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В статье описано клиническое наблюдение 
случая семейного нейрофиброматоза. Диагноз 
нейрофиброматоза 1-го  типа был установлен 
у  пациентки 9  лет согласно диагностическим 
критериям, рекомендованным Международным 
комитетом экспертов по нейрофиброматозу, на 
основании двух признаков: наличие 2 или более 
нейрофибром, наличие у  родственников пер-
вой степени родства нейрофиброматоза 1-го 
и 2-го типов. К особенностям данного клиниче-
ского наблюдения можно отнести отсутствие 
у  больной кожных проявлений, а  также небла-
гоприятный прогноз. Для раннего клиническо-
го выявления больных нейрофиброматозом 
1-го типа и их диспансеризации, преемственно-
сти ведения и проведения адекватных мер пер-
вичной и вторичной профилактики осложнений 

заболевания важно знание данной патологии 
врачами первичного звена здравоохранения, 
включая врачей-педиатров, участковых и  се-
мейных врачей, неврологов, дерматологов, оф-
тальмологов и хирургов.
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Нейрофиброматоз (НФ)  – наследствен-
ное заболевание, предрасполагающее 
к развитию опухолей у человека [1, 2]. 
Первое описание НФ 2-го  типа (НФ2) 

принадлежит шотландскому хирургу J.H. Wishart 
(1822), НФ 1-го  типа (НФ1)  – немецкому врачу 
F.  von Recklinghausen (1882). В  1916  г. американ-
ский нейрохирург H.W.  Cushing объединил эти 
заболевания под общим названием «болезнь 
Реклингхаузена». По результатам молекуляр-
но-генетических исследований (1985 и  1987  гг.) 

установлены принципиальные различия в  пато-
генезе НФ1 и НФ2; доказано, что это совершенно 
разные заболевания, требующие дифференциро-
ванного клинического подхода [3].

В литературе описано восемь типов нейрофи-
броматоза, однако в  последнее время большин-
ство из них (кроме НФ2) считаются абортивными 
формами НФ1 и в качестве самостоятельных но-
зологических форм не выделяются [3].

НФ1 и  НФ2 считаются аутосомно-доми-
нантными генетическими заболеваниями без 
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какого-либо расового и  полового преобладания. 
Их локусы находятся соответственно на хромосо-
мах 17q11.2 и 22q12.2 [1, 3, 4]. Расположенные здесь 
гены кодируют синтез супрессоров опухолевого 
роста (белков нейрофибромина и мерлина), кото-
рые обеспечивают динамический контроль кле-
точного роста. Наибольшее значение этот белок 
имеет в  регулировании пролиферации клеток 
нейроэктодермального происхождения [4].

При генетическом дефекте в соответствующих 
хромосомах динамическое равновесие регуляции 
роста смещается в сторону пролиферации и воз-
никает доброкачественный опухолевый рост [4].

Выделяют следующие клинические варианты 
НФ1: с  доминированием нейрофибром и  мало-
численными пигментными пятнами, с  преиму-
щественными проявлениями в  виде крупных 
(более 15  мм) пигментных пятен и  немногочис-
ленными, в основном подкожными, нейрофибро-
мами; с  пигментными элементами в  виде рассе-
янных по всему кожному покрову мелких пятен 
типа веснушек в сочетании с крупными пятнами, 
без или с  единичными нейрофибромами; сме-
шанный, наиболее распространенный клиниче-
ский вариант [1].

Самым ранним проявлением заболевания ста-
новятся пигментные пятна крупных размеров. 
У большинства больных они бывают с рождения, 
у  17%  развиваются к  концу первого года жизни, 
у остальных – к 10 годам. Мелкие пятна типа вес-
нушек появляются позже [3, 5–7]. В группе с до-
минированием крупных пигментных пятен поч-
ти у 50% больных обнаруживают плексиформные 
нейрофибромы, имеющие повышенный риск оз-
локачествления [3, 5, 6].

НФ2, так же как и  НФ1,  – аутосомно-доми-
нантное заболевание, однако встречается в попу-
ляции значительно реже [5, 6]. Для НФ2 типичны 
новообразования центральной и  перифериче-
ской нервной системы (чаще  – шванномы) при 
минимальных кожных и экстраневральных сим-
птомах. Наиболее характерное проявление НФ2 – 
наличие двусторонних вестибулярных шванном 
[8–10]. Вторые по частоте опухоли  – шванномы 
других черепных, спинальных и периферических 
нервов [9, 10]. Излюбленная локализация опухо-
лей на VIII нерве при НФ2 до настоящего времени 
остается необъяснимой [9, 11, 12].

НФ1, как правило, начинается в  раннем дет-
стве с кожных симптомов, тогда как НФ2 – в мо-
лодом возрасте, обычно с развития глухоты в ре-
зультате вестибулярных шванном или других 
признаков, вторичных относительно менинги-
ом или спинальных шванном. Средний возраст 

появления симптоматики при НФ2 составляет 
20 лет, средний возраст на момент постановки ди-
агноза – примерно 28 лет.

Осложнения разнообразны по характеру 
и  включают: слепоту вследствие опухолей зри-
тельных нервов (чаще оптических глиом) [13]; 
злокачественную трансформацию (малигниза-
цию) опухолей, чаще опухолей центральной нерв-
ной системы и  плексиформных нейрофибром; 
развитие феохромоцитомы с  симптоматической 
злокачественной артериальной гипертензией; эс-
сенциальную артериальную гипертензию (частое 
осложнение, может развиться в любом возрасте); 
стеноз почечной артерии и  коарктацию аорты, 
связанные со специфичным для НФ1 васкули-
том; НФ1-ассоциированную васкулопатию с  по-
ражением коронарных и  церебральных артерий 
(серьезное или даже фатальное осложнение); сни-
жение (потерю) функции периферических нервов 
за счет длительного сдавления опухолями (ком-
прессионная невропатия); косметические дефек-
ты вследствие расположения опухолей на лице 
и открытых участках кожи, в том числе в местах 
постоянной микротравматизации; деформацию 
и/или патологические переломы костей конечно-
стей; сколиоз (кифосколиоз) и деформацию груд-
ной клетки [14–17].

Для раннего клинического выявления боль-
ных НФ1 и  их диспансеризации, преемствен-
ности ведения и  проведения адекватных мер 
первичной и  вторичной профилактики ослож-
нений важно знание данной патологии врачами 
первичного звена здравоохранения, включая 
врачей-педиатров, участковых и  семейных вра-
чей, неврологов, дерматологов, офтальмологов 
и  хирургов. Недостаточная информированность 
врачей о нейрофиброматозе приводит к задержке 
с постановкой диагноза и развитию осложнений.

Клиническое наблюдение
Больная Гаянэ Ш., 9 лет. Родители пациентки обра-
тились на прием к детскому хирургу 25.06.2009 с жа-
лобами на объемное образование в  забрюшинном 
пространстве, выявленное при плановом ультразву-
ковом исследовании внутренних органов по поводу 
вторичного хронического дисметаболического пие-
лонефрита.

Из анамнеза жизни известно, что девочка родилась 
от второй беременности вторых родов. Настоящая 
беременность протекала на фоне анемии. Роды сроч-
ные, самостоятельные. Родилась с  массой тела 3100  г, 
длиной 52 см, оценка по шкале Апгар  – 8–9  баллов, 
закричала сразу. С рождения находилась на естествен-
ном вскармливании. Физиологической желтухи не 
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Результаты проведенных инструментальных исследований

Дата Метод Результат Заключение

16.08.2010 Ультразвуковое 
исследование 
органов брюшной 
полости, почек

В правой поясничной области в мышечном слое выявляется образование округлой 
формы размером 3,9 × 1,8 см с четкими контурами, несколько неоднородной 
структурой на уровне Th10–L5 позвонков с распространением в подкожную 
клетчатку.

При цветовом доплеровском картировании визуализируется единичный кровоток

Объемное образование 
поясничной области

18.08.2010 Магнитно-резонансная 
томография грудного 
отдела позвоночника 
с контрастным 
усилением

Магнитно-резонансная картина объемных образований грудного отдела 
позвоночника может соответствовать менингиомам. Магнитно-резонансные 
признаки инвазии в мышцу, выпрямляющую туловище

Магнитно-резонансная картина 
может соответствовать 
менингиомам грудного отдела 
позвоночника

23.08.2010 Магнитно-резонансная 
томография 
головного мозга

Магнитно-резонансная картина объемного образования правого мосто-
мозжечкового угла – наиболее вероятно невринома. Магнитно-резонансные 
признаки зоны структурных изменений в полюсе левой височной доли – 
образование глиального ряда, зона изменений постишемического (?) характера. 
Может соответствовать проявлениям нейрофиброматоза

Магнитно-резонансная 
картина может 
соответствовать проявлениям 
нейрофиброматоза

30.09.2010 Ультразвуковая 
высокочастотная 
томография органов 
брюшной полости 
и забрюшинного 
пространства

Забрюшинно справа и слева определяется паренхиматозной плотности многоузловое 
образование размером 6,4 × 2,8 × 5,2 см, расположенное на уровне Th12–L1 
позвонков. Аорта проходит в толще конгломерата. Справа в мягких тканях спины 
определяется конгломерат узлов общими размерами 6,7 × 2,8 × 4 см, наибольший 
узел размером 4,8 × 2,5 × 4 см. Печень, почки, селезенка без очаговых изменений. 
Увеличения лимфатических узлов брюшной полости, забрюшинного пространства, 
малого таза не выявлено

Ультразвуковая картина может 
быть обусловлена опухолью 
забрюшинного пространства 
с распространением в мягкие 
ткани спины

06.10.2010 Рентгеноконтрастная 
томография органов 
брюшной полости

В мягких тканях правой поясничной и паравертебральной областей определяется 
мягкотканное образование, распространяющееся в позвоночный канал 
и вызывающее компрессию спинного мозга. Определяются литические очаги 
в телах Th12 и L1 позвонков. Картина компьютерной томографии может быть 
обусловлена опухолью Th12 и внекостным компонентом, и внутриканальным

Мягкотканное образование 
поясничной области

07.10.2010 Рентгеноконтрастная 
томография органов 
грудной клетки

Деструктивно изменены позвонки Th12 (тело, дуги, поперечные отростки), L1 (тело, 
дуги, поперечный отросток). На этом фоне определяются узлы, расположенные 
интраканально, занимая его просвет полностью. Грудные и поясничные позвонки 
неоднородны, нельзя исключить системное поражение. Внутригрудные 
лимфатические узлы не увеличены. В легких очаговые и инфильтративные 
изменения не выявлены

Картина компьютерной 
томографии может быть 
обусловлена опухолевым 
поражением позвонков 
Th12 и L1 и трофическими 
изменениями в позвонках 
грудного и поясничного отделов

29.11.2010 Магнитно-резонансная 
томография 
головного мозга 
с внутривенным 
контрастированием

В левой височной доле определяется участок повышения сигнала в T2 и понижения 
T1 неправильной формы с нечеткими контурами, не накапливающий 
контрастное вещество (2,4 × 1 × 1,6 см). Ликворная система головного мозга не 
расширена. Патологических образований по ходу зрительных нервов, в хиазме, 
орбитах и глазных яблоках не выявлено. По ходу VIII черепно-мозгового нерва 
справа определяется накапливающее контрастное вещество образование 
1,4 × 0,8 × 1,2 см – невринома

Невринома преддверно-
улиткового нерва справа. 
Участок глиоза (?), кистозной 
трансформации (?) левой 
височной доли

14.05.2013 Магнитно-резонансная 
томография грудного 
и пояснично-
крестцового отдела 
позвоночника 
с контрастным 
усилением (рисунок)

Выражен левосторонний сколиоз грудного отдела, затрудняющий интерпретацию 
полученных данных. В просвете позвоночного канала, экстрамедуллярно, – на 
уровне тел Th10–L1 позвонков определяется объемное образование умеренно 
неоднородной структуры, размерами 3,8 × 1,8 × 1,3 см, распространяющееся через 
межпозвонковое отверстие Th12/L1 справа с формированием паравертебрального 
компонента размерами 5 × 2,5 × 2,9 см. Сходное по характеристикам объемное 
образование определяется на уровне межпозвонкового диска L1/L2 
в левой половине позвоночного канала, распространяющееся через левое 
межпозвонковое отверстие с формированием паравертебрального компонента, 
размерами суммарно 3,7 × 2,8 × 7,5 см.

В мягких тканях спины паравертебрально справа, на уровне позвонков Th11–L1, 
определяются сходные по характеристике образования размерами до 1,8 × 1,2 см. 
Спинной мозг компрессирован на уровне позвонков Th11–L1, смещен влево. 
Определяется зона вдавления в тело Th12 позвонка.

По задней поверхности позвоночного канала на уровне тела Th7 определяется 
схожее по характеристикам экстрамедуллярное объемное образование округлой 
формы размером 1,6 × 0,9 × 1,2 см, занимающее более 50% площади канала 
и умеренно компрессирующее спинной мозг на протяжении 1 см

Состояние после удаления 
менингиомы Th9–L1. Магнитно-
резонансная картина объемных 
образований позвоночника
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было. Росла и  развивалась соответственно возрасту. 
На диспансерном учете у  невролога в  течение перво-
го года не состояла. Из перенесенных заболеваний: 
редкие острые респираторные вирусные заболевания. 
Профилактические прививки в  декретированные 
сроки, без аллергических реакций. Проба Манту от 
07.04.2008 – 11 мм, от 10.06.2009 – 10 мм.

В 2008 г. получала лечение у фтизиатра по поводу 
первичного тубинфицирования.

С 2008 г. состоит на диспансерном учете с диагно-
зами хронического вторичного дисметаболического 
пиелонефрита и хронического гастродуоденита.

Наследственность отягощена: мать пациентки 
умерла в 2013 г. в возрасте 35 лет, диагноз «нейрофи-
броматоз 1-го типа, опухоль головного мозга», у стар-
шего брата 19 лет НФ2, невриномы слуховых нервов 
и как следствие – глухота.

Из анамнеза заболевания известно, что больна 
с июня 2009 г., когда впервые амбулаторно при плано-
вом проведении ультразвукового исследования почек 
по поводу хронического вторичного дисметаболиче-
ского пиелонефрита было выявлено в правой пояснич-
ной области в  мышечном слое образование округлой 
формы размером 3,9 × 1,8 см с четкими контурами, не-
сколько неоднородной структурой на уровне Th10–L5 
позвонков с распространением в подкожную клетчат-
ку. Направлена на консультацию к детскому хирургу.

В поликлинике на приеме у  детского хирурга 
11.06.2009 Status localis: в  поясничной области справа 

пальпируется единичное образование округлой фор-
мы размером 4 × 1,8 см. При пальпации безболезнен-
ное, спаянное с окружающими тканями, кожа над ним 
не изменена. С  диагнозом новообразования правого 
забрюшинного пространства пациентка направле-
на на обследование и  лечение в  онкологическое от-
деление Областной детской клинической больницы 
г. Саратова. От госпитализации и оперативного лече-
ния родители категорически отказались.

С августа 2009 по август 2010 г. ребенок с родителя-
ми находился в Армении. В течение года отмечен рост 
опухоли до 4,9 × 2,9 см, развитие второй опухоли в пра-
вой поясничной области размером 2 × 1 см; появились 
головные боли в височной области средней интенсив-
ности, преимущественно при физической и  психо
эмоциональной нагрузке. Рвоты, головокружений не 
было. По прибытии в Саратов самостоятельно обрати-
лись в Клиническую больницу им. С.Р. Миротворцева, 
где находились на стационарном лечении с 13.08.2010 
по 24.08.2010. 

Был проведен комплекс исследований (таблица). 
В результате выявлены объемные образования грудно-
го отдела позвоночника, которые могут соответство-
вать менингиомам; опухоль (шваннома) забрюшинно-
го пространства с  распространением в  позвоночный 
канал, поясничную область справа; трофические из-
менения в позвонках грудного и поясничного отделов; 
объемное образование области правого мосто-моз-
жечкового угла и левой височной доли (невринома).

Учитывая вышеизложенные признаки, 13.10.2010 
проведена операция: выделено опухолевое образова-
ние из окружающих тканей и мышц размерами 4 × 5 см 
и удалено. Установлен клинический диагноз «шванно-
ма забрюшинного пространства с  распространением 
в  позвоночный канал, поясничную область справа. 
Состояние после удаления опухоли. Нейрофиброматоз 
1-го типа. Объемное образование области правого мо-
сто-мозжечкового угла и левой височной доли».

14.10.2010 консультирована офтальмологом – глио-
ма зрительного нерва (?).

19.10.2010 консультирована генетиком, и после ана-
лиза гена NF I (пробанд, мать, брат, отец, бабушка) под-
твержден диагноз НФ1.

26.10.2010 проведена биопсия опухоли в височной 
доле с  гистологическим исследованием: морфологи-
ческая структура опухоли и  данные иммуногистохи-
мического исследования соответствуют доброкаче-
ственной шванноме с участками клеточного строения. 
Магнитно-резонансная томография от 29.11.2010 под-
твердила наличие невриномы преддверно-улиткового 
нерва справа, вероятно, с  глиозом кистозной транс-
формации левой височной доли (см. таблицу).

Клинически доброкачественная шваннома себя 
не проявляла до сентября 2011 года. Постепенно 

Магнитно-резонансная томограмма грудного и пояснично-крестцового отдела 
позвоночника с контрастным усилением: визуализируется образование на уровне 
позвонков Th10–L1 (А – указано стрелкой 1), L1–L2 (А – указано стрелкой 2)  
и Th7 (Б – указано стрелкой 3)

А

1

2

3

Б
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симптоматика нарастала: появилась боль в  нижних 
конечностях при физической нагрузке, а  также парез 
нижних конечностей до 4 баллов, что потребовало по-
вторного хирургического вмешательства.

Очередная операция проведена 15.10.2012: удале-
на гигантская интра-экстраканальная менингиома 
по типу песочных часов с паравертебральным ростом 
справа на уровне Th9–L1 позвонков с  выраженной 
компрессией спинного мозга.

После операции сохранялись и  нарастали в  ди-
намике наблюдения проявления нижнего парапаре-
за. Это потребовало проведения дополнительного 
магнитно-резонансного исследования позвоночника 
14.05.2013, при котором выявлена картина объемных 
образований позвоночника (см. таблицу).

Рекомендовано наблюдение нейроонколога, педиа-
тра и хирурга.

В настоящее время пациентке 17 лет, она инвалид 
первой группы. Отмечается прогрессирование патоло-
гического процесса: прорастание опухоли в  спинной 
мозг и как следствие – нижний парапарез.

Заключение
В описанном клиническом наблюдении име-
лись 2 и  более нейрофибромы в  сочетании 

с  подтвержденным у  родственников первой 
степени родства НФ1 и  НФ2, что, согласно ди-
агностическим критериям, рекомендованным 
Международным комитетом экспертов по нейро-
фиброматозу, позволяет установить диагноз НФ1 
(классического, периферического, собственно бо-
лезни Реклингхаузена).

К особенностям наблюдения следует отне-
сти отсутствие кожных проявлений, но при 
этом имеется прогрессирующий опухолевый 
рост с  достаточно быстрым появлением но-
вых опухолей, что обусловливает неблагопри-
ятный прогноз. Данный клинический случай 
демонстрирует, что для диагностики потре-
бовалась серия томографических и  других ис-
следований, ряд консультаций врачей разных 
специальностей в  связи с  опухолевым ростом 
различной локализации. Безусловно, такие 
пациенты трудны для диагностики и  лечения. 
Оперативное лечение облегчает их состояние, 
не решая кардинально проблему. Необходимо 
динамическое наблюдение нейроонколога, пе-
диатра и  хирурга для своевременного обнару-
жения неблагоприятных клинических прояв-
лений. 
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The article describes a  clinical case of familial 
neurofibromatosis. Neurofibromatosis type  1 
was diagnosed in a  9-year old patient according 
to diagnostic criteria by the International Expert 
Committee on Neurofibromatosis, based on two 
criteria: 2 or more neurofibromas and neurofibro-
matosis type 1 and type 2 in the first-degree rel-
atives. The particulars of the clinical case include 
the absence of any skin manifestations and an 
unfavorable prognosis. High awareness of this 
disorder among primary care physicians, includ-
ing pediatricians, generalists and family doctors, 
neurologists, dermatologists, ophthalmologists 
and surgeons, is necessary for early clinical iden-
tification of neurofibromatosis type  1 patients 

and their regular clinical monitoring, continuity 
of management and implementation of adequate 
measures of primary and secondary prevention of 
its complications.
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