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Нейрофиброматоз представляет собой наиболее распространенную форму моногенной наследственной 
патологии и встречается в популяции с частотой от 1:2000 до 1:4000 населения. Возникновение заболевания 
связывают с нарушениями в процессе эмбрионального развития, сопровождающимися локальным разрастанием 
различных мезодермальных и эктодермальных элементов в коже, периферических нервах, центральной нерв- 
ной системе и других органах. Диагноз нейрофиброматоз ставится на основании клинических проявлений. Эф- 
фективного лечения этой патологии не существует. В целях ликвидации косметического дефекта перифериче- 
ские опухоли или сегменты кожи могут быть удалены хирургическим путем. Течение заболевания обычно доб- 
рокачественное. Прогноз при поражении головного, спинного мозга и внутренних органов неблагоприятный.
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Нейрофиброматоз (НФ) является наслед- 
ственным заболеванием, которое характеризу- 
ется формированием опухолей в области нерв- 
ных тканей, что впоследствии провоцирует 
возникновение различного типа костных и 
кожных аномалий. Примечательно, что нейро- 
фиброматоз, симптомы которого встречаются 
как среди мужчин, так и среди женщин с оди- 
наковой частотой, чаще всего проявляет себя 
в детстве, а в особенности -  в течение перио- 
да полового созревания [5, 6].

Заболевание характеризуется развитием 
опухолей преимущественно эктодермального 
происхождения с поражением нервов, кожи и 
центральной нервной системы, наличием 
типичных пигментных пятен по типу кофе с 
молоком, аномалиями развития костного 
скелета, а также рядом других клинических 
проявлений [5,18].

Возникновение заболевания связывают с 
нарушениями в ходе эмбрионального разви- 
тия, которые сопровождаются локальным раз- 
растанием различных мезодермальных и экто- 
дермальных элементов в коже, перифериче- 
ских нервах, центральной нервной системе и 
других органах [12]. Заболевание характеризу- 
ется вовлечением в патологический процесс 
практически всех органов и систем, широким 
диапазоном и вариабельностью клинических 
проявлений даже в пределах одной семьи, 
прогрессирующим течением и высоким риском 
осложнений, среди которых много тяжелых, 
приводящих к летальному исходу (сердечно- 
легочная недостаточность, злокачественное 
перерождение нейрофибром и другие) [2, 6].

Клинические проявления и преимуще- 
ственная локализация процесса дали основа-

ние для разделения заболевания на перифе- 
рические и центральные формы [5]. Существу- 
ет и другие формы нейрофиброматоза. Выде- 
лено и описано восемь клинико- 
морфологических типов нейробиброматоза:

• нейрофиброматоз I и II типов -  гене- 
тические заболевания без какого-либо расово- 
го или полового преобладания. Их локусы 
находятся соответственно на хромосомах 
17ц11.2 и 22ц12.2. Расположенные здесь гены 
кодируют синтез супрессоров опухолевого ро- 
ста, обеспечивающий динамический контроль 
клеточного роста [26]. При генетическом де- 
фекте в соответствующих хромосомах динами- 
ческое равновесие регуляции роста смещается 
в сторону пролиферации и возникает доброка- 
чественный опухолевый рост. Оба заболева- 
ния характеризуются 100% пенетрантностью и 
широкой фенотипической вариабельностью;

• нейрофиброматоз III типа характери- 
зуется сочетанием признаков нерофибромато- 
за I и II типов;

• нейрофиброматоз IV типа характеризу- 
ется только диффузными нейрофибромами и 
пигментацией по типу кофе с молоком;

• нейрофиброматоз V типа представляет 
собой сегментарную форму нейрофиброматоза 
с локализацией специфического поражения в 
одной области тела или в одном органе;

• нейрофиброматоз VI типа проявляется 
только наличием пятен по типу кофе с молоком;

• нейрофиброматоз VII типа характери- 
зуется более поздним началом и наличием 
изол ирова нной нейрофиброса рком ы;

• нейрофиброматоз VIII типа -  смешан- 
ная группа.
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Однако в последнее время большинство 
из вышеперечисленных форм нейрофибромато- 
за, кроме нейрофиброматоза II типа, считаются 
абортивными формами нейрофиброматоза I 
типа и в качестве самостоятельных нозологиче- 
ских форм не выделяются. Исключениями мо- 
гут быть сегментарный нейрофиброматоз V ти- 
па, когда типичные проявления нейрофиброма- 
тоза I типа локализуются в одном или несколь- 
ких соседних дерматомах [1, 12, 20, 23]. Общи- 
ми для всех форм следует считать кожные про- 
явления в виде пятен различного размера цве- 
та кофе с молоком. Типично расположение пя- 
тен в подмышечных впадинах [5].

Особый интерес с практической точки 
зрения в связи с частотой встречаемости, тя- 
жестью поражения представляют нейрофибро- 
матоз I, II, V типов.

Нейрофиброматоз I  типа. Нейрофиб- 
роматоз I типа является самым частым наслед- 
ственным заболеванием из группы факомато- 
зов и характеризуется предрасположенностью 
к возникновению опухолей периневрия [19].

Эпидемиология. Встречается с частотой 
1:4000 новорожденных. Тип наследования: 
аутосомно-доминантный [19]. В соответствии с 
публикацииями Низопеіаі. (1998) и ІМогіһ 
(1993), приблизительно в половине случаев 
заболевание проявляется минимально [3]. Пе- 
редача по отцовской линии более характерна, 
чем по материнской [1].

Этиопатогенез. Ген нейрофиброматоза I 
типа (НФ-І) расположен на длинном плече 17 
хромосомы (17цІ 1.2) [5, 19, 20] и кодирует 
синтез белка нейрофибромина, контролирую- 
щего в норме рост и развитие клеток. Нейро- 
фибромин переводит активную гуанозин-3- 
фосфатазу (ГТФ) в негативную гуанозин-2- 
фосфатазу, лежащую в основе патогенеза 
нейрофиброматоза 1 типа. Нарушение этого 
процесса приводит к активации ГТФ-азы, 
накоплению эффекторного белка, а также сти- 
муляции процессов роста клеток нервного 
гребня и их производных -  шванновских кле- 
ток. Образование определенных опухолей 
(нейрофибрин и глиом зрительных нервов) в 
результате делеции гена нейрофиброматоза 1 
типа подтверждает, что он функционирует как 
ген-супрессор опухоли [13, 25]. Различные 
мутации нарушают регулирующую роль гена 
І\ІҒ1 в каскаде событий онкогенеза. Мутация 
гена ЫҒІ может быть причиной миелодиспла- 
стического синдрома и редкого типа лейкемии 
-  ювенильной миеломоноцитической лейкемии 
(англ. Зиуепііе туеіотопосуііс Іеикетіа РММГ), 
являющейся патогномоничной для детей моло-
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же двух лет. Дети с ЗММІ. жалуются на быст- 
рую утомляемость, усталость, лихорадку, ча- 
стые кровотечения (гематомы) при незначи- 
тельных травмах [12].

Клиника. Заболевание проявляется мно- 
жественными нейрофибромами по ходу пери- 
ферических нервов, которые определяются в 
виде болезненных округлых узелков в толще 
кожи, варьирующих по своим размерам и ло- 
кализации [18]. Характерным для заболева- 
ния, начиная с периода новорожденности, яв- 
ляется высыпание мелких «кофейных пятен» 
типа веснушек в подмышечных впадинах, па- 
ховой области, на других участках тела со 
складками, которые обычно возникают в дет- 
стве [6, 8, 19]. У 60% больных отдельные ги- 
перпигментные пятна являются врожденными. 
С возрастом наблюдается тенденция к увели- 
чению их числа. У детей в допубертатный пе- 
риод должно выявляться не менее 5 пятен с 
диаметром более 5 мм [1, 6]. На коже можно 
отметить и другие изменения: сосудистые пят- 
на, участки депигментации, гипертрихоз, оча- 
говое поседение волос [12].

Пятна «кофе с молоком» могут увеличи- 
ваться в размерах и количестве, а также с воз- 
растом приобретать более темную окраску. 
Обычно они имеют овальную форму, распола- 
гаются в разных частях тела, но чаще на гру- 
ди, спине и животе, варьируют в размере -  от 
точечных до нескольких сантиметров в диа- 
метре. Число их -  от единичных до нескольких 
сотен и даже тысяч. От легкого надавливания 
многие опухоли втягиваются в кожу (симптом 
«кнопки от звонка») [1, 10, 24]. При пальпа- 
ции они часто безболезненны, но если в пато- 
логический процесс вовлечены перифериче- 
ские нервы, то возникают боли, гипестезии. 
Мягкие кожные опухоли возникают к 10-14 
годам, их количество особенно увеличивается 
в пубертатном периоде, так же, как число 
неврином и шванном. У детей, особенно пер- 
вых лет жизни, опухоли отсутствуют. Возмож- 
но развитие плексиформных нейрофибром -  
диффузных опухолевидных разрастаний по 
ходу нервных стволов и сплетений [14]. Плек- 
сиформные нейрофибромы состоят из кожных 
и подкожных элементов, образующих гигант- 
ские опухоли и представляют собой наиболее 
серьезное осложнение НФ-І. Данные образова- 
ния могут трансформироваться во внутриче- 
репные и интраспинальные опухоли [1].

К факультативным признакам нейрофиб- 
роматоза I типа относятся изменения костной 
системы: сколиозы, псевдоартрозы, локальный 
гигантизм, дисплазия крыла клиновидной ко-
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сти, врожденное искривление или утончение 
длинных трубчатых костей, ложный сустав, 
патологические переломы [12, 20].

Наиболее частым поражением опорно- 
двигательного аппарата у больных НФ-І являют- 
ся деформации позвоночного столба -  сколио- 
зы, кифосколиозы, лордосколиозы [8, 20]. Один 
из них практически неотличим от обычного 
идиопатического сколиоза, второй характерен 
исключительно для нейрофиброматоза, носит 
название дистрофического или диспластическо- 
го и имеет целый ряд характерных особенно- 
стей, выявляемых преимущественно при рентге- 
нографическом исследовании. [9, 20].

Нередко выявляются лицевые дисмор- 
фии: глазной гипертелоризм, аномалии строе- 
ния глазных щелей, неправильная форма че- 
репа, деформация ушных раковин и др. [6]. 
Для больных с нейрофироматозом I типа ха- 
рактерны низкий рост и макроцефалия [12]. 
Черепно-лицевая дисплазия может затраги- 
вать любую часть свода черепа, но чаще всего 
отмечается в затылочной части в области 
лямбдовидного шва. Типична локализация 
дисплазии в области костей, участвующих в 
образовании глазницы, в особенности большо- 
го крыла клиновидной кости. Большое крыло 
частично отсутствует, что в случае большой 
площади дефекта приводит к образованию 
пульсирующего экзофтальма [1, 9].

Среди поражений нервной системы 
встречается гипертензионно-гидроцефальный, 
судорожный синдромы, опухоли ЦНС (глиома 
зрительного нерва, глиома ствола мозга, аст- 
роцитома, эпендимома), отставание в умствен- 
ном развитии, эпилепсия [12]. Гидроцефалия в 
большинстве случаев является следствием 
стеноза сильвиева водопровода. Данная пато- 
логия обычно развивается медленно и выявля- 
ется поздно [19].

Нарушение зрения. Глиомы могут быть 
односторонними или двухсторонними, локали- 
зоваться в области перекреста зрительных 
нервов (оптической хиазмы), а также по ходу 
зрительных нервов и зрительных трактов [3, 
16]. Существуют два возможных механизма 
снижения зрения при нейрофиброматозе I ти- 
па: компрессионное воздействие на зритель- 
ный нерв оболочечным новообразованием и 
давление на область оптической хиазмы уве- 
личенным III желудочком при окклюзионной 
гидроцефалии, вызываемой опухолевыми об- 
разованиями головного мозга различной лока- 
лизации [12]. В научной литературе много и 
долго дебатируется природа поражения струк-

тур переднего зрительного нерва у пациентов 
с НФ-І. Считается признанным, что глиома пе- 
реднего зрительного нерва в сочетании с НФ-І 
клинически протекает более благоприятно, 
порой бессимптомно. 1 С. ҒІіскіпдег и соавт. 
утверждают, что в 85% глиома, разивающаяся 
на фоне НФ I, не прогрессирует на протяже- 
нии 5-15 лет [6, 16].

Другие внутричерепные опухоли встре- 
чаются реже. Чаще всего выявляются астроци- 
томы, которые могут поражать полушария, 
мозжечок, базальные ганглии или ствол мозга. 
Опухоли ствола мозга составляют 21% 
внутричерепных опухолей среди пациентов с 
НФ-І. Внутричерепная кальцификация, затра- 
гивающая центральные ядра или перивентри- 
кулярное пространство, встречается редко [8]. 
Несколько реже отмечаются проявления по- 
лигландулярной недостаточности: акромега- 
лия, недостаточность щитовидной железы, 
феохромацитома, преждевременное половое 
развитие [24].

Со стороны сосудов регистрируется ок- 
клюзия артерий, стеноз почечных артерий с 
повышением АД, болезнь Мойа-Мойа 
(особенно у детей, до 5 лет перенесших 
лучевую терапию по поводу глиомы 
зрительного нерва) с повторными инсультами, 
мигрень [25].

Согласно классификации Национального 
института здоровья (СІІІА) существует семь 
общих признаков нейрофиброматоза I:

• наличие шести или более пятен цвета 
кофе с молоком размером минимум 15 мм у 
взрослых и 5 мм у детей. Эти пятна обычно 
присутствуют при рождении или появляются в 
течение первых двух лет жизни.

• две или более нейрофибром любого ти- 
па или хотя бы одна плексиформная нейрофиб- 
рома. Нейрофибромы вырастают на нервных 
волокнах и состоят из клеток, которые обычно 
окружают нервные волокна. Эти опухоли часто 
развиваются в возрасте от 10 до 15 лет;

• веснушки, которые появляются в под- 
мышечной или паховой области, обычно к воз- 
расту 7 лет;

• глиома зрительного нерва -  самая 
частая опухоль головного мозга в первом де- 
сятилетии жизни. Двусторонние оптические 
глиомы могут быть бессимптомными. Если 
острота зрения не снижена и внутричерепное 
давление не повышено, допустима выжида- 
тельная тактика;

• два или более крошечных желто- 
коричневых или коричневых узлов І-ізсһ, кото-
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рые представляют собой маленькие комочки 
пигмента, находящиеся в радужной оболочке 
глаза;

• различные костные поражения;
• родственник первой степени родства с 

НФ-І по вышеперечисленным критериям.
При постановке диагноза НФ-І рекомен- 

дуется использовать диагностические крите- 
рии, рекомендованные Международным коми- 
тетом экспертов по нейрофиброматозу [20]. 
Согласно этим критериям, НФ I может быть 
диагностирован при наличии у больного не 
менее 2 из вышеуказанных признаков [18].

Умственная отсталость наблюдается у 
небольшого числа больных нейрофибромато- 
зом. Как правило, она не грубая и не прогрес- 
сирует. Судороги (общие и фокальные) в зави- 
симости от локализации [3]. Клинические про- 
явления зависят от возраста больного, и по- 
этому для подтверждения диагноза часто 
необходимо наблюдать пациента на протяже- 
нии нескольких лет. Как правило, на первом 
году жизни у больных отмечаются только ги- 
перпигментные пятна. Наличие у ребенка по- 
раженного родственника первой степени род- 
ства позволяет поставить точный диагноз НФ I 
уже в этом возрасте [11].

Диагностика. Диагноз НФ-І обычно не 
вызывает затруднений и устанавливается на 
основании клинической картины, результатов 
визуализационных (рентгенография крыльев 
клиновидных костей, позвоночника, длинных 
трубчатых костей верхних и нижних 
конечностей), гистологических (биопсия 
нейрофибром под ультразвуковым контролем), 
молекулярно-генетических методов исследо- 
вания [13].

Дифференциальная диагностика. Диф- 
ференциальный диагноз проводится с другими 
заболеваниями из группы факоматозов [19], 
чаще с нейрофиброматозом 2 типа (НФ-ІІ), 
дебютирующим одно- или двухсторонним 
нарушением слуха. При НФ-І возможны и дру- 
гие опухоли ЦНС: менингиомы, глиомы, шван- 
номы. Характерна ювенильная задняя субкап- 
сулярная катаракта. Кроме того, дифференци- 
альная диагностика проводится с наследствен- 
ным неполипозным раком толстого кишечника 
(англ. НЫРСС), шванноматозом, синдромом 
І-ЕОРАҒЮ, синдромом МсСипе - АІЬгідһІ, син- 
дромом Ыоопап, рассеянной эндокринной 
неоплазмой 2Б типа, рассеянным липомато- 
зом, синдромом Ваппауап-К.іІеу-К.иуаІсаЬа, юве- 
нильным гиалиновым фиброматозом, конгени- 
тальным генерализованным фиброматозом, 
рассеянными интрадермальными невусами,
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синдромом КІірреі-Тгепаипау-\А/еЬег, синдро- 
мом Ргоіеиз, «пегой чертой».

Течение заболевания имеет тенденцию к 
медленному прогрессированию [2], отмечено 
два периода резкого повышения активности 
процесса -  от 5 до 10 и от 36 до 50 лет. Вто- 
рой период активности в 75% случаев связан с 
малигнизацией опухолевых образований [20].

Прогноз зависит от локализации, разме- 
ров нейрофибром и течения заболевания. 
Продолжительность жизни у больных НФ-І 
равна средней в популяции, за исключением 
осложнений, или уменьшена примерно на 15% 
от средней. Следует помнить, что больные НФ- 
I имеют высокий риск развития серьезных опу- 
холей (в том числе высокий риск малигниза- 
ции), которые значительно сокращают продол- 
жительность жизни этих людей [3, 13, 16]. Ко- 
гнитивные нарушения обычно умеренные, но 
патогномоничным расстройством является 
синдром дефицита внимания с гиперактивно- 
стью (СДВГ). При получении образования, со- 
ответствующего уровню когнитивных функций 
и ІС2, и при рациональном трудоустройстве 
больные НФ-І могут вести вполне нормальную 
жизнь. У некоторых больных из-за появления 
сотен опухолей на коже и стигматизации раз- 
вивается депрессивный синдром [13].

Осложнения могут возникать в любой си- 
стеме организма, в состав которой входят ткани, 
происходящие из эктодермы, мезодермы и нерв- 
ной трубки. Осложнения разнообразны по ха- 
рактеру и включают в себя слепоту вследствие 
опухолей зрительных нервов (чаще оптических 
глиом); злокачественную трансформацию 
(малигнизацию) опухолей, чаще опухолей ЦНС и 
плексиформных нейрофибром; развитие 
феохромоцитомы с симптоматической злокаче- 
ственной артериальной гипертензией [25]; эс- 
сенциальную артериальную гипертензию 
(частое осложнение, может развиться в любом 
возрасте) [13]; стеноз почечной артерии и ко- 
арктацию аорты, связанные со специфичным 
для НФ-І васкулитом; НФ-І-ассоциированную 
васкулопатию с поражением коронных и цере- 
бральных артерий (серьезное или даже фаталь- 
ное осложнение); снижение (потеря) функции 
периферических нервов за счет длительного 
сдавления опухолями (компрессионная невропа- 
тия); СДВГ [7]; косметические дефекты вслед- 
ствие расположения опухолей на лице и откры- 
тых участках кожи, в том числе в местах посто- 
янной микротравматизации; деформация и/или 
патологические переломы костей конечностей; 
сколиоз (кифосколиоз) и деформация грудной 
клетки [20].
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Лечение. Лечение пациентов с НФ-І 
начинается с полного клинического, офталь- 
мологического и рентгенологического обсле- 
дования для оценки распространенности забо- 
левания. Важен комплексный подход, привле- 
чение различных специалистов для лечения 
сопутствующих нарушений, так как имеются 
данные о том, что многим пациентам не про- 
водилась должная диагностика и лечение по 
поводу всех отклонений [1]. При единичных 
периферических, интракраниальных и специ- 
альных опухолях возможно оперативное вме- 
шательство [7]. В ряде случаев хирургическим 
путем удаляют и множественные кожные об- 
разования для устранения косметического де- 
фекта. Из симптоматических средств при вы- 
раженном болевом синдроме показаны аналь- 
гетики [2].

Показаниями для оперативного лечения 
являются резкая болезненность или изъязвле- 
ние опухоли, затруднение движений, сдавление 
или смещение жизненно важных органов. В 
некоторых случаях к операции прибегают с 
косметической целью. Так как поражения при 
нейрофиброматозе множественные, то удале- 
ние всех патологических очагов в большинстве 
случаев не представляется возможным [24].

При оперативном лечении слоновоподоб- 
ной формы нейрофиброматоза требуется по- 
следующая кожная пластика. Ткань нейрофиб- 
ром обильно снабжена кровеносными сосудами. 
При расположении узла в крупном нервном 
стволе производят вылущивание опухоли, ре- 
зекцию нерва с наложением нервного шва или 
краевую его резекцию с наложением частично- 
го нервного шва. Оперативное удаление одного 
из узлов в ряде случаев может привести к про- 
грессированию процесса с резким увеличением 
размеров других узлов [7,13].

Нейрофиброма тоз II типа. Этот тип 
заболевания встречается у 1 из 50 000 ново- 
рожденных. Ранее он назывался центральным 
нейрофиброматозом и рассматривался как ва- 
риант болезни Реклингхаузена. Молекулярно- 
генетические исследования обнаружили прин- 
ципиальные отличия в патогенезе НФ-І и НФ-ІІ. 
Сейчас полагают, что это совершенно разные 
заболевания, требующие дифференци- 
рованного клинического подхода [25].

Этиология. НФТІ, центральный нейро- 
фиброматоз наследуется, как и НФ-І, по ауто- 
сомно-доминантному типу, но встречается зна- 
чительно реже (1 на 30 000-50 000). Чаще все- 
го он проявляется шванномами вестибулярной 
порции VIII черепно-мозгового нерва, но воз- 
можно поражение и периферических нервов,

развитие менингиом и эпендимом. Ген НФ-ІІ 
локализуется в 22 хромосоме (22ц 12) и коди- 
рует синтез другого супрессора опухолевого 
роста -  белка мерлина, который функциониру- 
ет как мембранный организатор и обеспечива- 
ет в первую очередь построение и функциони- 
рование клеточного скелета. Мерлин по струк- 
туре и свойствам очень близок к трем гомоло- 
гичным белкам: моэзину, эзрину и радиксину 
(откуда и название МЕК.Ш -  Моезіп Еігіп Ка- 
сііхіп Ыке ргоіеіп). Мутация кодирующего син- 
тез мерлина гена НФ-ІІ в одной хромосоме на 
клеточном уровне не проявляется, ибо сниже- 
ние синтеза мерлина на 50% нивелируется 
ЕҒІМ-протеинами, которые также участвуют в 
процессах регулирования пролиферации кле- 
ток [25]. Однако при повреждении аллельного 
гена НФ-ІІ (в результате «второго генетиче- 
ского события» -  симметричной мутации или 
потери гетерозиготности по 22 хромосоме) 
синтез нормального мерлина в клетке прекра- 
щается, динамическое равновесие регуляции 
роста смещается в сторону пролиферации и 
возникает доброкачественный опухолевый 
рост [13, 25].

Эпидемиология. НФ-ІІ встречается 
независимо от НФ-І; зарегистрирован только 
один случай сочетания НФ-І и НФ-ІІ, когда 
каждое заболевание было унаследовано от 
одного из родителей.

Клиника. Двусторонняя невринома слу- 
хового нерва (шваннома) является основным 
признаком, встречаясь не менее чем в 90% 
случаев. Данные опухоли развиваются в ос- 
новном в позднем подростковом возрасте или 
раннем взрослом возрасте. НФ-ІІ редко обна- 
руживается у детей. Первым симптомом явля- 
ется потеря слуха. В большинстве случаев 
отсутствуют пятна цвета «кофе с молоком» 
или обнаруживаются в небольшом количестве 
[7]. Распространены и другие внутричерепные 
опухоли, нередко множественные, но глиомы 
зрительного нерва среди пациентов с НФ-ІІ не 
выявляются. Часто встречаются шванномы V- 
XII пар черепных нервов, во многих случаях 
двусторонние и множественные. Некоторые 
авторы указывают на возможность спорадиче- 
ских случаев атипических вариантов НФ-ІІ, 
представленных множественными шванномами 
в черепе или позвоночнике [8,14].

Встречаются опухоли спинного мозга 
двух типов: шванномы, характеризующиеся тем 
же гистологическим строением, что и неврино- 
мы слухового нерва, и эпендимомы. Данные 
образования могут быть множественными и 
приводить к серьезным нарушениям. Могут
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встречаться гамартомы, сходные с менингиома- 
ми, и определяемые как менингиоматоз. Дан- 
ные образования могут быть причиной кальци- 
фикации на периферии полушарий мозжечка 
или представляют собой линейные субэпенди- 
мальные кальцификаты, при которых возможны 
судороги [10, 20]. Частое сочетание НФ-ІІ и 
менингиом объясняется наличием генетическо- 
го дефекта в одной хромосоме. При спорадиче- 
ских менингиомах мутации в гене НФ-ІІ в 22 
хромосоме встречаются в 30-60% [25]. По дан- 
ным Апііпһеітоеіаі, 3% пациентов со шванно- 
мами и 1% пациентов с менингиомами страда- 
ют НФ-ІІ, 20% пациентов с множественными 
менингиомами имеют НФ-ІІ [13].

Интраневральная периневринома (ИП) 
представляет собой доброкачественную опу- 
холь, состоящую из клеток периневральной 
дефференцировки и развивающуюся в нерве. 
Ранее образования с идентичной морфологией 
и локализацией обозначались как локализо- 
ванный гипертрофический нейрофиброз, ин- 
траневральная нейрофиброма, гипертрофиче- 
ский интерстициальный неврит [17]. ИП, как 
правило, поражает крупные периферические 
нервы у молодых людей, подростков и детей, 
представляет собой веретеновидное утолще- 
ние нерва, сочетающееся с двигательными и 
чувствительными нарущениями [17].

Критерии постановки диагноза нейро- 
фиброматоза II типа:

• обнаружение опухолевых масс, удовле- 
творяющих диагноз невриномы слухового не- 
рва в обоих внутренних слуховых каналах при 
исследовании с помощью КТ или МРТ;

• наличие у родственников первой сте- 
пени родства двусторонней невриномы слухо- 
вых нервов и одного из следующих критериев 
у пробанда: а) односторонняя опухоль во 
внутреннем слуховом канале, соответствую- 
щая диагнозу невриномы слухового нерва при 
исследовании с помощью КТ или МРТ [11]; б) 
плексиформная нейрофиброма или два из сле- 
дующих критериев: менингиома, глиома, 
нейрофиброма любой локализации; любая 
внутричерепная или спинномозговая опухоль, 
обнаруживаемая с помощью МРТ.

Диагноз нейрофиброматоз II типа должен 
рассматриваться при обнаружении у пациента 
одного из двух приведенных критериев [20].

Лечение. Лечение НФ-ІІ ведется с уча- 
стием специалистов. Лечение включает в себя 
регулярное наблюдение, касающееся в первую 
очередь опухолей слухового нерва. Обязатель- 
но регулярное обследование для раннего вы- 
явления других опухолей и других заболева-
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ний глаз. Следует целенаправленно проводить 
обследование сибсов для обеспечения эффек- 
тивного лечения аномалий глаз. Первое про- 
ведение МРТ показано в возрасте 10-12 лет 
(Еуапзеіаі., 2003г.) [1, 18]. По мнению некото- 
рых авторов, лечение больных с НФ-ІІ должно 
проводится бригадой специалистов, включаю- 
щей в себя невролога, нейрохирурга, отола- 
ринголога, окулиста, радиохирурга и генетика 
[7,15].

Основными методами лечения данной 
группы пациентов являются хирургическое 
удаление опухоли и/или радиотерапия и/или 
радиохирургия, химиотерапия. В настоящее 
время используется сочетание нескольких этих 
методов в зависимости от клинического прояв- 
ления заболевания, однако роль хирургическо- 
го лечения является ведущей на всех стадиях 
развития болезни [7].

Эпиндимомы и глиомы низкой степени 
злокачественности при НФ-ІІ встречаются зна- 
чительно реже и локализуются преимуще- 
ственно в стволе мозга и в верхних шейных 
сегментах спинного мозга. Озлокачествление 
этих опухолей происходит редко и в большин- 
стве случаев связано с проведенной лучевой 
терапией [22].

При двусторонних невриномах и сохран- 
ном слухе лечение рекомендуется начинать с 
опухоли меньшего размера, при снижении слу- 
ха -  со стороны лучше слышащего уха. Если 
после полного удаления опухоли слух с этой 
стороны сохраняется удовлетворительным, то 
следует удалять другую опухоль. Если слух 
сохранить не удалось, в отношении остающей- 
ся невриномы рекомендуется выжидательная 
тактика, при нарастании симптоматики -  ча- 
стичное удаление опухоли (в связи с высоким 
риском развития глухоты) [5].

Сегментарны й нейроф иброма тоз
(НФ-У/)тесно связан с НФ-І и характеризуется 
односторонними изменениями (пятнами цвета 
«кофе с молоком» и нейрофибромами), типич- 
ными для НФ-І, лишь в переделах одного или 
нескольких кожных сегментов. Предполагает- 
ся, что это следствие мутаций на постзиготной 
стадии, способное затронуть любой дерматом. 
Большинство случаев носят спорадический 
характер, хотя отмечаются и семейные случаи 
заболевания. Другие аномалии встречаются 
редко, тем не менее, в области пораженных 
сегментов могут выявляться узелки Лиша или 
псевдоартроз [1].

Сегментарный нейрофиброматоз разде- 
ляется на четыре подтипа, только один из ко- 
торых генетически детерминирован. Измене-
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ния кожи обычно представлены пятнами цвета 
«кофе с молоком», но, в конечном счете, воз- 
можно появление нейрофибром. Другие 
осложнения нейрофиброматоза не встречают- 
ся. Прогноз благоприятный [1].

выводы
1. Одним из проявлений нейрофиброма- 

тоза в период новорожденности являются пят- 
на цвета «кофе с молоком», необходимо тща- 
тельное и длительное наблюдение для исклю- 
чения данного заболевания.

2. Диагностика не вызывает затрудне- 
ний. Прогноз зависит от локализации, разме- 
ров нейрофибром и течения заболевания.
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МеигоҒіЬготаІозіз із Іһе т о з і иісіезргеасі Ғогт оҒ Сһе топодепіс іпһегііесі раіһоіоду апсі т е е й  іп а рориіаііоп 
іп Ьу Ғгедиепсу Ғгот 1:2000 іо  1:4000. Ап огідіп сіізеазез Ьіпсі 1о уіоіаіііопз сіигіпд етЬгуопіс сіеүеіортепі:, Іһаі із 
ассотрапіесі Ьу Іосаі ехсгезсепсе оҒ сШТегепІ: тезосіегтаі апсі Іһе есіосіегтаі оТ е іетеп із іп зкіп, регірһегаі пеп/ез, 
сепігаі пеп/оиз зуз іе т апсі оіһег огдапз. ІМеигоТіЬготаіозіз сііадпозесі оп Іһе Ьазіз оТ сііпісаі тапіТезІаІіоп. ЕТТесТіуе 
Ігеаітепі: сіоез поі ехізі. Ғог Іідиісіаііоп оТ созте ііс  сІеТесі регірһегаі Титоигз ог зедтепТз оТ зкіп сап Ье гетоТе зиг- 
дісаііу. Тһе сіізеазе сиггепсу із изиаііу оТ Ьепідп. Ргодпозіз із ипТауогаЫе аТ сепТгаі Тогтз иіТҺ Тһе сІеТеаТ оТ һеасі ог 
зріпаі Ьгаіп апсі із сопзісІегаЫу иогзе, Тһап аТ Тһе регірһегаі Тогтз оТ сіізеазе.
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Нейрофиброматоз моногенді тұқым қуалайтын аурулардың ішінде 1:2000 және 1:4000 жиілікпен 
кездеседі. Ауру пайда болуы эмбрионалді даму жолындағы бұзылысы нәтижесінде терінің мезодермалді және 
эктодермалді элементтерінде, шеткері жүйкелерде, орталық жүйке жүйесі және басқа да ағзаларда жергілікті 
өсіндінің болуымен сипатталады. Нейрофиброматоз диагнозы клиникалық көріністерге негізделіп қойылады. 
Нәтижелі ем жоқ. Косметикалық ақауды жою үшін шеткері ісік немесе тері сегменттері хирургиялық жолмен 
алынады. Аурудың ағымы қатерсіз. Бас миының және жұлынның зақымдалуымен жүретін орталық түрі аурудың 
шеткері түріне қарағанда соңы нашар.
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