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Резюме
Врожденные пороки развития (ВПР) представляют собой гетерогенную группу патологических состояний, включающую 
изолированные, системные и множественные аномалии органов и систем различной этиологии: генетической, средовой 
и мультифакториальной. [9, 11, 13, 18, 23, 25, 30, 32, 33, 36, 37, 38] Большинство ВПР имеют мультифакториальную эти-
ологию, что подразумевает одновременное воздействие генетической предрасположенности и дополнительных внешних 
воздействий. Поэтому одной из современных проблем медицинской генетики является оценка распространённости врож-
дённых пороков развития, их нозологического спектра и этиологических факторов.[1, 2, 9, 5, 10, 15, 20, 24, 26, 28, 31, 34, 35]
В связи с этим особое значение приобретает их пренатальная диагностика, одним из основных направлений которой является 
разработка методов выявления врожденных аномалий и наследствен¬ных заболеваний плода на ранних этапах беременности. 
Повышение качества ультразвуковых сканеров, возможность цифровой обработки изображения, и особенно внедрение в практику 
высокоразрешающей трансвагинальной эхографии позволяет перенести решение ряда вопро¬сов пренатального выявления 
врожденной и наследственной патологии на I триместр беременности.[13, 14, 19, 20, 21, 23, 30, 36, 37]. В данной статье прове-
дена оценка возможности ультразвуковой диагностики врожденных пороков развития плода в первом триместре беременности.
Ключевые слова: врожденные пороки развития, ультразвуковая диагностика, пренатальная диагностика

Summary 
The congenital malformations are heterogenic group of pathological conditions, including isolated, systemic and multiple 
anomalies of organs and systems of different etiology: genetic, environmental and   multifactorial. [9,11,13,18,23,25,30,32,33,
36,37,38] The majority of congenital malformations have a multifactorial etiology that implies simultaneous influence of genetic 
predisposition and additional external influences. That is why, the evaluation of prevalence of congenital malformations and their 
nosological spectrum and etiological factors is one of the modern problems of medical genetics. [1,2,9,5,10,15,20,24,26,28,3
1,34,35].  In this regard, their prenatal diagnosis has a particular importance, one of this main direction is the development of 
methods to detect the congenital anomalies and hereditary diseases of fetus on early stages of pregnancy. The increase of the 
quality of ultrasound scanners, the opportunity of digital processing of image, and especially   integration in practice the high-
resolution transvaginal echography allows to postpone the solution of a number of issues of prenatal detection of congenital and 
hereditary pathology on the I trimester of pregnancy. [13,14,19,20,21,23,30,36,37]. In this article the assessment of opportunity 
of ultrasound diagnosis of congenital malformations of fetus during the first trimester of pregnancy was conducted.
Key words: congenital malformations, ultrasound diagnosis, prenatal diagnosis.

Введение
Общим для обследованной нами популяции явилось 

то,  что все пациентки жительницы сельской местности Да-
гестана, у 97,3% из них ультразвуковое исследование было 
первичным, а у 87% оно было проведено без определен-
ных пока¬заний, что  позволяет оценить ее как безвыбо-
рочную. Средний срок ранней ультразвуковой пренаталь-

ной  диагностики аномалий плода в нашем исследовании 
составил 13 недель беременно¬сти, с индивидуальными 
колебаниями от 11 нед и 1 дня до 14 нед и 6 дней.

В ходе исследования у двух плодов с врожденными 
пороками развития в результате пренатального кариоти-
пирования были диагностированы различные хромосо-
мые аномалии.
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Объектом пристального внимания врачей прена-
тальной диагностики являются врожденные аномалии 
центральной нервной системы (ЦНС). Это объясняется 
тем, что пороки ЦНС встречаются часто и также часто 
характеризуются неблагоприятным прогнозом, угрожая 
жизни ребенка или приводя к тяжелой инвалидности. 
Имевшие место  аномалии ЦНС плода при эхографии 
были нами установлены при первом же исследовании в 
сроки обращения пациенток, независимо от метода ска-
нирования. При этом средний срок диагностики пороков 
ЦНС плода при ультразвуковом исследовании составил 
13 нед (+3 дня) с колебаниями от 11 нед (+2 дня) до 14 
нед (+ 6 дней).

Наличие структур головного мозга, незави¬симо 
от их объема, при отсутствии костей свода черепа плода 
нами расценивалась как экзэнцефалия. При этом картина 
структур головного мозга различалась от сформирован-
ных полушарий до недифференци¬рованных эхогенных 
масс над срезом орбит плода (рис. 1)

Еще одним пороком развития ЦНС плода, который 
был выявлен нами при эхографии в ранние сроки бере-
менности, явилась spinabifida.

Термин spinabifida объединяет широкий спектр де-
фектов от кли¬нически незначимого отсутствия отдель-
ного фрагмента позвонка до незаращения целых отде-
лов позвоночника, несовместимых с жизнью. Закрытые 
дефекты составляют 15% всех дорсальных spinabifida 
(частота отдельных форм не установлена). Обычно при 
этих дефектах нет других ассоциированных аномалий 
ЦНС. Пренатальная диагности¬ка закрытых спинальных 
дефектов крайне затруднена, в связи с сохра¬нением при 
УЗИ картины всех структур спинного мозга, позвоночни-
ка и мягких тканей.

Определяющими клиническую картину, характер-
ную для spinabifida и тяжелый прогноз для плода и но-
ворожденного являются откры¬тые дефекты позвоноч-
ника, которые составляют около 85% всех дор¬сальных 

форм spinabifida. При этом наиболее частым дефектом 
является менингомиелоцеле, встречающемся в 75% слу-
чаев от всех форм spinabifida. Именно частота и тяжесть 
этого дефекта являются опреде¬ляющими прогностиче-
скую значимость для плода и новорожденного, когда го-
ворят о spinabifida. Так, при миеломенингоцеле частота 
гидро¬цефалии составляет 70-80%.

Случай 1. Беременная Мураева А.М.,26 лет, житель-
ница села; брак первый, не родственный, профессиональ-
ных вредностей у супругов нет. Соматический анамнез 
не отягощен. Данная беременность пер¬вая. Поводом для 
эхографии явилась необходимость установления сро¬ка 
беременности в связи с нарушением менструального цик-
ла.

При ультразвуковом сканировании обнаружен один 
живой плод. Данные фетометрии соответствовали 12—
13 нед бере¬менности (БПР - 23 мм, длина бедренной ко-
сти — 9 мм, КТР - 61 мм). При эхографии в сагиттальной 
плоскости отмечено отсутствие четкой картины пояснич-
ного и крестцового отделов позвоночника с наличием его 
деформации, что выражено на эхограмме в отсутствии 
типичной для этого среза двухлинейной картины. Также 
обращает вни¬мание и нарушение в нижних отделах по-
звоночника линии покрываю¬щих его мягких тканей, что 
указано стрелкой на рис..2.

Случай 2. Беременная  Сулаева С.С., 28 лет, житель-
ница райцентра, брак пер¬вый, муж двоюродный брат, 
профессиональных вредностей у супругов нет. Данная 
беременность четвертая.  В анамнезе одни нормальные 
роды, два ранних самопроизвольных выкидыша и одни 
преждевременные ро¬ды на 33 неделе, массой плода 
1600 г. У девочки имелась спинномозговая грыжа и ги-
дроцефалия. Ребенок умер через неделю. Генетическое 
исследование проведено не было.

В течение настоящей беременности при ультразву-
ковом сканировании имеется один плод  с параметрами, 
соответствующими менструальному сроку 13 нед и 3 дня 

Рис. 1. Ахмедова А.А., 23 года. Беременность 12 
нед. Экзэнцефалия. Трансвагинальное сканирование, 
Имеются орбиты плода и сохраненная структура 
полушарий мозга без картины костей свода черепа.

Рис. 2. Мураева А.М., 26 лет.  Беременность 12—
13 нед. Трансвагинальное сканирова¬ние. Сагитталь-
ный срез. Spinabifida
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(БПР -24 мм, длина бедренной кости -12 мм и КТР -69 
мм). Сканирование в поперечном сечении позволило по-
лучить в верхнем отделе поясничного отдела типичную 
картину патологии по¬звоночника - отсутствие задних 
дуг позвонков, расхождение боковых отростков и нали-
чие грыжевого образования (рис.3).

При исследовании в са¬гиттальной плоскости так-
же было выявленопараспинальное жидкост¬ное образо-
вание 8x6 мм, с ровным четким контуром толщиной до 1 
мм, указанное стрелкой на рисунке  4.

Выставленный диагноз не вызывал сомнения - 
«Spinabifidacystica (менингоцеле)». Учитывая анамнез 
(повторное рождение с аналогичным пороком развития, 
родственный брак) можно предположить наличие гене-
тической при¬чины аномалии. Рекомендована консульта-
ция генетика.

Одним из наиболее частых пороков пло¬да, встре-
чающихся в ранние сроки беременности, является  ки-
стозная гигрома шеи. Пренатальная диаг¬ностика это-
го порока становится возможной после формирования 
кли-нической картины нарушения лимфатико-венозного 
дренажа, которая обычно проявляется в виде кистозных 
образований (чаще  двухсторон¬них), локализующих-
ся в шейно-затылочной области. Диагноз кистозной ги-
громы в ранние сроки бе¬ременности устанавливался 
при выявлении кистозного образования в шейно-заты-
лочной области или при картине увеличения толщины 
во¬ротникового пространства с наличием внутренних 
перегородок.

Случай 3. Магатова Л.З., 32 года. Беременность 
3-я, ребенок один (девочка), в анамнезе ранний само-
произвольный аборт. Брак не родственный. Мужу 36 лет. 
Проживают в райцентре. Отягощающих факторов нет. 
При ультразвуковом исследовании выяв¬лен один плод 
мужского пола, по параметрам фетометрии (КТР – 88 мм, 
БПР — 26 мм) соответствующий менструальному сроку 
14 (+1 день) недель. В ходе скрининга выявлено расшире-

ние воротникового про¬странства плода до 6 мм, в струк-
туре которого при поперечном скани¬ровании установле-
но наличие перегородок (рис. 5).

Был поставлен диагноз кистозной гигромы шеи 
плода. Объем образования составил 179 мм3. Исследуя 
эмбриогенез пороков развития передней брюшной стен-
ки, выявлено, что эти дефекты образуются уже к 28 дню 
гестации. Но на современном этапе пренатальная эхогра-
фия не позволяет выявлять наличие самих дефектов. Уль-
тразвуковая диагностика данных пороков стано¬вится 
возможной с момента формирования объемного образо-
вания (будь то грыжевой мешок или свободно располо-
женные органы) достаточных размеров, примыкающего 
к передней брюшной стенке снаружи.

Рис. 3.Сулаева С.С., 28 лет. Беременность 13 нед 
и 3 дня.Трансвагинальное сканирование, поперечный 
срез Spinabifidacystica.

Рис. 4.Сулаева С.С., 28 лет. Беременность 13 нед 
и 3 дня. Spinabifidacystica.Трансвагинальное сканиро-
вание, сагиттальный срез

Рис. 5 Магатова Л.З., 32 года. Беременность 14 
нед и 1 день. Трансабдоминальное сканирование. 
Стрелки указывают на контур образования воротни-
ковой области плода, в полости которого видны пере-
городки.
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Омфалоцеле представляет собой дефект брюшной 
стенки в облас¬ти пупочного кольца с образованием гры-
жевого мешка из амниоперитонеальной мембраны, со-
держащего брюшные органы.

В данном наблюдении при ультразвуковой диагно-
стике омфалоцеле плода обнаружено в первом триместре 
беременности. Содержимое грыжевого обра¬зования 
было представлено различным количеством петель ки-
шечника и свободной жидкостью, что четко позволяло 
визуализировать амниоперитонеальную мембрану, обра-
зующую грыжевой мешок (рис.6)

Аномалия стебля тела характеризуется обширным 
дефектом пе¬редней брюшной стенки плода и рудимен-
тарной пуповиной. Частота встречаемости этой анома-
лии составляет 1 на 14000 новорожденных.

      Данное клиническое наблюде¬ние было  един-
ственным случаем в нашей практике.

Выше  описанные признаки (внебрюшное располо-
жение органов, включая мочевой пузырь, фиксированное 
положение плода, отсутствие визуализации пуповины и 
нижних отделов позвоночника) позволили идентифици-
ровать данную аномалию как аномалию стебля тела пло-
да. Мочевыделительная система  в  данном  исследова-
нии  представлена только уве¬личением мочевого пузыря 
плода (мегацистис). Увеличение мочевого пузыря, в боль-
шинстве случаев, является одним из призна¬ков различ-
ных врожденных пороков развития плода, приводящих к 
низкой обструкции мочевыводящих путей. Для установ-
ления данного порока при ультразвуко¬вом исследова-
нии плода в 10-14 нед беременности в нашей практике 
использовался общепринятый критерий - увеличение 
продольного раз¬мера мочевого пузыря более 8 мм.

Случай 4. Исаева И.М., 28 лет. Беременность третья, 
двое детей (девочка и мальчик).  Брак не родственный, 
мужу 30 лет, жители села. Отягощающих факторов нет. 
При трансва¬гинальном ультразвуковом исследовании 
выявлен один плод, по пара¬метрам фетометрии (бипа-
риетальный размер 18мм, длина бедренной кости 6 мм) 
соответствующий менструальному сроку 12 (+4 дня) 
не¬дель. Количество околоплодных вод в норме. Опре-
деление КТР не представлялось возможным, в связи с не-
возможностью визуализации нижних отделов позвоноч-
ника. У плода отмечено внебрюшное распо-ложение его 
кишечника, печени и мочевого пузыря, с максимальным 
продольным размером до 10 мм (рис. 7)

Случай 5. Алиева М.Д.,  29 лет. Беременность вто-
рая, один ребенок. Брак не род¬ственный, мужу 33 года. 
В течение последних шести лет лечилась по поводу вто-
ричного бесплодия. При трансвагинальном ультразву-
ковом исследовании выявлен один плод, по параметрам 
фетометрии (БПР - 27 мм, длина бедренной кости - 11 
мм) соответствую¬щий менструальному сроку 13 недель. 
Диагностировано увеличение мочевого пузыря плода до 
12 мм. Количество околоплодных вод в норме. (рис. 8).

 

Рис.6. Акаева С.С., 33 года. Беременность 12 
нед. Трансвагинальное сканирование. Омфалоцеле. 
Стрелками указана амнио-перитонеальная мембра-
на, ограничивающая грыжевой мешок с петлями  ки-
шечника плода.

Рис.7. Исаева И.М.,28 лет. Беременность 12нед и 4 дня. Трансвагинальное сканирование. Эхограммы отража-
ют грыжевые органы плода: А -стрелками указан конгломерат кишечника; Б - мочевой пузырь.
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Сроки диагностики нарушений развития сердца 
плода при эхо¬графии были обусловлены сроком обра-
щения беременных к нам на ис¬следование. Во всех слу-
чаях патология была выявлена при первом ис-следован
ии.                                         

Случай 7. Хасанова Х.У., 28 лет. Срок по данным по-
следней менструации 13 нед и 2 дня. При трансабдоми-
нальном сканировании у плода выявленгидроперикард. 
Ритм и частота сердцебиения были нормальными. Дета-
лизировать структуры сердца не представлялось возмож-
ным.(рис.9)

Анамнез пациентки  не был отягощен, предстояли 
повторные роды. Супруг  пациентки являлся  двоюрод-
ным братом. 

Данный сочетанный порок развития при ультразву-
ковом исследовании встретился в единственном числе. 

Случай 8. Алиева С.М., 33 года. Беременность 
4-я, двое детей, один аборт. Брак не родственный, мужу 
38 лет, оба жители села. Отягощающих факторов нет. 
Менстру¬альный срок беременности 13 нед и 2 дня. При 
трансабдоминальном ультразвуковом скрининге выявлен 

один плод, по параметрам фетометрии (КТР - 62 мм, БПР 
- 22 мм, ДБ - 6 мм) соответствующий сроку 12 недель. 
Выявлены кистозная гигрома шеи плода, омфалоцеле и 
ано-мальное расположение стоп. Отмечалась внутренняя 
косолапость под углом 90° (рис. 10). Остальные структу-
ры конечностей были сформиро¬ваны правильно.

Беременность была прервана, от проведения цито-
логического исследования супруги отказались.

Скелетные дисплазии в данной работе представле-
ны также единственным наблюдением.

Случай 8. Османова М.М., 26 лет. Беременность 1-я., 
Брак неродственный, мужу 26 лет, живут в селе. Отяго-
щающих факторов нет. Направлена на консультативный 
прием по поводу расширения воротникового простран-
ства. При тран¬сабдоминальном ультразвуковом иссле-
довании выявлен один плод, по параметрам фетометрии 
(КТР-60 мм, БПР-20 мм) соответствующий менструаль-
ному сроку 12 недель. Выявлены кистознаягигрома шеи 
плода, мегацистис. Также обращало внимание выражен-
ная деформация и укорочение всех трубчатых костей ко-
нечностей.(рис. 11)

Рис. 8. Алиева М.Д.,29 лет. Беременность 13 нед. 
Трансвагинальное сканирование. Показан увеличен-
ный (диаметр 12 мм) мочевой пузырь) плода.

Рис. 9. Хасанова Х.У., 28 лет. Гидроперикард. А - 12 нед и 1 день, трансвагинальное исследование. Б - 13 нед и 1 
день трансабдоминальное. Стрелки пока¬зывают наличие жидкости в перикардиальнои полости.

Рис. 10. Беременность 13 нед и 2 дня. Трансабдо-
минальное ис¬следование. Отмечены омфалоцеле и 
ано¬мальное расположение стоп.
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Заключение
Таким образом, в настоящее время всё большее 

значение приобретает ранняя пренатальная диагностика 
порок развития плода, что связано с ростом удельного 
веса этой патологии в структуре детской заболеваемости 
и смертности. Возможности хирургической коррекции 
большинства ВПР ограничены, а для множественных 
пороков развития малоперспективны. Соответственно, 
наиболее целесообразным является развитие комплекса 
мероприятий, направленных на улучшение диагностики 

и регистрации ВПР. При использовании эхографической 
оценки анатомии плода практически каждую вто¬рую 
аномалию удается обнаружить уже при первом скринин-
говом ультразвуковом исследовании, проводимом в ран-
ние сроки беременности.■

З. Ю. Амаева, С-М. А. Омаров, Н. С-М. Омаров 
Д.К. Кантаева, ГБОУ ВПО «Дагестанская государ-
ственная медицинская академия» МЗ РФ, Махачкала 

Рис. 11. Османова М.М., 26 лет. Беременность 12 нед. Трансабдоминальное сканирование. Стрелками отмече-
ны укороченные и деформированные конечно¬сти плода: А - нога, Б - рука.
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