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Введение. орофациальные расщелины (оФР) являются наиболее частыми аномалиями сре-
ди врожденных пороков развития (ВПР) лица, проявляются преимущественно расщелинами 
губы (РГ) и/или неба (РН), требуют комплексного лечения, в том числе поэтапного хирургиче-
ского, и комплексной реабилитации. До 80 % РГ ассоциированы с РН (РГН), встречаются в 
изолированной форме и примерно в 20–30 % случаев входят в состав множественных ВПР 
(мВПР) или синдромов генной и хромосомной этиологии [1]. Наиболее частыми пороками, 
сопутствующими оФР в составе мВПР, являются аномалии развития сердечно-сосудистой, 
центральной нервной, мочевыделительной систем, опорно-двигательного аппарата [2]. По ло-
кализации РГН чаще односторонние, располагающиеся слева, более характерны для мальчи-
ков [3]. Ультразвуковое (УЗ) пренатальное выявление оФР возможно в 1 триместре беремен-
ности, преимущественный срок пренатальной диагностики — 2 триместр [4–6]. Пренатально 
установленный диагноз предполагает анализ структуры, спектра, этиологии оФР, тяжести со-
путствующих ВПР. Результатом такого анализа являются рекомендации по дальнейшей такти-
ке ведения беременности и постнатального наблюдения новорожденного.

цель исследования. Провести анализ сроков УЗ пренатального выявления, структуры, 
спектра и этиологии оФР.

Материалы и методы. Скрининг беременных для выявления аномалий развития у плода 
проводили на УЗ аппаратах экспертного класса в соответствии с приказом министерства здра-
воохранении Республики Беларусь № 83 от 30.01.2012 «о совершенствовании организации и 
проведения пренатальных ультразвуковых исследований по выявлению пороков развития и 
хромосомной патологии у плода в Республике Беларусь». При необходимости осуществляли 
цитогенетические и молекулярно-генетические исследования, пренатальное УЗ исследование 
в динамике, медико-генетическое консультирование семьи пробанда. При прерывании бере-
менности с некурабельными аномалиями у плода проводили патоморфологическое исследова-
ние для верификации пренатально установленного диагноза.

Результаты. Всего за период 2019–2021 гг. пренатально было выявлено 54 случая оФР. 
Структуру оФР составили изолированные формы — 24/44,4 % случая, в т.ч. 3 случая аномала-
да Пьера-Робена, и оФР в составе мВПР — 30/55,6 % случаев. В 1 триместре были диагности-
рованы 33/61,1 % случая оФР, во 2 триместре — 16/29,6 % случаев, в 3 триместре — 5/9,3 % 
случаев. Средний срок УЗ пренатального выявления оФР изолированных составил 18 недель 
5 дней, в составе мВПР — 12 недель 3 дня.

Спектр оФР был представлен РГ — 11/20,4 % случаев, РН — 13/24,0 % случаев, РГН — 
30/55,6 % случаев. Локализация оРФ была следующая: левосторонние — 12 случаев (РГ — 5, 
РГН — 7), правосторонние — 8 случаев (РГ — 4, РГН — 4), срединные — 17 случаев (РГ — 1, 
РН — 13, РГН — 3), двусторонние — 15 (РГ — 1, РГН — 14). В 2 случаях локализация оФР 
была не указана.

Результаты цитогенетических исследований позволили обнаружить у плодов 13 случаев 
оФР хромосомной этиологии: 8 — синдром Патау, 4 — синдром Эдвардса, 1 — синдром три-
плоидии. Результаты молекулярно-генетических исследований позволили выявить у плода 
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1 случай гетерозиготного носительства патогенной мутация c.5471dup в гене CHD7, описан-
ной у пациентов с синдромом CHARGe (CHARGe syndrome, omIm: 214800). микроделеци-
онные синдромы у плодов были исключены.

При оФР в составе мВПР наиболее частыми сопутствующими аномалиями были ВПР сер-
дечно-сосудистой системы (общий артериальный ствол, правосторонняя дуга аорты, гипопла-
зия дуги аорты и др.), центральной нервной системы (экзенцефалия, голопрозэнцефалия, аге-
незия/гипоплазия мозолистого тела, киста задней черепной ямки, спинномозговая грыжа шей-
ного, поясничного, крестцового отделов и др.), мочевыделительной системы (пиелоэктазия 
одно- и двусторонняя, гипоплазия почек), опорно-двигательного аппарата (полидактилия, син-
дактилия, клинодактилия пальцев стоп и кистей, искривление, укорочение, гипоплазия трубча-
тых костей и др.).

Из всех пренатально выявленных 54 случаев оФР 34 беременности плодом с тяжелыми 
формами порока и некурабельными сопутствующими аномалиями были прерваны, 20 бере-
менностей были пролонгированы.

Заключение. Пренатальное выявление дает возможность анализа структуры, спектра, эти-
ологии оФР, тяжести сопутствующих ВПР, что необходимо учитывать при медико-генетиче-
ском консультировании семей пробандов, при решении вопроса о тактике дальнейшего веде-
ния беременности, тактике лечения и реабилитации новорожденного, оценке риска для потом-
ства. такой подход в совокупности вносит существенный вклад в снижение показателей 
младенческой и детской заболеваемости, инвалидности и смертности.
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