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Глава 11.  ВРОЖДЕННЫЕ АНОМАЛИИ. СИРИНГОМИЕЛИЯ

Врожденные аномалии – необратимые, структурные дефекты, возникшие в 
результате нарушения нормального пре- или постнатального развития. Типы 
мальформации определяются временем воздействия и его продолжительностью. 
Возможными причинами аномалий могут служить генетические дефекты, вну-
триутробная инфекция (токсоплазмоз, сифилис, краснуха, цитомегаловирус, 
вирус простого герпеса, ВИЧ), лекарственное воздействие на плод, облучение на 
ранних стадиях беременности, рецидивирующее маточное кровотечение, диабет, 
злоупотребление алкоголем и др. Нарушение развития нервной системы часто 
сопровождается аномалиями костной системы и кожи. Неполное закрытие кра-
ниального конца нервной трубки приводит к анэнцефалии (летальный дефект) 
или менингоэнцефалоцеле. Дефектное закрытие каудальной части нервной 
трубки обусловливает развитие менингомиелоцеле. Пренатальная диагностика 
этих нарушений возможна с помощью ультразвукового исследования.

11.1. Аномалии головного мозга

Лиссэнцефалия (агирия) и пахигирия. При лиссэнцефалии (греч. lissos – 
гладкий) кора большого мозга имеет очень мало извилин или они вообще 
отсутствуют. Пахигирия (греч. pachy – толстый) – малое число извилин, которые 
необычно широки и имеют недостаточно организованное строение. Клинически 
отмечается мышечная гипотония, сменяющаяся спастическим тетрапарезом, 
возникают припадки, тяжелая задержка умственного развития, микроцефалия.

Полимикрогирия. При этой форме патологии церебральная кора подразде-
лена на большое число очень маленьких складок, и ее поверхность принимает 
вид сморщенного каштана. Наблюдаются частые припадки и тяжелая задержка 
развития. Припадки часто резистентны к антиконвульсантам. Двусторонняя поли-
микрогирия оперкулярной области проявляется псевдобульбарным синдромом 
Фуа–Шавани–Мари. В отличие от других вариантов псевдобульбарного синдрома, 
при этом симптомокомплексе очень редко наблюдается насильственный смех.

Кортикальная дисплазия характеризуется локальной аномалией коры в 
виде гигантских нейронов и астроцитов и хаотического распределения слоев. 
Подобные нарушения, выявляемые на МРТ, служат причиной парциальных 
эпилептических припадков, миоклоний, легкого гемипареза, когнитивных 
нарушений в детском возрасте.

Агенезия мозолистого тела может быть частичной или полной. Обычно 
отсутствует задняя часть мозолистого тела, так как рост его происходит спереди 
назад. Данные о частоте дефекта широко варьируют. Swayre и соавт. (1990) 
среди 7000 МР-томографических исследований выявили только 5 случаев аге-
незии мозолистого тела. Агенезия может быть изолированным дефектом либо 
сочетаться с другими аномалиями ЦНС и иных органов. Причиной аномалии 
являются генетические дефекты или метаболические нарушения. Когда агенезия 
сочетается с изменениями сетчатки, аномалиями позвоночника, микроцефалией и 
младенческими судорогами у девочки, подобный симптомокомплекс называется 
синдромом Айкарди. Синдром Шапиро проявляется гипоталамической дисфунк-
цией, в частности гипотермией. Изолированная агенезия мозолистого тела может 
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протекать бессимптомно и обнаруживаться случайно при КТ и МРТ. Однако у 
2 / 3 больных имеется эпилепсия, а у 1 / 2 обнаруживается снижение интеллекта.

Порэнцефалия (греч. porus – дыра) предполагает наличие одной или нескольких 
полостей в большом мозге, приобретенных либо внутриутробно, либо в раннем 
постнатальном периоде. Такие поражения могут возникать вследствие травмы, 
инфекции, кровоизлияния и особенно ишемии. Порэнцефалические кисты ише-
мической этиологии обычно расположены в бассейне средней мозговой артерии 
(при одностороннем поражении в 80% случаев они располагаются слева). Подобная 
ишемия может быть следствием неправильного развития сосудов, их спазма (напри-
мер, при приеме матерью кокаина), эмболической окклюзии сосуда плацентарными 
фрагментами или тромбоза при дегидратации и ДВС-синдроме. Порэнцефалия 
всегда предполагает сообщение с субарахноидальным пространством, а часто – и 
с желудочковой системой. Большинство порэнцефалических кист не нуждается 
в лечении, но иногда они расширяются и ведут к повышению внутричерепного 
давления из-за образования клапанного механизма, препятствующего оттоку ЦСЖ 
из кисты. В таких случаях необходима шунтирующая операция.

Микроцефалия. Первичная микроцефалия является дефектом развития и 
часто сочетается с другими аномалиями мозга (агирия, агенезия мозолистого 
тела и др.). Вторичная микроцефалия обусловлена гипоксией, внутриутроб-
ной инфекцией, хромосомными аномалиями и краниостенозом. Клинически 
микроцефалия проявляется задержкой психического развития, припадками и 
спастическими парезами. Микроцефалия – симптом многочисленных врожден-
ных наследственных болезней.

Менингоэнцефалоцеле. Церебральные грыжи встречаются менее часто, 
чем спинальные. В половине случаев имеется сопутствующая гидроцефалия. 
Соматические уродства также часты. При истончении стенок грыжи возможны 
истечение ЦСЖ и развитие менингита. При маленьких грыжах, которые не 
содержат ткань мозга, показано хирургическое иссечение и закрытие кожного 
дефекта. При грыжах, которые содержат ткань мозга, особенно при их боль-
шом объеме, прогноз даже при хирургическом лечении плохой. Исход более 
благоприятен при передних, чем при задних, мозговых грыжах.

Мальформации Киари представляют собой дисгенезию мозжечка в сочета-
нии с широким кругом аномалий ромбовидного, среднего и межуточного мозга. 
Выделяют несколько типов мальформации Киари.

Мальформация Киари I (взрослый тип). Наиболее частая форма аномалий 
мозжечка. Этот симптомокомплекс представляет одно- или двустороннее опуще-
ние мозжечковых миндалин через большое затылочное отверстие в позвоночный 
канал. Этому может сопутствовать каудальное смещение продолговатого мозга. 
Нередко эктопия миндалин мозжечка сочетается с сирингомиелией и аномали-
ями краниовертебрального перехода. Важнейшим обстоятельством является 
тот факт, что клинические проявления возникают только на 3–4-м десятиле-
тии жизни. Не менее важно, что клинически асимптомная эктопия миндалин 
мозжечка не требует лечения, являясь случайной находкой на МРТ. Частота 
клинических симптомов поражения нервной системы представлена ниже.

Как и при других процессах, поражающих цервико-медуллярный переход, 
при аномалии Киари I нередко наблюдается «нистагм, бьющий вниз».

Наличие нарастающих очаговых симптомов (мозжечковых, стволовых, спи-
нальных), а также гидроцефалии – повод к обсуждению показаний субокципи-
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тальной декомпрессии. В подобной ситуации необходим сугубо индивидуальный 
поход, чтобы избежать как неоправданного вторжения, так и промедления с 
хирургической коррекцией. Операция приводит к выздоровлению или улуч-
шению у 2 / 3 больных. Благоприятным прогностическим признаком служит 
наличие только мозжечковых симптомов и дислокация мозжечка не ниже 
СI позвонка. Возможны рецидивы болезни на протяжении 3 лет после операции.

Мальформация Киари II (детский тип) складывается из смещения мозжечка, 
ствола и IV желудочка через большое затылочное отверстие. Характернейший 
признак – сочетание с менингомиелоцеле в поясничной области. Неврологиче-
ские дефекты проявляются на фоне аномалий затылочной кости и шейного отдела 
позвоночника. Всегда имеется гидроцефалия, часто – стеноз водопровода мозга. 
Неврологические симптомы имеются уже при рождении. Менингомиелоцеле тре-
бует операции в первые дни жизни. Последующая субокципитальная декомпрессия 
может привести к значительному улучшению. Большинство больных нуждаются 
и в шунтирующей операции, особенно если имеется стеноз водопровода мозга.

Мальформация Киари III. Менингоэнцефалоцеле в нижней затылочной 
или верхней шейной области в сочетании с пороками развития нижней части 
ствола мозга, основания черепа и верхних шейных позвонков. Мозговая грыжа 
включает мозжечок и в половине случаев – затылочную долю. Очень редкий 
симптомокомплекс с плохим прогнозом даже при своевременном хирургиче-
ском вмешательстве.

Мальформация Киари IV. Аномалия представлена изолированной гипо-
плазией мозжечка и не является симптомокомплексом Киари в современном 
понимании.

Таблица Частота симптомов при аномалии Киари I (по Paul и Jye, 1983, с изме-
нениями)

Симптомы Проценты

Головная боль 34
Боль в шее 13
Опоясывающие боли в руках и / или ногах 11
Слабость (как минимум в одной из конечностей) 56
Онемение (как минимум в одной из конечностей) 52
Потеря болевой и температурной чувствительности 40
Пошатывание 40
Горизонтальный и / или вертикальный нистагм 30
Диплопия 13
Дисфагия 8
Рвота 5
Дизартрия 4
Головокружение 3
Глухота 3
Обмороки 2
Онемение лица 3
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Синдром Денди–Уокера. Частичное или полное отсутствие мозжечкового 
червя, кистозное расширение IV желудочка, увеличение задней черепной ямки 
и гидроцефалия. Аномалия выявляется при МРТ. Пренатальная диагностика с 
помощью УЗИ не представляет трудностей начиная с 18–20-й недели. Частота 
составляет 1:25 000–30 000. Большинство случаев являются спорадическими. 
Ген данной аномалии локализуется на хромосоме 3.

Характерная клиническая черта – раннее развитие гидроцефалии, обычно 
с резким увеличением затылочной части черепа. Неврологические симптомы 
включают повышение внутричерепного давления, параличи каудальных нервов, 
нистагм и атаксию. Сопутствующие аномалии большого мозга отмечаются в 
70% случаев. Нередко возникает задержка умственного развития. Аномалии 
других систем (сердца, мочевыводящих путей) имеются в 20–80% случаев. 
При отсутствии аномалии большого мозга и успешном хирургическом лечении 
гидроцефалии прогноз благоприятный.

Арахноидальные кисты представляют собой заполненные жидкостью 
полости, возникающие при дупликации арахноидальной мембраны или между 
ней и мягкой мозговой оболочкой. Они могут сообщаться или не сообщаться с 
субарахноидальным пространством. Частота кист в популяции по данным КТ и 
МРТ – 4%. Наиболее типична следующая локализация: сильвиева щель (боковая 
щель мозга) – 50%, мостомозжечковый угол – 10%, четверохолмие – 10%, супра-
селлярная область – 10%, червь мозжечка – 8%, конвекситальная поверхность 
мозга – 5%, другая локализация – 7%. Клинические симптомы присутствуют 
только в 10–30% случаев. Размеры кист могут быть самыми различными. Даже 
огромные кисты могут быть бессимптомными. При срединном расположении 
кисты могут сдавливать водопровод мозга или отверстие Монро, вызывая 
обструктивную гидроцефалию. У небольшой части кист имеется клапанный 
механизм, что ведет к накоплению ЦСЖ и прогрессивному увеличению кисты. 
Кроме признаков внутричерепной гипертензии и гидроцефалии, возможны 
зрительные нарушения, параличи черепных нервов, атаксия, припадки, эндо-
кринные расстройства и деформация черепа.

Лечение требуется только при наличии клинических симптомов. При обструк-
тивной гидроцефалии проводят шунтирование как кисты, так и желудочковой 
системы.

Синдром Мёбиуса. Врожденное двустороннее поражение лицевого и отво-
дящего нервов. Встречаются как наследственные, так и спорадические случаи. 
Синдром может быть обусловлен врожденной аплазией либо ядер VI и VII череп-
ных нервов, либо самих нервов, либо мышц. Неврологическая симптоматика 
включает парез мимической мускулатуры и невозможность отведения глазных 
яблок кнаружи. Клиническую картину могут дополнять полная офтальмоплегия, 
похудание и паралич мышц глотки и языка. Описано сочетание синдрома Мёбиуса 
с атрофией большой грудной мышцы, косолапостью и умственной отсталостью.

Врожденный нистагм – наследственное заболевание, проявляющееся с 
рождения постоянным нистагмом; передается чаще по рецессивному, сцеплен-
ному с полом или аутосомно-доминантному типу. Установлено, что появление 
нистагма обусловлено неравномерной активностью механизмов вестибулярного 
рефлекса, ответственных за саккады. Нистагм может быть маятникообразным 
(качательным), при котором движение в обе стороны происходит с одинаковыми 
скоростью и амплитудой, и клоническим (толчкообразным) с ярко выраженными 
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быстрой и медленной фазами. Нистагм заметен, как правило, в состоянии покоя; 
при взгляде в сторону амплитуда его увеличивается. Типично, что горизон-
тальное направление нистагма сохраняется при взгляде вверх. Осциллопсия 
(ощущение движения окружающих предметов) отсутствует. Часто встречается 
крупноразмашистый тремор головы.

Синдром Дуэйна (синдром ретракции глазных яблок). Врожденный (чаще 
односторонний) паралич прямых мышц глазного яблока. Нарушения обнаружива-
ются только при движении глаза и характеризуются ограничением его отведения, 
расширением глазной щели и протрузией глазного яблока при приведении. При-
ведение глаза также может сопровождаться его отклонением книзу и кнутри. В 
небольшом проценте случаев выявлен аутосомно-доминантный тип наследования.

Синдром Маркуса Гунна (пальпебромандибулярная синкинезия). Односторон-
ний врожденный птоз, который при открывании рта сменяется расширением глаз-
ной щели и даже ретракцией верхнего века. При закрывании рта веко опускается. 
Движение челюсти в сторону вызывает аналогичную синкинезию. Встречается и 
обратный феномен: глаза закрываются, когда открывается рот (синдром Мерина 
Амата). Другой синдром, иногда сочетающийся с синдромом Маркуса Гунна, при 
котором наблюдается абдукция обоих глаз в ответ на движение глаз в сторону паре-
тичной медиальной прямой мышцы – синергичная дивергенция. Иногда синдром 
Маркуса Гунна наследуется по аутосомно-доминантному типу. Предположительно, 
синдром обусловлен врожденным дефектом в стволе мозга, как и синдром Дуэйна. 
Пальпебромандибулярная синкинезия реализуется мышцами, иннервируемыми 
различными нервами. Иными словами, это тригеминально-окулярная синкинезия. 
Синдром составляет 5% всех случаев врожденного птоза. Как правило, космети-
ческий дефект может быть исправлен хирургическим путем.

Синдром Ретта описан в 1966 г. Заболевание развивается у здоровых при 
рождении девочек между 6 мес. и 3 годами. Типичный признак – стереотипные 
движения в руках (как при умывании), иногда постукивание или похлопывание. 
Затем присоединяются нарушения формирования речи и задержка психического 
развития, атаксия, апраксия, припадки, сколиоз, задержка роста. Заболевание, 
по-видимому, наследуется по Х-сцепленному доминантному типу.

11.2. Аномалии спинного мозга

Менингоцеле, менингомиелоцеле. Неполное закрытие конца нервной трубки 
наиболее часто (в 80%) наблюдается в поясничной области. Оно может приводить 
к формированию спинальной грыжи. Спинальная грыжа может формироваться 
в виде менингоцеле или менингомиелоцеле. Менингоцеле представляет собой 
кистозное выпячивание оболочек в щель между дужками позвонков, без вовле-
чения в процесс спинного мозга. Полость кисты заполнена ЦСЖ. При менинго-
миелоцеле в полости грыжи, помимо оболочек, содержится диспластичная ткань 
спинного мозга и / или корешков, ганглиев. Липомиеломенингоцеле является вари-
антом липомы, при которой липоматозная ткань распространяется интрадурально 
через spina bifida и тесно переплетается с корешками конского хвоста и конусом. 
Поясничные (в том числе тораколюмбальные и люмбосакральные) менингомие-
лоцеле часто сочетаются с парезом и нейрогенным мочевым пузырем. Наоборот, 
большинство пациентов с поражениями ниже SI способны к самостоятельной 


