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Резюме
В статье идет речь о краниофациальной микросомии или синдроме I и II жаберных дуг (КФМ) — 

как о втором  по частоте врожденном пороке развития челюстно-лицевой области после расщелин 
губы и неба, имеющем крайне разнообразный фенотип и различные типы. Синдром I и II жаберных 
дуг составляет 11% среди всех пороков формирования тканей и органов челюстно-лицевой области. 
Целью нашего исследования являлось совершенствование качества профилактики и оказания 
помощи пациентам с синдромом КФМ. Были разработаны анкеты для родителей, включавшие 
вопросы по анамнезу жизни и заболевания, наследственным факторам, течению беременности, 
росту и развитию детей с данной патологией. Были проанализированы данные 18 пациентов, 
находившихся на лечении на базе кафедры детской челюстно-лицевой хирургии МГМСУ. В результате 
исследования были выявлены экзогенные и эндогенные факторы, влияющие на развитие синдромов 
краниофациальной микросомии (КФМ). Обосновано использование ушной раковины родителей 
в качестве шаблона отсутствующего органа ребенка при предоперационной подготовке. Выявлено, 
что патология мочевыделительной системы и малые аномалии развития сердца не ассоциированы 
с краниофациальной микросомией.

Ключевые слова: краниофациальная микросомия, коморбидная патология, экзогенные и эндоген-
ные факторы.

Abstract
Today we are talking about Craniofacial microsomia or First and second branchial arch syndrome (CFM) as 

the second most common congenital malformation of the maxillofacial area after cleft lip and palate with ex-
tremely diverse phenotype and different types. First and second branchial arch syndrome amount to 11% of 
all defects in the formation of tissues and organs of the maxillofacial area. The aim of our study was to improve 
the quality of prevention and care for patients with CFM syndrome. Questionnaires developed for parents have 
included questions for the anamnesis of life and disease, hereditary factors, gestation course, the growth and 
development of children with such pathology. The data of 18 patients treated at the Department of pediatric 
maxillofacial surgery of MSMSU were analyzed. During the study exogenous and endogenous factors influenc-
ing the development of craniofacial microsomia syndromes (CFM) were identified. It was justified to use the 
ears of parents as a template of the missing organ of the child within preoperative preparation. It was revealed 
that the pathology of the urinary system and small abnormalities of the heart cannot be associated with the 
symptoms of CFM.
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Краниофациальная микросомия (КФМ) — порок 
развития челюстно-лицевой области (ЧЛО), имеющий 
крайне разнообразный фенотип [5]. Частота встреча-
емости синдромов КФМ, по данным российских ав-
торов, составляет 1:5000-1:5600 новорожденных, что 
равно 11% среди всех врожденных патологий ЧЛО [2, 8]. 
По статистике, опубликованной в США за 2013 год, — 
1:3500 [7, 10], а за 2018 год — 1:5600-1:26550. Заболе-
вание встречается у мальчиков на 50% чаще, чем у де-
вочек [4, 11].

Существует большое количество терминов, исполь-
зуемых для синдромов КФМ: синдромы I и II жаберных 
дуг, боковая лицевая дисплазия, челюстно-лицевой 
дизостоз и др. КФМ объединяет в себе три синдро-
ма: гемифациальной микросомии, синдром Гольден-
хара и синдром Тричера-Коллинза-Франческетти [1]. 
Названия синдромов обычно зависят от формы КФМ 
с конкретными комбинациями признаков и симпто-
мов, хотя иногда они используются взаимозаменяемо. 
Гемифациальная микросомия часто сопровождается 
микрогнатией верхней и нижней челюстей, недораз-
витием или аплазией ушных раковин. У детей с геми-
фациальной микросомией, у которых дополнительно 
имеется хористомы глаз — эпибульбарные дермоиды 
и деформация шейного отдела позвоночника, диагно-
стируется синдром Гольденхара, или окулоаурикуляр-
ная дисплазия [11] (рис. 1).

Известно, что из тканевых слоев в шести парах 
глоточных дуг развиваются мышцы, артерии, нервы 
и хрящи лица и шеи. В частности, из первой и второй 
глоточных дуг формируются нижняя челюсть, нервы, 
жевательные и мимические мышцы, наружное ухо 
и кости среднего уха. Нарушения нормального раз-
вития этих структур могут привести к возникновению 
синдромов КФМ [11].

В современной литературе подробно изучены фак-
торы, влияющие на развитие пороков ЧЛО, однако 
нет достоверных данных о причинах возникновения 
синдромов I и II жаберных дуг. По данным литерату-
ры, у некоторых людей обнаруживаются хромосом-
ные аномалии (делеция и дупликация), которые от-
вечают за развитие этих аномалий. КФМ чаще всего 
встречается у одного человека в семье и передается 

по наследству. Если причиной является хромосомная 
аберрация, то патология может быть унаследована 
от одного из родителей. Если же это результат новой 
хромосомной мутации, то КФМ встречается в семье 
впервые [10, 11]. В 1-2% случаев КФМ имеет аутосом-
но-доминантный тип наследования, это означает, что 
одна копия измененного гена в каждой клетке доста-
точна, чтобы вызвать нарушения. В редких случаях 
патология наследуется по аутосомно-рецессивному 
типу, это означает, что обе копии гена в каждой клетке 
имеют мутации. Родители индивидуума с аутосомно-
рецессивным типом наследования имеют одну копию 
мутированного гена, что обычно не проявляется в виде 
симптомов [11]. Однако убедительных доказательств 
о наличии конкретных причинных генов нет [10, 11].

В других источниках указано, что тип наследования 
синдромов КФМ однозначно аутосомно-доминантный 
[3, 10].

Риск черепно-лицевой микросомии также может 
быть увеличен экзогенными факторами, такими как 
определенные препараты, принимаемые матерью 
во время беременности. Однако конкретные экзо-
генные факторы, влияющие на возникновение КФМ, 
до сих пор не известны [10, 11].

Наиболее распространенной является теория ге-
моррагического инсульта, сопровождаемого гема-
томой и кровоизлияниями, возникающими в I и II жа-
берных дугах. Это вызвано дефектами в стременной 
артерии — временном сосуде, который соединяется 
с глоточной артерией, но позже замещается наружной 
сонной артерией. Считается, что любое кровоизлия-
ние влияет на развитие жаберных дуг [10].

Младенцы могут родиться с гипоплазией и апла-
зией дистальных отделов нижней челюсти, которая 
может вызвать асимметрию лица и дальнейшее на-
рушение прикуса. В симптомокомплекс КФМ, помимо 
этого, может входить недоразвитие скуловых костей 
и верхней челюсти. Возможно наличие предушных 
придатков, недоразвитие или аплазия ушных раковин, 
атрезия наружного слухового прохода. Орбиты и глаз-
ные яблоки затрагиваются реже, однако могут встре-
чаться микрофтальм и асимметричное расположение 
глазниц [10, 11]. По данным ряда авторов, синдромы 
I и II жаберных дуг сопровождаются пороками разви-
тия сердечно-сосудистой и мочевыделительной си-
стем [6, 9], однако достоверная взаимосвязь данных 
проявлений с КФМ не прослеживается.

Для классификации вышеперечисленного спектра 
симптомов были разработаны многочисленные схе-
мы. Одной из современных классификаций является 
система OMENS, по которой оценивают пять клиниче-
ских проявлений в зависимости от дисморфологиче-
ской тяжести по шкале от 0 до 3: орбитальная асимме-
трия, гипоплазия нижней челюсти, деформация уха, 
дисфункция нерва и дефицит мягких тканей [11].

Реабилитация пациентов с синдромами КФМ осу-
ществляется в зависимости от тяжести проявления 
каждого из симптомов. Одним из наиболее актуаль-
ных вопросов остается реконструкция ушной ракови-
ны [12].

Рис. 1. Пациентка А. с синдромом Гольденхара, 
левосторонним поражением: а — внешний вид, 

б — МСКТ с трехмерным моделированием
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При планировании аурикулопластики у детей 
с КФМ, не достигших семилетнего возраста, шаблон 
отсутствующего органа составляется по форме и раз-
мерам ушных раковин родителей. Однако в научно-
практической литературе нет достоверной информа-
ции о частоте наследования форм ушных раковин.

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ
Совершенствование качества оказания помощи, 

профилактики и реабилитации пациентов с синдро-
мами краниофациальной микросомии.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ ИССЛЕДОВАНИЯ
Исследование состояло из нескольких этапов. 

В первой части работы были проанализированы дан-
ные анкетирования 18 пациентов, находившихся 
на лечении и диспансерном наблюдении на базе ка-
федры детской челюстно-лицевой хирургии МГМСУ 
им. А. И. Евдокимова. Были изучены истории болезни 
с результатами обследований педиатров и специали-
стов смежных областей. Контрольную группу соста-
вили 18 детей без патологии челюстно-лицевой об-
ласти. В разработанной нами анкете для родителей 
были включены вопросы по анамнезу жизни и заболе-
вания, наследственным факторам, течению беремен-
ности, возрасту родителей, росту и развитию детей 
с данной патологией, учитывались группы крови и Rh-
конфликты. Проведена статистическая обработка по-
лученных данных по критериям Фишера в группе де-
тей с патологией челюстно-лицевой области и в кон-
трольной группе.

Во вторую часть исследования входили 47 человек 
(18 семей), было проведено определение наследова-
ния форм ушных раковин путем цифрового наложения 
контурных изображений наружного уха детей на изо-
бражение ушей их родителей (рис. 2).

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ 
И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ
По данным анкетирования, выявлено, что факторы 

внешней среды, экология и радиация на конкретные 
случаи рождения детей с данной патологией не вли-
яли. Однако по данным Министерства природных ре-
сурсов и экологии РФ, города, в которых находились 

пациенты, являются неблагоприятными для прожи-
вания. Среди факторов, имевших принципиальное 
значение, можно выделить следующие: вредные при-
вычки (курение, алкоголизм) — 44,5% (8 человек), 
Rh-конфликты — 38,9% (7 человек), угрозы прерыва-
ния беременности — 50% (9 человек), перенесённые 
ОРВИ — 44,5% (8 человек), самопроизвольные абор-
ты — 50% (9 человек), токсоплазмоз и ветряная оспа 
в первом триместре беременности — 11,2% (2 челове-
ка) (рис. 3).

Во всех семьях пациентов, входивших в первую 
часть работы, заболевание встречалось впервые. На-
личие микропризнаков и патологий у родственников 
выявлено только в одном случае.

У всех пациентов, входивших в группу исследова-
ния, не отмечалось задержки умственного развития. 
Среди сопутствующих заболеваний в 100% случаев 
отсутствовала патология мочевыделительной систе-
мы и в 22,3% случаев встречались малые аномалии 
развития сердца (МАРС). Для более обоснованного 
суждения об этиологии КФМ необходимо проведение 
генетического анализа.

По результатам второй части работы, в 66,7% слу-
чаев формы ушных раковин наследуются от матери, 
в 12,5% случаев — от отца и в 20,8% случаев — от дру-
гих членов семьи. Из 18 семей только в одной семье 
формы ушных раковин детей отличались друг от друга.

ВЫВОДЫ
1. Метод анкетирования позволяет упростить 

процедуру медико-генетического консульти-
рования и проводить ее дистанционно.

2. Принципиальное влияние на развитие синдро-
мов КФМ имеют вредные привычки родителей, 
Rh-конфликты, предшествовавшие самопро-
извольные аборты, угрозы прерывания бере-
менности, перенесенные во время беремен-
ности ОРВИ, токсоплазмоз и ветряная оспа.

3. Для уточнения типа наследования данных син-
дромов необходимо проведение генетическо-
го анализа.

4. Изучение контрольной группы детей без КФМ 
позволяет достоверно определить наследо-
вание формы ушных раковин в норме, а также 
оценить предрасположенность к аномалиям 

Рис. 3. Факторы, влияющие на развитие 
синдромов КФМ

Рис. 2. Ушные раковины детей от 7 лет до 18 лет 
без патологии ЧЛО
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развития других органов при отсутствии пато-
логий ЧЛО.

5. Использование ушной раковины родителей 
в качестве шаблона при предоперационной 
подготовке является обоснованным.

6. Аномалии сердечно-сосудистой и мочевыде-
лительной систем не следует включать в сим-
птомокомплекс краниофациальной микросо-
мии из-за отсутствия данных, подтверждаю-
щих их взаимосвязь с данными синдромами.
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