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ель исследования. Представление случая с типичными нейровизуализационными 

паттернами туберозного склероза (ТС), не нашедшего подтверждения при исследова-

нии соматического статуса и генетическом секвенировании ДНК. 

Материалы и методы. Ребенку Г., 5 лет, с фокальными эпилептическими приступами, 

частотой до нескольких раз в день, для исключения структурной основы эпилептоге-

неза было проведено комплексное, клинико-лабораторное и лучевое обследование. В работе 

применялась суперкондуктивная МР-система (3 Т), исследование на срезе 5 мм с включением в 

протокол импульсных последовательностей Т1, Т2 (PROPELLER), FLAIR, DWI, трехмерных 3D-

последовательностей с толщиной среза 1,0 мм в Т1 – FSPGR и FLAIR – CUBE. Протокол исследо-

вания МРТ был модифицирован под индивидуальные особенности пациента с включением им-

пульсных последовательностей ASL, SWAN и контрастного усиления.  

Результаты. На МРТ выявлены участки патологического сигнала в кортикально-

субкортикальных отделах правого полушария в сочетании с контрастпозитивным субэпенди-

мальным образованием в стенке гомолатерального бокового желудочка. Трансмантийный очаг в 

правой лобной доле коррелировал с фокальными эпилептиформными знаками на кривых ЭЭГ. 

Таким образом, лучевая картина соответствовала проявлениям ТС с активным тубером в пра-

вой лобной доле, дифференциальный диагноз проводился с ФКД в сочетании с независимым 

СЭУ. Пациент был прооперирован с последующей гистологической верификацией ФКД IIb. Вме-

сте с тем, при клиническом и инструментальном исследовании внутренних органов и кожных 

покровов пациента, патологических изменений характерных для проявлений ТС не отмечалось. 

Дополнительно было проведено генетическое исследование, целью которого был поиск патоген-

ных мутаций, ассоциированных с ТС. Генетические тесты не подтвердили наличие у пациента 

ТС.  

Обсуждение. Отсутствие выявленных генетических мутаций в специфических генах не 

исключает диагноз ТС при выявлении патогномоничного комплекса туберозного склероза ЦНС 

по данным МРТ. Наличие кортикальных дисплазий и субэпендимального узла относят к основ-

ным («большим») признакам ТС и не исключают этот диагноз даже при отрицательных генети-

ческих тестах на поиск мутаций в TSC1, TSC2.  

Заключение. Представленный случай расхождения патогномоничной МР-картины тубе-

розного склероза с результатами клинического, инструментального обследования и генетическо-

го теста на наличие мутаций, ассоциированных с ТС, в очередной раз доказывает важность 

междисциплинарного взаимодействия специалистов при постановке достоверного диагноза. 

 

Ключевые слова: туберозный склероз, факоматозы, нейровизуализация, мутация в генах 
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urpose. Presentation of a case with typical radiological patterns of tuberous sclerosis (TS) 

that has not been confirmed in the study of somatic status and genetic DNA sequencing. 

Materials and methods. A 5-year-old child with focal epileptic seizures, frequency up to 

several times a day, to exclude the structural basis of epileptogenesis, a clinical, interdisci-

plinary examination was conducted. The work used a superconductive MR system (3 T), routine 

scanning on a 5 mm slice with the inclusion in the protocol of pulse sequences T1, T2 (PROPELLER), 

FLAIR, DWI, three-dimensional 3D sequences with a slice thickness of 1.0 mm in T1 — FSPGR and 

FLAIR - CUBE. Modification of the scanning protocol to the individual characteristics of the patient 

with the inclusion of pulse sequences ASL, SWAN and contrast enhancement. 

Results. MRI revealed areas of a pathological signal in the cortical/subcortical parts of the 

right hemisphere in combination with a contrast-positive subependimal formation in the wall of the 

homolateral lateral ventricle. The transmantic focus in the right frontal lobe correlated with focal epi-

leptiform signs on the EEG curves. Thus, the radiological picture corresponded to the manifestations 

of TC with an active tuber in the right frontal lobe, the differential diagnosis was carried out with 

FCD in combination with an independent SEU. The patient underwent the procedure of epileptic 

surgery, histologically verified FCD IIb. At the same time, during clinical and instrumental examina-

tion of the internal organs and skin of the patient, pathological changes characteristic of the mani-

festations of TS were not noted. Additionally, a genetic study was conducted, the purpose of which 

was to search for pathogenic mutations associated with TS. Genetic tests did not confirm the pres-

ence of TS in the patient. 

Discussion. The absence of identified genetic mutations in specific genes does not exclude the 

diagnosis of TS when detecting the pathognomonic complex of tuberous sclerosis of the central nerv-

ous system according to MRI data. The presence of cortical dysplasia and a sub-perpendicular node 

is attributed to the main ("large") signs of TS and this diagnosis is not excluded even with negative 

genetic tests for the search for mutations in TSC1, TSC2. 

Conclusion. The presented case of the discrepancy of the pathognomonic MR-picture of tuber-

ous sclerosis with the results of clinical, instrumental examination and genetic test for the presence 

of mutations associated with TS once again proves the importance of interdisciplinary interaction of 

specialists in making a reliable diagnosis. 

 

Keywords: tuberous sclerosis, phacomatoses, neuroimaging, mutation in the TSC1 and TSC2 

genes in tuberous sclerosis, MRI. 
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уберозный склероз относится к груп-

пе нейрокожных заболеваний с ауто-

сомно-доминантным типом наследо-

вания, характеризуется развитием 

множественных опухолей эмбрио-

нальной эктодермы в различных системах и 

полиорганным поражением, за счет клеточ-

ной гиперплазии и тканевой дисгенезии [1, 

2]. Ввиду полиорганного поражения и обилия 

фенотипических признаков, диагностика ТС 

требует системного, междисциплинарного 

подхода, и в некоторых случаях, углубленно-

го комплексного обследования пациента. Фе-

нотипические различия у пациентов с ТС ва-

рьируют в зависимости от количества, рас-

пространенности, размеров и локализации 

гамартом [1 – 3]. Поражения ЦНС при ТС, в 

основном, представлены кортикальными ту-

берами (встречаются у 95-100% больных ТС), 

которые представляют собой зоны диспла-

стических изменений коры, гистологически 

идентичных ФКД IIb типа [4]. Количество ту-

беров может варьировать от одного до не-

скольких десятков. Субэпендимальные узлы 

(СЭУ) и субэпендимальные гигантоклеточные 

астроцитомы (СЭГА) наблюдаются в 95-98% 

и 5-20% случаев ТС соответственно. Надо 

заметить, что изменения ЦНС и вызванные 

этим клинические проявления выступают 

доминирующими проявлениями ТС. Среди 

них, наиболее часто (в 80-90% случаев), 

встречается судорожный синдром, с которо-

го, как правило, манифестирует заболевание. 

Эпилептические приступы, в зависимости от 

тяжести и феноменологии, могут являться 

причиной задержки психического развития 

и нарушения поведения у детей [5]. В поло-

вине случаев ТС сопровождается олигофре-

нией, выраженной в различной степени [5]. 

Помимо всего прочего, наличие у пациента 

СЭГА сопряжено с высоким риском развития 

обструктивной гидроцефалии за счет увели-

чения размеров образования и окклюзии 

ликворопроводящих путей. Ответственными 

за развитие эпилепсии при ТС признаны 

кортикальные туберы, при этом «активным» 

(эпилептогенным) может быть только один 

или несколько, даже при мультифокальном 

поражении больших полушарий [6]. Некото-

рые туберы могут иметь так называемые 

«миграционные тракты», трансмантийное 

распространение которых делает их визуаль-

но схожими с ФКД II типа или отдельными 

вариантами глионейрональных опухолей, и 

их отличительной особенностью является 

именно мультифокальное поражение коры и 

субкортикального белого вещества [7].  В ста-

тье представлен случай диссоциации радио-

логической картины ТС и результатов кли-

нического, инструментального и генетиче-

ского обследования ребенка с фокальной 

эпилепсией.     

Клинический случай.  

Пациент Г., 5 лет, с диагнозом струк-

турная эпилепсия, фармакорезистентная 

форма. Приступы беспокоят с возраста 4 лет 

после перенесенной ветряной оспы. Феноме-

нология приступов – замирания, продолжи-

тельностью около 10-15 с, 4-5 раз в день. 

При обращении к неврологу по месту жи-

тельства была назначены противоэпилепти-

ческие препараты (ПЭП) с положительной 

динамикой. Далее приступы возобновились в 

виде замираний, беспокойства периоральной 

мускулатуры, мычания, жестовых автома-

тизмов в руках, продолжительностью около 

20 секунд, 3-4 раза в сутки, ежедневно то-

нические адверсивные и оперкулярные.  

Проводилась коррекция терапии без суще-

ственного эффекта. Госпитализирован в 

психоневрологическое отделение для прове-

дения обследования, коррекции терапии. 

При проведении МРТ выявлено многоочаго-

вое поражение коры и субкортикального бе-

лого вещества правого полушария, в сочета-

нии с контрастпозитивным субэпендималь-

ным дополнительным образованием в стенке 

гомолатерального бокового желудочка (рис. 

1). При проведении дневного видео-ЭЭГ мо-

ниторинга, во время бодрствования и сна, в 

структуре периодического и продолженного 

регионального замедления, продолженного 

характера, с распространением на отведения 

своего полушария и тенденцией к диффуз-

ному распространению, регистрировались 

региональные разряды медленных комплек-

сов острая – медленная волна, периодически 

сгруппированного, кластерного характера в 

правой лобной, правой центрально-височной 

области.  В  ходе  исследования  в  состоянии  

Т 
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Рис. 1 а (Fig. 1 а) 

 

Рис. 1 б (Fig. 1 b) 

 

Рис. 1 в (Fig. 1 с) 

 

Рис. 1 г (Fig. 1 d) 

 

Рис. 1 д (Fig. 1 e) 

 

Рис. 1 е (Fig. 1 f) 

Рис. 1.    МРТ головного мозга (с высоким разрешением 3Т). Пациент Г., 5 лет.  

а – г – На изображениях Т2 и FLAIR определяются разнокалиберные участки патологического сигнала, 

локализованные кортикально/субкортикально в лобной, теменной и затылочной долях правого полуша-

рия. 

а, г – Очаги в лобной и затылочной долях на изображениях Т2 и FLAIR  имеют трансмантийный при-

знак, сигнал распространяется от стенки бокового желудочка до кортикальной пластинки. 

д, е – Субэпендимально в стенке переднего рога правого бокового желудочка определяется дополнитель-

ное образование (д), активно накапливающее контрастный препарат (е).  

Fig. 1.   MRI, brain. High-resolution 3T MRI. Patient G., 5 years old.  

a-d – In the T2 and FLAIR images, different-sized areas of the pathological signal are determined, localized 

cortically/subcortically in the frontal, parietal and occipital lobes of the right hemisphere. 

a, d – Foci in the frontal and occipital lobes have a transmantic character, extending from the wall of the lat-

eral ventricle to the cortical plate. 

e, f – Subependimally in the wall of the anterior horn of the right lateral ventricle, an additional formation is 

determined, actively accumulating a contrast agent. 
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бодрствовании после дневного сна зареги-

стрирован фокальный эпилептический при-

ступ аутомоторного характера – в виде изме-

нения сознания с приостановкой деятельно-

сти, замирания, далее отмечается хаотичная 

двигательная активность с поворотом на 

правый бок, также в течение приступа отме-

чались ороалиментарные автоматизмы, 

взгляд испуганный, тоническое напряжение 

в правой руке. Таким образом, у ребенка вы-

явлена клинико-ЭЭГ-радиологическая корре-

ляция эпилептического приступа, эпилепти-

ческой активности и трансмантийного очага 

в правой лобной доле. Вместе с тем, при 

углубленном клиническом и инструменталь-

ном обследовании не выявлено каких-либо 

изменений в неврологическом статусе. При 

физикальном осмотре не обнаружено патоло-

гических изменений кожных покровов и 

склер. По данным УЗИ органов мочевыдели-

тельной системы, органов брюшной полости 

и допплерэхокардиографии патологических 

изменений не выявлено. 

При проведении консилиума и обсуж-

дении результатов обследования, по сово-

купности клинических, радиологических и 

нейрофизиологических признаков было вы-

сказано предположение о структурной осно-

ве эпилептогенеза, в виде наличия «активно-

го» тубера в правой лобной доле. Таким обра-

зом, учитывая радиологическую картину и 

отсутствие достоверных признаков патоло-

гии внутренних органов и кожных покровов, 

изменения в головном мозге требуют прове-

дения дифференциального диагноза между 

проявлениями ТС с преимущественным по-

ражением ЦНС и ФКД в правой лобной доле 

в сочетании с независимым СЭУ в стенке 

бокового желудочка. Наличие нейронально-

глиального тумора в правой лобной доле 

представляется маловероятным. Принимая 

во внимание результаты ЭЭГ, МРТ и фено-

менологию приступов, подтвердившие 

структурную основу эпилептогенеза, пациен-

ту показано хирургическое лечение эпилеп-

сии. Рекомендовано проведение генетиче-

ских тестов для поиска патогенных мутаций, 

ассоциированных с ТС. После прехирургиче-

ской подготовки проведено оперативное 

вмешательство.  

Результаты патоморфологического 

исследования.  

 Материал представлен тканью ЦНС в 

виде белого вещества с участками гипомие-

линизации. Наблюдаются многочисленные 

баллонные клетки, имеющие обильную мато-

во-эозинофильную цитоплазму, светлые экс-

центричные ядра. С расширенного конца 

фрагмента ткани визуализируются редуци-

рованные небольшие участки кортекса со 

сниженным количеством нейронов. Сужен-

ный, маркированный нитью, конец фраг-

мента ткани представлен белым веществом с 

единичными баллонными клетками. Резуль-

тат ИГХ исследования: экспрессия vimentin, 

GFAP в баллонных клетках. Реакция с анти-

NeuN в единичных нейронах. Реакция с ан-

ти-NF подтвердила отсутствие дисморфич-

ных нейронов. Заключение: картина соот-

ветствует фокальной кортикальной диспла-

зии, тип IIb (ILAE). 

Анализ ДНК пациента проведен мето-

дом высокопроизводительного полупровод-

никового параллельного секвенирования 

ДНК с использованием прибора Ion Torrent 

S5 (Life Technologies, США). Для пробоподго-

товки была использована стандартная мето-

дика изготовления амплификационных биб-

лиотек от компании Ion AmpliSeq (Termo 

Fisher), с использованием набора реактивов 

Ion AmpliSeq Library Kit 2.0 и кастомной па-

нели праймеров. Список генов в используе-

мой панели: TSC1, TSC2. ДНК-анализ прово-

дился на материале периферической веноз-

ной крови путем поиска мутаций в генах 

TSC1 и TSC2 и полном секвестрировании ге- 

 

Рис. 2 (Fig. 2) 

Рис. 2.    Постоперационная МРТ.  

В правой лобной доле визуализируется постопе-

рационное ложе, выполненное ликвором. Карти-

на тотальной резекции патологического эпилеп-

тогенного субстрата.  

Fig. 2.    Postoperative MRI.  

In the right frontal lobe, a postoperative bed made 

by the cerebrospinal fluid is visualized. The picture 

of total resection of a pathological epileptogenic 

substrate. 
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нов. Был проведен поиск патогенных мута-

ций, ассоциированных с туберозным склеро-

зом. Оценка клинической значимости (пато-

генности) выявленных вариантов проводи-

лась на основании российских рекомендаций 

для интерпретации данных, полученных ме-

тодами массового параллельного секвениро-

вания (MPS). Заключение: значимых измене-

ний, соответствующих критериям поиска, не 

обнаружено. Патогенных или вероятно пато-

генных мутаций в генах TSC1 и TSC2 не вы-

явлено.  

За время постоперационного наблюде-

ния в отделении, приступов у пациента не 

отмечалось.  

Обсуждение. 

По оценкам ВОЗ в мире около 2 милли-

онов человек болеют ТС. Частота встречае-

мости в популяции составляет 1:10 000 (у 

новорожденных — 1:6000) [1, 4].  В 1862 году 

немецкий ученый-патологоанатом Фридрих 

фон Реклингхаузен при вскрытии описал 

сердце младенца с несколькими опухолями в 

миокарде и головной мозг с изменениями 

кортикальной пластины, что являлось рабдо-

миомами и кортикальными туберсами.  Да-

лее французский невролог Дезире-Маглуар 

Бурневиль в 1880 году, систематизировав 

патологические данные, применил термин 

«туберозный склероз» [8, 9].  В 10-20% разви-

тие ТС обусловлено мутацией гена TSC1, ло-

кализованного на 9-й хромосоме 9q34 и от-

ветственного за кодировку белка гамартина.  

В 80-90% случаев болезни обусловлены мута-

циями в гене TSC2, который локализован на 

16-й хромосоме в районе 16p13 и кодирует 

белок туберин [1, 4]. 

Как уже было сказано выше, распро-

страненное поражение органов и систем при 

ТС требует системного, междисциплинарного 

подхода, и, в некоторых случаях, углубленно-

го комплексного обследования пациента с 

целью постановки диагноза. По итогам кон-

ференции по клиническому консенсусу ТС 

2012 года (2012 TSC Clinical Consensus 

Conference) выделены первичные (большие) 

признаки и вторичные (малые) признаки.  На 

основании наличия 2 первичных признаков 

или 1 первичного и 2 вторичных устанавли-

вается несомненный диагноз ТС, возможный 

диагноз – на основании наличия 1 первично-

го признака или 1 первичного и 1 вторично-

 

Рис. 3 а (Fig. 3 а) 

 

Рис. 3 а (Fig. 3 а) 

 

Рис. 3 а (Fig. 3 а) 

Рис. 3.    Микропрепараты.  

a – Баллонные клетки экспрессируют vimentin.  

б – В белом веществе визуализируются баллонные клетки. При этом в неокортексе и белом веществе от-

сутствуют дисморфичные нейроны. Иммунное окрашивание, х40. 

в – В белом веществе встречаются зоны гипомиелинизации (верхняя часть поля). Окраска гематоксили-

ном и эозином, х200. 

Fig. 3.    Microsection.   

a – Balloon cells express vimentin. Immune staining, x40  

b – Balloon cells are visualized in the white substance. At the same time, there are no dysmorphic neurons in 

the neocortex and white matter. Staining with hematoxylin and eosin, x200  

с – Hypomyelination zones are found in the white substance (upper part of the field). Staining with hematoxylin 

and eosin, x100. 
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го признаков, или 2 (и более) вторичных при-

знаков.  

Клинические критерии: несомненный 

диагноз ТС – 2 основных признака, либо 1 

основной и 2 или более второстепенных, 

возможный диагноз ТС – 1 основной, либо 1 

основной и 1 вторичный, либо  ≥2  вторич-

ных. 

Основные (большие) признаки: 

• ангиофибромы (3 или более) или фиб-

розные бляшки кожи головы 

• нетравматическая околоногтевая 

фиброма (2 или более) 

• гипомеланотические пятна (3 или бо-

лее, диаметром не менее 5 мм) 

• участок «шагреновой» кожи 

• множественные узелковые гамартомы 

сетчатки 

• кортикальные дисплазии (включают 

туберсы и линии миграции белого ве-

щества головного мозга) 

• субэпендимальный узел   

• субэпендимальная гигантоклеточная 

астроцитома 

• рабдомиома сердца 

• лимфангиолейомиоматоз (LAM)* 

• ангиомиолипомы (2 или более) * 

*сочетание двух основных признаков 

LAM и ангиомиолипомы без других призна-

ков не соответствует критериям для опреде-

ленного диагноза TSC. 

Вторичные (малые) признаки: 

• углубления в эмали зубов (3 или более 

на весь зубной ряд) 

• фибромы полости рта (2 или более) 

• гамартомы внутренних органов (за 

исключением почечных) 

• ахроматический участок на сетчатке 

• поражения кожи по типу пятен "кон-

фетти" 

• множественные кисты почек 

Поражения ЦНС при ТС. Поражения 

ЦНС при ТС. По данным МРТ туберы пред-

ставляют собой зоны повышенного МР-

сигнала в Т2-ВИ и FLAIR, расположенные в 

кортикальном слое с паттерном «широких» 

извилин. Более чем в 50% случаев встречает-

ся кальцификация туберов, что хорошо дета-

лизируется при компьютерной томографии 

(КТ) и магнитно-резонансной томографии 

(МРТ) при использовании последовательно-

стей Т2* и SWI/SWAN. Тубер может являться 

центром патологической эпилептической ак-

тивности, а так же быть «немым» [10]. На 

фоне незавершенной миелинизации туберы 

представляют собой зоны гиперинтенсивного 

сигнала по Т1-ВИ и гипоинтенсивного по Т2-

ВИ. Радиальные миграционные тракты 

наблюдаются  у 30-95% больных ТС.  Распро-

страняются от туберов до эпендимы стенок 

желудочков, состоят из группы гетеротопи-

ческих кластерных клеток. Радиальные ми-

грационные тракты относятся к эпилепто-

генным зонам. С 1998 года линейные, ради-

альные миграции белого вещества исключе-

ны из вторичных (малых) признаков и рас-

сматриваются в едином комплексе с тубера-

ми в рамках кортикальной дисплазии. При 

одновременном обнаружении радиальных 

миграций и туберов их следует рассматри-

вать как один основной (большой) признак 

ТС.  

Субэпендимальные узлы (СЭУ) наблю-

даются в 95-98% случаев ТС. Как правило, 

множественные (>2) узловые образования с 

локализацией в стенках боковых желудоч-

ков, размерами от 2 мм с различной степе-

нью кальцификации. Выявлена зависимость 

тяжести эпилепсии от количества туберов и 

СЭУ. От 8 и более выявленных туберов явля-

ется прогностическим фактором манифеста-

ции эпилепсии до 2 лет. Туберы и СЭУ могут 

накапливать контрастный препарат.  

Субэпендимальная гигантоклеточная 

астроцитома (СЭГА) глионейрональная сме-

шанная опухоль, наблюдается в 5-20% у 

больных ТС. Как правило, СЭГА располагает-

ся у отверстия Монро, размерами более 5 мм 

в диаметре, с задокументированным под-

твержденным прогредиентным ростом, 

накап¬ливающая контрастный препарат 

(Consensus Meeting for SEGA and Epilepsy 

Management. 12 March 2012, Rome, Italy). 

Клиническая значимость СЭГА обусловлена 

высоким риском развития обструктивной 

гидроцефалии с летальным исходом. Важно 

отметить, что СЭГА и СЭУ гистологически 

идентичны, и основным дифференциальным 

критерием является прогрессия размеров 

при динамическом наблюдении, размер бо-

лее >5мм и накопление контрастного препа-

рата.  

В нашем случае изменения были выяв-

лены только со стороны ЦНС в виде наиболее 

крупного тубера в правой лобной доле, более 

мелких в затылочных долях и единичного 

СЭУ, что вызвало расхождение во мнении 

среди специалистов при проведении конси-

лиума.  Радиологическая картина и наличие 

у пациента эпилепсии говорили в пользу 

наличия у пациента ТС с преимущественным 

поражением ЦНС, вместе с тем, при углуб-

ленном обследовании органов и систем не 

было выявлено патологических изменений из 

групп больших и малых признаков ТС. Ввиду 

этого, для уточнения было предложено про-

ведение генетического теста для обнаруже-

http://www.rejr.ru/


 

 

   RUSSIAN ELECTRONIC JOURNAL OF RADIOLOGY 

| www.rejr.ru | REJR. 2023; 13 (1):78-86       DOI: 10.21569/2222-7415-2023-13-1-78-86                     85 
 

 

ния мутаций в TSC1,  TSC2. Клинико-

патологические особенности, вызванные 

этими различными генами идентичны. Белки 

гамартин и туберин образуют комплекс-

супрессор опухолевого роста.   Гетеродимер 

образованный гамартином и туберином спо-

собен ингибировать сигнальный каскад, опо-

средованный комплексом mTORС1 

(mammalian Target of Rapamycin Complex 1).  

Мутации в генах ТCS1 и TSC2 ведут к их 

дисфункции, на фоне мутации происходит 

патологическая активация киназы mTOR, 

которая является ключевым регулятором ро-

ста и пролиферации клеток. По этой причине 

при ТС развиваются множественные добро-

качественные опухоли (гамартомы) в различ-

ных органах, включая головной мозг, глаза, 

кожу, сердце, почки, печень, легкие, желу-

дочно-кишечный тракт, эндокринную и 

костную системы. Постепенно прогрессируя 

в размерах, они нарушают архитектонику и 

функцию органов [11].  

Заключение.  

Несмотря на то,  что в нашем случае 

генетические мутации в TSC1,  TSC2  не бы-

ли обнаружены, при проведении консилиума 

было решено провести дифференциальный 

диагноз между ФКД и изолированным СЭУ и  

ТС, потому что по данным литературных ис-

точников у 10-25% пациентов с TSC не об-

наруживается мутаций в генах TSC1 или 

TSC2 при обычном генетическом тестирова-

нии, что не исключает ТС и не  противоречит 

использованию первичных и вторичных кли-

нических диагностических критериев [12].  В 

нашем случае по заключению патоморфоло-

га, картина соответствует ФКД 2 типа, но из 

литературы известно, что ФКД и ТС имеют 

сходную гистологическую картину и для до-

стоверной верификации данной патологии 

требуется обязательное междисциплинарное 

взаимодействие в комплексной оценке  дан-

ных МРТ, клинической картины и результа-

тов генетических тестов. Важно отметить, 

что при практически полной схожести гисто-

логической картины ФКД и тубера при ТС, 

существует ряд косвенных признаков, поз-

воляющий с большим основанием предпола-

гать какую-либо из патологий.  Так участки 

гипомиелинизации в соседнем белом веще-

стве более характерны для тубера. Пациент 

продолжает наблюдаться с диагнозом тубе-

розный склероз.  

Источник финансирования и кон-
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