
критерии диагноза 
нейрофиброматоза 1 типа

НФ1 диагностируется у детей родителей с НФ1 при наличии одного 
и более признаков, а также у детей здоровых родителей при наличии 
двух или более признаков.

1
6 и более светло-коричневых пигментных пятен — пятна цвета «кофе 
с молоком»*:


у пациентов до пубертатного возраста — 5 мм и более

у пациентов старшего возраста — 15 мм и более

2 2 или более нейрофибром любого типа или одна плексиформная 
нейрофиброма**

3 Множественные, похожие на веснушки, пигментные пятна в подмышечной или паховой областях*

4 Глиома зрительного пути

4 Характерные изменения костей: дисплазия крыла клиновидной кости**, переднелатеральная дисплазия 
большеберцовой кости или образование ложного сустава длинной трубчатой кости

5 2 и более пятен Лиша на радужной оболочке или

2 и более аномалии сосудистой оболочки глаза (хороидальные гамартомы)

6 Гетерозиготная патогенная мутация в гене NF1, выявляемая в тканях без видимых клинических 
признаков (лейкоциты периферической крови, клетки буккального эпителия)

* Нейрофиброму с прилежащей к ней гиперпигментированной кожей следует расценивать, как 1 вовлеченный участок ткани; различные ткани, относящиеся к одному 
первично вовлеченному очагу, следует расценивать, как 1 вовлеченный участок ткани

** При наличии у пациента только признаков, проявляющихся в виде гиперпигментации кожи (пятна цвета «кофе с молоком» и пятна, похожие на веснушки), наиболее 
вероятен мозаичный НФ1, но также следует исключить более редкие мозаичный синдром Легиуса и синдром дефицита репарации ошибочно спаренных нуклеотидов

NF1 (Neurofibromin 1) – нейрофибромин 1; НФ1 – нейрофиброматоз 1 типа
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