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Резюме

Неуклонно растущий интерес к изучению генетических аспектов эндокринных заболеваний обусловлен не столько поиском новых патоло-

гий, сколько стремлением разработать методы ранней диагностики, а также необходимостью подбора оптимального алгоритма лечения 

и наблюдения пациентов. Хоть 20% пациентов с синдромом фон Гиппеля-Линдау и не имеют семейного анамнеза заболевания, в рамках 

данной патологии наследственная предрасположенность более закономерна и сопряжена с определёнными фенотипическими проявления-

ми. Несмотря на неагрессивное течение, относительная непредсказуемость манифестации компонентов синдрома и отсутствие регулярного 

динамического контроля могут повысить риск осложнений хирургического лечения и стать причиной инвалидизации в раннем возрасте. 

Представленный клинический случай отражает необходимость мультидисциплинарного подхода к ведению пациента c синдромом фон 

Гиппеля-Линдау. Персональные медицинские данные публикуются с письменного согласия пациента.
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Abstract

The steadily growing interest in studying of endocrine genetics is driven not only by the search for new pathologies but also by the most pressing need 

to develop methods for early diagnosis, treatment and management of patients. Though 20% of all the patients with von Hippel-Lindau syndrome 

do not have a family history of the disease; a genetic basis is a natural characteristic of the disease and determinates a phenotype. Despite the non-

aggressive course, in general, a relative unpredictability of the syndrome signs onset and the lack of regular monitoring can increase the risk of surgery 

complications and cause a disability at a young age. The presented clinical case shows the need for a multidisciplinary approach to management of 

the patients with von Hippel-Lindau syndrome.
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Anti-VEGF — ингибиторы факторов роста эндотелия сосудов, VHL-синдром, VHL — синдром фон Гиппеля-Линдау, КТ-компьютерная 
томография, МИБГ — 123I-MIBG, метайодбензилгуанидин, МРТ-магнитно-резонансная томография, ПКР — почечно-клеточный рак, 
ПЭТ — позитронно-эмиссионная томография, РФП — радиофармпрепарат, УЗИ — ультразвуковое исследование, ФГБУ НМИЦЭ — 
Федеральное государственное бюджетное учреждение «Национальный медицинский исследовательский центр эндокринологии» Мин-
здрава России, ЦНС — центральная нервная система

Актуальность

Синдром фон Гиппеля-Линдау представляет собой 
факоматоз с аутосомно-доминантным типом на-
следования, проявляющийся формированием ан-
гиоматозных, ангиоретикулематозных и кистозных 
образований сетчатки глаз, центральной нервной 
системы и внутренних органов. В основе патогене-
за лежит мутация в участке 3р25-26, где локализован 
ген-супрессор опухолевого роста VHL. Продукт му-
тировавшего гена приводит к сверхрегулированию 
генов, индуцирующих системную гипоксию, уско-
ряющих ангиогенез, инициирующих аномальный 
рост капилляров и формирование мультисистемных 
новообразований, обладающих доброкачественным 
и, реже, злокачественным потенциалом [1]. В зави-
симости от клинических проявлений в рамках VHL-
синдрома выделяются два фенотипа: тип 1 протека-
ет без феохромоцитомы, включает в себя ангиомы 
(сосудистые опухоли) сетчатки глаза, гемангиобла-
стомы, почечно-клеточный рак (ПКР), панкреати-
ческие, почечные и селезёночные кисты, солидные 
панкреатические опухоли, реже аденокарциномы, 
цистаденомы эпидидимуса и опухоль эндолимфа-
тического мешочка; тип 2 — с феохромоцитомой, 
подразделяется на подтипы: 2А — с низким риском 
рака почки, 2B — с высоким риском рака почки, 
2С — представлен только феохромоцитомой [2-4]. 
Благодаря успехам генетического тестирования, 
верификация мутаций стала доступной, вследствие 
чего обеспечивается своевременная диагностика 
и медицинское вмешательство, предупреждающие 
инвалидизацию и смерть в молодом возрасте от 
VHL-синдрома. Однако последующее ведение па-
циента требует мультидисциплинарного подхода 
в целях активного мониторинга компонентов за-
болевания и выявления «спящих» опухолей, потен-
циально обладающих агрессивным ресурсом (мета-
стазирование, компрессионный синдром). В данной 
статье мы приводим описание клинического случая 
пациента с синдромом фон Гиппеля-Линдау 2 типа, 
демонстрирующего сложность динамического ве-
дения пациента с данной патологией, несмотря на 
классическую закономерность эволюции его состав-
ляющих. 

Описание 
клинического случая

Пациент Б., 25 лет впервые поступил в отдел тера-
певтической эндокринологии ФГБУ «НМИЦ эн-
докринологии» Минздрава России в мае 2017 года 

с жалобами на боли в сердце, ощущение сердцеби-
ения, слабость, тошноту, рвоту, снижение аппетита 
до отвращения к пище, ухудшение сна. Из анамнеза 
известно, что с 2005 года (с возраста 14 лет) отмечал 
эпизодическое повышение артериального давления 
до 160/100 мм рт.ст., сердцебиения, в связи с чем 
осенью 2006 года был госпитализирован в отделе-
ние детской эндокринологии ЭНЦ РАМН для ис-
ключения эндокринной причины гипертензии. При 
расспросе пациента и родственников выяснено, что 
у бабушки (матери отца) в 1968г (в возрасте 24 лет) 
диагностирована двусторонняя феохромоцитома 
надпочечников с метастазированием (по поводу ко-
торого проводилась рентгенотерапия без положи-
тельного эффекта, оперативное лечение), в 1984г — 
параплегия нижних конечностей (при МРТ — мно-
жественные образования спинного мозга). В 1996г 
отец пациента оперирован по поводу двусторонней 
феохромоцитомы надпочечников, а в 2005г с появ-
лением неврологической симптоматики (боли, паре-
стезии) в нижних конечностях при дообследовании 
выявлены гемангиобластомы спинного мозга (впо-
следствии манифестирующие развитием стойкого 
тетрапареза), по данным генетического исследова-
ния — мутация Trp157Ile в экзоне 3 гена VHL. Учи-
тывая отягощенный наследственный анамнез с по-
следовательными проявлениями множественного 
опухолевого роста и сердечно-сосудистых событий, 
в целях генетической верификации заболевания ме-
тодом полимеразной цепной реакции и последую-
щего секвенирования по Сэнгеру был проведен ана-
лиз нуклеотидной последовательности экзона 3 гена 
VHL: выявлена гетерозиготная мутация Trp157Ile 
в экзоне 3 гена, подтверждающая наличие у пациен-
та вышеупомянутого синдрома. Наряду с этим по ре-
зультатам комплексного обследования диагностиро-
вано образование правого надпочечника размерами 
1,5×1,4×1,1 см, с преимущественно характерным для 
синдрома фон Гиппеля-Линдау норадреналиновым 
типом секреции: повышение норметанефрина — 
673 мкг/сут (при норме 35-445 мкг/сут), при нор-
мальном уровне метанефрина 167 мкг/сут (норма 
25-312 мкг/сут). Для исключения вненадпочечнико-
вого расположения параганглиомы была проведена 
сцинтиграфия с 123 I-МIBG по результатам кото-
рой очаг аномального накопления РФП отмечался 
только в правой супраренальной области. При УЗИ, 
МРТ органов брюшной полости и почек, а также 
сцинтиграфии, левый надпочечник был интактен. 
При офтальмологическом осмотре выявлены: анги-
оматозный узел в нижне-наружном квадранте сет-
чатки левого глаза, ангиоматозный узел в нижне-на-
ружном квадранте и зоне экватора сетчатки право-
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го глаза, в связи с чем пациенту был проведен сеанс 
лазерной фотокоагуляции. Данных МРТ мозга не 
представлено. Таким образом, на основании клини-
ческой картины, результатов генетического и лабо-
раторно-инструментального исследований оконча-
тельный клинический диагноз был сформулирован 
следующим образом: синдром фон Гиппеля-Линдау. 
Феохромоцитома правого надпочечника. Гемангио-
мы сетчатки обоих глаз. После предоперационной 
подготовки доксазозином в дозе 8 мг/сутки с до-
стижением стабильных показателей гемодинамики 
(АД в пределах 120/70-80 мм рт.ст.) 08.04.2007 в хи-
рургическом отделении ФГБУ НМИЦЭ пациенту 
была выполнена правосторонняя лапароскопиче-
ская адреналэктомия с опухолью, без формирования 
надпочечниковой недостаточности впоследствии. 
После выписки пациент продолжил наблюдаться 
в клинике микрохирургии глаза им. С.Н. Федорова, 
где неоднократно проводилась лазерокоагуляция 
сетчатки по поводу новообразованных гемангиобла-
стом (без субъективного ухудшения зрения). В 2008г 
при проведении МРТ головного и спинного мозга 
выявлены очаговые образования мозжечка, шейно-
го, грудного отделов спинного мозга, по поводу чего 
в Германии получил 2 сеанса Сyberknife в 2008г и в 
2013г. С 2014 года впервые отметил появление эпи-
зодов сердцебиения, повышенную потливость. При 
проведении МРТ органов брюшной полости выяв-
лено образование левого надпочечника размерами 
2,7×2,3×2,5 см с характерным для феохромоцитомы 
гиперинтенсивным на Т2-взвешенных изображени-
ях сигналом (по отношению к ткани надпочечника); 
при гормональном исследовании подтверждена ги-
персекреция метилированных катехоламинов в су-
точной моче, в связи с чем в апреле 2015г в хирур-
гическом отделении пациенту была выполнена ле-
восторонняя адреналэктомия. При гистологическом 
исследовании препаратов надпочечников от 2007г 
и от 2015г выявлена аналогичная картина: ткань над-
почечников с гиперплазией и узловой перестройкой 
коркового слоя. В мозговом слое надпочечников об-
наружена опухоль из крупных полиморфных клеток 
с гиперхромными ядрами и ядерными включениями 
со смешанным характером роста: альвеолярным, об-
разующим, в основном, крупные гнезда, переходя-
щим в диффузный, без признаков прорастания кап-
сулы. В центральных отделах опухоли определялись 
кровоизлияния (рис. 1-3). 
Выполнено иммуногистохимическое исследование 
на срезах с парафиновых блоков в автоматическом 
режиме в иммуностейнере Bond max Leica с антите-
лами к хромогранину А, синаптофизину, S100, Ki-67. 
По его результатам подтверждена диффузная пози-
тивная реакция с антителами против хромогранина 
А и синаптофизина (рис. 4), что доказывает нейро-
эндокринную природу образований; отрицательная 
реакция с маркерами коркового слоя надпочечника: 
белками меланом А и альфа-ингибином; отмечена 
позитивная реакция с антителами против S-100 

(рис.5), однако индекс пролиферации Ki-67 составил 
менее 1 %, что в сумме прямо указывает на низкий 
злокачественный потенциал обеих опухолей.
В послеоперационном периоде была назначена за-
местительная терапия надпочечниковой недоста-
точности гидрокортизоном 60 мг/сутки. После вы-
писки, по месту жительства пациент самостоятельно 

Рисунок 1. Микропрепарат. Феохромоцитома 
правого надпочечника. Окраска гематоксилином 
и эозином, ×100
Figure 1. Pheochromocytoma of the right adrenal gland. 
Stained with hematoxilin and eosin. Magnification 100×

Рисунок 2. Микропрепарат. Феохромоцитома 
левого надпочечника. Окраска гематоксилином 
и эозином, ×100.
Figure 2. Pheochromocytoma of the left adrenal gland. 
Stained with hematoxilin and eosin. Magnification 100×

Рисунок 3. Позитивная реакция опухолевых клеток 
с синаптофизином ×100.
Figure 3. Positive reaction of tumor cells with 
synaptophysin. Magnification 100×
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корректировал дозу препарата, к врачу не обращал-
ся. С ноября 2016г возращение приступов сердцеби-
ения и потливости, сохраняющиеся несмотря на уве-
личение дозы гидрокортизона. С апреля 2017г при-
соединились боли в сердце сжимающего характера, 
по поводу чего кардиологом по месту жительства 
назначен калия + магния аспарагинат 4 таблетки 
в сутки — субъективно отмечал положительную ди-
намику в виде стихания болей. В мае 2017г с жалоба-
ми на боли в сердце, выраженную слабость, тошноту, 
рвоту, отвращение к пище, сердцебиение до 130/ми-
нуту на фоне приема 60 мг гидрокортизона в сутки 
пациент обратился на амбулаторный прием в КДО 
ФГБУ НМИЦЭ. Суммируя клинические проявления 
и данные представленных анализов (гиперкалиемия 
до 5,2 ммоль/л (3,5-5,1), гипонатриемия 134 ммоль/л 
(136-145)), состояние пациента было расценено как 
выраженная декомпенсация надпочечниковой недо-
статочности, в связи с чем он был госпитализирован 
в отдел терапевтической эндокринологии. При осмо-
тре рост и вес пациента составил 184 см и 82 кг соот-
ветственно, отмечались явные клинические призна-
ки надпочечниковой недостаточности: выраженная 
слабость, тошнота, артериальное давление снижено 
до 90/60 мм рт.ст., тахикардия 100 уд/минуту, поло-

жительная динамика по самочувствию при введении 
100 мг гидрокортизона в инъекционной форме. Учи-
тывая двустороннюю адреналэктомию в анамнезе, 
типичный водно-электролитный дисбаланс (гипер-
калиемия в сочетании с гипонатриемией), повы-
шение ренина более 500 мкМЕ/мл (2,8-39,9) и сни-
жение альдостерона до 26,9 пмоль/л (54,5-57,0), со-
стояние пациента было расценено как тяжелое, вы-
званное минералокортикоидной недостаточностью. 
На фоне терапии флудрокортизоном 0,1 мг с кор-
рекцией дозы гидрокортизона до 30 мг/сутки было 
достигнуто состояние компенсации первичной над-
почечниковой недостаточности. Учитывая генетиче-
ски подтвержденный синдром фон Гиппеля-Линдау, 
дальнейший план обследования составлен с акцен-
том на динамический контроль за состоянием орга-
нов-мишеней. В суточной моче уровни метаболитов 
катехоламинов сохранялись в пределах нормы: нор-
метанефрин 435,42 мкг/сут при норме до 445 и ме-
танефрин 82,08 мкг/сут при норме до 312. Однако, 
принимая во внимание анамнез метастазирующей 
феохромоцитомы у бабушки, состояние после дву-
сторонней адреналэктомии, уровень норметанефри-
на на верхней границе нормы расценен как подозри-
тельный в отношении вероятной вненадпочечнико-
вой локализации параганглиом и метастазов. Несмо-
тря на редкую встречаемость вненадпочечниковой 
локализации феохромоцитомы при VHL-синдроме 
и результаты гистологических исследований, была 
выполнена сцинтиграфия с 123 I-МIBG: данных за 
рецидив нет. При УЗИ органов брюшной полости 
и почек без очаговой патологии, при урологическом 
исследовании выявлены кисты правого яичка и ки-
сты придатка левого яичка. На глазном дне новых ге-
мангиом не обнаружено, старые полностью запусте-
ли на фоне лечения. При МРТ головного и спинного 
мозга — образование левого полушария мозжечка, 
интрамедуллярные объемные образования шейно-
го отдела без динамики роста; обнаружена умерен-
но выраженная отрицательная динамика: на уровне 
Th 6-7 образование 6×5мм, с перифокальным оте-
ком на протяжении 3 см — что, согласно консульта-
ции нейрохирурга, требовало МРТ-контроля в ди-
намике через 6 месяцев. По итогам госпитализации 
2017г пациент был выписан в удовлетворительном 
состоянии с рекомендациями по лечению и плану 
амбулаторного наблюдения. В последующем па-
циент поступил в отделение повторно через год на 
динамику с жалобами на эпизодически возникаю-
щие приступы учащенного сердцебиения. С учетом 
повышенного риска формирования опухолей из 
хромаффинной ткани при обследовании был ис-
ключен, в первую очередь, рецидив параганглиомы: 
в суточной моче норметанефрин 531,13 мкг/сут 
(до 445), метанефрин 64,532 мкг/сут (до 312). Со-
стояние глазного дна по данным офтальмоскопии 
сохранялось стабильным: поля зрения на белый цвет 
сохранены, новых гемангиом не диагностировано. 
При обследовании поджелудочной железы данных 

Рисунок 4. Позитивная реакция сустентоцитов 
с S100, ×100. 
Figure 4. Positive reaction sustentacular cells with 
anti-S100 antibodies. Magnification 100×

Рисунок 5. Отсутствие реакции с антителами 
против Ki67(индекс пролиферации) ×100.
Figure 5. No reaction with antibodies against 
the Ki-67 protein (cellular marker for proliferation). 
Magnification 100×
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за наличие объемных образований не получено. При 
УЗИ органов мошонки сохраняются кисты придат-
ков обоих яичек — справа до 17 мм, слева до 5 мм — 
без значительной динамики по сравнению с маем 
2017г. Отрицательная динамика была верифици-
рована по результатам МРТ спинного и головного 
мозга в сравнении с 2017г: на уровне Th 6-7 образо-
вание размерами 9×6 мм, с перифокальным отеком 
на протяжении 6 см (от мая 2017г размеры 6×5мм, 
с перифокальным отеком на протяжении 3 см); на 
уровне Th12-L1 определяются три расположенные 
на небольшом расстоянии друг от друга образова-
ния размерами 6 мм, 5 мм и 3 мм, с умеренно выра-
женным перифокальным отеком (в мае 2017г — на 
уровне Th12 образования 5 мм, 3 мм и 2 мм, соот-
ветственно, с умеренным перифокальным отеком); 
в левом полушарии мозжечка очаг диаметром 5 мм, 
с окружающей зоной, гиперинтенсивной на flair 
и Т2-взвешенных изображениях размером 8×19 мм 
(в мае 2017г — очаг диаметром 4 мм, с окружающей 
зоной, гиперинтенсивной на flair и Т2-взвешенных 
изображениях размером 10×19 мм), новый очаг до 
2 мм в левой теменной доле, интенсивно накаплива-
ющий контрастный препарат, с периферическим от-
еком. Учитывая прогрессию МРТ-картины, согласно 
рекомендациям нейрохирурга центра, пациент был 
направлен в НМИЦ Нейрохирургии им. Н.Н. Бур-
денко для решения вопроса о радиохирургическом 
лечении. Сопутствующей клинической проблемой 
в данном эпизоде выступило впервые выявленное 
при УЗИ почек объемное образование правой почки 
размерами 3,8×3,9 см, в ходе дообследования по МРТ 
забрюшинного пространства — картина кистоз-
но-солидного объемного образования размерами 
44×42×46мм в области нижнего полюса правой поч-
ки с признаками кровоизлияния (Bosniak II) при ин-
тактной паранефральной клетчатке. Ввиду того, что 
ПКР в 30% случаев представляет собой часть фено-
типических проявлений VHL-синдрома и выступает 
основной причиной смерти носителей мутантного 
гена, пациент был проконсультирован онкологом — 
урологом. По заключению специалиста данный тип 
кисты по Bosniak имеет злокачественный потенциал 
с вероятностью не более 20%, в связи с чем было ре-
комендовано продолжить наблюдение с повторени-
ем КТ через 6 месяцев.

Обсуждение

Генетически запрограммированное формирование 
у носителей мутации гена VHL доброкачественных 
и злокачественных новообразований на протяже-
нии всей жизни позволяет отметить, что сложности 
в наблюдении данной когорты пациентов, главным 
образом, обусловлены полисистемностью пораже-
ния с вовлечением ЦНС, висцеральных органов, 
таких как почки, поджелудочная железа, надпочеч-
ники, и органов репродуктивные системы, а также 

необходимостью строгого динамического контро-
ля за прогнозируемой манифестацией «молчащих» 
опухолей широкого спектра локализации. Феох-
ромоцитома может быть дебютом синдрома VHL, 
особенно в детском возрасте. В 70 % случаев — это 
доброкачественные образования надпочечниковой 
локализации, в 50 % случаев двусторонней топики, 
обладающие исключительно норадреналиновым ти-
пом секреции [5]. Вненадпочечниковые парагангли-
омы при синдроме VHL встречаются в 30 % случаев 
[2]. Особенностью биохимического фенотипа таких 
опухолей является более выраженная экспрессия 
тирозинкиназы, индуцирующая более высокие кон-
центрации непрерывно секретируемых катехола-
минов. Диагностика проводится с использованием 
МРТ, КТ с контрастированием, ПЭТ с 6-18F –фтор-
допамином, 123I МИБГ-сцинтиграфия. Несмотря на 
то, что 123I МИБГ-сцинтиграфия является среди всех 
функциональных методов «золотым стандартом» 
для визуализации феохромоцитомы, при VHL от-
носительная нехватка гранул хранения или умень-
шенная экспрессия мембранного норадреналина 
и везикулярных моноаминных транспортеров мо-
жет приводить к ложноотрицательному результату. 
Основной метод лечения — хирургический, при ус-
ловии обязательной предоперационной подготовки 
альфа-адреноблокаторами [6]. У 60-80 % пациентов 
клинические проявления синдрома фон Гиппеля-
Линдау во многом обусловлены возникновением 
гемангиобластом в центральной нервной системе — 
доброкачественных новообразований кровеносных 
сосудов. Основным диагностическим методом вы-
ступает МРТ головного мозга и позвоночника с кон-
трастированием. В нервной ткани рост опухоли, 
окруженной тонкой оболочкой, провоцирует разви-
тие компрессионного синдрома с экссудацией окру-
жающих структур. Краниоспинальная локализация 
поражения подлежит хирургическому лечению, но 
поскольку гемангиобластомы ЦНС характеризуют-
ся хаотичным ростом, оно не применяется до по-
явления клинической симптоматики. Стереотакси-
ческая радиохирургия используется для лечения не-
больших новообразований ЦНС (диаметром менее 
3 см), а также, в неоперабельных случаях [7, 8]. Для 
верификации гемангиобластомы сетчатки требуется 
регулярный осмотр глазного дна, поскольку у 5-8 % 
больных их развитие приводит к слепоте и тяже-
лым нарушениям зрения. Основным методом лече-
ния является безотлагательная лазерная коагуляция 
или криотерапия (наиболее эффективна при опу-
холях диаметром менее 3 мм), витреоретинальная 
хирургия применяется в случаях отслоения сетчат-
ки. Опухоли, локализующиеся вблизи зрительного 
нерва, подлежат анти-VEFG-терапии, что помогает 
уменьшить отек и образование экссудата [9, 10]. При 
VHL-синдроме типа 1 или 2B формируются добро-
качественные кисты печени, кисты почек или ПКР, 
который проявляется у 45 % пациентов, характери-
зуется бессимптомным течением и диагностирует-



R E V I E W  A R T I C L E S The Russian Archives of Internal Medicine • № 3 • 2019

170 

ся с использованием КТ. Причем у 60 % пациентов 
с VHL к 60 годам манифестирует ПКР и является ос-
новной причиной смерти в этой группе пациентов. 
Метастазирование коррелирует с размером образо-
вания, в связи с чем при опухолях более 3 см (стан-
дарт США) / 5см (стандарт Европы) показано хирур-
гическое лечение [5, 11]. «Золотой стандарт» лечения 
ПКР — органосохраняющая операция: открытая 
и лапароскопическая частичная нефрэктомия. В на-
стоящее время наиболее перспективны альтерна-
тивные методы — криотерапия и радиочастотная 
абляция [3, 11]. 12-77% пациентов с синдромом VHL 
имеют как доброкачественные, так и злокачествен-
ные новообразования, включая кисты и, в 7-12 % 
случаев нейроэндокринные опухоли [12]. Большая 
часть подобных новообразований относится к мед-
леннорастущим. Диагностика проводится с помо-
щью МРТ и эндоскопического ультразвука. При опу-
холи более 2,8 см и отсутствия метастазов, показано 
хирургическое лечение. Если опухоль не превышает 
2,8 см, необходим динамический контроль [13]. Опу-
холь эндолимфатического мешка внутреннего уха 
обнаруживается у 11 % пациентов, являясь добро-
качественной, нередко двусторонней и клинически 
проявляется глухотой, шумом в ушах, головокруже-
ниями и нарушением равновесия. Лечение хирур-
гическое [14, 15]. У 25-60 % мужчин при УЗИ визу-
ализируется папиллярная цистаденома придатка 
яичка, а у женщин опухоль широкой связки матки 
(описаны единичные случаи). Образования, как пра-
вило, являются доброкачественными и не требуют 
лечения [16]. Около 20 % пациентов с мутацией de 
novo в гене VHL не имеют семейного анамнеза, в то 
время как в превалирующем проценте случаев (до 
80%) прослеживается наследственный анамнез, для 
большинства пациентов открывающий возможно-
сти проведения регулярного скрининга [12]. Соглас-
но рекомендациям, ведение больных с подтвержден-
ным VHL-синдромом с раннего возраста (2-5 лет) 
должно включать ежегодный офтальмологический 
осмотр, исследование уровня метилированных ка-
техоламинов, с возраста 11 лет — МРТ головного 
и спинного мозга не реже 2 раз в год и ежегодное 
УЗИ органов брюшной полости, заменяемое на КТ 
с 20 лет. При отсутствии проявлений синдрома ча-
стота обследований урежается: МРТ мозга каждые 
3-5 лет и КТ брюшной полости каждые 2 года [2, 6, 
17]. По мере взросления пациентов при планиро-
вании ими семьи немаловажное значение обретает 
генетическое консультирование на этапе предгра-
видарной подготовки c разъяснением возможных 
рисков, а также решением вопроса о проведении 
преимплантационой генетической диагностики [3, 
18]. Хирургическое лечение отдельных компонентов 
синдрома, таких как опухоли поджелудочной железы 
и почек, требуют совместного послеоперационного 
наблюдения эндокринологом и хирургом, в целях 
своевременной оптимальной коррекции возмож-
ных осложнений: нарушений углеводного обмена 

и вторичного гиперпаратиреоза на фоне почечной 
недостаточности после резекции почки. Наиболее 
опасным следствием двусторонней адреналэктомии 
по поводу феохромоцитомы несомненно является 
надпочечниковая недостаточность, когда требуется 
комплексная терапия с включением не только глю-
ко-, но и минералокортикоидов [19].

Заключение

Представленный клинический случай подтверждает 
тот факт, что синдром фон Гиппеля-Линдау является 
тяжелой сочетанной патологией, требующей муль-
тидисциплинарного подхода к обследованию, лече-
нию и наблюдению. Ввиду высокой пенетрантности 
патологического гена, раннее генетическое обсле-
дование и выявление носителей мутации позволяет 
проводить регулярный скрининг спектра составляю-
щих его патологий для обеспечения своевременной 
диагностики и лечения. 
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Частота выявления различных поражений у пациентов с VHL-синдромом*

Опухоли при синдроме VHL Частота выявления, %

Кисты поджелудочной железы 75

Гемангиобластомы ЦНС 44—72

Ангиомы сетчатки 45—60

Карцинома почки 40—70

Поликистоз почек 45

Феохромоцитома 7—26

Папиллярная цистаденома придатка яичка у мужчин 

и широкой связки у женщин
26

Нейроэндокринные опухоли поджелудочной железы 17

Опухоли внутреннего уха 10

* — Юркина М.Ю., Тюльпаков А.Н., Трошина Е.А. и др. Болезнь фон Гиппеля-Линдау (VHL-синдром). 

Проблемы эндокринологии. 2012; 2: 34-41.


