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Нейрошкірний меланоз — рідкісне захворювання, що належить до групи факоматозів, характеризується наявністю гігантських мела-
ноцитарних невусів на шкірі та меланоцитарною інфільтрацією паренхіми і оболонок мозку, а також високим ризиком неврологічних 
ускладнень і малігнізації.
Мета — проаналізувати відомості сучасної фахової літератури щодо етіології, патогенезу, підходів до діагностики та лікування рідкіс-
ного орфанного захворювання — нейрошкірного меланозу (хвороби Рокітанського); описати клінічні випадки цього захворювання.
Наведено огляд наукової літератури та власний випадок встановлення діагнозу і лікування двох пацієнтів. У першому випадку опи-
сано клінічну історію хлопчика віком 1 рік 4 місяці з нейрошкірним меланозом та аномалією Денді—Вокера, ускладненими частими  
фармакорезистентними епілептичними нападами. У другому випадку — історію хвороби хлопчика віком 14 років з уперше діагносто-
ваним нейрошкірним меланозом, ускладненим прогресуючою обструктивною гідроцефалією та генералізованими тоніко-клонічними 
нападами. Особливої уваги заслуговують МРТ-ознаки, зокрема, специфічні зміни в Т2-зваженому режимі, що виявляє типові ділянки 
гіперінтенсивного сигналу в паренхімі мозку та від твердої оболонки (лептомеланоз).
Саме дані нейровізуалізації з високою імовірністю дають змогу припустити правильний діагноз, скоротивши час і витрати на додаткові 
обстеження. Патогенетичне лікування цього захворювання відсутнє. Для симптоматичного лікування обструктивної гідроцефалії засто-
совують оперативне втручання, а за наявності епілептичних нападів — антиконвульсивну терапію.
Висновки. Наведене клінічне спостереження підтверджує складність діагностичного пошуку при орфанних захворюваннях нервової 
системи. У діагностиці нейрошкірного меланозу ключове місце належить даним об’єктивного огляду та методам нейровізуалізації  
(КТ і МРТ головного та спинного мозку).
Дослідження виконано відповідно до принципів Гельсінської декларації. На проведення досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків дітей.
Автори заявляють про відсутність конфлікту інтересів.
Ключові слова: нейрошкірний меланоз, епілепсія, гідроцефалія, орфанні захворювання, факоматози, синдром Денді—Вокера, 
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Neurocutaneous melanosis (Rokitansky’s disease) as a rare cause of epileptic seizures  
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Neurocutaneous melanosis is a rare disease belonging to the group of phakomatoses, characterized by the presence of giant melanocytic nevi 
on the skin and melanocytic infiltration of the parenchyma and meninges, as well as a high risk of neurological complications and malignancy.
Purpose — to analyze the information of modern specialized literature on the etiology, pathogenesis, approaches to diagnosis and treatment 
of a rare orphan disease — neurocutaneous melanosis (Rokitansky’s disease) and to describe clinical cases of this disease.
A review of the scientific literature and a personal case of diagnosis and treatment of two patients are given. In the first case, the clinical history  
of a boy aged 1 year and 4 months is presented with neurocutaneous melanosis and Dandy—Walker anomaly, complicated by frequent drug-re-
sistant epileptic seizures. In the second case, a description of the medical history of a 14-year-old boy with newly diagnosed neurocutaneous 
melanosis complicated by progressive obstructive hydrocephalus and generalized tonic-clonic seizures is presented. MRI features deserve 
special attention, namely specific changes in the T2-weighted mode, which reveals typical areas of hyperintense signal in the brain parenchyma 
and from the dura mater (leptomelanosis).
It is the neuroimaging data with a high probability that gives reason to assume the correct diagnosis, reducing time and costs for addition-
al examinations. There is no pathogenetic treatment for this disease. For the symptomatic treatment of obstructive hydrocephalus, surgical  
intervention is used, and in the presence of epileptic seizures, anticonvulsant therapy is used.
Conclusions. The given clinical observation confirms the complexity of the diagnostic search for orphan diseases of the nervous system. 
Objective examination data and neuroimaging methods (CT and MRI of the brain and spinal cord) play a key role in the diagnosis of neurocu-
taneous melanosis.
The research was carried out in accordance with the principles of the Helsinki Declaration. The informed consent of the patient was obtained 
for conducting the studies.
No conflict of interests was declared by the authors.
Keywords: neurocutaneous melanosis, epilepsy, hydrocephalus, orphan diseases, phakomatoses, Dandy—Walker syndrome, congenital 
malformations, melanoma, genetic syndromes.
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Раніше ми вже неодноразово зверталися  
до проблеми діагностики і курації фако-

матозів із нейрошкірними проявами (тубероз-
ний склероз, нейрофіброматоз І типу — хвороба 
Реклінгхаузена), проте нові неординарні клініч-
ні випадки, що трапились у нашій практиці, зму-
сили нас повернутися до цієї проблеми [14,15]. 
Мета — проаналізувати відомості сучасної 

фахової літератури щодо етіології, патогенезу, 
підходів до діагностики та лікування рідкісно-
го орфанного захворювання — нейрошкірно-
го меланозу (хвороби Рокітанського); описати 
клінічні випадки цього захворювання.

Нейрошкірні синдроми, або факоматози 
(грец. phakos — пляма, сочевиця) — група за-
хворювань, при яких спостерігається поєднане 
ураження нервової системи, шкірних покривів  
і внутрішніх органів, що виникає внаслідок  
синхронних ембріональних порушень [4].

Нейрошкірний меланоз (НШМ), або хво-
роба Рокітанського — це рідкісне, вроджене  
нейрошкірне захворювання, що характеризуєть-
ся наявністю численних або великих вродже-
них внутрішньошкірних пігментних невусів 
у поєднанні з меланоцитарною інфільтрацією 
різних структур центральної нервової системи 
(ЦНС) [10]. Уперше захворювання описано ве-
ликим чеським патоморфологом C. Rokitansky  
у 1861 р. на прикладі 14-річної дівчинки з поєд-
нанням гігантського вродженого меланоци-
тарного невусу, розумової відсталості та гідро-
цефалії [18]. Термін «нейрошкірний меланоз» 
уперше запропоновано van Bogaert у 1948 р.  
На сьогодні в літературі описано понад 100 ви-
падків захворювання.

Нейрошкірний меланоз не успадковуєть-
ся, виникає спорадично з однаковою частотою 
в осіб обох статей. Захворюваність оцінюється 
приблизно в 1 випадок на 20 тис. новонародже-
них. Відомі лише поодинокі сімейні випадки  
захворювання з імовірно аутосомно-рецесив-
ним характером успадкування [9].

Патогенез захворювання на сьогодні зали-
шається до кінця не відомим. Відповідно до 
загальноприйнятої гіпотези, основною причи-
ною виникнення захворювання вважається по-
рушення розвитку нейроектодерми в ембріо-
нальному періоді. Попередники клітин мелано- 
бластів мігрують із нервового гребеня до шкіри 
та мозкових оболонок, де відбувається їхня  
диференціація в меланобласти та меланоци-
ти. У ЦНС меланоцити присутні в м’якій моз-
ковій оболонці, чорній субстанції та ретикуляр-
ній формації. У шкірі та мозкових оболонках  

відбувається аномальна проліферація мелано-
цитів, що призводить до виникнення пігмент-
них невусів та інфільтрації ЦНС [7,9].

У порушенні диференціювання мелано-
цитів важливу роль відіграє підвищена актив-
ність цитокіна HGF/SF (Hepatocyte growth 
factor/scatter factor), який являє собою розсію-
ючий фактор росту гепатоцитів, який стимулює 
проліферацію, міграцію та морфогенез різних 
типів ектодермальних клітин, у тому числі мела-
ноцитів. Іншою можливою причиною захворю-
вання є патологія рецепторів Met, які містяться  
на мембранах меланоцитів і відповідають за зв’я-
зування HGF/SF. У дослідах виявлено розвиток 
невусів на шкірі та в оболонках мозку в мишей  
з підвищеною активністю HGF/SF [3,20].

Вроджені меланоцитарні невуси (ВМН) — 
це гамартоми, які складаються переважно  
з клональних проліферацій меланоцитів, вини-
кають під час ембріогенезу. Соматичні мутації 
BRAF V600E виявлені в значній частці малих 
ВМН, а також у набутих меланоцитарних неву-
сах і шкірних меланомах [20]. Навпаки, 70–95% 
великих і гігантських ВМН мають соматичні 
мутації в гені NRAS, що призводять до посилен-
ня його функції [5].

У пацієнтів з НШМ мутації NRAS вияв-
лені в численних CMN та уражених ділянках  
меланоцитарної проліферації в ЦНС [5].  
Активація мутацій BRAF або NRAS призводить  
до клітинної проліферації через посилення пе-
редачі сигналів кількома шляхами, зокрема 
мітогенактивованою протеїнкіназою [21].

Уперше клінічні критерії для діагностики 
НШМ запропоновані в 1972 р. Н. Fox [8]:

1) наявність поширених або численних  
пігментних невусів у поєднанні з лептоменінге-
альним меланозом або меланомою;

2) відсутність ознак будь-якого злоякісного 
ураження шкіри;

3) відсутність ознак меланоми в будь-якому 
органі, крім мозкових оболонок.

З часів публікації наведених критеріїв  
у літературі з’явилися повідомлення про мож-
ливість злоякісної трансформації шкірних не-
вусів, а також про випадки метастазування  
в інші органи лептоменінгеальної меланоми,  
що призвело до перегляду критеріїв. Більш  
сучасні діагностичні критерії НШМ запропоно-
вані Kadonaga and Frieden в 1991 р. [10]:

1) наявність невусів великих розмірів або 
множинних вроджених невусів у поєднанні  
з меланоцитарною інфільтрацією мозкових обо-
лонок;
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2) відсутність ознак шкірної меланоми,  
за винятком пацієнтів, у яких гістологічно  
підтверджене доброякісне ураження мозкових  
оболонок;

3) відсутність ознак менінгеальної мелано-
ми, за винятком пацієнтів, у яких гістологічно  
підтверджений доброякісний характер уражен-
ня шкіри.

У 66% пацієнтів з НШМ відзначається один 
або кілька гігантських вроджених меланоцитар-
них невусів, зазвичай розташованих у попере-
ково-крижовій ділянці та покритих волоссям. 
Водночас численні малі та середнього розміру 
невуси, за відсутності хоча б одного гігантсь-
кого, спостерігаються у 34% хворих. Невуси,  
як правило, наявні від народження, хоч і можуть 
розвинутися пізніше протягом життя [9,10].

Меланоцитарні невуси є гіперпігментова-
ними ділянками ураження шкіри з нерівними  
межами, плоскі або з піднятою над рівнем шкіри 
поверхнею. У пацієнтів монголоїдної раси 
нерідко зустрічається так званий «невус Ота» — 
великих розмірів однобічний пігментний невус, 
що локалізується в ділянці іннервації 1 і 2 гілок 
n. trigeminus, захоплюючи кон’юнктиву, склеру 
та райдужну оболонку ока [2].

Гігантськими називають невуси, діаметр яких 
становить не менше 20 см у дорослих, а у ново-
народжених і грудних дітей — не менше 9 см  
у разі розташування на голові і не менше 6 см 
у разі розташування на тілі. Термін «множинні 
невуси» вживають за наявності не менше трьох 
утворень. За даними D.O. de Andrade та співавт., 
серед 289 хворих із гігантським уродженим  
меланоцитарним невусом у 33 (11,4%) осіб від-
значалося ураження ЦНС [6].

Неврологічні прояви НШМ зазвичай  
виникають у новонароджених і немовлят, про-
те іноді можуть не виявлятися до підліткового 
або навіть дорослого віку. Найчастіші невро-
логічні симптоми включають гідроцефалію і,  
як наслідок, — макроцефалію, часті генералізовані  
або фокальні фармакорезистентні епілептич-
ні напади, які дебютують у ранньому віці, за-
тримку психомовленнєвого та моторного роз- 
витку [7,9,10].

Причиною розвитку гідроцефалії вважають 
зниження здатності м’яких мозкових оболо-
нок реабсорбувати ліквор унаслідок інфільтра-
ції меланоцитами. Можливий варіант розвитку 
гідроцефалії внаслідок обтурації меланоцита-
ми Сільвієвого водопроводу. У разі ураження 
стовбура мозку клінічна симптоматика поєднує 
ознаки підвищення внутрішньочерепного тиску, 

ураження черепних нервів. Іноді виникає схиль-
на до прогресування меланоцитарна інфільтра-
ція спинномозкової оболонки, що призводить 
до мієлопатії, радикулопатії, порушень функцій 
тазових органів [21].

Найчастішою ознакою захворювання є епі- 
лептичні напади переважно у вигляді гене-
ралізованих тоніко-клонічних нападів, іноді —  
інфантильних спазмів, що починаються в перші 
місяці життя і супроводжуються ознаками вну-
трішньочерепної гіпертензії та розвитком гідро-
цефалії. У пацієнтів старшої вікової групи ви-
никають зазвичай фокальні напади в поєднанні  
з локальними сенсомоторними розладами, по-
рушеннями мовлення та психіки [23].

Магнітно-резонансна томографія (МРТ)  
дає змогу виявити надмірне накопичення ме-
ланоцитів у мозкових оболонках, що прояв-
ляється підвищенням інтенсивності сигналу  
на Т1-зважених знімках. Найчастіше уражують-
ся базилярна лептоменінгеальна оболонка за-
дньої черепної ямки, спинномозкового каналу, 
рідше — супратенторіальні ділянки оболонок 
мозку [16,19]. Комп’ютерна томографія (КТ)  
головного мозку може мати перевагу над МРТ 
за ідентифікації меланоцитарної інфільтрації 
оболонок.

Ураження паренхіми мозку спостерігаєть-
ся значно рідше за ураження оболонок. Ме-
ланоцитарна інфільтрація проявляється у ви-
гляді ділянок підвищеного на Т1 і зниженого  
на Т2 сигналу, переважно у передніх відді-
лах скроневих часток, мигдалеподібного тіла,  
таламусі та Варолієвому мосту. Вважається, що 
ураження паренхіми мозку спричинене первин-
ною міграцією меланоцитів на ранніх стадіях  
розвитку або зумовлене їхнім подальшим вто-
ринним поширенням просторами Вірхова–
Робіна [13,19].

Частота виникнення злоякісних уражень 
мозкових оболонок, за даними різних ав-
торів, становить близько 50%. Меланома може  
розвиватися з мозкових оболонок у паренхімі 
півкуль або стовбурі мозку [22]. За допомогою 
МРТ складно підтвердити злоякісний харак- 
тер ураження мозку. A.J. Barkovich та спів- 
авт. [1] стверджують, що великі некротичні  
геморагічні вогнища або поширений вазоген-
ний набряк можуть свідчити про наявність зло- 
якісної меланоми.

Нейрошкірний меланоз може поєднуватися  
з іншими нейрошкірними захворювання-
ми, такими як ангіоматоз Штурге–Вебера  
або НФ 1-го типу (хвороба Реклінгхаузена). 
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У літературі є повідомлення про виявлен-
ня НШМ у поєднанні зі спінальною ліпомою, 
арахноїдальною кістою, агенезією мозолистого 
тіла, інтравентрикулярним дермоїдом та інши-
ми аномаліями розвитку ЦНС [1,17,22].

Нерідкісним є поєднання НШМ із різними 
проявами синдрому Денді–Вокера (10–16% ви-
падків). МРТ дає змогу виявити типові ознаки 
патології у вигляді збільшення розмірів великої 
цистерни (cisterna magna), кісти задньої череп-
ної ямки або гіпоплазії черв’яка мозочка [12].

J.N. Kadonaga та співавт. [11] припуска-
ють, що одночасний розвиток синдрому Ден-
ді–Вокера та НШМ не є випадковим. Синдром  
Денді–Вокера може виникати внаслідок  
порушення розвитку як півкуль мозочка,  
так і четвертого шлуночка. Будь-яке по- 
рушення включення судинних сплетінь  
у покрівлю четвертого шлуночка або затримка 
відкриття отвору Мажанді може призводити  
до утворення кісти задньої черепної ям-
ки. Клітини оболонок мозку відіграють важ-
ливу роль у розвитку мозочка. При НШМ  
лептоменінкс містить аномальні менінгеальні 
локальні скупчення меланоцитів, що може по-
рушити розвиток як мозочка, так і четвертого 
шлуночка [1,17,22].

Крім нейрорадіологічних методів дослі- 
дження, підтвердити діагноз НШМ дає змогу 
виявлення меланоцитів у цереброспінальній  
рідині. У 25–33% випадків у спинномозковій 
рідині визначається карциноембріональний  
антиген [7,17].

Необхідне також гістологічне дослідження 
невусів, особливо підозрілих щодо можливої 
злоякісної трансформації [13].

Прогноз при НШМ надзвичайно складний  
і навіть за відсутності розвитку меланоми 
ЦНС залишається несприятливим для життя.  
За наявності неврологічних симптомів про-
гноз несприятливий незалежно від того, чи 
відбудеться злоякісна трансформація в шкірі  
або ЦНС. Близько 50% хворих помирають про-
тягом трьох років після появи неврологічних 
симптомів. Поєднання із синдромом Денді–
Вокера має особливо несприятливий перебіг.  
У таких пацієнтів швидко прогресує невроло-
гічна симптоматика, що призводить до загибелі 
до 4-річного віку [7,17,19].

Лікування НШМ симптоматичне. При гідро-
цефалії проводять лікворошунтуючі оператив-
ні втручання. Вибір протиепілептичної терапії 

при епілептичних нападах залежить від їхнього 
типу [21,23].

Можливість лікування вроджених невусів 
залишається дискусійним питанням. Їхня зло- 
якісна трансформація розвивається у 5–15% хво- 
рих, у зв’язку з чим деякі дерматологи реко-
мендують профілактичну резекцію. Променева  
та хіміотерапія не поліпшують прогноз захво-
рювання [22].

Для ілюстрації наведено клінічні спостере-
ження дітей з поєднанням НШМ і резистент-
них до протисудомної терапії епілептичних  
нападів. 

Дослідження виконано відповідно до прин-
ципів Гельсінської декларації. На проведення 
досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків дітей.

Клінічний випадок 1
Хлопчик М., віком 1 рік 4 місяці, госпіталізо-

ваний до відділення зі скаргами на часті гене-
ралізовані тоніко-клонічні епілептичні напади, 
під час яких виникало короткочасне апное та 
ціаноз обличчя. Напади відзначалися з часто-
тою 2–4 рази на добу (максимум — 6 нападів) 
тривалістю до 1 хвилини.

З анамнезу відомо, що дитина народилася 
від І вагітності, яка перебігала з раннім гесто-
зом у І триместрі (нудотою та блюванням у ма-
тері). Ультразвукове дослідження (УЗД) під час 
вагітності проводилося тричі: за результатами 
першого та другого УЗД патології не виявлено, 
а за даними третього УЗД (у 34–35 тижнів ва-
гітності) виявлено маловоддя. Пологи відбули-
ся в термін 37–38 тижнів, шляхом не планового 
кесаревого розтину з приводу кровотечі внаслі-
док відшарування плаценти. Хлопчик народив-
ся з ознаками внутрішньоутробної гіпотрофії 
(маса тіла при народженні — 2580 г, зріст —  
38 см, окружність голови — 33 см). Закричав од-
разу. Не смоктав самостійно. Виписаний із по-
логового будинку на 7-му добу. Від народження 
на шкірі тулуба, кінцівок і голови відзначали-
ся численні пігментні невуси, частково вкриті  
волоссям. На шкірі нижньої частини спини був 
гігантський невус діаметром понад 20 см.

Початок епілептичних нападів відмічено  
у віці 2 місяців, за 2 тижні після щеплення 
БЦЖ. Водночас відзначено збільшення діаме-
тра голови. Дитині проведено МРТ, за резуль-
татами якого виявлено МРТ-ознаки синдрому 
Денді–Вокера (внутрішньої відкритої гідро-
цефалії, гіпоплазії черв’яка та гемісфер мозоч-
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ка), зменшення обсягу лобних часток мозку. 
Окружність голови на той час — 43 см. У 3 міся-
ці виконано лікворошунтуючу операцію, після  
чого близько 1 тижня напади не відзначалися. 
У віці до 5 місяців дитині не призначено про-
тисудомного лікування, а з 5-місячного віку 
призначено фенобарбітал по 0,005 г 5 разів/ 
добу, через 2 місяці дозу препарату зменшено  
до 0,005 г 2 рази/добу.

Неврологічний статус на момент госпіталі-
зації. Дитина у свідомості. Окружність го-
лови — 44 см. Окружність грудної клітки —  
45 см. На шкірі тулуба, кінцівок і голови — 
численні невуси діаметром до 20 см, частко-
во вкриті волоссям (рис. 1). На шкірі нижньої 
частини спини — гігантський невус діаметром  
до 20 см. Очні щілини сформовані правильно, 
зіниці круглої форми, симетричні. Фотореак-
ція жива, співдружня. Відзначається «готич-
не» піднебіння, деформація лівої вушної рако-
вини. Язик у роті розташований по середній 
лінії. Функції черепних нервів — без патології. 
Слідкує за предметом, реагує на матір, посмі-
хається. Бере предмети в руки. Голову утримує.  
На животі піднімає голову, не сидить самостій-
но та не сідає. Реакція опору відсутня. М’язо-
вий тонус дифузно знижений. Сухожильні реф-
лекси живі, D=S. Симптом Бабінського з двох 
боків позитивний. Черевні рефлекси виклика-
ються, D=S. Менінгеальні симптоми відсутні.

У клініці дитині проведено клініко-лабо-
раторні та інструментальні методи обстежен-
ня: загальний та біохімічний аналізи крові, за-
гальний аналіз сечі, коагулограму, аналіз крові 
на рівень лактату та пірувату, електрокардіо-
графію (ЕКГ), ехокардіографію, УЗД органів 
черевної порожнини. Суттєвих відхилень  
від норми не виявлено.

На МРТ виявлено ознаки внутрішньої від-
критої гідроцефалії та синдрому Денді–Во-
кера (гіпоплазія півкуль і черв’яка мозочка,  
збільшення 4-го шлуночка, високе стояння па-
латки мозочка), стан після лікворошунтуючої 
операції.

За результатами МРТ-ангіографії відмічено 
множинну судинну патологію (венозні ангіоми, 
венозні мальформації, гіпоплазія та звивистість 
судин) — помилково прийнято за судинну пато-
логію накопичення меланоцитів (рис. 2).

На електроенцефалограмі (ЕЕГ) виявлено 
дифузне вповільнення фонової активності. За-
реєстровано періодичне регіональне вповіль-

нення фонової активності в задньоцентральних 
відведеннях справа, повільні хвилі періодично 
мали загострену форму.

Дитині відкореговано протисудомну те-
рапію: скасовано фенобарбітал і призначено  
леветирацетам у початковій дозі 25 мг/кг, по-
ступово збільшуючи дозу до 60 мг/кг/до-
бу. Крім того, призначено нейропротекторну  
та нейрометаболічну терапію: вітамін В6, бур-
штинову кислоту, L-карнітин, магній.

За час перебування у відділенні відмічено 
позитивну динаміку стану дитини: зменшення 
частоти епілептичних нападів, поліпшення пси-
хоемоційного розвитку дитини.

Дитину виписано з клініки з діагнозом  
«Множинні вроджені вади розвитку: синдром 
Денді–Вокера, нейрошкірний меланоз, нена-
пружена внутрішня гідроцефалія, множинні 
стигми дисембріогенезу (готичне небо, дефор-
мація вушної раковини). Нейрометаболічна 
епілептична енцефалопатія з частими генералі-
зованими резистентними до протисудомної те-
рапії нападами. Груба затримка статокінетич-
ного та психоемоційного розвитку. Стан після 
лікворошунтуючої операції».

Клінічний випадок 2
Хлопчик Д., віком 14 років, переведений  

з нейрохірургічного відділення до відділення 
психоневрології зі скаргами на наростаючий 
біль у грудній клітці, животі та в лобній ділян-
ці голови, що посилюється під час ходьби, часті 
генералізовані тоніко-клонічні епілептичні  
напади, що вперше виникли після оперативно-
го втручання.

З анамнезу відомо, що хлопчик народився 
від І вагітності, яка перебігала без ускладнень. 
УЗД під час вагітності проводилося тричі: па-
тології не виявлено. Пологи І, відбулися на  
40–41-му тижні, шляхом планового кесарево-
го розтину, маса тіла при народженні — 4350 г, 
зріст — 55 см. За шкалою Апгар — 8 балів. Ви-
писаний з пологового будинку на 3-тю добу.  
Зростав і розвивався відповідно до віку. Алер-
гічний та сімейний анамнез не обтяжений.

Від народження наявний гігантський не-
вус у грудинно-поперековій ділянці темно-ко-
ричневого кольору, не виступає над поверхнею 
шкіри, має неправильні краї (рис. 3). Уперше 
за три місяці до госпіталізації, після тренуван-
ня з тхеквондо, з’явилися скарги на порушен-
ня сну та наростаючий біль у лобній ділянці,  
неприємні відчуття в лівому оці. У зв’язку  
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зі скаргами звернувся до офтальмолога, який 
виявив набряк диску зорового нерва лівого 
ока. У подальшому наростали скарги на голов-
ний біль і порушення сну, згодом приєдналися 
скарги на блювання 1 раз/добу. Сімейний лікар 
запідозрив ротавірусну інфекцію, яку лікував  
у домашніх умовах. За кілька діб стан поліп-
шився, проте після заняття з тхеквондо хлопець 
прийшов додому і поскаржився на біль у груд-
ній клітці, після чого стався передсинкопальний 

стан. Хлопця госпіталізовано до нейрохірургіч-
ного відділення, де встановлено діагноз: «Вро- 
джена вада розвитку: тератома спинного мозку 
на рівні Th6». Проведено оперативне втручання  
з приводу видалення дермального синуса, сті-
нок кісти, усунення фіксації спинного мозку.

Патогістологічне дослідження: морфологіч-
на та імуногістологічна картина свідчать на ко-
ристь менінгеальної меланоцитоми, Lowgrade, 
ICD-0 code 8728/1 (рис. 4).

Рис. 1. Пацієнт М., віком 1 рік 4 місяці. Множинні середні та гігантські гіперпігментні невуси на шкірі живота, спини, сідниць, 
нижніх кінцівок. На шкірі нижньої частини спини — гігантський невус діаметром до 20 см

Рис. 2. Пацієнт М., віком 1 рік 4 місяці. КТ головного мозку. Вогнища підвищеної 
щільності мозкової речовини в проєкції Варолієвого моста та лівої скроневої част-
ки, обумовлені локальним скупченням меланоцитів (клінічно — нейрошкірний ме-
ланоманоз). МРТ-ознаки варіанта аномалії Денді—Вокера

Рис. 3. Пацієнт Д., віком 14 років. Гігантсь-
кий невус у грудинно-поперековій ділянці 
темно-коричневого кольору, не виступає 
над поверхнею шкіри, має неправильні краї
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Неврологічний огляд. Дитина у свідомості. 
Когнітивний розвиток відповідає вікові.  
На огляд реагує адекватно, сидить і тримає 
правою рукою за правий відділ грудної клітки, 
стогне. Зіниці округлі, D=S, ністагм горизон-
тальний, рухи очних яблук не обмежені, фо-
тореакція жвава. Обличчя симетричне. Язик у 
порожнині рота по середній лінії. Ковтання та 
фонація не порушені. М’язова сила — 5 балів. 
М’язовий тонус нормостенічний, D=S. Сухо-
жильні рефлекси живі, D=S. Чутливість не по-
рушена. Черевні рефлекси викликаються, D=S. 
Патологічні рефлекси негативні. Патологія збо-
ку тазових органів не виявлена. У позі Ромберга 
стійкий. Менінгеальні симптоми негативні.

У клініці дитині проведено клініко-лабора-
торні та інструментальні методи обстеження.

ЕЕГ за європротоколом. Помірні дифузні не-
специфічні зміни у вигляді дезорганізації та 
періодичного дифузного вповільнення фонової 
активності. Періодичне регіональне вповіль-
нення фонової активності в задньоскроневих 
відведеннях справа, повільні хвилі періодично 
мали загострену форму. Епілептифорні зміни 
не відмічені.

ЕЕГ тривалістю 3 години. Виявлено зміни 
біопотенціалів головного мозку епілептифор-
много характеру та у вигляді дифузного періо-
дичного уповільнення основної активності. Ре-
гіональне продовження вповільнення в правих 
скроневих відведеннях. Регіональні комплек-
си гостра-повільна хвиля частотою 1,6–2,5 Гц  
та амплітудою до 120 мкВ у правих скроне-
вих відведеннях у складі продовженого ре-
гіонального вповільнення. Фотостимуляція  
та гіпервентиляція впливають на епілептифор-
мну активність у вигляді підвищення її індек-
су. Зафіксовані зміни самопочуття пацієнта не 
супроводжуються синхронними патологічними 
змінами ЕЕГ. Напади не зареєстровані.

МРТ головного мозку за епіпротоколом. Бага-
товогнищевий процес лобних і тім’яних часток, 
імовірно, запального ґенезу або обумовлений 
мікроангіопатією. Структура обох гіпокампів 
не змінена.

МРТ головного мозку та усіх відділів хребта 
з контрастуванням. Стан після оперативно-
го видалення інтрадурального утвору на рівні 
Th6, усунення фіксації спинного мозку, дре-
нування арахноїдальних кіст у задніх відділах  

Рис. 4. Хлопчик Д., віком 14 років: А — загальна гістоархітектоніка біоптату об’ємного утворення оболонок спинного мозку на 
рівні Th6; скупчення меланоцитів; забарвлення гематоксилін-еозином ×250; Б — позитивна реакція з антитілами до мелано-
сом; збільшення ×800; В — загальна будова проліферату, характер розподілу меланоцитів (ділянки дифузного розташування); 
забарвлення гематоксилін-еозином, ×250; Г — загальна будова проліферату, характер розподілу меланоцитів (ділянки фокаль-
ного розташування); забарвлення гематоксилін-еозином, ×800; Д — імунопозитивні клітини з антитілами до меланосом; до-
забарвлення гематоксиліном, ×150; Е — проліферативна активність: імунопозитивні клітини (поодинокі) з антитілами до Кі-67; 
дозабарвлення гематоксиліном, ×250
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дурального мішка. МРТ-ознаки злукового про-
цесу в оболонках спинного мозку та дуральному 
мішку на рівні C4-Th12, з огляду на дані клініки 
та анамнезу, як наслідок хронічного арахно- 
їдиту, імовірно, спровокованого нейрошкір-
ним процесом (меланозом оболонок у рамках 
Congenital giant pigmented hair nevus), з негатив-
ною МРТ-динамікою порівняно з даними попе-
редніх МРТ-досліджень, розвитком внутріш-
ньої гідроцефалії та енцефалопатії (рис. 5).

Консультація офтальмолога: застрійний 
диск зорового нерва, двобічно. Проведено  
оптично когерентну томографію.

Консультація дерматолога: вроджений тер-
мальний меланоцитоз спини, обмежений.

Консультація кардіолога: даних про ваду  
серця і патологію міокарда немає.

Допплерографія судин нирок: допплероме-
тричні ознаки підвищення резистентності су-
динах нирок не виявлені.

Дитину переведено до ДУ «Інститут ней-
рохірургії імені акад. А.П. Ромоданова» з 
діагнозом: «Нейрошкірний меланоз Рокітансь-
кого, стан після видалення тератоми з мелано-
цитозом на рівні Th6. Судомний синдром. Вну-
трішня гідроцефалія».

Отже, у пацієнта діагноз НШМ встановлено 
лише після розвитку ускладнень, обумовлених 
дисемінацією процесу після оперативного втру-
чання на спинному мозку. Поширення мелано-
цитарних клітин до оболонок головного мозку 
призвело до розвитку оклюзійної гідроцефалії. 
У подальшому дитині проведено лікворошун-
туючу операцію (вентрикулоперитонеальне 
шунтування), після якої зникли епізоди вира-
женого головного болю, наростаючого болю  
в грудній клітці, животі та блювання. На даний 
момент отримує протиепілептичну терапію, то-
пірамат у терапевтичній дозі, епілептичні на-
пади відсутні. Наведений клінічний випадок 
показує необхідність раннього обстеження ді-
тей з гігантським меланоцитарним невусом на  
наявність проявів НШМ (КТ оболонок голов-
ного мозку з контрастуванням, генетичне тесту-
вання).

Обговорення
Описані клінічні випадки показують полі-

морфізм вікового дебюту, клінічних симптомів, 
перебігу та прогнозу НШМ у дітей. Нами про-
ведено зіставлення клінічних особливостей  
перебігу НШМ у пацієнтів, яких ми спостері-
гали в клініці, з даними літератури (табл.).  

Рис. 5. Пацієнт Д., віком 14 років. МРТ головного мозку (А) та всіх відділів хребта (Б) з контрастуванням. Стан після оператив-
ного видалення інтрадурального утвору на рівні Th6, усунення фіксації спинного мозку, дренування арахноїдальних кіст у задніх 
відділах дурального мішка. МРТ-ознаки злукового процесу в оболонках спинного мозку та дуральному мішку на рівні C4-Th12, 
з огляду на дані клініки та анамнезу, як наслідок хронічного арахноїдиту, імовірно, спровокованого нейрошкірним процесом 
(меланозом оболонок у рамках Congenital giant pigmented hair nevus), з розвитком внутрішньої гідроцефалії та енцефалопатії 
(T1- і Т2-зважені зображення)
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Таблиця
Особливості перебігу нейрошкірного меланозу в обстежених дітей  

та за даними літератури [1–3,5,7,9,13,16,17,20–22]

Ознаки Літературні дані Пацієнт 1 Пацієнт 2
Перинатальний 
період

Часто мертвонародження 
або діти гинуть протягом 
перших місяців життя

Пізній гестоз під час вагіт-
ності, маловоддя  
на 34–35-му тижні 

Без особливостей

Вік появи невроло-
гічних ускладнень

Перші 2–3 роки життя 1 рік 4 місяці 14 років

Шкірні зміни Великі або множинні невуси 
коричневого кольору з 
плоскою або сосочковою 
поверхнею, чіткими межами 
та гіпертрихозом

Множинні середні та гігант-
ські гіперпігментні невуси на 
шкірі  живота, спини, сідни-
ць, нижніх кінцівок. На шкірі 
нижньої частини  
спини — гігантський невус 
діаметром до 20 см

Гігантський невус у грудинно-попе-
рековій ділянці темно-коричневого 
кольору, не виступає над поверхнею 
шкіри, має неправильні краї

Нервово-психічний 
розвиток

Переважно без затримки Відставання в психомотор-
ному розвитку

Без затримки

Перші клінічні сим-
птоми

Поліморфні Часті генералізовані 
тоніко-клонічні напади

Застійний диск зорового нерва, 
біль у грудній клітці, животі та в лоб-
ній ділянці голови, нудота, генералі-
зовані тоніко-клонічні епілептичні 
напади

Наявність аномалії 
Денді–Вокера

У 10% пацієнтів Так Ні

Гіпертензій-
но-гідроцефаль-
ний синдром

Головний: дратівливість, 
сонливість, блювання, 
ригідність потиличних м’язів 
і набряк дисків зорових 
нервів

Розвинувся після 3 років Розвинувся після 14 років

Епілептичні напади Поліморфізм епілептичних 
нападів: фокальні і вто-
ринно-генералізовані з 
позитивною відповіддю на 
монотерапію або з рези-
стентністю

Генералізовані тоніко-клоніч-
ні напади. Дифузне вповіль-
нення фонової активності 
на ЕЕГ

Генералізовані тоніко-клонічні 
напади. Судомні напади у структурі 
симптому епілепсії або декомпен-
сація гіпертензійного синдрому, що 
є тригером судомного синдрому.
Регіональне продовження вповіль-
нення у правих скроневих відве-
деннях. Регіональні комплекси 
гостра-повільна хвиля частотою 
1,6–2,5 Гц та амплітудою до 120 мкВ 
у правих скроневих відведеннях

МРТ головного та 
спинного мозку

Вогнища гіпер- або ізоін-
тенсивного сигналу на Т1 
у паренхімі та оболонках 
мозку

Вогнища підвищеного 
МРТ-сигналу в проєк-
ції Варолієвого моста та 
лівої скроневої ділянки, 
обумовлені відкладенням 
меланоцитів у рамках НШМ. 
МРТ-ознаки варіанта  
Денді–Вокера

Багатовогнищевий процес у лобних 
і тім’яних частках із розвитком 
внутрішньої гідроцефалії та енцефа-
лопатії. МРТ-ознаки злукового про-
цесу в оболонках спинного мозку та 
дуральному мішку на рівні C4-Th12, 
з огляду на дані клініки та анамнезу, 
як наслідок хронічного арахноїдиту, 
імовірно, спровокованого ней-
рошкірним процесом (меланозом 
оболонок)

Неврологічний 
статус

Ураження краніальних 
нервів, сенсорно-моторний 
дефіцит, порушення функції 
кишечника та сечового 
міхура

Відставання в психомотор-
ному розвитку

Вогнищевої патології немає

Особливості про-
гресування

Швидко — при малігнізації 
невусів,
повільно — за безсимптом-
ного перебігу

Досягнуто стабілізації клініч-
ної картини. Після 3 років 
прогресування процесу з 
розвитком гідроцефалії та 
летальним наслідком

Досягнуто стабілізації клінічної 
картини

Відповідь на 
протиепілептичну 
терапію

Ефективного лікування не-
має. Тимчасовий ефект від 
гормонотерапії

Позитивна відповідь на 
леветирацетам

Позитивна відповідь на топірамат

Оперативне ліку-
вання

Вентрикуло-перитонеальне 
шунтування (лікворошун-
туючу операцію) з метою 
корекції гіпертензійного 
синдрому

Проведено лікворошунтуючу 
операцію

Проведено лікворошунтуючу опе-
рацію
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Referenсеs/Література

Ознаки Літературні дані Пацієнт 1 Пацієнт 2
Результати пато-
гістології

Лептомеланоцитоз оболо-
нок мозку, наявність малігні-
зації процесу 

Не проведено Морфологічна та імуногістологічна 
картина свідчать на користь менін-
геальної меланоцитоми, Lowgrade, 
ICD-0 code 8728/1

Прогноз Виживання — близько  
3 років. Без малігнізації про-
гноз більше сприятливий

Несприятливий Відносно сприятливий

Серед відмінностей звертає на себе увагу  
патогенез епілептичних нападів в обстежених 
пацієнтів з НШМ. У першої дитини вони ви-
никли внаслідок меланоцитарної інфільтрації 
паренхіми та оболонок мозку, у другої дитини 
розвинулися симптоматичні напади, імовірно, 
пов’язані з декомпенсацією внутрішньочереп-
ної гіпертензії, які не можна повною мірою вва-
жати епілепсією в структурі НШМ.

Висновки
Нейрошкірний меланоз є рідкісним за- 

хворюванням із групи факоматозів. Своє- 
часна діагностика та рання симптоматична  
терапія дають змогу підвищити якість і три-
валість життя пацієнтів. Під час огляду ди-
тини лікар незалежно від спеціальності має  
роздягнути дитину та оглянути шкірні покри-
ви з метою виявлення ознак нейрошкірного за-
хворювання. Зрозуміло, що не кожний невус  
є проявом нейрошкірного меланозу, але про це 
захворювання завжди слід пам’ятати, особли-

во звертаючи увагу на гігантські або множинні  
невуси.

Нейрошкірний меланоз залишає фахівцям ба-
гато питань і труднощів у зв’язку з відсутністю ві-
домостей про ключові ланки патогенезу розладу. 
Можливість лікування вроджених невусів зали-
шається дискусійним питанням. Потрібно пам’я-
тати про ризик дисемінації та малігнізації проце-
су після хірургічних втручань на невусах. Хірур-
гічне втручання неможливе внаслідок дифузної 
інфільтрації нервової системи меланоцитами. 
Променева та хіміотерапія не поліпшують про-
гноз захворювання. Проводять тільки симптома-
тичну терапію з корекцією гідроцефального син-
дрому шляхом лікворошунтуючої операції.

Отже, захворювання характеризується різ-
новіковим дебютом, поліморфною клінічною 
картиною, багатогранною відповіддю на тера-
пію і варіабельністю прогнозу залежно від на-
явності дисемінації та малігнізації процесу.

Автори заявляють про відсутність конфлік-
ту інтересів.

Продовження таблиці
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