Sistema nervoso centrale:
patologie della linea mediana
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Parole chiave

Oloprosencefalia ® Anomalie del setto pellucido ¢ Displasia setto-ottica ®
Agenesia/ipoplasia del corpo calloso ¢ Lipoma del corpo calloso

La Risonanza Magnetica (RM) fetale ¢ ormai
considerata un’indagine di II-III livello, com-
plementare all’ecografia, per 1’identificazione
di diverse anomalie strutturali congenite e
acquisite dell’encefalo fetale, comprese quel-
le a carico della linea mediana [1, 2].
Mediante RM, il corpo calloso € ben visi-
bile in tutti piani, meglio valutato sull’imma-
gine sagittale mediana dove se ne possono
osservare la morfologia, lo spessore e la lun-
ghezza. E ben riconoscibile anche il cavo del
setto pellucido, delimitato lateralmente dai
due foglietti. Questi ultimi terminano inferior-
mente nel fornice, facilmente identificabile
sul piano coronale e su quello sagittale, infe-
riormente al corpo calloso. Caudalmente e
posteriormente ai fornici si riconosce il terzo
ventricolo. Sulla linea mediana si puo facil-
mente identificare in tutti i piani il chiasma
ottico e, subito inferiormente a esso, il pedun-
colo ipofisario (Fig. 14.1). E possibile stabili-
re la presenza o assenza di queste ultime due
strutture anche con 1’utilizzo di sequenze che
aumentano il contrasto tra gli spazi cisternali
e gli elementi nervosi come le sequenze
balanced; non & pero valutabile in modo certo
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il loro spessore, a causa dei limiti di risoluzio-
ne spaziale della tecnica.
Le patologie della linea mediana possono
essere suddivise in due grossi capitoli:
- oloprosencefalia/assenza del setto pelluci-
do;
- disgenesia del corpo calloso.

14.1 Oloprosencefalia e assenza del

setto pellucido
14.1.1 Oloprosencefalia

Il termine “oloprosencefalia” si riferisce a un

vasto gruppo di malformazioni cerebrali con

una comune embriogenesi, con incompleta

separazione del prosencefalo in emisfero

destro e sinistro. Puo presentarsi isolata o nel

contesto di svariati quadri sindromici. Se ne

riconoscono tre forme principali [3]:

- oloprosencefalia lobare (ventricoli laterali
separati);

- oloprosencefalia semilobare (ventricoli
laterali parzialmente separati);

- oloprosencefalia alobare (ventricoli latera-

li fusi a formare un unico ventricolo).

Vi ¢ inoltre una quarta forma di fusione
interemisferica, chiamata sintelencefalia, che
coinvolge i lobi parietale e frontale e che sem-
bra avere differente origine embriologica [2].

Il contributo della RM nei casi di olopro-
sencefalia ¢ generalmente modesto, essendo i
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Fig. 14.1 Anatomia delle strutture della linea mediana. a-c Immagini sagittale, coronale e assiale, pesate in T2: corpo
calloso (frecce bianche); foglietti del setto pellucido (feste di freccia); fornice (frecce vuote); terzo ventricolo (asteri-
sco). d, e Immagini sagittale e coronale, pesate in T2: chiasma (frecce), peduncolo ipofisario (testa di freccia)

casi conclamati ben diagnosticabili anche
mediante ecografia. Il contributo della RM puo
invece risultare fondamentale nei casi piu sub-
doli di oloprosencefalia lobare e sintelencefa-
lia [4]. Ad esempio, non sempre ¢ semplice
distinguere chiaramente una forma frusta di
oloprosencefalia da una microcefalia vera
(Fig. 14.2) o identificare una piccola fusione
dei lobi frontali (Fig. 14.3). L’indagine RM
fetale € quindi indicata nei casi in cui all’eco-
grafia siano presenti anomalie come I’ipotelo-
rismo e la labiopalatoschisi: in questi casi ¢
importante acquisire immagini coronali anche
a livello delle porzioni piu anteriori degli emi-
sferi. Come accade anche per altre patologie, il
contributo della RM ¢ anche quello di rilevare
eventuali anomalie associate, come quelle cor-
ticali focali e della fossa cranica posteriore.

14.1.2 Assenza del setto pellucido

Nei casi di mancata visualizzazione dei
foglietti del setto pellucido all’indagine eco-

grafica, la RM ¢ in grado di confermare 1’as-
senza di tali strutture, generalmente ben
apprezzabili in tutti i piani, soprattutto quando
si utilizzano le sequenze balanced; la disloca-
zione inferiore dei fornici, che deriva dalla
mancanza del setto pellucido, ¢ inoltre meglio
apprezzabile mediante RM, con I’acquisizione
di sequenze sul piano sagittale [4]. Il ruolo
della RM fetale, tuttavia, risiede soprattutto
nella ricerca degli elementi che consentono di
determinare la natura dell’alterazione e nella
diagnosi di eventuali anomalie associate.

L’assenza del setto pellucido puo essere
acquisita, per rottura dei foglietti, ad esempio
in seguito all’instaurarsi di idrocefalo (Fig.
14.4) [5] a causa di un’emorragia endoventri-
colare o di un processo infettivo. Puo essere
altrimenti di natura malformativa: in questo
caso puo rientrare nello spettro dell’olopro-
sencefalia, si puo osservare nell’ambito della
displasia setto-ottica [6] oppure nei quadri di
polimicrogiria-schizencefalia [7].

In realta, non sempre € cosi semplice sta-
bilire la natura lesionale o malformativa
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Fig. 14.2 a, b Microcefalia vera in un feto di 21 settimane; immagini coronale e assiale pesate in T2. c, d
Oloprosencefalia lobare in un feto di 22 settimane; immagini coronale e assiale pesate in T2. In entrambi i casi i corni
frontali dei ventricoli laterali sono difficilmente riconoscibili e si apprezza una relativa marcata riduzione di volume
dei lobi frontali. L’immagine iperintensa mediana del terzo ventricolo (frecce) e 1’aspetto mal definito della regione
dei nuclei della base (feste di freccia) rappresentano gli elementi di diagnosi differenziale

Fig. 14.3 Oloprosenceflia semilobare in un feto di 26 settimane. a, b Le immagini assiali pesate in T2 mostrano 1’a-
nomala anatomia dei lobi frontali che sono fusi tra loro (frecce bianche); i corni frontali dei ventricoli laterali non sono
riconoscibili e i nuclei della base non appaiono chiaramente separati fra loro (feste di freccia). Sono presenti inoltre
una cisti interemisferica posteriore (asterischi) e un’irregolarita del profilo corticale in regione fronto-insulare bilate-
rale (frecce vuote)
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Fig. 14.4 Assenza del setto pellucido in un feto di 26 settimane con idrocefalo triventricolare. a Le immagini assiali
pesate in T2 mostrano la dilatazione ventricolare e 1’assenza dei foglietti del setto pellucido. b, ¢ Le immagini sagit-
tali e coronali pesate in T2 mostrano che il fornice (frecce), mancando i foglietti del setto pellucido che normalmente

lo sorreggono, risulta dislocato inferiormente

—“

dell’anomalia. Per orientarsi & possibile con-
siderare alcuni indizi: nei casi di natura lesio-
nale, infatti, spesso I’agenesia del setto e par-
ziale, puo essere assente uno solo dei due
foglietti e si associano generalmente ventri-
colomegalia e depositi emosiderinici lungo il
margine ventricolare (Fig. 14.5). L’acqui -
sizione di immagini pesate in T1 puo essere

Fig.14.5 Agenesia parziale di un foglietto del setto
pellucido (freccia nera) in un feto di 22 settimane con
emorragia endoventricolare di I grado. Si notino i
depositi emosiderinici lungo il margine ependimale
del ventricolo coinvolto (frecce bianche) e I’asimme-
tria dei corni frontali per maggior ampiezza dal lato
dell’emorragia

quindi d’aiuto, poiché mette in evidenza 1’e-
ventuale presenza di prodotti di degradazione
dell’emoglobina e consente di rilevare i segni
della necrosi parenchimale, come accade ad
esempio nei casi di infezione con lesioni
destruenti (Fig. 14.6).

Un altro problema ancora aperto e di diffi-

N

cile risoluzione e quello della definizione
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Fig. 14.6 Infezione da varicella in un feto di 24 settimane. a L’ immagine sagittale pesata in T2 mostra la dislocazio-
ne inferiore del fornice (freccia). b, ¢ Le immagini assiale e coronale pesate in T2 mostrano 1’assenza del setto pellu-
cido, la soluzione di continuita del parenchima cerebrale fronto-parietale da un lato e 1’estremo assottigliamento paren-
chimale controlaterale. d Immagine coronale pesata in T1 nella quale si rileva iperintensita di segnale in corrispon-
denza delle alterazioni parenchimali (frecce), che ne suggerisce la natura necrotica e consente pertanto di escludere
una schizencefalia su base malformativa. Si noti che il peduncolo ipofisario € riconoscibile nelle immagini pesate in

T2, sia sagittali (a) sia coronali (c) (teste di freccia)

della prognosi, che dipende principalmente
dalla natura dell’alterazione e dalla presenza
di anomalie associate; si puo rilevare infatti
un’agenesia isolata del setto pellucido (Fig.
14.7), come forma lieve nello spettro dell’olo-
prosencefalia, o possono presentarsi anomalie
associate come malformazioni corticali mono-
laterali (Figg. 14.8, 14.9) o bilaterali, anoma-
lie della ghiandola ipofisaria e agenesia par-
ziale o completa del corpo calloso.

14.2 Disgenesia del corpo calloso

Le anomalie del corpo calloso hanno una pre-
valenza dello 0,3-0,7% nella popolazione

generale e del 2-3% tra i pazienti affetti da
ritardo dello sviluppo. Le anomalie del corpo
calloso possono essere associate ad altri aspet-
ti malformativi cerebrali ed extracerebrali,
includendo almeno 46 sindromi malformative
e disordini metabolici [8].

14.2.1 Agenesia/ipogenesia
del corpo calloso

L’agenesia del corpo calloso & un’anomalia
relativamente frequente, a prevalenza non
nota, anche perché puo essere completamente
asintomatica. Rappresenta il 2-5% circa delle
anomalie del Sistema Nervoso Centrale (SNC)
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Fig. 14.7 Agenesia isolata del setto pellucido. a Immagini coronali, assiali e sagittali pesate in T2 in un feto di 21 set-
timane, mostrano l’assenza dei foglietti del setto pellucido senza evidenza di ulteriori anomalie associate.
b Immagini coronali, assiali e sagittali pesate in T2 relative al medesimo feto a 29 settimane di gestazione, conferma-
no che I’agenesia & apparentemente isolata. Si noti che il chiasma ottico e il peduncolo ipofisario sono riconoscibili,
seppur non sia possibile esprimere un giudizio sul loro spessore (cerchi bianchi)

Fig. 14.8 Agenesia del setto pellucido con malformazione corticale associata. a-c Immagini coronali pesate in T2
acquisite rispettivamente a 21 settimane, a 29 settimane di gestazione e in epoca neonatale, mostrano 1’assenza del
setto pellucido e I’irregolarita del profilo corticale, con presenza di solchi invaginati anomali (cerchi tratteggiati)

rilevate con l’ecografia prenatale e il 50% cografia risulti limitata da fattori tecnici quali
circa della anomalie della linea mediana [9]. la sfavorevole posizione della testa fetale o

La RM ha il ruolo di confermare o smentire 1 habitus materno, di distinguere tra agenesia
’agenesia del corpo calloso nei casi in cui I’e- completa e parziale e di rilevare eventuali ano-
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Fig. 14.9 Agenesia del setto pellucido e schizencefalia monolaterale in un feto di 33 settimane. a Immagini assiali
pesate in T2 e FLAIR, mostrano 1’agenesia del setto pellucido e la presenza di una schizencefalia a labbra chiuse in
sede parietale unilaterale (frecce). b Immagini coronale, assiale e sagittale pesate in T2 mostrano come il chiasma otti-
co, i nervi ottici e il peduncolo ipofisario siano riconoscibili in tutti i piani (cerchi)

malie associate. La diagnosi di agenesia com-
pleta isolata del corpo calloso & cruciale dal
punto di vista prognostico, poiché la prognosi e
buona in piu del 50% dei casi, mentre € ricono-
sciuto che la presenza di anomalie del SNC
associate sia un fattore sfavorevole [10]; queste
ultime si presentano con una frequenza variabi-
le, nelle diverse coorti studiate, tra il 21 e il
93% dei casi [11]. Nel sospetto ecografico di
agenesia del corpo calloso, la valutazione eco-
grafica dei restanti distretti anatomici, le inda-
gini infettivologiche ed eventualmente quelle
genetiche possono gia aiutare il ginecologo a
comprendere meglio il quadro.

Come per 1’ecografia, la diagnosi di agene-
sia del corpo calloso in RM fetale si avvale di
segni diretti (mancata visualizzazione di parte
o dell’intero corpo calloso) e indiretti (assenza
del setto pellucido, ampliamento degli atri e dei

corni occipitali dei ventricoli laterali, paralleli-
smo dei ventricoli laterali, concavita interna ed
eccessiva distanza tra i corni frontali, disposi-
zione radiale dei solchi sulla superficie mesiale
degli emisferi) (Fig. 14.10).

Il segno diretto ¢ generalmente di facile
identificazione, ad eccezione dei casi di estre-
mo idrocefalo in cui e difficile stabilire se il
corpo calloso sia assente oppure molto assot-
tigliato a causa della distensione ventricolare;
in queste situazioni possono non essere
apprezzabili anche alcuni segni indiretti, quali
il parallelismo dei ventricoli laterali e la con-
cavita mesiale dei corni frontali, mascherati
dall’ampliamento ventricolare. I segni indiret-
ti non sono sempre presenti o compaiono sol-
tanto a eta gestazionale avanzata (ad esempio,
la disposizione radiale dei solchi sulla super-
ficie interna degli emisferi).
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Fig. 14.10 Agenesia completa isolata del corpo calloso. a Le immagini sagittale, coronale e assiale in un feto di 22
settimane mostrano 1’assenza del corpo calloso e del setto pellucido, I’eccessiva distanza tra i corni frontali e 1’aspet-
to parallelo dei ventricoli laterali. b Le immagini sagittale, coronale e assiale in un feto di 32 settimane mostrano, oltre
ai segni gia illustrati sopra, la disposizione radiale dei solchi sulla superficie emisferica mesiale (frecce), la concavita

interna dei corni frontali (asterischi) e ’ampliamento posteriore dei ventricoli laterali

L’acquisizione di immagini multiplanari
pesate in T2, anche a livello delle porzioni piu
anteriori degli emisferi, ¢ di fondamentale
importanza per individuare eventuali piccole
immagini riferibili alla presenza di un corpo
calloso disgenetico e per distinguerle dall’i-
pertrofia delle colonne anteriori del fornice,
spesso presente nei casi di agenesia completa
del corpo calloso (Fig. 14.11).

Nei casi di agenesia parziale/ipoplasia del
corpo calloso, oltre alla valutazione qualitati-
va del corpo calloso nel piano sagittale, & pos-
sibile effettuare una misurazione della sua
lunghezza e confrontarla con i parametri di
riferimento riportati in letteratura (Fig. 14.12)
[12]. Non esistono invece dati quantitativi di
riferimento per quanto riguarda lo spessore
del corpo calloso misurato in RM, che puo

essere quindi valutato solo qualitativamente
(Fig. 14.13).

Nella ricerca delle anomalie associate ¢
indiscusso il ruolo della RM fetale per la valu-
tazione della rima corticale [4, 13], del segna-
le del parenchima cerebrale e di alcune strut-
ture difficilmente valutabili mediante ecogra-
fia, come quelle della fossa cranica posteriore
[14], le orbite e I’ipofisi. Tra le anomalie della
fossa cranica posteriore si possono riscontra-
re, ad esempio, quelle nello spettro della mal-
formazione di Dandy-Walker, I’ipoplasia del
tronco e/o del cervelletto, la romboencefalosi-
napsi [2], la malformazione di Chiari II; tra
quelle sovratentoriali, le anomalie dello svi-
luppo corticale sono di gran lunga le piu fre-
quenti (Fig. 14.14) [4], talora in concomitanza
con la presenza di formazioni cistiche interemi-
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Fig. 14.11 Agenesia comple-
ta isolata del corpo calloso
in un feto di 22 settimane.

a L’immagine assiale pesata
in T2 mostra I’assenza del
corpo calloso e il tipico
aspetto ampliato posterior-
mente dei ventricoli laterali.
b L’immagine assiale pesata
in T2 mostra I’ipertrofia
delle colonne anteriori del
*fornice (frecce)

Fig. 14.12 Agenesia parziale del corpo calloso in un feto di 29 settimane con delezione del braccio corto del cromo-
soma 13, impianto basso delle orecchie e ipertelorismo. Immagini assiale, sagittale e coronale pesate in T2 mostrano
che il corpo calloso & piu corto che di norma, con mancato riconoscimento della sua porzione posteriore (frecce); si
noti I’anomala conformazione della porzione posteriore dei ventricoli laterali

Fig. 14.13 Ipoplasia del corpo calloso in un feto di 30 settimane con delezione del braccio corto del cromosoma 4,
iposviluppo globale e anomalia cardiaca. Le immagini sagittale, assiale e coronale pesate in T2 mostrano che il corpo
calloso ¢ piu sottile che di norma (frecce)
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Fig. 14.14 Agenesia completa del corpo calloso con malformazione corticale biopercolare associata in un feto di 23
settimane. a, b Le immagini assiali e coronali pesate in T2 mostrano la mancanza del corpo calloso con il tipico dimor-
fismo dei ventricoli laterali, ridotta opercolarizzazione (asterischi) e irregolarita “a dente di sega” del profilo cortica-

le biopercolare (frecce)

sferiche di varia natura, in comunicazione o
meno con il sistema ventricolare, uni- o multilo-
culari. Quando vi ¢ quindi un riscontro ecografi-
co di agenesia del corpo calloso e cisti, € impor-
tante ricercare con attenzione eventuali irregola-
rita del profilo corticale e del margine ependima-
le, soprattutto nei feti di sesso femminile, poten-
dosi trattare di una sindrome di Aicardi; in questi
casi & bene anche acquisire immagini pesate in
T2 o balanced a livello delle orbite per rilevare
I’eventuale presenza di un coloboma della testa
del nervo ottico (Fig. 14.15).

14.3 Lipoma del corpo calloso

Il lipoma della regione del corpo calloso a
livello della scissura interemisferica € un’enti-
ta rara, generalmente ben apprezzabile
mediante ecografia. Alla presenza del lipoma,
che puo essere pil 0 meno esteso, si associa
spesso un’ipogenesia/agenesia del corpo callo-
so. Il ruolo della RM ¢, ancora una volta, quel-
lo di ricercare eventuali anomalie associate,
per una miglior definizione della prognosi [4].
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