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Íåéðîô³áðîìàòîç-1 (îãëÿä ë³òåðàòóðè)

Êâàñí³öüêèé Ì.Â.

Òåðíîï³ëüñüêà ì³ñüêà êîìóíàëüíà ë³êàðíÿ øâèäêî¿ äîïîìîãè, ì. Òåðíîï³ëü, Óêðà¿íà

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: íåéðîô³áðîìàòîç-1 (ÍÔ-1); ñèíîí³ìè: íåéðîô³áðîìàòîç 1-ãî òèïó, ïåðèôåðè÷íèé íåéðîô³áðî-
ìàòîç, êëàñè÷íèé íåéðîô³áðîìàòîç, íåéðîô³áðîìàòîç Ðåêë³íãàóçåíà, õâîðîáà Ðåêë³íãàóçåíà.

Âñòóï. Íåéðîô³áðîìàòîç-1 — îäíå ç íàé-
ïîøèðåí³øèõ àóòîñîìíî-äîì³íàíòíèõ ìîíî´åí-
íèõ çàõâîðþâàíü ëþäèíè, ùî ïðîÿâëÿºòüñÿ ìíî-
æèííèìè ïóõëèíàìè áóäü-ÿêîãî îðãàíà ÷è ñèñ-
òåìè,  àëå íàé÷àñò³øå óðàæàº øê³ðó. [57, 100].
Øê³ðí³ ïðîÿâè õâîðîáè, îêð³ì íåéðîô³áðîì,
ð³äêî ïëåêñèôîðìíèõ, õàðàêòåðèçóþòüñÿ íàÿâ-
í³ñòþ ÷èñëåííèõ ïëÿì êîëüîðó êàâè ç ìîëî-
êîì, ïàõâîâèõ òà (÷è) ïàõâèííèõ ïëÿì òèïó
âåñíÿíîê (ëàñòîâèííÿ). ²íø³ ìîæëèâ³ ïðîÿâè —
îïòè÷í³ ãë³îìè, ê³ñòêîâ³ àíîìàë³¿, ðîçóìîâå
â³äñòàâàííÿ.

Â³äîì³ ë³òåðàòóðí³ äæåðåëà çàô³êñóâàëè ñïî-
ðàäè÷í³ ïîâ³äîìëåííÿ ïðî õâîðèõ ç ìíîæèííè-
ìè øê³ðíèìè ïóõëèíàìè ùå ó XVIII ñòîë³òò³
[7, 125]. Àëå ò³ëüêè von Recklinghausen ó 1882
ð. [124] âïåðøå îïèñàâ øê³ðí³ ïóõëèíè, ùî ðîç-
âèâàþòüñÿ ç îáîëîíîê íåðâ³â, íèì æå áóâ çàï-
ðîïîíîâàíèé òåðì³í “íåéðîô³áðîìà”. ² âæå â
ÕÕ ñòîë³òò³ áóëî âèÿâëåíî ñïàäêîâèé õàðàê-
òåð öüîãî çàõâîðþâàííÿ [117] òà àóòîñîìíî-äî-
ì³íàíòíèé òèï éîãî óñïàäêóâàííÿ [27, 93]. Ïðî-
òÿãîì îñòàííüîãî äåñÿòèð³÷÷ÿ áóëè äîñÿãíóò³
ðåâîëþö³éí³ óñï³õè â ìîëåêóëÿðí³é ãåíåòèö³,
ùî äîçâîëèëî ñïî÷àòêó âñòàíîâèòè ëîêàë³çà-
ö³þ ïàòîëîã³¿ [10, 107], à ó 1990 ð. ïðîâåñòè
êëîíóâàííÿ ÍÔ-1-ãåíà ³ âèä³ëèòè éîãî ïðî-
äóêò — á³ëîê íåéðîô³áðîì³í [19, 29, 54, 121,
127].

Êëàñèô³êàö³ÿ. Íåçâàæàþ÷è íà çàçíà÷åí³ äî-
ñÿãíåííÿ, ä³àãíîç ÍÔ-1 ³ äîñ³ áàçóºòüñÿ íà
êë³í³÷íèõ îçíàêàõ. Âðàõîâóþ÷è ïîë³ñèñòåìíèé
õàðàêòåð óðàæåííÿ ïðè íåéðîô³áðîìàòîç³, ùî,
â³äïîâ³äíî, çóìîâëþº ïîë³ñèíäðîìí³ ïðîÿâè öüî-
ãî ôàêîìàòîçó (â³ä ãð. ðhacos — ïëÿìà), ïîøóê
ïðèíöèï³â, êëàñèô³êàö³¿ õâîðîáè ñóïåðå÷ëè-
âèé. Òàê, ó 1963 ð. [4] âèä³ëåíî òðè ôîðìè íåé-
ðîô³áðîìàòîçó: øê³ðíî-íåðâîâó, öåíòðàëüíó ³
â³ñöåðàëüíó, ÿê³ çóñòð³÷àþòüñÿ ÿê ³çîëüîâàíî,
òàê ³ â êîìá³íàö³¿, ùî ñâ³ä÷èòü ïðî ñêëàäí³ñòü
äèôåðåíö³àö³¿. Ó 1982 ð. [99] çàïðîïîíîâàíî êëà-
ñèô³êàö³þ, ÿêà âêëþ÷àº ñ³ì òèï³â íåéðîô³áðî-
ìàòîçó, àëå é âîíà íå çíàéøëà øèðîêîãî çàñ-
òîñóâàííÿ ÷åðåç íåäîñòàòíüî ÷³òê³ êðèòåð³¿ ïîä-
³ëó. Â 1988 ð. [56] âèñóíóòî ï³äêëàñèô³êàö³þ òðüîõ

òèï³â íåéðîô³áðîìàòîçó, îêð³ì ÍÔ-1: öåíò-
ðàëüíèé íåéðîô³áðîìàòîç (êîëè ãîëîâíîþ îñîá-
ëèâ³ñòþ º íàÿâí³ñòü äâîá³÷íèõ ñëóõîâèõ íåâðè-
íîì) [37, 58], ñåãìåíòàðíèé íåéðîô³áðîìàòîç
(êîëè ïðîÿâè ÍÔ-1 îáìåæåí³ îäí³ºþ ÷àñòèíîþ
ò³ëà, îäíèì àáî äåê³ëüêîìà ñóì³æíèìè äåðìà-
òîìàìè) [18, 80] òà ñ³ìåéí³ ïëÿìè êîëüîðó êàâè
ç ìîëîêîì, ùî º ºäèíîþ øê³ðíîþ îçíàêîþ õâî-
ðîáè [99]. Çà ³íøîþ òåîð³ºþ [106], ñåãìåíòàð-
íèé íåéðîô³áðîìàòîç øâèäøå õàðàêòåðèçóºòüñÿ
ÿê ìîçà¿÷íà ôîðìà ÍÔ-1, í³æ ÿâëÿº ñîáîþ îê-
ðåìó ãåíåòè÷íî îáóìîâëåíó õâîðîáó. Ó 1986 ð.
[18] âèä³ëåíî ÷îòèðè òèïè íåéðîô³áðîìàòîçó,
êîæíèé ³ç ÿêèõ ìàº êë³í³÷í³ ³ ãåíåòè÷í³
â³äì³ííîñò³. Ðàçîì ç òèì, äîñë³äíèêè ìàéæå îä-
íîñòàéíî âêàçóþòü íà  äâà òèïè íåéðîô³áðîìà-
òîçó, ïîä³ëÿþ÷è éîãî íà ïåðèôåðè÷íèé ³ öåíò-
ðàëüíèé, àáî, â³äïîâ³äíî, íåéðîô³áðîìàòîç-1 ³
íåéðîô³áðîìàòîç-2, çã³äíî ç ñó÷àñíîþ òåðì³íî-
ëîã³ºþ [113, 129]. Òàêà îäíîñòàéí³ñòü ïîâ’ÿçàíà
íå ò³ëüêè ³ç íàÿâí³ñòþ ÷³òêèõ êë³í³÷íèõ îçíàê
êîæíîãî ³ç öèõ òèï³â íåéðîô³áðîìàòîçó, àëå é
ç íàÿâí³ñòþ îêðåìèõ ãåííèõ îçíàê. Ò³ëüêè
J.Schwarz, A.J.Belzberg [106] ñòâåðäæóþòü, ùî
ÍÔ-1 òà ÍÔ-2 ÿê îêðåì³ ôîðìè íåéðîô³áðî-
ìàòîçó îá´ðóíòóâàòè íåìîæëèâî.

Åï³äåì³îëîã³ÿ. Êëàñè÷íèé ïåðèôåðè÷íèé
íåéðîô³áðîìàòîç ñòàíîâèòü â³ä 85% [11] äî 95%
[129] óñ³õ âèïàäê³â íåéðîô³áðîìàòîçó. Çàãàëüíà
ê³ëüê³ñòü õâîðèõ ç íåéðîô³áðîìàòîçîì-1 â óñü-
îìó ñâ³ò³ íàáëèæàºòüñÿ äî 1 ìëí [25]. Ñåðåäíÿ
òðèâàë³ñòü æèòòÿ òàêèõ õâîðèõ äîð³âíþº 61,6
ðîêó, ùî íà 4—5 ðîê³â (íà 10—15 ðîê³â [96])
ìåíøå ïîð³âíÿíî ³ç çàãàëüíîþ ïîïóëÿö³ºþ ëþ-
äåé [135]. ª ïîâ³äîìëåííÿ [28] ïðî òå, ùî òðè-
âàë³ñòü æèòòÿ ïðè íåéðîô³áðîìàòîç³ ñòàíîâèòü
38 ðîê³â, ó òîé ÷àñ ÿê â çàãàëüí³é ïîïóëÿö³¿
öåé ïîêàçíèê äîð³âíþº 65 ðîê³â. À íà îñíîâ³
àíàë³çó ñìåðòíèõ âèïàäê³â â ÑØÀ çà ïåð³îä
1983—1997 ðîê³â [97] ïîêàçàíî, ùî ñåðåäíÿ òðè-
âàë³ñòü æèòòÿ ëþäåé, ÿê³ ïîìåðëè âíàñë³äîê
ÍÔ-1, áóëà 54,4 ðîêó ïðè òðèâàëîñò³ éîãî â
çàãàëüí³é ïîïóëÿö³¿ 70,1 ðîêó. ßê ñïðàâåäëèâî
çàóâàæóþòü àâòîðè [61], á³ëüø³ñòü ë³êàð³â ó
ñâî¿é ïðàêòèö³ çóñòð³÷àþòüñÿ ç îäíèì ÷è äâîìà
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ïàö³ºíòàìè ç íåéðîô³áðîìàòîçîì. Ïîøèðåí³ñòü
ÍÔ-1, çà ð³çíèìè àâòîðàìè, çàëåæíî â³ä ðåã³-
îíó ³ ìåòîäèê ïîøóêó, êîëèâàºòüñÿ â òàêèõ
ìåæàõ: îäèí õâîðèé íà 2500—3300 ëþäåé â
ÑØÀ [27], íà 3000 ëþäåé â Í³ìå÷÷èí³ ³ Êàíàä³
[43, 123] ³ íà 7800 — ó êîëèøíüîìó ÑÐÑÐ [108].
Ïðè öüîìó [43] â³äñóòí³ áóäü-ÿê³ åòí³÷í³ îñîá-
ëèâîñò³. Äîñë³äíèêè [56, 105] íàâîäÿòü ïðàêòè÷íî
îäíàêîâ³ ïîêàçíèêè ïîøèðåíîñò³ ÍÔ-1: îäèí
õâîðèé íà 4600 ³ íà 4900 ëþäåé, â³äïîâ³äíî.
Ñïîñòåðåæåííÿ âåëîñü çà 83 ïàö³ºíòàìè ç ÍÔ-
1 ³ç 68 ñ³ìåé ï³âäåííî-ñõ³äíîãî Óåëüñó, äå íà
òîé ÷àñ ïðîæèâàëè 668100 ÷îëîâ³ê. Îêð³ì çãà-
äàíèõ 83 ïàö³ºíò³â, áóëî îáñòåæåíî 115 ¿õí³õ
ïðÿìèõ ðîäè÷³â, ç ÿêèõ ó 52 âèÿâèëè ÍÔ-1.
Òàêèì ÷èíîì, çàãàëüíà ê³ëüê³ñòü õâîðèõ ç ÍÔ-
1 â çîí³ ñïîñòåðåæåííÿ ñòàíîâèëà 135. Îòæå,
îäèí õâîðèé ïðèïàäàâ íà 4900 ëþäåé (20 íà 105

íàñåëåííÿ). Â³êîâ³ ï³êè ö³º¿ ê³ëüêîñò³ ïàö³ºíò³â
áóëè òàê³: 10—19 ðîê³â ìàëè 30 ïàö³ºíò³â; 20—
29 ðîê³â — 26; 30—39 ðîê³â — 20, — îõîïèâ-
øè òàêèì ÷èíîì, âåñü â³êîâèé ä³àïàçîí â³ä 11
ì³ñ äî 83 ðîê³â.

Ïàòîìîðôîëîã³ÿ. Ã³ñòîãåíåç íåéðîô³áðîì
ñêëàäíèé, ùî â³äîáðàæàºòüñÿ â ïîëÿðíîñò³ íà-
óêîâèõ ïîãëÿä³â: îäí³ äîñë³äíèêè ïåðåêîíàí³,
ùî â íüîìó äîì³íóº íåâðîãåííèé êîìïîíåíò [2],
³íø³ ñòâåðäæóþòü, ùî ãîëîâíå çíà÷åííÿ ìàº
ñïîëó÷íîòêàíèííèé [68, 112]. Ïîëÿðí³ñòü ó ïî-
ãëÿäàõ íà ñòðóêòóðó øê³ðíèõ ïóõëèí çóìîâëå-
íà, ÿê ââàæàþòü äåõòî ç àâòîð³â [2], äîñë³ä-
æåííÿì öèõ ïóõëèí íà ð³çíèõ ñòàä³ÿõ ¿õíüîãî
ðîçâèòêó. Òàê, íà ðàíí³õ ñòàä³ÿõ [1] áóëî âèÿâ-
ëåíî âåëèêó ê³ëüê³ñòü êë³òèííèõ åëåìåíò³â ³ç
äîì³íóâàííÿì êë³òèí, ïîä³áíèõ äî øâàíîâñüêèõ,
à íà ï³çí³õ ñòàä³ÿõ — ïåðåâàæíî ô³áðîïëàñ-
òè÷í³ ³ âîëîêíèñò³ åëåìåíòè. Õî÷à á³ëüø³ñòü
àâòîð³â ñïîñòåð³ãàëè íàÿâí³ñòü åëåìåíò³â ÿê
íåðâîâî¿ òêàíèíè, òàê ³ åíäî- òà ïåðèíåâð³ÿ
[98].

Ãåíåòèêà. Ãåí ÍÔ-1 ðîçì³ùóºòüñÿ á³ëÿ öåí-
òðîìåðè, â äîâãîìó ïëå÷³ 17-¿ õðîìîñîìè
(17q11.2) [10, 107]. Â³äîìà ïîâíà ïîñë³äîâí³ñòü
ÍÔ-1-ãåíà [50, 122], ÿêèé º äîñèòü âåëèêèì
(350 ê³ëîáàç, 60 îêðåìèõ åêçîí³â) ³ êîäóº ùî-
íàéìåíøå ÷îòèðè îêðåìèõ òðàíñêðèïòè [109,
113]. Âèâ÷åííÿ íåéðîô³áðîì³íó — ïîõ³äíîãî ãåíà
ÍÔ-1, ÿêèé ÿâëÿº ñîáîþ âåëèêèé á³ëîê, ùî
ñêëàäàºòüñÿ ç 2818 àì³íîêèñëîò [90], — äîçâî-
ëèëî ïðîíèêíóòè â ôóíêö³þ öüîãî á³ëêà ÿê
³íã³á³òîðà ïóõëèí [13, 109]. Íåéðîô³áðîì³í, éìî-
â³ðíî, ìàº é ³íø³ ôóíêö³¿, àëå âîíè ùå íå óòî÷-
íåí³ [49]. Á³ëüø³ñòü àâòîð³â [8,96], âêàçóþ÷è íà
âåëèêó ð³çíîìàí³òí³ñòü ìóòàö³é ÍÔ-1-ãåíà ó
ïàö³ºíò³â ç íåéðîô³áðîìàòîçîì-1, ï³äêðåñëþ-
þòü, ùî íå çóñòð³÷àëè ìóòàö³é, ÿê³ ÷àñòî ïî-
âòîðþþòüñÿ, à òàêîæ êîðåëÿö³¿ ì³æ êîíêðåò-
íèìè ìóòàö³ÿìè ³ êë³í³÷íèìè ïðîÿâàìè.

Ä³àãíîñòè÷í³ êðèòåð³¿. Êë³í³÷í³ ïðîÿâè. Ó
1987 ð. Íàö³îíàëüíèì ³íñòèòóòîì çäîðîâ’ÿ (NIH)
CØÀ íà êîíôåðåíö³¿ çãîäè ïî íåéðîô³áðîìà-
òîçó áóëè ðîçðîáëåí³ ä³àãíîñòè÷í³ êðèòåð³¿ íåé-
ðîô³áðîìàòîçó-1 [113].

Çã³äíî ç öèìè êðèòåð³ÿìè, ä³àãíîç ÍÔ-1
ìîæå áóòè âñòàíîâëåíèé ïðè íàÿâíîñò³ äâîõ ÷è
á³ëüøå îçíàê ³ç íàâåäåíèõ íèæ÷å:

– ø³ñòü ³ á³ëüøå ïëÿì êîëüîðó êàâè ç ìîëî-
êîì ðîçì³ðîì ïîíàä 5 ìì ó á³ëüøîìó ä³àìåòð³ ó
ä³òåé äîïóáåðòàòíîãî â³êó ³ ïîíàä 15 ìì ó íàéá-
³ëüøîìó ä³àìåòð³ ó ä³òåé â ïîñòïóáåðòàòíèé ïå-
ð³îä;

– äâ³ ÷è á³ëüøå íåéðîô³áðîì áóäü-ÿêîãî
òèïó àáî îäíà ÷è á³ëüøå ïëåêñèôîðìíèõ íåé-
ðîô³áðîì;

– ÷èñëåíí³ äð³áí³ ïëÿìè òèïó ëàñòîâèííÿ
(âåñíÿíîê) â ïàõâîâèõ òà ïàõâèííèõ ä³ëÿíêàõ;

– îïòè÷íà ãë³îìà;
– äâà ÷è á³ëüøå âóçëèê³â Ë³øà íà ðàéäóæí³é

îáîëîíö³, ä³àãíîñòîâàíèõ çà äîïîìîãîþ ù³ëèí-
íî¿ ëàìïè;

– äèñïëàç³ÿ êðèëà êëèíîïîä³áíî¿ ê³ñòêè ÷è
ñòîíøåííÿ êîðòèêàëüíîãî øàðó äîâãàñòèõ ê³ñòîê
³ç ïñåâäîàðòðîçîì ÷è áåç íüîãî;

– íàÿâí³ñòü ó ðîäè÷³â ïî ïðÿì³é ë³í³¿
(áàòüê³â, ä³òåé, áðàò³â, ñåñòåð) íåéðîô³áðîìà-
òîçó-1, çã³äíî ç âèùåíàâåäåíèìè êðèòåð³ÿìè.

Îñê³ëüêè æîäíà îêðåìà îçíàêà íå º ïàòî-
ãíîìîí³÷íîþ äëÿ ÍÔ-1, ïðèíàéìí³, äâ³ îñîáëè-
âîñò³ ç öüîãî ñïèñêó ïîâèíí³ áóòè ïðèñóòí³,
ùîá ìàòè ï³äñòàâó âñòàíîâèòè ä³àãíîç [103].
Â³ðîã³äí³ñòü òà ÷óòëèâ³ñòü NIH-êðèòåð³¿â íåé-
ðîô³áðîìàòîçó-1 ó äîðîñëèõ âèñîêà [52]. Ðå-
çóëüòàòè îáñòåæåííÿ 1893 ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1
â³êîì äî 21 ðîêó ç ì³æíàðîäíî¿ áàçè äàíèõ íà-
ö³îíàëüíî¿ ôóíäàö³¿ íåéðîô³áðîìàòîçó (ÑØÀ)
ïîêàçàëè, ùî 100% â³ðîã³äí³ñòü NIH-êðèòåð³¿â
ñïîñòåð³ãàºòüñÿ â 20 ðîê³â, 97% — â 8 ðîê³â ³
ò³ëüêè 46% — ó â³ö³ 1 ðîêó. Ç îãëÿäó íà öå
ôàõ³âö³ ïðèéøëè äî âèñíîâêó ïðî íåîáõ³äí³ñòü
ìîäèô³êàö³¿ ä³àãíîñòè÷íèõ NIH-êðèòåð³¿â äëÿ
ä³òåé ðàííüîãî â³êó.

Á³ëüø³ñòü àâòîð³â, ïîâ³äîìëÿþ÷è ïðî ãî-
ëîâí³ êë³í³÷í³ ïðîÿâè íåéðîô³áðîìàòîçó-1, âêà-
çóþòü ïðè öüîìó ³ íà ïîñë³äîâí³ñòü ¿õíüî¿ ïî-
ÿâè ó ïàö³ºíò³â: ïëÿìè êîëüîðó êàâè ç ìîëî-
êîì, ïàõâèíí³ âåñíÿíêè, âóçëèêè Ë³øà òà íåé-
ðîô³áðîìè [31]. Îäíèì ³ç ÿñêðàâèõ ïðåäñòàâ-
íèê³â ôàêîìàòîçó, ùî õàðàêòåðèçóºòüñÿ âðîä-
æåíèìè âàäàìè ðîçâèòêó åêòîäåðìàëüíèõ
ñòðóêòóð, º òèï íåéðîô³áðîìàòîçó-1, ïðè ÿêî-
ìó âèÿâëÿþòüñÿ íåéðîô³áðîìè ³ äâ³ ôîðìè
ï³ãìåíòàö³¿ øê³ðè: ïëÿìè êîëüîðó êàâè ç ìî-
ëîêîì òà âåñíÿíêè (ëàñòîâèííÿ). Ïëÿìè êîëüî-
ðó êàâè ç ìîëîêîì ð³çíî¿ ³íòåíñèâíîñò³ çàáàðâ-
ëåííÿ ç ð³âíèìè êîíòóðàìè ðîçì³ðîì â³ä 0,5 äî
50 ñì (ëåâîâà ÷àñòèíà ¿õ — äî 10 ñì) ïîì³÷à-
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þòüñÿ áàòüêàìè ó ä³òåé íà ïåðøîìó ðîö³ æèò-
òÿ â 80% âèïàäê³â ³ äî 4 ðîê³â — â óñ³õ õâîðèõ
ä³òåé [56]. Ðàçîì ç òèì, òðàïëÿºòüñÿ äî øåñòè
ïëÿì êîëüîðó êàâè ç ìîëîêîì ó ëþäåé áåç ÍÔ-
1 [27]. ²íøà ôîðìà ï³ãìåíòàö³¿ øê³ðè, ïîâ’ÿçàíà
ç ÍÔ-1, — öå âåñíÿíêè, ÿê³ íàé÷àñò³øå ëîêàë-
³çóþòüñÿ ïî òðè ³ á³ëüøå â ïàõâîâ³é (67%), ïàõ-
âèíí³é (44%) ³ â ñóáìàìàðí³é ä³ëÿíêàõ ó äîðîñ-
ëèõ æ³íîê (21%) [26, 56]. Ä³àìåòðàëüíî ïðîòè-
ëåæí³ äàí³ çóñòð³÷àþòüñÿ â ë³òåðàòóð³ ñòîñîâ-
íî â³êó, â ÿêîìó âèÿâëÿþòüñÿ âåñíÿíêè: îäí³
ñòâåðäæóþòü, ùî â ïàõâîâ³é ä³ëÿíö³ âåñíÿíêè
ðàí³øå ÿê ó â³ö³ 7 ðîê³â íå âèíèêàþòü [56],
³íø³ ñïîñòåð³ãàëè ¿õ (ó ïàõâèíí³é ä³ëÿíö³ ³ â
ïàõâîâ³é) ó 81% ä³òåé â³êîì äî 6 ðîê³â [26].

Âïåðøå âèÿâëåíî êîëüîðîâ³ âóçëèêè íà ðàé-
äóæö³ ó õâîðèõ ç íåéðîô³áðîìàòîçîì 1937 ð.
[72], àëå çíà÷íà ïîøèðåí³ñòü öèõ âóçëèê³â áóëà
âñòàíîâëåíà ï³çí³øå [70]. Âóçëèêè Ë³øà (ãàìàð-
òîìà ðàéäóæíî¿ îáîëîíêè) ïðîÿâëÿþòüñÿ ÿê
âèïóêë³ ïîâåðõíåâ³ ñêóï÷åííÿ ï³ãìåíòíèõ êë³òèí
(â³ä ëåäü ïîì³òíèõ çà ðîçì³ðîì äî 5 ìì ó ä³à-
ìåòð³) íà ðàéäóæí³é îáîëîíö³ îêà, ÿê³ ìîæíà
ïîáà÷èòè ïðè äîñë³äæåíí³ ù³ëèííîþ ëàìïîþ.
Ö³ âóçëèêè áóëè âèÿâëåí³ â 93% ïàö³ºíò³â â³êîì
äî 5 ðîê³â ³ ñåðåäíÿ ¿õ ê³ëüê³ñòü ïðèáëèçíî äî-
ð³âíþâàëà 25 íà êîæíîãî, ïðè âàð³àö³ÿõ â³ä 1
äî 100 [56], òîä³ ÿê [70] ó â³ö³ â³ä 5 äî 6 ðîê³â
âóçëèêè Ë³øà çíàõîäÿòü ò³ëüêè â 15—20% ä³òåé
ç ÍÔ-1. À [103] á³ëüø³ñòü äîñë³äíèê³â ñòâåðä-
æóþòü, ùî âóçëèêè Ë³øà ç’ÿâëÿþòüñÿ â
ï³äë³òêîâîìó â³ö³. Äåÿê³ àâòîðè [12] ââàæàþòü,
ùî îôòàëüìîëîã³÷íó åêñïåðòèçó ñë³ä îáîâ’ÿç-
êîâî ïðîâîäèòè âæå ïðè ï³äîçð³ íà ÍÔ-1.

Øê³ðí³ íåéðîô³áðîìè ì’ÿêî¿ (“æåëàòèíîâî¿”)
êîíñèñòåíö³¿ ç ðîæåâèì ÷è ô³îëåòîâèì â³äò³íêîì
ç’ÿâëÿþòüñÿ â áóäü-ÿêîìó â³ö³, àëå íàé÷àñò³øå
â ïóáåðòàòíèé ïåð³îä [103]. Ï³äøê³ðí³ æ íåéðî-
ô³áðîìè çóñòð³÷àþòüñÿ çíà÷íî ð³äøå, ìàþòü
òâåðäó êîíñèñòåíö³þ, ðîçòàøîâóþòüñÿ âçäîâæ
ïåðèôåðè÷íèõ íåðâ³â [56]. Ê³ëüê³ñòü ïóõëèííèõ
óòâîðåíü áóâàº ð³çíà: â³ä ïîîäèíîêèõ äî ê³ëüêîõ
äåñÿòê³â ³ íàâ³òü äî ê³ëüêîõ òèñÿ÷ ïóõëèí [5].
Ùîá íåéðîô³áðîìà âèñòóïàëà ÿê ä³àãíîñòè÷-
íèé êðèòåð³é ÍÔ-1, íåîáõ³äíà íàÿâí³ñòü äâîõ
ïóõëèí, îñê³ëüêè íàÿâí³ñòü îäí³º¿ íåéðîô³áðî-
ìè, çâè÷àéíî, ìîæëèâà ³ â ëþäåé áåç íåéðî-
ô³áðîìàòîçó [103]. Àíàë³ç êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â ÍÔ-
1 ó 523 ïàö³ºíò³â ³ç 304 ñ³ìåé âèÿâèâ: øê³ðí³
íåéðîô³áðîìè — â 59,4% îáñòåæåíèõ, ï³äøê³ðí³
íåéðîô³áðîìè — â 45,5% ³ ïëåêñèôîðìí³ íåé-
ðîô³áðîìè — â 15,3% âèïàäê³â [78]. Ñïîñòåðå-
æåííÿ, ïðîâåäåí³ òàêîæ íà ÷èñëåííîîìó
êë³í³÷íîìó ìàòåð³àë³ (376 ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1 ó
â³êîâîìó ä³àïàçîí³ 0,1—48 ðîê³â) íàäàëè äåùî
³íøó ñòàòèñòèêó ÷àñòîòè íåéðîô³áðîì:
ï³äøê³ðíèõ — 222, øê³ðíèõ — 91, âíóòð³øí³õ
— 25, ïëåêñèôîðìíèõ — 31 ³ âèñÿ÷èõ íåéðî-

ô³áðîì — 11 [40]. Ïîâ³äîìëÿºòüñÿ ïðî ð³ñò íî-
âèõ íåéðîô³áðîì (60%) ³ çá³ëüøåííÿ ³ñíóþ÷èõ
(52%) ï³ä ÷àñ âàã³òíîñò³ ó æ³íîê ç ÍÔ-1 [35].
Îïèñàíî [41] äóæå ð³äê³ñíèé âèïàäîê íåéðî-
ô³áðîìè ìîëî÷íî¿ çàëîçè ó ïàö³ºíòêè ç ÍÔ-1.
Ó 12 õâîðèõ ç ÷èñëåííèìè øâàíîìàìè [86] íå
áóëî âèÿâëåíî ³íøèõ îçíàê  íåéðîô³áðîìàòîçó
Ó çâ’ÿçêó ç öèì ñë³ä îñòåð³ãàòèñÿ ìîæëèâî¿
ã³ïåðä³àãíîñòèêè ÍÔ-1. Ïëåêñèôîðìí³ íåéðî-
ô³áðîìè ìàéæå çàâæäè º âðîäæåíèìè ïóõëè-
íàìè, ïîâ’ÿçàíèìè ç äèôóçíîþ ã³ïåðòðîô³ºþ ³ç
çáåðåæåíîþ îðãàí³çàö³ºþ ïó÷êà íåðâà [132].
Îäíàê ïðè ðåòðîñïåêòèâíîìó îãëÿä³ 68 ïàö³ºíò³â
ç ÍÔ-1 ò³ëüêè â 44% âèïàäê³â ö³ ïóõëèíè áóëè
ä³àãíîñòîâàí³ ó ä³òåé â³êîì äî 5 ðîê³â, ïðè÷î-
ìó, â 2 âèïàäêàõ âîíè ñòàëè çëîÿê³ñíèìè [126].

Îñê³ëüêè ãåí ÍÔ-1 º ³íã³á³òîðîì ïóõëèí, òî
ïàö³ºíòè ç ÍÔ-1 ìàþòü âèñîêèé ðèçèê ðîçâèò-
êó ÿê äîáðîÿê³ñíèõ, òàê ³ çëîÿê³ñíèõ ïóõëèí
[81, 84, 102, 118]. Ïóõëèíè ïåðèôåðè÷íèõ íåðâ³â
âèÿâëÿþòüñÿ ìàéæå â óñ³õ õâîðèõ ç ÍÔ-1 [104].
Îêð³ì âæå ðîçãëÿíóòèõ âèùå íåéðîô³áðîì, íà
âåëèêîìó êë³í³÷íîìó ìàòåð³àë³ [78] çíàõîäÿòü
ïóõëèíè ÖÍÑ â 9,4% âèïàäê³â, ïðè÷îìó, ïî-
ëîâèíà ç íèõ — îïòè÷í³ ãë³îìè (4,8%) ³ íåéðî-
ô³áðîìè ñïèííîìîçêîâ³  (â 2,1% âèïàäê³â). Ó
òîé æå ÷àñ [67], ïîâ³äîìëÿþòü ïðî ðîçâèòîê
ò³ëüêè àñòðîöèòîì ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 â 15—20%
âèïàäê³â. Ñåðåä 1400 ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1 áóëî
âèÿâëåíî ñïèííîìîçêîâ³ ïóõëèíè â 23, ùî ñêëàëî
1,6% [116], ïðè÷îìó, âîíè ëîêàë³çóâàëèñü
ð³âíîì³ðíî â óñ³õ â³ää³ëàõ õðåáòà ³, ãîëîâíèì
÷èíîì, ³íòðàäóðàëüíî [64]. Äðóãîþ çà ïîøèðå-
í³ñòþ ï³ñëÿ íåéðîô³áðîìè ïóõëèíîþ º ãë³îìà
çîðîâîãî íåðâà, ùî ðîçâèâàºòüñÿ ÿê éîãî ñòîâ-
ùåííÿ âíàñë³äîê íàäì³ðíî¿ ê³ëüêîñò³ ïàòîëîã³÷-
íî¿ ãë³àëüíî¿ òêàíèíè [34], ÷àñòîòà âèíèêíåííÿ
ÿêî¿ ñêëàäàº â³ä 1,5% [56] äî 7% [76] ³ íàâ³òü
15% [34, 69] ó ä³òåé ³ç ÍÔ-1. Çàóâàæóþòü [75],
ùî ñåðåä ïóõëèí ÖÍÑ ó ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1 ïå-
ðåâàæàþòü îïòè÷í³ ãë³îìè ³ ãë³îìè ñòîâáóðà
ãîëîâíîãî ìîçêó. Àâòîðè ï³äêðåñëþþòü, ùî îï-
òè÷í³ ãë³îìè ä³àãíîñòóþòüñÿ ó ä³òåé â³êîì äî 7
ðîê³â (íàé÷àñò³øå 3 ðîê³â) [31], ³ç ñåðåäí³ì â³êîì
ïî÷àòêó çàõâîðþâàííÿ 4,1 ðîêó [21], ³ ïðîÿâëÿ-
þòüñÿ çíèæåííÿì ãîñòðîòè çîðó ó 47% ïàö³ºíò³â
[9]. Ö³ ïóõëèíè ïðîò³êàþòü ì’ÿêøå ó òèõ ä³òåé,
ùî ìàþòü ÍÔ-1, îòæå, âîíè º ñïðèÿòëèâîþ
îçíàêîþ äëÿ íèõ [14,32,110]. Ó á³ëüøîñò³ õâîðèõ
ç îïòè÷íèìè ãë³îìàìè ïðè ÍÔ-1 âèçíà÷àºòüñÿ
ïîâ³ëüíèé ¿õ ð³ñò, ³ öå ìîæå øâèäøå â³äïîâ³äà-
òè ïåðèíåâðàëüíîìó ãë³îìàòîçó, í³æ ï³ëîöè-
òàðí³é àñòðîöèòîì³ [21]. Ðàçîì ç òèì, ïîâ³äîì-
ëÿëîñü [17] ïðî âèïàäîê ³ç ñèìïòîìàòè÷íîþ îï-
òè÷íîþ ãë³îìîþ, ùî íå â³äïîâ³äàëà NIH-ä³àãíî-
ñòè÷íèì êðèòåð³ÿì, õî÷à ó õâîðîãî áóëà ìóòà-
ö³ÿ ÍÔ-1-ãåíà. Öåé âèïàäîê ñâ³ä÷èòü ïðî ìîæ-
ëèâ³ñòü ìàëîñèìïòîìíîãî ÍÔ-1.

Íåéðîô³áðîìàòîç-1
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ðîçâèòêó íåéðîô³áðîì ó ãðóäí³é êë³òö³ [83],
êèøå÷íèêó [15] ³ íàâ³òü æîâ÷í³é ïðîòîö³, éìî-
â³ðíî, ç óðàæåííÿì ï³äñëèçîâèìè íåéðîô³áðî-
ìàìè òðàâíîãî êàíàëó (â 25% âèïàäê³â) [115],
à òàêîæ ïðî ìîæëèâ³ñòü âèíèêíåííÿ ó õâîðèõ
ç ÍÔ-1 ôåîõðîìîöèòîì [94], ðàáäîì³îñàðêîì ³
þâåí³ëüíî¿ õðîí³÷íî¿ ì³ºëî¿äíî¿ ëåéêåì³¿ [52,77].
Âèÿâëåíî àñîö³àö³þ ì³æ øê³ðíîþ ìåëàíîìîþ ³
ÍÔ-1 [45], ùî º øâèäøå çàêîíîì³ðí³ñòþ, í³æ
çá³ãîì [136].

Óñ³ íåéðîô³áðîìè ïîâèíí³ ðîçãëÿäàòèñü ç
òî÷êè çîðó ðèçèêó ¿õ çëîÿê³ñíîãî ïåðåðîäæåí-
íÿ [106], ìîæëèâ³ñòü ÿêîãî â 34 ðàçè ïåðåâè-
ùóº ìîæëèâ³ñòü ðîçâèòêó çëîÿê³ñíèõ ïóõëèí ó
ëþäåé áåç íåéðîô³áðîìàòîçó [97]. Çà ë³òåðà-
òóðíèìè äàíèìè, íàé÷àñò³øîþ ïðè÷èíîþ ñìåðò³
ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 º ìàë³ãí³çàö³ÿ. ÍÔ-1 — ãîëîâ-
íèé ôàêòîð ðèçèêó ðîçâèòêó çëîÿê³ñíèõ ïóõ-
ëèí ç îáîëîíîê ïåðèôåðè÷íèõ íåðâ³â (ÌÐNST)
[65]. Ðèçèê ðîçâèòêó çëîÿê³ñíèõ ïóõëèí ç îáî-
ëîíîê ïåðèôåðè÷íèõ íåðâ³â — íåéðîô³áðîñàð-
êîì, çëîÿê³ñíèõ øâàíîì, íåéðîô³áðîì òèïó
“ãàíòåëåé” ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 ñêëàäàº â³ä 5 äî
20% [6, 52]. Ó äâîõ íàéòðèâàë³øèõ äîñë³äæåííÿõ
(Äàí³ÿ, ÑØÀ) [16, 27] âñòàíîâëåíî, ùî ÷àñòîòà
çëîÿê³ñíèõ ïóõëèí ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 ñêëàäàº
8%, ÿêùî ñåðåä öèõ õâîðèõ ïåðåâàæàþòü æ³íêè
[111], à òàêîæ ó ðàç³ ³ñíóâàííÿ ðèçèêó òÿæêîãî
ïåðåá³ãó íåéðîô³áðîìàòîçó, âêëþ÷àþ÷è çëîÿê-
³ñíå ïåðåðîäæåííÿ, ïðè óñïàäêóâàíí³ çàõâîðþ-
âàííÿ ïî ìàòåðèíñüê³é ë³í³¿ [79]. Øâèäêèé ð³ñò
íåéðîô³áðîìè, á³ëü, íåâðîëîã³÷íèé äåô³öèò ìî-
æóòü áóòè îçíàêàìè íàÿâíîñò³ ÌPNST [106].
Âêàçóþòü [63], ùî ó ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1 á³ëü,
ïîâ’ÿçàíèé ç ïóõëèííèì óòâîðåííÿì, º ôàêòî-
ðîì íàéá³ëüøîãî ðèçèêó çëîÿê³ñíîãî ïåðåðîä-
æåííÿ. Ó âèÿâëåíí³ çëîÿê³ñíîãî ïðîöåñó, îêð³ì
á³îïñ³¿, â ïàö³ºíò³â ç ïëåêñèôîðìíèìè íåéðî-
ô³áðîìàìè çíà÷íó ðîëü â³ä³ãðàº [18] ôòîðäåîê-
ñèãëþêîçîïîçèòðîííà åì³ñ³éíà òîìîãðàô³ÿ [39].
Âñòàíîâëåíî ïåâíèé çâ’ÿçîê ì³æ òðàíñôîðìà-
ö³ºþ íåéðîô³áðîì ó çëîÿê³ñí³ óòâîðåííÿ ç
ÑDKN2A/p16-ãåíîì: ìàë³ãí³çàö³ÿ ïîâ’ÿçàíà ç
âòðàòîþ àêòèâíîñò³ ð16-á³ëêà, ùî º íàñë³äêîì
ãîìîçèãîòíî¿ ìóòàö³¿ â ÑDKN2A/p16-ãåí³. Â òîé
æå ÷àñ, àíàë³ç ìóòàö³é ÑDKN2A/p16-ãåíà ó
ïàö³ºíò³â ³ç çëîÿê³ñíèìè ïóõëèíàìè ç îáîëîíîê
ïåðèôåðè÷íèõ íåðâ³â íå ïîêàçàâ æîäíèõ çì³í
[82]. Àíàë³ç ðåçóëüòàò³â êîìï’þòåðíîãî öèòîãå-
íåòè÷íîãî îáñòåæåííÿ 51 õâîðîãî ³ç çëîÿê³ñíè-
ìè ïóõëèíàìè ïåðèôåðè÷íèõ íåðâ³â, ó òîìó
÷èñë³ ³ç MPNST, àñîö³éîâàíèìè ç ÍÔ-1, ³ ñïî-
ðàäè÷íèìè, âèÿâèâ ìóòàö³¿ â ð³çíèõ õðîìîñî-
ìàõ, ùî ñâ³ä÷èòü ïðî ð³çíèé îíêîãåíåç öèõ ïóõ-
ëèí.

Äðóãîðÿäí³ ïðîÿâè õâîðîáè. Îäíèì ³ç çàêî-
íîì³ðíèõ ïðîÿâ³â ÍÔ-1 º íàÿâí³ñòü ã³ïåð³íòåí-

ñèâíèõ âîãíèù ó õâîðèõ, ùî â³çóàë³çóþòüñÿ íà
ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçêó â Ò

2
-âèâàæåíîìó ðåæèì³

(ïðè â³äñóòíîñò³ öèõ âîãíèù â Ò
1
-âèâàæåíîìó

ðåæèì³ ³ íà ÊÒ). Ö³ ã³ïåð³íòåíñèâí³ âîãíèùà,
êë³í³÷íå çíà÷åííÿ ÿêèõ íåâ³äîìå [38], ÷åðåç ùî
âîíè áóëè íàçâàí³ íåï³çíàííèìè ÿñêðàâèìè
îá’ºêòàìè (UBOs), âèÿâëÿþòüñÿ â ê³ëüêîñò³ â³ä
60% [119] äî 93% [47] ó ä³òåé ç ÍÔ-1, ïðè÷î-
ìó, íàé÷àñò³øå ó â³ö³ 4—10 ðîê³â [47]. Âñòàíîâ-
ëåíî çâ’ÿçîê ì³æ UBOs ³ â³äñòàâàííÿì ä³òåé ç
ÍÔ-1 ó ðîçâèòêó [59, 85], ïðè÷îìó, UBOs ïî-
â’ÿçóºòüñÿ ç ì³ºë³í³çàö³ºþ. Îñòàííº ï³äòâåðä-
æóºòüñÿ ê³ëüê³ñíîþ ìàãí³òíî-ðåçîíàíñíîþ ñïåê-
òðîñêîï³÷íîþ òîìîãðàô³ºþ ³ç âñòàíîâëåííÿì
ï³äâèùåíîãî ð³âíÿ õîë³íó, ùî â³äîáðàæàº ï³äâè-
ùåíèé îáì³í ì³ºë³íó, ÿêèé ñóïðîâîäæóºòüñÿ
íåéðîï³ëüíèì óðàæåííÿì [128]. Ó òîé æå ÷àñ
íå âèÿâëåíî êîðåëÿö³¿ [101] ì³æ UBOs ³ çíè-
æåííÿì ³íòåëåêòó. Òèïîâ³ UBOs çíèêàþòü ³ç
â³êîì ³, ÿê ïðàâèëî, ëîêàë³çóþòüñÿ ñèìåòðè÷-
íî â áë³äèõ êóëÿõ (30,4%), ìîçî÷êó (23,5%), ñå-
ðåäíüîìó ìîçêó (16,2%) ó õâîðèõ ç âèñîêîþ ÷à-
ñòîòîþ ïóõëèí (17%), ùî ïðîò³êàþòü áåçñèìï-
òîìíî [103]. À â 11% ä³òåé ç ÍÔ-1 âèÿâëÿþòüñÿ
ïðîë³ôåðàòèâí³ çì³íè â UBOs, ïðè÷îìó, ðèçèê
ïðîë³ôåðàö³¿ â íèõ âèñîêèé ó ä³òåé ç âåëèêè-
ìè ê³ëüê³ñòþ ³ ðîçì³ðîì öèõ UBOs [47]. Îòæå,
UBOs ìîæóòü áóòè êîðèñíèìè ÿê äîäàòêîâèé
ä³àãíîñòè÷íèé êðèòåð³é äëÿ âñòàíîâëåííÿ ÍÔ-
1 ó ä³òåé [30].

Ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 çóñòð³÷àþòüñÿ â³äíîñíà
ìàêðîöåôàë³ÿ (24%), äèñïëàñòè÷íèé ñêîë³îç.
Êð³ì òîãî, ä³òè ç ÍÔ-1 â ñåðåäíüîìó íèæ÷³
(13%) ³ âàæ÷³ (ïåðåâàæíî õëîï÷èêè) ïîð³âíÿíî
ç³ ñâî¿ìè îäíîë³òêàìè [84,114]. Ùîïðàâäà, äåõ-
òî ç äîñë³äíèê³â [23] â³äì³ííîñòåé ó çðîñò³ ì³æ
õâîðèìè íà ÍÔ-1 ³ çäîðîâèìè ä³òüìè íå ñïîñ-
òåð³ãàëè; ââàæàþòü, ùî öÿ ð³çíèöÿ ñòàº ïî-
ì³òíîþ â þíàöüêîìó â³ö³ ³ öå íå ïîâ’ÿçàíî ³ç
ñòóïåíåì òÿæêîñò³ õâîðîáè. Ïîì³ðíèé íàäì³ð
ìàñè õàðàêòåðíèé äëÿ äîðîñëèõ ç ÍÔ-1, ãî-
ëîâíèì ÷èíîì äëÿ ÷îëîâ³ê³â. Ìàêðîöåô³ë³ÿ, à
òàêîæ íåâ³äïîâ³äí³ñòü ìàêðîöåôàë³¿ ³ çðîñòó
á³ëüø âëàñòèâà õëîï÷èêàì ³, éìîâ³ðíî, çàëå-
æèòü â³ä ñòóïåíÿ òÿæêîñò³ çàõâîðþâàííÿ. ²ñíóº
äóìêà [137], ùî ìàêðîöåôàë³ÿ ìîæå âèñòóïàòè
ÿê ïðîãíîñòè÷íèé ôàêòîð, âêàçóþ÷è íà òÿæ-
÷èé ïåðåá³ã ÍÔ-1 ó òàêèõ õâîðèõ. Îäíàê í³ íèçü-
êèé çð³ñò, í³ ìàêðîöåôàë³ÿ ÷è äèñïëàñòè÷íèé
ñêîë³îç íå äîñòàòíüî ñïåöèô³÷í³ îçíàêè, ùîá
áóòè ä³àãíîñòè÷íèìè êðèòåð³ÿìè äëÿ ÍÔ-1 [52].

Ðîçóìîâå â³äñòàâàííÿ — îäíà ç îñîáëèâîñ-
òåé ä³òåé ç ÍÔ-1 ³ çóñòð³÷àºòüñÿ â 40—60%
ïàö³ºíò³â [54,85]. Âàæê³ äëÿ ðîçï³çíàâàííÿ ïà-
òîëîã³¿ òèïó îë³ãîôðåí³¿ äóæå ð³äêî çóñòð³÷à-
þòüñÿ ó õâîðèõ íà íåéðîô³áðîìàòîç [56]. Àíàë³ç
523 âèïàäê³â ÍÔ-1 ñåðåä õâîðèõ ç 304 ñ³ìåé
âèÿâèâ åï³ëåïñ³þ ó 23, ùî ñêëàëî 4,3% [78]. Â

Êâàñí³öüêèé Ì.Â.
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³íøîìó äîñë³äæåíí³ åï³ëåïòè÷í³ ïðèñòóïè ñïî-
ñòåð³ãàëèñü [60] ó 18% ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1 ³ â
á³ëüøîñò³ âèïàäê³â ïðè öüîìó çì³íè âèÿâëÿ-
ëèñü ïðè òîìîãðàô³¿ ãîëîâíîãî ìîçêó.

Â ðåçóëüòàò³ îáñòåæåííÿ 181 õâîðîãî ç ÍÔ-
1 [22] âñòàíîâëåíî, ùî ãîëîâíèé á³ëü íå º îáî-
â’ÿçêîâîþ îçíàêîþ ÍÔ-1, ³ ÷àñòîòà éîãî òàêà
ñàìà, ÿê ó çàãàëüí³é ïîïóëÿö³¿ (â ìåæàõ 30%),
õî÷à º ïîâ³äîìëåííÿ [33] ïðî âèùèé ðèçèê ãî-
ëîâíîãî áîëþ â õâîðèõ ç ÍÔ-1. Ç îðòîïåäè÷íèõ
àíîìàë³é ó ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1 âêàçóþòü [25] íà
õðåáòîâ³ äåôîðìàö³¿ (23,6%), äåôîðìàö³¿ ãðóä-
íî¿ êë³òêè (4,3%), íåîäíàêîâó äîâæèíó ê³íö³âîê
(7,1%), âðîäæåíó äèñïëàç³þ âåëèêîãîì³ëêîâèõ
ê³ñòîê (5,7%). Äåôîðìàö³þ õðåáòà çàðåºñòðîâà-
íî ó 128 ³ç 457 ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1 [36], ïðè÷îìó,
â 81% âèïàäê³â öÿ ïàòîëîã³ÿ ä³àãíîñòóâàëàñü ó
ä³òåé äî 7 ðîê³â. Íà çíà÷íî ìåíøó ÷àñòîòó îð-
òîïåäè÷íèõ çì³í âêàçóþòü àâòîðè [78], ÿê³ íà
âåëèêîìó êë³í³÷íîìó ìàòåð³àë³ âèÿâèëè ñêîë³-
îç ó 11,7% ³ ïñåâäîàðòðîç â 1,8% ïàö³ºíò³â ç
ÍÔ-1.

Çâåðòàºòüñÿ óâàãà [53] íà ìîæëèâ³ñòü ñåð-
öåâî-ñóäèííèõ óðàæåíü ïðè íåéðîô³áðîìàòîç³-
1 (³ç ÷àñòîòîþ 2,3%) [71]; íàé÷àñò³øå öå îáòó-
ðàö³ÿ ÷è àíåâðèçìè íèðêîâèõ àðòåð³é [24], ïå-
ðèôåðè÷í³ [133] òà ìîçêîâ³ àíåâðèçìè [41,134],
à òàêîæ àðòåð³àëüíà ã³ïåðòåíç³ÿ [42]. Ïîâ³äîì-
ëÿþòü ïðî ìîæëèâ³ñòü ìåí³íãîöåëå ó ïàö³ºíò³â
ç ÍÔ-1 [20,46,66] ³ ïðèñêîðåííÿ ñòàòåâî¿ çð³ëîñò³
ó ä³òåé ç ÍÔ-1 [120].

Ë³êóâàííÿ. Çà äàíèìè àíãë³éñüêèõ àâòîð³â
[130], ñåðåäíÿ âàðò³ñòü ë³êóâàííÿ îäíîãî õâî-
ðîãî ç ÍÔ-1 íà ð³ê ñòàíîâèòü 810 ôóíò³â
ñòåðë³íã³â. Â êîíòåêñò³ âàðòîñò³ ðîçãëÿäàºòüñÿ
ïèòàííÿ äîö³ëüíîñò³ ÌÐÒ-îáñòåæåííÿ áåçñèì-
ïòîìíèõ ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1. Ïðèõèëüíèêè
[100,119] òàêèõ øèðîêèõ ÌÐÒ-îáñòåæåíü ìîòè-
âóþòü ¿õ íåîáõ³äí³ñòþ âèÿâëåííÿ ïàòîëîã³÷íîãî
âîãíèùà â äîêë³í³÷íèé ïåð³îä éîãî ðîçâèòêó.
Ïðîòèâíèêè [74,131] öèõ îáñòåæåíü ï³äêðåñëþ-
þòü âåëèêó âàðò³ñòü ¿õ ³ íåìîæëèâ³ñòü ë³êó-
âàííÿ áåçñèìïòîìíèõ ïàö³ºíò³â, îñîáëèâî ó âè-
ïàäêàõ óøêîäæåííÿ òèïó UBOs ÷è ñòîâùåííÿ
çîðîâîãî íåðâà. Òàê, çîêðåìà, âíàñë³äîê ïðîâå-
äåíèõ 400 ñèñòåìíèõ äîñë³äæåíü [131] áåç
êë³í³÷íî¿ îð³ºíòàö³¿ áóëî âèÿâëåíî 21 ïàòîëî-
ã³þ, ÿêà ò³ëüêè â äâîõ âèïàäêàõ ï³ääàâàëàñü
ë³êóâàííþ; òîä³ ÿê 22 óñêëàäíåííÿ, ùî ïîòðå-
áóâàëè ë³êóâàííÿ, áóëè ä³àãíîñòîâàí³ êë³í³÷íî.
Âèõîäÿ÷è ³ç öüîãî, àâòîðè ðîáëÿòü âèñíîâîê
ïðî á³ëüøó åôåêòèâí³ñòü êë³í³÷íîãî äîñë³äæåí-
íÿ, í³æ ñèñòåìíîãî ñêðèí³íãó, â ïàö³ºíò³â ç
ÍÔ-1, âêàçóþ÷è íà äîñòàòí³ñòü ùîð³÷íèõ
êë³í³÷íèõ îãëÿä³â òàêèõ õâîðèõ.

Ïëàñòè÷í³ òà äåðìàòîëîã³÷í³ îïåðàòèâí³
âòðó÷àííÿ ç ïðèâîäó âèäàëåííÿ íåéðîô³áðîì
çàñòîñîâóþòüñÿ â 44—71% ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1,

á³ëüø³ñòü ç íèõ âèêîíóþòüñÿ ç êîñìåòè÷íèõ
ïðè÷èí [56,130]. Ïîêàçàííÿìè äî õ³ðóðã³÷íîãî âè-
äàëåííÿ íåéðîô³áðîì º á³ëü, íåâðîëîã³÷íå ³ ôóí-
êö³îíàëüíå ïîã³ðøåííÿ, êîìïðåñ³ÿ ñóñ³äí³õ
ñòðóêòóð, êîñìåòè÷íèé äåôåêò, øâèäêèé ð³ñò
ïóõëèíè ç ï³äîçðîþ íà ¿¿ îçëîÿê³ñíåííÿ [95,106].
Ð³øåííÿ ùîäî õ³ðóðã³÷íîãî ë³êóâàííÿ ïëåêñè-
ôîðìíèõ íåéðîô³áðîì ïðèéìàºòüñÿ çâàæåíî òà
³íäèâ³äóàëüíî äëÿ êîæíîãî ïàö³ºíòà ìóëüòèäèñ-
öèïë³íàðíèì êîëåêòèâîì, âêëþ÷àþ÷è õ³ðóðãà,
ðàä³îëîãà, îíêîëîãà, ïåä³àòðà [52]. Äåÿê³ àâòî-
ðè [62] âêàçóþòü íà ïàë³àòèâíèé õàðàêòåð òà-
êèõ îïåðàòèâíèõ âòðó÷àíü.

Â³ääàëåí³ ðåçóëüòàòè âèäàëåííÿ âåëèêî¿
ê³ëüêîñò³ íåéðîô³áðîì õ³ðóðã³÷íèì øëÿõîì ÷è
ëàçåðîì âóãëåêèñëîãî ãàçó íå ïðîñòåæåíî. Íà-
ñë³äêè âèäàëåííÿ ëàçåðîì ïëÿì êîëüîðó êàâè ç
ìîëîêîì òàêîæ íå îö³íåíî [52]. Ó çâ’ÿçêó ç òèì,
ùî ãë³îìè çîðîâèõ íåðâ³â ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 ïðî-
òÿãîì áàãàòüîõ ðîê³â ìîæóòü áóòè ñòàá³ëüíèìè
àáî äóæå ïîâ³ëüíî ïðîãðåñóâàòè [32,73] ³ íàâ³òü
ñïîíòàííî ðåãðåñóâàòè [88], ³ñíóº äóìêà ïðî
íåäîö³ëüí³ñòü õ³ðóðã³÷íîãî ë³êóâàííÿ áàãàòüîõ
ïàö³ºíò³â ç ÍÔ-1, ó ÿêèõ ðîçâèâàþòüñÿ ãë³îìè
çîðîâîãî íåðâà [106]. Ó çâ’ÿçêó ³ç îáìåæåí³ñòþ
ðîë³ îïåðàòèâíîãî âòðó÷àííÿ â ë³êóâàíí³ ãë³îì
çîðîâèõ íåðâ³â ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 çàãàëüíîâèç-
íàíèì ë³êóâàííÿì òàêèõ õâîðèõ º õ³ì³îòåðàï³ÿ
³ ð³äøå — ïðîìåíåâà òåðàï³ÿ [87]. Öüîãî ïîãëÿ-
äó äîòðèìóþòüñÿ àâòîðè [110], ÿê³ çàñòîñîâó-
âàëè õ³ì³îòåðàï³þ ó ä³òåé ç ãë³îìàìè çîðîâèõ
òðàêò³â (62% ç íèõ ìàëè ÍÔ-1), ââàæàþ÷è,
ùî õ³ì³îòåðàï³ÿ åôåêòèâí³øà, í³æ ïðîìåíåâà
òåðàï³ÿ. Îäíàê çëîÿê³ñí³ ïóõëèíè ç îáîëîíîê
ïåðèôåðè÷íèõ íåðâ³â, íàâïàêè, íå ï³ääàþòüñÿ
ñòàíäàðòí³é õ³ì³î- ³ ïðîìåíåâ³é òåðàï³¿. Íàéê-
ðàù³ ðåçóëüòàòè ë³êóâàííÿ MPNST ïðè ðàííü-
îìó ä³àãíîç³ ³ õ³ðóðã³÷íîìó âòðó÷àíí³ [65]. ×àñ-
òèíà àâòîð³â [92] ðåêîìåíäóþòü ïðîâîäèòè îïå-
ðàòèâíå âòðó÷àííÿ ïðè ãë³îìàõ ñòîâáóðà ãî-
ëîâíîãî ìîçêó ó õâîðèõ ç ÍÔ-1 òîä³, êîëè ñïî-
ñòåð³ãàºòüñÿ øâèäêèé ð³ñò ïóõëèí, ùî â³çóàë³-
çóºòüñÿ íà ñåð³ÿõ òîìîãðàì, ÷è òîä³, êîëè º
ñóòòºâå êë³í³÷íå ïîã³ðøåííÿ ñòàíó.

Õâîðèì íà ÍÔ-1 ³ç âèêðèâëåííÿì õðåáòà
ðåêîìåíäóþòü íàé÷àñò³øå êîìá³íîâàíó (ïåðå-
äíþ ³ çàäíþ) ñòàá³ë³çàö³þ õðåáòà, ïðè÷îìó, ¿¿
íåîáõ³äíî ðîáèòè íàâ³òü òîä³, êîëè öå âèêðèâ-
ëåííÿ íå ñòàëî ïàòîëîã³÷íèì [89].

Ðîáëÿòüñÿ ïåðø³ ñïðîáè ìåäèêàìåíòîçíîãî
ë³êóâàííÿ õâîðèõ ç ÍÔ-1. Òàê, 12 ïàö³ºíò³â ïðî-
òÿãîì ðîêó ïðèéìàëè òàë³äîì³ä (ìàêñèìàëüíà
äîçà — 4 ìã/êã), ùî â 4 ïàö³ºíò³â ñïðèÿëî íå-
çíà÷íîìó çìåíøåííþ ðîçì³ð³â íåéðîô³áðîì, à
ó 8 ïàö³ºíò³â çóìîâèëî ñóá’ºêòèâíå â³ä÷óòòÿ
ïîë³ïøåííÿ [48]. Ïðèïóñêàºòüñÿ [100], ùî äîâ-
ãîòðèâàëå (íå ìåíøå ðîêó) çàñòîñóâàííÿ çàäè-
òåíó ìîæå ñòðèìàòè ð³ñò íåéðîô³áðîì. Êàð-
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áîïëàòèí ïðè âæèâàíí³ ó äîç³ 560 ìã/ìì2 êîæ-
íèõ 4 òèæ ïðîòÿãîì äî 15 öèêë³â — áåçïå÷íèé
³ åôåêòèâíèé çàñ³á ë³êóâàííÿ ãë³îì îïòè÷íèõ
øëÿõ³â ó ä³òåé ç ÍÔ-1 [76]. Àâòîðè âêàçóþòü
íà íåîáõ³äí³ñòü äîêóìåíòóâàòè ð³ñò ïóõëèí àáî
â³çóàëüíî ñïîñòåð³ãàòè çà ïîã³ðøåííÿì ïåðå-
á³ãó õâîðîáè ó ïàö³ºíòà ïåðåä ïðèçíà÷åííÿì
òåðàï³¿ êàðáîïëàòèíîì. Ïðèçíà÷àþòü ñîìàòîò-
ðîï³í ïàö³ºíòàì ç ÍÔ-1 äëÿ çìåíøåííÿ ¿õíüîãî
ðîñòó [55]. Çàïðîïîíîâàíî êîìïëåêñ ìåäèêàìåí-
òîçíèõ çàñîá³â, çîêðåìà òèõ, ÿê³ âïëèâàþòü íà
äåãðàíóëÿö³þ òó÷íèõ êë³òèí (êåòîòèôåí, ôåí-
êàðîë, çàäèòåí) ³ íà ïðîë³ôåðàö³þ êë³òèííèõ
åëåìåíò³â ( òèãàçîí, â³òàì³í À) [3].

Ðàäèêàëüíå ë³êóâàííÿ õâîðèõ ç ÍÔ-1 íå-
ìîæëèâå. Öå ë³êóâàííÿ ïåðåäóñ³ì ñèìïòîìàòè÷-
íå, ïîòðåáóº ìóëüòèäèñöèïë³íàðíèõ ï³äõîä³â
[61], íàñàìïåðåä íåéðîõ³ðóðã³÷íîãî, âðàõîâóþ-
÷è, ùî ïðîâ³äíîþ îçíàêîþ öüîãî ìóëüòèñèñ-
òåìíîãî ³ ïîë³îðãàííîãî óðàæåííÿ º ïóõëèíè ç³
øâàíîâñüêèõ îáîëîíîê ïåðèôåðè÷íèõ, ÷åðåï-
íèõ òà ñï³íàëüíèõ íåðâ³â.
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Íåéðîôèáðîìàòîç-1

Êâàñíèöêèé Í.Â.

Â ñòàòüå ïðèâåäåíû ñîâðåìåííûå äàííûå ïî ïðî-
áëåìå íåéðîôèáðîìàòîçà êàê îäíîãî èç íàèáîëåå ðàñ-
ïðîñòðàíåííûõ íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé. Îáîçíà÷åí
èñòîðè÷åñêèé ïóòü ïîçíàíèÿ ýòîãî çàáîëåâàíèÿ. Ïðåä-
ñòàâëåíû ìíîæåñòâåííûå êëàññèôèêàöèè, à òàêæå èç-
ëîæåíû ýïèäåìèîëîãèÿ è ãåíåòèêà íåéðîôèáðîìàòîçà-1.
Äåòàëüíî îñâåùàþòñÿ êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ ÍÔ-1,
åãî äèàãíîñòè÷åñêèå êðèòåðèè. Îáñóæäàþòñÿ íåîáõîäè-
ìûå îáú¸ìû è ìåòîäû èññëåäîâàíèé, ïðîâîäèìûõ ïðè
ýòîì çàáîëåâàíèè, ó÷èòûâàÿ ìíîãîîáðàçèå è ïîëèñèñ-
òåìíîñòü ïîðàæåíèé ïðè íåì. Ðàññìàòðèâàþòñÿ âîçìîæ-
íûå ïîäõîäû ê ëå÷åíèþ ÍÔ-1, âêëþ÷àÿ õèðóðãè÷åñêèå.

Neurofibromatosis 1

Kvasnitskiy M.V.

The article presents modern data on a problem of
neurofibromatosis as one of the most widespread
hereditary disease. The history of studying of this disease
is given. Several classifications, epidemiology, and
genetics are given in the paper. The author analyzes the
variety of clinical signs of NF1 and its diagnostic criteria
in details. Taking into consideration the variety of lesions
at NF1 the required methods and number of
examin ations are discussed. Paper provides possible
approaches to the treatment of NF1 including surgical.
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