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3. Пациенты с невынашиванием беременности являются 
группой высокого риска по внутриматочной патологии, следова-
тельно, процедура гистероскопии с последующим лечением вы-
явленной патологии позволяет реально повысить частоту наступ-
ления беременности у данной группы пациентов.
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ГОЛОПРОЗЭНЦЕФАЛИЯ: ГЕНЕТИЧЕСКИЕ АСПЕКТЫ,
КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ, 

МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ КОНСУЛЬТОВАНИЕ 
Зобикова О.Л., Румянцева Н.В.

ГУ РНПЦ «Мать и дитя»

Голопрозэнцефалия (ГПЭ) – один из наиболее часто встре-
чающихся пороков развития переднего мозга, характеризующий-
ся неполным разделением головного мозга на 2 полушария. В за-
висимости от степени и области поражения выделяют 2 типа 
ГПЭ: классическая (алобарная, семилобарная, лобарная формы) и 
срединный межполушарный вариант (midline interhemispheric 
HPE). 

Цель: провести анализ генетической природы ГПЭ, возмож-
ностей ультразвуковой (УЗ) диагностики, определить тактику 
медико-генетического консультирования. Использованы клини-
ческие, лабораторные, инструментальные, патоморфологические 
данные о 49 пробандах, проходивших обследование в РНПЦ 
«Мать и дитя» в период 2008 - 2012 гг.
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Результаты: Исследуемую группу составили 49 пациентов 
с ГПЭ. Пренально выявлено 36 случаев: 31 плод с ГПЭ и у 6 пло-
дов во 2-3 триместрах беременности определялись другие анома-
лии головного мозга, некоторые их них (агенезия мозолистого 
тела, венрикуломегалия) являлись косвенными признаками ГПЭ. 
У 13 пробандов ГПЭ установлена после рождения.

По результатам УЗ скрининга беременных в группе прена-
тально выявленных случаев алобарная ГПЭ установлена у 21 па-
циента, семилобарная – у 12, лобарная – у 4. По медико-
генетическим показаниям были прерваны 32 беременности (12 в 
первом, 20 во втором триместрах), во всех случаях ГПЭ у плода 
был верифицирована патоморфологическим исследованием. 
Преждевременными родами закончились 5 беременностей (1 
мертворожденный в сроке гестации 34 недели). Исследование ка-
риотипа проведено 22/32 плодам и 2/5 родившимся детям. В 
18/24 пренатально выявленных случаях установлен хромосомный 
дисбаланс: 47,ХХ,+13 или 47,ХУ,+13 (5 случаев); 
46,ХY,rob(13;14)(q10;q10),+13 (2 случая); 69,ХХУ (4 случая); по 
одному случаю 47,ХХ,+18; mos46,ХХ,?i(18)(q10)[12]/45,ХХ,-
18[7]; 46,ХХ,del(13)(q14); 46,ХХ,dup(2)(p16p13); 46,ХУ,der(6); 
47,ХX,t(5;9)(q31;q22),+der(9)t(5;9); 
mos46,XX,i(18)(q10)[12]/46,XX, del(18)(р10)[7].

В постнатальной группе (13 человек) пациенты имели менее 
тяжелую форму ГПЭ – лобарную, и нормальный кариотип. Порок 
мозга был установлен у 10 пробандов в неонатальном периоде по 
результатам нейросонографии (подтверждена данными МРТ), и в 
3 случаях выявлен по результатам аутопсии в возрасте 4.5, 6 и 9 
месяцев. Изолированным пороком головного мозга лобарная ГПЭ 
была у 4 пациентов, 3 из них на момент осмотра в возрасте 2,5–4
лет были клинически здоровы, у 1 ребенка в 6,5 лет наблюдался 
левосторонний гемипарез и нормальный интеллект. У 8 пробан-
дов лобарная ГПЭ входила в комплекс МВПР, все имели тяже-
лую задержку психо-моторного развития и неврологические про-
явления.

Заключение: ГПЭ – генетически гетерогенный порок голов-
ного мозга. Наши результаты совпадают с данными литературы о 
значительном вкладе хромосомного дисбаланса в возникновение 
этого порока. Тяжелые формы ГПЭ с высокой вероятностью ди-
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агностируются при УЗ скрининге беременных и являются марке-
рами хромосомных заболеваний, в первую очередь синдромов
Патау, Эдвардса и полиплоидии. Пренатальная диагностика ло-
барной ГПЭ представляет определенные трудности и требует 
уточняющей диагностики (МРТ, КТ). ГПЭ входящая в состав 
МВПР предполагает неблагоприятный витальный и неврологиче-
ский прогнозы. Выявление изолированной формы лобарной ГПЭ 
не исключает нормального развития ребенка.
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ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА ВРОЖДЕННЫХ 
ПОРОКОВ РАЗВИТИЯ И ПРИЧИНЫ ПРЕРЫВАНИЯ 
БЕРЕМЕННОСТИ В МАТЕРИАЛЕ ГРОДНЕНСКОГО 

ОБЛАСТНОГО ПЕРИНАТАЛЬНОГО ЦЕНТРА
1Иодковский К.М., 2Мотюк И.Н., 2Сергей Е.А., 2Главацкая Е.Н., 

1Данилик В.К.
1УО «Гродненский государственный медицинский университет»

2УЗ «Гродненский областной клинический перинатальный центр»

Актуальность. Основной задачей современного
здравоохранения является снижение перинатальной заболеваемо-
сти и смертности. В структуре причин, приводящих к неблаго-
приятным исходам в перинатальном периоде, одну из ведущих 
позиций занимают врожденные пороки развития (ВПР) и хромо-
сомные заболевания у плода [2]. 

Врожденные пороки развития плода занимают 2-3 место в 
структуре причин перинатальной гибели плода и новорожденно-
го. Большое значение имеет ранняя диагностика пороков разви-
тия, которая необходима для своевременного решения вопроса о 
возможности пролонгирования беременности, что определяется 
видом порока, совместимостью с жизнью и прогнозом в отноше-
нии постнатального развития [2]. Структура наследственной и 
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