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В обзоре изложены сведения о современных методах диагностики и характере поражения органа зрения при нейрофиброматозе 
I типа (НФ-I). Целью работы был анализ доступных публикаций, посвященных изучению поражения органа зрения при НФ-I. Про-
веден поиск доступных полнотекстовых публикаций в зарубежных и российских базах данных. Представленный анализ доступных 
источников литературы свидетельствует о высокой вариабельности поражения органа зрения при НФ-I по клиническому тече-
нию (медленно прогрессирующее, стационарное, быстро прогрессирующее), степени тяжести (от бессимп томного до тяжелого 
инвалидизирующего) и клиническим формам. При ведении пациентов (пробандов) с НФ-I и членов их семей важно комплексное 
обследование с широким внедрением в клиническую практику современных методов диагностики, включая динамический контроль 
за асимптомными членами родословной. Большое значение имеет междисциплинарный подход к диагнос тике, диспансерному 
наблюдению и лечению НФ-I.
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The review provides information on the nature and the modern methods of diagnosis of vision organ disorders in patients with neurofibroma-
tosis type I (NF-I). The review of available full text publications in foreign and Russian databases is carried out. Presented literature review 
indicates a high variability of vision organ disorders in NF-I in the clinical course (slowly progressive, stationary, and rapidly progressive), 
severity (from asymptomatic to severe disabling), and clinical forms. During the observation of patients (probands) with NF-I and their fam-
ily members, a comprehensive examination, accompanied by widespread introduction into clinical practice of modern diagnostic methods, 
including dynamic control of asymptomatic members of family genealogy, is important. The multidisciplinary approach has great significance 
for diagnostics, treatment and dispensary observation of NF-I.
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Нейрофиброматоз I типа (НФ-I) – полисиндром-
ное прогрессирующее нейроэктодермальное наследст-
венное заболевание с аутосомно-доминантным типом 
наследования. Тяжесть проявлений заболевания мо-
жет меняться в зависимости от уровня экспрессии 
гена NF1 [12]. Диагноз НФ-I верифицируется по кри-
териям Международного комитета экспертов по НФ, 
включающим определение не менее 2 из следующих 
признаков:

1) не менее 5 пигментных пятен цвета «кофе с мо-
локом» диаметром более 5 мм у детей препубертатного 
возраста и не менее 6 пятен диаметром более 15 мм 
в постпубертатном возрасте;

2) 2 и более нейрофибромы любого типа или 1 плек-
сиформная нейрофиброма;

3) «веснушчатые гроздья» в подмышечных или па-
ховых складках;

4) дисплазия крыла клиновидной кости или врож-
денное истончение кортикального слоя длинных ко-
стей с псевдоартрозом или без него;

5) глиома зрительного нерва;
6) 2 и более узелка Лиша на радужной оболочке 

глаза при исследовании с помощью щелевой лампы;
7) наличие у родственников 1-й степени родства 

НФ-I по тем же критериям [6, 11].
Характер поражения органа зрения при НФ-I ва-

риабелен даже среди больных членов одной семьи.
Целью обзора явился поиск и системный анализ 

доступных публикаций, посвященных изучению внед-
рения современных технологий в диагностику пора-
жения органа зрения при НФ-I (болезни Реклингхау-
зена).

Литература по изучению поражения органа зре-
ния при НФ-I была найдена посредством поиска 
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данных в научной электронной библиотеке Рос-
сии (elibrary.ru), а также в международных базах 
PubMed/MedLine, Springer на русском и/или англий-
ском языках с 1987 по 2014 г. включительно с исполь-
зованием ключевых слов (на русском и английском 
языках): нейрофиброматоз, болезнь Реклингхаузена, 
орган зрения, зрительный нерв, роговица, сетчатка, 
диагностика, современные технологии. В обзор были 
включены исследования с полным текстом, а также 
описания в виде тезисов.

Идентифицированы 923 публикации, посвящен-
ные НФ и поражению органа зрения, из них 788 – 
в зарубежных базах данных и 135 работ российских 
авторов. Только 40 публикаций были включены в об-
зор на основе критериев поиска. Сводные данные про-
веденного анализа представлены ниже.

Открытоугольная глаукома. Клинические прояв-
ления: анизокория, нарушение зрения, боль в глазном 
яблоке и затуманивание зрения. Методы диагностики:

1) биомикроскопия – мелкая передняя камера, 
узелки Лиша на радужке, реакция зрачка на свет сни-
жена;

2) гониоскопия – сужение угла передней камеры;
3) тонометрия – повышение внутриглазного дав-

ления (ВГД) [28].
Неоваскулярная глаукома. Клинические проявле-

ния: боль, ухудшение зрения. Методы диагностики:
1) биомикроскопия – помутнение роговицы;
2) флуоресцентная ангиография (ФАГ) сетчатки – 

ишемия сетчатки, кровоизлияние из патологически 
измененных сосудов;

3) оптическая когерентная томография сетчат-
ки – гипоплазия центральной ямки (фовеа), полное 
от сутст вие слоя нервных волокон сетчатки;

4) тонометрия – повышенное ВГД [19, 33].
Врожденная глаукома. Клинические проявления: 

снижение остроты или отсутствие предметного зре-
ния, болевой синдром, увеличение глазного яблока. 
Методы диагностики:

1) биомикроскопия – мегалокорнеа, буфтальм, 
эктропион радужки;

2) гониоскопия – отсутствие шлеммова канала;
3) офтальмоскопия – нейрофибромы сосудистой 

оболочки [18].
Солитарная эпибульбарная нейрофиброма. Клини-

ческие проявления: растущее новообразование в глаз-
ном яблоке, боль, светобоязнь. Методы диагностики:

1) биомикроскопия – субконъюнктивальное ново-
образование, беспигментное, полупрозрачное, жела-
тинового цвета, окололимбально с носовой сторо-
ны [39].

Глиома зрительного нерва. Клинические проявле-
ния: снижение зрения, экзофтальм, репозиция глаз-
ного яблока затруднена либо невозможна. Методы 
диагностики:

1) экзофтальмометрия – выпячивание глазного 
яблока вперед;

2) страбометрия – смещение глазного яблока 
в сторону (косоглазие);

3) биомикроскопия – несмыкание век, дистрофи-
ческие изменения роговицы, узелки Лиша на радужке;

4) офтальмоскопия – диск зрительного нерва се-
рого цвета (атрофия), тромбоз центральной вены сет-
чатки с кровоизлиянием на глазном дне;

5) компьютерная томография (КТ) головного моз-
га и орбиты – увеличение зрительного нерва с боль-
шой массой в головке зрительного нерва, без призна-
ков кальцификации, гамартомы головного мозга;

6) компьютерная периметрия – скотомы и секто-
ральные выпадения;

7) оптическая когерентная томография – истон-
чение слоя нервных волокон [3, 24, 40].

Сочетанная гамартома сетчатки и пигментного 
эпителия сетчатки. Клинические проявления: поте-
ря остроты зрения, неправильное и искаженное вос-
приятие предметов (метаморфопсии). Методы диаг-
ностики:

1) офтальмоскопия – дистрофические очаги сет-
чатки; приподнятое, с нечеткими границами, серо-
вато-коричневое образование с сетью расширенных 
капилляров извитых сосудов; субретинальная экссу-
дация;

2) ФАГ – в опухоли множественные расширенные 
тонкостенные кровеносные сосуды [9, 42].

Десмопластическая меланома века и конъюнктивы 
глаза. Клинические проявления: увеличение пигмен-
тированного образования века, ощущение инородного 
тела в глазу. Методы диагностики:

1) биомикроскопия – беспигментный узелок 
на веке, меланоз на конъюнктиве века [34].

Ганглионеврома сосудистой оболочки. Клинические 
проявления: боль в области глаза, снижение предмет-
ного зрения, увеличение глазного яблока. Методы 
диагностики:

1) гистология – ганглионеврома сосудистой обо-
лочки (хориоидеи);

2) тонометрия – высокое ВГД;
3) биомикроскопия – буфтальм, отек роговицы, 

гифема, кровоизлияние в стекловидное тело;
4) офтальмоскопия – неоваскуляризация, образо-

вание из сосудисто-волокнистой мембраны [23, 26].
Орбитальная, фациальная плексиформная нейрофи-

брома. Клинические проявления: снижение, отсутст-
вие предметного зрения, слезотечение, новообразова-
ния на лице и теле. Методы диагностики:

1) пальпация – объемное образование в передней 
части орбиты;

2) визуальный осмотр – недоразвитие, отсутствие 
движения глазного яблока, птоз верхнего века, гипер-
трофия век;
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3) биометрия – осевой рост глазного яблока;
4) визометрия – прогрессирование односторонней 

миопии, рефракционная амблиопия [4, 16, 17].
Вазопролиферативные опухоли сетчатки. Клини-

ческие проявления: снижение предметного зрения 
вплоть до слепоты. Методы диагностики:

1) биомикроскопия – гиперпигментация, отек 
надглазничной области, гипертрихоз век;

2) КТ – диффузное образование орбиты, дефект 
верхней стенки орбиты;

3) офтальмоскопия – новообразования между 
экватором и зубчатой линией, субретинальная экс-
судация; эпиретинальная мембрана; кровоизлияние 
в сетчатку, стекловидное тело, неоваскуляризация сет-
чатки, цистоидный макулярный отек [36].

Недоразвитие крыла клиновидной кости. Клиниче-
ские проявления: пульсирующие ощущения в глазу. 
Методы диагностики:

1) экзофтальмометрия – пульсирующий экзоф-
тальм глаз;

2) биомикроскопия – узелки Лиша;
3) КТ – большой костный дефект большого крыла 

клиновидной кости;
4) аускультация орбиты – отсутствие шума [2, 32].
Некротическая меланоцитома хориоидеи. Клини-

ческие проявления: снижение остроты зрения вплоть 
до слепоты, болевой синдром. Методы диагностики:

1) гистология – некротическая меланома хориоидеи;
2) офтальмоскопия – проминирующее, субрети-

нальное, куполообразное, коричневого или серого 
цвета образование [13].

Ангиопатия сетчатки. Клинические проявления: 
заболевание протекает бессимптомно. Методы диаг-
ностики:

1) биомикроскопия – узелки Лиша;
2) офтальмоскопия – вокруг желтого пятна што-

порообразно извитые венозные сосуды (симптом 
Гвис та) [27].

Внутриглазная шваннома. Клинические проявле-
ния: отсутствие зрения, болевой синдром в поражен-
ном глазу. Методы диагностики:

1) гистология – шваннома, состоящая из шван-
новских клеток;

2) офтальмоскопия – опухоль занимает субрети-
нальное пространство, может замещать стекловидное 
тело [10, 31].

Хориоидальные узелки. Клинические проявления: 
чаще симптомы отсутствуют, но может снижаться 
острота зрения. Методы диагностики:

1) ФАГ – плотные включения меланина хориоидеи;
2) гистология – гиперпластические шванновские 

клетки, меланоциты и ганглиозные клетки [15, 41].
Кисты цилиарного тела. Клинические проявления: 

снижение остроты зрения, болевой синдром. Методы 
диагностики:

1) гониоскопия – разнокалиберные пигментные 
кисты цилиарного тела, частичное или полное закры-
тие угла передней камеры;

2) периметрия – сужение полей зрения [20].
Меланома конъюнктивы. Клинические проявле-

ния: увеличение пигментного образования, вызыва-
ющее дискомфорт. Методы диагностики:

1) биомикроскопия – обширная пигментация 
бульбарной части конъюнктивы [38].

Нарушение рефракции. Клинические проявления: 
снижение остроты зрения. Методы диагностики:

1) рефрактометрия – анизометропия, анизоастиг-
матизм, амблиопия различной степени тяжести [14].

Эмбриональная рабдомиосаркома орбиты. Клини-
ческие проявления: снижение остроты зрения; уве-
личение и ограничение движения глазного яблока 
в сторону; экзофтальм на стороне поражения. Методы 
диагностики:

1) биомикроскопия – птоз, отек века, застойные 
явления в эписклеральных венах, несмыкание глазной 
щели, дистрофические изменения роговицы;

2) страбометрия – смещение глаза книзу или кни-
зу и кнаружи, ограничение его движений в сторону 
локализации процесса;

3) офтальмоскопия – застойный диск зрительного 
нерва с кровоизлияниями [37].

Врожденные пороки развития органа зрения. Клини-
ческие проявления: снижение или отсутствие зрения. 
Методы диагностики:

1) биомикроскопия – аниридия, микрофтальмия [25].
Макулодистрофия. Клинические проявления: по-

степенное снижение остроты зрения. Методы диаг-
ностики:

1) ФАГ – дистрофические участки накопления 
флуоресцеина в макулярной области [29].

Меланома хориоидеи. Клинические проявления: 
болевой синдром, резкое снижение или отсутствие 
зрения в пораженном глазу, опущение верхнего века. 
Методы диагностики:

1) визометрия – снижение остроты зрения;
2) биомикроскопия – узелки Лиша, лагофтальм;
3) офтальмоскопия – пигментное новообразова-

ние;
4) ФАГ – отдельное заполнение сосудов хорио-

идеи;
5) ультразвуковое исследование глазного яблока – 

куполообразная отслойка сетчатки [22, 43].
Нейрофиброма роговицы. Клинические проявления: 

снижение остроты зрения, слезотечение, покрасне-
ние, чувство инородного тела. Методы диагностики:

1) биомикроскопия – диффузное прорастание 
в строму роговицы нейрофибромы из периферических 
нервных волокон [8, 35].

Нейрофиброма верхнего века. Клинические прояв-
ления: образование верхнего века, увеличивающееся 
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в размере, опущение верхнего века. Методы диагнос-
тики:

1) визуальный осмотр – новообразование верхнего 
века, птоз;

2) гистология – располагается подкожно, растет 
на оболочках мелких нервов кожи [7, 21].

Узелки Лиша. Клинические проявления: протека-
ют бессимптомно. Методы диагностики:

1) биомикроскопия – меланоцитарные гамарто-
мы на радужной оболочке, состоящие из пигментных 
клеток [1, 5, 30].

Проведенная нами систематизация информации, 
полученной из доступных русскоязычных и англо-
язычных работ, освещающих вопросы характера пора-
жения органа зрения при НФ-I, включая особенности 
субъективной и объективной клинической картины, 
а также выбор наиболее информативных методов 
диагностики, свидетельствует о том, что поражение 
органа зрения при рассматриваемой патологии в боль-
шинстве случаев начинается исподволь, прогрессирует 
медленно, реже – быстро. Длительно поражение орга-
на зрения у больных с НФ-I может протекать бессимп-
томно или малосимптомно, например узелки Лиша, 
глиома зрительного нерва, микроваскулярная пато-
логия сетчатки. В то же время симптомы серьезных 
в прогностическом плане заболеваний органа зрения, 
включая объемные образования, могут длительное 
время игнорироваться пациентами, в связи с чем они 
обращаются на консультацию к офтальмологу на позд-
них стадиях патологического процесса, когда упу-
щены терапевтические возможности, а оперативное 
лечение может оставить не только косметический де-
фект, но и некорригируемые нарушения зрительных 
функций. Проведенный обзор показал, что во мно-
гих случаях отсутствует междисциплинарный подход 

к ведению пациентов с рассматриваемым наследст-
венным заболеванием. Это, возможно, обусловлено 
недостаточным уровнем подготовки специалистов 
в области наследственных нейроокулокожных синдро-
мов. В большинстве случаев из методов исследования 
при данной патологии в поликлиниках применяются 
лишь визометрия и биомикроскопия, редко прово-
дятся или вовсе не назначаются периметрия, тономет-
рия, офтальмоскопия в условиях медикаментозной 
циклоплегии. Также не исключается возможность то-
го, что описания клинической картины заболеваний 
органа зрения при НФ-I не во всех случаях верно трак-
туются практикующими офтальмологами, а пациенты 
несвоевременно направляются в специализированные 
центры для проведения таких методов исследования, 
как КТ, оптическая когерентная томография, ФАГ, 
зрительные вызванные потенциалы и т. д.

Таким образом, внедрение современных техно-
логий в диагностику расширяет наше понимание 
офтальмологических проявлений НФ-I (болезни Ре-
клингхаузена). Проведенный обзор литературы сви-
детельствует о высокой вариабельности поражения 
органа зрения при НФ-I по клиническому течению 
(медленно прогрессирующее, стационарное, быстро 
прогрессирующее), степени тяжести (от бессимптом-
ного/малосимптомного до тяжелого инвалидизиру-
ющего) и клиническим формам. При ведении паци-
ентов (пробандов) с НФ-I и членов их семей важно 
комплексное обследование с широким внедрением 
в клиническую практику современных методов диаг-
ностики, включая динамический контроль, в том чи-
сле за асимптомными членами родословной с учетом 
аутосомно-доминантного типа наследования, клини-
ческого полиморфизма и высокой пенетрантности 
(степени проявления гена в признаке).
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