldd]. Cz$¢ autoréw opisujeg
jako najcezsz posta zespotu regresji kaudalnej lecz odmienne objawgtogeneza sireno-
melii mog sugerowsa, iz jest to odgbna jednostka chorobowa [14].

Diagnoza zespotu regresji kaudalnej opiegansi badaniu ultrasonograficznym oraz tomo-
grafii rezonansu magnetycznego w okresie prenatal[8}. Po porodzie przeprowadza si
szczegotowe badanie fizykalne i badanie obrazoweyeiem radiografii lub tomografii re-
zonansu magnetycznego (ztoty standard w badananr@xegowego) oraz, rzadziej, neuro-
grafigc rezonansu magnetycznego, gdy podejrzewarealsurzenia w olgbie widkien nerwo-

wych [17].
2. Materiat i metody

W oparciu o przegh pismiennictwa na temat zmian kostnych w obrazie zespajresji
kaudalnej dokonano syntetycznej analizy zmian wolaie kregostupa, kéci miednicznych
I kosci czesci wolnych kaiczyn dolnych. W niektorych fragmentach opracowawyadzniono
réwniez termin miednica, tj. zespét ka krzyzowej, kaci guzicznej i parzystych Koi
miednicznychZrédtem informacii byty artykuty przegtiowe, opisy przypadkéw oraz prace
na temat wykrywania wej wymienionych zmian zayciem technik diagnostyki obrazowej
z ostatnich 25 lat.

172



Zmiany morfologiczne kgostupa, miednicy i kiwzyn dolnych w zespole regresji kaudalnej

3. Wyniki
3.1. Zmiany w kregostupie

W przebiegu zespotu regresji kaudalnejzealofé do agenezji zarowno ko krzyzowej
i guzicznej jak i kegow ledzwiowych [14]. U jednego opisanego pacjenta agenazgostu-
pa ségreta az do poziomu 11 kigu piersiowego. W tych przypadkach ostatnie praovidt
zbudowane korzenie nerwOw rdzeniowych znajdsi¢ najczsciej na poziomie ostatniego
zachowanego kgu. Agenezji kkgobw maze towarzysz§ rowniez zakotwiczenie rdzenia &
gowego, z kacem rdzenia widocznym w badaniu MRI na poziomie goay L3 a S2 [7].

Wiekszai¢ pacjentow wykazuje dodatkowo cechy rozszczepgdstupa, a w rzadszych
przypadkach magwystpowa wady budowy poszczegolnychegdw (kreg potowiczy, keg
motyli, blok kostny), a tate odwrdocenie kifozy krzxowej [1]. W ocenie zmian w kgostu-
pie najczsciej wwywa sk skali Panga, ktora dzieli zaburzenie na 5 typowpostaci najiej-
szej, typu 5, dotkrta jest tylko ké¢ guziczna, bez zmian w ka krzyzowej. Zaburzenie
typu 1 manifestuje gsinatomiast kompletnym brakiem da» krzyzowej i zmianami sigajs-
cymi kregostupa ¢dzwiowego. Typy 2-4 okrdaja zaburzenia pwednie [8], [11], [15].
W obrazie choroby w obbie kregostupa mog by¢ rowniez obecne ttuszczaki, zaréwno we-
wnatrz jak i zewntrzoponowe [1].

Tab. 1. Zmiany morfologiczne ¢gostupa, miednicy i kiczyn dolnych w zespole regresji kaudalnej
Tab. 1. Morphological changes of the spine, pedvid lower limbs in the caudal regression syndrome

Kregostup Kdci miedniczne / miednica Kosci czsci wolnej kaiczyny dolnej
» agenezja kigow » deformacja kéci miednicy | » skrécenie kéci udowe;j
> wady kegow (kreg potowi- » zwezenie miednicy » zwichniecie, dysplazja stawow

czy, keg motyli, blok kostny) biodrowych

» odwrdcenie kifozy krzyowej » przykurcze zgiciowe w stawach
» rozszczep kigostupa biodrowych i kolanowych
towarzyszy im moa: » przeprosty w stawach kolanowycn
» tuszezald 7 topa kiskosapotawa
» zakotwiczenie rdzenia kgowego b ~Szpotaw

Zr6dio: Opracowanie autoréw
Source: Elabioration of the authors

3.2. Zmiany w obrebie kosci miednicznych i kasci czesci wolnych konczyn dolnych

W badaniach prenatalnych w obrazie ultrasonogmagiczu pacjentow ciergcych na ze-
spot regresji kaudalnej widoczne jest skrocenigckadowych a take znieksztatcenie mied-
nicy [14]. Inne nieprawidtiowixi ortopedyczne obecne postnatalnie mogpejmowa: de-
formacje stop, przykurcze zgiowe w stawach kolanowych i biodrowych, zwictuie lub
dysplaz¢ stawow biodrowych oraz stegkonsko-szpotaw [12]. Opisano rownie przypadki
wystepowania przeprostow w stawach kolanowych [9]. Ramslpodzielit zespdt regresiji
kaudalnej na cztery typy, gdzie walym kolejnym obraz miednicy charakteryzuje soraz
giebszymi zaburzeniami struktury anatomicznej z jgrekterystycznym zgzeniem [7].

Najbardziej znacce zmiany dotyczre karczyn dolnych wysipuja w charakteryzujcej
sie wystpowaniem pojedynczej kazyny dolnej sirenomelii, obecnej w niektdrych kitks
kacjach zespotu regresji kaudalnej. W zat#ci od stopnia nasilenia tej sekwencji wad
wszystkie kdci czesci wolnej kaiczyny dolnej pozostajparzyste lub tedochodzi do reduk-
cji liczby kaosci, skrajnie a do pojedynczej ki udowej i braku kéci piszczelowej (Stocker
I Heifetz 1987, cyt. za Machatowskim i wsp. 2014)), [10].
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4. \WWnioski

* Zmiany kostne w zespole regresji kaudalnej cechigjznaczig roznorodndcia, zmienno-
$cig osobnicz i wspotistnieniem zmian w stawach oraz struktunand¢kkotkankowych.

» Standardowe medyczne techniki obrazowania Alil@ja wykrywanie, ocea stopnia
Zaawansowania i monitorowanie tych zmian.
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