DIJAGNOZE

GASTROSHIZA

Gastroshiza je rijedak defekt koji je
vidljiv kod rodenja, a kod kojeg crijeva
str§e kroz desnu stranu pup&anog
prstena s netaknutom pupkovinom

na lijevoj strani. Gastroshiza se

moze otkriti rutinskim prenatalnim
ultrazvukom tijekom trudnode

maike, obi¢no oko 18. do 20. tjedna
trudnode. lako je tocan uzrok
nepoznat, najvjerojatnije objasnjenje
je da gastroshiza slijedi multifaktorno
nasliedivanie, tako da videstruki geni i
&imbenici okoli¥a koji djeluju zajedno
uzrokuju abnormalnost. Lijeéenje je
operacija koja polako vraéa crijeva u
abdomen.

Uvod

Naziv gastroshiza potjeée od dvije
rijeci. Gastro znacenje vezano za
zeludac. Schisis je gréki izraz koji
znadi odvajanje. Prijevod naziva
gastroshiza sugerira odvajanje zeluca,
ali u stvarnosti nije zeludac taj koji

se odvaja, veé vierojatno amnio-
ektodermalna veza na desnom rubu
pupcanog prstena.

Znakovi i simptomi

Gastroshiza je vidljiva pri rodenju,
a moze se otkriti i prenatalno
ultrazvukom. Dojenéad s ovim
poremeéajem ima otvor od 2-5

cm unutar pupéanoga prstena u
kojem se na vanjskoj povriini trbuha
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pojavljuju trbusni organi. Trbugna
$upljina je manja od normalne, a
ekstrudirana crijeva i drugi organi
nemaju membransku vreéicu koja

ih prekriva. Ovaj otvor se obigno
nalazi s desne strane, uz pupkovinu
(pupak) pri¢vri¢enu na lijevoj strani.
Zeludac, tanko i debelo crijevo
najéesdi su organi koji se nalaze izvan
abdomena.

Crijeva mogu izgledati natecena,
upaliena, zadebljana, kratka i
prekrivena gustom vlaknastom

korom zbog izlaganja tekuéini koja
okruzuije fetus tijekom trudnoce
(amnionska tekuéina). Prisutno je
uvijanje (malrotacija) crijeva i izloZzeno
crijevo je u opasnosti od opstrukcije
koja dovodi do propadanija i prekida
opskrbe krvlju zbog male veli¢ine

defekta.

Funkcija crijeva je odgodena u vedine
dojenéadi zbog malapsorpcije i
nedostatka pokreta (hipomotilitet).
Odsutnost ili zatvaranie (atrezija)
crijeva i druge abnormalnosti
gastrointestinalnog trakta javljaju

se kod &ak 10 % dojen&adi s
gastroshizom.

Drugi medicinski problemi povezani s
ovim poremeéajem mogu biti infekcije,
dehidracija i opasno niska tielesna
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temperatura (hipotermija).

Neka djeca s gastroshizom mogu
imati druge zdravstvene probleme
kao 3to su kraca crijeva, spor rast prije
rodenja, preuranjeni porod ili sréane
abnormalnosti.

Uzroci

Toéan mehanizam nastanka
gastroshize nije poznat, no
predlozeno je nekoliko teorija.
Nedavno je predloZeno da je
gastroshiza defekt srednije linije
primordijalnog pupéanoga prstena
na temelju nalaza kod ljudskih fetusa
i novorodenéadi. Veé 35 dana nakon
zaéeéa, nakon spajanja dviju tielesnih
stabljika, amnio-ektodermalni spoj

ili nije netaknut na desnoj strani ili

se kasnije odvaja dopustajuéi crijevu
i drugim organima da se istiskuju.
Ova se hipoteza temelji na detaljnoj
klini¢koj procjeni ljudskih fetusa

kao dodatak nadem trenutnom
razumijevanju evolucije amniota i
razvojne biologije.

Zabiljezeno je nekoliko obitelji u
kojima se gastroshiza pojavila u braée
i sestara ili oboljele djece u daljnjem
srodstvu unutar vide generacija.
Razlidite studije sugeriraju da
gastroshiza moze slijediti autosomno
recesivni ili dominantni obrazac
nasliedivanja u nekim obiteljima.
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Recesivni genetski poremeéaiji nastaju
kada pojedinac naslijedi abnormalni
gen od svakog roditelja. Ako osoba
primi jedan normalan gen i jedan
abnormalni gen za bolest, osoba ée
biti nositel bolesti, ali obi¢no nece
pokazivati simptome. Rizik da dva
roditelja koji su nositelji bolesti prenesu
abnormalni gen i stoga imaiju dijete
koje boluje od ove bolesti iznosi 25 %
za svaku trudnodu. Rizik da se dobije
dijete koje je nositel] poput roditelja
iznosi 50 % za svaku trudnoéu. Sansa
da dijete primi normalne gene od oba
roditelja iznosi 25 %. Rizik je jednak
za muskarce i Zene.

Dominantni genetski poremedaiji
javljaju se kada je za izazivanje
odredene bolesti potrebna samo
jedna kopija neradnog gena. Gen
koji ne radi moZe se naslijediti od bilo
kojeg roditelja ili moze biti rezultat
mutiranog (promijenjenog) gena kod
oboljele osobe. Rizik od prijenosa
gena koji ne radi od roditelja koji
boluje od bolesti na potomstvo iznosi
50 % za svaku trudnoéu. Rizik je
jednak za muskarce i zene.
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Kromosomske ili genetske
abnormalnosti nisu dosliedno
prijavljivane kao uzrok gastroshize.
Naijvierojatnije objasnjenje je

da izolirana gastroshiza slijedi
multifaktorno nasliedivanie, tako da
vise gena ili genetska osjetljivost u
kombinaciji s okolignim &imbenikom
djeluju zajedno kako bi izazvali
abnormalnost. Dva najdosliednija
&imbenika rizika za gastroshizu su
dob maijke (najvedi rizik u najmladoj
populaciji zena, mladoj od 20
godina) i izloZzenost majke dimu
cigareta. Osim toga, pet studija je
pokazalo da infekcije genitourinarnog
trakta majke poveéavaiju rizik od
gastroshize.

Promjene (mutacije) u nekoliko gena
(ICAMI1, NOS3 i NPPA) povezane su s
poveéanim rizikom za gastroshizu. Ovi
se rezultati smatraju preliminarnim i
potrebno je vise istrazivanja kako bi se
utvrdilo mogu li te mutacije uzrokovati
gastroshizu.

Dijagnoza
Gastroshiza se moze dijagnosticirati
prenatalnim ultrazvukom ili po
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rodenju. Razlikuje se od omfalokele
po prisutnosti slobodno plutajuéih
trbusnih organa u amnionskoj $upliini
bez membranskog omotada. Organi
koji se pojavljuju na vanjskoj povriini
trbuha, nakon poroda, potvrduju
dijagnozu.

Standardne terapije

Lijecenje

Zene s trudnoé¢ama u kojima

je prenatalno dijagnosticirana
gastroshiza trebale bi biti dovedene
u centar za tercijarnu skrb gdje je
dostupna neonatalna i pedijatrijska

kirurska skrb.

Potreban je kirurski zahvat za
zatvaranje abdominalnog defekta

i polagano vraéanie crijeva u

trbuh. Nakon $to se svi organi vrate

u trbuh, rupa se zatvara. Prije i

nakon operacije, dojenéad se hrani
infravenozno i polako se uvodi

u normalno hranjenje (potpuna
parenteralna prehrana). To omoguéuje
dojencetu da dobije adekvatnu
prehranu jer je potrebno vrijeme da se
njihova crijevna funkcija normalizira.
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