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Резюме
В статье рассмотрены эпилептические проявления у больных с пороками развития мозолистого тела на примере 
двух дисэмбриогенетических синдромов (Айкарди и Пьера-Робена). Данные наследственные синдромы объеди-
няет наличие выраженных эпилептических проявлений, соматической врожденной патологии, пороков развития 
мозолистого тела. Лечение – преимущественно симптоматическое. В подавляющем большинстве наблюдений 
эпилептические приступы резистентны к назначаемой противосудорожной терапии. В отличие от большинства 
других нейрогенетических синдромов с известным молекулярным дефектом, ДНК-тестирование при синдромах 
Айкарди и  Пьера-Робена остается весьма сложной задачей, и  основное внимание в  диагностике заболевания 
принадлежит комплексному клинико-нейровизуализационному исследованию. Своевременное распознавание 
данных синдромов представляет собой непростую задачу, решение которой требует большого клинического опы-
та, практических знаний не только в неврологии, но и в смежных областях медицины.
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Синдром Айкарди, агенезия мозолистого тела, синдром Пьера-Робена, эпилептические приступы, двигательный 
дефицит, когнитивные расстройства, противосудорожные препараты. 
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Epilepsy manifestations in patients with malformations of the corpus callosum
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Summary 
The article deals with epileptic manifestations with malformations of the corpus callosum of the example of two 
disembriogenetic syndromes (Aicardi syndrome and Pierre-Robin syndrome). These hereditary syndromes have in 
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Мозолистое тело (МТ) является самой круп-
ной церебральной комиссурой, располагаю-
щейся в нижней части продольной межполу-

шарной щели и  соединяющей большие полушария 
головного мозга [28]. Анатомически МТ представля-
ет собой спайку белого цвета, расположенную спере-
ди назад и имеющую длину около 7-9 см. Передний 
отдел МТ загибается вперед, вниз и назад, образуя 
колено (genu), переходящее внизу вначале в  клюв 
(rostrum), затем в концевую (терминальную) пластин-
ку. Средний отдел ствол (body) является наиболее 
длинной его частью, а  утолщенный задний отдел 
МТ – валик (splenium) отделен от средней части МТ 
перешейком (isthmus), который свободно нависает 
над шишковидной железой и  пластинкой крыши 
среднего мозга [13] (см. рис. 1). 

Этиологический спектр пороков развития МТ 
очень широк. Часто неблагоприятные факторы, воз-
действующие на развивающийся организм, являют-
ся причиной мутаций и появления различных анома-
лий развития. В отдельных случаях полученные ре-
зультаты позволили предположить время воздей-
ствия на плод так называемого «тератогенетического 
терминационного периода». 

Различные аномалии развития МТ описаны при 
трисомии 8-й и  18-й пар хромосом, дисомии 
по  Y-хромосоме, синдромах Андерманна, Дауна, 
Миллера-Дикера, Смита-Лемли-Опитца, Сотоса, Рет-
та, Рубинштейна-Тейби, Уокера-Варбург, Шапиро, 
Эдвардса, аномалиях Арнольда-Киари, Денди-Уоке-

common is expressed epileptic manifestations, malformations of the corpus callosum and other somatic congenital 
abnormality. The treatment is mainly symptomatic. Unlike most other neurogenetic syndromes with known molecular 
defect, DNA testing at Aicardi syndrome and Pierre-Robin syndrome is very difficult task, and the focus of the diagnosis 
of the disease belongs to the complex clinical and neuroimaging studies. Timely detection of these syndromes is a 
difficult task that requires a great deal of clinical experience, practical knowledge, not only in neuroscience but also in 
the related fields of medicine.

Key words
Aicardi syndrome, agenesia of the corpus callosum, Pierre-Robin syndrome, epileptic seizures, motordeficit, cognitive 
decline, anticonvulsants.
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ра, фетальном алкогольном синдроме, туберозном 
склерозе, синдроме Айкарди и др. [2,6]. В частности, 
агенезия мозолистого тела (АМТ) может быть ассо-
циирована с аутосомно-рецессивным, доминантным 
или Х-сцепленным типом наследования [29]; по дан-
ным [11], АМТ при синдроме Айкарди (СА) является 
результатом нарушения процессов запрограммиро-
ванного апоптоза. Кроме того, не исключено, что при 
СА эмбриональный мозаицизм с мутацией Х-сцеп
ленного гена является дополнительным механизмом 
наследования [20]. Между тем, H. Ropers и соавт. [23] 
выявили у  больной СА микроделецию в  хромосом-
ной области Хр22.3. 

СА представляет собой врожденное мультиси-
стемное заболевание, характеризующееся эпилепти-
ческими приступами, задержкой психического и ре-
чевого развития, наличием хориоретинальных лаку-
нарных очагов на  глазном дне, а  также наличием 
порока развития мозолистого тела. Адекватная ин-
терпретация данного синдрома до сих пор вызывает 
определенные затруднения у  клиницистов. В  боль-
шинстве наблюдений у больных СА встречаются че-
репно-лицевые дисморфии (микроцефалия, гидро-
цефалия, аномалии ушной раковины и другие). Этот 
факт подчеркивает диагностическую значимость 
тщательного внешнего осмотра и общесоматической 
оценки при их обследовании. Неврологическое об-
следование играет не менее важную роль в диагно-
стике СА. Наиболее яркими системными клинически-
ми проявлениями СА являются пароксизмальные 
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неврологические расстройства, к которым относятся 
эпилептические приступы в  виде инфантильных 
спазмов, манифестирующие на первом году жизни, 
их частота составляет до 10-20 раз в сутки. Установ-
лено, что чем раньше возраст дебюта приступов, тем 
тяжелее проявляются нарушения психомоторного 
развития [8,10]. По мнению J. Aicardi, среди всех па-
циентов с  инфантильными спазмами 1-4% случаев 
могут относиться к СА [7].

Межприступные неврологические нарушения 
(спастическая параплегия или гемиплегия, задержка 
психо-речевого развития различной степени) приво-
дят к серьезной инвалидизации и дезадаптации па-
циентов. Важно отметить, что задержка психомотор-
ного развития чаще предшествует дебюту эпилепти-
ческих приступов, что говорит о формировании вы-
раженной церебральной патологии уже в  самом 
дебюте заболевания, то есть практически с рождения 
маленького пациента. В других опубликованных ра-
ботах, посвященных СА, нарушение познавательных 
функций имело место практически в 100% наблюде-
ний [30]. J. Bodensteiner и  соавт. [9] выявили у  71% 
пациентов с  гипоплазией мозолистого тела (ГМТ) 
умственную отсталость. По данным других авторов, 
сочетание АМТ с гигантской межполушарной кистой 
сопровождалось легким или умеренным снижением 
когнитивных функций с речевыми и поведенческими 
расстройствами [21]. 

Оценка офтальмологических нарушений при СА 
не  менее важна, поскольку существует некоторая 
связь между степенью вовлечения в патологический 
процесс зрительного анализатора и  центральной 
нервной системы. В публикациях А. Menezes и соавт. 
доказано, что изменения на глазном дне при СА явля-
ются важным прогностическим критерием [19]. Сле-
дует отметить, что при офтальмологическом обсле-
довании пациентов с СА необходимо в равной степе-

ни уделять вниманию поиску изменений с обеих сто-
рон, поскольку из литературы известно, что в 8-21% 
случаев лакунарные очаги выявляются на  одном 
глазу [5]. 

При ЭЭГ-исследовании у  большинства пациентов 
АС первого года жизни чаще выявляется типичная 
гипсаритмия [12]. Напротив, в работе R. Saneto и со-
авт. сообщается о персистировании серийных тони-
ческих спазмов и  наличии на  ЭЭГ «супрессивно-
взрывного паттерна» у 5-летней девочки, без транс-
формации в гипсаритмию и диффузную медленную 
волновую активность [25]. Известно, что изменения 
на ЭЭГ коррелируют с психическим развитием [24], 
а  отсутствие «веретен сна» свидетельствует о  за-
держке формирования корковых ритмов [22,27].

При проведении КТ/МРТ головного мозга практи-
чески патогномоничным симптомом СА была АМТ. 
В литературе принято выделять тотальную и частич-
ную АМТ. Последняя, в свою очередь, дифференци-
руется на агенезию ростральных и каудальных отде-
лов МТ [1,3]. 

Помимо пороков развития МТ у детей с СА вери-
фицируется атрофия вещества мозга (углубление 
и расширение конвекситальных борозд, расширение 
межполушарной и латеральной щелей); структурные 
изменения в проекции зрительной лучистости; ано-
малия Денди-Уокера; пахигирия в различных сочета-
ниях. Комбинация АМТ с  другими церебральными 
аномалиями предполагает неблагоприятный прогноз 
заболевания. 

Другим нейрогенетическим синдромом является 
синдром Пьера-Робена (СПР) (фенотип: расщелина 
мягкого неба, микрогения, глоссоптоз). Развернутая 
клиническая картина СПР представляет собой сово-
купность следующих клинических симптомов: эпи-
лептические приступы, пороки развития сердца 
и  магистральных сосудов, эпизоды апноэ, двига-

Рисунок 1. Строение мозолистого тела в норме.

Мозолистое тело является 
церебральной комиссурой, 
соединяющей 
филогенетически наиболее 
молодые участки больших 
полушарий  мозга, 
участвующие 
в межполушарной 
передаче информации 

� Порок развития МТ может быть изолированным пороком

� Порок развития МТ может сочетается с другими врожденными пороками

МР-томограмма головного мозга 
(сагиттальное сечение)
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тельные и  когнитивные расстройства. Данный син-
дром, описанный еще в 1923 г. П. Робеном, возникает 
из-за аномального формирования нижней челюсти 
до  9-й недели гестации. Наиболее тяжелое течение 
и неблагоприятный прогноз СПР бывает в случае, ес-
ли СПР входит в состав других врожденных заболе-
ваний, таких как синдром Стиклера, синдром Эд-
вардса и пр. [2]. При проведении КТ/МРТ головного 
мозга при СПР специфические радиологические 
симптомы отсутствуют. В настоящее время лечение 
СА и  СПР  – преимущественно симптоматическое. 
Применяются различные сочетания антиконвульсан-
тов в максимально переносимых дозировках, в ряде 
случаев  – в  комбинации с  гормональной терапией. 
Однако в  подавляющем большинстве наблюдений 
эпилептические приступы практически резистентны 
к противосудорожной терапии [4]. При наличии вы-
раженных когнитивных и  двигательных нарушений 
у больных с пороками развития МТ назначается соот-
ветствующая медикаментозная терапия, массаж, ле-
чебная физкультура. 

Заключение
Таким образом, структуру вышеуказанных дисэм-

бриогенетических синдромов составляет характер-
ная комбинация клинических симптомов и  синдро-
мов, состоящая из эпилептических проявлений, не-
пароксизмальных неврологических расстройств, 
офтальмологических, кардиологических, нейрофи-
зиологических и нейрорадиологических нарушений. 

В отличие от большинства других нейрогенетиче-
ских синдромов с известным молекулярным дефек-
том [14-18,26], ДНК-тестирование при СА и СПР оста-
ется сложной задачей, и основное внимание в диа-
гностике заболеваний принадлежит комплексному 
клинико-нейровизуализационному исследованию, 
по результатам которого определяется индивидуаль-
ный реабилитационный потенциал пациента. 

Своевременное распознавание данных синдромов 
представляет собой непростую задачу, решение ко-
торой требует большого клинического опыта, прак-
тических знаний не только в неврологии, но и в смеж-
ных областях медицины.
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