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В статье описаны два наблюдения редкого генетиче-
ского заболевания – туберозного склероза, в одном из 
которых он был диагностирован в зрелом возрасте 
у пациентки с эписиндромом в анамнезе, в другом 
у 11-летней пациентки с впервые выявленными судо-
рожными приступами, имеющей в анамнезе рабдомио-
му сердца. Комплексное использование методов луче-
вой диагностики в условиях многопрофильной клиники 
позволило в короткие сроки установить диагноз, оце-
нить состояние внутренних органов и определиться 
с дальнейшей тактикой лечения и наблюдения. 
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Бурневилля, корковые туберы, компьютерная томогра-
фия, магнитно-резонансная томография, эпилепсия. 
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The article describes two cases of quite rare genetic 
disease, tuberous sclerosis, one of which was diagnosed as 
early as in adulthood in a patient with a history of episin-
drom, the other was diagnosed at the age of eleven in a 
patient with newly diagnosed seizures, having a history of 
heart rhabdomyoma. Complex use of radiological methods 
in the conditions of our clinic allowed to establish in short 
terms the diagnosis, to estimate a condition of internal 
organs and also to decide on further tactics of treatment 
and supervision of patients.
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Введение
Туберозный склероз (ТС) (болезнь Бурневилля–

Прингла) – генетическое заболевание, проявляю-

щееся полиорганным поражением с развитием 

доброкачественных опухолей, чаще в головном 

мозге, сетчатке, коже, сердце, почках и печени. 

По данным М.Ю. Дорофеева и А.E. Fryer и соавт., 

до 15–90% пациентов имеют один или несколько 

кожных признаков болезни, у 90% отмечаются 

изме нения в головном мозге, у 20–60% – патоло-

гия почек, у 50% – гамартомы сетчатой оболочки 

и диска зрительного нерва [1, 2]. До 84% больных 

страдают эпилепсией [1]. Заболевание встреча-

ется с частотой 1–9 на 100 000 человек [1]. 

Клинические проявления ТС зависят от возраста 

[1, 2]. 

Очаги поражения в головном мозге при ТС 

встречаются более чем у 95% пациентов с мо-

мента рождения и представляют собой опухоле-

видные образования – гамартомы, которые могут 

локализоваться субэпендимально на стенках же-

лудочков, скопления аномальных нейронов и глии 

в коре, субкортикально и в белом веществе по 

ходу миграционных путей [1–6].
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Рабдомиомы (РМ) сердца относятся к основ-

ным диагностическим критериям ТС и зачастую 

являются первым клиническим признаком болез-

ни, предшествуя появлению других симптомов, 

так как хорошо диагностируются при плановых 

УЗИ как внутриутробно, на 20-й неделе беремен-

ности, так и на первом году жизни ребенка [7–9]. 

Наиболее высокая частота обнаружения РМ серд-

ца при ТС наблюдается у новорожденных (до 90%), 

у взрослых в 20% [1, 8–10]. 

Ангиомиолипома (АМЛ) – наиболее часто 

встречающееся поражение почек при ТС, является 

ведущим диагностическим признаком при усло-

вии выявления множественных образований 

с обеих сторон. АМЛ чаще выявляются во второй 

декаде жизни, однако описаны случаи диагности-

ки АМЛ у детей раннего возраста. Так, в одном из 

недавних исследований АМЛ диагностирована 

у ребенка в возрасте 5 дней. Средний возраст 

состав ляет 5 лет, что намного меньше, чем в более 

ранних сообщениях у S.K. Rakowski и соавт., – 

11 лет [11, 12]. 

Среди кожных проявлений ТС наиболее часто 

отмечаются гипопигментные пятна, встречаю-

щиеся в 90–98% случаев и достаточно часто явля-

ющиеся одним из первых манифестных признаков 

заболевания, которые могут быть обнаружены 

с рождения. Ангиофибромы лица развиваются, как 

правило, после 2–5 лет и встречаются в 47–90% 

наблюдений [1, 2, 13].

Диагностируется болезнь Бурневилля–Прингла 

согласно критериям, рекомендованным Между-

народным комитетом экспертов по туберозному 

склерозу. Принято выделять две группы клини-

ческих признаков – большие и малые [1, 13, 14]. 

Несомненный диагноз ТС устанавливается 

на основании наличия 2 больших признаков или 

1 большого и 2 малых; возможный – при 1 боль-

шом и 1 малом; предположительный – при 1 боль-

шом или 2 (и больше) малых [1, 13, 14].

Методы нейровизуализации играют важную 

роль в выявлении первичных признаков пораже-

ния головного мозга. Туберы (tuber – бугорок) – 

самое характерное его проявление, являются фо-

кальным пороком развития коры головного мозга. 

Макроскопически они представляют собой глад-

кие, белесые, слегка возвышающиеся узлы, кото-

рые выглядят как увеличенные, атипичной формы 

извилины, твердые на ощупь, что и дало название 

болезни “туберозный склероз” (“твердость, харак-

терная для клубней картофеля”). Гистологически 

туберы состоят из гигантских клеток, подверг-

шихся баллонной дистрофии, плотного фибрил-

лярного глиоза, гипомиелинизированных воло-

кон. Наибольшую значимость в верификации ту-

беров имеет магнитно-резонансная томография 

(МРТ). При МРТ для их выявления используют 

стандартные импульсные последовательности 

(ИП) с получением Т1- и Т2-взвешенных изобра-

жений (ВИ), ИП с подавлением MP-сигнала от во-

ды (FLAIR – Fluid Attennuated Inversion Recovery), 

жира (STIR – Short T1 Inversion Recovery), Т1ВИ 

с переносом намагниченности (MTI –magnetization 

transfer imaging). При МРТ туберы можно выявить 

у плода на 20-й неделе гестации [1]. Однако MPT-

картина туберов зависит от возраста пациента – 

Клинические диагностические критерии [14]

 Большие признаки 1. Гипопигментные пятна ≥3, диаметр не менее 5 мм

  2. Ангиофибромы ≥3

  3. Необычные фибромы  ≥2

  4. Участок “шагреневой кожи” 

  5. Множественные гамартомы сетчатки 

  6. Кортикальные дисплазии^ 

  7. Субэпендимальные узлы 

  8. Субэпендимальные гигантоклеточные астроцитомы 

  9. Множественные или одиночные рабдомиомы сердца 

  10. Лимфангиолейомиоматоз легких+ 

  11. Ангиомиолипомы+ ≥2

 Малые признаки 1. Пятна “конфетти” на коже 

  2. Углубления в эмали зубов >3

  3. Интраоральные фибромы  ≥2

  4. Ахроматический участок сетчатой оболочки глаза 

  5. Множественные кисты почек 

  6. Неренальные гамартомы 

^ Включает в себя клубни и линии лучевой миграции церебрального белого вещества.
+ Сочетание двух основных клинических признаков (ЛАМ и ангиомиолипомы) без других признаков не соответствует 
критериям для определенного диагноза.
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изображение корковых туберов у детей от 6 мес до 

года отличается от изображения корковых туберов 

детей старше 2 лет, когда отмечается завершение 

миелинизации белого вещества. Туберы могут 

быть гиперинтенсивны на Т1ВИ и гипоинтенсивны 

на Т2ВИ, при этом до 20% пораженных извилин 

утолщены. С возрастом, по мере миелинизации 

белого вещества, MPT-картина туберов изменя-

ется, MP-сигнал становится изоинтенсивным 

вещест ву мозга. У взрослых пациентов корковые 

туберы обычно изо- или гипоинтенсивны в центре 

на Т1ВИ и гиперинтенсивны на Т2ВИ. Наиболее 

отчетливо туберы визуализируются при исполь-

зовании ИП FLAIR, где они гиперинтенсивны 

по отношению к ликвору и веществу мозга. 

Получение ИП Т1ВИ с переносом намагниченно-

сти рекомендуют при обследовании детей в воз-

расте до 1 года [1, 3, 15].

При мультиспиральной компьютерной томогра-

фии (МСКТ) корковые туберы вначале визуализи-

руются как зоны пониженной плотности в утолщен-

ной, измененной извилине. С возрастом плотность 

их повышается и становится равной окружающей 

нормальной ткани мозга. В таких случаях туберы 

практически не дифференцируются. Допол ни-

тельная сложность в их диагностике представля-

ется при конвекситальном расположении вблизи 

костей черепа. К 10 годам у 50% детей в туберах 

образуются петрификаты, тогда и отмечается их 

отчетливая визуализация [1,16].

Обызвествленные субэпендимальные узлы 

в стенках боковых желудочков также хорошо визуа-

лизируются при МСКТ. Их количество увеличивает-

ся с возрастом, до года они редко обызвествлены. 

При МРТ хорошо визуализируются крупные узлы 

за счет деформации стенки желудочка. На Т1ВИ 

субэпендимальные узлы обычно изо- или гипер-

интенсивны по отношению к белому веществу, на 

Т2ВИ – гипоинтенсивны, в ИП FLAIR – гиперинтен-

сивны, а в случае обызвествления – гипоинтен-

сивны в центре. После внутривенного введения 

контрастного препарата некоторые узлы контрас-

тируются частично или полностью. Наличие суб-

эпендимальных узлов важно для дифференциаль-

ной диагностики ТС. Считается, что если при МСКТ 

или МРТ определяется более одного субэпенди-

мального узла или эти узлы сочетаются с измене-

ниями в области отверстия Монро, то диагноз ТС 

не вызывает сомнений.

Субэпендимальная гигантоклеточная астро-

цитома встречается у 8–15% пациентов с ТС. 

При МСКТ и МРТ гигантоклеточные астроцитомы 

имеют четкие бугристые контуры, неоднородную 

структуру за счет наличия кист и петрификатов. 

Контрастирование опухолевой ткани представля-

ется неравномерным. Обычно опухоль имеет тен-

денцию к росту в полость желудочка, однако иног-

да она инфильтрирует паренхиму мозга. В этих 

случаях при МРТ на Т2ВИ выявляется диффузное 

повышение MP-сигнала от прилежащего вещест-

ва мозга [3–6, 13–15, 17–19].

Диагностика РМ сердца заключается в рутин-

ном пренатальном УЗИ, которое позволяет выя-

вить опухоль сердца начиная с 20–21-й недели 

гестации. РМ при УЗИ в неонатальном периоде 

и в первые годы жизни ребенка визуализируются 

как ограниченные гомогенные образования в по-

лостях сердца или в миокарде, чуть более высокой 

эхогенности по сравнению с миокардом. У стар-

ших детей РМ в большинстве случаев претерпе-

вают изменения и обычно выглядят небольшими 

гиперэхогенными образованиями в толще мио-

карда или мелкими вкраплениями в трабекулы 

желудочков [7, 14].

АМЛ как один из главных диагностических при-

знаков при условии множественности и двусторон-

ности поражения почек при УЗИ выявляется в виде 

четко очерченных гиперэхогенных образований 

достаточно однородной структуры [11, 12, 14].

Приводим два клинических наблюдения. 

Клиническое наблюдение 1

Женщина 57 лет в январе 2015 г. поступила в yроло-

гическое отделение ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Вла-

димирского c жалобами на периодические тянущие 

боли  в правой поясничной области.

Из анамнеза известно, что с 3-летнего возраста 

страдает криптогенной фокальной эпилепсией с вто-

рично-генерализованными тонико-клоническими судо-

рогами, в настоящее время длительная медикаментоз-

ная ремиссия. В 2014 г. выполнена тиреоидэктомия 

по поводу многоузлового эутиреоидного узлового зоба 

III степени. Тогда же при предоперационном обследова-

нии были выявлены образования в обоих надпочечниках 

и обеих почках. При дообследовании гормоны (АКТГ – 

1,55 пмоль/л, кортизол – 403 нмоль/л, альдостерон – 

0,1 нмоль/л, ренин – 0,8 пг/мл/ч) – без изменений. Также 

не было выявлено нарушений электролитов (калий – 

4,3 ммоль/л, натрий – 138 ммоль/л). АД 130/80 мм рт.ст. 

По заключению эндокринолога – изменения в надпочеч-

никах расценены как гормонально-неактивные. 

При осмотре: общее состояние удовлетворитель-

ное. Отмечаются множественные ангиофиброматозные 

узлы и фиброзные бляшки, гипопигментные пятна на 

коже лица. Слизистые чистые. Органы дыхания, крово-

обращения, пищеварения – без патологических изме-

нений. Неврологический статус: общемозговые и ме-

нингеальные симптомы отсутствуют. Корнеальные 

и конъюнктивальные рефлексы сохранены. Глотание 

не нарушено. Объем активных и пассивных движений 
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не ограничен. Сухожильные рефлексы живые D = S. 

Патологические рефлексы отсутствуют. Высшие корко-

вые функции сохранены. 

При УЗИ органов брюшной полости и забрюшинного 

пространства: почки средних размеров с неровными 

и четкими контурами. Паренхима почек неоднородной 

эхогенности за счет наличия большого количества 

образований повышенной эхогенности, размерами от 7 

до 13 мм. Кроме того, в нижней трети правой почки, 

располагаясь большей частью интрапаренхиматозно, 

определяется образование повышенной эхогенности, 

неоднородной структуры, с неровными контурами, раз-

мерами до 36 × 29 × 25 мм (рис. 1). Лоханка и чашечки 

почки не расширены, конкрементов не выявлено. В зоне 

правого  надпочечникового треугольника определяется 

образование сниженной эхогенности, однородной 

структуры, с четкими и ровными контурами, размерами 

до 17 × 8 × 10 мм. 

Печень, селезенка и поджелудочная железа – без 

очаговых образований. Желчный пузырь не изменен. 

В зоне левого надпочечникового треугольника патоло-

гических образований не выявлено. Увеличенных лим-

фатических узлов и жидкости не визуализируется. 

Заключение: опухоль нижнего полюса правой почки 

и мелкие объемные образования обеих почек, вероят-

нее всего, АМЛ. Объемное образование правого надпо-

чечника. 

При МРТ-исследовании органов брюшной полости и 

забрюшинного пространства (Philips Achieva 3,0 Тл): 

почки типично расположены, с неровными и четкими 

очертаниями, неоднородной структуры за счет наличия 

в паренхиме, преимущественно субкортикально, мно-

жественных мелких округлых четко отчерченных узло-

вых структур диаметром до 8–13 мм, гиперинтенсивных 

на Т1- и Т2ВИ, отмечается потеря МР-сигнала от них 

при использовании ИП с подавлением МР-сигнала 

от жировой ткани и с химическим сдвигом (рис. 2). 

В нижнем сегменте правой почки отмечаются опухоль 

неоднородной структуры с ровными четкими контурами 

Рис. 1. УЗ-изображение правой почки – интрапаренхи-
матозная опухоль нижнего полюса правой почки неод-
нородного строения (указана метками), В-режим. 
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г

Рис. 2. МР-изображения множественных мелких липом обеих почек. ИП – DIXON. а, б – Т1ВИ с подавлением 
МР-сигнала от жидкости; в, г – Т1ВИ в противофазе.
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Рис. 2 (окончание). д, е – Т1ВИ с подавлением МР-сигнала от жировой ткани. Отмечается потеря сигнала от гипер-
интенсивных мелких кортикальных образований при подавлении МР-сигнала от жировой ткани.

д е

а

в

б

г

Рис. 3. МР-изображения опухоли нижней половины правой почки. а – Т2ВИ; б – Т2 SPAIR; в – Т1ВИ с подавлением 
МР-сигнала от жидкости; г – Т1ВИ с подавлением МР-сигнала от жировой ткани. Опухоль неоднородного строения 
с жировыми включениями и потерей сигнала от них при использовании ИП с подавлением МР-сигнала от жировой 
ткани (б, г).

а б

Рис. 4. МР-изображения надпочечников. Объемные образования обоих надпочечников. а – Т2ВИ; б – Т2 SRAIR.
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размерами до 57 × 55 × 22 мм, преимущественно пони-

женной интенсивности МР-сигнал по отношению к па-

ренхиме почки на Т2ВИ, изоинтенсивный – на Т1ВИ, 

неоднородной структуры с наличием невыраженных ги-

перинтенсивных включений на Т1- и Т2ВИ и с потерей 

МР-сигнала от этих включений при использовании ИП 

с подавлением МР-сигнала от жировой ткани (рис. 3). 

После внутривенного введения контрастного препарата 

(гадопентетовая кислота, 0,2 мг/кг) отмечалось повы-

шение МР-сигнала от опухоли в портовенозную и рав-

новесные фазы динамического МР-сканирования. 

Кроме того, в паренхиме и синусе левой почки визуали-

зировались жидкостные образования, не реагирующие 

на введение контрастного препарата. В правом надпо-

чечнике определялось объемное образование с четки-

ми и ровными контурами, однородной структуры, раз-

мерами 14 × 29 мм и аналогичное образование меньших 

размеров (13 × 22 мм) определялось в левом надпочеч-

нике (рис. 4). Печень, поджелудочная железа и селезен-

ка – без очаговых изменений в структуре. Увеличенных 

лимфатических узлов в брюшной полости и в забрю-

шинном пространстве не определялось.

Заключение: множественные мелкие жиросодержа-

щие образования обеих почек – АМЛ, опухоль, более 

вероятно, атипичная АМЛ в нижней половине правой 

почки. Нодулярная гиперплазия обоих надпочечников 

с формированием аденом.

Учитывая наличие эписиндрома в анамнезе было 

рекомендовано выполнить МРТ/ МСКТ головного мозга 

для оценки состояния головного мозга.

На сериях полученных МР-изображений (Philips 

Achieva 3,0 Тл): в субкортикальном белом веществе 

правой височной, в кортикальных отделах левой лобной 

доли определялись участки повышенного МР-сигнала 

на Т2ВИ, пониженного на Т1ВИ диаметром до 10 мм. 

Данные изменения были расценены как корковые 

тубер сы (рис. 5). Дислокации срединных структур не 

было. Желудочки мозга обычной формы, положения и 

размеров, боковые – симметричны. Наружное субарах-

ноидальное пространство на всем протяжении полуша-

рий головного мозга равномерной ширины.

Для уточнения наличия петрификатов в головном 

мозге выполнено МСКТ (Philips Brilliancei CT 256) – 

в стенках задних рогов и тел боковых желудочков выяв-

лены множественные мелкие петрификаты (рис. 6).

Заключение: ТС (болезнь Бурневилля–Прингла).

Консультация невролога: ТС. Криптогенная фокаль-

ная эпилепсия. Вторично-генерализованные тонико-

клонические судороги. 

Консультация генетика: ТС, рекомендована ДНК-

диагностика. 

Пациентке выполнена резекция нижней половины 

правой почки с опухолью, правосторонняя адреналэкто-

мия. Гистологическое заключение: в почке определяется 

мягкотканная опухоль, представленная участками зре-

лой жировой ткани с большим количеством пролифери-

рующих разнокалиберных сосудов, окруженных верете-

нообразными и округлыми клетками со светлой цито-

плазмой, образующими обширные участки, очаговым 

гиалинозом стромы. Изменения больше всего соответ-

ствуют РЕСоме (периваскулярной эпителиодно-клеточ-

ной опухоли); узловая гиперплазия коры надпочечников.

Клиническое наблюдение 2

Пациентка С., 11 лет, заболела 01.2016, когда впер-

вые отмечался судорожный приступ с потерей созна-

ния. Длительность приступа 3 мин, прекратился само-

стоятельно. На следующий день приступ повторился, 

после него наблюдалось длительное нарушение созна-

ния (сопор). Девочка была госпитализирована в дет-

скую больницу по месту жительства, где вновь отмеча-

лись судорожные приступы. В отделении реанимации 

получала соответствующую терапию. Выполнена КТ го-

ловного мозга, заподозрен ТС? сосудистая мальформа-

а б

Рис. 5. МР-изображения головного мозга в режиме Т2 FLAIR. а, б – очаги 
повышенного МР-сигнала в кортикальных и субкортикальных отделах веще-
ства обоих полушарий. 

Рис. 6. МСКТ головного мозга – 
множественные мелкие петрифика-
ты в стенках боковых желудочков. 
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ция? Была переведена в детское неврологическое отде-

ление ГБУЗ МО МОНИКИ для дообследования и уточне-

ния диагноза.

Из анамнеза: ребенок от 2-й беременности, первых 

родов. Роды в срок путем кесарева сечения. Масса тела 

при рождении 3650 г, рост – 51 см. С рождения находит-

ся на диспансерном учете у кардиолога с диагнозом: 

врожденная опухоль сердца – РМ. Наследственность не 

отягощена. 

При осмотре: общее состояние относительно удов-

летворительное. Кожа с неровными участками гипере-

мии на груди и плечах. Слизистые чистые. Органы дыха-

ния, кровообращения, пищеварения, мочеполовая сис-

тема – без патологических изменений. Нев рологический 

статус: общемозговые и менингеальные симптомы от-

сутствуют. Корнеальные и конъюнктивальные рефлексы 

сохранены. Фонация и глотание не нарушены. Объем ак-

тивных и пассивных движений не ограничен. Сухожильные 

рефлексы живые D = S. Патологические рефлексы отсут-

ствуют. Высшие корковые функции сохранены. 

При проведении лабораторных исследований выяв-

лено: клинические анализы крови и мочи, а также био-

химическое исследование крови – без патологических 

изменений. HbsAg, RW, ВИЧ-отрицательные. 

Ревмопробы положительные. При проведении электро-

энцефалографии определяются умеренные общемоз-

говые изменения в виде дезорганизации корковой рит-

мики, замедление основной активности.

При эхокардиографии обращает на себя внимание 

неоднородная плотность миокарда желудочков с ярки-

ми плотными включениями, очаговая плотность эндо-

карда межжелудочковой перегородки. В правом желу-

дочке визуализируются повышенной эхогенности два 

образования с четкими неровными контурами, макси-

мальным размером 2,4 × 1,5 см. Камеры сердца не 

расширены. Глобальная и локальная сократимость 

мио карда левого желудочка не нарушена. Нарушения 

диастолической функции миокарда не выявлено 

(рис. 7). Заключение: РМ правого желудочка. 

КТ головного мозга с места жительства: при натив-

ном КТ-исследовании головного мозга определяются 

множественные петрифицированные очаги различной 

величины (2–9 мм) в стенках боковых желудочков. 

Петрификат в субкортикальных отделах левого полуша-

рия мозжечка. Очаги гетерогенной плотности в корти-

кальных и субкортикальных отделах в обеих лобных, ви-

сочных, теменных и затылочных долях (больше справа) 

(рис. 8). В перивентрикулярных и суб эпендимальных 

отделах правого бокового желудочка на уровне перед-

него рога и тела с пролабированием в его полость опре-

деляется образование неоднородно повышенной плот-

ности с наличием мелких до 2–3 мм петрификатов и 

кистозных включений размерами до 15 × 14 × 13 мм с 

неровными контурами (рис. 9). 

Заключение: КТ-картина врожденной мальформации 

головного мозга (нарушение гистогенеза) – ТС, не исклю-

чается субэпендимальная опухоль правого боко вого 

желу дочка.

Для уточнения диагноза было проведено МРТ-ис-

следование головного мозга.

На сериях полученных МР-изображений (GE Optima 

450W 1,5 Тл): в обоих полушариях головного мозга 

выяв ляются множественные кортикальные и субкорти-

кальные узлы патологического МР-сигнала – гиперин-

тенсивного на Т2ВИ и ИП FLAIR, гетерогенного на Т1ВИ 

за счет понижения МР-сигнала от центральных отделов, 

максимальным размером до 25 × 17 мм (рис. 10). Кроме 

того, вдоль стенок боковых желудочков визуализиру-

ются множественные субэпендимальные узлы, накап-

ливающие контрастный препарат, размерами до 8 мм 

(гамартомы) (рис. 11). На уровне тела правого бокового 

желудочка, вблизи отверстия Монро, выявляется суб-

эпендимальная опухоль неоднородной структуры, гете-

рогенно повышенного МР-сигнала на Т2ВИ и изоинтен-

сивного коре головного мозга на Т1ВИ, достаточно 

интен сивно накапливающая контрастный препарат, 

размерами 13 × 14 × 15 мм (рис. 12). Дислокации сре-

динных структур нет. Желудочки мозга обычных поло-

жения и формы, боковые – симметричные. Кранио-

вертеб ральный переход сформирован правильно, ниж-

Рис. 7. ЭхоКГ: в правом желудочке визуализируется 
плотное эхогенное образование с четкими неровными 
контурами (стрелка). Структура миокарда желудочков 
неоднородная с яркими плотными включениями. 
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а б

г

Рис. 8. МСКТ головного мозга. а, б – петрифицированные очаги различной величины в стенках боковых желудочков; 
в – петрификаты в субкортикальных отделах левого полушария мозжечка (стрелка); г – очаги гетерогенной плотно-
сти в кортикальных и субкортикальных отделах вещества мозга.

в

Рис. 9. МСКТ головного мозга – образование в субэпендимальных отделах правого бокового желудочка. 
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Рис. 10. МР-изображения головного мозга. Множественные кортикальные и субкортикальные узлы патологическо-
го МР-сигнала. а – гипоинтенсивные на Т1ВИ; б – гиперинтенсивные на Т2ВИ и на ИП FLAIR (в); г – Т1ВИ после 
внутри венного введения контрастного препарата – отсутствие повышения ИС от узловых структур.

а

в

б

г

Рис. 11. МР-изображения головного мозга. Множественные субэпендимальные узлы вдоль стенок боковых желу-
дочков и субэпендимальная опухоль справа (стрелка). а – Т1ВИ; б – Т2ВИ.

а б



105MEDICAL VISUALIZATION 2018, V. 22 , N4

ний контур миндалин мозжечка определяется на уровне 

большого затылочного отверстия. 

Заключение: МР-картина множественных кортико-

субкортикальных и субэпендимальных узловых образо-

ваний головного мозга с визуализацией крупного опу-

холевого узла на уровне тела правого бокового желу-

дочка (гигантоклеточная астроцитома) – отображение 

врожденной мальформации (болезнь Бурневилля–

Прингла).

Консультации генетика: учитывая данные анамнеза, 

клинико-диагностической картины и результаты обсле-

дования, высоковероятен диагноз: ТС. Даны рекомен-

дации: медико-генетическая консультация родителей, 

поиск мутаций в генах TSC 1, 2.

Девочке проведена противосудорожная терапия, за 

время пребывания стационаре судорожных приступов 

не отмечено. Пациентка была выписана в удовлетвори-

тельном состоянии с рекомендациями: продолжение 

противосудорожной терапии, консультация эпилепто-

лога и генетическое обследование.

Обсуждение
Уникальность первого клинического наблюде-

ния в том, что пациентка имела первичные при-

знаки ТС с детства (судороги, ангиофибромы ли-

ца, гипопигментные пятна), но наблюдение ве-

лось разными специалистами и все признаки не 

были объединены в единое целое, в связи с чем 

правильный диагноз был установлен в зрелом 

возрасте. Также интерес наблюдения обусловлен 

полиорганным поражением внутренних органов – 

кожи, головного мозга и почек. Полиморфное по-

ражение почек (АМЛ и кисты), выявленное у дан-

ной пациентки, является проявлением больших 

(АМЛ) и малых (кисты) признаков, характерных 

для ТС [1, 2, 11, 13, 14]. Кроме того, обнаружен-

ное при МР-исследовании жиросодержащее но-

вообразование в нижней половине правой почки, 

гистологически соответствующее РЕСоме, также 

не противоречит проявлению ТС, так как АМЛ 

отно сятся к семейству периваскулярных эпители-

оидных опухолей и состоят из вариабельных 

коли чественно эпителиоидных и гладкомышеч-

ных клеток, аномальных сосудов и жировой ткани 

[1, 11, 14].

Второе клиническое наблюдение демонстри-

рует типичное проявление ТС в детском возрасте. 

У пациентки с рождения была обнаружена опухоль 

сердца – РМ, локализующаяся в правом желудоч-

ке в виде 2 образований. РМ являются наиболее 

распространенными сердечными опухолями у де-

тей (45%). Связь множественных сердечных РМ 

с ТС давно признана, связь с одной РМ не ясна. 

Однако в случае одиночной опухоли необходимо 

проводить тщательное обследование сердечных 

камер, чтобы не пропустить более мелкие пора-

жения в других местах. В большинстве наблюде-

ний у пациентов РМ в основном были диагности-

рованы в желудочках (94%) (так же как и в данном 

клиническом наблюдении), однако они могут быть 

в правом предсердии (2,9%), в левом предсердии 

(0,5%) и / или на клапанах (1,9%) [1, 8, 9, 14].

Отмеченные изменения в головном мозге де-

вочки являются не только типичными для ТС, но и 

совпадают с возрастными критериями их мани-

фестации. Корковые туберсы, как наиболее ха-

рактерное проявление ТС, обнаруживаются с ро-

ждения, к 10 годам у 50% детей в туберах образу-

ются петрификаты. Субэпендимальные узлы у 

больных ТС встречаются в 95% случаев. 

Обызвествленные узлы в стенках боковых желу-

дочков хорошо визуализируются при КТ. 

Субэпендимальная гигантоклеточная астроцито-

ма встречается у 8–15% пациентов с ТС, чаще 

всего она визуализируется у пациентов 11–13 лет 

[1, 3–6, 15–20].

Рис. 12. МР-изображения головного мозга. Субэпендимальная опухоль тела правого бокового желудочка (а, б). 
Т1ВИ после введения контрастного препарата.

а б
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Заключение
У взрослой пациентки имелось 5 первичных 

признаков ТС – ангиофибромы лица, гипопиг-

ментные пятна, корковые туберсы, субэпенди-

мальные узлы, множественные АМЛ почек, т.е. 

диагноз ТС в данном случае являлся несомнен-

ным.

У второй 11-летней пациентки наблюдалось 

4 первичных признака ТС – РМ сердца, корти-

кальные и субкортикальные туберсы, субэпенди-

мальные узлы в стенках боковых желудочков, 

гиганто клеточная астроцитома, таким образом, 

диагноз ТС также оказался несомненным.

Комплексный подход к диагностике ТС с ис-

пользованием лучевых методов позволяет под-

твердить клинический диагноз, оценить вовлечен-

ность в патологический процесс различных орга-

нов, выявить изменения, которые характерны для 

ТС и не имеют клинических проявлений, что дает 

возможность определить тактику лечения и даль-

нейшего ведения пациентов. 
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