Uto Takoe Henpocnubpomaros?

HeipodnbpomaTo3 — 3TO rpynna reHeTMHeCKMX BPOX-
AeHHbIX 3a601eBaHU, B KOTOPOM NPUHATO BblAENSATb
Tpu TMNA:

¢ Heitpodpubpomartos 1 tTuna (HO1)
¢ Heiipodpnbpomatos 2 Tuna (HD2)
e lllBaHHOMaTO3

3TO TpY HE3aBUCUMbIX 3a60N1EBAHMS, BbI3BAHHbIX pas-
HbIMW FTEHETUYECKMMM NpHuMHaMu. OomH TN 3ab6onesa-
HUS HE MOXET nepeTekaTb B APYro.

HeiipodpubpomaTos 1 Tuna (6onesHb PeknnHrxayseHa,
nepudepuyecknii HO) — oaHO M3 caMbix pacnpocTpa-
HEeHHbIX reHeTUYeckux 3abosieBaHuit B Mupe, KOTOpoe
BCcTpeyaetca npumepHo y 1 u3 2500 — 3000 HoBOpOXK-
LLeHHbIX aeTei. YacToTa BO3HMKHOBEHUS 3abonieBaHMS
Y MY>UYMH U XKEHLMH ofnHakoBa. [Mpu HD1 Bo3HMKAIOT,
Kak npaBuio, LO6poKayeCTBEHHblE OMYX0u (Herpo-
$nbpoMbI), KOTOpbIE 3aTparnBalT Nepndepruyeckyio 1
LLeHTPasbHYI0 HEPBHYH CUCTEMY.

H®1 cBsizaH ¢ usMeHeHusiMU B reHe NF1, KOTOPbIN KO-
avpyet 6enok HelipodmbpomMuH. 3aboneBaHmne MoxXeT
ObITb YHAC/1e40BaHO OT OAHOIO U3 poauTeNnen unu
BO3HWKHYTb y pebeHka CNOHTaHHO, pOAUTENN NPU 3TOM
30,0pOBbI (T.H. MyTauua de novo). Ecnn oamH us pogute-
new 6onex, To WaHc poxaeHus pebeHka ¢ HO1 cocras-
nsaet 50% npu kax o 6epeMeHHOCTH (ayTOCOMHO-
LOMUHAHTHbIV TUM HacnenoBaHus). BbigaBuTb n3mMeHe-
Hue B reHe NF1 MOXHO Nnpu NpOBEeLEHUU FrEHETUYECKO-
ro aHanusa.

H®1 - cuHAPOM C WMPOKUM CNEKTPOM KIMHUYECKMUX
MPOSBIAEHWIA, KOTOPbIE MOTYT 3HAYMTENIbHO OT/IMYATbLCS
y pasHbix nogen ¢ HP1 n gaxe cpeam 4neHoB 0OAHOM
cembMm.

HeitpodmbpomaTtos 1 Tvna BHecCeH B cNUCOK opdaHHbIX
3a6onesaHuii. Kog MKB — Q.85.0

AnarHo3s HenpochubpomaTos

1 TMNA MOXXeT 6bITb NOCTABNEH
NPU HANMYUU COUETAHUSA ABYX
n 6onee CUMNTOMOB:

e WecTb M 6onee naTeH LBeTa «KOdE C MONOKOM»
(«café au lait, CAL»)* 6onbwe 5 MMy geteit n 15 mm
y B3pOCbIX;

Hanuune aByx u 6onee 06bi4HbIX HEMPODUOPOM,
n160o ofHOM NNeKCUPOPMHONM Helpodrnbpombl;

e [MNepnurMeHTaums B NOAMbILEYHON M/UNKM MAaXOBON
obnacTtu;

Y3enku JInwa (MMrMeHTUpoBaHHbIE raMapTOMbl
pafy>XKu rnasa);

KocCTHble aHOManuu, TakMe Kak NOXHbIM CyCTaB, AUC-

NNasus KpblbeB KIMHOBUAHOM KOCTU, CKONIMO3 U T. A.;

[nMoMa 3puTenbHOro nyTwu;
Hanuune HO 1 Tna y ogHoro u3 poautenen;
e [laTOreHHbIM reHeTUYeCKuii BapnaHT B reHe NFI1.

Ecnu KnuHUYeckne NposiBNeHUs: COOTBETCTBYHOT KpU-
TepusaM auarHoctukm HO1, To reHeTMYeCKUA aHanm3
reHa NF1 He sBngeTcsa obg3aTenbHbIM. B cnyyae, ecau
KNMHUYECKas KapTUHa He COBCEM $ICHA, aHHOe nccne-
[LOBaHWE NOMOXEeT YCTaHOBWUTb ANArHO3. [eHeTuyeckuin
aHanM3 Takxke He0ob6XoAUM NS BbISICHEHMS XapaKTepa
NPOUCXOXAEHMS MyTauum (yHacnenoBaHa unu BOs3-
HUKNa de novo), 06cnenoBaHUs ApPYrux Y1eHOB CEMbM
W NpoBeAeHMNs NpeHaTanbHON/NPeNMNIaHTaLMOHHOM
LMArHOCTUKM.

e AIrBHY uM. akapemuka H.M.BbouykoBa npoBoanT
Me[lMKO-TeHeTUYeCcKoe KOHCYNbTMPOBaHMe Ha btoa-
KETHOM OCHOBE;

e HMULU, OFOU um. O. PoraueBa npoBoanUT MeAMKO-
OMAarHoCTMYECKOE KOHCYbTUPOBAHME M peann3aumio

NpOTOKO/10B HaboAeHNS AeTeil C CMHAPOMaMu npef-

PacnosioXXeHHOCTM K 0NyXo/1eBbIM 3aboneBaHusM.

* Ecnu Hanuque nameH «koge ¢ MOJIOKOM» UU MEIKUX
nuemMeHmMHbIX NIMeH 8 NOOMbILIEYHbIX U NAX08bIX 00-
acmsax 58s19emcs e0UHCMBEHHbIM N0OX00UUM Kpume-
puem, mo ouazHo3 Helipogubpomamos 1 muna Haubonee
geposimeH. TeM He MeHee, 8 UCK/IYUME/bHbIX CY4asx
3Mu NPU3HAKU Mo2ym caudemebcmgosams 0 0py2oM
duazHo3e (Hanpumep, cuHopom Jlezuyca).

PerynsapHoe Ha6bnogeHue

y cneuuanucToB nNo3sonseT
nauneHTam c HO1 xutb
MOMHOLLEHHOW XXU3HbIO.

TeM He MeHee, B paMKax AAHHOTO CMHAPOMA MOTYT
BO3HMKATb XM3HEYrpoXatlLlmMe COCTOSHNS, B CBSA3M

C yeM naumeHTam c HO1 pekomMeHAOBaHO HabnaeHME
He TONIbKO y neauaTpa/TepaneBTa, HO U MYNbTUAUCLK-
NAMHApHOM KOMaHAO0M CneunanncTos.

MoxeT notpe6oBaTbcsl o6palLeHune
K C/IeAyIoWUM CneLManmucTam:

leHeTUK (BN ANMArHOCTUKKM BONE3HM);

HeBponor (HeBponormyeckne CMMNTOMbI, HANMUYne
onyxonem);

OpTonepn, (CKOAMO3, BHYTPMUMO3BOHOYHAA NATONOIMS,
NOXHbIN cycTaB 6onbliebepL,oBOi KOCTH);
Odranbmonor (Hanuuue ysenkos Jnwa,

FNOMbl 3pUTENBHOTO MYTH);

LepmaTonor (N9THa LBeTa «Kode C MOIOKOMY, KOXHbIe,
NOAKOXHbIE U NeKcUdOpMHble HeMpodubpombl);
Kapauonor;

Mcuxonor (3afepxKka NCUXMYECKOr0, MOTOPHOTO,
peyeBoro pasBuTUs, Npobaembl C 0byyeHUeM,
NpU3HaKku ayTu3Ma u/mnm cMHApoMa geduumTa
BHUMAHUS U TMNEPAKTUBHOCTH);

Mepuatp (NnpodunakTuka, nevyeHne u peabunutaums);
OHKonor (Mpy HaAUYUKM ONyxonew);

JHAOKpUHONOF (pPaHHee NoJI0BOE CO3peBaHue, HU3KO-

pOCNOCTb, APYrMe 3HAOKPUHONOTMYECKKE NPOBAEMDI).

Ha6noaeHue nayneHTa
¢ HP1 BKknoyaeT:

ExxeropHbiii BpauebHbIi 0cMOTp, BKAKOYAOLWNMIA cObop
aHaMHe3a 1 du3nkanbHoe obcnenoBaHue (BKIKOYAs
[lepMaTonorMyeckmin OCMOTP M HEBPONIOTMYeCKoe
obcnenoBaHMe), 4TO NO3BOJIUT BbISIBUTb HACTOPAXM-
BalOLLME NMPU3HAKMU:
» nobas bbICTpopacTyLLas HEKOXHAsA HerMpodbrbpoma,
» nepudepuyeckas HemMponatms C NnoTepen YyBCTBU-

TENbHOCTW UK ABUraTeNbHbIX QYHKLUHA,
» HapacTaHue 6oneBbiX OlyLLeHUI (0c0beHHO,

€C/IM OHM ByasaT pebeHKa HOUbIO) UM U3MEHEHME

UX xapakTepa.
PerynspHoe odranbmonoruyeckoe obcnepnosaHme
(ocobeHHO y peTeli ¢ Bo3pacTa 12-18 mecsueB) B CBA3M
C PMUCKOM PasBUTUS FMOMbI 3pUTENLHOrO NyTK. ba-
30Bas OLLeHKa OCTPOTbl 3peHus (MpU AOMKHOM NoA-
rotoBke odTanbMosora BO3MoxHa ¢ 12-18 mecs4Horo
BO3pacTa), LLBETOBOrO 3peHMs U MoNei 3peHns foMKHa
NpOBOAMTLCS C TOrO BO3pacTa, koraa pebeHok cno-
cobeH NpoiTH TeCTUPOBAHUE, MOHUMAs U BbIMOJHSS
npocbbbl Bpaya. OueHka Ha npeameT pucka FOMMJ1
npu HO1 nonxkHa NpoBOAUTLCS Y AETEN C OBEHUbHbI-
MW KCAHTOrpaHynemMamu.
B cBA3M C OTCYTCTBMEM KOHCEHCYCA MUPOBOFO Hay4-
HOro coo6LLecTBa OTHOCUTEJIbHO LLeIeC006Pa3HOCTH
NpoBeAEeHUs eXXKeroAHOM MarHUTHO-PE30HAHCHOM
Tomorpacduu (MPT) ronoBHoOro mosra, BONpoc o
YyacToTe NpPOBeAEHMS AAHHOTO0 UCCNef0BaHUS AOMKEH
06CyX/4aTbCs UHAMBUAYANBHO B KX A0M KOHKPETHOM
cnyyae C ieYalllMM BpayvoM, C y4eTOM KIMHUYECKUX
NpOsIBNEHUN M Xanob nauneHTa.

B HacTodwee BpeMAa BO3MOXXHO TOJIbKO CMMNTOMaTU4eC-
KOe nevyeHune ﬂpOﬂBJ’IEHMVI HO1, KOTOpbI€ BINAKOT
Ha Ka4yeCTBO XXU3HU U YyIrpOXatoT 340P0BbHO.

K metopam Tepanun oTHOCATCA:

Xupypruueckoe ieyeHune (CTporo no NOKA3aHMAM)
MepukameHTO3HOE NeyeHune

®usmnorepanus

Mcuxonoruueckas nopaepxka

Tepanusa 6onu



byknert noarotoBneH
MexxpermoHanbHoM 06wWecTBEHHOM
opraHu3aumein coaencTBUA NOMOLUM
nauMeHTaMm ¢ HelipopubpomaTo3om
“22/17” coBmecTHO ¢ HauMoHanbHbIM
MeAULMHCKUM UCCNIe[0BaTe/IbCKUM
LLEHTPOM AETCKOM reMaTonorum,
OHKOJIOTMU U UMMYHOJIOTUU

M. Imutpus Porauesa.

bonble nHpopmauum

0 3a60/1€BaHMM M CNUCOK
MeAULMHCKUX YUPEXAEHUMH,
OKa3bIBaKOLWMX NOMOLLb NALMEHTaM
C HeipopMOpPOMaTO30M, MOXKHO
HaUTK Ha caitTe nf2217.ru

Ceasartbca ¢ Hamu: info@nf2217.ru

Kyna HanpaBuTb pebeHka
c Henpodné6pomaToszom?

onyxoJin LHC

U NNEKCUDOPMHDLIE ONYXOJINU:

r.MockBa
HMWL, ATOW uMm. IMuTpus Porauesa fnke.ru
®IBY «Poccuinckuii oHkonormueckuit | r. Mockea
Hay4HbI LeHTp uM. H. H. bioxuHa» | ronc.ru
HMMWLL Helpoxupyprum r.MockBa
uMm. ak. H. H. BypaeHko nsi.ru

@IrbY «HayuHo-1ccnenoBaTenbCkmi
MHCTUTYT OHKO/IOTUM
um. H. H. MeTpoBa»

r. C-MeTtepbypr
niioncologii.ru

@OIrBY «CaHkT-lNeTepbyprckumit
Hay4YHO-MCCef0BaTeNbCKUI

r. C-MeTtepbypr

MCUXOHEBPONIOTUYECKUI UHCTUTYT bekhterev.ru
um. B. M. bextepeBa»

@rBY «PocToBCKMiA Hay4YHO- r. PoctoB-
nccnenoBaTenbeKuii Ha-oHy
OHKOMIOTMYECKUI UHCTUTYT» rnioi.ru
MenepanbHbIN LEHTP r. TioMeHb
HeMnpoxmpypruu r. ToMeHu fcn-tmn.ru

OIBY «®DenepanbHblii LEHTP
Helpoxmpyprumn» MmnH3ppaBa
Poccum

r. HoBocmnbumpck
neuronsk.ru

OPTOMEANA:
GMS CLINIC r. Mocksa
(komMMepueckas KNMHUKA) gmsclinic.ru

@OreY «HMOOU um. . U. TypHepa»

r. C-Metepbypr

ueHTp PAMH

rosturner.ru
@®reoy BO «|-|pl/IBOfI)KCKMM 3 r. H.Hosropon
MCCNeaoBaTENbCKUI MEONLMHCKMNIA .
nniito.ru
yHMBEpCUTET» MUH3apaBa Poccuu
@OrbY «PHLL, «BTO» uM. akap. r. KypraH
I A. Unuzaposa» Munsgpasa Poccuu | ilizarov.ru
SHOOKPUHOJIOTUA:
JHAOKPUHONOTMYECKUIA HaYYHbIN r.MockBa

endocrincentr.ru

Kyna HanpaBuTb pebeHka
C HenpodnuébpomaTosom?

®rAY «HaumMoHanbHbIi MeAULUHCKUIA
uccnepoBatenbckuin LieHTp 3p0poBba
Deteli» MuHsppasa P® npuHumaert pgeteit
C Helipo¢pM6pPOMaTO30M Ha MJIaHOBbIE
eXeroAaHble rocnuTanusaumm

r. MockBa
nczd.ru

«HayuHo-uccnepoBaTenbCckui
KJIMHUYECKUI UHCTUTYT NeanaTpun
uMeHu akagemuka lO. E. Benbtuinesa» r. Mocksa

®rAoy BO PHUMY um. H. U. Muporosa
OKa3sbIBaeT MeAULIMHCKYIO MOMOLLb AETAM
C HelipodnMbpoMaTo3OoM

pedklin.ru

Henpodmbpomartos

He ABnsAeTcA
NPOTUBONOKA3aHNEM

K NpUBUBKAM, NPOBEAEHMIO
MACCaXka, HAXOXXAEHUIO
pe6eHKa Ha conHue, JIDK.

3a UckNKYeHmem c/lyyaes, Koraa ykasaHHble npoueaypbl
ABNAKTCA NPOTUBONOKa3zaHMEM NpPpU HaIU4YUKU conyTCT-
Byluwero 3aboneBaHus.

Cam no cebe amarHo3 HelipopubpomaTos He aBasieTCo
nokKa3saHueM K YCTaHOBJIEHUIO MHBaNMAHOCTU. OfHakKo
PS4 CUMMNTOMOB, TAKMX KAaK KOCTHblE aHOMaNWUK UK
onyxonu LUHC, moryT 6b1Tb MPUYMHON YCTAHOBNEHUS
WMHBaNMAHOCTM NaLMeHTa.

OTCyTCTBME CMMNTOMOB He OTMEHSEeT He06X0ANMMOCTH
nepuoanyeckmnx o6cnenoBaHuii M nposeneHns npodu-
NAaKTUYECKUX MEPOMNPUATUIA.

HeipodunbpomaTos 1 TMna — CMHAPOM C MONHOM
NMEHETPAHTHOCTbIO M BapMabenbHOM 3KCNPECCMBHOCTHIO,
MOXET MPUBOAMNTL K KM3HEYTPOXKALLMM COCTOSIHUSIM

M TpeboBaTb YaCTOro MeAMLMHCKOrO BMELLATENbCTBA.
OpHako 60N1bWMHCTBO NALMEHTOB C AaHHbIM 3aboneBa-
HMEM XMBYT NOJIHOLEHHOM XKMU3HbIO.

HEWPO-
DOUNBPO-
MATO3

1 TUNA

NHOOPMALNA
And MEANUUNHCKOTO
[MTEPCOHAJA




