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Ernia diaframmatica congenita

e terapia fetale




coso clinteo

Etn: 29 00 UM. 16.07.2009
Awn. fam: VLO{P
Awn. flstol: nessuna allergin
A, POt nessun Lnkervento , patoL()@La, terapia Ln atto
PARA: 1001: - aborto spontanep 2008

- PS 2004 a 37 so. gravidanza fistologlen
Aumento ponderale 12 Koy

Stevologlia: toxo e vubeo bimumune, Lue neg, HCV neg, HBV
ned, HIV neg, CMV IgM - 194 +




coso clinteo

Grovidanza insorta spontaneamente
TV 24.03.2010 neo
OGCT wnella morma

Eco | trime: CRL cowlspovw{ewte

Villocewtest: 46 XY maschile mormale




coso clinteo

* Ecolltrimestre 10.12.09 (21 s0):

DBP 46.6 mm (20 sg), CC 186.1 (21 sg9), CA 152.3 (20+4 <g),
FMR 227 (20+4 <g). Placentn posteriore, PP cefalica.ln
morfologia fetale e cavatterizzatna da grnin diocframmatica di tipo
sinistro con shift sinistro-destio del cuwore, con erniazione di
stomnco ed anse intestinali. 1L feqato risulta apparentemente in
sede anche se colecistl e venn ombelicale risultano dislocate verso
sindistra. L cuore appare di worfologin vegolave. Si segwnala Lo
presenza i plede torto a carico dell’'avto destro. Il Liguido ammniotico €
at Limitl inferior della worva e Le divwensiont del feto di civea /= in
ritardo vispetto alle precedentl ecografie. ndagine worfologica
estremamente difficoltosa per Vecogenicitn e Lo quantita di Liguido
amnlotico. DA esegulre consulenza genetica, consulenza chirurgien
pedintrica, ecocardio fetale, RMN, ecografia oi controllo.




coso clinteo

* Ecocardio fetale del 14.12.09:

“ st escludono tutte le malformaziont cavdiache wmagolort;
non escludibill difettl mainort”

Ecodel 14.12.09 (21+4 sg):

st conferma ernin diaframmatica sinistra con erniazione
dello stomaco e delle awnse lntestinall. Plede torto. La
colectstl appare sinistro-posta e wolto Lateralizzata come per
persistenza  della  vewa  ombelicale destra.  La  vewn
ombelicale visulta latevalizzata a destra. LHR 1.02 con
feaato a posizione ncerta. LA al Limaitl tnferiort di norma.




coso clinteo

* Cownsulenza genetica:

‘. Lenla diaframmatica € spesso wnn walformazione
Lsolata, wa a volte puo essere assoctata oo altre
malformazionl o pud essere parte di alcunl quadlid
stnodromlel. Puo Lnoltrve essere assoclata ao  alcune
anomalie cromosomiche (...) wnel caso tn guestione non
Vi sono elementl sufficlentl per un lnquadramento in
una  stndlrome  prectsa. Concordiamo  sull'utilita  di
esegulre una RMN fetale per cercave di definive con
precislone La posizione del fegato. CLO permetterit un
OLUALZLO Prognostico pl prectso.”




coso clinteo

* RMN fetale del 17.12.09:

feto unico tn sttuazione longitudinale con testa rivolta
verso  Lalto e dovso  curvo  ankertormente.  Now
rleonosclibile Ll profilo emidioframmatico di sinistra. La
cavita dell’emitorace corvispondente appare occupata da
anse inkestinalt. Now visualizzatl lo stomaco e La
milza. Il polmone di sintstra appare sollevato ¢ dislocato
anterlormente. Lievemente deviato verso destra Ll cuore.
L Lobo epatico di sinistra appare verticalizzato erniando
nel CaVo toracleo owolaterale. Scarsamente
cappresentato b liquido amwniotico. Placentn posteriore
alta.




coso clinteo

* 27.01.2010 (2F+5 sg) Leuven (Belgio):

ecografin conferma ernia diaframmatica sinistra con
erniozione di fegato, stomaco ed Lntestino. Plede torto
destro.

* 16.02.2010 (30+4 sg) Lewven (Belglo- Prof. ). Deprest):
“Fetol emdagaoplc trocheal occlusion”




coso clinteo

* 11.03.2010 Lenven (2346 sg) (Belglo):

rLwozilone oel pattowc’mo trocheale weediante Lintervento
fetoscopico, dopo tre temtativi fallitt  di puntura
percutanen del paLLomcho L anestesia Locale.

e 0TS pogtopemtor’w veattivo

* Ecografin del  12.03.2010: ernia  diaframumaticn
sinistra con erninzione di fegato, stomaco ed Lntestino.
(34 s9)




coso clinteo

* Ecografia ostetrica del 01.04.2010 (37 sg):

DBP £F.C mm (35+4 sg), CC 326.4 (37 s09), CA 310.6
(25 sg), FMR £9.2(35+6 sg)placenta posterlore, PP

cefolica. LA reoolare. CA al 25 centile. Emodinamicn
fetale veoolare. Pl AO 1.00. Buown tono fetale.




coso clinteo

0=2.04.2010 ore 0&.20: Lnoresso per prodvomt di
travaglio ol pavto 0 37+3 s,

Awlsatl Patolool Neowatall e Chrurght pediatit.
Travaglio procede spontaneamente

Ore 12.45: analgesia pevidurale




coso clinteo

Ove 15.02: AssLstenza o parto spontaneo + EE

Neonato vivo e vitale waschio APGAR €-2
affidato al Neowatologl presentt tn Sala Parto
Peso 2620 oy. Lunohezza 48 cm

DECOorso puevpemte ed esamil maternt wella mormaa

O6.04.2010: ALMLSSLONE.




coso clinteo

...dopo Lo masclta....FLL’Lppo...

* Patologia neonatale: sottoposto a vewtilazione ad alto
frequenza ¢ tevapla con ossido nitvico. Purtroppo molto
Lnstabile e spgoetto a continue erist di IPT polmonare.

Intervento 10.04.2010: una volta stabilizzate Le
condiziont del neonato. Apposizione di voluminosp
pateh i quanto emldiaframma sx quast totalmente
assente. Intziale miglioramento.

12.04.2010: molto tnstabile. ventilate al vwax +
’wwtmpi e vasodilatatort del clrecolo polmonare.




Ernia diaframmatica congenita

* Eynlazione del viscerl addominall

nel torace fetale,
derivante da un

difetto congenito
del diaframma.

Che S.:i.:.-i'_'"&'u'j_'ll"

e ncldenza 1-4.5
S 10.000 watl Vivi

Abdominal

(uguale per maschi e fevmmine)







Enbriologia e patologio

rmaapaclta del conall ptewopevﬁcoweaté ot ehiuwderst, alla
fine dell’ organogenest.

Dlaframma primitivo & completo alla fine della €7 g

La parte posteriove del diaframma st forma per ultbma
ed & quella pin comunermente difettosa.

La fistologica viduzione dell’ernin ombelicale a 12 so,
forse produce wna pressione addominale tale da far
ermiare L viscerl Ln torace, qualora la struttura del
diaframuma sta tncompleta.




tipologie

©5% postero-laterall o di Bochdalek:
F5-90% 0 slnistia
10% a destra
< 5% bilaterale

* anterlori o vetro-parasternali ( di Morgagni-Larrey)

o centrall a Livello del centro tendineo del diaframman
(amuscolarve). Molto rave.




e Nelle evinle sbinlstre siritrovano L torace:

Stomaco

PavtL di plecolo € grosso tintesting

Lobo sx del fegato (2/= del cast )

LLzZo

L contenuto dell’ernia non cambio wolto durante Lo
OravLAanZa. RAramente erninzionl tntermittentt

Dimensiont del difetto diaframmatico molto variabtli, fino
alla completa  assenza di wno o entrambl gl
evidiatrammd.




* [viscerl erniatl producono effetto massa su
potmom l

Lpoptagﬁa potmowa e

l

Lpertemslowe Potmoma e

e PLusevere a cavieo del polimone omolaterale

* Dovute ad ipertrofio muscolave delle pavetl delle plecole
avterle potmoma L, che sL rﬁperauote Sl p’ucaoLL VaSL
pv@acima L.

* [PT polmonare permane anche se il difetto viewe viparato
dopo Lo nascita.




D’La@woslz
ECOGRAFIA

1) ERNIE SINISTRE
c0% diagwnosticate primea della nascita

Imeportante co voatterizzove L contenutl dell’erinia o {’WLL
progwnostict

Cuore O destra
Stomaco L torace (90%)

Polmone sx piecolo e nascosto dall’ernia, spesso nown
vistbile




CERNIA SINISTRA

TORAC
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CERNIA SINISTRA

SCANSIONE
TRASVERSA
ADDOME

SP: colonn




ERNIA SINISTRA

e 2/3 feguato in torace:

Lobo sx visale accanto al cuore, p@rpevw(’wotwe all’osse
orizzontale del fegato nmormale

FEGATO ERNIATO:

Tessuto omogeneo adiacente al  cuove, wella parte
anterviove oel torace

Stomaco S.p'mto postenormem@

Color Doppler per Ldentificare L vast portml
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CERNIA SINISTRA

Fegato now erniato




ERNIA SINISTRA

Stima del grado di funzionaliti del polmone destro

lmportante per La progunost

Lunghezza del polmone
Dlanetro

AVen

LHR: “lung to head ratio”




LHR

¢ 23-2& 59
o Scanstone del torace con 4 camere cavdiache

area polmone ox (mm=)

CC ()

* ndice indipendente dall’epoca gestozionale




LHR =2 1.4

AVOREVOLE

(LH= < 1

SFAVOREVOLE




ECOGRAFICAMENT

2) ERNIE DESTRE
DLagnost p'u)t difficile

Stomaco al di sotto del diaframmn

Viscerl erniati: feaato ed bntestino
Shift wmediastinico: cuove a stnistrn
vewa portale victno alla massa erniato
Coleclstl




ERNIA DESTRA




ERNIA DESTRA

Coleclstl




ECOGRAFICAMENT

2) ERNIE BILATERALI

Dlagnost diffictle

ASSente 0 MALLILD gML{t medilastinieo

CUOYe sptazzato awt6m~superiwmewte

Evedito AR




ERNIA BILA

Visione coronale del torace

CUOVe suqz@rlormewte
E sulla Linea weediana

Cown Coloyr Doppt@r




ERNIA SINISTRA
DIAGNOSI DIFFERENZ IALI

MASSA TORACE SX:

° ctomaco nown Vistbile

Ernia dinframumation sx —— Sotto al diafranmuma

CCAM
Raccoltn

. P@V’Lsta sl Lntestinale

Clstl broncogenticen
Teratomn
CLstl meuroenteriea (anowmealle vertebrall)

tumore




RMN

Se diagnost Lncerta

LIVER UP
VS
LIVER DOWN




ANOMALIE ASSOCIAT

15-45% del fetl con ernia diafrommaticn
5-15% anomalie cromosomiehe (tris 1)

anomalie cavdiache e ceveovall

Pentalogia di Cantrell

Beclkwith-wWiedemanin




PROGNOS!

FATTORIPROGNOSTICI NEGAT IV

Anomalie morfologiche associate
Eta precoce alla diagnost (< 25 sg)
Pavto prevaaturo

Ernia voluminosa

Feaato erniato

Polone controlaterale piccoto

LHR < 1
Sproporzione ventricoll cardiact ( vewmtrieolo sx plaaoto)




SOPRAVVIVENL A

0% evinia bilaterale

93% LLver dowin
LLver Up e LHR > 1.4 buown estto

LLvey up e LHR <1 sopmv\/’wemza < 15—10% dopo Lo
naselta

Liver up e LHR 1-1.4: soprawivenza 50-70% dipende
dal grado di erniazione del fegato




MANAGEMENT

DETTAGULIATA VALUTALIONE MORFOLOGICA

ECOCARDIO FETALE

RMN FETALE

TEST PER CARIOTIPO

CONSULENZ A GENETICA

CONSUL. CHIRURGH [ PEDIATRI




POSSIBILITAS

INTERRULIONE Dl GRAVIDANL A

RIPARALIONE DEL DIFETTO ALLA NASCITA

Lvoaediata o pogt’wﬁpmta
oW rLsolve L’Lpoptagla e L’tPTpoLmowarl

ECMO 53% del casl se fegato up

ventilazione ad alta frequenza

sw{aota nte- pssioo witrico

CHIRURGIA FETALE




CHIRURGIA ;

L Europa presso 2 centyl:

* Leuven, Belalo (Prof ) Deprest)
* Londra, UK (Prof K Nicolaides)
* Barcelonn, Spagna (Prof € Gratacos)




—ET.0.)

Re-28 50, L anestesia peridurale

Awnestesio f@tate (tramite punturn intramuseolare
ecooutonta)

Sotto gulda ecografica mediante fetoscopin

Introduzione di pattowc’mo L trachea, al ol sotto delle
covole voeall

SCOPO: bloceare il flusso di ligquido prodotto wnelle vie
aevee fetall, Liquido st accumula nel polmone fetale ¢ ne
permette L'espansione, promuovendone La crescita e Lo
sviluppo del Letto vascolare




—ET.0.)

* Duvata vartabile (10 min-40 wmin), a seconda della
posizione fetale, della placenta ¢ della facilita’ d'nccesso

alle vie aeree.
* vicovero di 2 glornt
* Successivi controlll ecografict seviatl

* rimozione del palloncino con Le stesse modalita” dopo &
settimane (34 <o), sempre wediante fetoscopia o
puntura del palloncino sotto gulda ecografica, tn woolo
da Liberave Le vie aevee primaa della nwascettn




Lntroduzione del
pattowclwo
tracheale




BALLOON
INFLATED

BALLOON
DETACHED

potomow’u Lperecogewl




=R

POSSIBILI COMPLICANZE:

Parto pr@t&mlwe
PROM (16-20 %)

EmorragLa

Dlstaceo pta centn
Movte fetale




=R

CRITERIDIINCLUSIONE

e feonto UP
LHR <1.0

Nessuna anomalia cromosomiea o genetiea vilevatn
all’amntocentest o villocewtest (ca V’Lotlpo normale)

Nessuna altra anowmalia fetale vilevata ecograficanmente

Epoct gestozionale: 26-28 settlmane




—ET.0.)

Fetl ragotungono Livelll di progunost tntermedin
(sopravwivenza co%)

PARTO: n centro di 1 Livello con TIPED e Chtr. pediatrica
Ventilazione meccanica ad alta frequenza o ECMO
MorbLdita a Lungo termine molto variabile

Chivurgia viparativa dopo stabilizzazione delle condiziont
resplratorie del bambine




