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В недрение м агн и тн о -р езо н ан сн о й  
том ограф и и  (МРТ) в клиническую  
практику способствовало выявлению 
значительного количества пациентов 
с мальформацией Киари I типа (MKI), 
проявляющейся опущением каудаль­
ных отделов мозжечка и ствола мозга 
ниже уровня большого заты лочного 
отверстия (БЗО) [1,15]. Типичными 
невр о л о ги ч ески м и  п роявлениям и  
при MKI являются субокципитальные 
головные боли, стволовые, мозжечко­
вые и п роводн иковы е спинальн ы е 
нарушения [2,5,9,10]. Наиболее о бо ­
снованной  теорией  возникновения 
MKI в настоящее время является пред­
ставление о вторичном ее происхож ­
дении у больных с костными анома­
лиями краниовертебральной области 
(КВО) [13] и краниостенозам и [18], 
которые способствую т уменьшению 
объема задней черепной ямки (ЗЧЯ) 
[15,16]. Имеется ряд публикаций  с 
опи санием  сем ейны х случаев MKI, 
указывающих на роль наследствен­
ных ф акторов в ее происхож дении 
[1,12,13,15]. Целью настоящей работы 
явилось изучение генетических ас­
пектов MKI.

Материал и методы 
исследования
Для выявления частоты встречаемос­
ти MKI были проанализированы дан­
ные МРТ КВО 13500 амбулаторны х 
пациентов с неврологической симп­
томатикой. В условиях клиники было 
обследовано 364 пациента (129 муж­
чин и 235 женщин) с MKI в возрасте 
от 14 до 62 лет. У 47 пациентов с MKI 
п роведен о  о бсл ед о ван и е  91 р о д ­
ственника первой степени родства 
(родители, дети, сибсы). У 26 из 47 
пробандов определялась только MKI, 
а у 21 пробанда - MKI в сочетании с 
сирингомиелией. Всем больным и их 
родственникам были проведены: кли­
ническое неврологическое обследо­

вание, краниография и МРТ головно­
го и спинного мозга. МРТ обследова­
ние вы полнено  на томограф е 
Gyroscan Т5 фирмы “Philips Medical 
System s”, необходи м ы е измерения 
произведены  на среди нны х  сагит­
тальных срезах в режиме Т 1W. Опуще­
ние миндалин мозжечка ниже уровня 
БЗО измерялось по общепринятому 
методу [15]. Опущение продолговато­
го мозга оценивалось как отношение 
части продолговатого мозга, опущен­
ной ниже уровня БЗО (линия McRae), 
ко всей длине продолговатого мозга 
в процентах. У 120 лиц контрольной 
группы, не имевших патологии стро­
ения черепа и мозга, миндалины моз­
жечка находились выше уровня БЗО 
на 1,5 ± 0,2 мм, а опущение продолго­
ватого мозга ниже уровня БЗО соста­
вило 18,5% ± 0,7%. У пациентов с MKI 
во всех случаях имелось большее, чем 
в “норм е”, опущение каудальных от­
делов п р о д о лго в ато го  м озга ниже 
уровня БЗО. Степень выраженности 
MKI определялась по величине опу­
щения продолговатого мозга: MKI I 
степени - на 20% - 25%, MKI II степени 
- на 26%-59%, MKI III степени - на 60% 
и более. Краниография проведена на 
рентгеновском аппарате Diagnost - 56 
фирмы “Philips Medical Systems”. На­
личие аном алий КВО определялось 
на основании расчета общепринятых 
р ен тген о м етр и ч еск и х  показателей
[9].
При клиническом обследовании ана­

лиз тяжести заболевания проводился 
согласно  балльной системе оценки 
объективного неврологического де­
фицита по модифицированной нами 
табл и ц е  кл и н и чески х  признаков, 
предлож енной для оценки МК и си­
рингомиелии [15], где каждый объек­
тивный симптом заболевания опреде­
лялся от 0 до 3 баллов в зависимости 
от его выраженности. При сборе се­



мейного анамнеза обращалось внима­
ние на брак родителей. Если родите­
ли были* выходцами из одного села с 
оседлым составом жителей, это опре­
делялось нами как эндогамный брак 
родителей, что подразумевало повы­
шенный уровень инбридинга. Для ис­
ключения патологии хромосом у 50 
пациентов с различной выраженнос­
тью MKI проведено цитогенетическое 
исследование по общепринятой мето­
дике [3]. Статистическая обработка 
материала проведена на персональ­
ном компью тере с использованием  
программы Statistica 5.0, Stat. Soft., Inc., 
USA.: описательная статистика, про­
верка различий средних величин по t 
тесту и вы числение кан онических  
корреляций.

Результ ат ы
1. Высокая частота встречаем ости  
MKI. При анализе данны х МРТ КВО 
13500 амбулаторных пациентов с не­
врологической симптоматикой отме­
чалась частая встречаемость MKI, ко­
торая была выявлена у 530 пациентов 
(3,9% случаев).
2, Полиморфизм морфологических и 
неврологических прсшше.ний у 
больных с MKI часто выявлялись ано­
малии костей основания и свода че­
репа. Среди 364 пациентов базиляр­
ная импрессия была выявлена у 298 
(81,9%), платибазия - у 114 (31,3%), 
ассимиляция или близкое расположе­
ние задней дуги атланта к чешуе заты­
лочной кости - у 107 (29,4%), измене­
ние формы черепа со снижением вы­
соты свода - у 100 (27,5%). Отмечен 
широкий полиморфизм м орф ологи­
ческих изменений центральной не­
рвной системы (ЦНС), которые про­
являлись опущением продолговатого 
мозга и м индалин  м озж ечка ниже 
уровня БЗО, а в наиболее выраженных 
случаях - деформацией и кинкингом 
продолговатого мозга, ликвородина- 
мическими нарушениями на уровне 
КВО с развитием гидроцефалии и си­
рингомиелии (табл. 1). Из 364 боль­
ных у 61 была MKI I степени, у 201 -

MKI II степени и у 102 - MKI III степе­
ни. Показатели опущения продолго­
ватого мозга и миндалин мозжечка во 
всех группах достоверно отличались 
от идентичны х показателей  к о н т ­
рольной группы (Р < 0,001). По мере 
увеличения степени вы раж енности 
MKI достоверно чаще встречались де­
формация и кинкинг продолговатого 
мозга, сирингомиелия и гидроцефа­
лия в каждой последующей группе (Р 
< 0,05). Количественные изменения 
морфологических изменений у паци­
ентов с MKI представляли из себя не­
преры вны й спектр  от показателей  
“нормы” до выраженной патологии.
В табл. 2 представлена частота встре­

чаем ости объективны х н еврологи ­
ческих сим птом ов заболевани я у 
больных с MKI. Наиболее часто встре­
чались кохлеарны е, вестибулярно­
мозж ечковые, бульбарны е и двига­
тельные проводниковые нарушения. 
У 41,0% пациентов с MKI I степени 
определялось бессимптомное носи- 
тельство патологии, а у больных с MKI 
II и III степени отсутствие неврологи­
ческой сим птом атики  встречалось 
значительно реже. По мере увеличе­
ния степени выраженности MKI дос­
товерно нарастало количество невро­
логических симптомов в каждой пос­
ледующей группе (Р< 0,05) за исклю­
чением глазодвигательных наруш е­
ний, где достоверны е отличия име­
лись только между группами с MKI I 
степени и MKI III степени (Р< 0,05). 
О пределялся непреры вны й спектр 
переходов от субклинических форм 
заболевания к формам с ярко выра­
ж енной клинической  си м п том ати ­
кой. Тяжесть течения заболевания у 
п ац иентов  с MKI была р азли чн ой  
(табл. 3). С нарастанием степени вы­
раженности MKI достоверно увеличи­
вался суммарный неврологический 
дефицит в каждой последующей груп­
пе (Р< 0,05). Клинический полимор­
физм MKI проявлялся разным возрас­
том начала заболевания и его первы­
ми проявлениям и , р азн о о б р ази ем



Мужчины (п= 129) Женщины (п=235)
М орфологические MKI 
изменения I ст.

(п=2б)

MKI 
II ст.

(п=79)

MKI 
III ст.

(п=24)

MKI MKI MKI
I ст. II ст. III ст. 

(n=35) (п = 122) (п=78)
Опущение продол­
говатого мозга 24,1 ±0,2' 
ниже БЗО, М ± ш, %

• 40,0±0,9* б4,4±1,0* 24,2±0,2* 39,8±0,4* 66,0±0,5*

Опущение миндалин 
мозжечка ниже БЗО, 1,5±0,3* 
М ± гп, мм

6,5±0,3* 14,6+1,4* 1,7±0,2* 5,4±0,2* 14,8±0,5*

Частота встречаемости 
передней деформации 
ствола мозга зубовид­
ным отростком С2 абс. -

‘ %
10

12,7А
19

79,2А
2 14 63 

5,7 11,5А 80,8А
Частота встречаемости 
кинкинга продолгова­
того мозга абс.

%
- 17

7 0 ,1А
2 54 

1,6А 69,2А
Частота встречаемости 
сирингомиелии абс. 4 

% 15,4
21

26,6 А
15

62,5А
2 28 31 

5,7 23,0А 39,7А
Частота встречаемости 
гидроцефалии абс. 3 

% 11,5
25 

31,6А
13

54,2А
4 31 35 

11,4 25,4А 44,9А
Примечание. БЗО - большое затылочное отверстие; MKI - мальформация Киари I типа;
Дост оверные различия: * - с показателями контрольной группы ( Р  < 0,001); А - меж ду идентичными 
показателями двух соседних групп по м ере нараст ания степени MKI ( Р < 0,05).

комбинаций неврологических симп­
томов и их выраженностью , а также 
различным течением заболевания.
3, Преимущественное поражение лиц 
определенного пола^Раздичие клини­
ки заболевания в зависимости от пола 
и возраста. Из 13500 амбулаторных 
пациентов, обследованных методом 
МРТ, MKI обнаружена у 530 человек. 
М альф ормация чащ е встречалась у 
женщин, отнош ение пациентов муж­
ского  пола к п ациентам  ж енского  
пола было как 2 : 3 (211 мужчин и 319 
женщин). У мужчин выявлена тенден­
ция к более частой  встречаем ости  
си р и н го м и ел и и  и ги др о ц еф ал и и  
(табл .1), д о сто в ер н о е  увели чение  
встречаемости сирингомиелии у них

вы явлено при MKI III степени  (Р < 
0,05). Следует отметить, что у мужчин 
заболевание развивалось в более ран­
нем возрасте, чем у женщин: у мужчин
- в возрасте 30,7 ± 0,7 лет, а у женщин
- в 32,7 ± 0,4 лет (Р < 0,05). У мужчин 
также отмечалась тенденция к более 
выраженным неврологическим про­
явлениям заболевания (табл. 3), что, 
вероятно, было связано с более час­
той встречаемостью  у них гидроце­
фалии и сирингомиелии. Таким обра­
зом, реже поражаемый пол имел бо­
лее тяжелое течение заболевания. 
Н аблю далась четкая зависим ость 
проявлений заболевания от возраста. 
У пациентов молодого возраста, даже 
имеющих выраженную MKI, могло не



Объективные Пациенты с MKI (n=364)
неврологические MKI I ст. (п=61) MKI II ст. (п=201) MKI III ст. (п=102)
симптомы абс. % абс. % абс. %
Глазодвигательные 5 8,2 28 13,9 23 22,5Л
Кохлеарные,
вестибулярно­ 35 57,4 187 93,0- 100 98,0е
мозжечковые
Бульбарные 10 16,4 72 35,8* 68 66,7*
Проводниковые 
(двигательные и 
чувствительные)

11 18,0 70 34,8* 75 73,5*

Сегментарные 
(двигательные и 
чувствительные)

8 13,1 53 26,4’ 58 56,9*

Отсутствие
объективных 25 41,0 10 5,0* 1 1,0е
симптомов
Примечание. MKI - мальформации Kuapu I типа;
Достоверные различия: ' - между идентичными показателями двух соседних групп ном ере нарастания  
степени MKI (Р < 0,05); А - между показателями частоты встречаемости глазодвигательных наруш е­
ний в группах с MKJ / и III степени (Р < 0,05).

быть объективных симптомов заболе­
вания, а у больных в зрелом и пожи­
лом возрасте неврологические симп­
томы были, как правило, м ногочис­
ленными и выраженными. При прове­
дении к ан о н и ч еск о й  ко р р ел яц и и  
между объективными неврологичес­
кими симптомами заболевания, мор­
ф ологически м и при знакам и  MKI 
(степенью опущения продолговатого 
мозга и м индалин  м озж ечка ниже 
уровня БЗО) и возрастом  пациента

была выявлена статистическая связь (г 
= 0,63; Р < 0,001). Таким образом, кли­
нические проявления заболевания у 
больных с MKI зависят от комплекса 
морфологических изменений и воз­
раста пациента.
4. Учащение встречаемости эндогам­
ных браков родителей в группе паци­
ентов с наиболее выраженными MKI. 
Эндогамный брак родителей был вы­
явлен у 42,5% пациентов, причем, при 
MKI I степени он был обнаруж ен у

Таблица 3■ Сумм арны й пат ологи ческий неврологи ческий  балл  
у  пациент ов с м аль ф орм  ацией  К иари  /  т ипа

Пациенты с MKI Выраженность неврологического дефицита в баллах
( п = 364 ) Мужчины, М ± m________ Женщины, М ± m______

MKI I степени (n= 6l) 
MKI II степени (n=201) 
MKI III степени (n=102)

8,2 ± 3,2
18.9 ± 1,9 *
36.9 ± 4,0 *

8,2 ±2,4 
14,8 ± 1,4 * 
35,3 ± 0,8 *

Примечание. MKI - мальформация Kuapu I типа; Достоверность различий: * - между показателями двух  
соседних групп по м ере нарастания степени MKI (Р < 0,05).



38,5%, MKI II степени - у 35,7% , а при 
MKI III степени - у 57,5% больных.
5. Начало заболевания нередко связа­
но с воздействием экзогенных ф акто­
ров. Начало заболевания у ряда боль­
ных было связано с дополнительны ­
ми факторами: легкая травма черепа 
и позвоночника - у 30 больных, стресс 
с повышением артериального давле­
ния - у 58, острая респираторная ин ­
фекция с сильным кашлем - у 14, бе­
ременность - у 4.
6. MKI у ближайших родственников 
встречалась значительно ч а т е , чем 
среди 13500 обследованных на МРТ 
амбулаторных пациентов. При анали­
зе данны х МРТ обследовани я р о д ­
ствен н и ко в  о казалось , что  у 81 
(89,0%) из 91 родственника имелась 
костная патология свода и основания 
черепа, но, как правило, меньшей вы­
р аж енности , чем у пробанда. MKI 
встречалась у родственников реже, 
чем костная патология черепа и была 
выявлена у 65 (71,4%) человек. При 
МРТ обследовании у родственников 
первой степени родства MKI встреча­
лась во много раз чаще (71,4%), чем у 
амбулаторных пациентов (3,9%).
7. Сходство морф ологических, .и .кли ­
нических проявлений у пр обанда и 
родственников первой степени род­
ства. Однотипная с пробандом комби­
нация MKI и аномалий свода и осно­
вания черепа  была вы явлена у 46 
(50,5%) родственников. Наблюдался 
один семейный случай сирингом ие­
лии, когда у одной из сестер пробан­
да с аномалиями костей черепа, MKI 
и сирингомиелией была выявлена со­
верш енно однотипная с пробандом 
м орф о л о ги ческая  патология. Двое 
других сестер сирингомиелии не име­
ли, но у них были выявлены MKI и 
сходные с пробандом аномалии кос­
тей черепа. У 33 (36,3%) родственни­
ков, имеющих MKI, при обследовании 
была выявлена объективная невроло­
гическая симптоматика. Несмотря на 
полиморфизм неврологических сим­
птомов, отмечалась схожесть клини­

чески х  п р о явл ен и й  заболевани я у 
пробандов и их родственников.
8. Чем выше степень выраженности 
MKI у пробандов. тем чаше у их рол- 
ственников выявлялась однотипная 
патология (М К П . Так, в семьях, где 
пробанды имели MKI I степени, сход­
ная патология (MKI) была выявлена у 
62,5% родственников, при MKI II сте­
пени - у 63,2%, при MKI III степени - в 
80,0% случаев. Таким образом, часто­
та встречаемости MKI у родственни­
ков зависела от выраженности пато­
логии у пробанда.
9. При цитогенетическом исследова­
нии у 50 пациентов с MKI различной 
степени выраженности хромосомная 
патология не была выявлена. 
Результаты проведенного обследова­

ния свидетельствуют о мультифакто- 
риальном характере MKI, что согласу­
ется с мнением ведущих отечествен­
ных и зарубежных генетиков по воп­
росу о моделях наследования анома­
лий ЦНС [3,4,6-8,11,14,17].
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