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Стратегии профилактики  
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РЕЗЮМЕ

Актуальность. Нейрофиброматоз 1-го типа (НФ1) является распространенным аутосомно-доминантным заболеванием, проявляющимся 
развитием множественных опухолей на теле и злокачественных новообразований. У большинства пациентов с НФ1 развиваются различные 
психические расстройства (ПР), распределение которых по категориям актуально для их диагностики, профилактики и лечения специалистами. 
Цель  — определить типы ПР, их частоту и наиболее эффективные стратегии профилактики и лечения у пациентов с НФ1. 
Методы. Проведен анализ научной литературы в базах данных Scopus, Web of Science, eLIBRARY.RU по заданной тематике. Из 965 публикаций 
отобрано 63 научных статей для написания данного обзора.
Результаты. Причинами ПР у больных НФ1 служат как поражения головного мозга вследствие патогенеза болезни, так и душевные пережи-
вания вследствие обезображивания внешности, отсутствие знаний о лечении опухолевого синдрома. У значительной части пациентов описан 
ряд ПР, достоверно более высокий, чем в общей популяции. Для профилактики ПР необходимы консультации психологов и психиатров всем 
больным НФ1 после установления диагноза, информирование их о возможности удаления множественных кожных нейрофибром с помощью 
хирургического лазера, об эффективности таргетной терапии плексиформных нейрофибром, о методах профилактики передачи НФ1 детям. 
Для лечения ПР у больных НФ1 используются стратегии согласно клиническим рекомендациям с фармакотерапией в зависимости от типа ПР. 
Заключение. Важным фактором профилактики ПР у пациентов с НФ1 является их информирование об имеющихся современных методах 
лечения опухолевого синдрома, что вселяет уверенность и позволяет улучшить качество жизни. В связи с частым развитием ПР у больных НФ1 
необходимы консультации психологов и психиатров для ранней диагностики и лечения ПР в соответствии с клиническими рекомендациями.

КЛЮЧЕВЫЕ СЛОВА: депрессивные расстройства, качество жизни, нейрофиброматоз 1-го типа, нейрофибромы, психические расстройства, 
тревожные расстройства
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SUMMARY
Background. Neurofibromatosis type 1 (NF1) is a common autosomal dominant monogenic disorder, characterized by the development of multiple tumors and ma-
lignancies. Most patients with NF1 develop various mental disorders (MDs), the classification of which into categories is relevant for their diagnosis, prevention, and 
treatment by specialists.
Aim  — to determine the types of MDs, their frequency and most effective prevention and treatment strategies in patients with NF1. 
Methods. An analysis of scientific literature in the Scopus, Web of Science, and eLIBRARY.RU databases on a given topic was conducted. From 965 publications, 
63 studies were selected.
Results. Causes of MDs in patients with NF1 include brain damage due to the pathogenesis of the disease, psychological distress caused by disfiguring manifestations 
of the disease, and a lack of information about available treatment options for tumor syndrome. The prevalence of MDs in this patient group is significantly higher 
than in the general population. To prevent MDs, all NF1 patients should receive consultations with psychologists and psychiatrists after diagnosis. Patients should be 
informed about the possibility of removing multiple cutaneous neurofibromas with a surgical laser, the effectiveness of targeted therapy for plexiform neurofibromas, 
and the prevention of NF1 transmission to children. The treatment of MDs in patients with NF1  follows strategies according to clinical guidelines (pharmacotherapy 
depending on MD type).
Conclusions. An important factor in MD’s preventing in NF1 patients is awareness of available modern treatments for the tumor syndrome, which instills confidence 
and improves quality of life. Due to frequent MDs development in NF1 patients, consultations with psychologists and psychiatrists are necessary for early diagnosis 
and treatment of MDs in accordance with clinical guidelines.
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Рисунок. Схема влияния различных факторов на патогенез психических расстройств у больных нейрофиброматозом 1-го типа

Figure. Scheme of the influence of various factors on the pathogenesis of mental disorders in patients with neurofibromatosis type 1

Введение

Нейрофиброматоз 1-го типа (НФ1) является ауто-
сомно-доминантным заболеванием, встречающимся 
в среднем в мире с частотой 1 : 3164. Причиной НФ1 
служат герминальные мутации в  гене  — супрессоре 
опухолей NF1, локализованном на 17-й хромосоме 
[1]. Основные проявления болезни — множественные 
опухоли различных органов и систем, главным обра-
зом расположенные в  толще кожи. Уже с  рождения 
практически у  всех больных НФ1 определяются до-
брокачественные разрастания меланоцитов в  виде 
светло-коричневых пятен или веснушек, количество 
и  размеры которых с  годами все увеличиваются [2]. 
У 99 % больных НФ1 развиваются кожные и/или под-
кожные нейрофибромы, которые начинают появлять-
ся еще в  раннем детстве. Их количество и  размеры 
с каждым годом растут, обезображивая внешность па-
циентов, что может стать причиной психических рас-
стройств (ПР). Плексиформные нейрофибромы (ПН) 
определяются у 50 % пациентов с НФ1 [3]. 

В отличие от кожных и подкожных нейрофибром, 
ПН проявляются быстрым ростом, диффузным про-
растанием в  окружающие ткани с  их деформацией. 
Зачастую такие опухоли становятся причиной ги-
бели больных НФ1, поскольку сдавливают жизнен-
но-важные органы. Также ПН могут стать причиной 
хронического болевого синдрома, снижая качество 
жизни, ухудшая социальное функционирование и вы-
зывая эмоциональный стресс [4]. Плексиформные 
нейрофибромы часто озлокачествляются, вызы-
вая развитие у  13  % больных НФ1 злокачествен-
ных опухолей из оболочек периферических нервов 
(MPNST  — malignant peripheral nerve sheath tumors), 
которые характеризуются резистентностью к химио-
терапии и низкой выживаемостью пациентов [5]. Рас-
четный риск развития рака в течение жизни у пациен-
тов с НФ1 составляет 59,6 % [6].

Согласно метаанализу, у  26,6  % больных НФ1 
определяется сколиоз, главным образом тяжелой 
степени [7], который является дополнительным фак-
тором ПР, поскольку изменяет внешность пациен-

тов и  может служить причиной хронических болей 
и  нарушения способности к  самообслуживанию. 
Причинами ПР могут стать органические поражения 
головного мозга, которые проявляются в виде Т2-ги-
перинтенсивности на МРТ у 3/4 больных НФ1 [8] и ги-
дроцефалии у 8 % [9]. Кроме того, у 1/3 пораженных 
НФ1 выявлены глиомы зрительных нервов, у 10 % — 
опухоли головного мозга [9], у  8,1  % больных НФ1 
развивается судорожный синдром [10]. У 30–65  % 
детей с  НФ1 выявляют нарушения интеллекта [11]. 
Данные проявления обусловлены поражением го-
ловного мозга и могут служить причинами ПР помимо 
множественных нейрофибром, обезображивающих 
пациентов с НФ1. Также ПР могут быть вызваны недо-
статочным информированием пациентов о  сущест-
вующих способах лечения опухолевого синдрома при 
НФ1, таких как хирургический лазер, который позво-
ляет удалять сотни опухолей за одну процедуру без 
рецидивирования [12]. Для терапии неоперабельных 
ПН в  настоящее время используется ингибитор ми-
тоген-активируемой протеинкиназы  — селуметиниб 
[13]. Данный препарат доступен бесплатно в России 
по программе «Круг добра» [14]. Негативной инфор-
мацией, способствующей развитию ПР, может стать 
также высокий риск наследования НФ1 у  ребенка, 
составляющий 50 %. На рисунке представлены фак-
торы влияния на патогенез ПР при НФ1.

Цель исследования  — определить типы ПР, их 
частоту и  наиболее эффективные стратегии профи-
лактики и лечения у пациентов с НФ1. 

Методы 

Проведен анализ научной литературы в  базах 
данных Scopus, Web of Science, eLIBRARY.RU по за-
данной тематике. Были использованы ключевые сло-
ва neurofibromatosis 1 в сочетании с mental disorders, 
stress, depression, anxiety disorders, sleep disorders, 
attention deficit hyperactivity disorder, autism spectrum 
disorder, suicidal ideation, со словами treatment, 
pharmacotherapy. Из 965 публикаций отобрано 63 на-
учные статьи для написания данного обзора.
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Результаты

Стресс и качество жизни у пациентов с НФ1

При НФ1 наблюдается значительное психосоци-
альное бремя [15], более низкое качество жизни [16] 
по сравнению с  общей популяцией и  с пациентами, 
страдающими кожными заболеваниями (акне, экзе-
мой и  псориазом) [17]. Причинами данных измене-
ний служат клинические проявления НФ1, такие как 
изменение внешнего вида, хроническая боль и функ
циональная недееспособность [18]. Увеличивающи-
еся в  количестве и  размерах нейрофибромы вызы-
вают тяжелые расстройства адаптации и склонность 
к депрессии [19]. Фактором развития ПР у пациентов 
с  НФ1 могут стать ПН, вызывающие обезображива-
ние внешности, хронические боли, нарушение каче-
ства жизни [4]. У взрослых пациентов с  НФ1 разви-
вается негативный образ тела, который выражается 
в  достоверно меньшем чувстве привлекательности 
и  уверенности в  себе, телесном беспокойстве, неу-
довлетворенности своим телом [20].

Среди пациентов с НФ1 часто встречается нару-
шение обучаемости, что еще больше ухудшает каче-
ство жизни [21]. Проведенные в  2019 г. системати-
ческий обзор и  метаанализ показали, что качество 
жизни у пациентов с НФ1 было ниже по всем аспек-
там, чем у представителей контрольной группы. При 
этом НФ1 негативно влиял не только на психическое 
здоровье, но также на социальное функционирова-
ние и общее состояние здоровья. С помощью опрос
ника SF-36 (англ. 36-Item Short Form Health Survey) 
определено негативное воздействие НФ1 на все 
подшкалы качества жизни у взрослых пациентов [22]. 
Для пациентов с НФ1 характерен достоверно более 
высокий уровень психологического дистресса [23] 
и  более низкие уровни самооценки по сравнению 
с нормами в общей популяции [24]. Психологический 
стресс у пациентов с НФ1 опосредован тем, как они 
воспринимают свое тело, обезображенное множест-
венными опухолями [20]. Более высокий уровень ди-
стресса определен у больных НФ1 с большим коли-
чеством нейрофибром на коже, поскольку при этом 
повышается уровень неуверенности в себе [25]. Ис-
следование психосоциальных профилей адаптации 
к НФ1 по показателям психосоциального функциони-
рования (воспринимаемый стресс, депрессия, тре-
вога) и  устойчивости (оптимизм, эмпатия, осознан-
ность, социальная поддержка, совладание) показали 
низкую адаптацию у 57 % пациентов с НФ1 [26].

Расстройства аутистического спектра 
и синдром дефицита внимания 
и гиперактивности у пациентов с НФ1

Вышеизложенные факторы дистресса у  пациен-
тов с НФ1 могут стать причиной повышенного риска 
развития тревожных расстройств (ТР) и  депрессив-
ных расстройств (ДР), помимо которых у  пациентов 
достоверно чаще развиваются ПР, обусловленные 
патогенезом самого заболевания вследствие моле-
кулярно-генетических нарушений в  головном моз-
ге [27]. К таким ПР относится синдром дефицита 

внимания и  гиперактивности (СДВГ), выявляемый 
в среднем в мире у 28 % пациентов с НФ1 [28], а так-
же расстройства аутистического спектра (РАС). Доля 
пациентов с  РАС среди больных НФ1 может дости-
гать 40 % [29]. Согласно недавнему метаанализу, РАС 
диагностируется у 18 % пациентов с НФ1 в соответ-
ствии с диагностическими критериями [30]. Имеются 
различия в  распространенности РАС среди пациен-
тов с НФ1 в разных странах и в зависимости от возра-
ста. Так, в Нидерландах РАС определено у 11 % [31], 
в Бельгии — у 33 % детей с НФ1 [32].

Выявлены значительные различия в  частоте 
встречаемости СДВГ в исследованиях разных стран. 
Так, в США СДВГ был диагностирован у 9 % пациентов 
с НФ1 детского возраста [33], в Испании — у 41 % де-
тей с НФ1 [34], в Италии — у 30–50 % исследованных 
пациентов с НФ1 [35]. У детей с СДВГ определяют-
ся более выраженные симптомы невнимательности 
по  сравнению с  гиперактивностью и  импульсивно-
стью. Риск развития СДВГ увеличивается с  возра-
стом и у пациентов с более низким коэффициентом 
интеллекта [36]. 

Расстройства сна, тревожные и депрессивные 
расстройства у пациентов с НФ1

Расстройства сна выявляются у  25  % пациентов 
с НФ1 в США [28] у 47 % в Индии [37]. Согласно кли-
ническим исследованиям, общая частота встречае-
мости ПР при НФ1 составляет от 31,5  % пациентов 
с НФ1 в Германии [38] до 47 % в США [39]. Тревож-
ные расстройства (ТР) — одни из самых распростра-
ненных ПР. Они включают в  себя генерализованное 
ТР, паническое расстройство, ТР с ранним началом, 
ТР разлуки, обессивно-компульсивное расстройст-
во и  посттравматическое стрессовое расстройство, 
начинаются в  раннем возрасте и  характеризуются 
хроническим течением [40]. У пациентов с  НФ1 ча-
стота ТР значимо выше, чем в  общей популяции, 
и  значительно различается в  отдельных странах. 
Тревожные расстройства диагностируются у пациен-
тов с НФ1 с частотой от 15 % пациентов с НФ1 в Да-
нии [41], у 23 % — в Австралии [42], у 38 % — в США 
[28], у 45 % — в Японии [43] и у 60 % — в Канаде [44]. 
Определено повышение риска развития ТР у пациен-
тов с ПН, которые служат причинами не только обез-
ображивания внешности, но и  хронических болей. 
Так, в Великобритании у пациентов с НФ1 с ПН тре-
вожные расстройства были определены достоверно 
чаще, чем в общей группе пациентов с НФ1, и соста-
вили 51,4 % [45].

Имеются данные о  высокой распространенно-
сти депрессии при НФ1. Согласно проведенному 
поперечному исследованию, 55 % пациентов с НФ1 
набирают выше 16 баллов по шкале депрессии Цен-
тра эпидемиологических исследований [46]. Депре-
сивные расстройства (ДР) определяются в  среднем 
от  19  % пациентов с  НФ1 в  Дании [41], у  45  %  — 
в Японии [43], у 52 % — в США [46], у 60 % — в Кана-
де [44]. Депрессивные расстройства у  онкобольных 
ассоциированы с  деморализацией и  повышенным 
риском суицида [47]. У пациентов с  НФ1 из Фран-
ции определен в 4 раза более высокий риск суицида 
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по  сравнению с  общей популяцией [48]. Исследо-
вания в  Италии показали, что суицидальные мысли 
определяются у  45  % пациентов с  НФ1, что досто-
верно чаще, чем в общей популяции и в контрольных 
группах [49]. В США суицидальные мысли были выяв-
лены у 19 % взрослых больных НФ1 и были ассоции-
рованы с депрессией и низким качеством жизни [50]. 
Данные о распространенности различных ПР у паци-
ентов с НФ1 представлены в таблице.

Стратегии профилактики и реабилитации 
депрессивных и тревожных расстройств 
у пациентов с НФ1

Психические расстройства, развивающиеся 
у значительной доли пациентов с НФ1, являются по-
казаниями для социальной, психотерапевтической, 
психиатрической и  психологической помощи. В  на-
стоящее время не разработано специальных скри-
нинговых инструментов для быстрой оценки сим-
птомов снижения качества жизни больных НФ1 [51]. 
Поэтому врачам, занимающимся лечением пациен-
тов с  НФ1, следует быть осведомленными об  име-
ющихся методах тестирования с  целью выявления 
ПР. Для этого были предложены специальные опро-
сники BoN (англ. Burden of Neurofibromatosis) [52]. 
При изучении качества жизни, обусловленного со-
стоянием кожи, психологическим стрессом и  само-
оценкой пациентов с  НФ1, описано использование 
опросников COPE (англ. Coping Orientation to Problem 
Experiences), DQ (англ. Depression Questionnaire), 
RSES (англ. Rosenberg Self-Esteem Scale), PSRQ (англ. 
Padua Skin-Related QoL questionnaire), Skindex-29, 
STAI-X2 (англ. State-Trait Anxiety Inventory-X2 form), 
адаптированных для пациентов с  НФ1 [26], SF-36 
[23]. Для оценки социальной дисфункции пациентов 
с НФ1 предложены шкалы SSIS-RS (англ. Social Skills 
Improvement System  — Rating Scales) и  SRS-2 (англ. 
Social Responsiveness Scale, Second Edition) [53].

Для профилактики ПР у  пациентов с  НФ1 важно 
преодолеть условия, которые способствуют их раз-
витию, в том числе обеспечить пациентов необходи-
мой им информацией. Следует направить пациентов 
к  профильным специалистам, которые более под-
робно могут объяснить природу и возможности лече-
ния опухолевого синдрома при НФ1. Для профилак-
тики ПР могут быть предложены различные методы. 
В частности, в отношении ДР и ТР из психотерапев-

тических методик в  2014 г. определена эффектив-
ность программы повышения устойчивости к стрессу 
с помощью релаксации (англ. the relaxation response 
resiliency program, 3RP) у больных НФ1. Данная про-
грамма ограничена возрастом, предназначена толь-
ко для взрослых в возрасте от 18 до 70 лет и не при-
меняется для детей [54]. 

В 2018 г. в  одиночном слепом рандомизирован-
ном контролируемом исследовании была исполь-
зована программа 3RP для нейрофиброматоза 
(3RP-NF). Данный метод был адаптирован видеокон-
ференцсвязью в  режиме реального времени и  по-
казал свою эффективность для улучшения качества 
жизни взрослых больных НФ1 по сравнению с конт
рольной программой санитарного просвещения при 
НФ1 [15]. В 2023 г. был проведен сравнительный ана-
лиз программы тренировки навыков взаимодействия 
разума и тела 3RP-NF с контрольной программой са-
нитарного просвещения взрослых пациентов с НФ1. 
В  результате восьми 90-минутных групповых вирту-
альных сессий 3RP-NF было определено более выра-
женное повышение качества жизни, что подтвердило 
целесообразность введения 3RP-NF в рутинную ме-
дицинскую практику для реабилитации больных НФ1 
с ТР и ДР [55]. 

Для преодоления барьеров в  доступе к  психо-
социальной помощи была разработана автономная 
веб-программа (NF-Web) развития релаксационной 
устойчивости при нейрофиброматозе с виртуальным 
видеосюжетом [16]. Согласно проведенному в 2021 г. 
метаанализу, были разработаны методы психосома-
тической терапии MBTs (англ. mind-body therapies), 
адаптированные для реабилитации НФ1, с  много-
обещающим потенциалом для улучшения качества 
жизни. Показано, что психосоматическая терапия 
улучшала физическое, психологическое, социальное 
и  средовое качество жизни пациентов с  НФ1 [18]. 
Методы MBTs научно обоснованы для облегчения тя-
жести депрессии [56]. 

Помимо вышеперечисленных программ, раз-
работанных для профилактики и  реабилитации ПР 
у взрослых пациентов с НФ1, используются програм-
мы для детей. Так, были опубликованы результаты 
исследования программы для подростков с  НФ1 
в возрасте от 12 до 17 лет — анализ эффективности 
применения программы видеоконференций «разум-
тело» («Устойчивая молодежь» — RY-NF) в сравнении 
с экспериментальной образовательной контрольной 

Таблица. Частота встречаемости различных психических расстройств у  больных НФ1 согласно данным литературы
Table. Frequency of various mental disorders in patients with NF1 according to literature data

Название психического расстройства Частота встречаемости у больных НФ1 в  мире, % Источник

Синдром дефицита внимания и  гиперактивности 9–50 [28, 33–36]

Расстройства аутистического спектра 11–40 [29–32]

Расстройства сна 25–47 [28, 37]

Тревожные расстройства 15–60 [41–44]

Депрессивные расстройства 19–60 [41–44, 46]

Суицидальные мысли 19–45 [49, 50]
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группой (программа «Здоровье для НФ») в  рамках 
пилотного рандомизированного контролируемого 
исследования. В  результате 6-месячного наблюде-
ния у  пациентов с  НФ1 с  проведенной программой 
RY-NF было определено снижение выраженности 
тревожной и  депрессивной симптоматики, а также 
улучшение качества жизни, связанное с физическим 
здоровьем и социальными отношениями [57]. 

В рамках вмешательства 3RP-NF у взрослых паци-
ентов НФ1 выявлено снижение уровней тревожности 
и  депрессии, обусловленное осознанностью и  оп-
тимизмом. Улучшение качества жизни объяснялось 
в  большей степени стратегиями совладания, далее 
осознанностью и оптимизмом [58]. Была проведена 
оценка депрессии (с помощью шкалы Patient Health 
Questionnaire-9, PHQ-9) и  тревожности (с помощью 
шкалы General Anxiety Disorder-7, GAD-7) после ис-
пользования 3RP-NF в течение 6 и 12 месяцев у паци-
ентов с НФ1. После проведения программы 3RP-NF 
улучшались показатели стресса, тревожности и  де-
прессии. Было определено достоверное сниже-
ние уровня депрессии по сравнению с  пациентами, 
использующими программу HEP-NF (англ. Health 
Enhancement Program for NF) [59].

Отметим, что нарушение обучаемости снижает 
эффективность психосоматических и  образователь-
ных вмешательств. Поэтому необходимы разные 
форматы психотерапевтической и  реабилитацион-
ной помощи для пациентов с  тяжелым нейроког-
нитивным дефицитом или значимым снижением 
исполнительных функций. Так, было проведено срав-
нительное исследование влияния программы 3RP-NF 
у пациентов с НФ1 с нарушением обучаемости и без 
данных изменений. Анализ проводился по  четырем 
областям (окружающая среда, социальные отноше-
ния, психологическое состояние, физическое здоро-
вье). В результате у лиц с трудностями в обучении по-
сле 12-месячного курса 3RP-NF эффект наблюдался 
только по психологическому качеству жизни. В то же 
время у пациентов с НФ1 с нормальными когнитив-
ными способностями было определено улучшение 
качества жизни по всем четырем областям [22]. 
Это свидетельствует о  перспективности комплек-
сных программ психологической помощи пациентам 
с  НФ1, особенно при наличии когнитивных наруше-
ний. Разработана компьютеризированная програм-
ма визуально-пространственной тренировки, ко-
торую можно проводить дома с  дополнительными 
дистанционными коучинговыми сессиями (Cogmed 
[www.cogmed.com]). Для улучшения рабочей па-
мяти у  пациентов с  НФ1 данная методика была ис-
пользована в  пилотном исследовании мальчиков 
11,1  ± 2,3  лет с  документированными трудностями 
рабочей памяти. Программа показала свою эффек-
тивность в  отношении улучшения когнитивных фун-
кций [60].

Кроме того, у  пациентов в  возрасте от 12 лет 
до  21 года с  хронической болью, которая мешала 
их повседневной жизни и их родителям, был прове-
ден анализ влияния терапии принятия и ответствен-
ности (англ. Acceptance and Commitment Therapy, 
ACT). Психотерапия была предложена также в каче-
стве метода лечения хронической боли у  пациентов 

с  НФ1. Данный подход помогает пациентам перео-
риентироваться на ценностные отношения и  заня-
тия. Отмечалось значительное снижение влияния 
боли на повседневную жизнь после лечения, а также 
уменьшение интенсивности боли [61]. Терапия при-
нятия и  ответственности имеет большое значение 
в  лечении дистресса, ДР и  ТР у  пациентов с  НФ1. 
Она помогает людям сосредоточиться на ценностных 
отношениях и деятельности, что повышает качество 
жизни при НФ1 [61]. Поскольку важную роль в разви-
тии дистресса вследствие появления большого ко-
личества кожных опухолей у пациентов с НФ1 играют 
дисфункциональные убеждения относительно своих 
собственных способностей, эффективными мето-
дами могут стать психологическое консультирова-
ние и обучение навыкам совладания, направленного 
на улучшение воспринимаемой самоэффективности 
и на выработку более адаптивных стратегий совлада-
ния [25].

Для терапии ПР у пациентов с НФ1 важное значе-
ние имеет оптимизм и  уверенность в  будущем [58], 
поэтому необходимым компонентом в  лечении ПР 
должна стать просветительная работа со стороны 
врачей. Действительно, в настоящее время НФ1 уже 
не является неизлечимой болезнью. За последние 
несколько лет внедрена в практику таргетная терапия 
селуметинибом, показавшая свою противоопухоле-
вую эффективность в  отношении ПН [13]. Удаление 
множества искажающих внешность кожных нейро
фибром с помощью хирургического лазера [12] так-
же должно стать фактором, устраняющим негатив-
ный образ тела [20].

Помимо психотерапии для лечения ПР у пациен-
тов с НФ1 были предложены некоторые специфиче-
ские подходы и к фармакотерапии. В частности, для 
лечения СДВГ при НФ1 был изучен метилфенидат, 
стимулирующий дофаминергическую нейротран-
смиссию. Согласно проведенному систематическо-
му обзору, метилфенидат не только облегчает сим-
птомы СДВГ у пациентов с НФ1, но также улучшает их 
когнитивные функции [62].

Предложено также использование ингибиторов 
mTOR (эверолимус) в фармакотерапии РАС при НФ1. 
В  основе патогенеза РАС у  пациентов с  НФ1 лежит 
нарушение синаптической передачи через метабо-
тропный глутаматный рецептор 5, связанный с  ги-
перактивной mTOR-опосредованной сигнализацией 
[63]. Однако в  научной литературе данные о  клини-
ческих исследованиях в лечении РАС эверолимусом 
не представлены. 

Заключение

Нейрофиброматоз 1-го типа является одним из 
самых распространенных наследственных опухо-
левых синдромов и  характеризуется прогрессиру-
ющим течением с  обезображиванием внешности 
пациентов. Основными причинами его возникнове-
ния служат множественные кожные или подкожные 
нейрофибромы, ПН и  скелетные аномалии у  боль-
шинства пациентов. Характерно также опухолевое 
поражение головного мозга и когнитивные наруше-
ния. Качество жизни пациентов с НФ1 значительно 
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снижено по сравнению с  общей популяцией 
и с людьми, страдающими кожными болезнями. Это 
обусловлено не только физическими дефектами, 
функциональными нарушениями и  хроническими 
болями, но также формирующимися ПР. При НФ1 
достоверно чаще развиваются расстройства сна, 
СДВГ и РАС, обусловленные патогенезом самого за-
болевания вследствие поражения головного мозга. 
Прогрессирование опухолевого синдрома, негатив-
ный образ тела, нарушение социальной адаптации 
служат причинами повышенного риска развития ТР 

и ДР, которые значительно ухудшают качество жизни 
пациентов с НФ1. 

Анализ научной литературы о  развитии ПР при 
НФ1 в разных странах свидетельствует о том, что ТР 
и ДР страдают 19–60 % пациентов, отмечается также 
повышенный риск суицида. Для повышения качест-
ва жизни при НФ1 необходимы комплексные меры 
с  участием врачей различных специальностей в  те-
рапии ПР, включая не только психиатров, неврологов 
и  психиатров, но также генетиков, онкологов и  ней-
рохирургов. 
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