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VROZENE VYVOJOVE VADY NEUROKRANIA — FORAMINA PARIETALIA PERMAGNA

Vrozené vyvojoveé vady neurokrania -
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Obr. 1. Foramina parietalia permagna

Foramina parietalia permagna (FPP) jsou
vzacnou variantou vyvojovych vad skeletu leb-
ky. Incidence této vady v populaci je méné nez
1z 25000 az 30000 narozenych déti, ¢asto se
vyskytuje familidrné.

Patogeneze onemocnéni neni dosud zcela
zndma. Z divodu vyskytu v jednotlivych rodi-
nach je zvazovan autosomalné dominantné dé-
di¢ny pfenos onemocnéni (napf. mutace v ge-
nu MSX 2), s neuplnou, ale vysokou penetraci.
FPP se mohou sdruzovat s jinymi vyvojovymi
vadami — rozstépy patefe ¢i patra, myelome-
ningo/encefalokélou, kraniosynostézy, mohou
byt soucasti syndrom& — Potocki-Schaffer syn-
drom, kleidokranidlni dysplazie, frontonazalni
dysplazie a jiné.

FPP jsou disledkem porusené osifikace
v parietélnich kostech, porucha osifikace vznika
obvykle kolem 5. mésice vyvoje plodu.

Otvory v kalvé jsou symetrické, okrouhlé-
ho ¢i ovalného tvaru, s proménnou velikosti
v rozmezi od nékolika milimetrd do nékolika
centimetrd.

Radiologicky se tyto defekty zobrazuijf jako
ostfe ohranicené defekty v kalvé, bez okolnf
reaktivni sklerézy kosti.

Pribéh onemocnéni byva rozmanity — zcela
asymptomaticky nebo naopak postizeny jedinec
mUze trpét bolestmi hlavy, zvracenim, mentalnim
postizenim, epileptickymi zachvaty. Neexistuje
korelace mezi tizi symptom a velikosti defektu.

Terapie je konzervativni (ochranné kranidlni
ortézy), méné casto pak chirurgicka (kostni Stépy,
umélé ndhrady).

V soucasnosti pro postizené rodiny existuje
preimplanta¢ni genetické vysetreni a prenatalni
diagnostika (od 10. tydne gravidity), onemoc-
nénf Ize in utero diagnostikovat sonograficky.

Vlastni pripad (obrazky 1, 2)

Novorozenec zenského pohlavi, z 1. fyzio-

logické gravidity, porozen v terminu, zahla-
vim. Porodnf miry: 2930 g/49 cm. Poporodnf
adaptace byla v normé. Od narozenf pozoro-
van na hlavi¢ce rozestup sagitalniho $vu az
1cm, prostorna mald fontanela (2x2cm), po
strandch od malé fontanely defekty kosti s vy-
klenutim. Velkd fontanela velikosti 3x2cm,
v niveau, bez vyklenuti. Ostatni interni nalez
byl zcela fyziologicky.

Sonografie mozku pres velkou fontanelu
zobrazuje mozkovy parenchym bez patolo-
gie, komorovy systém stihly. V misté vyklenutf
oboustranné defekt kalvy (velikosti cca 1,5-
2cm) s protruzi mékkych tkani, resp. mozko-
vych oball.

Rodinna anamnéza dle gynekologické doku-
mentace negativni. Na zékladé lokéIniho ndlezu
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azvazované diagndzy cilené rodinnd anamnéza
doplnéna. Zjisténo, ze maminka ditéte mé od
mali¢ka drobné hmatné defekty na kalvé. Zena
je zcela bez potizi a neni v péci zadné odborné
ambulance.
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