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Клинический случай

Аннотация
Аплазия Мишеля – крайне редкая врожденная патология с частотой встречаемости менее 1% от всех врожденных аномалий 

развития внутреннего уха. Данная аномалия происходит из-за нарушения эмбриональной дифференцировки ушной плакоды из 
эктодермы второй жаберной дуги. Синдром Клиппеля – Фейля – врожденная аномалия шейного отдела позвоночника, практически 
всегда сочетающаяся с другими аномалиями развития. Болезнь Шпренгеля, характеризующаяся врожденным высоким стоянием 
лопатки, часто встречается у пациентов с синдромом Клиппеля – Фейля. Представленный клинический случай демонстрирует 
редкое, не описанное ранее в литературе сочетание врожденных аномалий развития.
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Abstract 
The Michel's aplasia is an extremely rare congenital pathology occurring in less than 1% of all congenital anomalies of the inner ear. 

The anomaly is caused by the violation of embryonic differentiation of the otic placode out of the ectoderm of the second branchial arch. 
Klippel-Feil syndrome is a congenital anomaly of the cervical spine which is combined almost always with other developmental anomalies. 
Sprengel disease, characterized by the congenital high scapula, is often met in patients with Klippel – Feil syndrome. This clinical case 
demonstrates a rare combination of congenital malformations, not previously described in the literature.

Keywords: Michel aplasia, Klippel – Feil syndrome, Sprengel's deformity, computed tomography, rare case.

Ссылка для цитирования: Литовец И.И., Литовец Т.С. Аплазия Мишеля у ребенка с синдромом Клиппеля – Фейля и болезнью 
Шпренгеля. Кремлевская медицина. Клинический вестник. 2024; 3: 63–66.

DOI: 10.48612/cgma/p2ep-u73e-gvgk

АПЛАЗИЯ МИШЕЛЯ У РЕБЕНКА С СИНДРОМОМ КЛИППЕЛЯ –  
ФЕЙЛЯ И БОЛЕЗНЬЮ ШПРЕНГЕЛЯ

И.И. Литовец1, Т.С. Литовец2*

1 ГАУЗ «Детская республиканская клиническая больница» Министерства здравоохранения Республики Татарстан, Казань
2 ФГАОУ ВО «Казанский (Приволжский) федеральный университет» Минобрнауки России, Казань

MICHEL APLASIA IN A CHILD WITH KLIPPEL – FEIL SYNDROME AND SPRENGEL'S DEFORMITY

I.I. Litovets1, T.S. Litovets2*

1 Children's Republican Clinical Hospital, Кazan, Tatarstan, Russia
2 Kazan (Volga region) Federal University, Kazan, Tatarstan, Russia

*E-mail: Timurlitovets@yandex.ru

Введение
Врожденная нейросенсорная тугоухость тяжелой степени, 

или врожденная глухота, встречается с частотой в среднем 1 
на 1000 новорожденных [1–3]. Одной из причин врожденной 
нейросенсорной тугоухости являются врожденные аномалии 
внутреннего уха [1, 2, 4, 6]. По данным различных авторов, вро-
жденные аномалии пирамиды височной кости диагностируют-
ся у 20–30% индивидов с врожденной глухотой и врожденной 
нейросенсорной тугоухостью [2, 3, 6, 7, 10]. 

В структуре пороков развития внутреннего уха аплазия 
Мишеля является наиболее редкой, встречаясь менее чем в 1% 
случаев [1, 2, 4, 5]. Данная аномалия впервые была описана  
P. Michel в 1863 г. и впоследствии стала известна как «аплазия 
Мишеля». P. Michel отметил симметричную двустороннюю пол-
ную агенезию улитки и полукружных каналов. Несмотря на то 
что изначально данная аномалия подразумевает двустороннее 
поражение, описан случай односторонней аплазии [1].

Установлено, что аплазия Мишеля связана с нарушением 
эмбриональной дифференцировки ушной плакоды из экто-
дермальных структур, которая при стандартном течении он-
тогенеза завершается на третьей неделе беременности [1–4]. 
Ушная плакода, являющаяся производной от эктодермы второй 
жаберной дуги, дифференцируется в слуховую ямку, прикрывая 

собой слуховой пузырек [2, 4]. Из мезенхимы, расположенной на 
периферии, развивается хрящевая структура слуховой капсулы, 
которая, в свою очередь кальцифицируясь, образует костный 
лабиринт [1–4]. Соответственно, нарушение дифференциа-
ции слуховой плакоды в перепончатый и затем, как следствие, 
в костный лабиринт и приводит к аплазии Мишеля. 

Аплазию Мишеля можно наблюдать как у девочек, так и у маль-
чиков, она не имеет существенных гендерных различий [1, 4, 8].

Предполагается, что данное эмбриональное нарушение разви-
тия структур внутреннего уха может быть вызвано как наслед-
ственными причинами, так и тератогенными факторами или 
вирусной инфекцией [1–4, 11]. Считается, что аплазия костного 
и перепончатого лабиринтов (аплазия Мишеля), равно как и дру-
гие, менее редкие нарушения дизонтогенеза лабиринтов, такие 
как дисплазия костного и перепончатого лабиринтов (аномалия 
Мондини – Александра), дисплазия вестибулярного и улиткового 
перепончатого лабиринтов (аномалия Бинга – Шибенманна) 
и аномалия развития улитки и сферического мешочка (дисплазия 
Шейбе), могут входить в состав более крупных и частых аномалий 
развития, таких как, например, аномалия Арнольда – Киари или 
синдром Клиппеля – Фейля [5, 12].

Существует несколько классификаций нарушений развития 
внутреннего уха: «классическая», предложенная R.K. Jackler [22, 23],  
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расширенная и измененная N. Marangos [24], классифика-
ция L. Sennaroglu [25] и наконец классификация Sennaroglu  
и M. Baji, переработанная Н.А. Дайхес и Х.М. Диаб в 2018 г.  
[7, 26]. Во всех классификациях аплазия Мишеля выделена как 
самое тяжелое и редкое нарушение развития внутреннего уха 
[7, 22–26] с распространенностью менее чем 1% случаев от всех 
аномалий развития внутреннего уха [1, 2, 4, 5]. 

Синдром Клиппеля – Фейля (СКФ) – врожденная, генети-
чески детерминированная аномалия развития шейного отдела 
позвоночника, которая характеризуется уменьшением количе-
ства и/или сращением двух или более позвонков [13, 14]. СКФ 
достаточно редкое заболевание, с частотой встречаемости от 
1 : 20 000 до 1 : 120 000 новорожденных, однако является наи-
более частым врожденным пороком развития шейного отдела 
позвоночника [13–17]. СКФ, как правило, сопровождается со-
путствующими аномалиями различных органов и систем [13, 
14–16, 18]. В 55–60% случаев СКФ сочетается с различными 
аномалиями опорно-двигательного аппарата и конечностей 
[13–16, 18–20]. Частота встречаемости болезни Шпренгеля 
(БШ), которая характеризуется врожденным высоким сто-
янием лопатки, у пациентов с СКФ достигает 42% [17–20].  
Сочетание данных врожденных аномалий развития легко 
объясняется тем, что лопатка развивается из параксиальной 
мезодермы, и, как следствие, связана с развитием шейного 
отдела позвоночника [16, 20, 21]. БШ является редким за-
болеванием, с частотой встречаемости 0.2–1% среди всех 
пациентов с врожденной патологией опорно-двигательного 
аппарата [16–18, 20, 21].

Установлено, что СКФ в 25–30% случаев может сочетаться 
с различными врожденными аномалиями развития лор-орга-
нов, преимущественно с врожденными патологиями среднего 
и внутреннего уха [16, 18, 19, 21]. 

Однако до сих пор неясно, как именно связана деформация 
внутреннего уха с СКФ. 

Взаимосвязь между БШ и врожденной патологией внутрен-
него уха на сегодняшний день в литературе не описана. В данной 
публикации представлено собственное наблюдение с детальным 
описанием редкого случая сочетания аплазии Мишеля, СКФ и БШ 
у одного пациента.

Клинический случай
Пациент Г., 5 лет. Антенатально по результатам магнитно-резо-

нансной томографии (МРТ) плода выявлены признаки внутренней 
гидроцефалии, стеноз водопровода мозга, аплазия межжелудочко-
вой перегородки. На третий день жизни проведено ультразвуковое 
исследование (УЗИ) головного мозга, обнаружено значительное 
расширение боковых желудочков (окружность головы – 38.5 см). 
В дальнейшем по результатам УЗИ головного мозга периоди-
чески отмечалось прогрессивное нарастание размеров боковых 
желудочков. В возрасте девяти месяцев проведено оперативное 
вмешательство – вентрикулярная пункция с ликворотензометрией 
(давление ликвора – 150 мм вод. ст.). Через пять дней выполнена 
повторная операция – эндоскопическая тривентрикулоцистер-
ностомия. Через один месяц в связи с тем, что на контрольных 
нейросонографиях отмечалось прогрессивное нарастание размеров 
боковых желудочков и регистрировалось увеличение окружности 
головы на 1 см, выполнены повторное оперативное лечение – вент-
рикулярная пункция с ликворотензометрией и на следующий день 
повторная операция – вентрикулоперитонеостомия шунтом Delta 
Small 1.5 справа. В дальнейшем пациент выписан с улучшением. 

В возрасте пяти лет выполнена плановая МРТ головного мозга 
с захватом шейного отдела позвоночника. МРТ-исследование 
проводили на магнитно-резонансном томографе Toshiba Vantage 
Atlas-X с напряженностью магнитного поля 1.5 Тл. На МРТ были 
выявлены следующие изменения: аплазия прозрачной перего-
родки с единой полостью боковых желудочков (рис. 1); обнару-
жена аномалия развития шейных позвонков – конкресценция 
позвонков СIII–СIV, клиновидная деформация позвонков CV–CVI; 
гидрофильная зона в шейном отделе спинного мозга в виде сирин-
гомиелии (рис. 2); отсутствие визуализации структур внутреннего 
уха с двух сторон (подозрение на аномалию развития) (рис. 3). 

В последующем в связи с планированием имплантации кохле-
арных имплантатов с целью визуализации структур внутрен-
него уха и шейных позвонков была выполнена рентгеновская 
компьютерная томография (РКТ) височных костей и шейного 
отдела позвоночника. РКТ-исследование проводили на 64-сре-
зовом компьютерном томографе Philips Brilliance в аксиальных 
проекциях с построением мультипланарных реконструкций 
с толщиной реформативного среза 0.6 мм.

Рис. 1. МРТ головы, Т2-взвешенное 
изображение, аксиальный срез: аплазия 
прозрачной перегородки с единой полостью 
боковых желудочков (выделено белым)

Рис. 2. МРТ головы, Т2-взвешенное изображение, сагиттальный 
срез: конкресценции позвонков СIII–СIV, клиновидная деформация 
позвонков CV–CVI; изменение шейного отдела спинного мозга в виде 
сирингомиелии (выделено белым)
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При анализе РКТ были выявлены: билатеральная аплазия улит-
ки и лабиринтов, выраженная гипоплазия внутренних слуховых 
проходов (рис. 4), множественные аномалии развития позвонков 
шейного и грудного отделов на уровне исследования в виде полу-
позвонков, сращения тел, остистых отростков и дугоотростчатых 
суставов, spina bifida occulta (рис. 5). Также отмечено высокое 
стояние лопаток: слева верхнемедиальный угол лопатки распо-
ложен на уровне ThIII (первая степень), справа верхнемедиальный 
угол лопатки расположен на уровне ThII (вторая степень) (рис. 6).

Таким образом, на основании МРТ и РКТ головы и шеи у дан-
ного пациента диагностированы двусторонняя аплазия Мишеля, 
СКФ, БШ. Планируемая кохлеарная имплантация отменена ввиду 
отсутствия улитки, даны соответствующие рекомендации.

Обсуждение
Представленный случай интересен сочетанием нескольких 

редких аномалий развития у одного пациента. Описаны случаи 
сочетания СКФ и БШ, однако сочетание данных аномалий разви-
тия с аплазией Мишеля у одного пациента уникально, описания 
схожего случая в литературе нет.

В случае обнаружения аплазии Мишеля особое внимание 
следует обратить на наличие возможных сопутствующих ано-
малий. Конечно, речь идет не только об особенностях развития 
среднего или наружного уха. С учетом разнообразных описанных 
в литературе случайных находок у пациентов с аплазией Мишеля 
детальному анализу следует подвергнуть все структуры черепа, 
шею и органы грудной клетки [1, 2, 4, 6–12, 14–16]. Невыявленные 
пороки развития могут привести к потенциальным осложнениям, 
особенно если рассматривается возможность хирургического 
вмешательства в области головы и шеи.

Таким образом, даже при отсутствии жалоб на нарушение 
слуха всем пациентам с аномалиями развития шейного отдела 
позвоночника, области краниовертебрального перехода и анома-
лиями плечевого пояса при планировании обследований следует 
обязательно рекомендовать консультацию оториноларинголога на 
предмет выявления врожденных аномалий развития уха. В свою 
очередь, врач лучевой диагностики должен всегда обращать осо-
бое внимание на анатомию височных костей у пациентов с ано-
малиями развития черепа и краниовертебрального перехода. 

У данного пациента аплазия Мишеля впервые диагностирована 
только в пять лет, когда планировалась кохлеарная имплантация. 
Известно, что распознавание аплазии Мишеля принципиально 

Рис. 3. МРТ головы, серия аксиальных Т2-срезов: 	
1 – отсутствие улиток и полукружных каналов с обеих сторон 
(белые стрелки); 	
2 – отсутствие кохлеовестибулярных нервов (белые стрелки)

Рис. 5. РКТ, костный режим, сагиттальный срез: 	
1 – сращение тел шейных позвонков; 	
2 – сращение остистых отростков шейных позвонков

Рис. 4. РКТ головы, костный режим, аксиальные срезы: 	
А – двусторонняя полная аплазия лабиринта – отсутствие 
улитки, преддверия и полукружных каналов (белые стрелки); 
Б – узкие внутренние слуховые проходы (белые стрелки)

Рис. 6. РКТ шейного отдела позвоночника – трехмерная 
реконструкция с костным фильтром. Высокое стояние 
лопаток (белые стрелки): слева верхнемедиальный 
угол лопатки расположен на уровне ThIII, справа 
верхнемедиальный угол лопатки расположен на уровне 	
ThIII. Spina bifida posterior occulta (выделено белым)

А

Б
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важно при планировании кохлеарной имплантации, поскольку 
при аплазии Мишеля нет места для имплантации из-за сужения 
внутреннего слухового прохода и отсутствия вестибулокохлеар-
ного нерва. Таким образом, единственный вариант коррекции 
слуха у данного пациента – стволовая имплантация.

Заключение
Данный случай демонстрирует возможность наличия у одного 

ребенка сочетанной генетически детерминированной патологии 
как опорно-двигательного аппарата, так и слухового анализатора, 
своевременность корректной диагностики которых несомненно 
повлияет на результат лечения и повысит в дальнейшем качество 
жизни пациента.
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