Summary

Ultrasound algorithm for early embryo-
fetal malformations detection in the first
trimester of pregnancy

A complex diagnostic imaging protocol to
identify ultrasound markers of congenital

malformations in the first trimester of :

pregnancy was assessed. To optimize
the early screening performance in the
first trimester is useful to implement a
detailed ultrasound protocol for detection
of the morphological and fetal assessment
in order to reduce the incidence of the
embryo-fetal malformations. The ultra-
sound examination in the first trimester
determines the embryoviability and reveals
ultrasound markers features of the embryo-
fetal malformations examining organ after
organ, system by system.

Keywords: ultrasound markers, embryofe-
tal malformation, prenatal screening.
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Introducere

Examenul ecografic s-a impus rapid drept o modalitate de
diagnostic foarte utila si de larga uzanta in screeningul prenatal
al malformatiilor embriofetale (MEF). Raspandirea larga a ultra-
sonografiei in practica obstetricald, precum si perfectionarea
aparatajului utilizat, au impus aceste investigari ca fiind cele mai
indicate metode neinvazive in diagnosticul prenatal. Este o metoda
sugestiva in determinarea viabilitatii fatului, cresterii lui si pentru
diagnosticarea unor anomalii fetale [1, 2].

Screeningul efectuat in primul trimestru de sarcina ofera po-
sibilitatea unei evaludri timpurii si, in cazul unor rezultate pozitive,
optiunea unuidiagnostic timpuriu prin examenul citogenetic efec-
tuat din vilozitatile coriale. Utilizarea examenului antenatal poate
exclude necesitatea testelor invazive de diagnostic (amniocenteza
sau biopsia de vilozitati coriale) si poate minimaliza riscul de avort
spontan, asociat cu aceste interventii [3].

Desi Programul de perspective in prevenirea si reducerea malfor-
matiilor congenitale in Republica Moldova include prevederi concrete
pentru politicile de sanatate a reproducerii, nu este aprobat un ghid
ecografic de diagnostic prenatal detaliat si de conduita medicala
in I trimestru de sarcina. Diagnosticul prenatal timpuriu, daca are
indicatii precise, argumentate, permite optimizarea oportunitati-
lor de conduita. Conduita medicald include indicarea selectiva a
avortului terapeutic in bolile congenitale, ereditare grave si astfel
reuseste ameliorarea indicilor reproductivi, atenueaza impactul
psihologic negativ asupra parintilor, prin informarea acestora in
termene mai timpurii de sarcina. Este imperioasa elaborarea unui
algoritm de screening argumentat patogenetic pentru pregatirea
preconceptionala a femeilor gravide cu anamneza si/sau cu pre-
zenta factorilor de risc al MEF [4, 5].

Potrivit studiilor recente, in trimestrul | (11-14 SA) examenul
ecografic stabileste termenul sarcinii si determina viabilitatea em-
brionului, markerii ecografici caracteristici pentru MEF, examinand
fiecare organ si sistem [6-9].

Material si metoda

A fost evaluat un protocol de diagnostic imagistic pentru
identificarea markerilor ecografici de malformatii congenitale in |
trimestru de sarcina.

Rezultate si discutii

La definitivarea protocoluluiimagistic de investigare a sarcinii
in primul trimestru la 11-14 saptamani amenoree se tine cont de
obiectivele primare ale ecografiei de prim trimestru: excluderea
patologiei anexiale; confirmarea sarcinii intrauterine evolutive;
stabilirea termenului gestational prin masurarea lungimii cranio-
caudale a fatului; evaluarea morfologica a fatului, cu aprecierea
parametrilor genetici de | trimestru. Perioada optima de cercetare
se ncadreaza intre 12 si 14 SA, cand structurile fetale principale
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sunt deja constituite si sunt accesibile examenului ecografic. Un numdr mare de patologii se pot evidentia
in aceasta perioada. Subliniem ca posibilitatea tehnica a unui examen in | trimestru implica ca obiectiv scre-
eningul ecografic. Un diagnostic ecografic nu presupune doar conditii tehnice optime, dar si competenta
medicului-imagist. Mai mult, identificarea unei anomalii in | trimestru, desi nu in toate cazurile poate sugera
un diagnostic cert cu evaludri de prognostic clare, poate indica cazurile ce necesita o conduita diferentiata
a sarcinii [9-11].

Protocolul detaliat de explorare a anatomiei fetale urmareste reperarea anomaliilor majore, considerate
letale sau asociate cu handicap sever. Performanta echipamentelor de investigatie de inalta rezolutie, zoom
mare, fara a pierde calitatea imaginii, permit cresterea acuratetei rezultatelor si markerilor recent propusi
pentru detectia timpurie a unor anomalii dificil de diagnosticat devreme in sarcind, precum spina bifida,
defectele faciale sau cardiace. Utilizarea ecografiei endovaginale permite realizarea unui examen fetal au-
tentic morfologic la finele primului trimestru al sarcinii. In scopul efectuarii unui examen bidimensional si
realizarii reconstructiei 3D, obtinute in timp real, se utilizeaza sonda endocavitara cu frecventa intre 5 si 10
MHz. Imaginile se stocheaza in modul 3D. Examenul se indeplineste in pozitia de decubit dorsal, cu vezica
urinara goala. Durata unei investigatii dureaza 30-45 de minute.

Parametrii cuprinsi in protocol pot fi usor accesati de catre examinatorii care realizeaza in mod uzual
screeningul genetic de | trimestru (translucenta nucald, translucenta intracerebrald, ductul venos, fluxul
tricuspidian, unghiul facial superior si cel inferior, osul nazal, fantele Bichat etc.), iar echipamentele necesa-
re evaludrii uzuale in unitatile de diagnostic pot fi folosite cu succes pentru evaluarea tuturor parametrilor
propusi.

in trimestrul | (11-14 SA), examenul ecografic stabileste termenul sarcinii si determina viabilitatea
embrionului (figura 1), pune in evidenta markerii ecografici caracteristici pentru malformatiile congenitale,
examinand in mod obligatoriu translucenta nucald, oasele nazale si ductul venos, translucenta intracerebralg,
unghiul facial superior si cel inferior, fluxul tricuspidian, pedunculii cerebrali.

Figura 1. Sarcind intrauterind. Prezenta activitdtii cardiace (stdnga). Mdsurarea lungimii canio-codale fetale.
Sectiune sagitald strictd, cu vizualizarea extremitdtilor cefalica si caudald (dreapta)

Protocolul ultrasonografic pentru evaluarea morfologica a fatului in primul trimestru include vizualizarea
sistemelor fetale intr-o anumita succesiune [12].

Sistemul nervos central se evalueazad in 4 sectiuni-standard: faciald sagitald, transversala a craniului la
nivelul plexurilor coroide, la nivelul pedunculilor cerebrali, si oblic-transversala a craniului la nivelul cerebelu-
lui. In sectiunea faciala sagitala se vizualizeaza profilul facial si osul nazal, osul sfenoid, puntea, ventriculul IV,
translucenta intracerebrald; se masoard unghiul facial superior si unghiul facial inferior, translucenta nucala
(figura 2). Masurarea osului nazal se efectueaza la nivelul sinostozei fatului, unghiul fiind la 45°.

Planul sagital median se utilizeaza pentru vizualizarea corpului calos, vermisului, ventriculelor lll si IV,
puntii lui Varole, trunchiului cerebral in trimestrul Il. In sectiunea transversala a craniului, la nivelul plexurilor
coroide, se apreciaza conturul si forma craniului, aspectul plexurilor coroide si al septului median. La nivelul
polului cefalic se folosesc planurile de examinare axiale: transventricular — pentru masurarea ventriculelor
laterale, transcerebelar — pentru evaluarea fosei posterioare; transtalamic — pentru aprecierea aspectului
ecoului median, septului pelucid, parenchimului cerebral. Pentru masurarea diametrului biparietal si a cir-
cumferintei craniene se utilizeaza planul cefalic axial septo-talamic. Plexul coroid se vizualizeaza in planul
axial al capsoruluifetal si, de obicei, se afla situat in ventriculele laterale.
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Unghiul facial fronto-maxilar

Unghinl facial inferior

Transhicenta mucala
—

Translicenta intra-cercbrala

Figura 2. Sectiune sagitald faciald. Vizualizarea profilului fetal si a structurilor intracerebrale. Evaluarea markerilor
ecografici: translucentei nucale, translucentei intracerebrale, osului nazal (stanga). Mdsurarea unghiului facial
inferior: convergenta liniei tangente labiomentoniere si perpendicularei la osul frontal la nivelul sinostozei oaselor
nazale si unghiului facial superior: convergenta dreptelor prin maxilar si tangenta la osul frontal (dreapta)

Contur regulat al boltii
craniene

__—Coasa creerului

Fantele

" Plexurile choroide Bichat

Talamii optici

N""‘-Ventrico]ii laterali

Ventricolii laterali

Figura 3. Examinarea extremitditii cefalice in plan axial. Aprecierea conturului boltii craniene, prezenta plexurilor
coroide simetrice si omogene, prezenta liniei mediane, a ventriculelor laterale simetrice (dreapta). Vizualizarea
structurilor sistemului nervos central: ventriculului Ill si a talamilor optici, liniei mediane, pedunculilor cerebrali,
fantelor Bichat

Chisturile de plex coroid sunt structuri hipoecogene unice sau multiple, bine circumscrise in plexul coro-
id. Aceste anomalii, cand sunt izolate, nu au semnificatie patologica. Cand sunt prezente alte anomalii, exista
un risc inalt de anomalii cromozomiale. Detectarea chisturilor de plex coroid justifica o evaluare detaliata a
morfologiei fetale, in special a mainilor fetale pentru cdutarea sindactiliei si specifice pentru trisomia 18.

Criteriile de calitate ale planului cefalic axial septo-talamic sunt: simetricitatea ecoului emisferelor,
lipsa vizualizarii cerebelului, prezenta ecoului median intrerupt de “cavum septi pellucidi” si talamus. Elipsa
cursorului se amplaseaza perpendicular pe ecoul median, bilateral pe suprafata externa a oaselor parietale.
in sectiunea transversala a craniului, la nivelul pedunculilor cerebrali, se interpreteaza aspectul acestor pe-
dunculi (angulatie, paralelism). n sectiunea oblic-transversala a craniului, la nivelul cerebelului, se evidentiaza
prezenta cerebelului, fiind examinat cu atentie aspectul curburii posterioare. Pliul nucal se masoara dupa
metoda-standard [13-15].

Pentru masurarea pliului nucal se foloseste incidenta transversala, iar planul trece prin osul occipital,
cerebel, cisterna magna, cavum septum pelucidum. Cursorul se plaseaza pe marginea exterioara a pielii si la
limita exterioara a osului occipital. Rezultatul se raporteaza la curbele-standard.

Examenul fetei fetale se completeaza prin planul axial trasat prin orbita si cristalin, planul coronal — prin
triunghiul nazolabial, in cautarea dehiscentei labiale, dehiscentei labiopalatine. in sectiunea transversala
usor oblica a craniului, la nivelul orbitelor, se analizeaza simetria orbitelor si a cristalinului, bilateral, precum
si maxilarul anterior si integritatea buzei superioare. In sectiunea coronala se descrie triunghiul retro-nazal
(Sepulveda), orbitele si cristalinul (daca sunt mai bine vizualizate decat in planul transversal) (figura 4).

Pentru descrierea ariilor pulmonare si a diafragmei, se utilizeaza sectiuni-standard: sagitale, coronale sau
transversale, cu interpretarea ecogenitatii ariilor pulmonare si urmarind prezenta diafragmei. Diafragma se
vizualizeaza ca o interfata hipoecogena, neintrerupta, ce separa cavitatea toracica de cavitatea abdominala.
Se confirma prezenta stomacului intraabdominal si a cordului in cavitatea toracica (figura 5). Integritatea
diafragmei se confirma prin planul sagital toraco-abdominal.
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Osul frontal,
Triunghiul retro-nazal Prezenta ambilor cristalini

Osul nazal-____

Taxilarul

Palatul primar

Figura 4. Sectiune faciala frontald. Excluderea fantei palatine prin examinarea integritdtii palatului primar la
nivelul triunghiului retro-nazal (stdnga). Prezenta si simetria ambelor cristaline. Mdsurarea distantei intraorbitale
(dreapta)

Figura 5. Sectiune sagitald toraco-abdominald. Vizua-

:‘5‘:'“13']‘,“; SiF“:f i lizarea plamanului stdng de ecogenicitate omogend, a

mtra-anaomin; . . . . . .
diafragmei, a stomacului situat intraabdominal

Prezenta colectiilor hiper- sau hipoecogene,
heterogene in regiunea gatuluisi a toracelui se con-
sidera patologica (teratom, limfangiom, malformatie
adenoida chistica pulmonarad, chist bronhogenic,
sechestratie pulmonara).

Evaluarea sistemului cardiovascular se efectu-
eaza in 2 sectiuni transversale standard: la nivelul
cordului si al vaselor mari in modul 2D grayscale.
Evaluarea Doppler include: Doppler color (pentru cresterea acuratetei si scurtarea timpului de examinare)
si Doppler pulsatil (accesarea parametrilor functionali). Prin evaluarea sectiunilor transversale la nivelul cor-
dului si al vaselor mari in modul 2D grayscale se vizualizeaza situsul abdominal, cu stomacul pozitionat in
partea stanga si aorta descendentad - la stanga coloanei vertebrale. Se cerceteazd imaginea de patru camere
a cordului situat in stanga toracelui, cu axul la aprox. 45° fata de diametrul anteroposterior toracic, ocupand
circa un sfert din aria toracica (figura 6).

———— —

Figura 6. Sectiune axiald prin toracele fetal in modul examen cardiac (stanga) si cuplat cu Doppler (dreapta).
Sectiunea patru camere. Vizualizarea cordului tetra-cameral si a ariilor pulmonare omogene, a cordului situat
in cavitatea toracica. Axul cordului la stdnga. Identificarea a doud atrii si doud ventricule (stanga). Identificarea
septului interventricular, confirmarea integritdtii septului interventricular prin eco-Doppler (dreapta)

Se exclude transpozitia de vase mari prin confirmarea emergentei aortei din ventriculul stang si a
emergentei arterei pulmonare din ventriculul drept.

Sevizualizeaza septul interventricular, se confirma integritatea lui. Atunci cand este posibil, se confirma
continuitatea septo-aortica, odata cu vizualizarea emergentei pasajului arterial stang; arcul ductal pozitionat
anterior si confluent cu arcul aortic in partea stanga a coloanei toracice, cu dimensiuni similare. Incidenta
trei vase si traheea permite detectia anomaliilor aortice si pulmonare (figura 7).

61




STUDII CLINICO-STIINTIFICE

Bifurcatia arterei o
pulmonare '

Figura 7. Sectiune axiald prin toracele fetal. Emergenta si bifurcatia arterei pulmonare din ventriculul drept.
Calibrul egal al ambelor vase (stanga). Plan axial prin toracele fetal in eco-Doppler cu codaj de culori. Sectiunea
trei vase si traheea la nivelul aortei ascendente si a arterei pulmonatre la nivelul canalului arterial. Calibrul egal
al ambelor vase (dreapta)

Zonele ecogene in regiunea muschilor papilari sau coardele tendinoase in ventriculele cardiace se
clasifica ca focare hiperecogene intracardiace. Pentru vizualizarea acestor zone si excluderea confundarii
cu ecoul muschilor papilari, se folosesc incidente cardiace multiple.

Examenul Doppler color (pentru cresterea acuratetei si scurtarea timpului de examinare) permite
aprecierea umplerii egale a ventriculelor la nivelul sectiunii de patru camere; a emergentei aortei, cu dedu-
cerea continuitatii septo-aortice pe baza vizualizarii intreqului flux vascular aortic, provenit din ventriculul
stang anatomic; a fluxului vascular arterial ductal, provenit din ventriculul drept; a incrucisarii vaselor mari
la baza cordului, cu vizualizarea semnului vascular X. La fel, se vizualizeaza cursul transversal al celor doua
arcuri vasculare — semnul vascular b (linia dreapta urmata de artera pulmonard, inconjurata de arcul aortic),
iar atunci cand este posibil — si imaginea celor trei vase epiaortice; semnul vascular V (confluent arcurilor
arteriale la nivelul aortei descendente). Evaluarea Doppler pulsatil, cu accesarea parametrilor functionali,
include evaluarea fluxului vascular tricuspidian, cautand o regurgitare semnificativa (care ocupa peste
jumatate din sistola si cu velocitati >80 cm/s). Pentru evaluarea tricuspidei se foloseste incidenta 4 camere
cardiace apicale, cu un unghi de 30° fata de septul interventricular.

Ductul venos se identifica prin Doppler color, la nivelul originii sale din vena ombilicala, unghiul de
inclinare fiind 30° (figura 8). Inversiunea fluxului prin acest vas in timpul contractiei atriale, sau unda a pato-
logica, se defineste ca duct venos patologic.

Figura 8. Mdsurarea ductului venos
fetal, identificat prin Doppler color la nivelul
originii din vena ombilicald. Sectiune toraco-
abdominala in Doppler color. Analiza circu-
latiei vasculare la nivel de "ductus venosus”
Vizualizarea ductului venos la nivelul emer-
gentei sale din vena ombilicald. Identificarea
ductuluivenos prin fenomenul de “aliasing” (in
galben) si a spectrului compus din trei unde:

Imda "S"-sistola Imda "D" -diastola Unda "a™ -sistola unda “S” - sistola ventriculard, unda “D” - di-

Fomi - s oy atriali astola ventriculard, unda “a” - sistola atriald.

Unda "a” pozitiva

Incidentele complementare se apli-
ca pentru concretizarea diagnosticuluiin
malformatiile congenitale complexe.

Aparatul digestiv se inspecteaza
din sectiuni sagitale si transversale. Se
vizualizeaza: situs abdominal prin identificarea stomacului si a aortei, ecogenitatea ficatului si a intestinului,
insertia abdominala a cordonului ombilical (figura 9). Prezenta tumefactiilor heterogene la nivel de perete
abdominal, in special in locul de insertie a cordonului ombilical, este un semn de nonintegritate: laparos-
chizis, omfalocel. Se apreciaza dimensiunile, localizarea si tipul defectului.
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Sinusul venei porta

;
Imsertia cordonului ombilical
/ £l
Corp vertebral -
"7 -Aorta abdominald

Ficatul

Figura 9. Sectiune axiald prin abdomenul fetal. Vizualizarea stomacului, ficatului, aortei abdominale, venei om-
bilicale si debutului venei porte din vena ombilicald (stdnga). Sectiune sagitald toraco-abdominald. Integritatea
peretelui abdominal anterior si insertia corectd a cordonului ombilical. Examinarea ecogenitdtii continutului
cavitatii abdominale (dreapta)

Pentru stabilirea diagnosticului de hiperecogenitate intestinald, ecogenitatea acestuia se compara cu
cea osoasa. Planul transabdominal sagital include: intestinul, ficatul, osul iliac fetal. Ecogenitatea acestuia se
compard cu cea a cristeiiliace adiacente. Se exclud alte cauze ce pot creste ecogenitatea intestinala: sangerari
in primul trimestru, retard de crestere intrautering, infectia congenitald, mucoviscidoza, talasemia.

Pentru masurarea circumferintei abdominale si a diametrului abdominal transvers, se utilizeaza planul
tansabdominal axial, cu vizualizarea venei oblilicale la trecerea ei in sinusul portal, a stomacului, suprarenalei.
Planul trece superior de ambii rinichi.

Examenul aparatului renourinar include vizualizarea ambilor rinichi; in caz de dificultate, se apeleazdla
Doppler color pentru identificarea arterelor renale (figura 10). Diametrul anteroposterior al bazinetului renal
se masoara in sectiunea transversala a rinichilor. Planul axial trece prin coloana vertebrald, ambii rinichi fiind
dispusi lateral si simetric. Diametrul anteroposterior = 4 mm se clasifica ca fiind pieloectazie. Se evalueaza
vezica urinarad si prezenta laterala a celor doua artere ombilicale la aplicarea Doppler color.

Bifurcatia aortei si prezenta ambelor

- artere renale

. Rinichiul drept |
£ 1:.: V - .y
£ E -i‘ .
& -, - 1
- 3 =
- -

Rinichiul sting

Arterele renale

Figura 10. Sectiune axiald (stangay) si frontald (dreapta) prin pelvisul fetal. Prezenta ambilor rinichi lateral de co-
loana vertebrald (stdnga). Emergenta a doud artere renale din aorta abdominald, ce confirmd prezenta a ambilor
rinichi (sectiune folositd in cazul dificultétii de vizualizare a rinichilor in planurile axial si frontal) (dreapta)

Vizualizarea scheletului se realizeaza din sectiuni-standard: sagitale, coronale sau transversale.

Coloana vertebrala se cerceteaza in planurile sagital si transversal, urmarind prezenta spinei bifida,
ageneziei sacrale, a anomaliilor vertebrale, condrodisplaziilor. in sectiunea sagitala a coloanei vertebrale se
verifica regularitatea alinierii vertebrelor, lipsa diformitatii, absenta maselor chistice (figura 11).

Alinierea corpilor
vertebrali

Figura 11. Evaluarea coloanei vertebrale fetale in
sectiune sagitald, modul 2D grayscale (stanga) si
3D (dreapta). Alinierea corpilor vertebrali, lipsa
diformitdtii, integritatea tegumentelor

Cele patru membre se examineaza verifican-
du-se prezenta, pozitia, lungimea, mobilitatea,
simetricitatea tuturor segmentelor (figura 12).

63




STUDII CLINICO-STIINTIFICE

-

Antebrat

Figura 12. Vizualizarea a doua membre superioare si a segmentelor acestora, modul 2D grayscale

Pentru masurarea oaselor lungi, planul de abord se aplica strict perpendicular pe suprafata laterala sau
anterioara a oaselor, pentru a nu diminua din lungimea anatomica. Cursorul se plaseaza pe extremitatea
diafizei osificate, fara a include epifizele (figura 13).

Doui membre inferioare cu trei
"
segmente

Doui membre superioare

B P " e Se interpreteaza prezenta membrelor toracice si

' 4 ' ~. pelvine, numararea segmentelor si degetelor, evaluarea
miscarilor. Examenul se poate completa prin module 3D
si 4D, pentru a scurta timpul de examinare (figura 14).1n
sectiunile sagitale sitransversale, se cerceteaza organele
genitale. Determinarea sexului fetal nu este obligatorie,
dar poate fi oferitd la cererea cuplului.

Concluzie

Pentru imbunatatirea performantei screeningului

Doui membre inferioare

u tref segmente timpuriu din | trimestru, a fost elaborat un protocol
detaliat de detectie ultrasonografica si de evaluare

Figura 14. Vizualizarea membrelor Superioare si morfologicé a fétU|Ui, iar relevan’;ele acestor cercetari

inferioare, alcdtuite din 3 segmente, si a miscdrilor POt deveni utile pentru prognosticul evolutiv, pentru
fetale in modul 3D managementul oportun in vederea reduceriiincidentei

de malformatii embriofetale.
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