SVEIKATOS MOKSLAI/

HEALTH SCIENCES IN EASTERN EUROPE
ISSN 1392-6373 print / 2335-867X online

2026, 36 tomas, Nr.6, p. 191-193

DOI: https://doi.org/10.35988/sm-hs.2026.270

APZVALGA / REVIEW 191

VAIKU, SERGANCIU NF1, OFTALMOLOGINIS STEBEJIMAS:
PAGRINDINIAI VERTINIMO ASPEKTAIL SIMPTOMU ATSIRADIMO
LAIKAS IR DAZNIS

Matas Padegimas', Martyna Karmazinaite’
'Alytaus apskrities S. Kudirkos ligoniné,
’Lietuvos sveikatos moksly universitetas, Kauno klinikos

RaktaZodZiai: neurofibromatozé, diagnostinis kriterijus,
gyslainés anomalijos, optinio kelio glioma, LiSo mazgeliai.

Santrauka
I tipo neurofibromatozeé (NF1) yra autosominiu domi-
nantiniu buidu paveldima genetiné liga, pasireiSkianti

uzima akiy pazeidimai. Vaiky oftalmologinis iStyrimas
yra esminis tiek ankstyvajai NF1 diagnostikai, tiek su liga
susijusiy komplikacijy stebésenai. 1988 m. NIH pasit-
pozymiais, ta¢iau 2021 m. jie buvo atnaujinti, jtraukiant
molekulinius genetinius duomenis ir naujus oftalmolo-
ginius Zymenis. Vienas reik§mingiausiy poky¢iy — gys-
lainés anomalijy pripazinimas nauju diagnostiniu kri-
terijumi, galinciu pakeisti LiSo mazgelius. Literatiiros
duomenys rodo, kad gyslainés anomalijos nustatomos
dazniau ir anksciau nei LiSo mazgeliai, todél jos turi
didele reikSme ankstyvajai diagnostikai. Regos kelio
glioma islieka kliniskai svarbiausia NF1 komplikacija,
todel biitina nuolatiné stebésena. Tinklainés kraujagysliy
anomalijos, nors ir néra diagnostinis kriterijus, papildo
ligos fenotipo vertinima.

Ivadas

I tipo neurofibromatoze (NF1) yra autosominiu dominan-
tiniu biidu paveldima liga, kurios paplitimas pasaulyje siekia
mazdaug | atvejj i$ 3 000 naujagimiy [1]. Ja sukelia 17q11.2
chromosomos srityje esan¢io NF1 geno mutacijos. Sis genas
koduoja neurofibroming - baltyma, slopinantj Ras / MAPK
signalinj kelig ir dalyvaujantj reguliuojant Iasteliy augima
bei proliferacija [2]. Sutrikus neurofibromino funkcijai, su-
aktyvéja Ras signaliné sistema ir jos tarpininkai, o tai sudaro

labai jvairiis net tos pacios Seimos nariams. Dazniausi pasi-

reiSkimai yra café-au-lait (balintos kavos) démés, rauksliy
strazdanotumas, odos ir pleksiforminés neurofibromos, kauly
pakitimai bei akiy pazeidimai, tokie kaip regos kelio glioma,
LiSo mazgeliai, gyslainés ir tinklainés kraujagysliy anomali-
jos [4]. Vaiky, sergan¢iy NF1, oftalmologinis iStyrimas yra
svarbus ne tik diagnozei patvirtinti, bet ir su liga susijusiy
akiy komplikacijy ankstyvai diagnostikai bei stebésenai.
Dauguma akiy pozymiy kartu su kitais tipiniais NF1 simp-
tomais jtraukti j diagnostinius ligos kriterijus, kuriuos 1988
m. pasiiilé Nacionalinis sveikatos institutas ir kurie neseniai
buvo atnaujinti [5].

Tyrimo tikslas — apzvelgti diagnostinius kriterijus,
jskaitant neseniai jtrauktas gyslainés anomalijas, jvertinti
ju kliniking reikSme, ir, remiantis epidemiologiniais duome-
nimis, jvertinti NF1 serganciy vaiky oftalmologinio i§tyrimo
poreikj, rekomenduojama daznj bei stebéjimo laikotarpj.

Tyrimo medziaga ir metodai

Literatiiros saltiniy paieska atlikta naudojantis ,,PubMed*
duomeny baze ir recenzuojamais medicinos zurnalais, jskai-
tant ,,American Journal of Ophthalmology*. Literaturos apz-
valgai naudoti raktazodziai ir jy deriniai angly kalba.

Tyrimo rezultatai

NF1 diagnostiniuy kriterijy raida. I tipo neurofibro-
matozés (NF1) diagnostiniai kriterijai pirma kartg oficialiai
apibrézti 1988 m. JAV nacionaliniy sveikatos instituty (NIH)
konsensuso konferencijoje ir ilga laika sudaré klinikinés dia-

kauly ir akiy pozymiais, tokiais kaip café-au-lait démes,
neurofibromos, LiSo mazgeliai ir regos kelio glioma [5]. Vis
delto laikui bégant paaiskéjo, kad klinikiné raiska gali buiti
labai jvairi, todél ankstyva ir tiksli diagnostika ne visuomet
jmanoma taikant tik klasikinius kriterijus. Tobul¢jant gene-
tinei diagnostikai ir oftalmologinio vaizdinimo metodams,
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buvo siekiama patikslinti ir i§plésti esamus kriterijus [6].
2021 m. paskelbtame tarptautiniame eksperty konsensuse
NF1 diagnostiniai kriterijai buvo perzitréti ir atnaujinti, j
juos jtraukiant molekulinius genetinius duomenis bei naujus
klinikinius pozymius. Vienas svarbiausiy poky¢iy oftalmolo-
gijoje — gyslainés anomalijy pripazinimas nauju diagnostiniu
kriterijumi, galindiu pakeisti LiSo mazgeliy nustatyma. Sis
atnaujinimas pabrézia oftalmologinio iStyrimo reikSme ne
tik NF1 komplikacijy stebésenai, bet ir ligos diagnostikai,
kai kiti klasikiniai pozymiai dar gali biti nevisiskai iSreiksti,
nes 95% pacienty visiSka ligos penetracija pasickiama tik
apie aStuntuosius gyvenimo metus [6—8].

Regos kelio glioma. Oftalmologiniai pozymiai NF1
atveju pasizymi didele klinikine svarba, nes gali turéti tiesio-
gine jtaka regéjimo funkcijai ir paciento gyvenimo kokybei.
Viena reik§mingiausiy komplikacijy yra regos kelio glioma.
Tai pilocitiné astrocitoma, zemo piktybiskumo navikas. Ty-
rimy duomenimis, regos kelio glioma nustatoma 15-20 %
NF1 serganéiy pacienty [9], o naujy atvejy daznis stebéjimo
laikotarpiu siekia 6,4 %, vidutinis nustatymo amzius — 6,3
mety. Svarbu tai, kad gliomos paplitimas reik§Smingai ne-
kinta tarp skirtingy amziaus grupiy (p = 0,863) [10], o tai
reiskia, jog pozymis atsiranda dar ankstyvoje vaikystéje.
Daliai vaiky $is navikas pasireiskia regéjimo astrumo bloge-
jimu ar neurologiniais bei endokrininiais sutrikimais, todél
butinas ankstyvas nustatymas ir nuoseklus steb¢jimas [11].
Be magnetinio rezonanso tyrimo, vis didesn¢ reik§me jgauna
optinés koherentinés tomografijos metu vertinamas peripa-
pilinis nerviniy skaiduly sluoksnis, leidziantis objektyviai
stebéti regos nervo pazeidimo progresavima [12].

LiSo mazgeliai yra daznas NF1 akiy pozymis ir svarbus
klinikinis diagnostinis kriterijus. Jie dazniausiai iSrySkéja
vaikystéje, o paplitimas didéja su amziumi [13]. 2025 m.
E. Midena ir E. Cosmo atliktas vienmomentis kohortinis
tyrimas parodé, kad LiSo mazgeliai nustatomi 43,5 % pa-
cienty pirmojo iStyrimo metu. Jy daznis reikSmingai didéja
nuo 17 % jaunesniy nei 5 mety vaiky iki 44 % paaugliy (p
<0,0001) [9]. Nors Liso mazgeliai paprastai nesukelia re-
padedantys patvirtinti NF1 diagnoze.

Gyslainés anomalijos laikomos nauju NF1 klinikinés
diagnostikos kriterijumi, ypa¢ svarbiu ankstyvai ligos di-
agnostikai [14]. Diagnozé patvirtinama, nusta¢ius bent dvi
gyslainés anomalijas - tai laikoma alternatyva maziausiai
dviem LiSo mazgeliams. Sios anomalijos daZnai pasireiskia
ankstyvoje vaikystéje, neretai ankséiau nei LiSo mazgeliai, ir
nustatomos dazniau (atitinkamai 37-64% ir 16-41% atvejy)
[15]. Tyrimy duomenimis, gyslainés anomalijos aptinkamos
46,8 % pacienty, o jy paplitimas nuo ankstyvos vaikystés iki
paauglystés padidéja nuo 14 % iki beveik 48 % (p < 0,0001).

Stebéjimo laikotarpiu nauji gyslainés pakitimai nustatomi
21,4 % vaiky, kuriy vidutinis amzius tuo metu siekia 6,4
mety [9]. Klinikiniu pozidriu Sie pakitimai dazniausiai ne-
sukelia tiesioginiy regéjimo sutrikimy, taciau yra reik§mingi
ankstyvai NF1 diagnostikai.

Tinklainés kraujagysliy anomalijos, pasireiskiancios
spiralés arba kamsciatraukio formos kraujagyslémis, néra
jitrauktos j oficialius diagnostinius kriterijus, ta¢iau laikomos
budingu NF1 fenotipo pozymiu. Jos dazniausiai iSrySkéja
vaikystéje, o paplitimas didéja su amziumi. Sios anomalijos
nustatomos apie 6,8—17 % pacienty, o jy atsiradimo amzius
siekia 6,6 = 2,9 mety [9, 12]. Nors Sie pakitimai retai su-
kelia klinikinius simptomus, jy nustatymas papildo bendra
ligos fenotipo vertinimg. Literatliroje nurodomas didesnis
$io pozymio daznis siejamas su tuo, kad kai kurie tyréjai
tinklainés kraujagysliy anomalijoms priskiria ne tik spiralés
ar kamsciatraukio formos kraujagysles, bet ir padidéjusj
kraujagysliy vingiuotumg [13-15].

ISvados

1. Amziaus jtaka pozymiy atsiradimui: optinio kelio
glioma dazniausiai i$sivysto ankstyvoje vaikystéje ir su am-
ziumi reik§mingai nekinta. Tuo tarpu LiSo mazgeliy, gyslai-
nés ir tinklainés kraujagysliy anomalijy su amziumi daugéja.

2. Gyslainés anomalijos yra naujas nepriklausomas NF1
diagnostinis kriterijus. Jy atsiradimas nepriklauso nuo LiSo
mazgeliy, todél tiriant NF1 serganciy vaiky akis butina ati-
dziai ieskoti abiejy pozymiy.

3. Po 7 mety su NF1 susijusiy akiy poZymiy atsiradimas
yra nereikSmingas, todél akiy tyrimai nuo 8 mety amziaus
gali buti atliekami reciau.
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Summary

Neurofibromatosis type 1 (NF1) is an autosomal dominant ge-
netic disorder characterized by marked clinical heterogeneity, with
ocular manifestations representing a key component of the dise-
ase phenotype. Ophthalmological examination in children plays a
crucial role not only in the early diagnosis of NF1 but also in the
detection and longitudinal monitoring of disease-related ocular
complications. The diagnostic criteria proposed by the National
Institutes of Health in 1988 were long based primarily on clinical
features; however, they were revised in 2021 to incorporate mole-
cular genetic data and additional ophthalmic findings. One of the
most significant updates was the recognition of choroidal abnor-
malities as a novel diagnostic criterion, which may serve as an al-
ternative to Lisch nodules. Current evidence indicates that choroi-
dal abnormalities are more prevalent and tend to appear earlier than
Lisch nodules, highlighting their value for early diagnosis, particu-
larly in pediatric patients. Optic pathway glioma remains the most
clinically significant ocular complication of NF1 and requires re-
gular surveillance. Retinal vascular abnormalities, although not in-
cluded in the formal diagnostic criteria, contribute to a more com-
prehensive assessment of the NF1 ocular phenotype.
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