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НА ОСНОВАНИИ ЛИТЕРАТУРНОГО ОБЗОРА И АНАЛИЗА РЕЗУЛЬТАТОВ СОБСТВЕННЫХ НАБЛЮДЕНИЙ ИЗУЧЕНЫ
ЭТИОЛОГИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ, СПОСОБСТВУЮЩИЕ ВОЗНИКНОВЕНИЮ ВРОЖДЕННЫХ ПОРОКОВ РАЗВИТИЯ ПОЗВО=
НОЧНИКА И СПИННОГО МОЗГА. УКАЗАНЫ МЕРОПРИЯТИЯ ПО РАННЕЙ ДИАГНОСТИКЕ И МЕРЫ ПРОФИЛАКТИКИ
АНОМАЛИИ, ПОЗВОЛЯЮЩИЕ СНИЗИТЬ ПОКАЗАТЕЛИ ДЕТСКОЙ ИНВАЛИДНОСТИ И СМЕРТНОСТИ.
КЛЮЧЕВЫЕ СЛОВА: ВРОЖДЕННЫЙ ПОРОК РАЗВИТИЯ, МИЕЛОДИСПЛАЗИЯ, ФАКТОРЫ РИСКА, РАННЯЯ
ДИАГНОСТИКА, ПРОФИЛАКТИКА ПОРОКОВ.

Проблема диагностики и лечения врожденных пороков развития позвоночни=
ка и спинного мозга обусловлена распространенностью этих патологических
состояний, низкой эффективностью общепринятых лечебно=диагностических
комплексов, а также увеличением частоты встречаемости миелодисплазии в
популяции. 
Миелодисплазия представляет собой порок развития спинного мозга, требу=
ющий комплексного подхода к лечению и реабилитации, с прогрессирующим
течением и клиническими проявлениями нарушения функций опорно=двига=
тельного аппарата и органов малого таза. Эта нозология объединяет относи=
тельно большую группу заболеваний: спинномозговые грыжи, незаращение
дужек позвонков, дисплазия или агенезия каудальных отделов и др. [1, 2].
Распространенность врожденных пороков в России в настоящее время ко=
леблется от 3 до 15% [3]. В структуре причин перинатальной и младенческой
смертности доля врожденных пороков развития составляет соответственно
20,6 и 20%; в большинстве случаев такая патология имеет мультифактори=
альный генез [4–6]. Ю.А. Зозуля и Ю.А. Орлов приводят данные, согласно
которым из родившихся на Украине в 2002 г. почти 400 тыс. детей у 48 тыс.
имелись уродства [7]. 
За последнее десятилетие в России заболеваемость детей в возрасте до
14 лет с впервые установленным диагнозом возросла на 42,5%; в 4,4 раза
увеличилось число заболеваний, приводящих к инвалидности. Среди причин
инвалидности у детей 1=е место занимают заболевания нервной системы,
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причем в основном инвалидность обусловлена пораже=
нием центральной нервной системы (ЦНС). Вслед за дет=
ским церебральным параличом среди поражений ЦНС
чаще всего встречаются аномалии, связанные с порока=
ми развития спинного мозга (18,5%) [8]. По=видимому,
нарушение экологического равновесия привело к значи=
тельному росту разнообразных эмбрио= и фетопатий,
пороков развития позвоночника и спинного мозга.
Воздействие биологических и физико=химических факто=
ров на организм плода в тератогенный терминационный
период изучено недостаточно, однако можно констати=
ровать, что токсикозы и вирусные инфекционные заболе=
вания в первой половине беременности в 25% случаев
инициируют развитие синдрома каудальной миелодис=
плазии [9–12].
Большинство авторов в числе возможных этиологичес=
ких факторов рассматривают нарушение процессов эмб=
риогенеза на стадии закладки нервной и костной систем,
в сроки от 16=го дня после оплодотворения до конца 8=й
недели, когда происходит формирование не только по=
звоночника, но и основных внутренних органов [13, 14]. 
Распространенность незаращения дужек позвонков
зависит от времени, региона, расы и этнической принад=
лежности [15]. Во всем мире это заболевание встречает=
ся в среднем с частотой 4,7 на 10 000 живорожденных
[16]. О более высокой распространенности сообщалось
в северном Китае, восточной Ирландии, Норвегии и
Египте [17]. Так, в Ирландии его частота составляет 3–4,
на Британских островах — 2–3,5, а в Восточной Европе и
США — 0,1–0,6 случая на 1000 рождений [18]. K. Airede
приводит следующую частоту встречаемости данной пато=
логии в среднем поясе Нигерии: 7 на 1000 новорожден=
ных [19]. 
Развитию аномалий способствуют различные тератоген=
ные воздействия окружающей среды, хромосомные
дефекты, нарушение активности многих генов, примене=
ние цитостатических препаратов, недостаток витаминов,
радиологические воздействия, цитоплазматические фак=
торы или тучность беременных женщин [13, 20, 21]. 
К внешним факторам, способствующим появлению
дефекта нервной трубки (ДНТ), Ю.А. Зозуля, Ю.А. Орлов
относят: радиацию, токсические вещества химического
происхождения (нефтепродукты, удобрения, пестициды и
т.д.), применение женщиной до и в первые месяцы бере=
менности противосудорожных препаратов; высокую тем=
пературу тела или применение горячих ванн в начале
беременности; сахарный диабет и ожирение, несбалан=
сированное питание, дефицит витаминов, особенно
фолиевой кислоты [7]. Обнаружение одного, а тем более
нескольких из этих факторов авторы считают основани=
ем для включения беременной в группу высокого риска
рождения ребенка с ДНТ. Если в семье родителей или
ближайших родственников встречались случаи рождения
детей с ДНТ, вероятность появления ребенка с данным
дефектом увеличивается до 2–5%. Это же относится к
рождению 2=го ребенка, если такой дефект был у 1=го
(риск составляет около 5%). Авторы указывают, что насто=
раживающими моментами являются спонтанный аборт
(выкидыш), преждевременные роды, младенческая
смертность в семье и у родственников [7]. У матерей
старше 35 лет абсолютный риск рождения ребенка с ми=
елодисплазией на 3% выше, чем у молодых [22].
С целью исследования факторов, ассоциированных с
возникновением пороков развития спинного мозга,
В.С. Полунин и соавт. изучили состояние здоровья

569 детей=инвалидов с пороками развития спинного
мозга и их родителей и выявили, что наиболее значимы=
ми являются факторы, действующие на организм женщи=
ны во время беременности, особенно в I триместре. Авто=
ры приводят данные, согласно которым у 69,4% матерей
течение беременности и родов сопровождалось различ=
ными острыми заболеваниями (острые респираторные
вирусные инфекции, грипп, ангина, назофарингит, брон=
хит, острый гастрит, энтерит и др.), чаще осложнялось ин=
фекцией мочеполовых путей и акушерской патологией.
Отмечались более высокая угроза прерывания беремен=
ности и длительный гестоз на всем ее протяжении. У каж=
дой 4=й женщины, родившей ребенка с миелодисплази=
ей, отмечались нарушение сроков рождения ребенка и
неправильное положение плода [10]. Авторы разделили
факторы, влияющие на формирование пороков развития
спинного мозга, на 2 группы: факторы, выявленные у ро=
дителей до наступления настоящей беременности (исход=
ное состояние здоровья матери и отца, течение у женщи=
ны предыдущих беременностей, профессиональные
вредности, которым подвергался организм матери, зло=
употребление алкоголем родителями), и факторы, выяв=
ленные в период внутриутробного развития. Анализ со=
стояния здоровья родителей детей с миелодисплазией
показал, что у них выше общая и хроническая заболева=
емость, распространенность заболеваний мочеполовой
системы, а также врожденных аномалий [10].
По данным Э.В. Ульриха, 21% матерей, родивших детей с
аномалиями позвоночника, страдали токсикозом в пер=
вой половине беременности, у 24,1% женщин были забо=
левания инфекционной природы. Угроза выкидыша на
7–14=й неделе отмечалась у 21% беременных, причем у
большинства из них предыдущие беременности заканчи=
вались выкидышем. К медицинскому аборту прибегали
23% женщин [23].
Результаты многих исследователей свидетельствуют о
том, что одной из ведущих причин спорадических произ=
вольных абортов (от 60 до 80%) являются генетические
поломки кариотипа у родителей и эмбриона [10, 24, 25].
О.Б. Кольбе и соавт. выявили отягощенный перина=
тальный анамнез у 68% детей с дисфункцией мочевого
пузыря и толстой кишки; у 50% детей были нарушения
деятельности ЦНС и вегетативного статуса в виде астено=
невротического синдрома, вегетососудистой дистонии,
минимальных мозговых дисфункций [26]. 
В Российском научно=исследовательском нейрохирурги=
ческом институте им. А.Л. Поленова и Санкт=Петербург=
ской государственной педиатрической медицинской ака=
демии с 1991 по 2006 гг. находились на лечении
226 больных с врожденными пороками развития позво=
ночника и спинного мозга; 60,2% матерей обследовать
не удалось. Выявленные этиологические факторы были
разнообразны. Основными факторами, приводящими к
аномалиям развития, являлись токсикозы и вирусные за=
болевания в первой половине беременности (28,3%),
сделанные ранее аборты, а также выкидыши (24,4%).
Во всем мире признано, что при планировании беремен=
ности родителям необходимо обследоваться у врача=ге=
нетика, а будущей матери — у гинеколога, чтобы принять
меры по профилактике ДНТ и постоянно контролировать
течение беременности. Факторами, способствующим
появлению ДНТ, считаются генетический дефект, унасле=
дованный от одного из родителей, а также воздействие
неблагоприятных факторов внешней среды, способству=
ющих появлению мутаций в гене. Поэтому генетическая
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предрасположенность к появлению ребенка с ДНТ слу=
жит основным показателем для включения беременной в
группу высокого риска [7]. 
В настоящее время установлено, что анэнцефалия и
незаращение дужки позвонков являются открытыми де=
фектами первичной нервной трубки и возникают из=за
нарушений на этапе ее образования [27]. В эксперимен=
тах на животных доказано, что частоту развития ДНТ мо=
жет снижать метионин [28, 29]. Эпидемиологические ис=
следования выявили корреляцию между низким уровнем
витаминов, участвующих в обмене метионина (В6, В12 и
фолиевая кислота) в плазме крови матери, и частотой
развития ДНТ у плода [30]. Кроме того, метионин являет=
ся незаменимой аминокислотой, необходимой для синте=
за белка и процессов метилирования в ЦНС.
Высокая частота встречаемости и серьезность дефекта у
человека — две наиболее важные причины для изучения
биохимических механизмов, лежащих в основе развития
ДНТ. В.Г. Вороновым при исследовании 14 детей с раз=
личными пороками развития спинного мозга и позвоноч=
ника выявлена взаимосвязь мутации в гене с нарушения=
ми метаболизма метионина. Автор пришел к заключению,
что к нарушениям обмена метионина могут приводить
различные факторы: генетическая предрасположен=
ность, не скомпенсированные сдвиги в превращениях
промежуточных продуктов метаболизма метионина, не=
достаточное потребление витаминов и др. Однако какую
бы природу ни имели эти нарушения, они могут обусло=
вить гомоцистеинурию. Накопление в крови гомоцистеи=
на, токсическое действие которого на нервную и сердеч=
но=сосудистую системы установлено, зависит от степени
тяжести нарушений обмена метионина. Однако, по мне=
нию исследователя, вопрос о влиянии указанных наруше=
ний на развитие ДНТ изучено недостаточно и поэтому
необходимо исследовать метаболизм в семьях, в которых
отмечались случаи ДНТ [31].
Предупредить появление в семье детей с наследственной
патологией помогает медико=генетическое консультиро=
вание с широкой пренатальной диагностикой наследст=
венных дефектов развития плода. Генетический анализ,
проведенный А.Г. Притыко и соавт., позволил у 1/3 близ=
ких родственников по отцовской и материнской линиям
(глубина изучения — до 3–4=го поколения) обнаружить
психосоматические заболевания и пороки развития,
передающиеся по наследству, однако синдром каудаль=
ной миелодисплазии не носил семейного характера [9].
С помощью генеалогического метода (глубина изуче=
ния — до 3–4=го поколения) Э.В. Ульрих в 28% случаях
обнаружил у близких родственников больных (по линии
отца и матери) соматические и психические заболева=
ния, передающиеся по наследству: близорукость, косо=
глазие, шизофрению, эпилепсию. У 31% пробандов были
родственники с пороками развития различных органов и
систем. Причем у 10% пациентов отмечался семейный ха=
рактер передачи порока развития позвоночника по нис=
ходящему типу, что указывало на аутосомно=доминантный
характер наследования данной патологии [23]. 
Снижение уровня детской смертности и заболеваемости
в значительной степени зависит от реализации меропри=
ятий, направленных на уменьшение частоты врожденных
пороков развития. По данным ВОЗ, даже в развивающих=
ся странах можно снизить уровень врожденных пороков
развития примерно на 10% за счет профилактических ме=
роприятий; в первую очередь это относится к порокам,
для которых известны этиологические факторы [32].

Распространенность миелодисплазии в развитых странах
значительно снизилась вследствие применения фолиевой
кислоты, генетического консультирования и прерывания
беременности в ранние сроки. Широкое применение фо=
лиевой кислоты позволило в США за 15 лет уменьшить
частоту проявления дефектов позвоночника и спинного
мозга в 1,5 раза. По данным многих авторов, прием фо=
лиевой кислоты по 0,4 мг/сут за 1 мес до начала бере=
менности и в течение всего 1=го триместра снижает риск
развития дефекта спинного мозга на 50% [33–35].
Особенно это касается женщин, которыми уже был рож=
ден ребенок с дефектом спинного мозга, или это было у
ближайших родственников.
Успехи в ранней диагностике ДНТ трубки связаны с внед=
рением в практику биохимических методик (исследова=
ние содержания �=фетопротеина и ацетилхолинестеразы
в сыворотке крови матери и околоплодных водах), мето=
дов интраскопии плода (ультразвуковой, ядерно=магнит=
ный); основное значение в снижении частоты этой
аномалии имеют предупредительные мероприятия.
А.В. Балахонов предлагает реальный способ уменьшения
числа детей с врожденными пороками, заключающийся в
проведении массового скрининга беременных женщин с
помощью ультразвуковой диагностики, а также в опреде=
лении содержания �=фетопротеина в сыворотке крови
всех беременных [36].
У женщин, вынашивающих ребенка с дефектом спинного
мозга, очень высокий уровень �=фетопротеина в плазме
крови и амниотической жидкости. Уровень �=фетопротеи=
на измеряют между 16=й и 17=й неделей гестации. Изме=
рение уровня �=фетопротеина в амниотической жидкости
следует проводить параллельно с сонографией. Прена=
тальная сонография осуществляется на 17=й неделе гес=
тации и является хорошим подспорьем при постановке
диагноза [37]. 
Результаты изучения факторов риска возникновения у
детей пороков развития спинного мозга В.С. Полуниным
и соавт. показали, что в формировании этих пороков су=
щественную роль играют медико=социальные факторы,
характеризующие состояние здоровья и поведение роди=
телей [10]. Одной из важнейших социально=гигиеничес=
ких характеристик жизнедеятельности является меди=
цинская активность женщины во время беременности,
прежде всего обращение к акушеру=гинекологу в ранние
сроки беременности (до 12 нед). Раннее обращение к
врачу позволяет провести своевременное и полное
обследование, диагностировать нарушения здоровья
женщины и развития плода, выявить факторы риска и
разработать мероприятия по устранению или минимиза=
ции их влияния на здоровье женщины и ребенка.
Ю.А. Зозуля и Ю.А. Орлов предлагают оптимальный ал=
горитм пренатального обследования для снижения час=
тоты ДНТ:
• в период планирования беременности необходимы

консультации врача=генетика, терапевта, акушера=ги=
неколога, при необходимости — уролога;

• выделение групп беременных с высоким и низким
риском рождения ребенка с ДНТ. 

Пренатальная диагностика и объем обследования бере=
менных различаются в разных группах риска [7]. 
В.С. Полунин и соавт. писали о необходимости более ак=
тивного наблюдения за здоровьем беременной женщины
и формирования в ее семье здорового образа жизни, что
может предупредить или снизить вероятность рождения
ребенка с различными отклонениями, приводящими к
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инвалидности с первых дней жизни. В целях предупреж=
дения возникновения пороков развития спинного мозга
у ребенка целесообразно врачам женских консультаций
осуществлять систематическое профилактическое на=
блюдение за женщинами в период беременности, шире
использовать различные методы санитарно=просвети=
тельной работы среди женщин, повышая их информиро=
ванность в вопросах влияния факторов риска на здоро=
вье будущего ребенка. Необходимо ввести в практику

работы женских консультаций обязательное медико=ге=
нетическое обследование [10].
Таким образом, приводимые разными авторами причин=
ные факторы имеют решающее значение в возникнове=
нии пороков развития позвоночника и спинного мозга.
Результаты нашего исследования полностью совпадают с
данными мировой литературы, а широкое внедрение мер
профилактики позволяет снизить уровень врожденных
пороков развития. 
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