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Характеристика плексиформных нейрофибром
Плексиформная нейрофиброма (ПНФ) – добро-

качественная опухоль периферической нервной систе-

мы. Данная опухоль является нетипичным гистологи-

ческим вариантом нейрофибромы, характеризуется 

крупными размерами и диффузным ростом с вовлече-

нием нервных узлов, сплетений и ветвей, часто выходя 

за пределы эпиневрия в окружающие ткани [1, 2].

Для данных опухолей характерна манифестация 

в раннем возрасте: в ряде случаев новообразования 

присутствуют с рождения [3].

ПНФ могут иметь любую локализацию, за исклю-

чением головного и спинного мозга. При интракра-

ниальной локализации, а также при локализации 

в грудной или брюшной полости опухоль часто не 

удается выявить при клиническом осмотре и необ-

ходимо проведение инструментальной диагностики 

(ультразвуковое исследование, компьютерная томо-

графия, магнитно-резонансная томография) [4].

Размер и локализация опухоли определяют тяжесть 

клинических проявлений. Опухоли большого размера 

могут приводить к утолщению и деформации нерва, 

что оказывает влияние на структуру близлежащих 

костей, кожи и мышц. Нередко ПНФ приводят к раз-

витию сильного болевого синдрома, ограничению 

подвижности, потере зрения и слуха. Также данные 

опухоли могут оказывать компрессионное воздей-

ствие на близлежащие органы, нарушая их нормаль-

ную функцию [5–7].

Большинство ПНФ являются доброкачественны-

ми, однако данные новообразования имеют потен-

циал к трансформации в злокачественную опухоль 

оболочек периферических нервов (ЗООПН). Как пра-

вило, процесс трансформации происходит в неболь-

шой части ПНФ и диагностируется поздно. Ассоции-

рованные с нейрофиброматозом I типа (NF1) ЗООПН 

характеризуются плохим прогнозом выживаемости, 

как вследствие недостатка эффективных методов 

лечения злокачественной саркомы мягких тканей 

в целом, так и по причине поздней диагностики [8, 9].

Так как ПНФ являются патогномоничным при-

знаком NF1 – заболевания, входящего в группу ней-

рофиброматозов, лечение данных опухолей необхо-

димо рассматривать в рамках комплексного подхода 

терапии этого заболевания.

Общая характеристика нейрофиброматозов
Нейрофиброматозы – группа наследственных 

моногенных заболеваний с аутосомно-доминантным 

типом наследования и полной пенетрантностью. 

Общим клиническим проявлением нейрофиброма-

тозов является формирование множественных опухо-

лей в тканях нейроэктодермального происхождения. 

В настоящее время группа объединяет 3 нозологии, 

имеющие различную генетическую природу: NF1, 

нейрофиброматоз II типа (NF2) и шванноматоз. 

Несмотря на частично пересекающийся фенотип 

пациентов, заболевания различны по спектру клини-

ческих проявлений, возрасту манифестации, тяжести 

течения и прогнозу качества жизни [10].

NF1 (OMIM #162200) – одно из наиболее распро-

страненных наследственных заболеваний человека, 

характеризуется наличием гиперпигментированных 

пятен на коже и развитием множественных кож-

ных и подкожных нейрофибром, несколько реже 

у пациентов наблюдаются ПНФ, глиомы зритель-

ных нервов, аномалии костной системы, гамартомы 

радужной оболочки глаза, веснушчатость в подмы-

шечной и паховой областях, задержки психоречевого 

и психомоторного развития. Как правило, заболева-

ние манифестирует в раннем возрасте и прогрессиру-

ет в процессе жизни. NF1 ассоциирован с мутациями 

в гене NF1 [3, 10, 11].

Также NF1 является частью микроделеционного 

синдрома 17q11.2 (OMIM #613675). Данный синдром 

вызван типовой делецией, захватывающей 1.4 Мб 

геномной ДНК, в которую наряду с другими генами 

попадает ген NF1. Для пациентов с микроделеционным 

синдромом 17q11.2 характерен более тяжелый фено-

тип, чаще ассоциированный с развитием ПНФ [12].

Патогномоничным признаком NF2 (OMIM 

#101000) является развитие двусторонних вестибуляр-

ных шванном. Также у пациентов наблюдаются другие 

опухоли периферической (шванномы, нейрофибро-

мы) и центральной (менингиомы, глиомы, глиобласто-

мы) нервных систем. В отличие от NF1 манифестирует 

в зрелом возрасте. Этиологическим фактором развития 

NF2 являются мутации в гене NF2 [10, 13].

Шванноматоз – наиболее редкое заболевание из 

группы нейрофиброматозов, характеризуется позд-

ней манифестацией и развитием множественных 
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шванном по ходу периферических нервов. Клиниче-

ски отличается от NF2 отсутствием вестибулярных 

шванном. Генетически выделяют 2 типа шваннома-

тоза: SWNTS1, ассоциированный с мутациями в гене 

SMARCB1 (OMIM #162091), и SWNTS2, ассоцииро-

ванный с мутациями в гене LZTR1 (OMIM #615670). 

Примечательно, что у пациентов с мутацией в гене 

LZTR1 отмечается более выраженный болевой син-

дром [10, 14].

Эпидемиология и этиопатогенез нейрофиброматоза 
I типа

NF1 (болезнь фон Реклингхаузена) встречается 

в популяции с частотой 1 на 3000 новорожденных, 

являясь одним из наиболее распространенных гене-

тических заболеваний с опухолевым синдромом. 

Подобно другим нейрофиброматозам, данное заболе-

вание характеризуется аутосомно-доминантным типом 

наследования и полной пенетрантностью [3, 10].

Этиологическим фактором развития NF1 является 

повреждение гена NF1, приводящее к снижению или 

утрате функции экспрессируемого онкосупрессор-

ного белка нейрофибромина. Ген NF1 картирован на 

17-й хромосоме (17q11.2), содержит 60 экзонов и име-

ет протяженность 350 тыс. нуклеотидов, из которых 

8454 являются кодирующими. Основная изоформа 

включает 57 экзонов и имеет длину 2818 аминокис-

лотных остатков [15, 16].

Ген NF1 экспрессируется во всех тканях организ-

ма, однако наибольший уровень экспрессии отмечен 

в клетках нервной системы (нейронах, немиелинизи-

рующих шванновских клетках, олигодендроцитах), 

а также в клетках мозгового вещества надпочечников, 

лейкоцитах и семенниках [17].

В структуре нейрофибромина выделяют несколь-

ко доменов: N-концевой цистеин/серин-богатый 

домен (CSRD), GAP-ассоциированный домен 

(GRD), в состав которого входит тубулин-связыва-

ющий домен (TBD), домен фосфолипид-белкового 

взаимодействия (SecPH) и C-концевой домен (CTD) 

[17].

В цитоплазме нейрофибромин взаимодействует 

с элементами цитоскелета, локализуется в митоти-

ческом веретене во время митоза посредством вза-

имодействия с α- и β-тубулином, колокализуется 

с центросомой как во время митоза, так и в интерфазе 

посредством взаимодействия с γ-тубулином, в раз-

вивающихся нейронах колокализуется с F-актином, 

ассоциирует с промежуточными филаментами в диф-

ференцирующихся кератиноцитах. Доказано присут-

ствие нейрофибромина в ядрах шванновских клеток. 

В примембранной локализации нейрофибромин 

взаимодействует с белками Cav-1 и Spred-1; мутации 

в последнем ассоциированы с синдромом Легиуса [18, 

19].

Основными функциями нейрофибромина явля-

ются активация Ras-GAP, подавляющая активность 

сигнального пути Ras, cAMP-регуляция, регулирова-

ние уровня дофамина, регуляция сигнального пути 

mTOR, контроль организации актинового цито-

скелета, зависимый от микротрубочек транспорт 

в меланоцитах, нейронах и шванновских клетках, 

регуляция перехода от метафазы к анафазе в клеточ-

ном цикле. Нейрофибромин обладает онкосупрес-

сорной активностью, являясь негативным регуля-

тором Ras-опосредованного сигналинга в каскаде 

Ras-MAPK [17, 20].

Биаллельная потеря экспрессии NF1 приводит 

к перманентной активации Ras-зависимых сигналь-

ных путей, способствуя туморогенезу [3, 17, 20].

Клинические проявления нейрофиброматоза I типа
Определяющим клиническим признаком NF1 

является нейрофиброма – доброкачественная опу-

холь оболочек периферических нервов. К другим 

клиническим признакам, также характерным для 

данного заболевания, относят гиперпигментирован-

ные пятна на коже, глиомы зрительного пути, дис-

плазию костной ткани. Фенотип сильно варьирует от 

пациента к пациенту, отличаясь как набором клини-

ческих проявлений, так и степенью их выраженно-

сти [3, 21].

NF1 является постепенно прогрессирующим 

заболеванием. Несмотря на то, что возраст проявле-

ния клинических признаков также варьирует между 

индивидуумами, выделяют клинические признаки, 

для которых характерна более ранняя манифестация 

[3, 22].

К наиболее ранним клиническим проявлениям 

NF1 относят гиперпигментированные пятна на коже 

цвета «кофе с молоком», ПНФ, тибиальную и орби-

тальную дисплазии и псевдоартроз. Данные клини-

ческие проявления возникают в младенчестве или 

являются врожденными [3, 23–25].

В раннем детстве отмечают появление глиомы 

зрительного пути, задержку психомоторного и психо-

речевого развития, синдром дефицита внимания 

и гиперактивности, расстройства аутистического 

спектра [3, 26, 27].

Как правило, появление первых кожных 

и параспинальных нейрофибром ассоциируют 

с пубертатом. У подростков отмечают появление 

гиперпигментации в подмышечной и паховой обла-

стях по типу «веснушчатых гроздьев», выражен-

ную сколиотическую деформацию позвоночника, 

гамартомы радужной оболочки глаза, также извест-

ные как узелки Лиша. В данной возрастной группе 

отмечен риск формирования глиомы ствола голов-

ного мозга [3, 28, 29].

У взрослых пациентов прогрессия заболевания 

ассоциирована с появлением новых нейрофибром. 

У пациентов с ПНФ существует риск их трансфор-

мации в ЗООПН. У пациентов с NF1 повышен риск 

развития рака молочной железы и глиом высокой сте-

пени злокачественности при худшем прогнозе выжи-

ваемости [3, 8, 9, 30, 31].
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Диагностика нейрофиброматоза I типа
Клинический диагноз NF1 выставляется на осно-

вании фенотипа пациента. В России и за ее пределами 

для постановки диагноза используются клинические 

критерии, выработанные Национальными инсти-

тутами здравоохранения США (National Institutes of 

Health, NIH) в 1987 г. [32]. Согласно им, для выстав-

ления диагноза NF1 необходимо наличие у больного 

сочетания 2 и более симптомов:

1. Шесть гиперпигментных пятен на коже по 

типу «кофе с молоком» и более диаметром свыше 5 мм 

у детей в препубертатном периоде и свыше 15 мм – 

в постпубертатном.

2. Две обычные нейрофибромы и более или одна 

ПНФ.

3. Веснушчатость в подмышечной и/или пахо-

вой области.

4. Глиома зрительных нервов.

5. Две гамартомы радужной оболочки глаза 

и более.

6. Костные аномалии (истончение кортикаль-

ного слоя трубчатых костей, приводящее к формиро-

ванию ложных суставов и дисплазии крыльев клино-

видной кости).

7. Наличие NF1 у ближайших родственников.

В связи с тем, что NF1 является заболеванием, 

прогрессирующим с возрастом, у пациентов детской 

возрастной группы фенотип на момент осмотра 

может еще не сформироваться. Часто единственным 

клиническим признаком заболевания у детей и мла-

денцев являются единичные гиперпигментированные 

пятна на коже. В таких случаях пациентам рекомендо-

вана молекулярно-генетическая диагностика (МГД), 

позволяющая подтвердить или опровергнуть предпо-

лагаемый клинический диагноз [3].

МГД NF1 направлена на поиск патогенной мута-

ции в гене NF1. Так как спектр патогенных мутаций 

при NF1 представлен не только точковыми мутаци-

ями (SNV), но и изменениями копийности участков 

ДНК (CNV), протокол МГД должен включать мето-

ды, позволяющие детектировать мутации различного 

размера. Для поиска точковых мутаций используются 

высокопроизводительное параллельное секвенирова-

ние (NGS) и секвенирование по Сэнгеру. Для поиска 

протяженных делеций и инсерций – мультиплексная 

лигазозависимая амплификация зондов (MLPA), 

хромосомный микроматричный анализ (ХМА), флу-

оресцентная гибридизация in situ (FISH). В случае 

сложных сбалансированных перестроек необходимо 

проведение полногеномного секвенирования. Для 

поиска патогенных мутаций, лежащих вне кодиру-

ющих областей, рекомендована РНК-диагностика 

[33–36].

Задача МГД осложняется соматическим мозаициз-

мом. При наличии данных за соматический мозаи-

цизм необходим тщательный выбор исследуемой тка-

ни пациента и предпочтение лабораторных методов, 

обладающих высокой чувствительностью [37, 38].

Ведение пациентов и контроль осложнений
Пациентам с NF1 необходим регулярный клиниче-

ский осмотр как врачами общей практики, так и узки-

ми специалистами. Так как заболевание является 

мультисистемным, больному показаны консультации 

невролога, дерматолога, офтальмолога, эндокриноло-

га, ортопеда, стоматолога, онколога [3, 39, 40].

Так как эффективное системное лечение NF1 

отсутствует, в настоящий момент терапия сводится 

к симптоматической коррекции осложнений [41–43].

При наличии у больного ПНФ, а также симпто-

матических кожных и подкожных нейрофибром 

и выраженных скелетных деформаций необходима 

консультация хирурга. С учетом разнообразия опухо-

левой локализации к хирургическому лечению могут 

быть привлечены общие хирурги, хирурги-ортопеды, 

пластические хирурги, нейрохирурги. Однако теку-

щей стратегией клинического лечения ПНФ является 

наблюдение. Хотя большинство ПНФ остаются ста-

бильными на протяжении жизни пациента, данный вид 

опухолей имеет потенциал к озлокачествлению. Боль, 

развитие неврологической симптоматики или стреми-

тельное увеличение в размерах могут сигнализировать 

о трансформации в ЗООПН [3, 8, 41, 42, 44, 45].

При структурном обезображивании, боли, сдавле-

нии дыхательных путей, компрессии ствола мозга 

и потере неврологической функции опухоль призна-

ется симптоматической и пациенту рекомендуется 

хирургическое лечение. Однако так как ПНФ растут 

вдоль нервных стволов, полное удаление опухоли 

сопряжено с риском необратимого повреждения 

нервов, поэтому радикальное хирургическое иссе-

чение применяют редко. Также во многих случаях 

операция невозможна из-за тесного контакта опухоли 

с жизненно важными органами. В ряде случаев паци-

ентов подвергают дополнительным операциям в свя-

зи с тенденцией ПНФ к повторному росту, однако 

эти вмешательства увеличивают риск необратимого 

повреждения нервов [46–49].

У части пациентов детского возраста наблюдает-

ся задержка психоречевого и/или психомоторного 

развития, когнитивный дефицит различной степени 

выраженности, а также аномалии социального пове-

дения. Данные осложнения диагностируются и кор-

ректируются с привлечением профильных специали-

стов – психиатров и/или психотерапевтов [26, 27, 50].

Так как NF1 негативно сказывается на качестве 

жизни и предрасполагает к переживаниям, связанным 

с критическим восприятием собственной внешности, 

больным рекомендовано посещение психолога [51].

Таргетная терапия плексиформных нейрофибром 
с использованием препарата селуметиниб

Единственной существующей на настоящий 

момент опцией таргетной терапии ПНФ является 

препарат селуметиниб (МНН: селуметиниб) [52].

Данный лекарственный препарат в настоящее вре-

мя не зарегистрирован в Российской Федерации (РФ). 
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Досье на регистрацию препарата подано, ожидаемый 

срок получения регистрационного удостоверения – 

2-е полугодие 2021 г. Селуметиниб зарегистриро-

ван для лечения детей в возрасте от 2 лет до 18 лет 

с NF1 с неоперабельными ПНФ на территории США 

10.04.2020 [53].

Селуметиниб – это пероральный мощный селек-

тивный ингибитор митоген-активируемой протеинки-

назы 1-го и 2-го типов (MEK1/2), не конкурирующий 

с аденозинтрифосфатом. Белки MEK1/2 являются 

критически важными компонентами регулируемого 

RAS-сигнального пути RAF-MEK-ERK, который 

часто активируется при различных типах злокаче-

ственных новообразований. Селуметиниб блокирует 

активность MEK и ингибирует рост клеточных линий, 

активированных через сигнальный путь RAF-MEK-

ERK. Таким образом ингибирование MEK может 

блокировать пролиферацию и выживание опухоле-

вых клеток, в которых активирован сигнальный путь 

RAF-MEK-ERK [54].

Препарат показал высокую эффективность в реги-

страционном клиническом исследовании SPRINT 

(NCT01362803), где применялся у детей в возрасте 

от 2 до 18 лет с NF1 и неоперабельными ПНФ [55]. 

Частота объективного ответа на терапию составила 

74 % (n = 37/50; 95 % доверительный интервал (ДИ) 

60–85 % (подтвержденный частичный ответ – у 70 % 

(n = 35/50)). У 56 % участников (n = 28/50) ответ 

продолжался около года. Медиана максимального 

изменения объема «референсной» нейрофибромы 

составила –27,9 % (диапазон от –55,1 до +2,2). Меди-

ана интервала до первоначального ответа составила 

8 мес (8 циклов терапии, диапазон 4–20), а медиана 

интервала до наилучшего ответа – 16 мес (16 циклов, 

диапазон 4–36). Медиана длительности ответа на 

терапию и медиана выживаемости без прогрессиро-

вания (ВБП) еще не достигнуты, ВБП через 3 года 

с начала лечения составила 84 % в группе селуме-

тиниба. На момент среза данных (29 марта 2019 г.) 

23 (46 %) пациента имели частичный ответ, 6 (12 %) – 

стабилизацию заболевания. Также отмечалось выра-

женное снижение болевого синдрома и улучшение 

качества жизни. После 12 мес лечения селуметинибом 

наблюдалось существенное снижение интенсивности 

боли в опухоли, о которой сообщали дети (среднее 

изменение по шкале NRS-11 составило –2,14 бал-

ла; 95 % ДИ – от –3,14 до –1,14). Из 19 пациентов 

с исходной оценкой NRS-11 более 0 (целевая опухоль, 

выбранная врачом) у 14 (74 %) наблюдалось снижение 

оценки как минимум на 2 балла, что считается кли-

нически значимым улучшением. О клинически зна-

чимом уменьшении болевого влияния сообщили 38 % 

детей и 50 % родителей (0,53 балла и 0,81 балла соот-

ветственно). Через 12 мес лечения селуметинибом как 

сами пациенты, так и их родители отмечали снижение 

влияния боли на активность относительно исходно-

го уровня (–0,62 балла (95 % ДИ от –1,02 до –0,21)

и –0,81 балла (95 % ДИ от –1,32 до –0,31) соот-

ветственно). При этом снижение влияния боли на 

активность отмечалось уже через 4 мес после начала 

лечения. Через 12 мес терапии средняя сила мышц 

относительно исходного уровня увеличилась у 14 из 

18 пациентов, подлежащих оценке (78 %, +4,8 % (95 % 

ДИ от 1,1 до 11,1). При этом у 10 (56 %) из 18 боль-

ных наблюдалось клинически значимое увеличение 

силы мышц. Через 12 мес лечения 48 % детей и 58 % 

родителей отметили клинически значимое улучшение 

качества жизни, связанного со здоровьем.

Монотерапия селуметинибом в дозе 25 мг/м2 

2 р/сут в целом связана с предсказуемым и управля-

емым профилем безопасности у детей с ПНФ при 

NF1. Наиболее частыми токсическими эффектами 

III степени тяжести и более были желудочно-кишеч-

ные расстройства (20 % – тошнота (2 %), рвота (4 %) 

и диарея (14 %), кожные явления (20% – акнеподоб-

ный дерматит (6 %), сухость кожи (2 %) и макулопапу-

лезный дерматит (2 %) и др.), метаболические наруше-

ния (10 %), гематологические (4 %) и бессимптомное 

повышение уровня креатининфосфокиназы (по 2 % 

III и IV степени тяжести)). У пациентов в исследова-

нии II фазы зарегистрировано небольшое количество 

токсических эффектов со стороны глаз, при этом все 

они были низкой степени и обратимыми (нечеткость 

зрения, сухость глаз и др. (каждое нежелательное 

явление у 2 больных), боли, светобоязнь и слезотече-

ние (каждое нежелательное явление у 1 пациента). Ни 

у кого не было выявлено серозной отслойки сетчатки 

или других угрожающих зрению глазных эффектов. 

Обратимое снижение фракции выброса левого желу-

дочка (более 10 % относительно исходного уров-

ня) во время лечения селуметинибом наблюдалось 

у 1 пациента (на 5-м цикле). После отмены препарата, 

нормализации состояния (в течение 3 мес) и возоб-

новления приема селуметиниба в сниженной дозе 

данный инцидент не повторялся. Снижение дози-

ровки препарата потребовалось 14 (28 %) пациентам 

вследствие развития нежелательных явлений. Однако 

полная отмена терапии понадобилась только 5 (10 %) 

больным (диарея, увеличение массы тела и паронихия 

(III степень), язва кожи и повышение креатинкиназы 

(IV степень) [55, 56].

В настоящее время на территории РФ открыта 

персонализированная программа раннего доступа 

для незарегистрированных препаратов по селумети-

нибу. Исходя из данных о рождаемости в России [57], 

каждый год на свет появляется около 530 детей с NF1, 

из которых у 130 может быть ПНФ (согласно между-

народной статистике по встречаемости ПНФ у паци-

ентов с NF1 [58]), при этом в 90 % случаев опухоль 

является неоперабельной [46]. Таким образом, в нача-

ле терапии селуметинибом ежегодно будут нуждаться 

около 100–110 новых пациентов педиатрического 

возраста.

Можно констатировать, что в настоящее время 

в РФ остаются нерешенными проблемы с диагно-

стикой (в меньшей степени) и терапией пациентов 
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с NF1. К ним относятся: отсутствие регистра пациен-

тов с нейрофиброматозом (в том числе с NF1 и ПНФ 

в частности), отсутствие маршрутизации больных, 

отсутствие согласованных действий между предста-

вителями медицинских специалистов различного 

профиля, проблемы осведомленности пациентов и их 

родителей по поводу необходимости и доступности 

молекулярно-генетического тестирования, пробле-

мы с комплексной медицинской помощью пациен-

там с NF1, низкая осведомленность о возможностях 

патогенетической терапии больных с ПНФ, высокие 

риски хирургического лечения и невозможность 

радикального удаления ПНФ, высокая вероятность 

рецидива заболевания после хирургического лечения, 

отсутствие (до недавнего времени) на территории РФ 

эффективной системной терапии пациентов с ПНФ, 

отсутствие клинических рекомендаций по диагнос-

тике и лечению нейрофиброматоза (в том числе NF1 

и ПНФ в частности), а также последующей реабили-

тации таких пациентов. На протяжении многих лет 

отсутствовали инновационные предложения эффек-

тивных лечебных воздействий, способных кардиналь-

но изменить течение болезни.

Предложения, выносимые на утверждение
1. МГД
Задачами МГД являются дифференциальная 

диагностика NF1 и вопросы планирования семьи.

При нечеткой клинической картине проведение 

МГД необходимо для постановки точного клиниче-

ского диагноза. В группе пациентов раннего детского 

возраста дифференциальная диагностика произво-

дится с другими синдромами, при которых наблюда-

ются гиперпигментированные пятна на коже и ано-

малии костной ткани. В более взрослой возрастной 

группе дифференциальная диагностика производится 

с заболеваниями, для которых характерны подкожные 

новообразования, в том числе с другими нейрофибро-

матозами.

Лабораторные методы, используемые для МГД, 

должны охватывать полный спектр возможных мута-

ционных событий (точковые мутации, изменение 

копийности участков ДНК), а также обладать высокой 

чувствительностью, позволяющей детектировать как 

герминативные мутации, так и мозаичные. Так как 

соматический мозаицизм является частым событием 

при NF1, необходимо рассматривать возможность 

использования в качестве материала для диагностики 

не только крови, но и биоптатов других тканей паци-

ента.

1.1. Необходимо утвердить алгоритм ДНК-диа-

гностики для пациентов с NF1.

2. Маршрутизация пациентов
NF1 – мультисистемное заболевание, требующее 

участия специалистов различного медицинского про-

филя.

На этапах диагностики и планирования семьи 

пациентам с NF1 необходима консультация генетика 

и проведение МГД. Пациентам также показаны регу-

лярные осмотры дерматолога, невролога, офтальмо-

лога, кардиолога, эндокринолога, ортопеда, онколога 

для своевременного выявления и курации клиниче-

ских проявлений заболевания. В тех случаях, когда 

больному показано хирургическое вмешательство, 

необходимо участие хирурга, нейрохирурга, травмато-

лога-ортопеда, пластического хирурга. В ряде случаев 

пациентам необходима помощь психолога, психиатра 

или психотерапевта.

В настоящий момент отсутствует федеральный 

регистр пациентов с NF1 и само понятие маршру-

тизации больных NF1, что препятствует получению 

пациентами полного спектра рекомендованных 

медицинских услуг. Критичной представляется ситу-

ация в регионах, где у пациентов отсутствует доступ 

к специалистам необходимого профиля.

2.1. В регионах РФ необходимо сформировать 

мультидисциплинарные команды специалистов, дея-

тельность которых будет направлена на ведение паци-

ентов с NF1. Состав данных команд должен включать 

специалистов, обеспечивающих своевременную 

диагностику заболевания, наблюдение больных, 

курацию осложнений, психологическую поддержку 

(генетик, генетик лабораторный, невролог, дермато-

лог, офтальмолог, эндокринолог, ортопед, кардиолог, 

стоматолог, нейрохирург, общий хирург, пластический 

хирург и психотерапевт).

2.2. Необходимо создать полноценный медицин-

ский регистр пациентов.

3. Доступность специфической таргетной терапии
В настоящий момент доступен препарат, предна-

значенный для подавления роста и прогрессии ПНФ – 

селуметиниб. Несмотря на то, что ПНФ являют-

ся патогномоничным признаком NF1, возникает 

потребность в формировании критериев для назначе-

ния терапии данным препаратом.

3.1. Необходимо выработать рекомендации для 

назначения препарата селуметиниб пациентам с NF1.

3.2. Селуметиниб должен быть рассмотрен для 

включения в регистрационные льготные списки 

Минздрава России (Перечень жизненно необхо-

димых и важнейших лекарственных препаратов, 

14 высокозатратных нозологий).

3.3. Селуметиниб должен быть рассмотрен для 

включения в список орфанных препаратов, закупае-

мых фондом «Круг добра».

4. Клинические рекомендации
Вышеизложенные факты однозначно указывают 

на необходимость создания клинических рекомен-

даций по лечению пациентов с NF1, содержащих 

необходимый список диагностических процедур, схе-

му маршрутизации больных, четкие инструкции по 

терапии тяжелых проявлений и угрожающих жизни 

состояний.

4.1. Необходимо разработать клинические 

рекомендации по диагностике, маршрутизации 

и лечению пациентов с NF1. Данные рекомендации 
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должны учитывать необходимость дифференциро-

ванного подхода к терапии NF1 и содержать четкие 

обоснования к проведению того или иного метода 

лечения.

4.2. Данные клинические рекомендации предла-

гается сформировать в тесном взаимодействии с муль-

тидисциплинарной командой специалистов, зани-

мающихся диагностикой, наблюдением и лечением 

пациентов с нейрофиброматозами, с привлечением 

Российского общества детских онкологов и гематоло-

гов (РОДОГ) в качестве организации, выполняющей 

интегрирующую функцию.
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