
74 ЛЕЧАЩИЙ ВРАЧ, ТОМ 26, № 7-8, 2023, https://journal.lvrach.ru/

Страничка педиатра

https://doi.org/10.51793/OS.2023.26.8.011
Клинический случай / Clinical case

Течение синдрома Денди — Уокера 
у ребенка с синдромом Эдвардса
Е. А. Саркисян1, 2, https://orcid.org/0ц000-0001-7305-9036, heghinesarg@gmail.com
А. Б. Смольянникова1, https://orcid.org/0000-0001-8342-405X, anas24smol@mail.ru
А. А. Фадеева1, https://orcid.org/0009-0001-0614-9215, anastasifade@gmail.com
Е. И. Шабельникова1, eishabelnikova@rambler.ru
О. И. Саватеева1, https://orcid.org/0000-0003-1842-4154, olgasawa00@gmail.com
А. А. Шакирова1, https://orcid.org/0000-0002-2823-8526, shakirovanny@gmail.com
А. Б. Чащухина2, https://orcid.org/0000-0003-0388-3921, chashyxina@yandex.ru
1 Федеральное государственное автономное образовательное учреждение высшего образования Российский 
национальный исследовательский медицинский университет имени Н. И. Пирогова Министерства 
здравоохранения Российской Федерации; 117997, Россия, Москва, ул. Островитянова, 1
2 Государственное бюджетное учреждение здравоохранения города Москвы Детская городская клиническая 
больница № 9 имени Г. Н. Сперанского Департамента здравоохранения города Москвы; 123317, Россия, Москва, 
Шмитовский проезд, 29

Резюме
Введение. Синдром Денди – Уокера (Dandy – Walker syndrome) – сочетанный порок развития головного мозга, выявление 
которого может стать показанием для расширения диагностического поиска с целью обнаружения других пороков раз-
вития или хромосомных патологий. Характеризуется дисгенезией червя мозжечка, кистозным расширением четвертого 
желудочка и расширенной задней черепной ямкой, вследствие чего происходит смещение синусов мозговых оболочек 
и намета мозжечка. Частота встречаемости колеблется от 1:5000 до 1:25 000. Агенезия и гипоплазия червя мозжечка 
в сочетании с другими пороками развития головного мозга диагностируются уже при скрининговом ультразвуковом 
сканировании плода, что позволяет заподозрить наличие синдрома еще во внутриутробной жизни. Кроме вышеперечис-
ленных изменений в мозжечке синдром Денди – Уокера сопряжен с гидроцефалией, агенезией мозолистого тела, а также 
другими пороками развития центральной нервной системы. Механизм развития гидроцефалии при синдроме Денди – 
Уокера обусловлен блокировкой нормального спинномозгового кровотока, к чему приводят дефекты отверстий Мажанди 
и Лушка. Характеризуется широким клиническим полиморфизмом. В основном первые клинические симптомы диа-
гностируются уже в неонатальном периоде.
Цель работы. В статье представлено течение синдрома Денди – Уокера у ребенка с трисомией 18 (синдром Эдвардса). 
Заключение. Неблагоприятное течение данного синдрома чаще всего связано с наличием сопутствующей патологии. Степень 
выраженности клинических проявлений зависит от варианта синдрома и скорости прогрессирования нарушений. Нередко 
диагностируется у детей c хромосомными аномалиями, что осложняет период ранней неонатальной адаптации, требует 
организации специального ухода и проведения хирургической коррекции существующих пороков развития. Наличие инфек-
ционного процесса у детей с синдромом Денди – Уокера и хромосомными аномалиями может приводить к полиорганной 
недостаточности и ухудшению состояния ребенка.
Ключевые слова: синдром Денди – Уокера, гидроцефалия, синдром Эдвардса, трисомия 18-й хромосомы, множественные 
врожденные пороки развития, полиорганная недостаточность, пренатальная диагностика.
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С индром Денди – Уокера (Q03.1, Dandy – Walker
Syndrome, DWS) – это порок развития головно-
го мозга, характеризующийся дисгенезией червя 
мозжечка, кистозным расширением четвертого 

желудочка и расширенной задней черепной ямкой, кото-
рая смещает дуральные синусы и намет мозжечка [1]. DWS 
часто сопряжен с гидроцефалией, агенезией мозолистого 
тела или другими внутричерепными пороками развития 
(в 29-55% случаев) [2]. Впервые DWS описан Dandy и Blackfan 
в 1914 г. и дополнен Taggart и Walker в 1942 г. [3]. Используемый 
в настоящее время термин «порок развития Денди – Уокера» 
ввел в 1954 г. Bender. 

Согласно современным представлениям этиология DWS 
гетерогенна. В его возникновении принимают участие раз-
ные факторы – наследственные (хромосомные и генные) 
и экзогенные (тератогены), однако этиология достоверно 
до сих пор не известна [4]. Среди живорожденных детей 
частота DWS колеблется от 1:5000 до 1:25 000, чаще про-
является у мальчиков. Среди детей с врожденной гидроце-
фалией частота встречаемости составляет от 3,5% до 12%. 
Возникновение DWS связано с остановкой эмбриональ-
ного развития в процессе формирования ромбовидного 
мозга, атрезией выходного отверстия из IV желудочка при 
отсроченном открытии отверстия Мажанди [5, 6]. Во время 
эмбрионального развития мозжечка и четвертого желудочка 
происходит смещение намета мозжечка вверх и увеличение 
задней ямки. Связь гидроцефалии с DWS обусловлена бло-
кировкой нормального спинномозгового кровотока, что 
приводит к накоплению чрезмерного количества жидкости 
в головном мозге и вокруг него. Результатом является повы-
шение внутричерепного давления [7]. 

DWS характеризуется выраженным клиническим поли-
морфизмом от практически нормального постнатального 

развития до тяжелой инвалидности и летального исхода 
[8]. Основное проявление DWS – гидроцефалия, которая 
в сочетании с хромосомными аномалиями, наследствен-
ными болезнями обмена и рядом других факторов может 
проявляться уже в раннем возрасте. К ранним призна-
кам относят неспецифические общемозговые симптомы. 
Неврологические проявления DWS также представлены 
нистагмом, экзофтальмом, косоглазием. Возможно развитие 
судорожного синдрома, моторных нарушений. Характерно 
отставание в психомоторном развитии. В 60-75 % случа-
ев DWS сочетается с другими пороками развития [9, 10].
Внутриутробно диагноз может быть поставлен с помощью 
дородового ультразвукового исследования (УЗИ), кото-
рое может выявить аномалии центральной нервной систе-
мы (ЦНС). Для подтверждения постнатального диагноза 
может быть использовано визуализирующее исследова-
ние головного мозга [11]. Нередко DWS диагностируется 
у детей с хромосомными патологиями и наследственными 
болезнями обмена. Описаны случаи сочетания DWS у детей 
с синдромом Дауна (трисомия 13) [12].

Синдром трисомии 18 (91q, Edwards Syndrome, синдром 
Эдвардса, СЭ) – редкое генетическое заболевание, обуслов-
ленное трисомией по 18-й хромосоме и сопровождающееся 
множественными пороками развития [13]. Этот синдром 
был впервые описан D. Edwardson и D. Smith в 1960 г. [14, 15]. 
СЭ – второе по распространенности хромосомное забо-
левание после синдрома Дауна. Частота рождения детей 
с СЭ составляет 1:5000-7000 новорожденных. У девочек 
встречаемость в 3 раза выше, чем у мальчиков [16]. В ино-
странной литературе сообщается, что в 60% случаев из-за 
пороков, несовместимых с жизнью, дети с СЭ погибают 
внутриутробно. В 40% случаев продолжительность жизни 
мальчиков составляет около 2 месяцев, а девочек – около 
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Abstract 
Background. Dandy – Walker syndrome (Dandy – Walker syndrome) is a combined malformation of the brain, the identification 
of which may be an indication for expanding the diagnostic search in order to detect other malformations or chromosomal pathologies. 
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10-12 месяцев [17]. Характерны тяжелые пороки развития, 
затрагивающие несколько систем органов (сердечно-сосу-
дистая, опорно-двигательная, нервная и мочеполовая). 
Различают полную, частичную и мозаичную формы трисо-
мии 18-й хромосомы. Наиболее распространенным феноти-
пом трисомии 18 является полная форма, основными кли-
ническими проявлениями которой служат задержка роста, 
черепно-лицевые аномалии, особенности развития рук и ног 
(недоразвитые большие пальцы, косолапость) [18].

В нашей практике имело место выявление трисомии 18 
(синдром Эдвардса) у ребенка с диагностированным DWS.

Цель исследования
Представить клинический случай сочетания у ребенка двух 

редких генетических синдромов – Эдвардса и Денди – Уокера 
для демонстрации клинико-диагностических особенностей 
совместного течения данных патологий для своевременной 
диагностики и терапии.

Клиническое наблюдение
Девочка К., 17.04.2018 г.р., от матери 40 лет с отягощенным 

акушерским и гинекологическим анамнезом, от 1-й бере-
менности (7-я попытка экстракорпорального оплодотворе-
ния), протекавшей на фоне токсикоза с угрозой прерывания 
беременности на протяжении I триместра. Во II триместре 
при УЗИ были выявлены кисты сосудистого сплетения, 
на 24-25 неделе – врожденные пороки развития плода. 
В III триместре – на 36-й неделе диагностирована задержка 
внутриутробного развития плода, нарушение маточно-пла-
центарного кровотока. 

Роды – первые, на 39-й неделе беременности, путем кеса-
рева сечения, многоводие. Масса при рождении – 2200 г, 
длина тела – 46 см. Оценка по шкале Апгар – 7/7 баллов. 
Состояние при рождении тяжелое за счет синдрома угнете-
ния, дыхательных нарушений. Наряду с признаками пери-
натального поражения ЦНС гипоксического генеза и при-
знаками задержки внутриутробного роста у ребенка выявле-
ны множественные врожденные пороки развития (МВПР): 
ЦНС – гипоплазия червя и полушарий мозжечка, киста 
задней черепной ямки (DWS); пищеварительной системы – 
атрезия пищевода с дистальным трахеопищеводным сви-
щом; передней брюшной стенки – омфалоцеле; врожденные 
пороки сердца (ВПС) – мышечный дефект межжелудочковой 
перегородки, функционирование открытого артериального 
протока; мочеполовой системы – двусторонний криптор-
хизм; опорно-двигательной системы – килевидная грудная 
клетка 1-й степени, инфантильный С-образный право-
сторонний грудной сколиоз 2-й степени, артрогриппоз – 
контрактура правого тазобедренного и правого лучезапяст-
ного суставов, межфаланговых суставов пальцев кистей, 
диспластическое строение тазобедренного сустава; пороки 
развития глаз – сходящееся альтернирующее косоглазие. 
Дыхательные расстройства, обусловленные врожденными 
ателектазами легких, требовали проведения респираторной 
поддержки. В первые сутки жизни была проведена хирур-
гическая коррекция омфалоцеле и восстановление про-
ходимости пищевода. 

Синдромальная форма нарушения внутриутробного 
развития послужила поводом для консультации генетика 
и проведения медико-генетического исследования. 
Выявлена трисомия 18-й хромосомы. Диагностирован СЭ. 
Был проведен полный объем диагностических и скринин-
говых исследований.В дальнейшем пациент находился под 

строгим контролем педиатра, узких специалистов, необ-
ходимые исследования проводились в декретированные 
сроки. В этот период отмечались вариабельные изменения 
в состоянии ребенка, обусловленные неврологическими 
и гемодинамическими расстройствами. Энтеральное 
вскармливание было затруднено. Несмотря на прове-
денное парентеральное питание по возрастным нормам, 
впоследствии отмечалась задержка постнатального роста 
и развития. Диагностировано нарушение почти всех сфер 
нейропсихического развития.

25.02.2019 г. в возрасте 10 месяцев и 8 дней ребенок поступил 
в отделение реанимации и интенсивной терапии новорожден-
ных в связи с ухудшением состояния на фоне внебольничной 
респираторно-синцитиальной (РС-вирусной) двусторонней 
полисегментарной (нижнедолевой справа, очаговой слева) 
пневмонии. Наблюдалось прогрессирование инфекционного 
токсикоза. Состояние осложнялось судорожным синдромом, 
инфекционным эндокардитом, кардиомиопатией на фоне 
иммунодефицита. Прогрессирующее ухудшение состояния, 
несмотря на проводимое интенсивное лечение с примене-
нием аппаратного дыхания, привело к клинической смер-
ти. Проведенные реанимационные мероприятия привели 
к восстановлению сердечно-сосудистой деятельности, однако 
ребенок по-прежнему находился в коматозном состоянии. 
Тяжесть состояния была обусловлена постгипоксическим 
отеком головного мозга, дыхательной недостаточностью 
3-й степени, кардиомиопатией, нарушением кровообращения 
2А степени, нефропатией.

В общеклиническом анализе крови (ОАК) – анемия, 
сдвиг лейкоцитарной формулы влево, тромбоцитопения. 
В биохимическом анализе крови – увеличение маркеров 
воспаления, признаки цитолиза, гипопротеинемия и гипо-
альбуминемия. 

Динамика состояния легких оценивалась под строгим 
рентгенологическим контролем. УЗИ головного мозга, 
органов брюшной полости и почек, сердца проводилось 
неоднократно для оценки динамики состояния ребенка. 
Консультации специалистов и медицинские консилиумы 
проводились для продолжения правильного и корректного 
лечения. Проведена антибактериальная (Меронем, лине-
золид) и антимикотическая (флуконазол) терапия. Выбор 
препаратов обусловлен данными микробиологических 
посевов, молекулярно-генетических исследований мето-
дом полимеразной цепной реакции (ПЦР). Инфузионная 
терапия проводилась с учетом возраста и суточного диуреза 
ребенка. Постгипоксический отек головного мозга обусло-
вил назначение гормональной терапии. Иммунодефицитное 
состояние требовало иммунокорригирующей терапии. 
Метаболические нарушения (гипонатриемия, гипоглике-
мия) требовали соответствующих мероприятий. Состояние 
ребенка усугублялось признаками сердечно-сосудистой 
и почечной недостаточности с развитием олигурии, гидро-
торакса, гидроперитонеума, общего отечного синдрома. 
Были назначены ангио- и кардиотонические средства. 
Дозировка препаратов корригировалась по мере необхо-
димости. Неоднократно проводились гемотрансфузии 
и переливания свежезамороженной плазмы. Развивающаяся 
гиперкапния на фоне проводимой традиционной искус-
ственной вентиляции легких (ИВЛ) обусловила переход 
на высокочастотную осцилляторную вентиляцию (ВЧО-
ВЛ), что требовало лекарственной седации.

В связи с нарастанием признаков острого повреждения 
почек, резким снижением диуреза, выраженной гипергид-
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ратацией, гиперкалиемией, нарастанием гиперазотемии, 
метаболическими нарушениями, увеличением мочевины, 
креатинина, мочевой кислоты был установлен перитонеаль-
ный диализ: имплантирован перитонеальный катетер, про-
изведена резекция сальника. Энтеральная пауза продлилась 
в течение всего времени нахождения в отделении реанимации 
и интенсивной терапии новорожденных. Диагностировано 
3 приступа асистолии. При третьем падении сердечного ритма 
проведенные в полном объеме реанимационные мероприя-
тия на фоне продолжающейся ВЧО-ИВЛ оказались неэф-
фективны. Сердечная деятельность не была восстановлена, 
констатирована биологическая смерть.

Обсуждение
DWS – сложный симптомокомплекс, обусловленный 

врожденным пороком развития, затрагивающий важней-
шие структуры головного мозга (мозжечок, желудочковую 
систему, продолговатый мозг, черепно-мозговые нервы 
и крупные сосудистые стволы) и отличающийся особо 
тяжелым течением. Гидроцефалия часто развивается 
у детей более старшего возраста, однако не исключается 
и на первом году при тяжелом течении заболевания. В боль-
шинстве случаев DWS связан с МВПР различных органов 
и систем [12].

СЭ – тяжелое заболевание, при котором выявляются МВПР 
различных органов и систем. Существующие на современ-
ном этапе методы терапии таких больных малоэффективны. 
СЭ характеризуется крайне высокой смертностью среди детей 
раннего возраста [17, 18].

У представленного ребенка в неонатальном периоде были 
выявлены МВПР ЦНС, включая DWS. Отмечалось также 
наличие пороков сердечно-сосудистой системы, желудочно-
кишечного тракта, опорно-двигательного аппарата, моче-
половой системы, передней брюшной стенки и зрительного 
аппарата. По результатам кариотипирования был диагно-
стирован СЭ. DWS у данного ребенка привел к развитию 
гидроцефалии, выраженного неврологического дефицита, 
что в сочетании с другими пороками развития обусловило 
тяжесть его состояния. Присоединение РС-вирусной инфек-
ции, осложненной тяжелой полисегментарной пневмонией, 
судорожным синдромом, сепсисом, инфекционным эндо-
кардитом, инфекционно-токсической кардиомиопатией, 
иммунодефицитом, острой почечной недостаточностью 
с олигоанурией, коматозным состоянием после неодно-
кратно перенесенной клинической смерти привело к про-
грессированию полиорганной недостаточности с летальным 
исходом.

Заключение
Важную роль в диагностике DWS играет пренатальный 

ультразвуковой скрининг, который в ряде случаев позво-
ляет диагностировать данный синдром начиная с 18-й 
недели беременности, реже – в более ранние сроки [19, 20]. 
Прогноз зависит от наличия сочетанных аномалий раз-
вития, хромосомных аномалий и срока диагностики [12]. 
Раннее клиническое проявление DWS является небла-
гоприятным прогностическим признаком [21]. Крайне 
неблагоприятно сочетание DWS с хромосомными анома-
лиями. Такие дети имеют несовместимые с жизнью поро-
ки развития внутренних органов и зачастую не доживают 
до одного года: более половины умирают в возрасте 2-3 
месяцев, а до 10-12 месяцев доживают всего лишь 10% паци-
ентов [13]. Сама по себе гипо- или аплазия червя мозжеч-

ка при DWS приводит к угрожающим жизни состояниям 
и возможному летальному исходу в раннем возрасте. DWS 
требует проведения дифференциальной диагностики 
с рядом заболеваний [22-26]. Вентрикулоперитонеальное 
и цистоперитонеальное шунтирование являются эффек-
тивными методами облегчения неврологических симптомов 
и может предотвратить дальнейшие неврологические 
нарушения [25]. Однако при сочетании DWS с хромосом-
ной патологией оперативное лечение не улучшает прогноз 
заболевания. Присоединение инфекционных заболеваний 
у детей с DWS в сочетании с хромосомными аномалиями 
способно привести к резкому ухудшению состояния, раз-
витию полиорганной недостаточности и, в конечном итоге, 
к летальному исходу. 
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педиатрии и детской хирургии
Оргкомитет XХII Российского Конгресса 
«Инновационные технологии в педиатрии и детской хирургии»
Тел.: +7 (926) 525-16-82  
E-mail: congress@pedklin.ru, www.congress-pedklin.ru

УВАЖАЕМЫЕ КОЛЛЕГИ!
20-22 сентября 2023 года состоится

«Инновационные технологии в педиатрии и детской хирургии»
с международным участием
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