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Резюме. Робота присвячена рідкісній і тяжкій вродженій 
патології центральної нервової системи – голопрозенце-
фалії внаслідок порушення диференціації кінцевого мозку 
на дві півкулі, з сучасним відображенням принципів пре-
натальної діагностики,  ембріологічних, неврологічних  
і клінічних аспектів даної патології. Наведено опис двох 
випадків голопрозенцефалії в поєднанні з агенезією мозо-
листого тіла і гіпоплазією хробака мозочка (випадок 1)  
і з гіпоплазією мозолистого тіла та spina bifida в попере-
ково-крижовому відділі хребта (випадок 2). Обґрунтована 
необхідність застосування сучасного методу нейровізуа-
лізації – магнітно-резонансної томографії  з метою опти-
мізації пренатальної діагностики вродженої патології 
ЦНС і своєчасної корекції  акушерської тактики з метою 
зменшення перинатальної й малюкової смертності та ди-
тячої інвалідності. 

Вроджені мальформації центральної нер-
вової системи становлять одну з найбільш 
гострих медико-соціальних проблем сучас-
ної медицини, оскільки у значній мірі визна-
чають і займають провідні місця в структу-
рі перинатальної й малюкової смертності та 
дитячої інвалідності. Слід відзначити також 
значні морально-психологічні та економіч-
ні збитки для родини і суспільства, оскіль-
ки у багатьох випадках діти з вродженою 
патологією ЦНС (що вижили) є інвалідами  
з дитинства і потребують суттєвих витрат для 
проведення лікувально-реабілітаційних за-
ходів. Тому одним із шляхів зниження й по-
передження вродженої патології ЦНС є своє-
часна пренатальна діагностика. Це дозволяє 
запобігти народженню дітей з тяжкими, не-
коригованими вадами розвитку і є одним   
з головних чинників зниження   перинаталь-
ної й малюкової смертності та формування 
інвалідності з дитинства.

Необхідно враховувати, що  кожна вада 
розвитку ЦНС пов'язана з певним періодом 
розвитку нервової системи. Серед етапів роз-
витку нервової системи виділяють дорзаль-
ну індукцію (3–4 тижні гестації), вентральну 
індукцію (5–10 тижні), нейрональну пролі-
ферацію (2–5 місяці), нейрональну міграцію  
(3–5 місяці), організацію та мієлінізацію  
(з 6 місяця до народження та постнатальний 
період). Також слід виділити  ранній нейро-
онтогенез – у перші 3 місяці внутрішньоу-

тробного розвитку і пізній нейроонтогенез –  
з 3 місяців вагітності. У першій половині ва-
гітності  переважають процеси формування 
мозкових структур та міграції нейронів, а в 
другій половині – початок процесів мієліні-
зації нервових волокон [1, 4]. 

Розвиток нервової системи відбувається із 
зовнішнього зародкового листка, який поді-
ляється ще на 2 листки – внутрішній та зо-
внішній. Внутрішній ектодермальний листок 
утворює нервову трубку, яка є ембріональним 
зачатком всієї нервової системи і з 25-го дня 
розвитку її головний кінець проходить послі-
довно стадії трьох і п'яти мозкових міхурів. 
На третьому місяці вагітності з них утворю-
ються основні мозкові структури: довгастий, 
задній (міст і мозочок), проміжний (діенце-
фальна ділянка) та кінцевий мозок (стовбур 
головного мозку і кора великих півкуль). При 
цьому порожнини мозкових міхурів стають 
порожнинами шлуночків мозку, а  поверне-
на до порожнини внутрішня зона мозкових 
міхурів разом із навколошлуночковою зоною 
є перивентрикулярною ділянкою мозку. Роз-
множення нейронів перивентрикулярної ді-
лянки, їх радіальна міграція й розміщення в  
крайовій зоні стінок шлуночків мозку (май-
бутній корі великих півкуль) обумовлюють 
потовщення стінок мозкових міхурів. Крайо-
ва зона мозку разом із корковою пластинкою 
утворюють сіру речовину мозку  і також цен-
тральні ядра мозочка і ядра стовбура голов-
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ного мозку у складі чутливих, асоціативних 
і рухових нейронів. Одночасно з формуван-
ням сірої речовини між корковою пластинкою 
із зовнішнього боку і субвентрикулярною зо-
ною з внутрішнього боку шлуночків мозку, 
утворюється проміжна зона, в якій поступово 
зменшується кількість нейронів, і їх місце за-
ймають нервові волокна, що формують білу 
речовину головного мозку [4, 6, 7]. 

Саме поняття «голопрозенцефалія» було 
вперше запропоновано W. DeМуег і W.Zeman для 
визначення групи аномалій головного мозку, що 
характеризуються тенденцією prosencephalon-
переднього мозкового міхура залишатися не-
розділеним [18, 19, 34]. Рrosencephalon має 
бути розділений на кінцевий (telencephalon) і 
проміжний (diencephalon) мозок. У свою чер-
гу, кінцевий мозок диференціює з утворен-
ням двох півкуль, базальних гангліїв і нюхо-
вого мозку, а проміжний мозок - на таламус, 
епіталамус і гіпоталамус. Голопрозенцефалія 
відноситься до рідкісних і тяжких вроджених 
мальформацій головного мозку, що обумов-
лено порушенням розділення кінцевого моз-
ку (telencephalon) на дві півкулі. Це відобра-
жає порушення етапу  вентральної індукції  
(5–10-ий тижні вагітності), коли відбувається 
формування передніх відділів мозку та струк-
тур обличчя. Серед основних анатомічних 
дефектів у разі голопрозенцефалії слід від-
значити єдину сферу мозку із загальним шлу-
ночком, мікроцефалію, кистозну деформацію 
головного мозку, відсутність прозорої пере-
городки, відсутність або гіпопластичність гі-
покампу, нюхових трактів і цибулин, відсут-
ність або гіпопластичність зорових трактів, 
аномалію «Вілізієвого кола», анофтальмію, 
мікрофтальмію або циклопію, гіпотело-
ризм, ущелини губи і піднебіння, гіпоплазію 
носа і пробосцис (хоботоподібний відросток  
з одним або двома внутрішніми отворами, 
зазвичай у поєднанні з відсутністю носа).  
У разі наявності пробосцису немає сполучен-
ня його отвору з хоанами, гратчаста кістка, 
носові раковини, носова і слізна кістки від-
сутні. Пробосцис може локалізуватися над 
рівнем орбіт (етмоцефалія) або в місці зви-
чайної локалізації носа (цебоцефалія). Мо-
золисте тіло зазвичай відсутнє чи може бути 
представлено своїми задніми фрагментами. 
Аномалії черепа та обличчя зустрічаються у 
разі голопрозенцефалії приблизно у 80 % ви-
падків. Важливою клінічною ознакою є недо-
розвиненість структур середньої лінії облич-
чя. Серед інших структурних уражень і змін 

ЦНС, які можуть зустрічатись і поєднуватись 
із голопрозенцефалією, слід відзначити spina 
bifida, мальформацію Денді-Уокера, аномалії 
нейрональної міграції, гідроцефалію [8, 31, 
34, 45, 51, 52, 56]. У середньому голопрозен-
цефалія зустрічається з частотою 1 випадок 
на 10000 новонароджених і 1 на 200–250 ви-
падків у разі спонтанних абортів [13, 15, 22, 
32, 41]. В Україні немає точних статистичних 
даних щодо частоти і розповсюдженості цієї 
вродженої мальформації. 

Виділяють форми голопрозенцефалії  
з аутосомно-домінантним, аутосомно-реце-
сивним і Х-зчепленими типами успадкуван-
ня. Згідно проведених досліджень, описа-
ні  випадки голопрозенцефалії, пов'язані з 
хромосомними аномаліями 2, 3, 7, 13, 18 і  
21 пари хромосом, зокрема, у випадку син-
дрому Патау (трисомія за 13-ою хромосомою) 
і синдрому Едвардса (трисомія за 18-ою хро-
мосомою). Голопрозенцефалія може зустрі-
чатись більш, ніж при 40 різних генетичних 
синдромах. Серед них слід відзначити син-
дром Сміта-Лємлі-Опіца (вроджене захворю-
вання, пов'язане з порушенням метаболізму 
стеролів внаслідок дефіциту 7-дегідрохолес-
терол редуктази), синдром Мєккєля-Грубера 
(потиличне енцефалоцелє, полідактілія, полі-
кістоз нирок, фіброзні зміни нирок), синдром 
Ламботте (мікроцефалія, голопрозенцефалія, 
затримка внутрішньоутробного розвитку, 
аномалії обличчя), синдром Айкарді (повна 
або часткова відсутність мозолистого тіла, 
порушення структури сітківки, інфантильні 
спазми), синдром Штайнфельда (голопро-
зенцефалія, фокомелія, ущелина піднебіння, 
вроджені вади серця) та ін. [9, 17, 38, 46, 54, 
60]. Частота голопрозенцефалії, пов'язаної 
з хромосомними аномаліями (згідно різних 
літературних джерел), знаходиться в меж-
ах від 33 до 55% і представлена переважно 
синдромами Патау і Едвардса [22, 42, 53]. Та-
кож були ідентифіковані мутації певних  ге-
нів (SIX3 2р21, TGIF 18p11.3, PTCH1 9q22.3, 
GLI2 2q14, CDON 11q23-11q24,  ZIC2 13q32, 
SHH 7q36), що визначають розвиток голо-
прозенцефалії. Зокрема, у людини класичну 
форму голопрозенцефалії визначають мута-
ції трьох генів- SHH, PTC, і  GL12. Однак, 
на сьогоднішній час генетичні взаємодії, що 
полягають в основі виникнення голопро-
зенцефалії, ще не є остаточно визначеними. 
Ідентифікація генів і встановлення генетич-
ної взаємодії має важливе значення для пре-
натальної діагностики і прогнозування голо-
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прозенцефалії [27, 35, 39, 62, 63]. 
До факторів ризику виникнення даної 

патології відносять цукровий діабет, вжи-
вання алкоголю на ранньому терміні вагіт-
ності, гіпервітаміноз А і вплив ретиноєвої 
кислоти, приймання саліцилатів,  засоби, 
що порушують біосинтез холестерину. Було 
визначено, що діти від матерів з цукровим 
діабетом мають 1% ризику виникнення го-
лопрозенцефалії (збільшення в 200 разів  
у порівнянні з контролем) [11, 16, 21, 30, 36]. 
Також необхідно відзначити, що гіпервітамі-
ноз А і ретиноєва кислота виявляють значний 
ембріопатичний ефект і можуть спричиняти 
мальформації центральної нервової системи 
у вигляді вищенаведеної голопрозенцефалії, 
мікроцефалії, мікродизгенезіі, гетеротопії, 
гідроцефалії, аномалії Арнольда-Кіарі та 
лісенцефалії. В експерименті на ембріонах 
курчат було встановлено, що ретиноєва кис-
лота інігібує експресію генів SHH і  PTCH в 
краніофаціальних відділах мозку. У зв'язку з 
цим слід зазначити, що у людини голопрозен-
цефалія також пов'язана з мутаціями в генах 
SHH і PTCH [22, 35]. 

Необхідно виділити 2 основних класи, 
які охоплюють 4 типи даної мальформації. 
До першого («класичного») класу відносять: 
алобарний, семілобарний і лобарний типи 
голопрозенцефалії, при яких найбільш тяж-
ко ураженими ділянками півкуль є базаль-
но-вентральний передній мозок. Виділення 
цих трьох типів «класичного» класу голо-
прозенцефалії пов'язано з іменами вищез-
гаданих W. DeМуег і W. Zeman [18, 19]. До 
другого класу відносять  голопрозенцефалію 
«міжпівкульно-серединної лінії – «midline 
interhemispheric HPE – MIH HPE», при якій 
кортикально-дорсальна частина півкуль не 
розділена, але базальний передній мозок 
може залишатися нормальним [28, 34, 49]. 

Серед  трьох «класичних»  типів голопро-
зенцефалії алобарний тип є найбільш тяжким 
ураженням мозку, коли повністю відсутній 
розподіл кори на дві півкулі з одним великим 
шлуночком. Міжпівкульна щілина, мозолисте 
тіло, серп мозку, прозора перегородка, третій 
шлуночок не сформовані, підкоркові утво-
рення і гіпокамп відсутні (рис.1).

У більшості випадків при даному варіан-
ті голопрозенцефалії діти не життєздатні, 
має місце поєднання з множинними вадами 
внутрішніх органів та інших систем. Ха-
рактерними є виражена дизморфія черепу 
та обличчя у вигляді циклопії, гіпотелориз-

му, ущелини губи та піднебіння, гіпоплазії 
носа, пробосцису.

У випадку семілобарного типу голо-
прозенцефалії є один шлуночок і рудимент 
потиличних часток, передні відділи мозку 
диспластичні, міжпівкульна щілина, мозо-
листе тіло, серп мозку сформовані частко-
во і присутні в задніх відділах мозку, про-
зора перегородка відсутня, бокові шлуночки  
зливаються у ділянці передніх рогів і тіл, 
підкоркові утворення і гіпокамп диспластич-
ні, третій шлуночок гіпоплазований (рис. 2).

Має місце черепно-лицьова дизморфія  
у вигляді гіпотелоризму, гіпоплазії носа, 
ущелини губи та піднебіння. В окремих ви-
падках відмічаються лише мінімальні ано-
малії обличчя.

У випадках лобарної голопрозенцефалії  
є щілина між півкулями, але має місце злит-
тя по серединній лінії поясної звивини. Го-
ловний мозок має сформовані частки, які 
можуть бути нормальної величини. При да-
ній формі голопрозенцефалії бокові  шлу-
ночки з'єднані між собою на рівні передніх 
рогів, відсутня прозора перегородка, лобні 
долі гіпоплазовані, третій шлуночок дифе-
ренційований. Підкоркові утворення і гіпо-

Рис. 1. МР-томограми головного мозку 
у випадку алобарного типу 

голопрозенцефалії

Рис. 2. МР-томограми головного мозку 
у випадку семілобарного 
типу голопрозенцефалії
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камп сформовані. Нюхові тракти і цибулини 
гіпопластичні або відсутні. Мозолисте тіло 

може бути нормальним, гіпопластичним або 
відсутнім (рис. 3). 

Дизморфії черепа та обличчя не є харак-
терними для цього типу голопрозенцефалії 
[14, 50, 59]. 

Другий клас голопрозенцефалії (некла-
сичний, «голопрозенцефалія міжпівкульно-
серединної лінії»), у порівнянні з трьома 
типами першого класичного класу, зустріча-
ється рідше і в більш м'якій формі за своїми 
клінічними проявами. Дорсальна частина 
півкуль не розділена на задню фронтальну 
і парієтальну ділянки і в багатьох випадках 
каудальні ядра і таламічні структури теж 
розділені не повністю. Однак є міжпівкуль-
не розділення базального переднього мозку, 
передньої частини фронтальних часток і по-
тиличних ділянок (рис. 4).

Дизморфії черепу та обличчя не є харак-
терними [10, 44, 48, 55]. Також було вста-
новлено, що генетичні шляхи, що визна-
чають нормальний розвиток дорсального 
переднього мозку, порушені у разі «голо-
прозенцефалії міжпівкульно-серединної лі-
нії», тоді як при першому класичному класі 
голопрозенцефалії генетичні шляхи, що ви-
значають розвиток вентрального переднього 
мозку, вражаються частіше [22]. 

Нижче наведені МР-томограми головного 
мозку у випадку різних типів голопрозенце-
фалії (рис. 1,2,3,4) [64]. 

Аналізуючи клінічні аспекти голопро-
зенцефалії, необхідно відзначити, що при 
голопрозенцефалії у дітей характерними  
є виражена затримка психічного і моторно-
го розвитку; більше, ніж у половині випад-
ків спостерігаються епілептичні напади, які є 
резистентними до антиконвульсивної терапії; 
може виникати дисфункція гіпоталамо-гіпо-
фізарної системи і стовбуру мозку з порушен-
нями температурної регуляції і виникненням 
пойкілотермії, розладами дихальної й карді-
альної функцій; гідроцефалія; гіпо- або анос-
мія, аномалії зорового нерву. 

За наявності декомпенсованої гідроце-
фалії показано нейрохірургічне втручання.  
У разі дефектів обличчя, ущелин губи та 
піднебіння проводяться відповідні хірургіч-
ні пластичні операції. Подальший прогноз 
у разі голопрозенцефалії є несприятливим. 
Для дітей з алобарним типом голопрозен-
цефалії, циклопією і етмоцефалією харак-
терною є загибель протягом першого тижня 
після народження: – біля 50% дітей з цим 
типом голопрозенцефалії вмирає у віці 4–5 
місяців; 20% – впродовж першого року жит-
тя. Високі показники смертності обумовлені 
наявністю дисфункції стовбура головного 
мозку, гіпоталамо-гіпофізарних структур, 
підвищеною чутливістю до інфекцій, труд-
нощами вигодовування (внаслідок анато-
мічних дефектів), супутньою патологією, 
розвитком поліорганної недостатності. Було 
відзначено виживання більше, ніж в 50% ви-
падків у дітей з ізольованим семілобарним 
чи лобарним типами голопрозенцефалії у 
віці 12 місяців за відсутності супутніх вад 
інших органів та систем органів. Затримка 

Неонатологія, хірургія та перинатальна медицина                                        Т. IV, № 1(11), 2014

Рис. 3. МР-томограми головного мозку у випадку лобарного типу голопрозенцефалії

Рис. 4. МР-томограми головного мозку 
у випадку голопрозенцефалії 

«міжпівкульно-серединної лінії»
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психо-емоційного розвитку і стато-кінетич-
них функцій має місце при кожному типі 
голопрозенцефалії, але найбільше – у разі 
алобарного і семілобарного типів. У випад-
ку лобарного типу голопрозенцефалії було 
відзначено, що приблизно у половині випад-
ків діти можуть ходити з підтримкою або са-
мостійно [12, 15, 31, 40, 43]. 

Пренатальна діагностика голопрозенце-
фалії за допомогою ультразвукового методу 
дослідження базується на виявленні харак-
терних змін головного мозку в залежності 
від типу аномалії, що може бути встановле-
но в першому і другому триместрах вагіт-
ності [2, 5, 57].  Перше повідомлення про 
ранню ультразвукову діагностику голопро-
зенцефалії було зроблено у 1986 році: при 
проведенні трансабдомінального ультразву-
кового дослідження в 11 тижнів вагітнос-
ті була визначена мембранозна структура  
в місці черепу плода, у 12 тижнів-наявність 
акранії й мембранозної мозкової тканини,  
у 16 тижнів – встановлено остаточний діа-
гноз голопрозенцефалії з циклопією [58]. 
У разі найбільш тяжкого типу голопрозен-
цефалії (алобарного) має місце візуалізація 
єдиного шлуночка мозку, відсутність розді-
лення зорових горбів, серп мозку і міжпів-
кульна борозна відсутні, часто ця патологія 
поєднана з мікроцефалією. У випадку семі-
лобарного типу голопрозенцефалії в деяких 
випадках можна визначити третій шлуночок 
і частину задніх рогів бокових шлуночків. 
У разі лобарного типу зорові горби і боко-
ві шлуночки майже завжди розділені за ви-
нятком лобних рогів, може бути відзначено 
помірне  розширення бокових шлуночків і 
сполучення між лобними рогами та третім 
шлуночком. Слід відзначити певні труднощі 
щодо діагностики лобарного типу голопро-
зенцефалії, що пов'язано з меншим ступенем 
ураження структур мозку, оскільки базальні 
ганглії й мозолисте тіло не завжди відсут-
ні, але в усіх випадках має місце відсутність 
зображення порожнини прозорої перегород-
ки [47, 57]. У випадку встановлення голо-
прозенцефалії  обов'язковим компонентом є 
оцінка структур обличчя, враховуючи часте 
поєднання голопрозенцефалії з дизморфія-
ми обличчя. Візуалізація та оцінка структур 
обличчя стає можливою з 11–12 тижнів ва-
гітності, однак при використанні апаратури 
високої якості. Для пренатальної ультразву-
кової діагностики пробосцису в більшості 
випадків достатнім є вивчення профілю пло-

да в сагітальній площині. При цьому візу-
алізуються аномальні серединні структури 
обличчя і, зокрема,  хоботоподібний відрос-
ток. Також слід ретельно провести оцінку 
анатомії інших органів і систем.  Необхідно 
відзначити, що при впровадженні сучасних 
діагностичних технологій в режимі 3/4D, у 
порівнянні з двомірною ехографією, є сут-
тєве покращення точності пренатальної 
діагностики [3, 29, 57, 61]. Слід привести 
цікаве дослідження щодо оцінки та інтер-
претації структур головного мозку, пред-
ставлених судинними сплетіннями бокових 
шлуночків і М-ехо (ознака «метелика»), зо-
крема, оцінка їх форми та симетричності в 
якості «скринінгового інструменту» щодо 
ранньої сонографічної діагностики голопро-
зенцефалії в першому триместрі вагітності. 
Групою авторів (W. Sepulveda та ін.) було об-
стежено 378 жінок з групи підвищеного ри-
зику в терміні вагітності від 11 до 14 тиж-
нів. Серед них були встановлені 3 випадки 
(терміни вагітності - від 12 тижнів і 4 днів до 
13 тижнів і 5 днів) з відсутністю візуалізації 
«ознаки метелика» судинного сплетіння і в 
усіх цих випадках при ретельному обстежен-
ні мозку були визначені сонографічні ознаки 
голопрозенцефалії з наявністю однієї моно-
вентрикулярної порожнини і з'єднаних тала-
мусів. Тому визначення і оцінка судинного 
сплетіння бокових шлуночків і М-ехо («озна-
ка метелика») є важливим компонентом для 
раннього скринінгу голопрозенцефалії [47]. 

У деяких випадках метод ультразвукового 
дослідження не завжди дає чітку візуалізацію 
анатомічних структур мозку (через ожирін-
ня, рубцеві зміни черевної стінки жінки, не-
зручне положення плода, рідкісну патологію 
у плода тощо). З метою уточнення діагнозу і 
наступною клініко-прогностичною оцінкою 
метод магнітно-резонансної томографії піс-
ля 20-го тижня вагітності дозволяє суттєво 
покращити виявлення вад центральної нер-
вової системи плода, зокрема голопрозенце-
фалії, за відсутності шкідливої дії на плід та 
у будь-якій площині сканування (аксіальній, 
сагітальній, корональній) [20, 33, 37]. Це є 
дуже важливим щодо вирішення  подальшої 
тактики ведення вагітності, зокрема у жінок 
групи високого ризику, уточнення термінів 
родорозрішення і діагностично-лікуваль-
них заходів після пологів. Отримання якіс-
них МРТ-зображень плода в минулому було 
ускладнено через артефакти внаслідок його 
руху, але в теперішній час цей недолік міні-
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мізовано за рахунок використання надшвид-
ких імпульсних послідовностей (до 400 мс 
на зріз) – HASTE, FACE, FIESTA, SSFSE та 
ін. Напруженість магнітного поля у разі про-
ведення фетальної МРТ зазвичай становить 
1,5  Тесли, а час обстеження, в середньому, від 
20 до 40 хвилин. В якості протипоказань до 
проведення МРТ слід відзначити наявність 
клаустрофобії, металевих фіксаторів, мета-
левих та магнітних імплантатів, судинних 
кліпсів, імплантованих електронних при-
ладів (слуховий апарат, водії ритму серця). 
У першому триместрі вагітності внаслідок 
підвищеної чутливості ембріону до дії різ-
них факторів на процеси поділу клітин, ви-
користання методу МРТ плода не рекомен-
дується  [23, 24, 25]. На сьогоднішній день 
в літературі є повідомлення про застосуван-
ня методу магнітно-резонансної томографії, 
починаючи з 18 тижнів вагітності [26].

В програмі пренатального обстеження у 
разі голопрозенцефалії слід проводити ме-
дико-генетичне консультування, встанови-
ти несприятливі фактори, що діяли під час 
вагітності, визначити каріотип плоду (при 
необхідності й каріотип батьків), прогноз  
і можливий ризик повторення даної анома-
лії. У теперішній час ще остаточно не ви-
значені генетичні взаємодії, які полягають в 
основі голопрозенцефалії. Тому досліджен-
ня у даному напрямку становить одну з важ-
ливих завдань сучасної пренатальної діа-
гностики з визначенням  ризику і прогнозу 
голопрозенцефалії. 

У клініці протягом останнього року було 
2 випадки лобарної голопрозенцефалії у 
дітей з відсутністю анатомічних дефек-
тів обличчя і супутньої патології органів 
і систем. В обох випадках жінкам було по 
28 років, спадковий анамнез необтяже-
ний, каріотип – норма, перші скринінгові  
УЗ-дослідження були неінформативними, 
друге УЗ-дослідження не проводилось і діа-
гнози були встановлені в 3 триместрі і під-
тверджені у 35 тижнів  вагітності при по-
ступленні до Інституту. У першому випадку 
вагітність була третя (перша і друга вагіт-
ності – проводилось екстракорпоральне за-
пліднення, що закінчилось викиднями на 2 і 
3-му тижнях відповідно). У жінки мало міс-
це ожиріння 2 ступеня. Голопрозенцефалія 
була в поєднанні з агенезією мозолистого 
тіла і гіпоплазією хробака мозочка. У друго-
му випадку в жінки була перша вагітність, 
під час якої на першому тижні перенесена 

ГРВІ. В перші місяці вагітності жінка пра-
цювала в офісі з комп'ютерною технікою 
(шкідливі фактори впливу на плід). У цьому 
випадку голопрозенцефалія  була поєднана 
зі spina bifida в попереково-крижовому від-
ділі хребта і гіпоплазією мозолистого тіла. 
Родорозрішення в обох випадках було про-
ведено шляхом операції кесарева розтину. 
Після народження і лікування в реанімацій-
ному відділенні та у відділенні молодшого 
дитинства діти були виписані під нагляд не-
вролога і педіатра за місцем проживання. 
Судом після пологів і в неонатальному пері-
оді не відмічалося. У другому випадку в ди-
тини було проведено нейрохірургічне втру-
чання, враховуючи наявність spina bifida  
в попереково-крижовому відділі хребта з 
гідроцефалією. 

Дані випадки підкреслюють необхідність 
обов'язкового проведення своєчасного скри-
нінгового УЗ обстеження під час вагітнос-
ті. У разі нечіткої візуалізації та підозри на 
будь-яку аномалію розвитку плода згідно 
результатів УЗ дослідження, зокрема, ЦНС,  
необхідним є направлення вагітної для про-
ведення магнітно-резонансної томографії 
малого тазу для своєчасного уточнення діа-
гнозу. Комплексне застосування методів  
УЗ дослідження і магнітно-резонансної то-
мографії покращує якість пренатальної діа-
гностики у значній мірі й дозволяє своєчасно 
корегувати акушерську тактику та зменшити 
перинатальну і малюкову смертність і кіль-
кість інвалідів з дитинства через вроджену, 
але не вчасно діагностовану патологію. 

У випадках діагностики вроджених ано-
малій, зокрема, аномалій ЦНС у плода,  
проводиться пренатальний консиліум і ви-
рішується питання про подальше ведення 
вагітності – або її зберігання або перериван-
ня до 22 тижня гестації (у випадку вродже-
ної аномалії, що несумісна  із життям, при 
відсутності можливості хірургічної корекції 
та при вадах, що сумісні з життям, але тяж-
ко коригуються хірургічним шляхом). Ва-
гітній розповідають про характер і особли-
вості даної патології з наданням правдивої 
інформації за відсутності тиску на родину. У 
випадках пізнього діагнозу вродженої ано-
малії або відмови родиною від переривання 
вагітності проводиться повне клініко-лабо-
раторне обстеження і госпіталізація жінки в 
пологовий стаціонар ІІІ рівня для послідую-
чого родорозрішення. 

Таким чином, голопрозенцефалія є тяж-

Неонатологія, хірургія та перинатальна медицина                                        Т. IV, № 1(11), 2014



125

Випадки з практики

кою аномалією центральної нервової систе-
ми, етіологічні фактори виникнення якої ще є 
недостатньо встановленими, і може зустріча-
тись як в ізольованому вигляді, так і знаходи-
тись в структурі генетично-детермінованих 
і хромосомних синдромів з ураженням орга-
нів і систем органів. Діти з алобарним типом 
голопрозенцефалії в більшості випадків не-
життєздатні і вмирають після народження та 
в перші місяці життя. У разі семілобарного, 

лобарного  типів і «голопрозенцефалії між-
півкульно-серединної лінії», прогноз більш 
сприятливий, однак, діти є інвалідами з ди-
тинства з різноманітною неврологічною па-
тологією, порушеннями загального розвитку 
і розумовою відсталістю. Тому оптимізація й 
своєчасна пренатальна діагностика даної па-
тології є необхідною для її попередження та 
становить  одне з головних завдань сучасної 
перинатальної медицини.
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ГОЛОПРОЗЭНЦЕФАЛИЯ: 
ЭМБРИО-НЕВРОЛОГИЧЕСКИЕ 
И КЛИНИЧЕСКИЕ АСПЕКТЫ, 

пренатальная диагностика, 
СЛУЧАИ ИЗ ПРАКТИКИ 

Т.В. Авраменко, А.А. Шевченко 
 

ГУ «Институт педиатрии, акушерства 
и гинекологии НАМН Украины»
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Резюме. Работа посвящена редкой и тяжёлой 
врожденной патологии центральной нервной 
системы – голопрозэнцефалии вследствие наруше-
ния дифференциации конечного мозга на два полу-
шария, с современным отображением принципов 
пренатальной диагностики, эмбриологических, 
неврологических и клинических аспектов дан-
ной патологии. Приведено описание двух слу- 
чаев голопрозэнцефалии в сочетании с агенезией 
мозолистого тела и гипоплазией червя мозжечка 
(случай 1) и с гипоплазией мозолистого тела и 
spina bifida в пояснично-крестцовом отделе позво-
ночника (случай 2). Обоснована необходимость 
применения современного метода нейровизуа-
лизации – магнитно-резонансной томографии с 
целью оптимизации пренатальной диагностики 
врождённой патологии ЦНС и своевременной кор-
рекции акушерской тактики с целью уменьшения 
перинатальной и младенческой смертности и дет-
ской инвалидности.

Ключевые слова: голопрозэнцефалия, прена-
тальная диагностика, центральная нервная систе-
ма, дети.
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Summary. The work is dedicated to rare and 
severe congenital malformation of the central 
nervous system – holoprosencephaly – through 
disorder of the differentiation of the telencephalon  
into two hemispheres, with modern presentation of 
the principles of prenatal diagnostics, embryological, 
neurological and clinical aspects of this pathology. 
Two cases of holoprosencephaly in combination 
with  agenesis of the corpus callosum and hypoplasia 
of the cerebellar vermis (case number 1) and 
hypoplasia of the corpus callosum and spina bifida 
in the lumbosacral spine (case number 2) have been 
described. It was grounded the necessity of the use 
of modern neuroimaging techniques - magnetic 
resonance imaging for optimization of the  prenatal 
diagnostics  of congenital anomalies of the central 
nervous system and timely correction of obstetric 
tactics in order to reduce perinatal and infant 
mortality and childhood disability.

Keywords: holoprosencephaly, prenatal diagno-
stics, central nervous system, children.


