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Óðàæåííÿ çîðîâèõ íåðâ³â ïðè ñ³ìåéí³é ôîðì³
íåéðîô³áðîìàòîçó 1-ãî òèïó

ó òðüîõ ïîêîë³ííÿõ îäí³º¿ ðîäèíè
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²íñòèòóò íåéðîõ³ðóðã³¿ ³ì. àêàä. À.Ï. Ðîìîäàíîâà ÀÌÍ Óêðà¿íè, ì. Êè¿â
Òåðíîï³ëüñüêà äåðæàâíà ìåäè÷íà àêàäåì³ÿ ³ì. ².ß. Ãîðáà÷åâñüêîãî, ì. Òåðíîï³ëü, Óêðà¿íà

Ïðîòÿãîì 5 ðîê³â ñïîñòåð³ãàëè ðîäèíó, â ÿê³é áàòüêî òà âñ³ òðîº ä³òåé õâîð³þòü íà
íåéðîô³áðîìàòîç 1-ãî òèïó (ÍÔ1). Îäíîìó õâîðîìó ïðîâåäåíå â³äïîâ³äíå îïåðàòèâíå
âòðó÷àííÿ ç ã³ñòîëîã³÷íîþ âåðèô³êàö³ºþ âèäàëåíî¿ ïóõëèíè. Óñ³ õâîð³ îáñòåæåí³ â äèíàì³ö³
ç ïðîâåäåííÿì êîíòðîëüíèõ â³çóàë³çóþ÷èõ äîñë³äæåíü. Îäíîòèïí³ñòü ïàòîëîã³¿ â óñ³õ
òðüîõ ä³òåé ñâ³ä÷èòü ïðî â³äñóòí³ñòü ãåíîòèïó, îäíîòèïí³ñòü ìóòàö³¿ ãåíà ÍÔ1, ùî
ñïðè÷èíèëî õâîðîáó. Â óñ³õ õâîðèõ â³äçíà÷åíà âàð³àáåëüíà åêñïðåñèâí³ñòü ãåíà ÍÔ1.
Âíóòð³øíüîñ³ìåéíà âàð³àáåëüí³ñòü ñòîñóºòüñÿ ìîðôîëîã³÷íèõ çì³í, â³êó , â ÿêîìó
ç’ÿâèëèñÿ îçíàêè çàõâîðþâàííÿ, õàðàêòåðó êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â, ïîë³ìîðô³çìó é
âàð³àáåëüíîñò³ ïîºäíàííÿ çì³í øê³ðè, ê³ñòîê òà î÷åé, ñòóïåíÿ âèðàæåíîñò³ îêðåìèõ
ñèìïòîì³â òà ïîñë³äîâíîñò³ ¿õ âèíèêíåííÿ. Ìàãí³òîðåçîíàíñíà òîìîãðàô³ÿ (ÌÐÒ) º ìåòîäîì
âèáîðó ïðè îáñòåæåíí³ ïàö³ºíò³â, ó ÿêèõ ïðèïóñêàþòü íàÿâí³ñòü ÍÔ1, ó çâ’ÿçêó ç ¿¿
âèñîêîþ ÷óòëèâ³ñòþ ó âèÿâëåíí³ ïàòîãíîìîí³÷íèõ çì³í ó áàçàëüíèõ ÿäðàõ, còàíó ïðîöåñ³â
ì³ãðàö³¿ íåéðîí³â. Ñóêóïí³ñòü íåîïëàñòè÷íèõ çì³í ³ îçíàê ïîðóøåííÿ ì³ãðàö³³ íåéðîí³â
(ãåòåðîòîï³¿ òà ãàìàðòîìè áàçàëüíèõ ãàíãë³¿â) ï³äòâåðäæóþòü êë³í³÷íèé ä³àãíîç ÍÔ 1-ãî
òèïó. Íàâåäåí³ äâà ñïîñòåðåæåííÿ îïòè÷íî¿ ãë³îìè äàþòü ï³äñòàâè ïðîïîíóâàòè äâà
òèïè òàêòèêè ë³êóâàííÿ òàêèõ õâîðèõ — ñïîñòåðåæåííÿ òà îïåðàòèâíå âòðó÷àííÿ,
ïîêàçàíå çà çíà÷íîãî ïîã³ðøåííÿ òà øâèäêîãî ðîñòó ïóõëèíè.

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: íåéðîô³áðîìàòîç 1-ãî òèïó, ãë³îìà çîðîâîãî íåðâà, ë³êóâàííÿ.

Íåéðîô³áðîìàòîç íàëåæèòü äî ãðóïè ôà-
êîìàòîç³â — âðîäæåíî¿ äèñïëàçi¿ åìáðiîåêòî-
òà åíäîäåðìè i õàðàêòåðèçóºòüñÿ çìiíàìè
øê³ðè, î÷åé, öåíòðàëüíî¿ òà ïåðèôåðè÷íî³
íåðâîâî¿ ñèñòåìè. Çà äàíèìè êë³í³÷íèõ òà ñïàä-
êîâèõ äîñë³äæåíü âèä³ëåí³ äâ³ ð³çí³ ôîðìè íåé-
ðîô³áðîìàòîçó: ÍÔ1 [13] òà ÍÔ 2-ãî òèïó (ÍÔ2)
[8]. Ãåíè ïðè îáîõ òèïàõ çàõâîðþâàííÿ ³äåíòè-
ô³êîâàí³, âèä³ëåí³ ¿õ á³ëêè — íåéðîô³áðîì³í ³
ìåðë³í, ÿê³ õàðàêòåðèçóþòüñÿ ÿê ñóïðåñîðè
ïóõëèí íåðâîâî¿ òêàíèíè [3,4,11,14]. Õâîðîáà
Ðåêë³íãàóçåíà (ÍÔ1) — îäíà ç íàéá³ëüø ïîøè-
ðåíèõ ñïàäêîâèõ õâîðîá, ¿¿ âèÿâëÿþòü â îäíî-
ãî ç 3000 íàðîäæåíèõ. Â³äçíà÷åíå ïîºäíàííÿ ïóõ-
ëèí íåðâîâî¿ ñèñòåìè, à îñîáëèâî ãë³îìè çî-
ðîâîãî íåðâà, ç ÍÔ1 [6]. ×àñòîòà âèÿâëåííÿ
ãë³îìè çîðîâîãî íåðâà, àñîö³éîâàíî¿ ç ÍÔ1,
ÿêà º íàéá³ëüø ÷àñòèì ïóõëèííèì ïðîÿâîì çàõ-
âîðþâàííÿ, ñòàíîâèòü â³ä 1,5% [5] äî 7% [7] ³
íàâ³òü 15% [1]. Õâîðîáà Ðåêë³íãàóçåíà ïåðå-
äàºòüñÿ àóòîñîìíî-äîì³íàíòíèì øëÿõîì, ìàº
âèñîêó ÷àñòîòó ñïîíòàííî¿ ìóòàö³¿, ÿêà îö³íå-
íà â 1×10-4, ùî º îäí³ºþ ç íàéá³ëüøèõ ó ëþäè-
íè [4]. Ïðè÷îìó ó 50% óñ³õ õâîðèõ ç ÍÔ1 â³äçíà-
÷àþòü ñ³ìåéí³ ôîðìè ÍÔ ç âèñîêèì ñòóïåíåì

ïåíåíòðàíòíîñò³ òà ãåòåðîãåííîñò³, íàâ³òü â
ìåæàõ îäí³º¿ ðîäèíè. Äëÿ âèð³øåííÿ ïèòàííÿ
ïðî ïðèðîäó ôåíîòèïîâîãî ïîë³ìîðô³çìó òà
éîãî çâ’ÿçêó ç ãåíîòèïîì íàéá³ëüø çðó÷íîþ
ìîäåëëþ º ñ³ìåéí³ ôîðìè çàõâîðþâàííÿ, îñê-
³ëüêè éìîâ³ðí³ñòü ð³çíèõ ìóòàö³é òóò º ì³çåð-
íîþ. Íàâîäèìî ³ñòîð³þ õâîðîáè ÷ëåí³â îäí³º¿
ðîäèíè â òðüîõ ïîêîë³ííÿõ.

Ìàòåð³àëè òà ìåòîäè äîñë³äæåííÿ. Ïðîòÿ-
ãîì 5 ðîê³â ñïîñòåð³ãàëè ðîäèíó, â ÿê³é âñ³
òðîº ä³òåé õâîð³þòü íà ÍÔ1. Êë³í³êî-ä³àãíîñ-
òè÷íèé êîìïëåêñ âêëþ÷àâ îãëÿä íåéðîõ³ðóðãà,
îôòàëüìîëîãà, îðòîïåäà, ïåä³àòðà, ïñèõîíåâ-
ðîëîãà. Ç ³íñòðóìåíòàëüíèõ ìåòîä³â ä³àãíîñòè-
êè âèêîðèñòîâóâàëè êîìï’þòåðíó òîìîãðàô³þ
(ÊÒ), ÌÐÒ ç ôóíêö³îíàëüíèõ — åëåêòðîåíöå-
ôàëîãðàô³þ (ÅÅÃ). Îäíîìó õâîðîìó çä³éñíåíå
â³äïîâ³äíå îïåðàòèâíå âòðó÷àííÿ ç ã³ñòîëîã³÷-
íîþ âåðèô³êàö³ºþ âèäàëåíî¿ ïóõëèíè. Âñ³õ õâî-
ðèõ îáñòåæóâàëè ó äèíàì³ö³ ç ïðîâåäåííÿì
êîíòðîëüíèõ â³çóàë³çóþ÷èõ äîñë³äæåíü.

Ðåçóëüòàòè òà ¿õ îáãîâîðåííÿ. Ç àíàìíåçó
â³äîìî, ùî ÍÔ1 ó òðüîõ ä³òåé ç ö³º¿ ñ³ì’¿ ïå-
ðåäàâàâñÿ ñïî÷àòêó ïî ìàòåðèíñüê³é ë³í³¿ (â³ä
áàáêè äî áàòüêà), äàë³ — ïî áàòüê³âñüê³é ë³í³¿
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— â³ä áàòüêà (ñèíà áàáêè) äî ä³òåé, ³ñòîð³¿ õâî-
ðîáè ÿêèõ ðîçãëÿäàþòüñÿ. ßê âèäíî, ìóòàö³é-

íèé ãåí ÍÔ1 ïåðåäàâàâñÿ ³ ïî ìàòåðèíñüê³é, ³
ïî áàòüê³âñüê³é ë³í³ÿõ. Íàâîäèìî ãåíåàëîã³÷íå äå-
ðåâî ñ³ì’¿, äå òðîº ä³òåé õâîð³ëè íà ÍÔ1 (ðèñ. 1).

Ïðîòÿãîì 5 ðîê³â ïàö³ºíòè (òðîº ä³òåé) ç
òðåòüîãî ïîêîë³ííÿ ïåðåáóâàëè íà ë³êóâàíí³ òà
ï³ä äèíàì³÷íèì êîíòðîëåì ç ïðîâåäåííÿì ÊÒ
òà ÌÐÒ (îñòàííº ñïîñòåðåæåííÿ 17.01.02). Íà-
âîäèìî ïðîòîêîëè òîìîãðàô³÷íèõ äîñë³äæåíü
òà äàí³ îêðåìèõ êë³í³÷íèõ âèñíîâê³â.

Ñïîñòåðåæåííÿ 1. Õâîðèé Ò.Ì., 1992 ð. íà-
ðîäæåííÿ. Ä³àãíîç: ÍÔ1, ãë³îìà ë³âîãî çîðîâîãî
íåðâà.

Çàõâîðþâàííÿ âèÿâëåíå ó â³ö³ 6 ðîê³â.
Â³äçíà÷åíèé åêçîôòàëüì ë³âîðó÷. Ãîñòðîòà
çîðó çë³âà çíèæåíà äî 0,4. Ïëÿìè íà øê³ð³ òèïó
“êàâè ç ìîëîêîì” ä³àìåòðîì â³ä 2 äî 7 ñì, ó
çíà÷í³é ê³ëüêîñò³, ç íå÷³òêèìè êðàÿìè, ïåðå-
âàæíî ëîêàë³çóâàëèñÿ â ä³ëÿíö³ âåðõí³õ òà
íèæí³õ ê³íö³âîê. Íà çîâí³øí³é ïîâåðõí³ ë³âî¿
ãîì³ëêè ï³äøê³ðíà ïóõëèíà ä³àìåòðîì äî 3
ñì. Ïîì³ðíî âèðàæåíèé ïðàâîá³÷íèé ñêîë³îç.
Âèÿâëåí³ åìîö³éí³ ïîðóøåííÿ çà òèïîì ñëà-
áîäóõîñò³, äðàò³âëèâîñò³, ïîìèñëîâîñò³.

ÌÐÒ 16.09.98: ë³âèé çîðîâèé íåðâ çòîâùå-

 

1 2 3 

Ðèñ.1. Ãåíåàëîã³÷íå äåðåâî ðîäèíè ç ÍÔ1

Ðèñ. 2. Äâîá³÷í³ ãàìàðòîìè ó ä³ëÿíö³ áë³äèõ øàð³â (ïî-
êàçàíå ñòð³ëêîþ)

íèé äî 15,2×22,9 ìì, ùî çóìîâëåíå íàÿâí³ñòþ
ãë³îìè.

ÊÒ 10.02.99: êóëüêîïîä³áíå çòîâùåííÿ ë³âîãî
çîðîâîãî íåðâà äî 1,6×2,3 ñì, ãóñòèíà 49 îä.Í.
Â ïîð³âíÿíí³ ç äàíèìè, îäåðæàíèìè ó 1998 ð.,
äèíàì³êè íåìàº.

ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçêó 17.01.02 Â Ò2wi, PDwi
â ïðîåêö³¿ ìîñòà, í³æîê ìîçêó, á³ëàòåðàëüíî â
áë³äèõ øàðàõ — ôîêóñè ï³äâèùåííÿ ÌÐ ñèãíà-
ëó ã³ïåð- ³çî³íòåíñèâí³ ñ³ð³é ðå÷îâèí³, áåç ìàñ-
åôåêòó òà ïåðèôîêàëüíèõ çì³í. Ã³ïîêàìïàëüí³
òà àì³ãäàëÿðí³ çîíè òàêîæ ã³ïåð³íòåíñèâí³.
Ë³âèé çîðîâèé íåðâ ïðåäñòàâëåíèé ãåòåðîãåí-
íèì, ïåðåâàæíî ã³ïî³íòåíñèâíèì â T1wi óòâî-
ðåííÿì ðîçì³ðàìè 1,5×2,6 cì (ðèñ. 2, 3).

Ñïîñòåðåæåííÿ 2. Õâîðèé Ò.Î., 1993 ð. íà-
ðîäæåííÿ. Ä³àãíîç: ÍÔ1. Ãë³îìà ë³âîãî çîðîâî-
ãî íåðâà.

Ãë³îìà çîðîâîãî íåðâà âèÿâëåíà ó â³ö³ 5 ðîê³â.
Ïåðøèìè êë³í³÷íèìè îçíàêàìè çàõâîðþâàííÿ
áóëè ë³âîá³÷íèé åêçîôòàëüì òà çíèæåííÿ çîðó
íà ë³âå îêî äî 0,3. ×èñëåíí³ ï³ãìåíòí³ ïëÿìè
íà òóëóá³ òà ê³íö³âêàõ ä³àìåòðîì â³ä 0,5 äî 3
ñì. Ó â³ö³ 3 ðîê³â õâîðîìó çä³éñíåíå îïåðàòèâ-
íå âòðó÷àííÿ — âèäàëåííÿ íåéðîô³áðîìè ì’ÿ-
êèõ òêàíèí â ë³â³é íàäáð³âí³é ä³ëÿíö³. Â ë³â³é
ëîáîâ³é ÷àñòö³ âèÿâëåíà ï³äøê³ðíà ïóõëèíà ä³à-
ìåòðîì äî 2 ñì. Ïîì³ðíî âèðàæåíèé ë³âîá³÷-
íèé ñêîë³îç. Çàãàëüíå çíèæåííÿ ³íòåëåêòó (äå-
ìåíö³ÿ), âèðàæåíèé ã³ïîìíåñòè÷íèé ñèíäðîì
(ô³êñàö³éíà ã³ïîìíåç³ÿ), îïòèêî-àêóñòèêî-
ã³ïîìíåñòè÷íèé ñèíäðîì, çíèæåííÿ àíàë³òè-
êî-ñèíòåòè÷íî¿ ôóíêö³¿ ìèñëåííÿ òà åìîö³éí³
ðîçëàäè ó âèãëÿä³ äðàò³âëèâîñò³. ÌÐÒ 02.09.98:
â ë³â³é ï³âêóë³ ìîçî÷êà, ñêîðëóï³ çë³âà âèÿâëåí³,

Ðèñ. 2. Ãë³îìà ë³âîãî çîðîâîãî íåðâà (ïîêàçàíå ñòð³ëêîþ)
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â³äïîâ³äíî, îäíå ³ äâà âîãíèùà ç âèñîêîþ ³íòåí-
ñèâí³ñòþ. ÌÐ-ñèãíàë â Ò2-ðåæèì³ ðîçì³ðàìè,
â³äïîâ³äíî, 6,9 ìì. ³ 1,3×0,4 ñì, â Ò1-ðåæèì³ íå
âèçíà÷àºòüñÿ. Â ë³â³é î÷í³é ÿìö³ îá’ºìíå óò-
âîðåííÿ ðîçì³ðàìè 3,8×1,3 ñì, ã³ïî³íòåíñèâíå
â T2wi (ãë³îìà çîðîâîãî íåðâà). Ç ïðèâîäó íà-
ÿâíîñò³ ïóõëèíè òà çíà÷íîãî çíèæåííÿ çîðó
íà ë³âå îêî ó â³ö³ 5 ðîê³â õâîðèé îïåðîâàíèé
(10.09.98) — âèäàëåíà ãë³îìà ë³âîãî çîðîâîãî
íåðâà. 29.09.98 ó çâ’ÿçêó ç âèíèêíåííÿì åíäîô-
òàëüì³òó çä³éñíåíî åíóêëåàö³þ î÷íîãî ÿáëóêà
(ðèñ.4).

Âèñíîâîê ã³ñòîëîã³÷íîãî äîñë³äæåííÿ
10.09.99: àñòðîöèòîìà çîðîâîãî íåðâà, 29.09.99
— àíàïëàñòè÷íà ãë³îìà çîðîâîãî íåðâà.

ÌÐÒ 17.01.02: â Ò2wi, PDw ó ïðîåêö³³ ÷åðâ’ÿ-
êà ìîçî÷êà òà ïðàâî¿ í³æêè ìîçêó á³ëàòåðàëü-
íî â áë³äèõ øàðàõ — ôîêóñè ï³äâèùåííÿ ÌÐ-
ñèãíàëó áåç ìàñ-åôåêòó, áåç ïåðèôîêàëüíèõ
çì³í. Îêðåì³ âîãíèùà ³çî³íòåíñèâí³ ñ³ð³é ðå-
÷îâèí³ ìîçêó. Ã³ïîêàìïàëüí³ çîíè ã³ïåð³íòåí-
ñèâí³ â Ò2wi . Ë³âå îêî â³äñóòíº. Â ë³â³é î÷í³é
ÿìö³ ï³ñëÿîïåðàö³éí³ çì³íè, óòâîðèëàñÿ ê³ñòà
ðîçì³ðàìè 3,0×2,6×1,7cì. Â ë³â³é ëîáîâ³é ÷àñòö³
ïîëþñíî-êîíâåêñèòàëüíî - ï³ñëÿîïåðàö³éí³
çì³íè. Â ì’ÿêèõ òêàíèíàõ ëîáîâî¿ ÷àñòêè çë³âà
îá’ºìíå óòâîðåííÿ ä³àìåòðîì äî 2 ñì, ãåòå-
ðîãåííî- ã³ïî³íòåíñèâíå â óñ³õ ïîñë³äîâíîñòÿõ.
Â ïðîåêö³³ êë³òèíîê ëóñêè îáîõ ñêðîíåâèõ
ê³ñòîê ì’ÿêîòêàíèíí³ ã³ïåð³íòåíñèâí³ â Ò2wi
ìàñè áåç ê³ñòêîâî-äåñòðóêòèâíèõ çì³í. Ïðà-
âå îêî ³ çàî÷íèé ïðîñò³ð áåç ïàòîëîã³÷íèõ çì³í.

Ðèñ. 4. Ñòàí ï³ñëÿ âèäàëåííÿ ãë³îìè ë³âîãî çîðîâîãî íå-
ðâà òà åíóêëåàö³¿ î÷íîãî ÿáëóêà (ïîêàçàíå äîâãîþ
ñòð³ëêîþ), ãàìàðòîìà ó ä³ëÿíö³ ïðàâî¿ í³æêè ìîçêó
(ïîêàçàíå êîðîòêîþ ñòð³ëêîþ).

Êîíòóðè ïðàâîãî çîðîâîãî íåðâà íå÷³òê³, íåð³âí³,
òîâùèíà 0,6 ñì.

Ñïîñòåðåæåííÿ 3. Ò. Â., 1997 ð.íàðîäæåííÿ.
Ä³àãíîç: ÍÔ1 ç øê³ðíèìè òà ê³ñòêîâèìè ïðî-
ÿâàìè.

Äèòèíà ïåðåáóâàº íà åòàï³ ñòàíîâëåííÿ,
ðîçâèâàºòüñÿ ç íåçíà÷íèì â³äñòàâàííÿì.
Øê³ðí³ ïðîÿâè ó âèãëÿä³ âåëèêî¿ ê³ëüêîñò³
ï³ãìåíòíèõ ïëÿì òèïó “êàâè ç ìîëîêîì”, ä³à-
ìåòðîì ïåðåâàæíî ïîíàä 3 ñì, íåïðàâèëüíî¿
ôîðìè, ëîêàë³çîâàí³ íà æèâîò³, ñïèí³ òà
íèæí³õ ê³íö³âêàõ. Ïëîñêîñòîï³ñòü. Ï³äøê³ðí³
ïóõëèíè íå âèÿâëåí³.

ÌÐÒ 17.01.02. Â T2wi â îáîõ ï³âêóëÿõ ìî-
çî÷êà, âåëèêîãî ìîçêó ïåðèâåíòðèêóëÿðíî òà
ñóáêîðòèêàëüíî, à òàêîæ â í³æêàõ ìîçêó,
áë³äèõ øàðàõ á³ëàòåðàëüíî âèÿâëåí³ ³çî- ã³ïå-
ð³íòåíñèâí³ â³äíîñíî ñ³ðî¿ ðå÷îâèíè ä³ëÿíêè
áåç âèäèìîãî ìàñ-åôåêòó òà ïåðèôîêàëüíèõ
çì³í. Ã³ïîêàìï á³ëàòåðàëüíî ã³ïåð³íòåíñèâíèé
â Ò2wi. Ïðàâèé çîðîâèé íåðâ, çîðîâå ïåðåõðåñ-
òÿ òà çîðîâ³ òðàêòè áåç ïàòîëîã³÷íèõ çì³í.
²íòðàîðá³òàëüíà ïîðö³ÿ ë³âîãî çîðîâîãî íåðâà
çòîâùåíà äî 0,4 ñì, êîíòóðè íåðâà íåð³âí³
(ðèñ. 5).

Òàêèì ÷èíîì, óçàãàëüíþþ÷è âèÿâëåí³
êë³í³÷í³ òà òîìîãðàô³÷í³ çì³íè, çàêëþ÷àºìî, ùî
øê³ðí³ ïðîÿâè áóëè òèïîâèìè äëÿ ÍÔ1, ó âèã-
ëÿä³ êðóïíèõ ï³ãìåíòíèõ ïëÿì õàðàêòåðíîãî
òèïó “êàâè ç ìîëîêîì”. Á³ëüø³ñòü ï³ãìåíòíèõ
ïëÿì áóëè ä³àìåòðîì íå ìåíøå 3 ñì. Â óñ³õ
õâîðèõ âèÿâëåí³ ïñèõîåìîö³éí³ ðîçëàäè çà òè-
ïîì ñëàáîäóõîñò³, äðàò³âëèâîñò³, ïîìèñëîâîñò³

Ðèñ. 5. Äâîá³÷í³ ãàìàðòîìè ó ä³ëÿíö³ áë³äèõ øàð³â (ïî-
êàçàíå ñòð³ëêîþ)

Óðàæåííÿ çîðîâèõ íåðâ³â ïðè ñ³ìåéí³é ôîðì³ íåéðîô³áðîìàòîçó 1-ãî òèïó…
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òà çàãàëüíå çíèæåííÿ ³íòåëåêòó. Â îäíîãî õâî-
ðîãî çíèæåííÿ ³íòåëåêòó ñÿãàëî ð³âíÿ äåìåíö³¿.
Ä³òè ðîçâèâàþòüñÿ ç â³äñòàâàííÿì â³ä îäíîë³òê³â.
Ïîðóøåííÿ ê³ñòîê òàêîæ âèÿâëåí³ â óñ³õ 3
ïàö³ºíò³â. Ó 2 ç íèõ ñêîë³îç, â 1 — ïëîñêî-
ñòîï³ñòü. Ïåðøèìè îçíàêàìè ãë³îìè çîðîâîãî
íåðâà áóëè åêçîôòàëüì òà çíèæåííÿ çîðó.

Àíàë³ç êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â ñ³ìåéíî¿ ôîðìè
ÍÔ1 ñâ³ä÷èâ ïðî ¿õ îäíîòèïí³ñòü òà âíóòð³ø-
íüîñ³ìåéíèé ôåíîòèï³÷íèé ïîë³ìîðô³çì
øê³ðíèõ, ê³ñòêîâèõ, î÷íèõ òà íåéðîïñèõîëîã³-
÷íèõ ðîçëàä³â.

Ó 3 ïàö³ºíò³â âèÿâëåí³ íàñòóïí³ ÊÒ òà ÌÐÒ
îçíàêè: ãë³îìà çîðîâèõ íåðâ³â — ó 2, ïðèïó-
ùåííÿ ïðî ¿¿ íàÿâí³ñòü — â 1, ïðè÷îìó â óñ³õ
õâîðèõ ëîêàë³çàö³ÿ ïóõëèíè íå ò³ëüêè îäíî-
á³÷íà, à é íà îäíîìó áîö³ — çë³âà; ñèìåòðè÷í³
ôîêàëüí³ çì³íè â áë³äèõ øàðàõ (ãàìàðòîìíîãî
ïîõîäæåííÿ), à òàêîæ îçíàêè ïîðóøåííÿ ïðî-
öåñ³â ì³ãðàö³³ íåéðîí³â. Îäíèì ç òàêèõ çàêîíî-
ì³ðíèõ ïðîÿâ³â º íàÿâí³ñòü ã³ïåð³íòåíñèâíèõ
âîãíèù ó õâîðèõ ç ÍÔ1, ùî â³çóàë³çóþòüñÿ íà
ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçêó â Ò2 çâàæåíîìó ðåæèì³
(çà â³äñóòíîñò³ öèõ âîãíèù ïðè ÌÐÒ â Ò1-çâà-
æåíîìó ðåæèì³ ³ íà ÊÒ). Ö³ ã³ïåð³íòåíñèâí³ âîã-
íèùà, éìîâ³ðíî, ãàìàðòîìíîãî ïîõîäæåííÿ,
êë³í³÷íå çíà÷åííÿ ÿêèõ íåâ³äîìå [2]; âîíè íà-
çâàí³ íåâï³çíàíèìè ÿñêðàâèìè îá’ºêòàìè (UBOs),
¿õ âèÿâëÿþòü ó 60% ä³òåé ç ÍÔ1 [15]. ÌÐÒ
ïîâèííî áóòè ìåòîäîì äèíàì³÷íîãî ñïîñòåðå-
æåííÿ çà òàê çâàíîþ ãàìàðòîìîþ, îñê³ëüêè
ïîä³áí³ çì³íè íå âåðèô³êóþòüñÿ çà äàíèìè ã³ñòî-
ëîã³÷íèõ äîñë³äæåíü, ³, ÿê ââàæàþòü äåÿê³ àâ-
òîðè [12], ìîæóòü ÿê çíèêàòè ç ÷àñîì, òàê ³ (çà
íàÿâíîñò³ ³ñòèííî¿ ãàìàðòîìè) òðàíñôîðìóâà-
òèñÿ ó ãë³îìè. Íåîáõ³äíî òàêîæ çàçíà÷èòè, ùî
çì³íè â áàçàëüíèõ ÿäðàõ ìîæóòü áóòè îçíàêîþ
òóìîðîçíî¿ ³íô³ëüòðàö³³ ïåð³àêñîíàëüíî ç ãë³îìè
çîðîâîãî íåðâà. Òàêèì ÷èíîì, ãàìàðòîìí³ âîã-
íèùà, àáî íåâï³çíàí³ ÿñêðàâ³ îá’ºêòè, ï³äëÿãà-
þòü ðåòåëüíîìó äèíàì³÷íîìó ñïîñòåðåæåííþ.
Îòæå, îñîáëèâîñòÿìè ÿê çà õàðàêòåðîì ïðî-
öåñó, òàê ³ éîãî ëîêàë³çàö³ºþ áóëè íàÿâí³ñòü
ãë³îìè çîðîâîãî íåðâà òà, ìîæëèâî, ïî÷àòîê
¿¿ ôîðìóâàííÿ ó òðåòüî¿ äèòèíè, òà íàÿâí³ñòü
ãàìàðòîìè. Îäíîòèïí³ ìîðôîëîã³÷í³ çì³íè ãî-
ëîâíîãî ìîçêó º îçíàêîþ îäíîòèïíî¿ ñ³ìåéíî¿
ìóòàö³¿ ãåíà ÍÔ1.

Ó 30–80% õâîðèõ ãë³îìà çîðîâîãî íåðâà º
äâîá³÷íîþ [9], ó íàøèõ ñïîñòåðåæåííÿõ ïðî-
öåñ áóâ îäíîá³÷íèì.

Ùîäî òàêòèêè ë³êóâàííÿ, îáèäâà ñïîñòå-
ðåæåííÿ îïòè÷íî¿ ãë³îìè â³äîáðàæàþòü âëàñ-
íå äâà ³ñíóþ÷èõ ñòðàòåã³÷íèõ ï³äõîäè äî ë³êó-
âàííÿ òàêèõ ïàö³ºíò³â: ñïîñòåðåæåííÿ òà õ³ðóð-

ã³÷íå âòðó÷àííÿ. ßêùî, ó õâîðîãî Ò.Î. ðîçì³ðè
ïóõëèíè ñòàíîâèëè 3,8×1,3 ñì, çâàæàþ÷è íà
ðîçëàäè ôóíêö³¿ çîðó, à òàêîæ øâèäê³ òåìïè
ðîñòó ïóõëèíè, áóëî çä³éñíåíå îïåðàòèâíå
âòðó÷àííÿ, ó õâîðîãî Ò. Ì. îïåðàö³þ íå âèêî-
íóâàëè. ßê ïîêàçàâ ïîäàëüøèé ïåðåá³ã çàõâî-
ðþâàííÿ, òàêà òàêòèêà áóëà òî÷íîþ ³ â³ðíîþ,
à ñàìå: çà äàíèìè ã³ñòîëîã³÷íîãî äîñë³äæåííÿ
âèäàëåíî¿ ïóõëèíè ó Ò. Î. âèÿâëåíà àíàïëàñ-
òè÷íà àñòðîöèòîìà, à ï³ä ÷àñ ïîâòîðíî¿ ÌÐÒ â
³íøîãî õâîðîãî â³äçíà÷åíî â³äñóòí³ñòü ðîñòó
ãë³îìè çîðîâîãî íåðâà (¿¿ ðîçì³ðè ïðàêòè÷íî
íå çì³íþâàëèñÿ: ó 1998 ð. — 2,3×1,5 ñì, ó
2002 ð. — 2,6×1,5 ñì), êð³ì òîãî ôóíêö³ÿ çîðó
íå ïîã³ðøóâàëàñü. Îòæå, íàéá³ëüø òî÷íèì ³ âè-
âàæåíèì ï³äõîäîì º, íàñàìïåðåä, ñïîñòåðåæåí-
íÿ, ùî äàº ìîæëèâ³ñòü, âèâ÷èâøè êë³í³÷í³ ïðî-
ÿâè, îñîáëèâîñò³ ïåðåá³ãó, ñ³ìåéíèé ôàêòîð,
ïðèéíÿòè ïðàâèëüíå ð³øåííÿ.

Âèñíîâêè. 1. Îäíîòèïí³ñòü ïðîÿâ³â â óñ³õ
òðüîõ ä³òåé (÷àñîì íàâ³òü ó äåòàëÿõ) ñâ³ä÷èòü
ïðî â³äñóòí³ñòü çì³í ãåíîòèïó, îäíîòèïí³ñòü ìó-
òàö³¿ ãåíà ÍÔ1, ùî ñïðè÷èíèëà õâîðîáó.

2. Â óñ³õ ñïîñòåðåæåííÿõ â³äçíà÷åíà ìîæ-
ëèâà âàð³àáåëüíà åêñïðåñèâí³ñòü ãåíà ÍÔ1.
Âíóòð³øíüîñ³ìåéíà âàð³àáåëüí³ñòü ñòîñóºòüñÿ
ìîðôîëîã³÷íèõ çì³í, â³êó, â ÿêîìó ç’ÿâèëèñÿ
êë³í³÷í³ ïðîÿâè çàõâîðþâàííÿ, õàðàêòåðó
êë³í³÷íèõ îçíàê, ïîë³ìîðô³çìó ³ âàð³àáåëüíîñò³
ïîºäíàííÿ çì³í øê³ðè, ê³ñòîê òà î÷åé, ñòóïåíÿ
âèðàæåíîñò³ îêðåìèõ ñèìïòîì³â òà ïîñë³äîâ-
íîñò³ ¿õ ïîÿâè.

3. ÌÐÒ º ìåòîäîì âèáîðó ï³ä ÷àñ îáñòå-
æåííÿ ïàö³ºíò³â, ó ÿêèõ ïðèïóñêàþòü íàÿâí³ñòü
ÍÔ1, ó çâ’ÿçêó ç âèñîêîþ ÷óòëèâ³ñòþ ó âèÿâ-
ëåíí³ ïàòîãíîìîí³÷íèõ çì³í ó áàçàëüíèõ ÿäðàõ,
còàíó ïðîöåñ³â ì³ãðàö³¿ íåéðîí³â.

4. Ñóêóïí³ñòü íåîïëàñòè÷íèõ çì³í ³ îçíàê
ïîðóøåííÿ ì³ãðàö³³ íåéðîí³â (ãåòåðîòîï³ÿ òà ãà-
ìàðòîìè) ï³äòâåðäæóþòü êë³í³÷íèé ä³àãíîç ÍÔ1.

5. Íàâåäåí³ ñïîñòåðåæåííÿ ãë³îì çîðîâîãî
íåðâà, â³äïîâ³äíå ë³êóâàííÿ òà äèíàì³÷íå ñïî-
ñòåðåæåííÿ ñâ³ä÷àòü ïðî äîö³ëüí³ñòü çàñòîñó-
âàííÿ äâîõ ï³äõîä³â äî ë³êóâàííÿ òàêèõ õâîðèõ
— ñïîñòåðåæåííÿ òà îïåðàòèâíîãî âòðó÷àííÿ,
ÿêå ïîêàçàíå çà çíà÷íîãî ïîã³ðøåííÿ çîðó òà
øâèäêîãî ðîñòó ïóõëèíè.
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Ïîðàæåíèå çðèòåëüíûõ íåðâîâ ïðè ñåìåéíîé
ôîðìå íåéðîôèáðîìàòîçà 1-ãî òèïà â òðåõ

ïîêîëåíèÿõ îäíîé ñåìüè

Îðëîâ Þ.À., Êâàñíèöêèé Í.Â.

Ïîä íàáëþäåíèåì â òå÷åíèå 5 ëåò íàõîäèòñÿ ñåìüÿ,
â êîòîðîé îòåö è âñå òðîå äåòåé áîëåþò íåéðîôèáðîìà-
òîçîì 1-ãî òèïà (ÍÔ1). Îäíîìó áîëüíîìó ïðîèçâåäåíî
ñîîòâåòñòâóþùåå îïåðàòèâíîå âìåøàòåëüñòâî ñ ãèñòî-
ëîãè÷åñêîé âåðèôèêàöèåé óäàëåííîé îïóõîëè. Âñå áîëü-
íûå îáñëåäîâàíû â äèíàìèêå ñ ïðîâåäåíèåì êîíòðîëüíûõ
âèçóàëèçèðóþùèõ èññëåäîâàíèé. Îäíîòèïíîñòü ïàòîëî-
ãèè ó âñåõ òðîèõ äåòåé ñâèäåòåëüñòâóåò îá îòñóòñòâèè
èçìåíåíèé ãåíîòèïà, îäíîòèïíîñòè ìóòàöèè ãåíà ÍÔ1,
÷òî îáóñëîâèëî çàáîëåâàíèå. Ó âñåõ áîëüíûõ âûÿâëåíà
âàðèàáåëüíàÿ ýêñïðåñèâíîñòü ãåíà ÍÔ1. Âíóòðèñåìåé-
íàÿ âàðèàáåëüíîñòü êàñàåòñÿ ìîðôîëîãè÷åñêèõ èçìåíå-
íèé, âîçðàñòà, â êîòîðîì ïîÿâèëèñü êëèíè÷åñêèå ïðè-
çíàêè çàáîëåâàíèÿ, õàðàêòåðà êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé,
ïîëèìîðôèçìà è âàðèàáåëüíîñòè ñî÷åòàíèÿ èçìåíåíèé
êîæè, êîñòåé è ãëàç, ñòåïåíè âûðàæåííîñòè îòäåëüíûõ
ñèìïòîìîâ è ïîñëåäîâàòåëüíîñòè èõ ïîÿâëåíèÿ. Ìàãíè-
òîðåçîíàíñíàÿ òîìîãðàôèÿ ÿâëÿåòñÿ ìåòîäîì âûáîðà ïðè
îáñëåäîâàíèè ïàöèåíòîâ, ó êîòîðûõ ïðåäïîëàãàþò íà-
ëè÷èå ÍÔ1, â ñâÿçè ñ âûñîêîé ÷óâñòâèòåëüíîñòüþ ïðè
âûÿâëåíèè ïàòîãíîìîíè÷íûõ èçìåíåíèé áàçàëüíûõ ÿäåð,
ñîñòîÿíèÿ ïðîöåññîâ ìèãðàöèè íåéðîíîâ. Ñîâîêóïíîñòü
íåîïëàñòè÷åñêèõ èçìåíåíèé è ïðèçíàêîâ íàðóøåíèÿ ìèã-
ðàöèè íåéðîíîâ (ãåòåðîòîïèè, ãàìàðòîìû áàçàëüíûõ ãàí-
ãëèåâ) ïîäòâåðæäàþò êëèíè÷åñêèé äèàãíîç ÍÔ 1-ãî òèïà.
Ïðèâåäåííûå äâà íàáëþäåíèÿ îïòè÷åñêîé ãëèîìû äàþò
îñíîâàíèå ïðåäëàãàòü äâà òèïà òàêòèêè ëå÷åíèÿ òàêèõ
áîëüíûõ — íàáëþäåíèå è îïåðàòèâíîå âìåøàòåëüñòâî
— ïðè çíà÷èòåëüíîì óõóäøåíèè çðåíèÿ, à òàêæå áûñò-
ðîãî ðîñòà îïóõîëè.

Damage of visual nerves at the familial form
of neurofibromatosis type 1 in three

generations of one family

Orlov Yu.A., Kvasnitskiy M.V.

A family — father and all three his children — with
neurofibromatosis type 1 (NF1) were observed. One
patient was operated with concomitant morphological
research. All patients were examined including
neurovisualisation study regularly. Uniformity of disease
in all individuals is an evidence of constant genotype,
the same gene mutation have caused the disease in all.
Variable expressivities of NF1 gene are noticed. It concern
to morphological changes, age of manifestation, clinical
signs,  combinations of  cutaneous,  bony and eye lesions,
intensity of symptoms and order of appearance.
Magnetoresonance imaging is a method of  choice to
confirm NF1 because of high sensitivity to define typical
changes of  basal nuclei,  neuronal migration. Combination
of  neoplastic lesions and violated neuronal migration
(heterotopias, hamartoma, basal ganglions) confirm NF1
diagnosis. Two cases of optic pathway glioma describes
two variants of treatment — observation and surgery,
the last one indicated in case fast visual lost or fast tumor
growth.

Óðàæåííÿ çîðîâèõ íåðâ³â ïðè ñ³ìåéí³é ôîðì³ íåéðîô³áðîìàòîçó 1-ãî òèïó…
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ê ñòàòüå Îðëîâà Þ.À., Êâàñíèöêîãî Í.Â. “Ïîðàæåíèå çðèòåëüíûõ íåðâîâ ïðè ñåìåéíîé ôîðìå íåéðî-
ôèáðîìàòîçà 1-ãî òèïà â òðåõ ïîêîëåíèÿõ îäíîé ñåìüè”

Ïðîàíàëèçèðîâàíû êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ ñåìåéíîé ôîðìû íåéðîôèáðîìàòîçà 1-ãî òèïà, âûÿâëåíû èõ îä-
íîòèïíîñòü è âíóòðèñåìåéíûé ôåíîòèïè÷åñêèé ïîëèìîðôèçì ðàçëè÷íûõ íàðóøåíèé (êîæíûõ, êîñòíûõ, ãëàçíûõ,
íåéðîïñèõîëîãè÷åñêèõ). Ïîä íàáëþäåíèåì â òå÷åíèå 5 ëåò íàõîäèëàñü ñåìüÿ, â êîòîðîé íåéðîôèáðîìàòîç âûÿâ-
ëåí ó ïðåäñòàâèòåëåé òðåõ ïîêîëåíèé.

Íà îñíîâàíèè ñîâîêóïíîñòè íåîïëàñòè÷åñêèõ èçìåíåíèé è ïðèçíàêîâ ìèãðàöèè íåéðîíîâ ïîäòâåðæäåí êëèíè-
÷åñêèé äèàãíîç íåéðîôèáðîìàòîçà 1-ãî òèïà è ñäåëàí âûâîä î âîçìîæíîñòè äâóõ ïîäõîäîâ ê òàêòèêå ëå÷åíèÿ
òàêèõ áîëüíûõ — íàáëþäåíèÿ è îïåðàòèâíîãî âìåøàòåëüñòâà, êîòîðîå ïîêàçàíî ïðè çíà÷èòåëüíîì óõóäøåíèè
çðåíèÿ, à òàêæå èíòåíñèâíîãî ðîñòà îïóõîëè.

Ë.Â.Çàäîÿííûé
êàíä. ìåä. íàóê, çàâåäóþùèé ëàáîðàòîðèåé íåéðîîôòàëüìîëîãèè
Èíñòèòóòà íåéðîõèðóðãèè èì.àêàä.À.Ï.Ðîìîäàíîâà ÀÌÍ Óêðàèíû

Êîììåíòàðèé

ê ñòàòüå Îðëîâà Þ.À., Êâàñíèöêîãî Í.Â. “Ïîðàæåíèå çðèòåëüíûõ íåðâîâ ïðè ñåìåéíîé ôîðìå íåéðî-
ôèáðîìàòîçà 1-ãî òèïà â òðåõ ïîêîëåíèÿõ îäíîé ñåìüè”

Ðåçóëüòàòû ñîâðåìåííûõ èññëåäîâàíèé ñâèäåòåëüñòâóþò, ÷òî íåéðîôèáðîìàòîç — ýòî ñèñòåìíîå, ãåíåòè÷åñ-
êè îáóñëîâëåííîå ïîðàæåíèå íåðâíîé òêàíè, êîòîðîå õàðàêòåðèçóåòñÿ àíîìàëèÿìè åå ýìáðèîíàëüíîãî ðàçâèòèÿ.
Ïðè ýòîì ïî÷òè â 50% íàáëþäåíèé ïåðèôåðè÷åñêîãî íåéðîôèáðîìàòîçà âûÿâëÿþò åãî ñåìåéíóþ ôîðìó.

Íàñòîÿùàÿ ðàáîòà — óáåäèòåëüíîå ïîäòâåðæäåíèå ýòèõ ïîëîæåíèé. Äëèòåëüíîå äèíàìè÷åñêîå íàáëþäåíèå
çà áîëüíûìè èç îäíîé ñåìüè ïîçâîëèëî óñòàíîâèòü, ÷òî îäíîòèïíîñòü ïàòîëîãèè ó âñåõ äåòåé ñâèäåòåëüñòâóåò îá
îòñóòñòâèè èçìåíåíèé ãåíîòèïà, îäíîòèïíîñòè ìóòàöèè ãåíà. Ïîä÷åðêíóòî îñîáîå çíà÷åíèå ÌÐÒ â óñòàíîâëåíèè
äèàãíîçà ïåðèôåðè÷åñêîãî íåéðîôèáðîìàòîçà, îñîáåííî êîãäà ñðåäè êëèíè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ çàáîëåâàíèÿ ïðå-
îáëàäàþò îôòàëüìîëîãè÷åñêèå íàðóøåíèÿ, õàðàêòåðíûå äëÿ îïóõîëè çðèòåëüíîãî íåðâà. Òîëüêî ñîâîêóïíîñòü
íåîïëàñòè÷åñêèõ è ïàòîãíîìîíè÷íûõ èçìåíåíèé ïîäêîðêîâûõ óçëîâ, îáíàðóæåííûõ ïðè ÌÐÒ èññëåäîâàíèè, ïî-
çâîëÿåò ïîäòâåðäèòü äèàãíîç ïåðèôåðè÷åñêîãî íåéðîôèáðîìàòîçà, ÷òî äàåò âîçìîæíîñòü îïðåäåëèòü îïòè-
ìàëüíóþ òàêòèêó ëå÷åíèÿ.

Ð.Ì.Òðîø
ïðîôåññîð, äîêòîð ìåä. íàóê,

çàâåäóþùèé îòäåëåíèåì ñóáòåíòîðèàëüíûõ îïóõîëåé
Èíñòèòóòà íåéðîõèðóðãèè èì.àêàä.À.Ï.Ðîìîäàíîâà ÀÌÍ Óêðàèíû
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