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Neyrofibromatoz (NF)  sinir sisteminin genetik mənşəli xəstəliyidir. Bu xəstəliyin əsas mahiyyəti mərkəzi 

sinir sistemində və periferik sinirlərdə çoxsaylı şişşəkilli törəmələrin əmələ gəlməsindən ibarətdir. 

Məqalədə müəlliflərin klinik praktikada rast gəldikləri 2-ci tip neyrofibromatozun manifestasiya edən 

forması fonunda insult keçirmiş gənc qadının vəziyyəti haqqında məlumat verilmişdir. 

Xəstəliyin müalicə üsulu haqqında məlumat verilir və insultun inkişafının əsas amillərindən birinin 

neyrofibromatoz ola bildiyi əsaslandırılır. 
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Нейрофиброматоз (НФ) — это генетически обусловленное заболевание нервной системы, сутью 

которого является образование множественных опухолевидных образований в центральной нервной 

системе и периферических нервах. 

В данной статье приведен случай наблюдения молодой женщины, перенесшей инсульт, клини-

ческой манифестации нейрофиброматоза 2 типа. 

Обоснованы подходы к лечению. Высказано предположение о значимости нейрофиброматоза как 

фактора развитии инсульта. 

 

 

Нейрофиброматоз (НФ) – это генети-

чески обусловленное заболевание нервной 

системы, сутью которого является образо-

вание множественных опухолевидных обра-

зований в центральной нервной системе и 

периферических нервах [1-11]. На сегод-

няшний день в литературе описано 8 типов 

этого факоматоза из которых только нейро-

фброматоз 1 типа (НФ1) и нейрофиброматоз 

2 типа (НФ2) авторы считают отдельными 

нозологическими единицами. НФ1 проявля-

ется характерными аномалиями кожи и 

периферической нервной системы, в то 

время как НФ2 проявляется шванномами 

различной локализации, менингиомами и 

глиомами [3,4,8]. Диагноз НФ2 обычно 

ставится на втором и третьем десятилетиях 

жизни, и средний возраст большинства 

пациентов составляет 18-24 года. По мне-

нию исследователей, пациенты с семейным 

анамнезом НФ2 должны проходить первич-

ный скрининг уже в возрасте 10-12 лет с 

последующим ежегодным МРТ-скринингом 

до достижения ими 40-летнего возраста 

[1,4,7,8,12,13]. НФ2 вызывается мутацией 

гена NF2 в 22-й хромосоме. Следует отме-

тить, что 50% случаев являются аутосомно-

доминантными, а остальные 50% связаны с 

мутацией de novo. Продукт соответствую-

щего гена известен как «merlin» и является 

супрессором опухолей. Его поломка или 

отсутствие вызывает предрасположенность 
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к развитию различных новообразований 

центральной и периферической нервной 

системы [1,2,5,8,9]. Опухоли, как правило, 

доброкачественные, но могут вызывать 

значимую неврологическую симптоматику в 

зависимости от их местоположения. Диагноз 

основывается на клинических данных и 

визуализации. Биопсия, если она прово-

дится, считается вспомогательным методом, 

а генетическое тестирование требуется 

редко. Не существует профилактики или 

лечения НФ2. Хирургия остается в центре 

внимания, как единственный возможный 

метод терапии (симптоматической), хотя 

определенную роль играют выжидательная 

тактика и, в некоторых случаях, лучевая 

терапия [9,10,11,14]. В настоящее время мы 

являемся свидетелями появления экспери-

ментальных данных, касающихся лекар-

ственных препаратов, действие которых 

возможно на уровне генетического кода, и, 

которые должны обеспечить прорыв в 

лечении наследственных и врожденных 

заболеваний. 

Описание случая. В неврологическом 

стационаре КНП «4-я городская клини-

ческая больница» длительное время под 

наблюдением находилась больная М., 33 

лет. 

Жалобы и анамнез. Впервые поступила в 

неврологическое отделение в возрасте 22 лет 

с острой очаговой симптоматикой в виде 

нарушенной координации, диплопии, нис-

тагма. На основании клинического обследо-

вания и результатов компьютерной томо-

графии был выставлен диагноз острого 

нарушения мозгового кровообращения ство-

ловой локализации. Следует отметить, что 

традиционные факторы риска инсульта (ар-

териальная гипертензия, сахарный диабет, 

заболевания сердца, антифосфолипидный 

синдром) на момент постановки диагноза 

выявлены не были. После этого эпизода 

пациентка регулярно проходила реабили-

тационное лечение в условиях профильного 

стационара. В 32 года обратилась в 

приемное отделение в связи с ухудшением 

состояния. Отметила «похудение» левой 

руки и ощущение «выпирания» ребер слева. 

В течение двух месяцев развилась слабость 

верхней конечности с той же стороны. 

Кроме того, присутствовали покалывание, 

онемение и скованность. 

Объективно. Больная среднего роста, 

астенического телосложения. Ориентиро-

вана во времени и месте. Речь внятная, 

грамматически правильная. Эмоционально 

лабильна. Тоны сердца ритмичные, дыхание 

везикулярное. Артериальное давление 

120/80 мм рт. ст., частота дыхательных 

движений 18 в 1 мин, живот мягкий, безбо-

лезненный, Печень не увеличена. Физио-

логические отправления в норме. Визуально 

левое плечо опущено, больная не в сос-

тоянии уверенно поднять руки выше гори-

зонтальной линии, не может пожать пле-

чами, левая лопатка отстоит от туловища. 

Исследование черепных нервов: недоста-

точность акта конвергенции, непостоянный 

горизонтальный нистагм, асимметрия носо-

губных складок. Положительный симптом 

Манна при движении глазных яблок в 

горизонтальной плоскости, болезненность 

точек выхода тройничного нерва, что яв-

ляется косвенным признаком ликворно-

венозной дистензии. Функции остальных 

черепно-мозговых нервов в пределах нормы. 

Что касается двигательных функций, тро-

фика мышц плечевого пояса слева и тонус 

снижены. Мышечная сила снижена в прок-

симальных отделах левой руки до 3,5 

баллов, в дистальных – около 4 баллов. В 

нижних конечностях мышечная сила оце-

нена в 5 баллов. Дисметрия и адиадохокинез 

слева, также возможо обусловленные сни-

жением силы. Сухожильные рефлексы с 

верхних конечностей оживлены, D>S. С 

нижних – оживлены, симметричные. По-

ходка обычная. 

Консультация окулиста: ангиопатия 

сетчатки обоих глаз. Консультация тера-

певта: нейроциркуляторная дистония по 

гипотезивному типу с умеренно выра-

женными сосудистыми расстройствами. 

Клинико-лабораторные данные. Общий 

анализ крови: Эр – 4,1 10
12

г/л, 

Hb – 128 г/л, КП – 0,9, Л – 5,1 10
9
 Г/л, 

СОЭ – 2 мм/час. Биохимический анализ кро-

ви и общий анализ мочи без особенностей. 

ЭКГ – без патологии. ЭЭГ – диффузные 

изменения биоэлектрической активности 

головного мозга. 

На МРТ головного мозга в проекции 

ствола выявлен участок изменения сигнала 
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неправильной формы 0,5х0,4х0,7 см с 

четкими контурами, гиперинтенсивный в Т2 

и FLAIR взвешенных изображениях, интен-

сивный в Т1 взвешенном изображении. На 

видимых сканах шейного отдела позвоноч-

ника интрадурально определяется экстра-

медуллярное объемное образование в левых 

отделах позвоночного канала на уровне С3-

С4 округлой формы диаметром до 1,4 см, 

вызывающее сдавление спинного мозга по 

левому контуру, имеющее изоинтенсивный 

в Т1 и гипоинтенсивный в Т2 взвешенном 

изображении. Наличие экстрадуральных 

экстрамедуллярных объемных образований 

изоинтенсивных в Т1 и гипоинтенсивных в 

Т2 взвешенных изображениях в корешковых 

каналах С2-С3 слева размером 1,1х2,0 см и 

С5-С6 справа размером 1,5х2,5 см, распрост-

раняется паравертебрально по ходу соответ-

ствующего корешка. Таким образом, МРТ 

позвоночника позволило выявить изменения 

соответствующие очагу глиоза, как резуль-

тату перенесенного нарушения мозгового 

кровообращения в вертебро-базиллярном 

бассейне. Множественные невриномы шей-

ного отдела позвоночника соответствуют 

картине нейрофиброматоза II типа. Следует 

сказать, что какой либо семейный анамнез, 

позволяющий заподозрить наследственное 

заболевание не выявлен. Пациентка кон-

сультирована в Институте нейрохирургии 

имени А.П.Ромоданова НАМН Украины. 

Ввиду множественного поражения, высокой 

вероятности рецидива или появления новых 

опухолей, а также отсутствия прогрессиро-

вания функциональных изменений, ис-

сечение не было выполнено. Больной реко-

мендовано наблюдение.  

Хирургия является основным методом 

лечения при опухолях позвоночника. Резек-

цию опухоли следует планировать при 

рентгенологически очевидной прогрессии 

опухоли, даже если опухоль позвоночника 

протекает бессимптомно, чтобы сохранить 

неврологическую функцию и обеспечить 

хорошее качество жизни. В некоторых 

случаях больные могут быть бессимптом-

ными. 

На момент постановки диагноза у нашей 

пациентки были признаки распространен-

ных спинальных поражений. Тем не менее, 

данных литературы о временной зависи-

мости появления черепных и спинальных 

симптомов у пациентов немного. Опухоли 

позвоночника встречаются в 89% случаев 

НФ2. Однако множественность обнару-

живается примерно в 56% из них [5,6]. Нет 

предрасположенности к какой-либо области 

позвоночника – могут быть затронуты шей-

ный, грудной или поясничный отделы. 

Экстрамедуллярные поражения представ-

лены менингиомами, невриномами и шван-

номами, и они составляют большинство 

опухолевидных образований позвоночника. 

С другой стороны, интрамедуллярные про-

цессы составляют менее одной трети по-

ражений позвоночника. В различных иссле-

дованиях сообщалось о симптоматических 

поражениях позвоночника, требующих хи-

рургического вмешательства, с частотой 

30% или менее. У нашей пациентки были 

как интрамедуллярные, так и экстрамедул-

лярные поражения. Опухоли локализовались 

в шейном и грудном отделах. 

Таким образом, мы описали вариант 

диагностики одного из факоматозов. Клини-

ческая картина и обнаруженные изменения 

ставят проблему на стыке  неврологии и 

нейрохирургии. Наличие в анамнезе пере-

несенного нарушения мозгового крово-

обращения позволяет вновь поднять вопрос 

о нейрофиброматозе, как о возможном 

факторе риска ишемических нарушений 

мозгового кровообращения.  

 
На момент создания отчета, данные о конфликте интересов отсутствуют. 
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RECKLINGHAUSEN NEUROFIBROMATOSIS: PRACTICE-BASED VIEW 
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Summary. Neurofibromatosis (NF) is a genetically determined disease of the nervous system, the essence 

of which is the multiple tumor-like formations in the central nervous system and peripheral nerves. A case of 

clinical observation of neurofibromatosis type 2 in a young woman who had a stroke is presented and 

treatment approaches are substantiated. The importance of neurofibromatosis as a factor in the development 

of stroke has been suggested. 
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