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Енцефалотригемінальний ангіоматоз Стерджа—
Вебера—Крабе—Дімітрі належить до рідкісних

вроджених, спорадично виникаючих захворювань 
із групи факоматозів із наявністю ангіоматозу судин
мозкових оболонок, капілярів обличчя та ока з частотою 
1 на 50 000 з відсутністю відмінностей за статевою озна$
кою [44, 52]. Своєю чергою, факоматози являють собою
групу спадкових прогресуючих захворювань із поєднаним
ураженням нервової системи, шкірних покривів, очей та
внутрішніх органів внаслідок порушення процесів ней$
рональної проліферації у процесі нейроонтогенезу. 
До найбільш поширених факоматозів з ураженням нерво$
вої системи відносяться: нейрофіброматоз Реклінгхаузе$
на, туберозний склероз Бурневіля (хвороба Бурневіля—
Прінгла), енцефалотригемінальний ангіоматоз (хвороба
Стерджа—Вебера—Крабе—Дімітрі), церебро$ретинально$
вісцеральний ангіоматоз (хвороба Гіппеля—Ландау),
атаксія$телеангіектазія (синдром Луї—Барр), кортико$ме$
нінгеальний дифузний ангіоматоз ван$Богарта—Діврі 
і деякі інші форми [2, 19, 54]. Слід зазначити, що в проце$
сі нейроонтогенезу спостерігаються певні етапи форму$
вання нервової системи (дорзальна і вентральна індукція,
нейрональна проліферація, міграція, організація і мієліні$
зація), і кожна вада розвитку (мальформація) головного
мозку пов'язана з цими етапами. На етапі нейрональної
проліферації (2–5$й місяці вагітності) відбувається про$
ліферація нейронів і глії в перивентрикулярних ділянках
із подальшою міграцією та формуванням кори і субкор$
тикальних структур. У разі порушення процесу ней$
рональної проліферації виникають факоматози, зокрема,
енцефалотригемінальний ангіоматоз; мікроцефалія; мега$
лоенцефалія тощо. Ангіоми формуються із залишків
судинного сплетення, яке залишається в ділянці головної
частини нервової трубки [10, 11, 44]. Виникнення
порушень процесу нейрональної проліферації обумовлене
як факторами спадкового характеру (генетичні, хромо$
сомні, тератогенні), так і спорадичними формами захворю$
вання з новими спонтанними генетичними мутаціями. 
У нещодавній публікації колективу авторів (Shirley M. D.,
Tang H., Gallione C. J. et al., травень 2013 р.) наведені дані
про виділення певної мутації в гені GNAQ, що може спри$
чинити виникнення енцефалотригемінального ангіомато$
зу [16, 17, 48].

Вперше енцефалотригемінальний ангіоматоз описа$
ний в 1879 р. В.А. Стерджем (Sturge W.A. A case of partial
epilepsy, apparently due to a lesion of one of the vasomotor
centres of the brain / W.A. Sturge // Transactions of the 
Clinical Society of London. — 1879. — № 12. — 162 р.), який
спостерігався у хворого з ангіомою шкіри обличчя, глау$
комою, парціальними епілептичними нападами і геміпа$

резом. У 1922 р. Ф.П. Вебер виявив внутрішньочерепні
петрифікати на рентгенограмі в пацієнта з аналогічними
клінічними проявами (Weber F.P. Right$sided hemi$hyper$
trophy resulting from right$sided congenital spastic hemiple$
gia, with a morbid condition of the left side of the brain, reve$
aled by radiograms / F.P. Weber // Journal of Neurology and
Psychopathology. — 1922. — № 3. — P. 134–139). Про подібні
рентгенологічні зміни в разі даної патології повідомив 
В. Дімітрі у 1923 р., а К. Краббе описав морфологічні
зміни при даному захворюванні. У 1937 р. енцефалотриге$
мінальний ангіоматоз включений Ван—дер—Хеве до
групи факоматозів, що відображено в його роботі (Van der
Hoeve J., Mahoney W. A fourth type of phakomatosis: 
Sturge$Weber Syndrome / J. van der Hoeve, W. Mahoney // 
Verh. K. Akad. Wet. Amst. — 1937. — Vol. 36) [3, 44].

Енцефалотригемінальний ангіоматоз характеризу$
ється класичною тріадою симптомів (ангіоматоз обличчя,
мозкових оболонок, глаукома і судоми). Однак ця кла$
сична тріада симптомів зустрічається приблизно 
в 20% випадків, частіше спостерігаються моно$ і бісим$
птомні форми даної патології [7, 21, 24, 36].

За класифікацією E.S. Roach [42], існує три основні
форми енцефалотригемінального ангіоматозу:

I тип: ангіоми обличчя та лептоменінгеальні ангіоми,
може бути глаукома;

II тип: тільки ангіоми обличчя без ураження централь$
ної нервової системи (ЦНС), може бути глаукома;

III тип: ізольовані лептоменінгеальні ангіоми, зазви$
чай, глаукоми немає. 

Слід зазначити, що, крім трьох основних форм енце$
фалотригемінального ангіоматозу, існують його атипові
форми у вигляді окремих синдромів:

—    синдром Jahnke (1930), при якому немає глаукоми;
—    синдром Schirmer (1860), при якому глаукома 

і гідрофтальм з'являються рано;
—    синдром Lawford (1884), при якому глаукома

з'являється пізно, але об'єм очного яблука не
збільшується;

—    синдром Milles (1884), при якому поєднується
ангіома хоріоїдальної оболонки, але об'єм очного
яблука не збільшується [3, 44].

Ангіоматозний судинний невус у разі енцефалотри$
гемінального ангіоматозу виявляється вже в перші місяці
життя з типовим розташуванням у зоні інервації I і 
II гілок трійчастого нерва (очна, верхньощелепна) з одно$
го боку в 70% випадків, або з двох боків у 30% у вигляді
«палаючої плями». При народженні невус має блідо$ро$
жевий колір, а пізніше стає більш яскравим і темно$забар$
вленим («колір портвейну»). У 40% випадків судинний
невус знаходиться на тулупі та кінцівках [1, 38, 45].
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Характер неврологічних проявів залежить від ступеня 
і розташування ангіоматозного переродження судинної й
м'якої мозкових оболонок (лептоменінгеальний ангіома$
тоз), що частіше знаходиться в тім'яній та потиличній
долях і може супроводжуватися геміпарезом, геміанопсією,
розумовою відсталістю, розладами поведінки, транзитор$
ними порушеннями мозкового кровообігу, епілептични$
ми нападами. Зв'язок між поширеністю шкірного ангіома$
тозу і вираженістю епілептичних нападів не спостеріга$
ється, однак існує зв'язок між частотою епілептичних
нападів і ступенем розумової відсталості та тяжкими
психічними розладами. Судоми виникають вже на першо$
му році життя спочатку на боці, протилежному ангіомі,
потім вони набувають генералізованого характеру і нарос$
тають із віком. Епілептичні напади зустрічаються 
в 75% випадків на першому році життя зі збільшенням 
до 95% випадків у віці до 5 років, близько 60% випадків із
них стають резистентними до антиконвульсивної терапії,
що потребує нейрохірургічного втручання. У деяких
випадках енцефалотригемінальний ангіоматоз поєднуєть$
ся з мікрогірією, а це значно погіршує прогноз [14, 19, 29,
49, 50]. Затримка розвитку і розумова відсталість зустрі$
чаються в 50–60% випадків, а геміпарез — у 25–56% 
[26, 43]. У разі прогресування хвороби виникають кальци$
фікація судин, церебральна атрофія, внутрішньочерепна
гіпертензія і гідроцефалія (внаслідок порушення відтоку).
У деяких хворих спостерігаються сильні напади головно$
го болю з блювотою — мігренеподібні напади [27, 34, 39].
Ураження ока в разі даної патології виявляється у вигля$
ді ангіоматозу райдужки, війкового тіла і власне судинної
оболонки. У 50–70% випадків спостерігається глаукома,
яка може бути з народження (в 60% випадків) або форму$
ється з віком (в 40%). Описані випадки гідрофтальму,
дегенерації епітелію сітківки, відшарування сітківки 
і втрати зору [15, 47, 50, 51].

Серед важливих методів щодо діагностики даної патології
слід відзначити рентгенологічне дослідження черепа 
(дає змогу виявити кортикальну кальцифікацію у вигляді
звивистих стрічкоподібних смуг, які повторюють обриси
поверхні мозку (симптом «трамвайного шляху»), комп'ютер$
ну томографію, магнітно$резонансну томографію (МРТ) і
МРТ в ангіографічному режимі (виявляє ангіоматоз судинної
та м'якої мозкових оболонок і уточнює його внутрішньочереп$
ну локалізацію). У більшості випадків ангіоми мозку знахо$
дяться на тому ж боці, що й ангіоми обличчя з поступовою
кальцифікацією і атрофією мозку в зоні ураження. Для оцін$
ки провідних шляхів і ступеня ураження білої речовини
головного мозку в разі даної патології на мікроструктурному
рівні використовується методика дифузійної тензорної МРТ
[5, 6, 20, 25, 32, 35, 40, 46, 53]. Метод SPECT (однофотонна емі$
сійна комп'ютерна томографія) виявляє вогнища гіперперфу$
зії на ранніх етапах захворювання і вогнища гіпоперфузії — на
пізніх, метод PET (позітронна емісійна томографія), зокрема,
з ізотопом 18$флуородеоксіглюкози (18$FDG PET), виявляє
вогнища гіпометаболізму [4, 9, 30, 33]. При проведенні магніт$
но$резонансної спектроскопії (МРС) вмісту NАА (N$ацетил$
аспартату) в мозку зменшується у випадку енцефалотригемі$
нального ангіоматозу. N$ацетил$аспартат є донором ацетиль$
них груп у процесі синтезу мієліну гліальними клітинами,
його зниження вважається достовірним індикатором нейро$
нальної дисфункції та загибелі нейронів [13, 18, 31, 37].

Диференційна діагностика даної патології проводить$
ся з іншими захворюваннями з групи факоматозів і з вро$
дженими аномаліями розвитку ЦНС.

Лікування енцефалотригемінального ангіоматозу є сим$
птоматичним із використанням протисудомних, нейропро$

текторних препаратів, а також препаратів, що знижують вну$
трішньочерепний і внутрішньоочний тиск. За окремими
показаннями застосовуються методики лазеротерапії, рент$
генотерапії. У випадках резистентних епілептичних нападів
використовуються нейрохірургічні втручання у вигляді:
гемісферектомії, фокальної кортикальної резекції, калльозо$
томії, стимуляції блукаючого нерва [8, 12, 22, 23, 28, 41].

Далі слід навести клінічний випадок пацієнтки 
О., 12 років, яка проходила обстеження та лікування у від$
діленні дитячої психоневрології ДУ «ІПАГ НАМН Укра$
їни» з діагнозом: «Симптоматична епілепсія, часті полі$
морфні напади (міоклонії, складні парціальні напади).
Синдром Стерджа—Вебера. Гіпоплазія полюсу правої
скроневої долі та ангіоматоз оболонок головного мозку в
правій тім'яній ділянці (за даними МРТ)».

Дівчинка госпіталізована зі скаргами на напади полі$
морфного характеру (міоклонії, складні парціальні напади),
частіше напади були у вигляді міоклоній у разі засинання.
Міоклонії виявлялися у вигляді поодиноких міоклоніч$
них посмикувань майже кожного дня або через день 
і могли тривати в межах 20–30 хвилин.

За анамнестичними даними, дівчинка народилася від
другої вагітності (від першої — хлопчик, 19 років, здоро$
вий). Друга вагітність проходила із загрозою переривання в
другому триместрі. Пологи в 38–39 тижнів вагітності, стрім$
кі, природнім шляхом. Маса при народженні становила
3800 г, довжина тіла 54 см, оцінка за шкалою Апгар 
6/6 балів, було обвиття пуповиною навколо шиї (не туго).
Знаходилась на лікуванні у відділенні інтенсивної терапії
новонароджених за місцем проживання з діагнозом: «Гіпо$
ксично$травматичне ураження ЦНС. Набряк мозку. Парез
Ерба праворуч». Подальший розвиток без особливостей.
Спадкові захворювання не виявлялися. В 1,5 року з'явились
напади у вигляді міоклоній рук. Протягом півроку отриму$
вала фенобарбітал (ефект недостатній). Потім на тлі карба$
мазепіну напади почастішали. У подальшому приймала
депакін, топамакс (ефект недостатній), а останнім часом,
перед госпіталізацією до відділення, — леветірацетам.

У неврологічному статусі: функції черепно$мозкових
нервів без особливостей. Орієнтується в часі та місці
перебування. Свідомість не порушена. На питання відпо$
відає чітко. Сухожилкові рефлекси, D=S. Черевні рефлек$
си позитивні. Вогнищева симптоматика, патологічна
рефлекси, координаторні і чутливі розлади не виявлені.

МРТ головного мозку: ангіоматоз оболонок головно$
го мозку в правій тім'яній ділянці (синдром Стерджа—
Вебера), гіпоплазія полюсу правої скроневої долі.

Електроенцефалографія (ЕЕГ): помірні дифузні
зміни регуляторного характеру за рахунок дифузного спо$
вільнення, вираженої дизритмії альфа$ритму, спалахової
гострої тета$асинхронії в тім'яно$скроневих відділах пре$
домінантно ліворуч.

Консультація нейрохірурга: нейрохірургічне лікуван$
ня на момент огляду не показане.

Консультація логопеда$психолога: психологічні відхи$
лення не встановлені. 

Консультація офтальмолога: vis od/os$1,0, оптичні
середовища, очне дно в нормі.

У процесі лікування (нейропротекторна, антисудомна,
метаболічна терапія) проводилася корекція антисудомної
терапії зі збільшенням дози леветірацетаму з розрахунку
до 60 мг/кг маси тіла. Протягом лікування було два напа$
ди у вигляді поодиноких міоклонічних посмикувань про$
тягом кількох секунд у руці. Дівчинка була виписана у
задовільному стані під нагляд невролога та педіатра за
місцем проживання.
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Даний випадок демонструє некласичний варіант
перебігу синдрому Стерджа—Вебера—Крабе—Дімітрі з
відсутністю ангіоматозу обличчя і глаукоми, але наявні$
стю ангіоматозу мозкових оболонок, гіпоплазією полюсу
правої скроневої долі і частими поліморфними нападами.
Дана патологія належить до групи «порушень нейро$
нальної проліферації» зі специфічними структурними

змінами у ЦНС і різноманітними клінічними проявами.
Це підкреслює важливість і необхідність своєчасного
застосування методів нейровізуалізації щодо підтвер$
дження та диференціальної діагностики таких патологіч$
них станів, оскільки від своєчасно встановленого діагно$
зу залежить подальше ведення пацієнтів з указаною
нозологією з раннім медико$генетичним обстеженням.
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ЭНЦЕФАЛОТРИГЕМИНАЛЬНЫЙ АНГИОМАТОЗ (СИНДРОМ СТЕРДЖА—ВЕБЕРА—КРАББЕ—ДИМИТРИ). 
СЛУЧАЙ ИЗ КЛИНИЧЕСКОЙ ПРАКТИКИ
А.А. Шевченко
ГУ «Институт педиатрии, акушерства и гинекологии НАМН Украины», г. Киев, Украина
Резюме. Приведены данные о редкой врождённой патологии из группы факоматозов вследствие нарушения нейрональной пролиферации�энцефа�
лотригеминального ангиоматоза, с рассмoтрением современных клинико�диагностических и лечебных аспектов. Представлено описание некласси�
ческого клинического случая пациентки с данной патологией, проходившей обследование и лечение в отделении детской психоневрологии ГУ 
«ИПАГ НАМН Украины».
Ключевые слова: энцефалотригеминальный ангиоматоз, факоматоз, нарушения нейрональной пролиферации, диагностика, лечение, дети.

ENCEPHALOTRIGEMINAL ANGIOMATOSIS OF STURGE—WEBER—KRABBE—DIMITRI. 
THE CASE FROM CLINICAL PRACTICE
A.A. Shevchenko
SI «Institute of Pediatrics, Obstetrics and Gynecology, NAMS of Ukraine», Kiev, Ukraine
Summary. This paper presents data about rare congenital pathology from the group of the phakomatoses due to violation of neuronal proliferation —
encephalotrigeminal angiomatosis. There were considered modern clinical, diagnostic and curative aspects of this pathology. It was described nonclassical
clinical case of the patient during examination and treatment in the department of children’s psychoneurology of the Institute of Pediatrics, Obstetrics and
Gynecology National academy of medical sciences of Ukraine.
Key words: encephalotrigeminal angiomatosis, phakomatoses, violations of the neuronal proliferation, diagnosis, treatment, children.
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