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Факоматозы – наследственные болезни, объединенные общими звеньями патогенеза. Первые упоминания о факоматозах встречаются в середине XIX века (1862 г.). В настоящее время описано около 60 самостоятельных нозологических форм. По этиопатогенезу факоматозы делят на ангио- и бластоматозы. Нейрофиброматоз относится к бластоматозам и представляет собой наиболее распространенную форму моногенного наследственного заболевания, встречающегося в популяции с частотой от 1:2000 до 1:4000. Тип наследования заболевания – аутосомно-доминантный с пенетрантностью, близкой к 100 %. В литературе описано восемь типов нейрофиброматоза, однако в последнее время большинство из них (кроме нейрофиброматоза 2 типа) считаются абортивными формами нейрофиброматоза 1 типа и в качестве самостоятельных нозологических форм не выделяются.
Нейрофиброматоз 1 типа (синоним: классический или периферический нейрофиброматоз, онтогенная дистрофия, нейрофибролипоматоз, глиофиброматоз, нейроглиоматоз, врожденная нейроэктодермальная дисплазия Ван-Богарта, болезнь Ватсона, синдром нейрофиброматоза-феохромоцитомы-дуоденального карциноида) впервые был охарактеризован немецким врачом Frederich von Recklinghausen в 1882 г. В настоящее время заболевание известно как болезнь Реклингхаузена (англ. Von Recklinghausen’s disease, Von Recklinghausen neurofibromatosis). Для болезни Реклингхаузена свойственен клинический полиморфизм, прогрессирующее течение, полиорганность поражений и высокая частота осложнений вплоть до летального исхода. Диагноз нейрофиброматоза устанавливается на основании выявления двух и более из ниже перечисленных признаков: пятна цвета «кофе с молоком» на коже, нейрофибромы любого типа, гиперпигментации подмышечной или паховой областей, глиомы зрительных нервов, узелки Лиша (пигментированные гамартомы радужки), костные аномалии (истончения кортикального слоя трубчатых костей, часто приводящего к формированию ложных суставов, дисплазии основной кости), наличия прямого родственника с нейрофиброматозом 1 типа. 

При нейрофиброматозе 1 типа отмечено два периода резкого повышения активности процесса – от 5 до 10 и от 36 до 50 лет. Второй период активности в 75 % случаев связан с малигнизацией опухолевых образования.

С учетом редкости данной патологии в клинической практике приводим собственный случай наблюдения.
Больная Г., 79 лет, была госпитализирована в одну из больниц Харьковской области с клиникой сердечной недостаточности. На момент поступления состояние больной было тяжелым, с течением времени ухудшалось, и на третьи сутки пребывания в клинике больная умерла. Тело было направлено на вскрытие.
При внешнем осмотре трупа пожилой женщины отмечалось правильное телосложение, удовлетворительное питание, кожные покровы сероватого цвета с наличием множества мелких коричневатых пятен. По всей поверхности тела расположены множественные подкожные опухолевидные образования округло-овальной формы, плотной консистенции, размером от 1 до 8 см в диаметре (рис. 1). При исследовании головного мозга определялись признаки отека и атеросклеротические изменения сосудов основания головного мозга. Интима аорты желтоватого цвета, бугристая с множеством жировых пятен и бляшек фиброзной и каменистой плотности, нарастающих в количестве по направлению к брюшному отделу, часть бляшек с атероматозными изменениями и изъязвлениями. Венечные артерии, в большей части огибающая ветвь левой венечной артерии, уплотнены, с утолщенными стенками, с наличием беловато-желтоватых бляшек, режущихся с хрустом, суживающих просвет сосуда. Сердце массой 550,0 г, под эпикардом с умеренным содержанием жира, миокард красновато-буроватый, в толще на разрезе пронизан множественными белесоватыми тяжами. Толщина стенки правого желудочка – 0,5 см, левого желудочка – 1,9 см. Сосочковые и трабекулярные мышцы в обоих желудочках гипертрофированы. Клапаны сердца утолщены за счет множества плотных серовато-желтоватых сливающихся бляшек. Эндокард под клапанами белесый, склерозирован. Верхние дыхательные пути проходимы, слизистая оболочка гортани, трахеи и крупных бронхов серовато-синюшная. Легкие тяжеловесные, на ощупь воздушно-тестоватые, верхние доли обоих легких вздутые, бледно-розовые, при сдавливании определяется крепитация, режутся с хрустом; в задне-нижних отделах нижних долей уплотненные, буроватого цвета. В легких на разрезе определяются тонкие серовато-белесоватые прослойки. Рассеченные бронхи выступают над поверхностью среза, стенка их утолщена, просвет расширен. Стенки легочных сосудов утолщены. Органы желудочно-кишечного тракта без макроскопических особенностей. Печень с гладкой капсулой, плотная, с закругленным краем, на разрезе с мускатным рисунком. Поджелудочная железа кожистой плотности, желтовато-розоватая, полнокровна, обильно проращена жиром. Почки плотные, красно-синюшные, их поверхность бугристая, мелкозернистая. 
При микроскопическом исследовании опухолевидных образований были отмечены волнообразно или лентовидно расположенные пучки плотно или рыхло лежащих волокон, местами они образовывали вихревые или концентрические фигуры или клубочки, между волокнами отмечалось наличие большого количества вытянутых клеток (рис. 2); в веществе головного мозга – признаки отека; в ткани сердца – диффузный мелкоочаговый кардиосклероз, гипертрофия и дистрофические изменения кардиомиоцитов, очаги волнообразной деформации и фрагментации кардиомиоцитов; в ткани легкого – признаки хронического бронхита, эмфиземы, хронического венозного застоя и пневмосклероза; в ткани печени – признаки хронического венозного застоя; в ткани почки – склероз и гиалиноз некоторых клубочков, склероз и гиалиноз стенок артерий и артериол, признаки хронического венозного застоя.
Результаты вскрытия и гистологического исследования внутренних органов позволили считать основным заболеванием атеросклеротический кардиосклероз, развившийся у больной на фоне гипертонической болезни, атеросклероза венечных артерий сердца и артерий основания головного мозга, ангиогенного нефросклероза. Основное заболевание осложнилось отеком вещества головного мозга. К сопутствующей патологии отнесены хронический бронхит, пневмосклероз, эмфизема легких, атеросклероз аорты и нейрофиброматоз. Непосредственной причиной смерти явилась хроническая сердечная недостаточность. При сличении клинического и патологоанатомического диагнозов отмечено совпадение.
Таким образом, в представленной нами работе приведено собственное наблюдение из практики редкой патологии – нейрофиброматоза 1 типа, который в данном случае не сыграл какой-либо роли в танатогенезе и явился сопутствующим заболеванием.
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Рис. 1. Множественные кожные нейрофибромы.
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Рис. 2. Гистологический препарат кожной нейрофибромы. Окраска гематоксилином и эозином, ×200.

