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Агенезия мозолистого тела (АМТ) обнаруживается при церебральных дисгенезиях, ассоциированных с различными наследственными синдромами. Она 
традиционно подразделяется на тотальную (отсутствуют комиссуральные волокна) и парциальную (агенезия ростральных и каудальных отделов 
мозолистого тела). АМТ может встречаться изолированно или в сочетании с другими пороками развития головного мозга. Изолированные наруше-
ния мозолистого тела клинически могут не проявляться, что значительно затрудняет своевременную диагностику данной патологии. Наличие АМТ 
может быть подтверждено данными различных методов нейровизуализации, включая пренатальное ультразвуковое исследование головного мозга. 
В настоящей статье приведены два собственных клинических наблюдения пациентов с АМТ, ассоциированной с наследственными синдромами. В одном 
случае имело место относительно благоприятное течение заболевания, в другом – описана тяжелая младенческая форма с летальным исходом, с пред-
ставлением детальных данных аутопсии и морфологического исследования мозга. Особое внимание уделено вопросам анализа клинических фенотипов, 
прижизненной и постмортальной диагностике болезни.
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Agenesis of the corpus callosum (ACC) is detected in patients with cerebral dysgenesis associated with various hereditary syndromes. It is conventionally 
subdivided into total (the absence of commissural fibers) and partial (agenesis of the rostral and caudal areas of the corpus callosum) ACC. The disorder 
can either be individual or associated with other developmental brain malformations. Isolated pathologies of the corpus callosum can be clinically occult, 
thus significantly impeding diagnosis of this pathology. AAC can be verified using various neuroimaging data, including fetal brain ultrasonography. In this 
study, we report two cases of patients with ACC associated with hereditary syndromes from our own clinical experience. In one case, the course of the disease 
was relatively favorable. The severe infantile form with fatal outcome is reported in the second case. The detailed autopsy data and results of morphological 
examination of the brain are presented. Special attention is paid to the issues associated with analysis of clinical phenotypes, as well as lifetime and postmortem 
diagnosis of the disease.
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Введение

Мозолистое тело (МТ) является самой крупной комиссу-
ральной спайкой мозга. Агенезия мозолистого тела (АМТ) – 
хорошо известная церебральная аномалия развития – 
представляет собой отсутствие соединения между двумя 
полушариями мозга. В настоящее время верифицируют 

тотальную АМТ (отсутствуют комиссуральные волокна) 
и парциальную АМТ (агенезия ростральных и каудальных 
отделов МТ). В современной медицинской литературе 
парциальную АМТ нередко называют дисгенезией МТ, 
однако корректнее использовать термин «парциальная 
агенезия МТ» [1]. 
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КЛИНИЧЕСКИЙ РАЗБОР
Агенезия мозолистого тела

Анамнез жизни и заболевания. Мальчик родился от 3-й бере-
менности, протекавшей с токсикозом в I триместре, ОРВИ 
во II триместре, задержкой внутриутробного развития в III 
триместре. Роды у матери 2-е срочные, на 36-й неделе ге-
стации. Оценка по шкале Апгар – 7/7 баллов, масса тела 
при рождении – 2050 г, длина – 47 см, окружность головы – 
34,0 см. В периоде ранней адаптации состояние ребенка 
ближе к тяжелому за счет церебральной ишемии 1-й сте-
пени (синдром угнетения ЦНС), дыхательной недостаточ-
ности. По состоянию здоровья ребенок был переведен в 
отделение реанимации и интенсивной терапии (ОРИТ), 
где находился в течение 1-й нед жизни, далее переведен 
в отделение для новорожденных (1-й мес жизни), получал 
нейрометаболическую и сосудистую терапию в возрастных 
дозировках, был выписан домой с улучшением. На первом 
году жизни мальчик развивался с задержкой моторного, 
психического и речевого развития средней степени. Полу-
чал повторные курсы восстановительного лечения (пан-
тогам – 2 г/сут, гаммалон – 2 г/сут), общеукрепляющий 
массаж, ЛФК, терапию по методике Войта, физиотерапев-
тические мероприятия (озокеритовые аппликации и др).  

Объективно: кожные покровы чистые, мальчик понижен-
ного питания. Форма черепа гидроцефальная. Зубы: 8/8. 
Глубоко посаженные глаза, оттопыренные уши, короткая 
шея, крыловидные складки на шее. В легких дыхание пу-
эрильное, хрипов нет. Тоны сердца ясные, ритм правиль-
ный, систолический шум прослушивается над всей об-
ластью сердца. Живот мягкий, безболезненный. Печень, 
селезенка не увеличены. Наружные половые органы сфор-
мированы по мужскому типу. 

Неврологический статус. В сознании, глазные щели рав-
ные, зрачки округлой формы средней величины, равные, 
альтернирующее сходящееся косоглазие, фотореакции 
живые, лицо симметрично, бульбарных нарушений нет. 
Диффузная мышечная гипотония. Сухожильные рефлек-
сы симметричные, средней живости. Моторные навыки: 
самостоятельно сидит, ползает на четвереньках, ходит са-
мостоятельно с поддержкой за одну руку. Оценка глобаль-
ных моторных функций по шкале R. Palisano (GMFCS): 
1-й уровень. Высшие мозговые функции: ребенку доступно 
понимание простых инструкций и ситуативных вопросов. 
Нарушены восприятие, интерпретация и логическая по-
следовательность сюжетных картинок; нарушены регуля-
торные и динамические компоненты игровой деятельно-
сти. В речевой сфере отсутствует понимание развернутых 
высказываний, сложных грамматических конструкций. 
Собственная речь представлена отдельными простыми 
словами, фразовая речь не сформирована. Оценка психо- 
речевого развития по шкале И.А. Скворцова – 70 баллов, что 
соответствует средней степени когнитивных расстройств. 

Данные инструментальных и лабораторных
методов обследования 

Нейросонография: в коронарной плоскости определяются 
широко расположенные передние рога боковых желудоч-
ков, наружный край их вогнут, полость прозрачной пере-
городки не визуализируется. В сагиттальной плоскости: 
мозолистое тело не визуализируется, отмечается вееро- 
образное отхождение борозд. Заключение: тотальная аге-
незия мозолистого тела. 

Эхокардиография: врожденный порок сердца (дефект меж-
желудочковой перегородки).

В связи с отсутствием достоверной информации о распро-
страненности АМТ довольно сложно установить истинную 
частоту встречаемости наследственных синдромов (НС), 
сопровождающихся формированием АМТ. Диагностика за-
трудняется неспецифичностью клинических симптомов на 
ранних стадиях заболевания и наличием атипичных форм 
заболевания. Частота АМТ составляет 0,3–0,7% в общей по-
пуляции и 2–3% среди инвалидов с умственной отсталостью 
[1, 2]. АМТ может встречаться при НС с аутосомно-доми-
нантным, аутосомно-рецессивным или Х-сцепленным ти-
пами наследования [3, 4]. С. Schell-Apacik и соавт. [3] опи-
сали АМТ у 29% пациентов с установленной генетической 
патологией. Существует большое разнообразие НС, ассоци-
ированных с АМТ, включая формы с точковыми мутациями 
в редких генах [5, 6], сложные цитогенетические синдромы 
[7], митохондриальные болезни [8]. АМТ описана при на-
следственных метаболических заболеваниях [9], болезни 
Гентингтона [10] и других наследственных синдромах [11].

Большинство НС, ассоциированных с АМТ, являются 
мультисистемными. Неврологические проявления у паци-
ентов с АМТ, обусловлены преимущественно сопутству-
ющей церебральной патологией, случаи изолированной 
патологии практически бессимптомны. В случаях сочетан-
ного поражения АМТ приблизительно в 35–40% обнару-
жены двигательные нарушения [12]. По мнению S. Santo 
[13], задержка психомоторного развития у детей раннего 
возраста с АМТ составляет около 25–30%. Среди парок-
сизмальных неврологических проявлений у детей перво-
го года жизни доминируют младенческие судороги [14]. 
М. Bedeschi и соавт. [15] исследовали 63 случая АМТ в со-
четании с неврологическими расстройствами (умственная 
отсталость различной степени и эпилепсия), среди которых 
у 33% пациентов был подтвержден НС. 

КТ/МРТ-признаки АМТ включают: наличие межполушар-
ной кисты, смещение вверх расширенного III желудочка и 
специфические изменения формы тел боковых желудоч-
ков – так называемый симптом «ухвата» [16]. Пренаталь-
ная МРТ наиболее достоверно подтверждает наличие АМТ 
плода [17], постнатальная МРТ обладает преимуществом в 
дифференциации сопутствующих врожденных церебраль-
ных аномалий развития [18]. 

Специфическое лечение АМТ отсутствует. При наличии 
у пациентов эпилептических приступов коррекция судо-
рожной активности не отличается от таковой у пациентов 
с эпилепсией без АМТ [18]. 

Прогноз АМТ зависит от наличия или отсутствия сопут-
ствующей церебральной патологии и связанных с ней по-
роков развития [12, 19]. В странах, в которых законодатель-
ство допускает прерывание беременности после 20-й нед 
гестации, прогноз неврологического исхода у пациентов с 
АМТ может играть определяющую роль в решении вопроса 
о продолжении или прерывании беременности. 

В связи со сложностью диагностики сочетанного пораже-
ния МТ, представляется целесообразным представить опи-
сание двух пациентов, находившихся под нашим наблюде-
нием.

Клинические описания

Пациент И., 3 года 8 мес, наблюдается с задержкой психи-
ческого, речевого и моторного развития. 
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вызываются с трудом. Безусловные рефлексы периода но-
ворожденности не вызываются. Высшие мозговые функ-
ции по тяжести состояния оценить не представлялось воз-
можным. 

Ухудшение состояния ребенка произошло на 31-е сут жиз-
ни. Отмечалось нарастание признаков дыхательной не-
достаточности (акроцианоз), снижение сатурации гемо-
глобина кислородом до 81%, развитие отечного (асцит) и 
интоксикационного (лихорадка, нарушение микроцирку-
ляции) синдромов, появилась брадикардия. 

Посев из зева на микрофлору (13-е сут жизни): выявлены 
Klebsiela pneumoniae 106, Acinetobacter aumanii 106 – полире-
зистентная. Посев крови: выделены дрожжевые грибы рода 
Candida.

Рентгенография органов грудной клетки (в динамике): при-
знаки полисегментарной пневмонии в верхней доле легко-
го справа. 

Нейросонография: парциальная АМТ, перивентрикулярный 
отек. 

Цитогенетическое исследование: 46XX, Del(7)(q32): терми-
нальная делеция длинного плеча 7-й хромосомы. 

Общий анализ крови: количество лейкоцитов уменьшилось 
с исходного 21×109/л до 7,8×109/л на 31-е сут (норма 6,5–
13,8×109/л), тромбоцитов — с 129×109/л до 83×109/л (норма 
180–400×109/л). 

В биохимическом анализе крови: уровень С-реактивного бел-
ка повысился до 20 мг, гипопротеинемия с уменьшением 
количества альбуминов. 

Общий анализ мочи: выявлены почкующиеся дрожжевые 
грибы рода Candida. 

Клинический диагноз: Врожденная генерализованная ин-
фекция бактериально-грибковой этиологии. Очаговая 
сливная двусторонняя пневмония гнойно-грибковой эти-
ологии. Парциальная агенезия мозолистого тела. Врож-
денная двусторонняя расщелина верхней губы и твер-
дого неба. Бронхолегочная дисплазия. Малые аномалии 
развития сердца. Открытое овальное окно. Гиподиспла-
зия тимуса. Подковообразная почка. Недоношенность 
34–35 недель. 

Для введения пациентке лекарственных препаратов ис-
пользовался сосудистый катетер, установленный в правую 
подключичную вену. Пациентка получала: антибиотики 
(цефтриаксон, меропенем, ванкомицин), инфузионную 
терапию (растворы глюкозы, аминовена, интралипида и 
др.), кортикостероиды (дексаметазон), гемостатическую 
терапию (переливание эритроцитарной массы, введение 
дицинона, гепарина), противогрибкую терапию (флюко-
назол) в возрастных дозировках.

Несмотря на проведение интенсивной терапии, у паци-
ентки развились необратимые нарушения в головном моз-
ге и нарушения витальных функций, повлекшие за собой 
смерть. 

Макроскопия головного мозга. Головной мозг плохо сохра-
няет форму на столе, без дифференцировки на белое и се-

УЗИ внутренних органов: аномалия формы и увеличение 
размеров желчного пузыря. Ротация правой почки. 

Консультация окулиста: миопический астигматизм, пора-
жение зрительных проводящих путей с обеих сторон.

ЭЭГ в состоянии бодрствования в динамике: (в возрасте 
10 мес и 3 года): на фоне задержки формирования корковых 
ритмов типичной эпилептиформной активности не зареги-
стрировано. 

Рентгенография коленных суставов, кистей (1 год 11 мес): 
остеопороз. Костный возраст 12 мес. 

Цитогенетическое обследование (Медико-генетический на-
учный центр): кариотип 46XYdub (8)(p23.1p21.3). Заключе-
ние: хромосомный синдром, частичная трисомия 8p.

Клинический диагноз: Хромосомная болезнь (частичная три-
сомия 8p). Врожденный порок развития головного мозга: 
тотальная агенезия мозолистого тела. Детский церебраль-
ный паралич: атонически-астатическая форма. Двигатель-
ные нарушения по шкале GMFCS 1-го уровня. Общее не-
доразвитие речи I–II степени. Дефект межжелудочковой 
перегородки.

Пациентка Е., 35-е сут жизни. 

Анамнез жизни и заболевания: девочка родилась от первой 
беременности, протекавшей в I триместре на фоне угрозы 
прерывания, в III триместре выявлена задержка внутриу-
тробного развития. Роды 1-е преждевременные, на 34–35-й 
неделях беременности в тазовом предлежании; оценка по 
шкале Апгар 5/5 баллов, масса тела при рождении – 1570 г, 
длина – 42 см, окружность головы – 33 см. При рождении 
состояние ребенка расценено как крайне тяжелое (цере-
бральная ишемия II–III степени, синдром угнетения ЦНС, 
дыхательная недостаточность II–III степени, первичный 
иммунодефицит). По состоянию здоровья на 3-е сут жизни 
ребенок переведен в ОРИТ, где был подключен к аппарату 
искусственной вентиляции легких (ИВЛ). 

Объективно: состояние тяжелое, девочка подключена к 
аппарату ИВЛ в режиме BIPAP. Питание зондовое. Фено-
типические особенности: полная двусторонняя расщелина 
верхней губы и твердого неба, крылья носа деформирова-
ны, носовой ход и хрящевая пластинка справа не сфор-
мированы, низкорасположенные ушные раковины, с двух 
сторон козелок и противокозелок практически не сформи-
рованы. Кожные покровы бледной окраски с сероватым 
оттенком, видимые слизистые чистые, влажные, блед-
но-розовые, язык обложен белым налетом. Мраморность 
конечностей, туловища, дистальный акроцианоз, тоны 
сердца приглушены, ритм правильный, частота сердечных 
сокращений – 120–140 в мин. В легких дыхание ослаблен-
ное, проводится во все отделы. Живот умеренно увеличен в 
размерах, с трудом доступен пальпации. Печень: увеличена 
в размерах, плотной консистенции, нижний край выступа-
ет из-под реберной дуги на 3 см. Селезенка: не увеличена в 
размерах.

Неврологический статус: уровень сознания – медикамен-
тозная седация. Менингеальных симптомов нет, глазные 
яблоки по средней линии, фотореакции вялые, снижена 
спонтанная двигательная активность, диффузная мышеч-
ная гипотония, сухожильные и периостальные рефлексы 
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дифференцировкой коркового и мозгового вещества, кор-
ковое вещество серовато-розового цвета, пирамиды серо-
красного цвета, обращает на себя внимание ярко-желтое 
прокрашивание сосочков пирамид. Слизистая оболочка 
лоханок серовато-розоватая, тусклая, в просвете содер-
жится ярко-желтая моча. Мочеточники в виде узких тя-
жей, сформированы с обеих сторон, диаметром 0,2—0,4 см, 
мочевой пузырь содержит небольшое количество ярко- 
желтой мочи, складчатость сохранена.

Патологоанатомический диагноз. Отек головного мозга. 
Очаговая сливная двусторонняя пневмония, двусторонний 
гидрогемоторакс, фибринозный плеврит, асцит. Фибри-
нозный перитонит, острый гепатит. Множественные врож-
денные пороки развития. Парциальная агенезия мозоли-
стого тела. Врожденная двусторонняя расщелина верхней 
губы и твердого неба. Мальформация сосудов головного 
мозга. Гиподисплазия тимуса (дефицит массы – 87,3%). 
Редукция фолликулов селезенки. Обеднение перифери-
ческих лимфатических узлов. Бронхолегочная дисплазия 
(фиброз межальвеолярных перегородок). Малые анома-
лии развития сердца. Открытое овальное окно (диаметром 
0,4 см). Подковообразная почка с наличием немногочис-
ленных клубочковых и канальцевых кист.

Обсуждение

АМТ, ассоциированная с моногенными и хромосомными 
синдромами, сложными хромосомными аберрациями, яв-
ляется достаточно редкой патологией. Истинная (первич-
ная) АМТ представляет собой врожденный порок развития 
мозга и формируется до 12–16-й нед гестации [13]. В обо-
их наших наблюдениях верифицирована истинная АМТ, 
связанная с хромосомными аберрациями. В первом случае 
выявлена частичная трисомия 8p, сочетающаяся с АМТ, во 
втором – парциальная моносомия (терминальная делеция) 
длинного плеча 7-й хромосомы, сочетающаяся с парциаль-
ной АМТ. 

В описанных наблюдениях внутриутробная инфекция 
(цитомегаловирусная инфекция, токсоплазмоз, крас-
нуха и др.) отсутствовала, обе беременности протекали 
на фоне угрозы прерывания, задержки внутриутробного 
развития плода. Однако уточнить неблагоприятный фак-
тор, способствующий появлению АМТ, не удалось, что 
нередко отмечается и в зарубежных исследованиях. Риск 
врожденной инфекции в этиологии АМТ является не-
высоким [13]. Роды в двух наблюдениях были преждев-
ременными; оба ребенка родились недоношенными, с 
внутриутробной гипотрофией I–II степени и низкой 
оценкой по шкале Апгар, что привело к дальнейшей за-
держке формирования моторных навыков и высших кор-
ковых функций. 

При неврологическом обследовании в 1-м наблюдении об-
наружены минимальные двигательные нарушения по шка-
ле глобальных моторных функций, общее недоразвитие 
речи I–II степени, что подразумевает относительно благо-
приятное течение заболевания. Напротив, во 2-м наблюде-
нии в позднем неонатальном периоде у больной девочки 
на фоне врожденного дефицита иммунной системы раз-
вилась генерализованная инфекция бактериально-грибко-
вой этиологии. В дальнейшем на неблагоприятное течение 
заболевания, по-видимому, повлияла полиорганная недо-
статочность, произошел разрыв сосудистой мальформации 
затылочной доли левого полушария мозга, позже сформи-

рое вещество, в затылочной доле левого полушария име-
ется крупноочаговое субэпендимарно-паренхиматозное 
кровоизлияние неправильной формы, с нечеткими гра-
ницами, темно-красного цвета, размером 6,5×5,8×5,6 см 
с перифокальным размягчением вещества головного 
мозга. Отмечаются мелкоочаговые и точечные крово-
излияния в мягкую мозговую оболочку в теменной об-
ласти левого полушария. Мозолистое тело уменьшено 
в передне-заднем размере, шириной 1,5 см, толщиной 
0,3–0,4 см; мозжечок правильной формы, продолго-
ватый мозг обычного строения, сосудистые сплетения 
полнокровные (рис. 1).

Органы кровообращения. Сердце: размеры 4,8×3,2×2,7 см; 
эпикард и перикард тонкие, гладкие, блестящие; конси-
стенция сердечной мышцы мягко-эластичная. Миокард 
синюшно-красного цвета. В полостях сердца содержится 
жидкая темная кровь. Толщина миокарда правого желу-
дочка 0,3 см, левого – 0,6 см. Эндокард гладкий, блестя-
щий, прозрачный. Эндокард правого и левого предсердий 
с участками перламутрового цвета. Очаговые субэндокар-
диальные кровоизлияния в правом и левом желудочках. 
В обоих желудочках отмечаются поперечно идущие ано-
мальные хордальные нити, в правом желудочке имеет-
ся частично расщепленная сосочковая мышца. Створки 
трехстворчатого и двустворчатого клапанов гладкие, бле-
стящие, прозрачные. Овальное окно открыто, диаметром 
0,4 см, артериальный проток закрыт. Периметр легочного 
ствола – 2,4 см, аорты над клапанами – 1,6 см, перед пле-
чеголовным стволом – 1,6 см, в восходящем отделе –1,5 см, 
на уровне диафрагмы – 1,3 см, брюшного отдела – 1,2 см. 
Магистральные сосуды с бледно-желтой интимой.

Органы мочеполовой системы. Имеется единственная под-
ковобразная почка размерами 7,0×4,2×1,1 см, с наличием 
перешейка, соединяющего нижний полюс почки, шири-
ной 2,0 см; поверхность дольчатая, вид на разрезе с четкой 

Рис. 1. Макропрепарат головного мозга пациентки Е. в возрасте 1-го 
месяца 3-х суток жизни, с множественными врожденными пороками 
развития, парциальной атрофией мозолистого тела (АМТ). Стрелкой 
показана парциальная АМТ (цветную версию см. на обложке)

Fig. 1. A gross specimen of the brain from female patient E. aged 1 month 
and 3 days, with multiple congenital developmental malformations and 
partial atrophy of the corpus callosum (ACC). Partial ACC is shown with 
an arrow (see color version on the cover)
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окно), единственная подковообразная почка с наличием 
немногочисленных клубочковых и канальцевых кист. 

Таким образом, яркой особенностью описанных наблю-
дений явилось сочетание соматической и церебральной 
патологии, входящей в дизэмбриогенетические синдро-
мы, включая аномалии развития головного мозга и множе-
ственные дополнительные пороки развития (полиорганная 
патология). Подтверждена прямая зависимость между рас-
пространенностью врожденной патологии и тяжестью те-
чения и прогноза заболевания.

Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
The authors declare there is no conflicts of interest. 

ровался отек головного мозга. Тяжесть церебральной и со-
матической патологии оказалась несовместимой с жизнью. 

В первом случае инструментальное обследование подтвер-
дило наличие тотальной АМТ (данные нейросонографии), 
а при эхокардиография был выявлен врожденный порок 
сердца (дефект межжелудочковой перегородки); во втором 
наблюдении парциальная АМТ была верифицирована при-
жизненно и постмортально. Кроме того, во втором наблю-
дении постмортально дополнительно были обнаружены 
мальформация сосудов головного мозга, гипо/дисплазия 
тимуса, редукция фолликулов селезенки, обеднение пери-
ферических лимфатических узлов, бронхолегочная диспла-
зия, малые аномалии развития сердца (открытое овальное 
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