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СЛУЧАЙ РЕДКОГО ВРОЖДЕННОГО ПОРОКА 
КОСТНО-МЫШЕЧНОЙ СИСТЕМЫ – СИРЕНОМЕЛИИ 
В СОЧЕТАНИИ С МЕГАЦИСТИСОМ 
И ЕДИНСТВЕННОЙ АРТЕРИЕЙ ПУПОВИНЫ

Сиреномелия (синдром «русалки») – врожденная патология, возникающая вследствие нарушения кровоснабжения 
эмбриона. Для нее характерно слияние нижних конечностей в сочетании с агенезией почек, аплазией крестца, прямой 
кишки и мочевого пузыря. Частота встречаемости 1 на 60 тыс. новорожденных, соотношение полов (мужского / жен-
ского) – 2,7  :  1. Сиреномелия не относится к наследуемой аномалии, большинство случаев спорадические, поэтому 
риск рецидива незначителен. Данная публикация посвящена ранней диагностике врожденного порока костно-мышеч-
ной системы – сиреномелии в сочетании с мегацистисом и единственной артерией пуповины.
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A CASE OF A RARE CONGENITAL DEFECT OF THE MUSCULOSKELETAL SYSTEM –  
SIRENOMELIA IN COMBINATION WITH MEGACYSTIS AND A SINGLE UMBILICAL ARTERY

Sirenomelia (mermaid syndrome) is a congenital pathology that occurs due to a violation of the blood supply to the embryo. 
It is characterized by fusion of the lower extremities in combination with agenesis of the kidneys, aplasia of the sacrum, rec-
tum and bladder. The frequency of occurrence is 1 per 60 thousand newborns, the sex ratio is male / female 2.7 : 1. Sirenomelia 
does not belong to an inherited anomaly, most cases are sporadic, so the risk of relapse is not significant. This publication is 
devoted to the early diagnosis of a congenital malformation of the musculoskeletal system - sirenomelia in combination with 
megacystis and a single umbilical artery.
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Сиреномелия (синдром «русалки») – врожденная 
патология, возникающая вследствие нарушения 

кровоснабжения эмбриона. Для нее характерно 
слияние нижних конечностей в сочетании с агене-
зией почек, аплазией крестца, прямой кишки и 
мочевого пузыря. Частота встречаемости 1 на 
60 тыс. новорожденных, соотношение полов – муж-
ского/женского пола 2,7 : 1 [1, 2]. Сиреномелия не 
относится к наследуемой аномалии, большинство 
случаев спорадические, поэтому риск рецидива не-
значителен. 

Исторические заметки о сиреномелии впервые 
опубликованы в 1542  году. В 1927  году Отто 
Кампмайер обнаружил связь между сиреномелией и 
единственной артерией пуповины. Тиффани Йоркс 
из Клируотера (Флорида) перенесла успешную опе-
рацию по разделению ног, когда ей не было еще 

года. Она была самой долго выжившей пациенткой 
на сегодняшний день, умерла в возрасте 27 лет.

Пренатальная диагностика синдрома «русалки» 
основана на обнаружении патогномоничного для 
него признака: слияния нижних конечностей. 
Слияние может касаться мягких тканей и некоторых 
трубчатых костей конечностей в сочетании с гипо-
плазией или аплазией костей конечностей и таза, 
врожденным вывихом бедра, сгибательными кон-
трактурами тазобедренных и коленных суставов, 
косолапостью. При этом могут быть сформированы 
две стопы, одна или отсутствовать обе [3, 4].

Большинство случаев сиреномелии спорадиче-
ские и не связаны с хромосомными аномалиями. 
Синдром «русалки» часто сочетается с врожденной 
агенезией почек, что обуславливает тяжесть состоя-
ния плода в дальнейшем [5, 6].
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Из-за сочетания с агенезией почек сиреномелия 
является летальным пороком. Однако, в редких 
случаях, агенезия может отсутствовать. Так, в на-
стоящее время известно о четырех пациентках, 
живущих после многократных хирургических опе-
раций по поводу сиреномелии.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Пациентка 31 года, обратившаяся в кабинет уль-
тразвукового скрининга Кузбасской областной кли-
нической больницы им. С.В. Беляева, при проведе-
нии которого диагностирован врожденный порок 
костно-мышечной системы – сиреномелии в сочета-
нии с мегацистисом и единственной артерией пупо-
вины.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

На прием в кабинет первого скрининга 
Кузбасской областной клинической больницы им. 
С.В. Беляева обратилась женщина 31 года, по на-
правлению с места жительства для проведения вто-
рого уровня пренатальной диагностики в первом 
триместре беременности. Беременность была третья 
по счету, наступила в результате повторного экстра-
корпорального оплодотворения, первые две закон-
чились выкидышами в раннем сроке.

При проведении ультразвукового исследования 
было выявлено: Срок беременности составлял по 
размерам плода 12  недель и 4  дня. Обнаружены 
следующие изменения – обе нижние конечности 
были сращены, движения в коленных и голеностоп-
ных суставах отсутствовали. Кости голени были 
укорочены, все кости нижних конечностей присут-
ствовали в полном объёме. На обеих стопах отмеча-
лась полидактилия, по 6 и 7 пальцев. Почки визуа-
лизировались под мочевым пузырем в малом тазу, 
обычной формы и обычных размеров, с незначи-

тельно расширенными лоханками в пределах нор-
мы. Мочевой пузырь был увеличен до 11  мм на 
протяжении всего осмотра, не опорожнялся. Также 
был выявлен врожденный порок развития пупови-
ны – единственная артерия (рис. 1 и 2).

При прицельном исследовании на предмет мар-
кёров хромосомных аномалий было выявлено: 
уменьшение длины носовых костей и снижение их 
эхогенности, отмечался патологический кровоток в 
венозном протоке с реверсным диастолическим ком-
понентом.

Других сочетанных патологий и аномалий не вы-
явлено, головной мозг, позвоночник, верхние конеч-
ности, остальные внутренние органы выглядели 
обычно для данного срока гестации. Околоплодные 
воды и хорион также были в норме.

По результатам биохимического скрининга жен-
щина находилась в, так называемой, «серой зоне», 
грубых отклонений по показателем гормонов крови 
не выявлено, риски по хромосомным патологиям 
были выше, чем 1 : 100.

Женщина была направлена в акушеру-гинеколо-
гу-пренаталогу и на пренатальный консилиум соот-
ветственно. Она приняла решение прерывать бере-
менность в связи с высоким риском глубокой инва-
лидизации ребенка и высоким риском смертности.

ВЫВОДЫ

Ранняя диагностика врожденного порока предот-
вратила неблагоприятный исход беременности для 
женщины и плода.

Информация о финансировании и конфликте 
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Рисунок 1
Сонография пуповины плода

Figure 1
Fetal umbilical cord sonography

Рисунок 2
Сонография ручек плода

Figure 2
Sonography of fetal handles
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