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Celem pracy bylo przesledzenie wspotistnienia agenezji ciata modzelowatego (ACC)
z innymi wadami rozwojowymi osrodkowego uktadu nerwowego (OUN), jak rowniez
poréwnanie obrazu klinicznego izolowanej ACC z ACC, ktorej wspottowarzysza inne
zaburzenia rozwojowe mozgowia.

U 13 dzieci (43%) ACC byta izolowana wada uktadu nerwowego, u pozostatych 17
dzieci (57%) stwierdzono wspotistnienie innych wad OUN (m.in. holoprosencefalia, wo-
doglowie, poszerzenie zbiornikow podpajgczynowkowych, torbiele pajeczynowki, zabu-
rzenia migracji neuroblastow, wady mozdzku). U czgsci pacjentow z ACC wystgpowaty
wady rozwojowe innych narzadoéw, co pozwolito na rozpoznanie u jednej z dziewczynek
zespolu Aperta, u jednego chtopca zespotu Toriello-Carey, u innego chtopca obraz kliniczny
odpowiadat sekwencji VATER. U trzech dziewczynek postawiono rozpoznanie zespotu
Aicardi. U jednego dziecka rozpoznano wrodzone zakazenie wirusem cytomegalii. U jed-
nego chlopca wykryto mozaikowy, pierScieniowy chromosom 7, u innego za$ mikrodelecjg
chromosomu 22 (CATCH syndrome).

Ciato modzelowate (corpus callosum) jest struktura mozgowia zespalajaca i integrujaca
obie jego potkule. Czgsto$¢ wystgpowania agenezji ciata modzelowatego (agenesis of corpus
callosum — ACC) notowana jest od 0,3% w badaniach radiologicznych, do 5,3% w autop-
sjach [4]. Wedlug Jereta ACC bywa rozpoznawana u 2—3% pacjentdw demonstrujacych nie-
prawidlowosci uktadu nerwowego, u ktérych wykonywane sg badania obrazowe mozgowia
[7]. Podkresla sig jednak fakt, ze czgsto objawy zaréwno agenezji, jak i hypoplazji narzadu,
zwlaszcza izolowanej, sa na tyle niecharakterystyczne, ze nie stanowia wskazania do wyko-
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nywania badan obrazowych moézgowia [11, 14]. Stad faktyczna liczba przypadkéw anomalii
ciata modzelowatego trudna jest do ustalenia.

Zaburzenia powstawania struktur ciala modzelowatego ma miejsce w zyciu zarodkowym
i ptodowym, nie pdzniej niz w 9-20 tygodniu zycia ptodowego i jest spowodowane niepra-
widlowym zamknigciem przedniego odcinka cewy nerwowej [16].

Etiologia wady jest wieloczynnikowa. Na jej powstanie maja wptyw czynniki zapalne,
toksyczne, naczyniopochodne, urazowe, demielinizacyjne, nowotworowe [4, 14]. Wigkszos¢
przypadkéw wystepuje sporadycznie, choé istnieje mozliwos$¢ rodzinnego wystgpowania na
drodze dziedziczenia autosomalnie dominujacego, recesywnego czy zwiazanego z chromoso-
mem X. Anomalia ta stwierdzana jest u chorych z aberracjami, w szczegdlnos$ci dotyczacymi
chromosomoéw 8, 9, 13, 18. Moze takze towarzyszy¢ wrodzonym zaburzeniom metabolicznym,
np. nieketotycznej hiperglicynemii, chorobie Menkesa, chorobie Hurlera, chorobie syropu
klonowego, chorobom peroksysomalnym, zespotowi Zellwegera [1, 4, 12, 14].

ACC w 20% jest wada izolowana, w 80% przebiega z anomaliami w zakresie innych
uktadéw i narzaddéw tworzac roézne zespoty, np. zespot Aicardi, Shapiro, Millera—Dickera [1,
2, 6]. Wielokrotnie jednak ustalenie czynnika etiologicznego wady jest niemozliwe.

Rozpoznanie agenezji badz hypoplazji spoidta wielkiego stawiane jest czgsto na podstawie
badania ultrasonograficznego. Do objawow typowych nalezy: przemieszczenie komory III
ku gorze, rozsunigcie zarysow komor bocznych, nieprawidlowy, jakby promienisty przebieg
rowkow na wewngtrznej powierzchni potkul bocznych [9]. Znalezienie patologii struktur
ciata modzelowatego w badaniu USG powinno by¢ wskazaniem do rozszerzenia diagnostyki
obrazowej uktadu nerwowego. W badaniu rezonansem magnetycznym cecha nieprawidtowego
rozwoju ciala modzelowatego jest wynicowanie zakrgtow obreczy, rozsunigcie rogow przednich
komor bocznych z wysoko potozona migdzy nimi komora III [8, 16].

W pismiennictwie przewaza poglad, ze izolowana agenezja badz hipoplazja corpus callosum
w 95% przypadkéw nie uposledzaja rozwoju dziecka, powodujac jedynie nieznaczne, wykry-
wane precyzyjnymi testami psychologicznymi zaburzenia koncentracji i uwagi [4, 14].

CEL PRACY

Celem pracy byla analiza wspotistnienia ACC z innymi zaburzeniami rozwojowymi mo6z-
gowia oraz analiza obrazu klinicznego izolowanej ACC i ACC skojarzonej z wadami OUN.

MATERIAL I METODY

Przedmiotem badan byla grupa 30 dzieci w wieku od 4 miesigcy do 15 lat, 10 dziewczynek
1 20 chtopcow hospitalizowanych w klinikach Akademii Medycznej w Gdansku w okresie
ostatnich 3 lat, u ktérych stwierdzono agenezj¢ ciata modzelowatego. Wigkszo$¢ dzieci ob-
serwowana byta od okresu noworodkowego.

U wszystkich pacjentow wykonano badanie USG mozgowia i na jego podstawie posta-
wiono wstgpne rozpoznanie, potwierdzajac je badaniem TK i/lub MR. Kazde dziecko miato
oznaczony kariotyp. Przeprowadzono szczegotowa diagnostyke pod katem infekcji wrodzonej,
w szczegblnosci cytomegalii i toksoplazmozy. Systematyczna obserwacja stanu klinicznego
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trwajaca 1,5 roku obejmowata migdzy innymi badania neurologiczne, okulistyczne, u dzieci
starszych — psychologiczne. W przypadkach watpliwych poszerzano diagnostyk¢ o badania
metaboliczne. Przy klinicznych podejrzeniach wad rozwojowych ze strony innych narzadow
wykonywano dodatkowo odpowiednie badania diagnostyczne.

Material podzielono nast¢pnie na dwie grupy. W pierwszej (I) zestawiono przypadki z
izolowana agenezja ciala modzelowatego, w drugiej (II) za$ przypadki, w ktorych wadzie
ciata modzelowatego towarzyszyly inne zaburzenia rozwojowe OUN.

WYNIKI

Grupa I liczyta 13 dzieci z izolowang wada CC — 3 dziewczynki i 10 chtopcow.

Grupa II obejmowata dzieci z anomalia CC i towarzyszacymi zmianami OUN. Liczyta 17
dzieci — 7 dziewczynek i 10 chlopcow.

Poréwnano wywiad ciazowy i okoloporodowy dzieci z ACC izolowana oraz dzieci z ACC
i towarzyszaca wada rozwojowa OUN: tabela 1.

Analizujac calg grupe 30 dzieci ustalono, ze w 3 przypadkach wywiady dotyczace po-
przednich ciaz byly obcigzone. W jednym przypadku urodzenie dziecka z ACC poprzedzity
trzykrotne poronienia, w jednym — doszto do obumarcia ptodu w 20 tygodniu ciazy, w jednym
przypadku ciaza poprzedzona byta zgonem dziecka z wadami rozwojowymi.

Badanie USG w ciazy zostato wykonane u 13 dzieci, u 7 postawiono podejrzenie wady
OUN plodu.

Tab. 1
Poréwnanie wywiadu cigzowego i okotoporodowego dzieci z izolowana ACC oraz dzieci z ACC i to-
warzyszaca wada rozwojowa OUN

Comparison of pregnancy and perinatal records for children with isolated ACC and those with ACC and

coexisting developmental defect of the CNS

Pregnancy record

ACC + wada OUN ACC izolowane
ACC + CNS defect isolated ACC
N=17) (N =13)
Wywiad ciazowy . lnfekcja‘/ Infection — 2 ‘
Wielowodnie / Polyhydramnio- Infekcja — 2

sis — 1

USG w ciazy

Ultrasound in pregnancy

7 (6 wada / defect)

6 (1 wada / defect)

Neonatal seizures

Wczedniactwo 3 )
Prematurity

Obwad gtowy po urodzeniu 37cm (N=1) 37ecm (N =2)
Head circumference upon birth 38ecm (N=1) 38ecm (N=1)
Skala Agar 67 pkt — 2
Apgar score 67 pkt =5 2 pkt—1
Drgawki noworodkowe | )
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Tab. 11
Obraz kliniczny dzieci z izolowang wada CC
Clinical manifestations in children with isolated defect of the corpus callosum
L Inicjal; wiek Obraz kliniczny Rozpoznanie
p- Initials; age Clinical manifestations Diagnosis
RS padaczka / epilepsy z. Aicardi / Aicardi
7 mies. / opdznienie 10zwoju / developmental delay syndrome
months hipotonia / hypotonia
cechy dysmorficzne / dysmorphic signs
) AL uposledzenie umystowe umiarkowane / moderate mental
13 lat / years retardation
znaczna nadpobudliwos¢ / marked hyperactivity
] opoznienie rozwoju / developmental delay
3 hipotonia / hypotonia
3 lata / years .
makrocefalia / macrocephaly
MT opoznienie rozwoju / developmental delay cytomegalia
4 . . . wrodzona
3,5 roku / years | hipotonia / hypotonia )
congenital cytomegaly
Al cechy dysmorficzne / dysmorphic signs
5 makrocefalia / macrocephaly
4,5 roku / years e .
opoznienie rozwoju / developmental delay
B cechy dysmorficzne / dysmorphic signs
6 op6znienie rozwoju / developmental delay
6 lat / years p . :
hipotonia / hypotonia
cechy dysmorficzne / dysmorphic signs
uposledzenie umystowe umiarkowane / moderate mental
7 KB retardation
7,5 lat / years liczne stereotypie / multiple stereotypies
znaczna nadpobudliwo$¢ / marked hyperactivity
zaburzenia mowy / speech impairment
3 Al opoznienie rozwoju / developmental delay sekwencja VATER
2,5 roku / years | hipotonia / hypotonia VATER sequence
9 ;)Alata / years hipotonia / hypotonia
MD op6znienie rozwoju / developmental delay zespot Toriello-Carey
10 7 lat / years nadpobudliwo$¢ / hyperactivity Torcello-Carey
hipotonia / hypotonia syndrome
cechy dysmorficzne / dysmorphic signs
1 JK makrocefalia / macrocephaly
1,5 roku / years | opoznienie rozwoju / developmental delay
hipotonia / hypotonia
12 MK cechy dysmorficzne / dysmorphic signs zespot Aperta
4 lata / years opoznienie rozwoju / developmental delay Apert syndrome
cechy dysmorficzne / dysmorphic signs
MS P .
13 2 lata / years opoznienie rozwoju / developmental delay CATCH syndrome
hipotonia / hypotonia
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Stan wigkszosci noworodkow po urodzeniu oceniono jako dobry (8 —10 pkt. w skali Apgar),
jedynie jeden noworodek po urodzeniu wymagat intubacji, a nastgpnie przez 19 dni kontynuacji
oddechu zastgpczego ze wzgledu na utrzymujace si¢ zaburzenia oddechowe.

U 5 noworodkéw obwod glowy przekraczat 97 percentyl.

Systematycznie obserwowano rozwoj psychomotoryczny badanej grupy dzieci, okresowo u
wszystkich przeprowadzano badanie neurologiczne. Obraz kliniczny dzieci z izolowana wada
cc wraz z ustalonym rozpoznaniem klinicznym ilustruje tabela II.

U wigkszosci dzieci stwierdzano opdznienie rozwoju psychomotorycznego, w tym 2 dzieci
prezentowato cechy upos$ledzenia umystowego w stopniu umiarkowanym, 6 demonstrowato
ponadto znaczna nadpobudliwo$¢ i zaburzenia koncentracji uwagi. U 9 dzieci stwierdzano
globalne obnizenie napigcia mig§niowego, przy zywych, symetrycznych odruchach, u 7 — cechy
dysmorficzne w budowie twarzoczaszki. U jednej z dziewczynek (SD) wobec wystgpowania
napadow zgigciowych wraz z anomaliami rozwojowymi w obrebie uktadu kostnego (niepeine
zro$nigcie kregdw S1-S3) i narzadu wzroku (zapalenie naczyniowki i siatkowki) postawiono
rozpoznanie zespotu Aicardi. Dziecko leczone jest wigabatryna oraz kwasem walproinowym
z dobrym efektem i pozostaje pod stata opieka Poradni Neurologii Dziecigcej przy AMG.
U jednego dziecka (MT) rozpoznano cytomegali¢ wrodzona, u innego (MS) wykryto mikro-
delecje chromosomu 22 (CATCH syndrome). Obraz kliniczny w przypadku dziesiagtym (MD),
w ktorym obok cech dysmorficznych, znacznej hipotonii, wykryto wadg serca, wadg narzadu
wzroku, syndaktyli¢ I1I-V palcow stop, rozszczep kregow, rozszezep wargi i podniebienia, co
odpowiada zespotowi Torcello-Carey. Jeden przypadek (AJ) ze stwierdzong wada serca, wadami
rozwojowymi uktadu kostnego (niedorozwdj kciuka), pokarmowego (zaro$nigcie przetyku,
przetoka tchawiczo-przetykowa) odpowiada sekwencji VATER. U jednej dziewczynki (MK)
z kraniosynostoza, syndaktylig II-II palca stop postawiono rozpoznanie zespotu Aperta.

Wisréd wad OUN wspottowarzyszacych ACC w II grupie 17 dzieci najczgstsze byly za-
burzenia migracji neuronéw stwierdzane w 5 przypadkach, w tym u 3 — notowano ogniska
heterotopii istoty szarej, u 1 dziecka lissencefalig, u 1 — schisencefali¢. Rowniez u 5 dzieci
notowano poszerzenie komér mézgu, zbiornika wielkiego, zbiornika mostu, u 5 — hipoplazj¢
ptatéw czotowych, skroniowych, a u 4 — torbiel pajeczyndéwki. Zaburzenia struktur linii $rod-
kowej obejmowatly holoprosencefalig, torbiel przegrody przezroczystej oraz w 2 przypadkach
niewyksztatcenie zakrgtu obrgczy. Ponadto u 3 dzieci wodoglowie wymagato zatozenia za-
stawki. Zaburzenia mielinizacji istoty bialej stwierdzono u 3 pacjentéw, podobnie u 3 — nie-
prawidtowa budowe¢ mozdzku.

Wszystkim dzieciom wykonano badanie kariotypowe. U jednego pacjenta stwierdzono
pierscieniowy chromosom 7 (RING7). U dwojki niemowlat obecno$¢ napadow zgigciowych
wraz z ACC i1 wspoltowarzyszacymi zaburzeniami rozwojowymi médzgowia oraz innych na-
rzadow staly si¢ podstawa do rozpoznania zespotu Aicardi.

Systematycznie obserwowano rozwoj psychomotoryczny badanej grupy dzieci, okresowo u
wszystkich przeprowadzano badanie neurologiczne. Opodznienie rozwoju psychomotorycznego
stwierdzono az u 15 dzieci z badanej grupy, w tym 7 dzieci prezentowato znaczne opdznienie
rozwoju. U 4 dzieci rozpoznano mézgowe porazenie dziecigce pod postacia obustronnego
porazenia potowiczego i niedowtadu potowiczego, u 4 mikrocefali¢. W grupie dzieci z ACC
i towarzyszacymi anomaliami rozwojowymi napady padaczkowe wystgpowaty u 5 dzieci, u
2 — napady zgigciowe, u pozostatych czg¢$ciowe i wtornie uogolnione. Padaczka u wszystkich
dzieci byta oporna na leczenie. Czworo z dzieci wymagato politerapii.
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Tab. 111
Obraz kliniczny dzieci z ACC

Clinical manifestations in children with ACC

. ACC + wada OUN | ACC izolowane
Objawy Razem
Clinical fostati Total ACC + CNS defect Isolated ACC
mical manirestations ota
(N=17) (N=13)
adaczka
pa 20% 5 1
epilepsy
opoznienie rozwoju
P ! 10% 15 12
developmental delay
uposledzenie um. umiarkowane
P , 30% 7 2
moderate mental retardation
tetrapareza spastyczna
P pasty 10% 3 -
spastlc tetrapares1s
mikrocefalia
. 13% 4 -
microcephaly
makrocefalia
23% 4 3
macrocephaly
hipotonia
poton 37% 2 9
hypotonia
cechy dysmorficzne
¥ ayst 339% 3 7
dysmorfic signs

Poréwnanie obrazu klinicznego dzieci z izolowang ACC i ACC z towarzyszacymi zabu-
rzeniami rozwojowymi mozgowia prezentuje tabela III.

DYSKUSJA

Z danych doswiadczalnych wynika, ze cialo modzelowate jest struktura ktora koordynuje
wspoétdziatanie obu potkul, jak rowniez przewage jednej potkuli nad druga.

Wada czesciej dotyczy chlopcow, a przewaga ta notowana byta od 53,7% do 77% [7, 11].
W naszym materiale réwniez wigkszo$¢ obserwowanych dzieci stanowili chlopcy — 67%.

Na uwagg zastuguje fakt podejrzenia wystgpowania wady rozwojowej mozgowia u dziecka
w wykonanych prenatalnie badaniach USG. Podkresla sig, ze agenezja ciata modzelowatego
moze by¢ rozpoznana powyzej 20 tygodnia ciazy, ale istnieje konieczno$¢ wykonania kon-
trolnych badan po urodzeniu [9]. W naszym materiale u ponad 50% kobiet USG wykonane
w ciazy budzito niepokoj wady rozwojowej mozgowia u dziecka. Tak duzy odsetek powinien
przekona¢ kobiety w ciazy do rutynowych badan ultrasonograficznych. Towarzyszace inne
objawy kliniczne obecne po urodzeniu, takie jak wyrazny dysmorfizm, hipotonia, hipertonia,
drgawki, objawy zajecia innych narzadow — gléwnie serca i oka nakazuja rozszerzenie diag-
nostyki obrazowej oraz wykonanie badan metabolicznych, genetycznych oraz w kierunku
zakazen wrodzonych z grupy TORCH [2, 11].

Ustalenie jednoznacznego obrazu klinicznego izolowanej agenezji ciata modzelowatego
jest trudne. Objawy kliniczne, ktdre najczgsciej opisywane sa przy braku badz niedorozwoju
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ciata modzelowatego, zaleza prawdopodobnie od wspotistnienia innych wad rozwojowych
moézgowia. Wiadomo bowiem, ze rozwoj ciata modzelowatego przebiega rownocze$nie z
ksztaltowaniem si¢ kory mozgowej i migracja jej komorek. Stad istnieje $cista korelacja po-
migdzy ksztaltowaniem si¢ struktur kory mézgowej — jej komorek i zespalajacych wtokien
korowo-korowych stanowiacych czg$¢ strukturalng ciata modzelowatego. Fakt ten tlumaczy
czgste wspotistnienie niedorozwoju spoidta wielkiego z takimi anomaliami uktadu nerwowego
jak: holoprosencefalia — jednokomorowe przodomozgowie, lissencefalia — gtadkomozgowie,
schisencefalia — dziurowato$¢ mozgu, zaburzenia migracji komoérek pod postacig agyrii lub
pachygyrii [2, 6, 14, 15].

W przedstawionym przez nas materiale wspotistnienie zmian w strukturach moézgowia
stwierdzono u ponad potowy dzieci — 17/30 (57%). Wéréd wad OUN zanotowano zar6wno
holoprosencefalig, lissencefalig, schisencefalia, jak i zaburzenia migracji o charakterze ognisk
heterotopii istoty szarej u 3 pacjentow. Dzieci te oprocz opdznienia rozwoju psychoruchowego
czgsto znacznego stopnia, manifestowaly objawy tetraparezy spastycznej, mikrocefalii, ma-
krocefalii oraz padaczki, nierzadko opornej na leczenie.

Padaczka pod postacia napadow zgigciowych, uogdélnionych drgawkowych czgsciej byta
rozpoznawana u dzieci z towarzyszacymi wadami rozwojowymi OUN. Miato to miejsce u
5 dzieci na 17 (29%), w przeciwienstwie do 1 dziecka sposrod 13 (7,7%) z izolowana wada
spoidta wielkiego. W literaturze opisywano rézne rodzaje napadow padaczkowych - od na-
padow zgigciowych, poprzez napady czgSciowe lub uogélnione [1, 6, 11]. Pomimo braku
glownego spoidta mozgu czesciej opisywane sa napady uogdlnione, a nie jak mozna bytoby
przypuszczaé-napady czgSciowe. Fakt ten dowodzi istnienia innych droég rozprzestrzeniania
si¢ nieprawidlowej czynnosci bioelektrycznej mozgu, np. poprzez spoidta przednie i tylne. W
naszych badaniach napady uogélnione notowano u 5 na 6 dzieci z padaczka (83%).

Zgodnie z danymi z piSmiennictwa [2, 11, 15] okoto potowa przedstawionych chorych z
ACC demonstruje napady padaczkowe, najczgsciej lekooporne. W naszym materiale odsetek
dzieci z padaczka byt nizszy (20%), ale napady oporne na leczenie wystgpowaty u 5/6 (83%)
pacjentéw. Nie mozna wykluczy¢, ze napady padaczkowe u czgsci dzieci wystapia w okresie
pOzniejszym, zwlaszcza u tych z wspottowarzyszaca agenezji inng wada rozwojowa mozgowia.
Roéwniez u niemowlgcia z izolowana wada ciata modzelowatego i rozpoznanym zespotem
Aicardi nalezy spodziewac sig, ze kontrolne badanie MRI mozgowia w starszym wieku moze
uwidoczni¢ wspotistniejace zaburzenia rozwojowe mozgowia.

Obraz kliniczny dzieci z towarzyszacymi anomaliami mézgowia byt cigzszy — 7/17 (41%)
pacjentow byto uposledzonych umystowo w stopniu umiarkowanym, u 4/17 (24%) rozpoznano
matogtowie, u 3 cechy mézgowego porazenia dziecigcego pod postacia tetraparezy spastycznej,
u 1 dziecka pod postacia niedowtadu potowiczego. Czgsto ustalenie rozpoznania mézgowego
porazenia dziecigcego prowadzi do zaprzestania poszukiwania innych przyczyn obserwowanych
u dziecka objawow neurologicznych. W pismiennictwie podkresla sig, ze moézgowe porazenie
dziecigce w tych przypadkach przyjmuje najczesciej posta¢ hemiparetyczna, rzadziej kwadri-
paretyczng czy diparetyczna. Obserwuje si¢ rowniez, cho¢ rzadziej choreoatetozg [10].

U dzieci z izolowang wada ciala modzelowatego dominowatly cechy dysmorficzne obecne
u ponad potowy badanych (7/13=54%) 1 hipotonia (9/13=69%). Rozwdj umystowy jedynie 2
dzieci sposrod 13 byt znacznie uposledzony, podczas gdy w grupie dzieci z wspoélistniejacymi
z ACC wadami mdzgowia u 41% notowano znaczne opdznienie rozwoju psychoruchowego.
Opdznienie rozwoju w grupie dzieci z izolowana agenezja moze przejawiac si¢ jedynie w



78 M. Lemka i in.

postaci dysfazji, dyspraksji, dysleksji badz dysgrafii. U cz¢Sci stwierdza si¢ opdzniony rozwoj
mowy. Niektore dzieci sa leworgczne.

Powigkszenie obwodu gtowy (makrocefalia), czgsto z hiperteloryzmem jest rowniez jednym
z czgSciej przytaczanych objawow sugerujacych nieprawidtowosci spoidta wielkiego [5]. U
naszych dzieci notowana bylta w 7 przypadkach (23%), w tym u 3 dzieci z wada izolowana.

W przedstawionych wynikach na uwage zastuguje rozpoznanie wrodzonego zakazenia
wirusem cytomegalii jako przyczyny braku spoidla wielkiego. W piSmiennictwie opisano
pojedyncze przypadki agenezji lub hipoplazji ciata modzelowatego w przebiegu wrodzonego
zakazenia wirusem cytomegalii [13].

Powszechne jest opisywanie agenezji w réznych chromosomopatiach [1, 2, 11, 15]. Mimo
ze chromosomowa etiologia tej wady stwierdzana jest rzadko — w analizowanym materiale
u 1 chlopca wykryto mozaikowy, pierscieniowy chromosom 7 (RING7), u innego dziecka
mikrodelecjg chromosomu 22 (CATCH syndrom) — to jednak jej ustalenie jest bardzo wazne,
szczegblnie z punku widzenia poradnictwa genetycznego.

Z naszych obserwacji wynika, ze u cze$ci dzieci wspotistnieja obok ACC wady rozwojowe
innych narzadow. Ich obecno$¢ wraz z czgstymi cechami dysmorficznymi, wspdtistnieniem
op6znienia rozwoju moze by¢ podstawa do postawienia rozpoznania zespotowego. Tak bylo
w przypadku naszych pacjentow, gdzie postawiliSmy rozpoznanie zespotu Aperta, zespotu
Torcello—Carey i sekwencji VATER.

Istniejg opinie, ze osoby bez spoidla wielkiego nie wykazuja odchylen w stanie neurologicz-
nym majac wyksztatcone alternatywne drogi dla przekazywania informacji, prawdopodobnie
przez potaczenia migdzykolankowe i spoidto tylne. Czy wobec tego istnieje bezobjawowa
postaé agenezji ciala modzelowatego?

Belhocini i wsp. sposrod 34 pacjentow jedynie u 3 (9%) nie stwierdzali zaburzen neuro-
logicznych [3]. Rowniez w naszym materiale wigkszo$¢ dzieci byla opdzniona w rozwoju,
nierzadko w stopniu umiarkowanym.

Stad tak wazne wydaje si¢ szukanie przyczyn wszelkich nieprawidtowosci w badaniu neu-
rologicznym u noworodkow i niemowlat oraz badanie USG kobiet w ciazy, mogace nasunaé
podejrzenie wady rozwojowej mozgowia u dziecka.

WNIOSKI

1. Znalezienie patologii struktur ciatla modzelowatego jest wskazaniem do szczegdtowej
diagnostyki obrazowej moézgowia, gdyz ponad potowa przypadkow ACC wspotistnieje
z innymi wadami OUN.

2. Stwierdzenie towarzyszacych wad OUN wiaze si¢ z cigzszym przebiegiem klinicz-
nym.
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M. Lemka, E. Pilarska, J. Wierzba, A. Balcerska
AGENESIS OF CORPUS CALLOSUM - CLINICAL AND GENETIC ASPECTS
Summary

Thirty children aged 4 months — 15 years with agenesis of corpus callosum (ACC) treated in clinics of
Medical University of Gdansk during the last three years were included in the study. The clinical signs
and symptoms in an isolated ACC and in ACC with accompanying other cerebral malformations were
analysed. In 13 children (43%) ACC was an isolated CNS malformation, in 17 patients (57%) other CNS
abnormalities have been established. In some of children ACC coexisted with the lesions of other organs.
In one girl Apert syndrome, in one boy — Toriello-Carey syndrome, in another boy the VATER sequence
were diagnosed. In three females clinical signs were typical of Aicardi syndrome. In one case of newborn
congenital cytomegalovirus infection has been established. In one male infant the ring chromosome, in
another child the microdeletion of chromosome 22 were diagnosed.

Estimation of ACC is particulary important for wider diagnostics of the CNS and also for providing
examinations of other organs. Estimation of coexisting with ACC brain abnormalities is connected with
more severe clinical features.
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