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Туберозний склероз (ТС) відноситься до фако-
матозів, в основі більшості яких лежить генетич-
но обумовлений дефект ембріонального розвитку 
(мутація в одному з генів людини). Загальним для 
всіх факоматозів є пухлинні розростання у ви-
гляді фібром, ангіом, телеангіоектазій, а також 
порушення пігментації шкіри. У той же час для 
кожного різновиду характерні свої специфічні 
симптоми. 

ТС у середньому зустрічається з частотою у 
новонароджених від 1:6000 до 1:10000. Успадкову-
ється за аутосомно-домінантним типом. Більшість 
випадків захворювання (80%) є наслідком мутації 
de novo. Хвороба відрізняється експресивністю, 
що варіює з майже 100% пенетрантністю.     

Захворювання проявляє себе такими ознаками:
Зміни шкіри та її придатків:
Гіпопігментовані (світлі) плями чисельніс-

тю від 3-4 до 100, які зустрічаються у 90% ви-
падків і нерідко виявляються з народження або 
з'являються в перші три роки життя та є одним з 
маніфестних ознак захворювання. З віком спосте-
рігається тенденція до збільшення їх числа. Гіпо-
пігментні плями при ТС локалізуються переважно 
на тулубі і сідницях, а характерною їх особливіс-
тю є асиметричність розташування.

Знебарвлення пасм волосся, брів, вій.
Аденоми сальних залоз на обличчі (ангіофі-

броми) спостерігаються у 47 – 90% випадках. Це 
дрібні вузлики рожево-червонуватого кольору, 
розташовані в носогубних складках, на щоках у 
вигляді «крил метелика», є облігатними ознаками 
захворювання, з’являються після 4-х років життя.

Фіброзні ущільнення (гамартоми) невелико-
го розміру, що створюють ефект шорсткості при 
пальпації. Скупчення таких ділянок, які злегка 
виступають над поверхнею шкіри та нагадують 
свинячу шкуру («шагренева шкіра») або «пома-
ранчеву кірку», з’являються частіше на другому 
десятку років життя, розмірами від 1 до 10 см.

Фіброзні бляшки є облігатною ознакою, зу-
стрічаються у 25% випадків та з’являються на 

першому році життя (один з перших симптомів 
захворювання), мають бежевий колір, шорсткі на 
дотик та дещо виступають над поверхнею шкіри; 

М’які фіброзні утворення на ніжках, у формі 
мішечків, поодинокі або множинні зустрічаються 
у 30% хворих на ТС. Частіше локалізуються на 
шиї, тулубі та кінцівках, а при їхньому скупченні 
мають вигляд «гусячої шкіри»;

Навколонігтьові фіброми (пухлини Коенена): 
тьмяні чисельні вузлики на пальцях, під нігтями 
(частіше на ногах) розмірами від маленьких та до 
10 мм, з’являються після пубертатного періоду й 
частіше у жінок;

Ураження нервової системи клінічно прояв-
ляються епілептичними припадками, розумовою 
відсталістю різного ступеня виразності, порушен-
ням поведінки, зміни в циклі «сон – неспання». 

Судорожні пароксизми — один з найбільш зна-
чущих симптомів — спостерігаються у 80–92% 
хворих та часто стають маніфестним проявом 
захворювання. Судоми одночасно можуть пере-
бігати як синдром Веста (інфантильні спазми), 
синдром Леннокса-Гасто (одна з форм міокло-
нічно-астетичної форми епілепсії), але частіше 
це недорозвинуті спазми, соматорні напади, клі-
нічні напади вторинного характеру. Епілептичні 
пароксизми при ТЗ нерідко резистентні до про-
тисудомної терапії, можуть приводити до розви-
тку порушень інтелекту та поведінки. P. Curatolo, 
1994 було визначено, що серед факторів, детермі-
нуючих резистентність до протисудомної терапії, 
найбільше значення мають: дебют у віці до 1 року, 
наявність декількох типів нападів, висока частота 
нападів, зміна характеру нападів з перебігом за-
хворювання. 

Розумова відсталість при ТЗ спостерігається в 
48% випадків і варіює від помірного до глибокого 
ступеня. 

Найбільш типовими ураженнями головного 
мозку при ТЗ є коркові тубери, субепендімальні 
вузли і аномалії білої речовини мозку. Коркові 
тубери розрізняються за своїми розмірами (від 
декількох міліметрів до декількох сантиметрів), 
локалізацією, консистенцією та формою. Каль-
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цифікація туберів відбувається в 54% випадків і 
збільшується з віком хворих. Субепендимальні 
вузли зустрічаються в 95% випадків і виявляють-
ся як при комп'ютерному томографічних (КТ), так 
і при МРТ-дослідженнях мозку. Субепендимальні 
вузли в більшості випадків множинні, прилеглі 
один до одного, локалізуються, як правило, в біч-
них стінках шлуночків, рідше — в стінках III і IV 
шлуночків мозку. По мірі росту дитини в субепен-
димальних вузлах відбувається поступове відкла-
дення кальцію. Субепендимальні вузли нерідко 
трансформуються в гігантоклітинну астроцитому 
(у 10-15% хворих). Ці утворення маніфестують 
зазвичай між 5 і 10 роками життя, як правило, ма-
ють тенденцію до росту і завжди локалізуються 
у міжшлуночковому отворі. Ураження білої речо-
вини головного мозку при ТЗ характеризується 
появою своєрідних острівців, що складаються з 
груп гетеротопічних кластерних клітин і розта-
шовуються уздовж ліній, що з'єднують епендиму 
стінок шлуночків і тубери. У 10% хворих при ТЗ 
описані ураження мозочка.

Патологія внутрішніх органів: доброякісні 
пухлини серця і легенів, ангіоміоліпоми і кісти 
нирок, поліпи кишечника;

Рабдоміоми серця нерідко служать першою 
клінічною ознакою ТС поряд з гипопігментними 
плямами. Рабдоміоми зустрічаються в 30-60 % 
випадків та виявляються частіше в осіб чолові-
чої статі (співвідношення 2:1). Найбільш висока 
частота рабдоміом серця при ТЗ спостерігається у 
новонароджених (у 21 з 23 дітей) і дітей грудного 
віку (у 11 з 33 дітей). Пухлини можуть бути у ви-
гляді одного вузла або множинними. Ультразвуко-
ве дослідження дозволяє виявити пухлину серця 
ще пренатально, починаючи з 21 тижнів гестації. 
У всіх випадках внутрішньоутробної діагностики 
пухлини у новонародженого повинен бути виклю-
чений ТС, навіть при відсутності сімейного анам-
незу. Зазвичай ці пухлини не порушують гемоди-
наміку та не мають вираженого інтрамурального 
зростання. Відомі випадки діагностики рабдоміо-
ми при обстеженні новонароджених з приводу па-
роксизмальної тахікардії. При великих пухлинах 
може спостерігатися внутрішньоутробна смерть 
плода або діти народжуються передчасно з низь-
кою оцінкою за шкалою Апгар, мають поширені 
набряки і виражений ціаноз. Помічено, що раб-
доміоми серця, як правило, швидко збільшуються 
під час другої половини вагітності, в основному 
досягають максимальних величин до моменту 
народження, а потім поступово зменшуються в 
розмірах, а більшість з них зникають безслідно. 
Спонтанна регресія рабдоміом, як у розмірі, так і 
в числі, спостерігалася у дітей молодше 6 років. 
Після 6 років пухлини зазвичай не зникають, про-
те можуть зменшуватися в розмірі. При вивченні 
кардіологічних порушень при ТЗ дуже часто ви-
являються різні порушення ритму і провідності 
серця, які можуть призводити до раптової смерті. 
У періоді новонародженості рабдоміоми супро-
воджуються порушеннями ритму серця у 13 з 33 
дітей (синдромом Вольфа–Паркінсона–Уайта і 
пароксизмальної тахікардією). У дітей старшого 
віку з ТС рідко можуть спостерігатися скороми-
нуща блокада лівої ніжки пучка Гіса, псевдоіше-

мічні зміни на електрокардіограмі. 
Ураження органів дихання зустрічається у 1% 

хворих на ТС (частіше жінки). Легені втягуються 
в патологічний процес після 30 років. Найбільш 
типовим ураженням легень є кісти. Перші клініч-
ні симптоми — це дихальна недостатність та ре-
цидивуючий пневмоторакс. 

Найбільш типовою патологією нирок при ТС 
є ангіоміоліпоми і кісти, які найчастіше бувають 
множинними і двосторонніми; однак зустрічають-
ся і поодинокі кісти і ангіоміоліпоми з локаліза-
цією тільки в одній нирці. Описані також судинні 
дисплазії і вади ниркової тканини, тубулоінтер-
стиціальний нефрит, мембранопроліферативний 
гломерулонефрит і нефрокальциноз. Як правило, 
ураження нирок маніфестує у 2-3-й декадах жит-
тя, однак клінічні симптоми можуть проявлятися 
і в більш ранні терміни. Вік виявлення кіст різ-
ний: частіше вони діагностуються пізніше 10 ро-
ків, проте в ряді випадків полікістоз виявляється 
у дітей раннього віку, і навіть при УЗ-дослідженні 
плода. Першими клінічними симптомами кістозу 
нирок можуть бути біль у попереку або гематурія. 
Винятком є рано виявлена полікістозна хвороба, 
яка може дебютувати артеріальною гіпертензією, 
зумовленою активацією ренін-ангіотензин-аль-
достеронової системи. 

Зміни в органах шлунково-кишкового тракту 
при ТС відрізняються різноманітністю, зустріча-
ються відносно часто і проявляються патологією 
ротової порожнини, печінки і прямої кишки. Най-
більш типові порушення, що виявляються при до-
слідженні ротової порожнини: вузлові пухлини, 
фіброми або папіломи. Вони локалізуються, голо-
вним чином, по передньому краю ясен, переваж-
но на верхній щелепі, але також зустрічаються 
на губах, слизовій оболонці щік, спинці язику та 
піднебінні. Дефекти емалі зубів спостерігаються 
практично у всіх хворих з ТС. Одним з найбільш 
типових порушень є дефект емалі зубів у вигля-
ді заглиблень, число яких варіює від 1 до 11 на 
кожному зубі. При ТС в печінці з'являються по-
одинокі і множинні гамартоми і ангиоміоліпоми, 
які спостерігаються у 10% хворих. Зміни в кишеч-
нику при ТС проявляються головним чином рек-
тальними поліпами, які зустрічаються у 50-78% 
випадків. Ректальні поліпи, як правило, виявля-
ються у хворих старше 20 років. Клінічно вони 
безсимптомні і лише в окремих випадках можливі 
болі при дефекації. 

Ураження очей проявляється появою гамартом 
сітківки та зорового нерва, які виявляються при-
близно у 50% хворих. У половини хворих вони 
множинні. Клінічні прояви гамартом спостеріга-
ються вкрай рідко. Основним симптомом є про-
гресуюче зниження зору.

Roach E. S., DiMario F. J. et al., 1999 були 
розроблені діагностичні критерії захворювання 
(табл.1): 

Безсумнівний діагноз туберозного склерозу: 
одна або дві первинних ознаки + дві вторинних 
ознаки. 

Можливий діагноз: одна первинна ознака + 
одна вторинна ознака. 

Передбачуваний діагноз: або одна первинна 
ознака, або дві (та більше) вторинних ознаки.
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При ТС лікування носить переважно симптома-
тичний характер. Підбір антиконвульсантів прово-
диться з урахуванням характеру судомних нападів. 
Як правило, хворі, через резистентності нападів до 
призначеної терапії, змушені приймати два проти-
судомних препаратів. Лікування інфантильних спаз-
мів кортикотропними препаратами при ТС доказано 
призводить до значного зростання рабдоміом серця. 
При відсутності суттєвого ефекту від комбінованої 
протисудомної терапії, хворим на ТС рекомендова-
ні нові типи препаратів (топирамат, леветирацетам 
тощо). Однією з найскладніших проблем при ліку-
ванні хворих з ТС стає корекція розумової відста-
лості. У зв'язку з наявністю судомних пароксизмів 
застосування ноотропних препаратів і стимулюючої 
терапії у багатьох випадках протипоказане. Тому 
базовий акцент при роботі з пацієнтами робить-
ся на нейропсихологічну реабілітацію. Хірургічне 
лікування рабдоміоми показане, якщо пухлина ви-
кликає обструкцію плину крові або зумовлює важкі 
порушення ритму серця. При наявності раннього 
дебюту полікістозної хвороби нирок при ТС необ-
хідно своєчасне проведення добового моніторуван-
ня артеріального тиску, визначення рівня реніну і 
ангіотензину плазми для призначення патогенетич-
ного лікування гіпертонії інгібіторами АПФ, дозво-
ляє віддалити формування ХНН.

Клінічний випадок.
Дитина (дівчинка) 1 міс. 7 днів. Батьки звер-

нулися зі скаргами на наявність шкірного виси-
пу з народження і посмикування ручок протягом 
останніх двох-трьох днів. З анамнезу: дитина від 
1-ї вагітності, що протікала із загрозою пере-
ривання в 1-2 триместрі (вагітна підлягала ста-
ціонарному лікуванню). В 32 тижні вагітності, 
при проведенні УЗ-дослідження плода, була діа-
гностована рабдоміома лівого шлуночка. Пологи 
в 39 тижнів, природні з епідуральною анестезі-
єю. Маса тіла при народженні 3300 г. Оцінка за 
шкалою Апгар 8/8 балів. З народження дитина на 
грудному вигодовуванні. 

Не вакцинована (відсутні вакцини). Виписана з по-
логового стаціонару на 4-ту добу в задовільному стані. 

На другому тижні життя обстежена в Науко-
во-практичному медичному центрі дитячої кар-
діології та кардіохірургії МЗ України з приводу 
рабдоміоми: Ехо-КГ (мал.1), ЕКГ, консультація 
кардіолога. Висновок: Множинні рабдоміоми в 
області задньої стінки лівого шлуночка. Одинич-
ні суправентрикулярні екстрасистоли (1%). Реко-
мендовано спостереження в динаміці. 

Сімейний анамнез обтяжений по лінії матері: 
з підліткового віку (з 14 років) у матері проводи-
ли багаторазове видалення новоутворень яєчників 
(кісти, тератоми) і молочних залоз. По лінії бать-
ка – без особливостей. 

Об'єктивно: дівчинка правильної статури, нор-
мального вигодовування. На огляд реагує спокійно. 
Шкірні покриви субіктеричні 1-го ступеня за Кра-
мером. У ділянці лівого променево-зап'ясткового 

Випадки з практики

Таблиця 1
Діагностичні критерії туберозного склерозу

Первинні ознаки Вторинні ознаки
Ангіофіброми обличчя або фіброзні бляшки на лобі Численні поглиблення в емалі зубів
Нетравматичні навколонігтьові фіброми Гамартоматозні ректальні поліпи**
Гіпопігментовані плями (більше трьох) Кісткові кісти***
Ділянка "шагреневої шкіри" Міграційні тракти в білій речовині головного мозку
Множинні гамартоми* сітківки Фіброми ясен
Коркові тубери Гамартоми внутрішніх органів
Субепендимальні вузли Ахроматична ділянка сітчастої оболонки ока
Гігантоклітинна астроцитома Гіпопігментні плями "конфетті" на шкірі
Рабдоміоми серця множинні або поодинокі

Множинні кісти нирок*Лімфангіоміоматоз легенів
Множинні ангіоміоліпоми нирок

* Гамартома - пухлина, що складається з ембріональних незрілих тканин.
**Потребує гістологічного підтвердження.
***Достатньо рентгенологічного підтвердження.

Рис.1. Множинні рабдоміоми лівого шлуночка
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суглоба, нижньої третини правої гомілки, на лі-
вому плечі тощо виявляються поодинокі фіброз-

ні шкірні утворення до 0,5 см в діаметрі (плоскі, 
бежевого кольору, з шорсткою поверхнею) (рис.2).

Крім того, на шкірі обличчя, спини, сідниць, 
передньої черевної стінки спостерігаються мно-
жинні, асиметрично розкидані щільні макули ма-
тово-білого кольору, розміром 0,1-0,6 см., досить 
легко знімаються, після чого залишається гіпопіг-
ментований слід (рис.3).

Лімфовузли не збільшені. 
Слизова ротової порожнини чиста. Над леге-

нями дихання пуерильне, хрипів немає, частота 

дихання 36 за хвилину. Тони серця гучні, ритм 
правильний, ЧСС 132 уд/хв. Живіт дещо здутий, 
м'який, безболісний, печінка не збільшена. Паль-
пується полюс селезінки. Статеві органи сфор-
мовані за жіночим типом. Неврологічний статус: 
дитина в свідомості, погляд фіксує короткочасно. 
М'язовий гіпертонус в дистальних відділах, реф-
лекси жваві. Позитивний рефлекс Бабінського з 
обох сторін. Велике тім’ячко 1,5 на 1,5 см, в рі-
вень з кістками черепа, не пульсує. Менінгеаль-
них знаків немає. Випорожнення до 6-8 разів на 
добу, жовта кашиця без патологічних домішок. 

При амбулаторному огляді відзначається серія 
міоклонічних судом – короткочасні посмикуван-
ня м'язів кінцівок, обличчя, поворот голови у бік, 
без втрати свідомості. Протягом години близько 5 
нападів тривалістю близько хвилини. Зі слів мате-
рі, тривалість і сила судом протягом останніх діб 
різко зросла. Дитина терміново була госпіталізо-
вана в неврологічне відділення, де додатково об-
стежена. При аналізі КТ- головного мозку (рис.4): 
в головному мозку визначаються множинні субе-
пендімальні та субкортикальні вогнища підвище-
ної щільності з різним ступенем кальцинування 
(близько 12 вогнищ), розміром до 7 мм. У лівій 
лобовій частині визначається субкортикальна 
слабко гіперденсивна ділянка з нерівними не-
чіткими контурами. Утворення середньої лінії не 
зміщені. Шлуночки звичайної конфігурації, не 
розширені. Селлярна ділянка не змінена. Субтен-
торіальні структури без особливостей. Кістково-
деструктивні зміни не визначаються. Висновок: 
КТ-ознаки туберозного склероза. 
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Рис.2. Фіброзні шкірні утворення: права гомілка (а), гіпогастральна ділянка (б), 
права пахва (в), лоб (г)

Рис.3. Гіпопігментовані плями

Рис.4. Множинні субепендімальні та субкортикальні вогнища підвищеної щільності 
з різним ступенем кальцинування.
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ЕЕГ низькоамплітудна за рахунок повільно-
хвильової активності. Пароксизмальна активність 
у вигляді високоамплітудних тета-дельта і тета-
хвиль. Альфа ритм представлений поодинокими 
групками хвиль. Типових комплексів епіактив-
ності не виявлено. ЕХО-ЕГ: Ознаки внутрішньої 
гідроцефалії 1-го ступеня. ЕКГ: Синусова арит-
мія. Поодинокі суправентрикулярні екстрасис-
толи. Блокада периферичних розгалужень пучка 
Гіса. Порушення фази реполяризації шлуночків. 
УЗ-дослідження органів черевної порожнини: 
множинні кисти обох нирок та множинні кисти 
яєчників. Результати загального аналізу крові, 
загального аналізу сечі, глюкози крові – в межах 
вікової норми. 

Спираючись на сімейний анамнез: велика кіль-
кість новоутворень яєчників та молочних залоз, 
тривале безпліддя та наявність діагностичних кри-
теріїв у дитини: п’ять первинних ознак (фіброзні 
бляшки на лобі, гіпопігментовані плями, коркові 
тубери, субепендимальні вузли, рабдоміоми серця) 
й одна вторинна ознака (множинні кісти нирок) 
ставиться діагноз туберозного склерозу.  

На теперішній час дитина знаходиться на етапі 
підбору протисудомної терапії (сироп Депакин). 
Діагноз відділення неврології: ТС, симптоматична 
епілепсія, синдром Веста. Множинні рабдоміоми 

в лівого шлуночка, поодинокі суправентрикулярні 
екстрасистоли. Множинні кисти нирок та яєчників.

Отже, незважаючи на низьку частоту пошире-
ності ТС, для лікарів та батьків проблемою стає 
подальше спостереження та створення умов для 
підвищення якості життя такої дитини, бо лікуван-
ня носить переважно симптоматичний характер та 
включає тривалий період підбору протисудомних 
препаратів, а нагляд за дитиною має враховувати 
визначення рівня функціонування практично всіх 
органів та систем: моніторування артеріального 
тиску та серцевого ритму, постійне клінічне спосте-
реження з прицільною настороженістю на виявлен-
ня клінічних, інструментальних або лабораторних 
ознак серцевої, дихальної або ниркової недостат-
ності, стану шлунково-кишкового тракту, органів 
зору тощо. Від педіатра вимагається створення 
мультидисциплінарної лікарської команди для за-
безпечення  кваліфікованого спостереження дити-
ни, у якої діагностовано ТС та проведення ретель-
ної консультативної роботи з батьками щодо плану 
стимулюючого догляду за дитиною, вміння виявля-
ти загрозливі для життя симптоми, строків лікар-
ського спостереження та своєчасної соматичної або 
нейропсихологічної реабілітації. Тільки така такти-
ка може значно поліпшити прогноз захворювання 
відносно тривалості та якості життя малюка. 
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Резюме. Туберозный склероз - редкое забо-
левание с полной манифестацией всех клиничес-
ких признаков чаще на втором десятке лет жизни, 
а более ранние проявления болезни определяют 
как более тяжелое ее течение, так и плохой про-
гноз. В статье представлен случай собственного 
клинического наблюдения и диагностики болезни 
Бурневилля-Прингла, которые базировались на се-
мейном анамнезе, антенатально выявленных  из-
менениях и клинических проявлениях у новорож-
денного ребенка.

Ключевые слова: туберозный склероз, 
новорожденный, ребенок, диагностика.

THE MANIFESTATION OF TUBEROUS 
SCLEROSIS (DISEASE BOURNEVILLE-

PRINGLE) IN NEWBORN CHILD
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Summary. Tuberous sclerosis rare disease 
manifestation of clinical signs often complete in the 
second ten of life, and the earlier manifestations of the 
disease and determine the severity of the disease and 
poor prognosis. The article presents a case of its own 
clinical observation of disease diagnosis Burnevillya-
Pringle based on family history, antenatal changes 
and clinical manifestations in the newborn baby.

Keywords: tuberose sclerosis, newborn, child, 
diagnosis.


