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ВРОДЖЕНІ ВАДИ РОЗВИТКУ ЦНС: СУЧАСНИЙ СТАН ПРОБЛЕМИ.  
КЛІНІКО-НЕВРОЛОГІЧНІ ОСОБЛИВОСТІ ТА ПИТАННЯ 

ОПТИМІЗАЦІЇ ПРЕНАТАЛЬНОЇ ДІАГНОСТИКИ 
 

 
Розглянуті сучасні основні клінічні і неврологічні аспекти та проблеми пренатальної діагностики 
вроджених мальформацій ЦНС. Показана необхідність використання сучасного методу нейровізуа-
лізації — магнітно-резонансної томографії — для поліпшення пренатальної діагностики вроджених 
мальформацій ЦНС з метою зменшення перинатальної та дитячої смертності та первинної невро-
логічної інвалідності. Обґрунтовано необхідність створення єдиного реєстру даної патології в Ук-
раїні для оптимізації існуючих програм пренатальної діагностики та ведення вагітних з патологією 
ЦНС плода. 
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Вроджені вади розвитку центральної нервової си-
стеми (ЦНС) становлять одну з найбільш гострих і 
актуальних медико-соціальних проблем сучасності 
і займають провідне місце в структурі дитячої 
смертності, захворюваності та первинної дитячої 
інвалідності. У багатьох випадках при наявності 
виражених морфологічних змін виникають ре-
зистентні епілептичні напади і грубий невроло-
гічний дефіцит. Необхідно враховувати і мораль-
ний ефект впливу самого факту народження дити-
ни з вродженою патологією ЦНС на психологіч-
ний стан сім’ї. Тому в багатьох країнах світу своє-
часна діагностика (особливо пренатальна), профі-
лактика і прогнозування даної патології мають 
пріоритетне спрямування. 

Згідно з даними ВООЗ, 20 % дитячої захворю-
ваності та інвалідності, а також 15-20 % дитячої 
смертності викликані вадами розвитку. При цьому 
вважається, що 10 % з них зумовлені дією шкідли-
вих факторів навколишнього середовища, 10 % — 
хромосомними аномаліями, а інші 80 % носять 

змішаний характер. Вроджені вади розвитку ЦНС 
складають близько 25 % всіх вроджених вад у ді-
тей, а їх частка в структурі перинатальної та малю-
кової смертності в даний час становить близько 
30 %. В Україні натепер нема точних даних щодо 
поширеності вроджених вад розвитку ЦНС з ви-
діленням певних нозологічних форм, тому вони не 
знаходять свого відображення в офіційних звітах 
МОЗ України та інших статистичних документах 
(довідники центру медичної статистики МОЗ Ук-
раїни, Здоров’я населення та використання ре-
сурсів охорони здоров’я в Україні) [3, 7, 8]. 

Відсутність об’єктивної інформації про поши-
реність і структуру вроджених вад розвитку ЦНС 
зумовлює недоліки в процесі надання та забезпе-
чення дітям медичної допомоги. Тому одним із 
важливих завдань сучасної медичної науки є об’єк-
тивізація збору, обліку та підтвердження отрима-
них даних, розробка та впровадження диферен-
ційованих підходів щодо ведення вагітності у 
жінок з вродженими вадами розвитку плода. Слід 
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зазначити, що більшість тяжких вроджених вад 
закінчуються смертю дітей в ранньому віці, не 
виправдовуючи величезних витрат суспільства на 
лікування та догляд за ними, а реабілітаційна 
допомога при виживанні хворої дитини не повною 
мірою може забезпечити якість його здоров’я, що 
необхідна для повноцінної інтеграції в суспільство.  

Тяжкість клінічних проявів залежить від вира-
женості структурного ураження мозку. Грубі ано-
малії виявляються вже з періоду новонароджено-
сті, формуючи у подальшому затримку і відставан-
ня психо-моторного розвитку, синдром дитячого 
церебрального паралічу, епілептичний синдром та 
ін. Все це визначає розвиток профілактики та 
своєчасної діагностики вроджених вад розвитку як 
актуальну задачу охорони здоров’я. 

Існує кілька класифікацій вроджених вад роз-
витку ЦНС, які враховують структурно-патогене-
тичний принцип, послідовні фази формування і 
дозрівання ЦНС з урахуванням патернів генетич-
ної експресії. Необхідно відзначити, що найбільш 
важливою є класифікація, яка була розроблена і 
введена з урахуванням послідовних фаз формуван-
ня ЦНС. Перший варіант цієї класифікації було 
запропоновано в 1996 р. A. J. Barkovich та співавт. з 
подальшими доповненнями у 2001 і 2005 роках. 
Згідно з цією класифікацією, кожна мальформація 
(аномалія, вада розвитку) має зв’язок з певним 
періодом розвитку нервової системи [21, 22, 48], 
що необхідно враховувати в процесі пренатальної 
діагностики вроджених мальформацій ЦНС.  

Нижче наведені послідовні етапи онтогенезу 
головного мозку, з кожним з яких може бути по-
в’язана певна вада розвитку головного мозку. 

- Дорзальна індукція (3-4-й тижні гестації) — 
утворення нервової трубки, клітин оболонок 
мозку, каудальних відділів нервової трубки; 
при порушенні процесу дорзальной індукції 
основними вадами є аненцефалія, енцефало-
целе, мальформація Арнольда — Кіарі.  

- Вентральна індукція (5-10-й тижні гестації) — 
формування передніх відділів мозку і структур 
обличчя; при порушенні вентральної індукції 
серед основних вад ЦНС виділяють голопроз-
енцефалію, септооптичну дисплазію, лобарну 
аплазію, агенезію прозорої перетинки. 

- Нейрональна і гліальна проліферація (2-5-й 
місяці гестації) — проліферація нейронів і 
глії в перивентрикулярних ділянках; при по-
рушенні нейрональної проліферації основ-
ними вадами є мікролісенцефалія, геміме-
галенцефалія, мегаленцефалія та ін. 

- Нейрональна міграція (3-5-й місяці гестації) — 
зміщення клітин до периферії і формування 
кори і субкортикальних структур, а також 

формування шарів кори мозочка; при пору-
шенні процесу нейрональної міграції основ-
ними вадами є лісенцефалія, гетеротопія, 
агенезія мозолистого тіла та ін. 

- Організація та мієлінізація (від 6-го місяця 
до народження і у постнатальний період) — 
формування шарів кори, розвиток аксонів, 
дендритів, синапсів, при порушенні органі-
зації та мієлінізації основними вадами є 
полімікрогірія, шизенцефалія [52].  

Отже, у першій половині вагітності переважа-
ють процеси формування мозкових структур і мі-
грації нейронів, а у другій половині — початок 
процесів мієлінізації нервових волокон, при цьому 
кожна вада розвитку має зв’язок з певним періо-
дом розвитку нервової системи [21, 22, 52].  

 
Вади на етапі дорзальної індукції 

Мальформації, що виникають на ранніх етапах 
онтогенезу (зокрема, на етапі дорзальної індукції), 
характеризуються значною тяжкістю і, як правило, 
не сумісні з життям (наприклад, у випадку аненце-
фалії — повної або часткової відсутності великих 
півкуль головного мозку, кісток склепіння черепа і 
м’яких тканин). Виникнення мальформації Ар-
нольда — Кіарі також пов’язане з цим етапом он-
тогенезу ЦНС. Дана аномалія являє собою вродже-
ну патологію розвитку ромбовидного мозку з 
опущенням стовбуру головного мозку і мигдаликів 
мозочка у великий потиличний отвір, защемлен-
ням їх на цьому рівні і утрудненням вільної цир-
куляції спинномозкової рідини. Серед усіх ано-
малій краніо-вертебрального переходу (асиміляція 
атланта, аномалія Кіммерлі, Кліппеля — Фейля, 
платибазія, базилярна імпресія та ін.) при маль-
формації Арнольда — Кіарі найбільш часто зу-
стрічаються епілептичні напади [15].  

Виділяють 4 основних типи мальформації Ар-
нольда — Кіарі:  

I тип — зміщення мигдаликів мозочка у хре-
бетний канал нижче рівня великого потиличного 
отвору з відсутністю спинномозкової грижі, у 15-
20 % пацієнтів цей тип поєднується з гідроцефа-
лією, а у 50 % хворих — з сирінгомієлією;  

II тип — каудальна дислокація нижніх відділів 
хробака мозочка, довгастого мозку і IV шлуночка, 
характерною ознакою даного типу є поєднання зі 
spina bifida, відзначається прогресуюча гідроцефа-
лія, часто — стеноз водопроводу мозку;  

III тип — грубе зміщення заднього мозку в 
хребетний канал з високим цервікальним або суб-
окципітальним енцефаломенінгоцеле, вираженим 
гіпертензивно-гідроцефальним синдромом;  

IV тип — гіпоплазія мозочка без зміщення 
його вниз з ектопією довгастого мозку.  
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Серед представлених типів мальформації Ар-
нольда — Кіарі найбільш поширеними є перший і 
другий типи, а мальформації ІІІ і ІV типів зазвичай 
несумісні з життям. Також зазначено поєднання 
мальформації Арнольда — Кіарі з аномалією мозо-
листого тіла і прозорої перетинки, полімікрогі-
рією, гетеротопією кори, гіпоплазією підкіркових 
вузлів; з краніовертебральною кістковою анома-
лією (краніостеноз, асиміляція атланта, базилярна 
імпресія); із синдромом П’єра Робена; з хромо-
сомними аномаліями, зокрема з аномаліями 9-ї і 
15-ї хромосом. Клініко-неврологічна картина даної 
мальформації характеризується різними синд-
ромами (мозочковий, пірамідний, бульбарний, гі-
пертензійно-гідроцефальний, судомний, сирінго-
мієлічний синдроми, симптоми спинального дізра-
фізму і синдром вегето-судинної дистонії).  

Пренатальна діагностика мальформації Ар-
нольда — Кіарі описана від 18-20 тижня вагітності 
за допомогою ультразвукового дослідження плода 
з характерними ехографічними ознаками у вигляді 
зміни форми голови плода (“лимон”) і мозочка 
(“банан”), наявністю спинномозкової грижи у разі 
мальформаціі Арнольда — Кіарі ІІ типу. З метою 
уточнення діагнозу у разі нечіткої візуалізації та 
підозрі на аномалію показане виконання фетальної 
магнітно-резонансної томографії [24, 40, 42]. На 
рис. 1 наведені МР-томограми пацієнта (2 роки) з 
мальформацією Арнольда — Кіарі І типу в 
поєднанні з агенезією мозолистого тіла після 
перенесеної лікворо-шунтуючої операції з приводу 
наростаючої гідроцефалії.  

 

 
Рис. 1. МР-томограми пацієнта з мальформацією Ар-

нольда — Кіарі І типу (1 — корональна проекція, 
стрілка, 2 — сагітальна проекція, нижня стрілка) та 
агенезією мозолистого тіла (2 — сагітальна про-
екція, верхня стрілка). 

 
На рис. 2 наведено кілька МР-томограм голов-

ного і спинного мозку плода (37 тижнів вагітно-
сті). Відзначено ознаки аномалії Арнольда — Кіарі 
2 типу, гідроцефалію, менінгомієлоцеле нижньо-
грудного та поперекового відділів.  

Слід відзначити й поєднання синдрому Арноль-
да — Кіарі з рідкісною генетичною патологією, 

зокрема з краніометафізарною дисплазією (склероз, 
гіперостоз, деформація кісток черепа з формуванням 
“лев’ячого обличчя” і розширення метафізів довгих 
трубчастих кісток). Ця патологія є дуже рідкісною 
(точні статистичні дані невідомі). Нижче пред-
ставлені фото пацієнтки з краніометафізарною дис-
плазією і синдромом Арнольда — Кіарі І типу (2 роки 
7 місяців), що проходила обстеження та лікування у 
відділенні дитячої психоневрології Інституту. Діаг-
ноз: краніометафізарна дисплазія, аномалія розвитку 
ЦНС (синдром Арнольда — Кіарі І типу), затримка 
стато-кінетичного і психо-мовного розвитку, атрофія 
зорових нервів обох очей (рис. 3).  

 

 
Рис. 2. 5-а вагітність, 37 тижнів. 1 — сагітальна проекція: 

пролабування мигдаликів мозочка у великий поти-
личний отвір (стрілка); 2 — корональна проекція 
(стрілка), 3 — корональна проекція (нижня стрілка): 
виражена вентрикуломегалія; 3 — корональна проек-
ція (верхня стрілка), 4 — сагітальна проекція (стріл-
ка): менінгомієлоцеле 3,5×1,8 см з відсутністю задніх 
елементів хребців і підшкірно-жирової клітковини. 

 

     
Рис. 3. Пацієнтка з краніометафізарною дисплазією і 

синдромом Арнольда — Кіарі І типу. 
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На рис. 4 наведені кілька комп’ютерних томо-
грам даної пацієнтки. 

 

 

  
Рис. 4. Комп’ютерна томографія головного мозку. Фіб-

розна дисплазія, краніосиностоз, стан після лікво-
рошунтуючої операції (стрілка — шунт). 

 
З урахуванням несприятливих ускладнень у 

разі синдрому (мальформації) Арнольда — Кіарі, 
особливо при поєднанні з іншими аномаліями 
ЦНС, необхідним є підвищення ефективності 
пренатальної діагностики даної патології не тільки 
для її констатації, але й для вирішення питання 
про подальшу тактику ведення вагітності та в стро-
ки, які є допустимими для переривання вагітності 
за медичними показаннями. 

 
Вади на етапі вентральної індукції 

Серед найбільш тяжких мальформацій етапу 
вентральної індукції з несприятливим для життя 
прогнозом слід виділити голопрозенцефалію, що 
зумовлена порушенням поділу кінцевого мозку 
(telencephalon) на дві півкулі. Серед основних ана-
томічних дефектів у разі голопрозенцефаліі слід 
зазначити єдину сферу мозку із загальним шлуноч-
ком, мікроцефалію, кістозну деформацію головно-
го мозку, відсутність прозорої перетинки, від-

сутність або гіпопластичність гіпокампу, нюхових 
трактів і цибулин, відсутність або гіпопластичність 
зорових трактів, анофтальмію, мікрофтальмію або 
циклопію, гіпотелоризм, ущелини губи і піднебін-
ня, гіпоплазію носа і пробосцис (хоботоподібний 
відросток з одним або двома внутрішніми отвора-
ми, зазвичай у поєднанні з відсутністю носа). 
Також дана мальформація може поєднуватися зі 
spina bifida, мальформацією Денді — Уокера, ано-
маліями нейрональної міграції та гідроцефалією.  

Розрізняють 4 типи голопрозенцефаліі: ало-
барна, семілобарна, лобарна і серединний міжге-
місферний варіант. З них найбільш тяжким є ало-
барний тип, коли повністю відсутній поділ 
telencephalon на 2 півкулі з одним величезним 
шлуночком, а міжпівкульна щілина, мозолисте ті-
ло, серп мозку, прозора перетинка, третій шлуно-
чок не сформовані, підкіркові утворення і гіпо-
камп відсутні [39, 44]. Серед клінічних аспектів го-
лопрозенцефалії слід відзначити виражену затрим-
ку психо-моторного розвитку; більш ніж у 50 % 
випадків — епілептичні напади з формуванням 
фармакорезистентності; дисфункцію гіпоталамо-
гіпофізарної системи і стовбура мозку з порушен-
нями температурної регуляції; розлади дихальної 
та кардіальної функцій; гідроцефалію; гіпо- або 
аносмію, аномалії зорового нерва.  

Пренатальна діагностика голопрозенцефаліі за 
допомогою ультразвукового методу дослідження 
заснована на виявленні характерних змін головно-
го мозку в залежності від типу аномалії, що може 
бути встановлено на першому та другому тримест-
рах вагітності (рис. 5) [6, 44, 50].  

 

 
Рис. 5. МР-томограми головного мозку при алобарному 

типі голопрозенцефалії: 1 — аксіальна, 2 — сагі-
тальна проекції. 

 
Вади на етапі нейрональної  

і гліальної проліферації 
Мальформації, що відображають порушення 

процесу нейрональної і гліальної проліферації, ха-
рактеризуються зміною розмірів головного мозку 
та його частин (мікролісенцефалія, гемімегаленце-
фалія, мегаленцефалія), появою патологічних 
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скупчень нейронів. Також серед аномалій, що ви-
никають на даному етапі онтогенезу ЦНС, слід ви-
ділити окрему групу факоматозів (з поєднаним 
ураженням нервової системи, шкірних покривів, 
очей і внутрішніх органів), зокрема туберозний 
склероз Бурневіля — Прінгла (рис. 6) [10, 47].  

 

 
Рис. 6. МР-томограми головного мозку дитини у віці 

1,5 роки з туберозним склерозом. 1, 2 — аксіальна 
проекція: у проекції кори і субкортикальних відді-
лів білої речовини півкуль великого мозку визначе-
ні без чітких контурів множинні вогнища неодно-
рідного гіпоінтенсивного на Т2 і помірно гіпо-гі-
перінтерсивного на Т1-зважених зображеннях (ЗЗ) 
МР-сигналу. Субепендимарно по відношенню до 
бокових шлуночків відзначені округлі ділянки 
зниження інтенсивності МР-сигналу на Т2 і його 
підвищення на Т1-ЗЗ діаметрами до 0,5 см, зумов-
лені петрифікатами (стрілки). 

 
Гемімегаленцефалія (унілатеральна мегаленце-

фалія) характеризується диспластичним збільшен-
ням однієї з півкуль головного мозку в результаті 
аномальної проліферації нейрональних і гліальних 
клітин. Дана патологія може зустрічатися в ізольо-
ваному вигляді і в поєднанні з іншими мальфор-
маціями ЦНС. Також виділяють 3 форми гемімегал-
енцефаліі: ізольовану, синдромальну і тотальну 
(включаючи іпсилатеральну гіпертрофію півкулі 
мозочка, підкіркових ядер, стовбура і спинного 
мозку). Діагноз даної аномалії встановлюється за 
допомогою клінічних, електроенцефалографічних 
даних і методів нейровізуалізації (УЗД, КТ, МРТ), 
найбільш інформативним з яких є метод МРТ го-
ловного мозку. На МРТ-зображеннях визначають-
ся збільшення ураженої півкулі, кольпоцефалія 
(зміщення потиличної долі через серединну лінію), 
нечітка межа між сірою і білою речовиною, змі-
щення міжпівкульної щілини в здоровий бік. У 
білій речовині мозку можуть відзначатися ізоін-
тенсівні сірій речовині ділянки гетеротопії, що ся-
гають великих розмірів, у Т2-режимі — гіперінтен-
сивний сигнал як наслідок поєднання гліозу і діля-
нок гіпомієлінізації. Відзначено, що найчастіше 
зміни в корі збільшеної диспластичної півкулі моз-
ку можуть бути представлені у вигляді ділянок 

лісенцефалії, полімікрогірії, пахігірії, агірії і гете-
ротопії сірої речовини (порушеннями нейрональ-
ної міграції). У разі мегаленцефалії відзначається 
збільшення маси і розмірів головного мозку, що 
супроводжується порушеннями розташування 
звивин, змінами цитоархітектоніки кори, вогни-
щами гетеротопій в білій речовині і збільшенням 
розмірів черепа [11, 26, 51].  

Пренатальна діагностика гемімегаленцефалії за 
допомогою ехографії і МРТ можлива з 20-22-ого 
тижнів вагітності. Ехографія дає змогу виявити 
збільшення однієї півкулі і іпсилатеральну вентри-
куломегалію, проте не дозволяє оцінити дисплас-
тичні зміни мозку плода [19, 46]. Дана мальфор-
мація супроводжується класичною клінічною тріа-
дою у вигляді затримки психо-моторного розвит-
ку, контралатерального геміпарезу і частими епі-
лептичними нападами, іноді з виникненням епі-
лептичного статусу. На рис. 7 наведені МР-томо-
грами пацієнта (2 роки) з множинними вадами 
розвитку — лівобічна гемімегаленцефалія, лісенце-
фалія, лівобічна мозочкова дисплазія, гіпогенезія 
мозолистого тіла. 

 

 
Рис. 7. МР-ознаки поєднаної конгенітальної мальформа-

ції головного мозку у дитини віком 2 роки. 1 — ко-
рональна проекція: лівобічна гемімегаленцефалія 
(стрілка); 2 — аксіальна проекція: лісенцефалія 
(стрілка); 3 — аксіальна проекція: мозочкова дис-
плазія ліворуч (стрілка); 4 — сагітальна проекція: 
гіпогенезія мозолистого тіла (стрілка). 

 
Вади на етапі нейрональної міграції 

Найчастіше міграційні порушення радіологіч-
но візуалізуються кортикальними порушеннями і є 
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найбільш епілептогенними ураженнями мозку. 
Мальформації, що виникають на даному етапі, 
можуть бути як генералізованими (лісенцефалія; 
ламінарні, субепендимальні, субкортикальні ге-
теротопії), так і локальними (фокальні гетеротопії, 
агірія/пахігірія). Вади супроводжуються тяжкою і 
глибокою розумовою відсталістю, порушенням 
рухових функцій, резистентними епілептичними 
нападами. Також вони зустрічаються в структурі 
багатьох генетичних і хромосомних синдромів, 
об’єднаних з іншими аномаліями мозку та інших 
органів [52]. Прогноз для життя в більшості випад-
ків є несприятливим, а лікування зазвичай носить 
симптоматичний характер. Необхідно відзначити, 
що метод УЗД під час вагітності характеризується 
низькою чутливістю щодо виявлення мальформа-
цій кортикального розвитку порівняно з методом 
МРТ. 

Лісенцефалія (агірія) є варіантом грубого недо-
розвинення мозкових звивин з гладкою поверхнею 
мозкових гемісфер, при якому кора частіше потов-
щена, але має чотири аномальних шари і може 
бути як тотальною, так і вогнищевою. У багатьох 
випадках лісенцефалія розглядається як комплекс 
агірія (відсутність звивин і борозен мозку)/пахігі-
рія (широкі і плоскі звивини, поверхневі борозни). 
Розрізняють 5 типів і ступенів лісенцефалії. Клі-
нічно сама лісенцефалія проявляється вираженою 
розумовою відсталістю, м’язовою гіпотонією і су-
домами, які можуть мати як ранній прояв (з пер-
ших днів життя), так і більш пізній (після першого 
року життя). При цьому у понад 2/3 випадків 
судоми відзначаються вже на першому році життя. 
Епілептичні напади характеризуються полімор-
фізмом (інфантильні спазми, міоклонічні, тонічні, 
тоніко-клонічні) і резистентністю до проведеного 
лікування в більшості випадків. У першій половині 
вагітності пренатально діагностувати лісенцефалію 
неможливо, оскільки головний мозок плода в 
нормі є гладким. Первинні борозни утворюють на 
поверхні мозку звивини. Вторинні і третинні 
борозни формують гілки первинних борозен і 
з’являються пізніше. Першою з’являється тім’яно-
потилична борозна, що відокремлює тім’яну част-
ку від потиличної долі. Тім’яно-потилична бороз-
на може вже виявлятися на 19-20-му тижні вагіт-
ності і має бути присутньою на 22-23-му тижні. 
Борозна пташиної шпори розташовується на ме-
діальній поверхні потиличної частки. Починається 
борозна пташиної шпори від медіальної частини 
тім’яно-потиличної борозни і поширюється у на-
прямку до полюса потиличної долі. Як і тім’яно-
потилична борозна, борозна пташиної шпори 
може виявлятися на 19-20-му тижні вагітності і 
завжди має бути присутня на 22-23-му тижні. На 

24-25-му тижні може визначатися поясна борозна 
(на медіальній поверхні гемісфер великого мозку, 
паралельно коліну і стовбуру мозолистого тіла), 
яка має візуалізуватися на 28-29-му тижні вагітно-
сті. Слід відзначити, що до затримки появи бо-
розен і звивин мозку також можуть призводити 
інші аномалії ЦНС у вигляді голопрозенцефалії, 
енцефалоцеле, пухлин, поренцефалії, крововили-
вів, запальних уражень, вентрикуломегалії [27, 29]. 
Пренатальна ультразвукова діагностика лісенцефа-
лії описана і проводиться, як правило, у  3-му три-
местрі вагітності [28, 29]. 

Гетеротопія сірої речовини характеризується 
скупченням нейронів аномальної локалізації з по-
рушенням радіальної міграції нейронів. У гістоло-
гічному аспекті для гетеротопії характерним є 
наявність смужок сірої речовини в білій речовині 
між корою і боковими шлуночками. Виділяють 3 
групи гетеротопій: субепендимальні (перивентри-
кулярні); субкортикальні фокальні; субкортикальні 
ламінарні (синдром “подвійна кора”). У свою чер-
гу, перивентрикулярна гетеротопія може бути роз-
поділена на нодулярну і дифузну, білатеральну і 
унілатеральну. У разі даної патології має місце 
скупчення сірої речовини вздовж стінок бокових 
шлуночків. Слід відзначити й частий родинний 
характер вказаної аномалії з успадкуванням за 
Х-зчепленим типом. Гетеротопія сірої речовини 
характеризується високою епілептогенністю з по-
ліморфізмом епілептичних нападів, формуванням 
резистентності до антиконвульсивної терапії і за-
тримкою розвитку [16, 52]. 

Серед серйозних аномалій нейрональної мігра-
ції слід відзначити і агенезію мозолистого тіла. 
Дана патологія характеризується частковою (гіпо-
генезія) або повною (агенезія) відсутністю мозо-
листого тіла. Мозолисте тіло має важливе значен-
ня в координації інформації та обміні сенсорними 
стимулами між півкулями в процесі навчання і 
пам’яті [43]. Розвиток мозолистого тіла відбува-
ється на пізніх етапах церебрального онтогенезу 
плода, зокрема між 12 і 18 тижнями гестації. Роз-
різняють первинну і вторинну, тотальну і часткову 
агенезію мозолистого тіла. Первинна агенезія за-
звичай виникає на більш ранніх етапах розвитку 
плода і часто поєднується з іншими вадами роз-
витку мозку. Вторинне ураження формується на 
більш пізніх стадіях розвитку плода в результаті дії 
токсичних, травматичних ушкоджень, аноксії в 
системі передніх мозкових артерій, внутрішньоут-
робних запальних процесів. У випадках часткової 
агенезії відсутня задня частина мозолистого тіла, 
значно рідше — передня [12, 14]. Також ця маль-
формація може бути як ізольованою, так і поєдну-
ватися з іншими вадами ЦНС, генетичними і хро-
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мосомними синдромами. Найчастіше з нею по-
єднуються голопрозенцефалія, синдроми Денді — 
Уокера і Арнольда — Кіарі. Серед хромосомних 
синдромів частіше відзначені трисомії 13 і 18, 
серед поєднаних вад розвитку — кістозні внутріш-
ньочерепні утворення, вади розвитку серця і сечо-
статевої системи [43, 53]. Клінічні прояви агенезії 
мозолистого тіла відрізняються поліморфізмом: 
може бути поєднання дизрафічного статусу, розу-
мової відсталості різного ступеня, епілептичних 
нападів, рухових порушень і аномалії розвитку 
внутрішніх органів. У дітей з агенезією мозолис-
того тіла у віці до року часто мають місце судоми, 
відставання в моторному розвитку, порушення 
сенсорних реакцій, зниження комунікабельності. 
Було відзначено і пригнічення спінальних сегмен-
тарних автоматизмів [49, 50]. Оцінка мозолистого 
тіла при ультразвуковому дослідженні можлива 
після 20 тижнів вагітності. Ехографія агенезії мо-
золистого тіла являє собою певні складнощі і про-
блеми. За даними Р. Volpe і співавт. [53], прена-
тально агенезія мозолистого тіла була встановлена 
тільки в 37 % випадків. У разі проведення УЗД ре-
комендується використовувати не лише поперечне 
сканування головного мозку, а й вивчення ана-
томії мозку в коронарних і сагітальних площинах. 
Для візуалізації мозолистого тіла найбільш показо-
вим є середнє сагітальне січення голови плода, на 
якому мозолисте тіло являє собою гіпоехогенну 
смугу, обмежену зверху і знизу двома ехогенними 
лініями [12, 17]. Також слід зазначити, що причи-
ною утрудненої візуалізації мозолистого тіла при 
проведенні УЗД щодо діагностики аномалій сере-
динних структур часто є виражена вентрикуломе-
галія, при якій стоншене мозолисте тіло трудно 
візуалізувати. У цих випадках рівні контури і пра-
вильна конфігурація латеральних шлуночків мо-
жуть викликати підозру про те, що мозолисте тіло 
є в наявності, але воно стоншене. У разі встанов-
лення під час УЗД вентрикуломегалії, нечіткої 
візуалізації серединних структур, підозрі на їх 
аномалію для уточнення діагнозу слід провести 
МРТ плода. На рис. 8 наведені МР-томограми 
пацієнта (17 років) з агенезією мозолистого тіла. 

На рис. 9 наведені МР-томограми агенезії мо-
золистого тіла у плода на 20-21-му тижні гестації 
(жінка 33 років, перша вагітність, в анамнезі 
променева терапія та поліхіміотерапія в 2003 р. з 
приводу лімфоми Ходжкіна). При УЗД була не-
чітка візуалізація порожнини прозорої перетинки, 
нечітка візуалізація мозолистого тіла при сагіталь-
ному виведенні голівки, вентрикуломегалія. При 
проведенні МРТ головного мозку плода визначено 
паралельне розташування латеральних шлуночків 
із широким стоянням передніх рогів, симетричним 

розширенням потиличних та скроневих рогів, роз-
ширення міжпівкульної щілини, високе розташу-
вання даху ІІІ шлуночка, достовірна відсутність 
візуалізації мозолистого тіла. 

 

 
Рис. 8. МР-ознаки агенезії мозолистого тіла головного 

мозку у хворого віком 17 років на корональних (1, 
2), аксіальній (3) та сагітальный (4) проекціях 
(стрілки).  

 

 
Рис. 9. Вагітність, 20-21 тиждень. МРТ-ознаки агенезії 

мозолистого тіла (1, 2 — аксіальні проекції, верхні 
стрілки, 3 — сагітальна проекція, стрілка), вентри-
куломегалії (1, 2 — аксіальні проекції, нижні стрілки, 
4 — корональна проекція, стрілка).  

 

Вади на етапі організації та мієлінізації 
Серед мальформацій головного мозку внаслі-

док порушення кортикальної організації виділя-
ють як дифузні (білатеральна дифузна полімікрогі-
рія), так і фокальні (білатеральна фокальна полі-



. . , . . , . . , . .  

“Журн. НАМН України”, 2015, т. 21, № 2 

208 

мікрогірія, шизенцефалія, фокальна кортикальна 
дисплазія, мікродизгенезія) [52].  

Полімікрогірія є грубим дефектом кори голов-
ного мозку з дрібними неглибокими звивинами і 
порушенням архітектоніки кори головного мозку. 
У разі дифузної полімікрогіріі структурні зміни 
найчастіше локалізовані в потиличній ділянці, при 
фокальних формах — у фронтальній, перисіль-
вієвій і парієто-окципітальній ділянках. Ця маль-
формація може бути як у структурі генетичних і 
хромосомних синдромів (Сміта — Лемлі — Опіца, 
Айкарді, Уолкера — Варбурга, Цельвегера, делеція 
22q11.2 та ін.), так і мати спорадичний характер 
виникнення. Характерними клінічними ознаками 
у разі полімікрогіріі є виражена затримка і відста-
вання в психо-мовному і стато-кінетичному роз-
витку та епілептичні напади, які можуть проявля-
тися вже з перших днів життя. Зустрічаються різні 
типи епілептичних нападів залежно від вираже-
ності і поширеності таких структурних змін, як 
фокальних, так і генералізованих [32, 36]. На 
рис. 10 наведено клінічний приклад полімікрогірії 
[20]. 

 

 
Рис. 10. Білатеральна перисільвіарна і парасагітальна  

парієто-окципітальна полімікрогірія (1 — аксіаль-
на, 2 — сагітальна проекції, стрілки). 

 

Шизенцефалія (розщеплений мозок) характе-
ризується розщепленням кори головного мозку з 
розповсюдженням від шлуночків до субарахної-
дального простору. Стінки ущелини вистелені па-
тологічно потовщеною корою. Розрізняють білате-
ральну і унілатеральну шизенцефалію, з “відкрити-
ми” і “закритими” губами. У разі “закритої” уще-
лини відзначаються лінійні дефекти кори, стінки 
яких стикаються, порожнина не заповнена спин-
номозковою рідиною. У разі “відкритої” ущелини 
стінки дефекту речовини мозку розташовані на 
відстані одна від одної, а сам дефект заповнений 
спинномозковою рідиною.  

Основним ультразвуковим критерієм маль-
формації є ущелина речовини мозку, яка виходить 
із бокового шлуночка і доходить до кори голов-
ного мозку. При використанні режиму кольорово-

го допплер-картування визначається розімкнене 
вілізієве коло. Дана мальформація діагностується, 
як правило, у 3-у триместрі вагітності [1]. Прена-
тальна ехографія дає змогу виявити розколину 
мозку, але метод МРТ дає змогу визначити стан 
сірої речовини, яка формує края ущелини. У клі-
нічній картині даної аномалії виділяють епілеп-
тичні напади з частою фармакорезистентністю, ви-
ражену затримку психо-моторного розвитку, тет-
рапарез при білатеральному типі шизенцефаліі і 
геміплегію — при унілатеральному. Також вира-
женість клінічних проявів шизенцефаліі залежить 
і від її поєднання з іншими мальформаціями. Опи-
сані сімейні і спорадичні форми шизенцефалії, 
поєднання даної мальформації з полімікрогірією, 
дизгенезією мозолистого тіла, кістою і відсутністю 
прозорої перетинки [22, 52]. На рис. 11 наводиться 
приклад унілатерального типу шизенцефалії з 
“відкритою” ущелиною [25].  

 

 
Рис. 11. Шизенцефалія (унілатеральний тип), аксіальна 

проекція. Гігантська ущелина вистелена патологіч-
но потовщеною корою, заповнена спинномозко-
вою рідиною і простягається від бокового шлуноч-
ка до поверхні кори. Відсутня прозора перетинка. 

 
Фокальна кортикальна дисплазія (ФКД) є част-

ковим порушенням нейроонтогенетичних проце-
сів нейрональної міграції, в результаті чого вини-
кають зміни архітектоніки кори головного мозку з 
аномаліями в сірій і білій речовині, утворенням 
патологічних ділянок кори.  

Виділяють 3 основних типи ФКД: ФКД І типу 
характеризується більш пізнім початком з помірно 
вираженою клінічною симптоматикою, патологіч-
ними змінами в скроневій частці і спостерігається 
частіше у дорослих; ФКД ІІ типу характеризуються 
значними патоморфологічними змінами переваж-
но в скронево-лобних ділянках мозку з вираженою 
клінічною симптоматикою; ФКД ІІІ типу проявля-
ється у ранньому дитячому віці в поєднанні з ін-
шою супутньою патологією у вигляді склерозу, 
атрофії гіпокампа, судинних мальформацій (геман-
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гіоми, артеріовенозні мальформації), гліальних або 
гліоневральних пухлин [23].  

Переважно ФКД локалізується у лобних і 
скроневих відділах мозку, частіше з одного боку. 
Серед основних клінічних проявів ФКД слід виді-
лити когнітивні порушення і епілептичні напади, 
що виникають більш ніж у 50 % дітей з даною ано-
малією. Характер епілептичних нападів — прості, 
складні парціальні і з вторинною генералізацією; 
враховуючи переважний характер локалізації ФКД 
(лобні, скроневі відділи), формується симптомати-
ка лобної і скроневої епілепсії. Ступінь когнітив-
них порушень залежить від вираженості патомор-
фологічних змін і наявності резистентних епілеп-
тичних нападів [37]. Враховуючи різноманітність 
структурних типів даних мальформацій, диферен-
ційний діагноз може бути встановлений тільки за 
допомогою методів нейровізуалізації.  

Одною з тяжких вад розвитку ЦНС є синдром 
Денді — Уокера, який виникає внаслідок порушен-
ня формування ромбовидного мозку і включає такі 
ознаки, як агенезію або гіпоплазію хробака мозоч-
ка, кісту задньої черепної ямки з розширеним IV 
шлуночком і гідроцефалію різного ступеня вира-
женості (від 70 до 90 %), розвиток якої у більшості 
випадків формується впродовж перших місяців 
життя з підвищенням внутрішньочерепного тиску, 
блювотою і судомами. Аномалія Денді — Уокера 
може бути як ізольованою, так і поєднаною у 
складі генних і хромосомних синдромів, множин-
них вад розвитку [5, 41].  

Пренатальна діагностика синдрому Денді — 
Уокера має певні труднощі. Ультразвукова діагно-
стика цього синдрому зазвичай стає можливою з 
18-20 тижнів вагітності і заснована на виявленні 
повної або часткової агенезії хробака мозочка. У 
випадках повної агенезії півкулі мозочка повністю 
роз’єднані, велика цистерна і IV шлуночок збіль-
шені в розмірах і візуалізуються в середині задньої 
черепної ямки. В деяких випадках дані, що отри-
мані при УЗ-дослідженні, можуть бути недостат-
німи для прийняття рішення про характер і прог-
ноз вродженої патології. У випадку утруднення 
ультразвукової візуалізації виникає необхідність 
проведення МРТ малого тазу вагітної для уточнен-
ня діагнозу [34, 54]. Від наявності і ступеня вира-
женості асоційованих із синдромом Денді — Уо-
кера аномалій розвитку, хромосомної патології 
буде залежити й прогноз для життя і здоров’я 
дитини. У разі наявності у дитини синдрому Денді — 
Уокера і вираженого гідроцефального синдрому 
проводиться хірургічне лікування — шунтування 
кісти і бокового шлуночка. Зокрема, виконуються 
такі операції, як цистоперитонеальне, вентрикуло-
перитонеальне і комбіноване вентрикулоцисто-

перитонеальне шунтування. Проте це лікування є 
паліативним — діти мають відставання в психо-
моторному розвитку з відсутністю відновлення в 
майбутньому. У дітей з віком відзначені розумова 
відсталість різного ступеня вираженості, порушен-
ня поведінки, гіперактивність, стереотипні рухи, 
епілептичний синдром [18, 38, 45].  

На рис. 12 наводяться кілька МР-томограм па-
цієнтки 2 років (діагноз: “Вроджені вади розвитку 
головного мозку: варіант Денді — Уокера, ліквор-
на кіста задньої черепної ямки, гіпоплазія мозо-
листого тіла. Симптоматична епілепсія з частими 
поліморфними нападами, виражена затримка пси-
хо-мовного і стато-кінетичного розвитку. Субатро-
фія зорових нервів обох очей, амавроз централь-
ного ґенезу”). Відзначено деформацію заднього 
відділу черепа, мікроцефалію, асиметрію головно-
го мозку, розширення, деформацію і асиметрію 
шлуночків мозку, IV шлуночок розширений, миг-
далики мозочка і ліва напівсфера гіпопластичні, 
лікворний простір на латеральній поверхні лівої 
напівсфери мозочка кістозно розширений, мозо-
листе тіло дифузно рівномірно стоншене.  

 

 
Рис. 12. МР-ознаки вроджених мальформацій головного 

мозку: варіант Денді — Уокера. 1 — сагітальна 
проекція: лікворна кіста задньої черепної ямки 
(нижня стрілка), гіпогенезія мозолистого тіла 
(верхня стрілка); 2 — корональна проекція (стріл-
ка), 3 — корональна проекція: дифузна атрофія 
паренхіми великих півкуль (стрілка); 4 — аксіальна 
проекція: деформація головного мозку і задньої 
черепної ямки (стрілка).  
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Нижче наведено приклад пренатально діагно-
стованої аномалії Денді — Уокера на 20-му тижні 
вагітності при застосуванні методів ехографії і МРТ. 
Перші УЗ-обстеження за місцем проживання не 
виявили даної патології. При проведенні прена-
тальної ехографії в ДУ “ІПАГ НАМН України” від-
значалася нечітка візуалізація хробака мозочка, роз-
біжність півкуль мозочка, переривчасте мозолисте 
тіло (гіпоплазія?). Для отримання більш точної ін-
формації була виконана МРТ головного мозку пло-
да (рис. 13), яка мала вирішальне значення для ана-
томічної оцінки та уточнення структурної патології 
мозку плода і встановлення заключного діагнозу. 
Вагітність в даному випадку була перервана. 

 

 
Рис. 13. Вагітність 20 тижнів. 1 — корональна проекція 

(верхня стрілка), 2, 3 — аксіальні проекції (стріл-
ки): розширення шлуночків мозку і широке сполу-
чення IV шлуночка з розширеною великою цистер-
ною мозку; 1 — корональна проекція (нижня стріл-
ка), 4 — сагітальна проекція (стрілка): гіпогенезія 
мозолистого тіла. 

 
Пренатальна діагностика має провідне значен-

ня у попередженні народження дітей з тяжкими 
некоригуємими вадами розвитку. В даний час ос-
новними методами пренатальної діагностики є 
ультразвукове дослідження, визначення рівня 

-фетопротеїну, естріолу, хоріонічного гонадотро-
піну, 17-гидроксипрогестерону, асоційованого з 
вагітністю плазмового білка (РАРР-А — Pregnancy 
Associated Plasma Protein A) в крові матері, амніо-
центез, біопсія ворсин хоріона, отримання крові та 
шкіри плода. Слід відзначити і сучасні молекуляр-
но-цитогенетичні методи дослідження, засновані 
на гібридизації хромосом з різними варіантами 

ДНК-зондів або кількісному визначенні специфіч-
них для кожної хромосоми маркерних послідовно-
стей ДНК: флуоресцентна гібридизація in situ (ме-
тод FISH — Fluorescence In Situ Hybridization), по-
рівняльна геномна гібридизація на ДНК-мікро-
чіпах (aCGH — Array Comparative Genome 
Hybridization), кількісна флуоресцентна полімераз-
на ланцюгова реакція і мультиплексна лігазна амп-
ліфікація (MLPA — Multiplex Ligation-dependent 
Probe Amplification). Визначення прогнозу на-
родження дитини з вродженою та спадковою пато-
логією у сім’ї, розрахунок ймовірного ризику пато-
логії проводиться лікарем-генетиком у разі ме-
дико-генетичного консультування [2, 4]. 

У нашому інституті впродовж багатьох років 
функціонує перинатальний центр, де спостеріга-
ються і народжують вагітні жінки з групи високого 
ризику. В разі необхідності їх діти мають можли-
вість отримати поетапне лікування і реабілітацію 
уражень нервової системи з активним динамічним 
спостереженням. Розроблено етапне обстеження 
вагітних високого ризику, що включає комплексну 
пренатальну діагностику стану ЦНС плода з поєд-
наним використанням (за показаннями) методів 
УЗД і МРТ, медико-генетичне консультування, об-
стеження на наявність збудників внутрішньо-
утробних TORCH-інфекцій. 

Безумовно, УЗД належить значне місце з вияв-
лення вроджених вад розвитку плода. Для їх сво-
єчасної діагностики всім вагітним УЗД проводять 
не менше трьох разів на 10-12, 20-22 і 30-32 тижнях 
вагітності з ретельним дослідженням усіх органів і 
систем. Слід також акцентувати увагу на необхід-
ність дотримання термінів проведення ехографії, 
оскільки на початку II триместру частина вад го-
ловного мозку (наприклад, деякі форми гідроце-
фалії, варіанти синдрому Денді — Уокера) ще не 
проявляють себе. Деякі аномалії ЦНС (аневризма 
вени Галена, арахноїдальні і поренцефалічні кісти, 
пухлини та ін.) можуть маніфестувати тільки в 
III триместрі, тому оцінка структур головного моз-
ку плода є обов’язковою і на третьому етапі ульт-
развукового скринінгу [4, 35]. 

Пренатальна ехографія ЦНС плода має вико-
нуватися в скрининговому режимі під час прове-
дення всіх обов’язкових УЗД і включати оцінку 
форми голівки плода, кісток склепіння черепа, 
порожнини прозорої перетинки, зорових горбів і 
ніжок мозку, латеральних і III шлуночків, структур 
задньої черепної ямки, зокрема мозочка і великої 
цистерни, мозолистого тіла, хребта і можливих де-
фектів нервової трубки. Для виключення судинної 
патології дослідження структур мозку може бути 
доповнено доплерівським картуванням та імпульс-
ною доплерографією. При вивченні анатомії го-
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ловного мозку, розмірів і форми голівки плода 
важливо приділяти увагу візуалізації обличчя пло-
да. Вивчення носогубного трикутника дозволяє 
діагностувати або запідозрити наявність ущелин 
губи і піднебіння, які візуалізуються як гіпо- або 
анехогенні дефекти. Чітка візуалізація очниць не-
обхідна для виключення анофтальмії, мікрофталь-
мії, циклопії та новоутворень [13, 35]. 

Проте даний метод не завжди дає чітку візуалі-
зацію анатомічних структур мозку (через ожирін-
ня, рубцеві зміни черевної стінки жінки, у разі 
незручного положення плода, у випадку багато-
плідної вагітності, рідкісної патології у плода та 
ін.). Також невеликі деструктивні зміни мозку 
частіше всього не візуалізуються, що зумовлено не-
достатньою розрішувальною здатністю УЗ-зобра-
жень. Ізольований метод УЗД не є достатнім, коли 
необхідно диференціювати виявлену складну або 
поєднану патологію і визначитися з подальшою 
тактикою. При цьому слід зробити акцент на необ-
хідності проведення УЗД в термінах вагітності 11-
14 тижнів, 19-22 тижні і 30-33 тижні, що відповідає 
певним етапам виникнення та маніфестації окре-
мих аномалій розвитку ЦНС, враховуючи зв’язок 
етапів розвитку ЦНС з певними вадами ЦНС. У 
разі підозри на наявність вродженої патології 
ЦНС у плода з неможливістю чіткої візуалізації 
анатомічних структур, в разі змін анатомічних 
структур мозку плода, враховуючи фактори ризику 
розвитку аномалій плода (вік, екстрагенітальна па-
тологія, обтяжений сімейний та акушерсько-гіне-
кологічний анамнез, інфікування вагітної), необ-
хідне проведення уточнюючого пренатального 
МРТ плода та зіставлення отриманих показників 
для оцінки анатомічних структур ЦНС та подаль-
шою клініко-прогностичною оцінкою і вирішен-
ням питання про збереження або переривання ва-
гітності. З урахуванням вираженої рухової актив-
ності, недостатніх розмірів плода щодо візуалізації 
дрібних анатомічних ділянок, чутливості плода до 
зовнішнього впливу метод МРТ слід застосовувати 
після 18 тижнів вагітності [33].  

Метод МРТ не має тератогенного впливу і не 
впливає на зріст і масу тіла плода. Завдяки здат-
ності безпосередньої нейровізуалізації структур го-
ловного мозку, що розвиваються (сіра та біла 
речовина, гермінальний матрикс, шлуночки мозку) 
та більш високому тканинному контрасту, метод 
МРТ дозволяє з високою точністю визначати та 
візуалізувати можливі причини вентрикуломегалії 
у вигляді: аномалій розвитку ЦНС (голопрозен-
цефалія, агенезія мозолистого тіла, мальформації 
Денді — Уокера та Арнольда — Кіарі) та деструк-
тивних змін (інфекційні зміни, крововиливи). Це є 
важливим щодо топічно-неврологічної діагности-

ки з уточненням розповсюдження процесу, вияв-
лення супутньої патології (енцефаломаляції, пери-
вентрикулярні гетеротопії). Це дає змогу провести 
наступну прогностичну оцінку щодо розвитку пло-
да і тактику подальшого ведення вагітності. Роз-
глядаючи переваги методу МРТ в дослідженні се-
рединних структур мозку, слід особливо відзна-
чити унікальну можливість даного методу в точній 
диференційній діагностиці гіпогенезії і агенезії 
мозолистого тіла, лобарної голопрозенцефалії і 
септальної агенезії, агенезії мозолистого тіла і сте-
нозу сільвієвого водопроводу. Ці стани схожі за 
органічними змінами, але в значній мірі відріз-
няються за ступенем тяжкості і прогнозу для 
життя і майбутнього розумового розвитку дитини.  

Методом МРТ можна виявити мальформації 
кортикального розвитку, які не визначаються у 
разі проведення УЗД. Також метод МРТ дозволяє 
одержати додаткову інформацію про стан інших 
органів і систем плода, структур материнського ор-
ганізму. Раніше основними обмежуючими факто-
рами щодо використання МРТ під час вагітності 
були рухи плода і пов’язані з цим артефакти. 
Однак розвиток “швидких і надшвидких імпульс-
них послідовностей” у разі проведення МРТ 
(HASTE, FACE, FIESTA, SSFSE та ін.) дозволяє 
скоротити час отримання МР-томограм, обрати 
будь-яку площину сканування і таким чином 
вирішувати цю проблему [9, 30, 31]. 

Основними показаннями проведення МРТ у 
другому і третьому триместрах вагітності слід вва-
жати такі: гідроцефалія/вентрикуломегалія, підоз-
ра на аномалію мозолистого тіла і структур задньої 
черепної ямки. Зокрема, у випадку ізольованої гід-
роцефалії (вентрикуломегалії) метод МРТ вкрай 
необхідний для оцінки вираженості звивин голов-
ного мозку та виключення супутньої патології 
ЦНС у вигляді агенезії мозолистого тіла, голопро-
зенцефалії, spina bifida, аномалій розвитку мозоч-
ка. Метод МРТ дозволяє уточнити характер вент-
рикуломегалії і верифікувати вроджену гідроце-
фалію. Необхідно приділяти увагу тому, який ха-
рактер має вентрикуломегалія (симетрична чи аси-
метрична). Зазвичай асиметричнй характер вент-
рикуломегалії має місце у разі крововиливу, пато-
логії судинного сплетення, однобічної обструкції 
отвору Монро. Також необхідно враховувати й 
зміни і наростання вентрикуломегалії в динаміці. 
Слід зазначити, що найбільш тяжкі порушення 
розвитку головного мозку у разі вроджених анома-
лій мають двобічний характер і можуть поєдну-
ватись зі зміщенням серединних структур. 

Родорозрішення у разі аномалій ЦНС (у ви-
падках можливого сприятливого прогнозу для 
майбутнього розвитку дитини) має здійснюватися 
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шляхом операції кесарського розтину. В інших ви-
падках спосіб родорозрішення має бути визначе-
ний на підставі акушерських показань. Коли ваду 
діагностовано до досягнення плодом життєздат-
ності, показане переривання вагітності. У разі піз-
ньої діагностики вродженої вади розвитку або від-
мови батьків від переривання вагітності жінка пе-
ребуває під наглядом жіночої консультації, їй про-
водиться повне клініко-лабораторне обстеження, 
консультації фахівців, і за 2 тижні до пологів вона 
госпіталізується в пологовий стаціонар III рівня 
для родорозрішення. 

На етапі пренатальної діагностики вродженої 
патології ЦНС провідними етичними та медичними 
проблемами є вирішення питання про переривання 
або пролонгацію вагітності. Етичним є надання 
повної, правдивої інформації при відсутності тиску 
на сім’ю, навіть коли вона відмовляється від прове-
дення пренатальної діагностики або переривання 
вагітності при тяжких аномаліях у плода. Обов’язок 
і етичне зобов’язання говорити правду, зокрема під 
час пренатальної діагностики, є проявом поваги до 
інших людей. Самі ж пренатальні дослідження слід 
проводити дуже ретельно для запобігання помилок 
і некоректних прогнозів. Переривання вагітності не 
є пріоритетом пренатальної діагностики. Важливим 
завданням є своєчасна кваліфікована діагностика 
тих вад розвитку, що корегуються, об’єднання зу-
силь акушерів, неонатологів, дитячих неврологів, 
педіатрів та інших фахівців для забезпечення на-
родження дитини та надання їй спеціалізованої 
допомоги з подальшою реабілітацією. 

Важлива роль щодо прогностичної оцінки 
вроджених аномалій ЦНС відводиться лікарю-
неврологу. При прогностичній оцінці подальшого 
розвитку дитини всі аномалії ЦНС плода слід роз-
поділити на такі групи за їх тяжкістю: 

- повністю несприятливий прогноз — анен-
цефалія, екзенцефалія, ініенцефалія, енце-
фалоцелє, голопрозенцефалія, усі аномалії 
вираженого порушення формування кори 
та розмірів мозку (гемімегаленцефалія, ме-
галенцефалія, лісенцефалія, шизенцефалія, 
полімікрогірія), комбінація двох та більше 
мальформацій ЦНС з аномаліями мозолис-
того тіла та кори, рання маніфестація гідро-
цефалії (до 22 тижнів вагітності) — як ізо-

льованої, так і у структурі інших вроджених 
вад розвитку ЦНС (синдром Денді — Уо-
кера, синдром Арнольда — Кіарі, агенезія 
мозолистого тіла); 

- відносно несприятливий прогноз — фокаль-
ні порушення формування кори, аномалії 
мозолистого тіла, гамартоми туберозного 
склерозу, spina bifida з ушкодженням спин-
ного мозку; 

- відносно сприятливий прогноз — наявність 
вентрикуломегалій і внутрішніх гідроцефалій 
з пізньою маніфестацією та відсутністю ознак 
порушення формування кори і ушкодження 
мозкової речовини, відсутність поєднання з 
іншими аномаліями розвитку ЦНС, spina 
bifida без ушкодження спинного мозку.  

Удосконалення діагностики мальформацій 
ЦНС має бути спрямоване не лише на встановлення 
самого факту їх існування, а й для оптимізації так-
тики ведення вагітності з вирішенням питання про 
її переривання в разі несприятливої клініко-прогно-
стичної оцінки та наявності для цього об’єктивних 
медичних показань із зменшенням частоти тяжких 
мальформацій до мінімуму в популяції. Комплексне 
використання методів УЗД та МРТ значно покра-
щує якість та інформативність пренатальної діагно-
стики. Зокрема, поєднане застосування (за показан-
нями) методів УЗД та МРТ в 2-му та 3-му тримест-
рах вагітності дає змогу встановлення уточнюючого 
діагнозу у разі патології структур задньої черепної 
ямки та серединних структур мозку. При цьому 
необхідно враховувати термін вагітності в 22 тижні, 
після якого в організмі вагітної визріває вже не 
плід, а дитина. Проте на сьогоднішній день метод 
МРТ під час вагітності не має широкого застосу-
вання в клінічній практиці в Україні. Моніторинг та 
оцінка вроджених аномалій ЦНС дозволяє проана-
лізувати ефективність пренатальної діагностики з 
корекцією профілактичних заходів, встановити ос-
новний рівень поширеності даної вродженої пато-
логії серед новонароджених і визначити можливі 
фактори ризику її виникнення. Це обґрунтовує 
необхідність складання єдиного реєстру вроджених 
аномалій ЦНС плода в Україні. Вказані аспекти 
мають бути врахованими при складанні алгоритмів 
і протоколів пренатальної діагностики та подаль-
шого ведення вагітності. 
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ПРОБЛЕМЫ. КЛИНИКО-НЕВРОЛОГИЧЕСКИЕ ОСОБЕННОСТИ  
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04050 Киев 

Рассмотрены актуальные клинические и неврологические аспекты и проблемы пренатальной 
диагностики врожденных мальформаций ЦНС. Показана необходимость использования современ-
ного метода нейровизуализации — магнитно-резонансной томографии — для улучшения прена-
тальной диагностики врожденных мальформаций ЦНС с целью уменьшения перинатальной и 
детской смертности и первичной неврологической инвалидности. Обоснована необходимость 
создания единого реестра данной патологии в Украине для оптимизации существующих программ 
пренатальной диагностики и ведения беременных с патологией ЦНС плода. 
 
 

CONGENITAL MALFORMATIONS OF THE CENTRAL NERVOUS SYSTEM: 
STATE OF ART. CLINICAL-NEUROLOGICAL PECULIARITIES  
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Yu. G. Antipkin, L. G. Kyryllova, T. V. Avramenko, A. A. Shevchenko 

Sate Institution “Institute of Pediatrics, Obstetrics and Gynecology NAMS Ukraine”, 04050 Kyiv 

Reviewed are pressing clinical and neurological aspects and problem of prenatal diagnostics of congenital 
malformations of the central nervous system (CNS). A necessity of using modern method of neuroimaging — 
magnetic resonance tomography — for improving the prenatal diagnostics of congenital CNS anomalies in 
order to reduce perinatal and infant mortality and primary neurological disability is shown. Substantiated 
is the need for developing a unified register of this pathology in Ukraine in order to optimize ongoing 
programs of prenatal diagnostics and management of pregnant women with CNS pathology of the fetus. 


