ULTRASCHALLSERIE

Hintere Schadelgrube im Zweit-Trimester-Schall

Dandy-Walker-Malformation mit
konsekutivem Hydrocephalus

Dandy-Walker-Malformation bezeichnet eine komplexe Ent-
wicklungsstorung des vierten Gehirnventrikels mit folgenden
morphologischen Auffalligkeiten: Agenesie des Vermis cere-
belli (Kleinhirnwurm), zystische Dilatation des vierten Ventri-
kels mit vergrosserter Cisterna magna, vergrosserte hintere
Schadelgrube und dazu in 75% der Falle Hydrocephalus (ver-
grosserte Seiten- und dritter Ventrikel) (1, 2). Liegen nur ein-
zelne Verdnderungen dieses Symptomenkomplexes vor, wird
von Dandy-Walker-Variante (Hypoplasie des Vermis cerebelli
ohne vergrésserte hintere Schadelgrube), Megacisterna magna
(>10mm in anterior-posteriorer Messung bei normalem Vermis
cerebelli) oder Blakes’s Pouch Zyste (septischer Befund dorsal
des Vermis cerebelli) gesprochen (3-5).

Fallvorstellung

Zuweisung einer 35-jahrigen II-Para bei 2141 SSW zur weiteren
Diagnostik aufgrund erweiterter Hirnseitenventrikel. Entsprechend
dem Wunsch der Patientin waren extern kein ETT, NIPT oder inva-
sive Diagnostik durchgefiihrt worden.

Die personliche Anamnese der Schwangeren war unauffillig mit
Status nach problemloser Spontangeburt eines gesunden Maid-
chens. Es bestand eine Konsanguinitit der Eltern (Cousine der
Kindsmutter ist die Mutter des Kindsvaters), im Ubrigen unauffil-
lige Familienanamnese.

Abb. 1: Sonographischer Befund bei 21 + 1 SSW. Weite Seiten-
ventrikel, zystische Raumforderung in der hinteren Schadelgrube,
hypoplastischer Vermis cerebelli.
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Sonographische Befunde 21+1 SSW

Es zeigte sich ein zeitgerechter ménnlicher Fet mit

= Ventrikulomegalie beidseits (Seitenventrikel links 14.6mm,
rechts 17.2mm)

= zystische Raumforderung in der hinteren Schidelgrube von
11x11 mm sowie

= hypoplastischer Vermis cerebelli

Damit Verdacht auf Dandy-Walker-Malformation (Abb. 1), tibrige

Sonomorphologie unauffillig.

MRT und Genetik

Zur weiteren Diagnostik erfolgten die Durchfithrung eines MRI
sowie eine genetische Abkliarung mittels Amniocentese. Im feta-
len MRI bestitigten sich die sonographischen Befunde (Abb. 2). Es
wurde eine grosse hintere Schiadelgrube mit zystischer Verande-
rung in Kontinuitdt zum vierten Ventrikel, ein dysplastischer, fehl-
rotierter Vermis cerebelli sowie ein Hydrozephalus beschrieben mit
der Diagnose einer Dandy-Walker-Malformation.

Die Molekulare Karyotypisierung («Array-CGH») ergab keine rele-
vanten Aberrationen. Auffallend waren jedoch die langen Homozy-
gotieregionen im Sinne der parentalen Blutsverwandtschaft.

Kinderneurologische Beurteilung und
Prognoseeinschatzung

Die Entwicklungsprognose bei isolierter Dandy-Walker-Malfor-
mation (DWM) ohne iibergeordnetes Syndrom und ohne schwere

Abb 2. Fetales MRI bei 21+1
SSW. Dysplastischer Vermis
cerebelli, zystische Verande-
rung in der grossen hinteren
Schédelgrube in Kontinuitat
zum vierten Ventrikel und
Hydrocephalus kommen zur
Darstellung.
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Abb. 3. Sonographischer Verlauf bei 23+3, 26+2, 28+3, 34+0 und 36+0 SSW.

Chromosomenanomalie ldsst ein weites Spektrum fiir die spitere
Entwicklung. Circa ein Drittel der Kinder mit DWM haben eine
normale kognitive Entwicklung (6,7) wéihrend die iibrigen zwei
Drittel eine geistige Entwicklungsstorung zeigen — dies vor allem in
der Gruppe mit zusitzlicher Hirnfehlbildung oder Fehlrotation des
Kleinhirnwurmes wie im vorliegenden Fall. Zusitzlich zur geisti-
gen Behinderung kénnen in 40% auch die Feinmotorik, in 25% die
Sprachentwicklung sowie das Sprachverstdndnis gestort sein. Ein
Viertel der Patienten mit DWM entwickelt eine Epilepsie (8).

Bei Zunahme der Ventrikulomegalie ist postpartal eine Shunt-Ein-
lage erforderlich. Ublicherweise ist die Neugeborenenperiode fiir
Kinder mit DWM sonst unauffillig. Es sind jedoch auch Falle von
Neugeborenen mit Apnoen oder Krampfanfillen bekannt, weshalb
die Entbindung jedenfalls an einem Zentrum mit neonatologischer
Intensivversorgung erfolgen sollte.

Die Patientin wurde ausfiihrlich informiert, sowohl iiber Forde-
rungsmoglichkeiten als auch {iber die in diesem Fall hohe Wahr-
scheinlichkeit einer dauerhaften kognitiven Beeintrachtigung, und
entschied sich fiir das Fortsetzen der Schwangerschaft.

Es zeigt sich eine deutliche Zunahme des Hydrocephalus durch die
beidseitige Hirnseitenventrikelerweiterung (Abb.3 und 4). Aufgrund
des geschadtzten Kopfumfangs von 44 cm erfolgt anstatt der anvisier-
ten Spontangeburt eine primare Sectio caesarea bei bereits 36 +4 SSW.

Gute Priméaradaption des Neugeborenen. Massiver Hydrocepha-
lus mit Kopfumfang von 44.5 cm. Sehr weite, nicht gespannte Fon-
tanellen. Das Kind konnte den Kopf nicht selber umlagern. Initial
normaler Tonus, im Verlauf wechselnde Phasen von symmetrisch
schlaffem und etwas erhohtem Extremitéitentonus.

Es erfolgte eine Verlegung ins Kinderspital Ziirich zur Einlage eines
ventrikulo-peritonealen Shunts. Im MRI zwei Wochen postpartum
wurde ein ausgeprégter Hydrocephalus internus supratentoriell mit
bekannter Dandy-Walker-Malformation beschrieben Zusitzlich
fanden sich Parenchymschmalerungen parieto-occipital beidseits,
mit lokal vollstindigem Cortexverlust paramedian rechts und mul-
tiplen subependymalen Heterotopien.

Eine Entwicklungskontrolle zwei Monate postpartum ergab einen
weiterhin eindriicklichen, sich jedoch langsam der 97. Perzenti-
le anndhernden Hydrocephalus mit anhaltender Tonusdysregula-
tion und motorischer Entwicklungsverzogerung. Die tatsdchliche
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Abb. 4: Perzentilenverlauf 59
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weitere Entwicklung kann erst nach dem zweiten Lebensjahr ein-
geschitzt werden.

Bei der Dandy-Walker-Malformation handelt es sich zumeist um
eine sporadische Fehlbildung (nicht vererbt). Die Inzidenz wird un-
terschiedlich angegeben und liegt bei bis zu 1:5000 (9). Auch wenn
Fehlbildungen der hinteren Schadelgrube schon ab 12-14 SSW sono-
graphisch gut erkennbar sind, sollte vor Diagnosestellung die norma-
le Entwicklung des Kleinhirns beachtet werden, welche erst bei 16-20
SSW als abgeschlossen gilt. Vor diesem Zeitraum ist ein Spalt in der
Cisterna magna als physiologisch zu betrachten, weshalb die Diagno-
se der Vermis-Agenesie nicht vor 18 SSW gestellt werden kann und
jedenfalls bei 20 SSW bestitigt werden sollte (10).

Das Rezidivrisiko fir das Auftreten einer DWM sollte von einem
Medizinischen Genetiker mit der Patientin besprochen werden und
héngt von den Ergebnissen der erfolgten genetischen Abklarungen
ab. Bei isolierter DWM wird ein empirisches Rezidivrisiko von 1-5%
angegeben (11). Sollte die DWM im Rahmen iibergeordneter Syn-
drome (wie Cofhin-Siris, Aicardi, Meckel-Gruber) oder assoziierter
Chromosomenstérungen (wie Trisomien 13 oder 18) auftreten, rich-
tet sich das Wiederholungsrisiko entsprechend nach dem Risiko der
assoziierten genetischen Storung.
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