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АННОТАЦИЯ
Введение. Генерализованный нейрофиброматоз (НФ) Реклингхаузена является наследственным заболеванием 

и характеризуется формированием доброкачественных опухолей из нервной ткани, провоцирующих кожные и кост-
ные изменения различного типа. Нередко патологический процесс затрагивает и орган зрения. Известна вари-
абельность поражений глаз при НФ-I типа по клиническому течению, степени тяжести и клиническим формам. 
Описаны глиомы и атрофия зрительных нервов, нейрофибромы в радужной оболочке, склере, конъюнктиве, век, 
реже — глаукома, буфтальм, остеодистрофия глазницы. 

Результаты. В статье описан редкий случай нейрофиброматоза I типа, первым клиническим проявлением ко-
торого стала врождённая глаукома. Представлены результаты комплексного диагностического обследования ре-
бёнка в течение первых месяцев его жизни. Описаны методы лечения больного в стационаре. Обоснована возмож-
ность дальнейшего лечения консервативным путём с целью сохранения глаза как органа.

Заключение. Показано, что знание клинических проявлений данных состояний и тщательный сбор анамнеза 
позволят специалистам быстро заподозрить врожденную глаукому, наладить междисциплинарное взаимодействие 
в целях достижения благоприятных результатов в контроле заболевания. Необходим междисциплинарный подход 
за наблюдением таких пациентов с комплексной оценкой состояния глаз с применением современных диагности-
ческих методов. 
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ABSTRACT
BACKGROUND: Recklinghausen’s generalized neurofibromatosis (NF) is a hereditary disease characterized by the forma-

tion of benign tumors from the nervous tissue that provokes skin and bone changes of various types. Often, involvement in 
the pathological process and the organ of vision. The variability of eye lesions in NF-I type is known according to the clinical 
course, severity, and clinical forms. Gliomas and atrophy of the optic nerves, neurofibromas in the iris, sclera, conjunctiva, 
eyelids, less often — glaucoma, buphthalmos, orbital osteodystrophy are described.

RESULTS: The article describes a rare case of type I neurofibromatosis, the first clinical manifestation of congenital 
glaucoma. Modern complex ophthalmological examination made it possible to identify the cause and clarify the nature of the 
development of glaucoma.

CONCLUSION: The need for an interdisciplinary approach to the diagnosis, dispensary observation, and treatment of NF-I 
is emphasized.
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ВВЕДЕНИЕ
Врождённая глаукома (ВГ) — относительно редкое 

заболевание, частота встречаемости составляет 1 случай 
на 10–20 тыс. новорождённых. Однако удельный вес ВГ 
среди причин слепоты и слабовидения, по разным дан-
ным, составляет 10% [1,2].

ВГ может быть одним из проявлений целого ряда 
синдромов и системных заболеваний (II и III форма 
глаукомы). Причины развития глаукомы, сочетанной 
с системными врождёнными аномалиями, разнообразны 
и зависят от синдрома, на фоне которого развиваются. 

Факоматозы — это гетерогенная группа наследствен-
ных нейрокожных заболеваний, отличительной чертой 
которых является поражение производных эктодермы, 
т.е. кожи и её дериватов, нервной системы, сетчатки, 
висцеральных органов. К нейрокожным синдромам от-
носят более тридцати заболеваний, из которых наибо-
лее известны и хорошо изучены туберозный склероз, 
ретиноцеребеллярный ангиоматоз Гиппеля–Линдау [3]. 
Нейрофиброматоз Реклингхаузена и энцефалотригеми-
нальный ангиоматоз Стерджа–Вебера, также входящие 
в группу факоматозов, могут сопровождаться развитием 
глаукомы в детском возрасте [1, 4, 5]. 

Нейрофиброматоз I типа, или болезнь Реклингхау-
зена (НФ-I) — это полисиндромное прогрессирующее 
нейроэктодермальное наследственное заболевание 
с аутосомно-доминантным типом наследования. Заболе-
вание характеризуется формированием доброкачествен-
ных опухолей из нервной ткани, провоцирующих кожные 
и костные изменения различного типа. Впоследствии 
в патологический процесс могут вовлекаться и другие 
органы. Встречаются моносимптомные и неполные фор-
мы [6]. 

Распространённость НФ-I типа составляет 1 на 3000 
новорождённых. Около 80% случаев заболевания носят 
спорадический характер. Считается, что такие случаи 
являются результатом спонтанных мутаций [7]. Экс-
прессивность очень вариабельная. Тяжесть проявлений 
заболевания может меняться в зависимости от уровня 
экспрессии гена NF1 [8]. Диагноз НФ-I верифицирует-
ся по критериям Международного комитета экспер-
тов по НФ, включающим определение не менее двух 
из следующих признаков: 1) не менее 5 пигментных 
пятен цвета «кофе с молоком» диаметром более 5 мм 
у детей препубертатного возраста и не менее 6 пятен 
диаметром более 15 мм в постпубертатном возрасте; 
2) две и более нейрофибромы любого типа или 1 плек-
сиформная нейрофиброма; 3) «веснушчатые гроздья» 
в подмышечных или паховых складках; 4) дисплазия 
крыла клиновидной кости или врождённое истончение 
кортикального слоя длинных костей с псевдоартрозом 
или без него; 5) глиома зрительного нерва; 6) два и бо-
лее узелков Лиша на радужной оболочке глаза при ис-
следовании с помощью щелевой лампы; 7) наличие 

у родственников 1-й степени родства НФ-I по тем же 
критериям. 

Характер поражения органа зрения при НФ-I ва-
риабелен даже среди больных членов одной семьи. 
Поражение глаз, помимо глаукомы, может включать 
узелки Лиша на радужке, глиомы зрительного нерва 
и нейрофибромы периокулярной, интраокулярной и ор-
битальной локализации [6, 7]. 

РЕЗУЛЬТАТЫ
Представляем клинический случай развития врож-

дённой глаукомы, сочетанной с нейрофиброматозом 
I типа (рис.). Ребёнок рождён от нормально протекав-
шей беременности, роды произошли в срок. Родители 
здоровы. 

OS увеличен с рождения, в роддоме при осмотре по-
ставлен диагноз «врождённая глаукома».

В июне 2020 г., когда ребёнку исполнился один ме-
сяц, обратились в Детское консультативно-поликлини-
ческое отделение (ДКПО) НМИЦ глазных болезней имени 
Гельмгольца, был поставлен диагноз ОS «врождённая 
глаукома». В возрасте ребёнка 5 месяцев передне-за-
дняя ось глаза (ПЗО) составляла: ОD 19,5 мм, ОS 27,4 мм. 
Острота зрения ОS светоощущение. При биомикроско-
пии на OS выявлено центральное помутнение рогови-
цы, диаметр роговицы равен 15,5 мм, лимб растянут 
до 5 мм. Внутриглазное давление (ВГД) ОD/ОS состав-
ляет 19/30 мм рт ст. В возрасте 1,5 и 5 месяцев жизни 
ребёнка в связи с некомпенсацией ВГД OS проведена 
синустрабекулэктомия, операция прошла без осложне-
ний. В возрасте трёх месяцев появились пятна цвета 
«кофе с молоком», заподозрен нейрофиброматоз. Об-
следование не проводилось. Когда ребёнку исполнилось 
7 месяцев, мама отметила резкое увеличение ОS в раз-
мере. Ребёнок был направлен в ФГБУ «НМИЦ глазных 
болезней им. Гельмгольца» с некомпенсацией ВГД, где 
находился на стационарном лечении в детском хирурги-
ческом отделении в январе 2021 г. Выявлен экзофтальм 
со смещением глаза кнаружи и книзу, центральное по-
мутнение роговицы, её диаметр на момент осмотра со-
ставил 15,5 мм, лимб растянут до 5–6 мм. При осмотре 
определялась средняя равномерная передняя камера. 

Рис. Ребёнок с глаукомой, ассоциированной с нейрофиброма-
тозом I типа, буфтальмом, экзофтальмом.
Fig. A child with glaucoma associated with type I neurofibromatosis, 
buphthalmos,  exophthalmos.
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Из-за помутнения роговицы проведение гониоскопии, 
а также визуализация глубжележащих структур была 
затруднена. ПЗО OD/OS составили 19,6/27,4 мм. ВГД ОD/
ОS 22/43 мм рт ст. 

Учитывая прогрессирование экзофтальма и отсут-
ствие роста ПЗО OS, у ребёнка заподозрено новообра-
зование орбиты OS. По данным эхографии ОS видно, 
что в орбите (преимущественно в верхнем отделе) опре-
деляется образование в виде множественных гипоэхо-
генных фокусов, без чётких контуров с сосудами между 
фокусами в режиме цветового доплеровского картиро-
вания (ЦДК). Определить размеры по УЗИ не представ-
ляется возможным. Для уточнения диагноза выполне-
на компьютерная томография (КТ) орбиты и головного 
мозга с шагом 1 мм в двух проекциях, выявлено мяг-
котканное образование в области каротидного синуса 
слева и левой орбиты с вероятной инвазией зрительно-
го нерва, верхней прямой и латеральной мышц левого 
глазного яблока. По описанию КТ параселлярно слева 
определяется «+» ткань неправильной формы без чёт-
ких границ с размерами 24,9х19,5х21,1 мм, распростра-
няющаяся через расширенную верхнеглазничную щель 
в левую орбиту. Размер орбитальной части «+» ткани 
~ 12,8х13 мм. Зрительный нерв оттеснён медиально. 
Под верхней стенкой левой орбиты «+» ткань в виде тя-
жей, петель. Тяж на уровне верхне-наружного угла ор-
биты размером ~ 20х3,4 мм. Верхняя и нижняя прямые 
мышцы несколько утолщены. Отмечено наличие каль-
цификатов в краниальной части образования. Объём 
левой орбиты больше правой, костно-деструктивных 
изменений не выявлено. Околоносовые пазухи слабо 
развиты, пневмотизированы. 

По данным МРТ головного мозга и орбит с внутри-
венным контрастированием от 21 января 2021 г., выяв-
лено объёмное контрастпозитивное образование левого 
кавернозного синуса с интраорбитальным распростране-
нием и в области левой подвисочной ямки; дополни-
тельное образование левой внутренней капсулы и пра-
вой средней ножки мозга. По данным анамнеза, жалоб, 
клинической картины и результатам обследования 
(в том числе КТ орбиты и головного мозга), у ребёнка 
поставлен диагноз ОS «врождённая терминальная опе-
рированная некомпенсированная глаукома, буфтальм, 
новообразование орбиты неясного генеза с наличием 
дефекта в задне-латеральной стенке», нельзя исключить 
инфильтративный рост новообразования из внутриче-
репных структур.

Учитывая вышеуказанные данные, а также от-
сутствие растяжения ПЗО и состояние видимых сред 
без отрицательной динамики по сравнению с преды-
дущей госпитализацией от октября 2020 г., можно 
предположить компрессионную этиологию повышения 
ВГД. Учитывая распространение процесса за преде-
лы орбиты, ребёнок направлен для обследования 
в ФГБУ НМИЦ ДГОИ, где был подтверждён диагноз 

«нейрофиброматоз I типа». Планируется проведение 
консервативной терапии селуметинибом (ингибитор 
митоген-активируемой протеинкиназы 1 и 2) с целью 
сохранения глаза как органа. 

ОБСУЖДЕНИЕ
Глаукому, ассоциированную с нейрофиброматозом 

I типа, выявляют достаточно редко. Так, по некоторым 
данным, среди всех случаев врождённой глаукомы 
частота глаукомы, ассоциированной с нейрофиброма-
тозом 1 типа, составляет 1 случай на 300 человек [9]. 
По данным одного из исследований, из 56 пациентов 
с нейрофиброматозом I типа и орбито-фациальным 
поражением, глаукома развилась в 23% случаев ип-
силатерально. В 38% случаев глаукома была выявле-
на с рождения [10], и большинство авторов сообщает, 
что чаще всего заболевание манифестирует в возрасте 
до трёх лет [10, 11, 12]. Основные патогенетические ме-
ханизмы развития глаукомы при НФ включают: 1) не-
посредственную инфильтрацию угла передней камеры 
(УПК); 2) вторичное закрытие УПК вследствие утолщения 
цилиарного тела или хориоидеи, изменёнными нейро-
фиброматозным процессом; 3) фиброваскуляризацией, 
приводящей к закрытию УПК синехиями или развитию 
неоваскулярной глаукомы; 4) врождёнными аномалия-
ми развития [9, 13–16]. При гониоскопии у пациентов 
с глаукомой при нейрофиброматозе 1 типа выявляют: 
избыточную пигментацию УПК, препятствующую обзору 
внутриглазных структур, отдельные скопления пигмента 
на всех структурах УПК, сочетание гиперпигментации 
и распространённых передних периферических сраще-
ний. Следует отметить, что у пациентов с нейрофибро-
матозом и без развития глаукомы также могут наблю-
даться изменения УПК: отдельные скопления пигмента 
и распространённая гиперпигментация всех структур, 
сочетающиеся с передними периферическими сраще-
ниями (ППС), секторальные ППС и длинные отростки ра-
дужки или распространенные широкие ППС [9, 10, 13]. 
Эктропион увеа является ещё одним признаком, сопро-
вождающим орбито-фациальную форму нейрофиброма-
тоза, и не выявляющимся при НФ другой локализации 
[9]. Однако, по данным некоторых авторов, эктропион 
увеа не всегда сопровождается развитием глаукомы, 
хотя и является фактором высокого риска повышения 
внутриглазного давления (ВГД) впоследствии [17, 18].

Лечение глаукомы, ассоциированной с нейрофи-
броматозом, осуществляется хирургическим путём. 
Как и при других типах врождённой глаукомы, раз-
личными авторами описано применение гониотомии, 
трабекулотомии, трабекулэктомии. Трабекулэктомия 
может быть неэффективна в случае разрастания эндоте-
лиальных клеток в сформированных путях оттока. В этом 
случае необходимо прибегнуть к клапанной хирургии 
или циклодеструктивным вмешательствам [1, 5, 18, 20].
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Нами описан редкий случай ВГ, ассоциированной 

с нейрофиброматозом I типа. Знание клинических про-
явлений данных состояний и тщательный сбор анамнеза 
позволят как педиатрам, так и офтальмологам, быстро 
заподозрить ту или иную патологию, наладить меж-
дисциплинарное взаимодействие в целях достижения 
благоприятных результатов в контроле заболевания. 
Необходимо помнить, что на момент рождения ребёнка 
глаукома может быть первым и единственным клиниче-
ским проявлением данной патологии. Это обстоятель-
ство делает необходимым междисциплинарный подход 
за наблюдением таких пациентов с комплексной оцен-
кой состояния глаз с применением современных диагно-
стических методов. Все дети с ВГ должны быть обяза-
тельно обследованы педиатром, а при соответствующих 
показаниях также другими специалистами: неврологом, 

кардиологом, генетиком, онкологом в целях своевре-
менного выявления соматической патологии и опреде-
ления тактики лечения.
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