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Несмотря на уровень раз-
вития медицинской науки, 
врождённые пороки раз-

вития (ВПР) ЦНС у детей являются 
одним из актуальных вопросов со-
временной медицины, составляют 
около 25 % всех ВПР у детей, а их 
доля в структуре перинатальной и 
младенческой смертности в настоя-
щее время занимает около 30% [7, 
55]. Во многих случаях при наличии 
выраженных морфологических из-
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менений возникают резистентные 
эпилептические припадки и грубый 
неврологический дефицит. Поэто-
му во многих странах мира своев-
ременная диагностика (особенно 
пренатальная), профилактика и про-
гнозирование данной патологии за-
нимает приоритетное направление. 
Кроме генетических нарушений, 
определённую роль в их возникно-
вении могут составлять нарушения 
эмбриогенеза на различных этапах 
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беременности с участием различ-
ных экзо- и эндотоксинов, инфек-
ционных факторов (вирус герпеса, 
цитомегаловирус, токсоплазма 
и т.д.) [3, 5]. Также следует под-
черкнуть, что этот вопрос имеет 
не только медицинское значение, 
но, также, государственное и со-
циальное, что особенно актуально 
в условиях нестабильной демогра-
фической ситуации.Существует 
несколько классификаций врож-
дённых пороков развития ЦНС, 
учитывая структурно-патогенети-
ческий принцип, последователь-
ные фазы формирования и со-
зревания центральной нервной 
системы и с учетом паттернов 
генетической экспрессии. Необ-
ходимо отметить, что наиболее 
важной является классификация, 
которая была разработана и вве-
дена с учетом последовательных 
фаз формирования и созревания 
центральной нервной системы. 
Первый вариант этой классифи-
кации был предложен в 1996 году 
Barkovich A.J. и соавт. с последую-
щими дополнениями в 2001 и 2005 
годах [17, 48].

В настоящее время классифика-
ция мальформаций головного мозга 
имеет следующий вид:

І. Мальформации вследствие 
аномальной нейрональной и глиаль-
ной пролиферации или апоптоза

А. Уменьшенная пролиферация/

увеличенный апоптоз или увеличен-
ная пролиферация/уменьшенный 
апоптоз-аномалии размеров мозга

1. Микроцефалия с нормальной 
или истонченной корой

2. Микролиссэнцефалия (микро-
цефалия с утолщением коры)

3. Микроцефалия с обширной по-
лимикрогирией

4. Макроцефалия
Б. Аномальная пролиферация 

(аномальные типы клеток)
1. Ненеопластические
а.) кортикальные гамартомы тубе-

розного склероза
б.) кортикальная дисплазия с 

баллонными клетками
в.) гемимегалэнцефалия
2. Неопластические (ассоцииро-

ванные с кортикальными нарушени-
ями)

а.) дизэмбриопластическая ней-
роэпителиальная опухоль

б.) ганглиоглиома
в.) ганглиоцитома
ІІ.  Мальформации вследствие 

аномальной нейрональной миграции
А. Лиссэнцефалия/субкортикаль-

ная гетеротопия 
Б. Булыжный комплекс/синдромы 

врождённых мышечных дистрофий
В. Гетеротопия
1. Субэпендимальная (перивен-

трикулярная)
2. Субкортикальная
3. Краевая глионевральная
ІІІ. Мальформации вследствие ано-
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мальной кортикальной организации
(включая позднюю нейрональную 

миграцию)
А. Полимикрогирия и шизэнце-

фалия
1. Синдром билатеральной поли-

микрогирии
2. Шизэнцефалия (полимикроги-

рия с расщелинами)
3. Полимикрогирия или шизэнце-

фалия как часть сложных синдромов 
врождённой аномалии / умственной 
задержки

Б. Кортикальная дисплазия без 
баллонных клеток

В. Микродисгенезии
ІV. Мальформации кортикального 

развития, не классифицированные 
иным образом

А. Мальформации, вторичные к 
врождённым нарушениям метабо-
лизма

1. Митохондриальные и пируват-
ные метаболические нарушения

2. Пероксисомные нарушения
Б. Другие неклассифицирован-

ные мальформации
1. Сублобарная дисплазия
2. Другие
Далее приводятся последова-

тельные этапы онтогенеза головного 
мозга [55], с каждым из которых мо-
жет быть связан определённый по-
рок развития головного мозга: 

- дорзальная индукция (3-4-я не-
дели гестации,- образование нерв-
ной трубки, клеток оболочек моз-

га, каудальных отделов нервной 
трубки), при нарушении процесса 
дорзальной индукции основными 
пороками являются анэнцефалия, 
энцефалоцеле, мальформация Ар-
нольда-Киари;

- вентральная индукция (5-10-я 
недели гестации,- формирование 
передних отделов мозга и структуры 
лица), при нарушении вентральной 
индукции среди основных пороков 
ЦНС выделяют голопрозэнцефалию, 
септооптическую дисплазию, лобар-
ную аплазию, агенезию прозрачной 
перегородки; 

- нейрональная и глиальная про-
лиферация (2-5-й месяцы геста-
ции,- пролиферация нейронов и глии 
в перивентрикулярных участках), 
при нарушении нейрональной про-
лиферации основными пороками 
являются микролиссэнцефалия, ге-
мимегалэнцефалия, факоматозы, 
мегалэнцефалия и др.; 

- нейрональная миграция (3-5-й 
месяцы гестации,- смещение кле-
ток к периферии и формирование 
коры и субкортикальных структур, 
а также формирование слоёв коры 
мозжечка), при нарушении процесса 
нейрональной миграции основными 
пороками являются лиссэнцефалия, 
гетеротопия, агенезия мозолистого 
тела и др.; 

- организация и миелинизация (с 
6-го месяця до рождения и постна-
тального периода,- формирование 
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слоёв коры, развитие аксонов, ден-
дритов, синапсов), при нарушении 
организации и миелинизации основ-
ными пороками являются полими-
крогирия, шизэнцефалия, микродис-
генезия.

В первой половине беременности 
преобладают процессы формирова-
ния мозговых структур и миграции 
нейронов, а во второй половине – 
начало процессов миелинизации 
нервных волокон, при этом каждый 
порок развития имеет связь с опре-
делённым периодом развития нерв-
ной системы [17, 55]. Мальформа-
ции, возникающие на ранних этапах 
онтогенеза, характеризуются значи-
тельной тяжестью, и, как правило, не 
совместимы с жизнью,- например, в 
случае анэнцефалии. Возникнове-
ние мальформации Арнольда-Киари 
также связано с этим этапом онтоге-
неза ЦНС. Данная аномалия пред-
ставляет собой врождённую патоло-
гию развития ромбовидного мозга с 
опущением ствола головного мозга 
и миндалин мозжечка в большое за-
тылочное отверстие, ущемлением 
их на этом уровне и затруднением 
свободной циркуляции спинно-моз-
говой жидкости. Среди всех анома-
лий кранио-вертебрального перехо-
да (ассимиляция атланта, аномалия 
Киммерле, Клиппеля-Фейля, плати-
базия, базилярная импрессия и т.д.), 
при мальформации Арнольда-Киари 
наиболее часто встречаются эпи-

лептические припадки [13]. Выделя-
ют 4 основных типа мальформации 
Арнольда-Киари в зависимости от 
степени смещения структур задней 
черепной ямки, причём характер-
ным признаком 2-го типа является 
сочетание с менингомиелоцеле в 
поясничном отделе, а мальформа-
ции 3 и 4-го типов - обычно с жиз-
нью несовместимы. Также отмечено 
сочетание мальформации Арноль-
да-Киари с аномалией мозолистого 
тела и прозрачной перегородки, по-
лимикрогирией, гетеротопией коры, 
гипоплазией подкорковых узлов; с 
кранио-вертебральной костной ано-
малией; с синдромом Пьера Робе-
на; с хромосомными аномалиями, 
в частности, с аномалиями 9-ой и 
15-ой хромосом. Поэтому для диф-
ференциальной диагностики данной 
мальформации необходимо прове-
дение магнитно-резонансной томо-
графии. [20, 39, 40].  Пренатальная 
диагностика мальформации Арноль-
да-Киари описана с 18-20 недели 
беременности с помощью ультра-
звукового исследования плода с ха-
рактерными эхографическими при-
знаками в виде изменения формы 
головы плода («лимон») и мозжечка 
(«банан»), наличием спинно-мозго-
вой грыжи в случае мальформации 
Арнольда-Киари 2 типа. С целью 
уточнения диагноза, при нечёткой 
визуализации и подозрении на ано-
малию, показано выполнение фе-



38            междУнародные обзоры: клиническая практика и здоровье  2  2014

Проблемные статьи и обзоры

тальной магнитно-резонансной то-
мографии [11, 43]. Ниже приведены 
МР-томограммы пациента (2 года) 
с мальформацией Арнольда-Киари 
1 типа в сочетании с агенезией мо-
золистого тела во фронтальной, са-
гиттальной и аксиальной проекциях) 
(рис. 1) (собственные данные).

Среди наиболее тяжёлых маль-
формаций этапа вентральной ин-
дукции, следует выделить голо-
прозенцефалию, что обусловлено 
нарушением разделения конечного 
мозга (telencephalon) на два полу-

шария. Также данная мальформа-
ция может сочетаться со spina bifida, 
мальформацией Денди-Уокера, ано-
малиями нейрональной миграции и 
гидроцефалией [38, 42].  Различают 
4 типа голопрозенцефалии: алобар-
ный, семилобарный, лобарный и го-
лопрозенцефалию «межполушарно-
срединной линии» (MIH HPE). Из них 
наиболее тяжёлым является алобар-
ный тип, когда полностью отсутству-
ет разделение telencephalon на 2 
полушария с одним огромным желу-
дочком, а межполушарная щель, мо-

Рис. 1. МР-томограммы пациента с мальформацией Арнольда-Киари 1 типа и агенезией мозолистого тела.
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золистое тело, серп мозга, прозрач-
ная перегородка, третий желудочек 
не сформированы, подкорковые  
образования и гиппокамп отсутству-
ют (рис.2). При семилобарном типе 
голопрозэнцефалии есть один желу-
дочек и рудимент затылочных долей, 
передние отделы мозга диспластич-
ны, межполушарная щель, мозоли-
стое тело, серп мозга сформированы 
частично и присутствуют в задних от-
делах мозга, прозрачная перегород-
ка отсутствует, боковые желудочки 
сливаются в области передних рогов 
и тел, подкорковые образования и 
гиппокамп диспластичны, третий же-
лудочек гипоплазирован. В случае 
лобарной голопрозэнцефалии, есть 
щель между полушариями, но имеет 
место слияние по срединной линии 
поясной извилины. Головной мозг 
имеет сформировавшиеся  отде-
лы, которые могут быть нормальной 
величины. При данной форме голо-
прозэнцефалии, боковые желудочки 
соединены между собой на уровне 
передних рогов, отсутствует про-
зрачная перегородка, лобные доли 
гипоплазированы, третий желудочек 
дифференцированный. Подкорко-
вые образования и гиппокамп сфор-
мированы. Обонятельные тракты и 
луковицы гипопластичны или отсут-
ствуют. Мозолистое тело может быть 
нормальным, гипопластическим или 
отсутствовать. Голопрозэнцефалия 
«межполушарно-срединной линии» 

по сравнению с тремя предыдущи-
ми типами, встречается реже и в 
более мягкой форме по своим кли-
ническим проявлениям. Дорсальная 
часть полушарий не разделена на 
заднюю фронтальную и париеталь-
ную участки и во многих случаях 
каудальные ядра и таламические 
структуры тоже разделены не полно-
стью. Однако, присутствует межпо-
лушарное разделение базального 
переднего мозга, передней части 
фронтальных долей и затылочных 
участков [32, 42]. Среди клинических 
аспектов голопрозенцефалии следу-
ет отметить выраженную задержку 
психо-моторного развития; более, 
чем в 50 % случаев–эпилептические 
припадки с формированием фар-
макорезистентности; дисфункцию 
гипоталамо-гипофизарной системы 
и ствола мозга с нарушениями тем-
пературной регуляции; расстройства 
дыхательной и кардиальной функ-
ций; гидроцефалию; гипо- или анос-
мию, аномалии зрительного нерва 
[42, 44]. Пренатальная диагностика 
голопрозенцефалии с помощью уль-
тразвукового метода исследования, 
основана на выявлении характерных 
изменений головного мозга в зависи-
мости  от типа аномалии, что может 
быть установлено в первом и втором 
триместрах беременности [52]. Ниже 
приведены МР-томограммы головно-
го мозга в случае алобарного типа 
голопрозенцефалии (рис.2) [58].
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 Мальформации, отражающие 
нарушение процесса нейрональной 
и глиальной пролиферации, харак-
теризуются  изменением разме-
ров головного мозга и его частей 
(микролиссэнцефалия, гемимега-
лэнцефалия, мегалэнцефалия), по-
явлением патологических скоплений 
нейронов. Также среди аномалий, 
возникающих на данном этапе он-
тогенеза ЦНС, следует выделить 
отдельную группу факоматозов (с 
сочетанным поражением нервной 
системы, кожных покровов, глаз и 
внутренних органов)- нейрофибро-
матоз Реклингхаузена, туберозный 
склероз, энцефалотригеминальный 
ангиоматоз и т.д. [9, 47]. Ниже приве-
дены несколько МР-томограмм па-
циента Г., 2 лет с туберозным скле-
розом в сагиттальной, фронтальной 
и аксиальной проекциях (рис. 3) 
(собственные данные).

Гемимегалэнцефалия (унила-
теральная мегалэнцефалия) ха-
рактеризуются диспластическим 
увеличением одного из полушарий 
головного мозга в результате ано-
мальной пролиферации нейрональ-
ных и глиальных клеток, и клиниче-
ски проявляется в виде резистентных 
эпилептических припадков (часто-
статусное течение и различные типы 
припадков), контралатерального ге-
мипареза, гемианопсии и выражен-
ных когнитивных нарушений. Дан-
ная патология может встречаться в 
изолированном виде и в сочетании 
с другими мальформациями ЦНС. 
Также выделяют 3 формы гемиме-
галэнцефалии: изолированную, син-
дромальную (в составе различных 
синдромов) и тотальную (включая ип-
силатеральную гипертрофию полу-
шария мозжечка, подкорковых ядер, 
ствола и спинного мозга). Диагноз 

Рис. 2. МР-томограммы головного мозга при алобарном типе голопрозенцефалии.
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данной аномалии устанавливается 
с помощью клинических, электроэн-
цефалографических данных и мето-
дов нейровизуализации (ультразву-
ковое исследование, компьютерная 
томография (КТ), магнитно-резо-
нансная томография (МРТ), наибо-
лее информативным из которых яв-
ляется метод МРТ головного мозга. 
На МРТ изображениях определяются 
характерные изменения поражённо-
го полушария в виде его увеличения, 
смещение затылочной доли через 
срединную линию, нечёткая граница 

между серым и белым веществом, 
смещение межполушарной щели в 
здоровую сторону. Боковой желудо-
чек увеличенного полушария увели-
чен, а его передний рог выпрямлен 
и удлинён. Отмечено, что наиболее 
часто изменения в коре увеличен-
ного диспластичного полушария 
мозга могут быть представлены в 
виде участков лиссэнцефалии, по-
лимикрогирии, пахигирии, агирии и 
гетеротопии серого вещества (нару-
шениями нейрональной миграции). В 
случае мегалэнцефалии отмечается 

Рис.3. МР-томограммы головного мозга при туберозном склерозе (болезнь Бурневиля-Прингла).
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увеличение массы и размеров голов-
ного мозга, сопровождающееся на-
рушениями расположения извилин, 
изменениями цитоархитектоники 
коры, очагами гетеротопий в белом 
веществе и увеличением размеров 
черепа [10,24,25]. Необходимо от-
метить и возможность пренатальной 
диагностики гемимегалэнцефалии с 
помощью пренатальной эхографии 
и магнитно-резонансной томогра-
фии с 20-22-ой недель беременно-
сти. Метод пренатальной эхографии 

(УЗИ) позволяет выявить увеличение 
одного полушария и ипсилатераль-
ную вентрикуломегалию, однако, 
не позволяет оценить диспласти-
ческие изменения мозга плода [16, 
45]. Ниже приводится несколько 
МР-томограмм пациента М., 2 лет с 
множественными пороками развития 
– левосторонняя гемимегалэнцефа-
лия, лиссэнцефалия, левосторонняя 
мозжечковая дисплазия, гипоплазия 
мозолистого тела, аномалия разви-
тия лицевого черепа и мягких тканей 

Рис. 4. МР-признаки сочетанной конгенитальной мальформации: гемимегалэнцефалии слева, лиссэнцефалии, моз-
жечковой дисплазии слева, гипоплазии мозолистого тела, аномалии развития лицевого черепа и мягких тканей 
лица слева, синдрома Пьера Робена.
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лица слева, синдром Пьера Робена 
(аксиальная, сагиттальная, фрон-
тальная проекции) (рис.4) (собствен-
ные данные).

Наиболее часто миграционные 
нарушения радиологически визу-
ализируются кортикальными нару-
шениями и являются наиболее эпи-
лептогенными поражениями мозга. 
Мальформации, возникающие на 
данном этапе, могут быть как гене-
рализованными (лиссэнцефалия, 
ламинарные, субэпендимальные, 
субкортикальные гетеротопии), так 
и локальными (фокальные гетеро-
топия, агирия/пахигирия). Пороки 
сопровождаются тяжёлой и глубо-
кой умственной отсталостью, на-
рушением двигательных функций, 
резистентными эпилептическими 
припадками. Прогноз для жизни в 
большинстве случаев является не-
благоприятным [55].

Лиссэнцефалия (агирия) явля-
ется вариантом грубого недораз-
вития мозговых извилин с гладкой 
поверхностью мозговых гемисфер, 
при котором кора чаще утолщенная, 
но имеет четыре аномальных слоя, 
и может быть как тотальной, так и 
очаговой. Во многих случаях лисэн-
цефалия рассматривается как ком-
плекс агирия (отсутствие извилин и 
борозд мозга) / пахигирия (широкие 
и плоские извилины, поверхностные 
борозды). Клинически сама лиссэн-
цефалия проявляется выраженной 

умственной отсталостью, мышечной 
гипотонией и судорогами, которые 
могут иметь как раннее проявление 
(с первых дней жизни, так и более 
позднее (после первого года жиз-
ни). Пренатальная ультразвуковая 
диагностика данной аномалии опи-
сана и проводится после 22 недель 
беременности-как правило, в 3 три-
местре беременности [26, 29].  

Гетеротопия серого вещества ха-
рактеризуется скоплением нейронов 
аномальной локализации с наруше-
нием радиальной миграции нейро-
нов. В гистологическом аспекте для 
гетеротопии характерным является 
наличие полосок серого вещества 
в белом веществе между корой и 
боковыми желудочками. Выделяют 3 
группы гетеротопий: субэпендималь-
ные (нодулярные и диффузные); 
субкортикальные фокальные; суб-
кортикальные ламинарные (синдром 
«двойной коры»). Данная струк-
турная патология характеризуется 
высокой эпилептогенностью, с по-
лиморфизмом эпилептических при-
падков, формированием резистент-
ности к антиконвульсивной терапии, 
задержкой развития [14].

Среди серьёзных аномалий ней-
рональной миграции, следует отме-
тить и агенезию мозолистого тела. 
Данная патология характеризуется 
частичным (гипоплазия) или полным 
(агенезия) отсутствием мозолистого 
тела (сплетение нервных волокон, 
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соединяющее два полушария голов-
ного мозга). Мозолистое тело име-
ет важное значение в координации 
информации и обмене сенсорными 
стимулами между полушариями, в 
процессе обучения и памяти [41]. 
Развитие мозолистого тела проис-
ходит на поздних этапах церебраль-
ного онтогенеза плода, в частности, 
между 12 и 18 неделями гестации. 
В случаях частичной агенезии от-
сутствует задняя часть мозолистого 
тела, значительно реже – передняя 
[12]. Также данная мальформация 
может быть как изолированной, так 
и сочетаться с другими пороками 
ЦНС, генетическими и хромосомны-
ми синдромами. Наиболее часто с 
ней сочетаются голопрозэнцефалия, 
синдромы Денди-Уокера и Арнольда-
Киари. Среди хромосомных синдро-
мов чаще отмечены трисомии 13 и 
18, среди сочетанных пороков разви-
тия - кистозные внутричерепные об-
разования, синдром Денди-Уокера, 
пороки развития сердца и мочепо-
ловой системы [41, 56]. Клинические 
проявления агенезии мозолистого 
тела отличаются полиморфизмом: 
может быть сочетание дизрафично-
го статуса, умственной отсталости 
различной степени, эпилептических 
припадков, двигательных нарушений 
и аномалии развития внутренних ор-
ганов. У детей с агенезией мозоли-
стого тела в возрасте до года часто 
имеют место судороги, отставание 

в моторном развитии, нарушение 
сенсорных реакций, снижение ком-
муникабельности [51, 52]. Оценка 
мозолистого тела при ультразвуко-
вом исследовании возможна после 
20 недель беременности. Эхогра-
фия агенезии мозолистого тела 
представляет собой определенные 
сложности и проблемы. По данным 
Volpe P. и соавторов [56], пренаталь-
но агенезия мозолистого тела была 
установлена   только в 37 % случаев. 
Наиболее показательным сечением 
для визуализации мозолистого тела 
является среднее сагиттальное сече-
ние головы плода, на котором мозо-
листое тело представляет собой ги-
поэхогенную полосу, ограниченную 
сверху и снизу двумя эхогенными 
линиями. Ультразвуковое исследо-
вание позволяет установить косвен-
ные признаки отсутствия мозолисто-
го тела: смещение вверх третьего 
желудочка, диспропорциональное 
увеличение задних рогов боковых 
желудочков, узкие и смещённые 
латерально передние рога боковых 
желудочков, расширение межполу-
шарной борозды и отсутствие по-
лости прозрачной перегородки. Для 
улучшения визуализации структур 
мозга можно использовать транс-
вагинальное исследование (в случае 
головного предлежания плода [15]. 
Ниже приведены МР-томограммы 
пациента А., 17 лет, с агенезией мо-
золистого тела (сагиттальная, фрон-
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тальная, аксиальная проекции) (рис. 
5) (собственные данные).

Среди мальформаций головного 
мозга вследствие нарушения корти-
кальной организации выделяют как 
диффузные (билатеральная диф-
фузная полимикрогирия), так и фо-
кальные (билатеральная фокальная 
полимикрогирия, шизэнцефалия, 
фокальная кортикальная дисплазия, 
микродисгенезия) [55]. 

Полимикрогирия является грубым 

дефектом коры головного мозга 
с множеством мелких неглубоких 
извилин и нарушением архитекто-
ники коры головного мозга. В слу-
чае диффузной полимикрогирии 
структурные изменения наиболее 
часто локализованы в затылочной 
области, при фокальных формах-
во фронтальной, перисильвиевой и 
парието-окципитальной областях. 
Данная мальформация может быть 
как в структуре генетических и хро-

Рис. 5. МР-томограммы пациента с агенезией мозолистого тела, прозрачной перегородки и с субэпендимарной 
гетеротопией коры.
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мосомных  синдромов (Смита-Лем-
ли-Опица, Айкарди, Уолкера-Вар-
бурга, Цельвегера, делеция 22q11.2, 
дупликация сегментов 9pter-9q22.2 
и 7q35-7qter и т.д.), так и иметь 
спорадический характер возникно-
вения-более часто. Характерными 
клиническими признаками в случае 
полимикрогирии являются выражен-
ная задержка и отставание в пси-
хо-речевом и стато-кинетическом 
развитии и эпилептические припад-
ки, которые могут проявляться уже 
с первых дней жизни. Встречаются 
различные типы эпилептических при-
падков в зависимости от выражен-
ности и распространённости струк-
турных изменений-как фокальные, 
так и генерализованные. Следует от-
дельно выделить двустороннюю по-
лимикрогирию в области сильвиевой 
борозды-«врождённый перисильвиев 
синдром», проявляющийся псевдо-

бульбарным парезом, врожденной 
центральной диплегией лицевой, 
глоточной и жевательной мускула-
туры,  когнитивными нарушениями 
различной степени выраженности 
и эпилептическими припадками 
(фокльными и генерализованными) 
с дебютом на первом году жизни и 
развитием фармакорезистентности 
[21, 30, 35]. Ниже на рис. 6 приведен 
клинический пример полимикроги-
рии в аксиальной и сагиттальной 
проекциях [18].

Шизэнцефалия (истинная по-
рэнцефалия, расщепленный мозг) 
характеризуется расщеплением 
коры головного мозга с распростра-
нением от желудочков к субарах-
ноидальному пространству. Стенки 
расщелины выстланы патологически 
утолщенной корой. Различают била-
теральную и унилатеральную шизэн-
цефалию, с «открытыми» и «закры-

Рис. 6. Билатеральная перисильвиарная и парасагиттальная парието-окципитальная полимикрогирия (аксиальная, 
сагиттальная проекции). 
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тыми» губами. В случае «закрытой» 
расщелины, отмечаются линейные 
дефекты коры, стенки которых со-
прикасаются, полость не заполнена 
спинно-мозговой жидкостью. При 
«открытой» расщелине стенки де-
фекта вещества мозга расположены 
на расстоянии друг от друга, и сам 
дефект заполнен спинно-мозговой 
жидкостью. Основным ультразвуко-
вым критерием мальформации яв-
ляется расщелина вещества мозга, 
исходящая из бокового желудоч-
ка и доходящая до коры головно-
го мозга. Данная мальформация 
диагностируется, как правило, в 3 
триместре беременности, однако, 
в литературе встречаются случаи 
диагностированной шизэнцефалии 
в 19 недель беременности [2]. В кли-
нической картине данной аномалии 
выделяют эпилептические припадки 
с частой фармакорезистентностью, 
выраженную задержку психо-мо-
торного развития, тетрапарез при 
билатеральном типе шизэнцефалии 
и гемиплегию-при унилатеральном. 
Также выраженность клинических 
проявлений шизэнцефалии зависит 
и от её сочетания с другими маль-
формациями. Описаны семейные 
и спорадические формы шизэнце-
фалии, сочетание данной мальфор-
мации с полимикрогирией, дисге-
незией мозолистого тела, кистой и 
отсутствием прозрачной перегород-
ки [22, 23, 28]. Ниже на рис. 7 приво-

дится пример унилатерального типа 
шизенцефалии с «открытой» расще-
линой [59]. 

Фокальная корковая дисплазия 
(ФКД) является частичным наруше-
нием нейроонтогенетических про-
цессов нейрональной миграции, в 
результате чего возникают измене-
ния архитектоники коры головного 
мозга с аномалиями в сером и белом 
веществе, образованием патологи-
ческих участков коры. Выделяют 3 
основных типа ФКД:  ФКД 1-го типа 
характеризуется более поздним на-
чалом с умеренно выраженной кли-
нической симптоматикой, патоло-
гическими изменениями в височной 
доле и наблюдается чаще у взрос-

Рис. 7. Шизенцефалия (унилатеральный тип), аксиальная 
проекция. Гигантская расщелина выстлана патологически 
утолщённой корой, заполнена спинно-мозговой жидкостью 
и простирается от бокового желудочка к поверхности 
коры. Отсутствует прозрачная перегородка.  
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лых; ФКД 2-го типа-проявляется уже 
в детском возрасте с выраженной 
клинической симптоматикой и более 
обширными патоморфологически-
ми изменениями, затрагивающи-
ми височную и лобную доли мозга; 
ФКД 3-го типа проявляется в ран-
нем детском возрасте в сочетании 
с другой сопутствующей патологией 
в виде склероза, атрофии гиппо-
кампа, сосудистых мальформаций, 
глиальных или глионевральных опу-
холей [19].   Патоморфологически 
изменения могут быть представле-
ны в виде незначительных очаговых 
патоморфологических нарушений 
(микродисгенез),-с незрелыми ней-
роглиальными элементами, очаго-
выми нарушениями архитектоники 
извилин и отсутствием незрелых ги-
гантских (баллонных) клеток и с вы-
раженными патоморфологическими 
нарушениями, дезорганизацией сло-
ёв коры и наличием незрелых гигант-
ских (баллонных) клеток. В качестве 
преимущественной локализации 
ФКД следует отметить лобные и ви-
сочные отделы мозга чаще с одной 
стороны. Среди основных клиниче-
ских проявлений ФКД необходимо 
выделить когнитивные нарушения 
и эпилептические припадки, воз-
никающие более, чем у 50 % детей 
с данной аномалией. Характер эпи-
лептических припадков – простые, 
сложные парциальные и с вторичной 
генерализацией и, учитывая преиму-

щественный характер локализации 
ФКД-лобные, височные отделы,-
формирование семиотики лобной и 
височной эпилепсии. Степень ког-
нитивных нарушений зависит от вы-
раженности патоморфологических 
изменений и наличия резистентных 
эпилептических припадков [36].

Учитывая разнообразие структур-
ных типов данных мальформаций, 
дифференциальный диагноз может 
быть установлен только с помощью 
методов нейровизуализации.

Ведущее значение в комплек-
се мероприятий по профилактике и 
предупреждению врожденной пато-
логии ЦНС, принадлежит пренаталь-
ной диагностике.

В настоящее время основными 
методами пренатальной диагности-
ки являются ультразвуковое иссле-
дование, определение уровня альфа 
- фетопротеина, эстриола, хориони-
ческого гонадотропина, 17-гидрок-
сипрогестерона, ассоциированно-
го с беременностью плазменного 
белка в сыворотке крови матери, 
амниоцентез, биопсия ворсин хори-
она, получение крови и кожи плода. 
Следует отметить и современные 
молекулярно-цитогенетические ме-
тоды исследования, основанные на 
гибридизации хромосом с различ-
ными вариантами ДНК-зондов или 
количественном определении спец-
ифических для каждой хромосомы 
маркерных последовательностей 
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ДНК: флуоресцентная гибридиза-
ция in situ, сравнительная геномная 
гибридизация на ДНК-микрочипах, 
количественная флуоресцентная по-
лимеразная цепная реакция и муль-
типлексная лигазная амплификация. 
Определение прогноза рождения 
ребенка с врожденной и наслед-
ственной патологией в семье, расчет 
вероятного риска патологии, прово-
дится врачом - генетиком [1,4, 5].

Безусловно, ультразвуковой диа-
гностике принадлежит значительное 
место по выявлению врожденных по-
роков развития. Для своевременной 
диагностики врожденных пороков 
развития плода всем беременным 
проводят ультразвуковое обследо-
вание не менее 3-х раз в течение 
беременности: в 10-12, 20-22 и 30-32 
недель [6]. Установлено, что целый 
ряд пороков развития можно диа-
гностировать уже в конце I - начале 
II триместра беременности. К таким 
порокам развития можно отнести, 
например, анэнцефалию, голопро-
зэнцефалию, экзэнцефалию, омфа-
лоцеле, гастрошизис, нераздели-
мые плоды, амелию, ахондрогенез 
первого типа, лимфангиомы шеи, 
аморфный плод при многоплодной 
беременности [7, 46]. Необходимо 
также акцентировать о необходимо-
сти соблюдения сроков проведения 
эхографии, поскольку в начале II 
триместра часть пороков головного 
мозга (например, некоторые формы 

гидроцефалии, варианты синдрома 
Денди-Уокера) еще не проявляют 
себя. Некоторые аномалии ЦНС 
(аневризма вены Галена, арахно-
идальные и порэнцефалические 
кисты, опухоли и т.д.) могут мани-
фестировать только в III триместре, 
поэтому оценка структур головного 
мозга плода является обязательной 
и на третьем этапе ультразвукового 
скрининга [6, 34].

Пренатальное обследование 
ЦНС плода должно включать оценку 
формы головки плода, костей свода 
черепа, полости прозрачной пере-
городки, зрительных бугров и ножек 
мозга, латеральных и III желудочков, 
структур задней черепной ямки, 
в частности, мозжечка и большой 
цистерны, мозолистого тела, по-
звоночника и возможных дефектов 
нервной трубки. В случае необходи-
мости, исследования структур мозга 
может быть дополнено доплеров-
ским картированием и импульсной 
допплерографией для исключения 
сосудистой патологии. При изучении 
анатомии головного мозга, разме-
ров и формы головки плода, важно 
уделять внимание визуализации 
лица плода. Изучение носогубного 
треугольника позволяет диагности-
ровать наличие расщелин губы и 
нёба, которые визуализируются как 
гипо- или анэхогенного дефекты. 
Чёткая визуализация глазниц необ-
ходима для исключения анофталь-
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мии, микрофтальмии, циклопии и 
различных новообразований [11, 34, 
54]. Однако, данный метод не всегда 
даёт чёткую визуализацию анатоми-
ческих структур мозга (из-за ожире-
ния, рубцовых изменений брюшной 
стенки женщины, неудобного поло-
жения плода, в случае многоплодной 
беременности, редкой патологии у 
плода и др.). Также небольшие де-
структивные изменения мозга чаще 
всему не визуализируются, что обу-
словлено недостаточной разрешаю-
щей способностью УЗ-изображений. 
Поэтому в случае подозрения на 
наличие врождённой патологии 
ЦНС у плода с невозможностью чёт-
кой визуализации анатомических 
структур, в случае изменений ана-
томических структур мозга плода, 
учитывая факторы риска развития 
аномалий плода (возраст, экстраге-
нитальная патология, отягощённый 
семейный и акушерско-гинекологи-
ческий анамнез, инфицирование), 
проводится уточняющее пренаталь-
ное МРТ плода после 20-ой недели 
беременности с сопоставлением 
полученных показателей для оцен-
ки анатомических структур ЦНС с 
последующим решением вопроса о 
сохранении или прерывании бере-
менности. При этом отсутствует лу-
чевая нагрузка на плод. Также метод 
МРТ позволяет определить прямые 
признаки очагов деструкции в виде 
резко гиперинтенсивного сигнала 

на Т2-ВИ и вторичные изменения в 
виде атрофии пораженных отделов 
головного мозга и заместитель-
ного расширения ликворных про-
странств. Получение качественных 
МРТ-изображений плода в прошлом 
было затруднено из-за артефак-
тов вследствие его движения, но в 
настоящее время этот недостаток 
минимизирован за счет использова-
ния сверхбыстрых импульсных по-
следовательностей - HASTE, FACE, 
FIESTA, SSFSE и др. Напряжённость 
магнитного поля в случае проведе-
ния фетальной МРТ обычно состав-
ляет 1,5 Тесла, а время обследова-
ния в среднем - от 20 до 40 минут и 
в любой плоскости сканирования. В 
качестве противопоказаний к прове-
дению метода МРТ следует отметить 
наличие клаустрофобии, металличе-
ских фиксаторов, металлических и 
магнитных имплантатов, сосудистых 
клипс, имплантированных электрон-
ных приборов. На сегодняшний день 
в литературе имеются сообщения о 
применении метода магнитно-резо-
нансной томографии, начиная с 18 
недель беременности [27, 31, 57].

Родоразрешение в случае анома-
лий ЦНС осуществляется путём опе-
рации кесарева сечения. Если порок 
диагностирован до достижения пло-
дом жизнеспособности, показано 
прерывание беременности. В случае 
поздней диагностики врожденного 
порока развития или отказа родите-
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лей от прерывания данной беремен-
ности женщина находится под на-
блюдением женской консультации, 
ей проводится полное клинико-ла-
бораторное обследование, консуль-
тации специалистов, и за 2 недели 
до родов она госпитализируется в 
родильный стационар III уровня для 
родоразрешения.

На этапе пренатальной диагно-
стики врождённой патологии ЦНС, 
ведущими этическими и медицин-
скими проблемами является реше-
ние вопроса о прерывании или про-
лонгации беременности. С точки 
зрения этики, этическим является 
предоставление полной, правдивой 
информации при отсутствии давле-
ния на семью. Обязанность и этиче-
ское обязательство говорить правду, 
в частности, во время пренатальной 
диагностики, является проявлением 
уважения к другим людям. Сами же 
пренатальные исследования следует 
проводить очень тщательно для пре-
дотвращения ошибок и некоррект-
ных прогнозов. Прерывание бере-
менности не является приоритетом 
пренатальной диагностики. Важной 
задачей является своевременная 
диагностика тех пороков развития, 
которые коррегируются, объедине-
ния усилий акушеров, неонатологов, 
детских неврологов, педиатров и 
других специалистов для обеспече-
ния рождения ребенка и оказанию 
ему специализированной помощи.

Однако, усовершенствование 
диагностики мальформаций ЦНС 
должно быть направлено не только 
на установление самого факта их 
существования, но и для оптимиза-
ции дальнейшей тактики ведения 
беременности с решением вопроса 
о её прерывании в случае неблаго-
приятной клинико-прогностической 
оценки и наличия для этого объ-
ективных медицинских показаний 
с уменьшением частоты тяжёлых 
мальформаций до минимума в по-
пуляции. Комплексное использова-
ние методов УЗИ и МРТ значительно 
улучшает качество и информатив-
ность пренатальной диагностики. 
Мониторинг и оценка врождённых 
аномалий ЦНС позволяет проана-
лизировать эффективность прена-
тальной диагностики, установить ос-
новной уровень распространенности 
данной врождённой патологии среди 
новорожденных и определить воз-
можные факторы риска ее возник-
новения.
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