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Представлено наблюдение семейного случая болезни Беста – аутосомно-доминантной макулярной дис-
трофии с характерной клинической картиной и стадийностью течения. У дочери и матери была диа-
гностирована болезнь Беста с различной локализацией (центральной и эксцентричной) и стадией 
(псевдогипопион и псевдокиста) заболевания в правом и одинаковой (атрофической) в левом глазу. 
Кроме того, у ребенка были обнаружены друзы диска зрительного нерва. Показана информативность 
оптической когерентной томографии и аутофлюоресценции глазного дна для подтверждения диагноза 
болезни Беста, определения стадии заболевания и выявления не определяемых при офтальмоскопии из-
менений сетчатки, пигментного эпителия и мембраны Бруха.
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The article presents a family case of Best vitelliform macular dystrophy (Best’s disease) – autosomal dominant 
macular dystrophy with typical clinical presentation and staging of the disease flow. A daughter and a mother 
had diagnosed Best’s disease with different localizations (central and eccentric) and stages (psevdogipopion 
and pseudocyst) of the disease in the right eye and the same (atrophic) – in the left eye. Apart from that, the 
daughter had the optic disc drusen. We proved descriptiveness of optical coherence tomography and fundus 
autofluorescence imaging for confirmation of Best’s disease diagnosis, determination of the stage of the disease 
and identification of changes that cannot be detected with ophthalmoscopy, in retina, pigment epithelium and 
Bruch's membrane.
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Болезнь Беста (ББ) или вителлиформная ма-
кулярная дистрофия – одна из наиболее частых 
наследственных макулярных дистрофий детско-
го возраста. Распространенность заболевания со-
ставляет около 1 случая на 10 000 населения [1–4].

Клинически ББ проявляется двусторонними, 
нередко асимметричными изменениями в ма-
куле. Характерной особенностью является ста-
дийность течения заболевания. В I стадии (пре-
вителлиформной) видимых изменений в макуле 
нет или наблюдается сглаженность фовеолярного 
рефлекса и точечные желтоватые пятнышки на 
уровне пигментного эпителия (ПЭ) сетчатки. При 
этом выявляется аномальная электроокулограмма 
(ЭОГ). Во II стадии (вителлиформной) в макуле 
наблюдается субретинальное отложение желто-
ватого липофусциноподобного вещества, при оф-
тальмоскопии напоминающего яичный желток, 
что, как правило, происходит в дошкольном или 
младшем школьном возрасте. В редких случаях 
псевдокиста может быть односторонней, распола-
гаться вне зоны макулы или образуются несколько 

вителлиформных очагов (мультифокальная ББ). 
Острота зрения во II стадии ББ остается высокой. 
В III стадии (псевдогипопиона) липофусцинопо-
добный материал разжижается и смещается книзу 
под действием гравитационных сил, а также про-
рывается через ПЭ сетчатки, что чаще происходит 
в пубертатном возрасте. В IV стадии (“яичницы 
болтуньи”) происходит распад и резорбция липо-
фусциноподобного материала, а острота зрения 
снижается до 0,2–0,6. В V стадии (атрофической) 
наблюдается овальная зона атрофии ПЭ и хорио-
капилляров нередко с фокусами субретинального 
фиброза. Острота зрения составляет 0,1 и ниже, а 
осложнением может быть формирование хорио-
идальной неоваскулярной мембраны, встречаю-
щееся приблизительно в 5% случаев.

Для ББ характерна аномальная ЭОГ: низкий 
постоянный потенциал и снижение коэффициента 
Ардена – отношения светового пика к темновому 
спаду, что подтверждает генерализованное пора-
жение ПЭ сетчатки. При этом суммарная электро-
ретинограмма (ЭРГ) остается нормальной.
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в августе 2014 года с диа-
гнозом "дегенерация маку-
лы и заднего полюса обоих 
глаз". Девочка стала жало-
ваться на снижение зрения 
левого глаза в апреле 2014 
года. Данные о проведен-
ных ранее осмотрах оф-
тальмолога отсутствуют.

Результаты обследова-
ния. Острота зрения право-
го глаза со сферой (-) 1,0 = 
0,2, левого глаза – 0,1, не 
корригирует. Передний от-
резок и преломляющие сре-
ды глаз без патологии. Глаз-
ное дно: диски зрительного 
нерва (ДЗН) бледно-розо-
вые, монотонные, проми-

нируют, границы стушеваны, вены полнокровные, 
в макуле правого глаза – желтоватый проминиру-
ющий фокус диаметром 1,5 ДЗН с вкраплениями 
пигмента в верхней половине (рис. 1), левого глаза 
– атрофический очаг диаметром 1 ДЗН с отложе-
нием пигмента по краю с внутренней стороны в 
виде подковы и окруженный зоной гипопигмента-
ции сетчатки (рис. 2).

При оптической когерентной томографии (ОКТ) 
в макулярной зоне правого глаза выявлена дефор-
мация витреоретинального профиля и внутренних 
слоев нейроэпителия, деструкция наружных сло-
ев нейроэпителия, субретинальный неравномерно 
гиперрефлективный очаг с более высокой рефлек-
тивностью в центре. Под очагом – деструкция ПЭ, 
единичные дефекты мембраны Бруха, изменение 
структуры хориоидеи с отсутствием хориокапил-
ляров и повышением рефлективности (рис. 3). 

Во внутренних отделах ДЗН 
наблюдаются гиперрефлектив-
ные образования, дающие тень 
(друзы) (рис. 4). В левом глазу 
отмечаются аналогичные изме-
нения в макуле и ДЗН, однако 
по сравнению с правым глазом 
больше визуализируется де-
струкция наружных слоев ней-
роэпителия, субретинальный 
фокус отличается однородной 
структурой и более высокой 
оптической плотностью, значи-
тельно больше дефект мембра-
ны Бруха и изменения хориои-
деи (рис. 5). Следует отметить, 
что выявление при ОКТ гипер-
рефлективного фокуса между 
нейроэпителием и ПЭ/мембра-
ной Бруха типично для ББ и по-
зволяет подтвердить диагноз.

При аутофлюоресценции 
(АФ) глазного дна в синем све-

Заболевание наследуется по аутосомно-доми-
нантному типу и обусловлено мутацией в гене 
BEST1, расположенном на хромосоме 11q13 и 
кодирующем белок бестрофин. Бестрофин лока-
лизуется на мембране клеток ПЭ сетчатки и необ-
ходим для их нормального функционирования [5]. 
Следует отметить, что с мутациями в гене BEST1 
ассоциируются и ряд других наследственных за-
болеваний глаза [6–8].

Несмотря на высокую степень пенетрантности 
гена, выраженность клинических проявлений у 
родственников варьирует, а проследить семейную 
отягощенность удается не всегда, даже при прове-
дении комплексного обследования.

Приводим клиническое наблюдение семей-
ного случая ББ.

Р е б е н о к  Р. А ., 15.08.05 года рождения, был 
направлен в Московский НИИ глазных болезней 

Рис. 1. Глазное дно правого глаза ребен-
ка Р.А. ДЗН монотонный, проминирует, 
границы стушеваны, вены полнокровные, 
в макуле – желтоватый проминирующий 
фокус 1,5 ДЗН с вкраплениями пигмента в 

верхней половине.

Рис. 2. Глазное дно левого глаза ребенка Р.А. 
ДЗН аналогичен правому, в макуле – атрофи-
ческий очаг диаметром 1 ДЗН с отложением 
пигмента по краю с внутренней стороны в ви-
де подковы и окруженный зоной гипопигмен-

тации сетчатки.

Рис. 3. ОКТ макулы правого глаза ребенка Р.А. В макулярной зоне – деформация 
витреоретинального профиля и внутренних слоев нейроэпителия, деструкция на-
ружных слоев нейроэпителия, субретинальный неравномерно гиперрефлективный 
очаг с более высокой рефлективностью в центре. Под очагом – деструкция ПЭ, 
единичные дефекты мембраны Бруха, изменение структуры хориоидеи с отсут-

ствием хориокапилляров и повышением рефлективности. 
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те в макулярной зоне правого 
глаза визуализируется гипер-
флюоресцирующий очаг с чет-
кими границами и повышенной 
флюоресценцией в нижней по-
ловине, что обусловлено высо-
ким содержанием липофусцина 
в субретинальном содержимом 
(рис. 6). В левом глазу опреде-
ляется гипофлюоресцирующий 
очаг с четкими границами и 
гиперфлюоресценцией в цен-
тре (вследствие повышенного 
содержания липофусцина) и 
с внутренней стороны в виде 
подковы (соответственно отло-
жению пигмента), окруженный 
зоной гипофлюоресценции, 
что свидетельствует о наруше-
нии ПЭ в этой области (рис. 7).

При ЭОГ выявлено резкое 
угнетение постоянного потен-
циала глаза на свету и значи-
тельное снижение коэффици-
ента Ардена (1,5 в обоих глазах 
при норме более 1,7). Общая 
ЭРГ – в норме, ритмическая 
– снижена. На основании кли-
нической картины и данных об-
следования ребенку поставлен 
диагноз: «болезнь Беста (ста-
дия псевдогипопиона в правом 
и атрофическая в левом глазу), 
друзы ДЗН».

При сборе анамнеза выясне-
но, что у матери с детства так-
же имеется дистрофия сетчат-
ки, в связи с чем проведено ее 
обследование. Приводим его 
результаты.

Рис. 4. ОКТ ДЗН правого глаза ребенка Р.А. Во внутренних отделах ДЗН – гипер-
рефлективные образования, дающие тень (друзы).

Рис. 5. ОКТ левого глаза ребенка Р.А. В макулярной зоне – деформация витрео-
ретинального профиля и внутренних слоев нейроэпителия, деструкция наружных 
слоев нейроэпителия и хориоидеи, субретинальный гиперрефлективный очаг од-
нородной структуры и высокой оптической плотности. Под очагом – деструкция 

ПЭ, большой дефект мембраны Бруха.

Рис. 6. Аутофлюоресценция глазного дна правого глаза 
ребенка Р.А. В макулярной области – гиперфлюоресциру-
ющий очаг с четкими границами и повышенной флюорес-

ценцией в нижней половине.

Рис. 7. Аутофлюоресценция глазного дна левого глаза ре-
бенка Р.А. В макулярной области – гипофлюоресцирую-
щий очаг с четкими границами и гиперфлюоресценцией в 
центре и с внутренней стороны в виде подковы, окружен-

ный зоной гипофлюоресценции.
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ляющие среды глаз без патологии. Глазное дно: 
справа кнутри от фовеа – субретинальный фокус 
0,3 ДД с желтоватым прозрачным содержимым 

(рис. 8), фовеолярный рефлекс 
четкий, макулярный – деформи-
рован. Слева в макуле – атрофи-
ческий очаг 1,5 ДД с отложением 
пигмента по краю и небольшой 
пигментированной мембраной у 
верхней границы очага (рис. 9). 
ДЗН в обоих глазах не изменены.

При ОКТ в правом глазу пара-
фовеолярно с внутренней стороны 
визуализируется неравномерно 
гиперрефлективный субретиналь-
ный очаг с деформацией наруж-
ного сетчатого слоя и деструкцией 
слоев фоторецепторов и пигмент-
ного эпителия, но сохранной мем-
браной Бруха. Слои сетчатки в фо-
веа не изменены (рис. 10). В левом 
глазу – преретинальная мембрана, 
фиксированная к субретиналь-
ному гиперрефлективному очагу 
однородной структуры и оптиче-
ской плотности, нейроэпителий 
над центральной частью очага ис-
тончен и не дифференцируется, 
деструкция ПЭ под очагом, дефек-
ты и деформация мембраны Бру-
ха, повышение рефлективности и 
нарушение структуры хориоидеи, 
парамакулярно-эпиретинальный 
фиброз (рис. 11).

При проведении АФ глазного 
дна в синем свете в правом глазу 
– парафовеолярно гиперфлюорес-
цирующий очаг с нечеткими гра-
ницами (рис. 12). Слева в макуле 
– гипофлюоресцирующий очаг с 
четкими границами (рис. 13).

При ЭОГ обнаружено сни-
жение коэффициента Ардена (в 
правом глазу – 1,5, в левом – 1,7). 
Следовательно, у матери также бо-
лезнь Беста (стадия псевдокисты 
в правом и атрофическая в левом 
глазу).

Таким образом, у дочери и ма-
тери диагностирована ББ с раз-
личной локализацией (централь-
ной и эксцентричной) и стадией 
(псевдогипопион и псевдокиста) 
заболевания в правом и одинако-
вой (атрофической) в левом глазу. 
Кроме того, у ребенка обнаруже-
ны друзы ДЗН. Несмотря на более 
длительное течение заболевания, 
у матери наблюдается высокая 
острота зрения правого глаза, что 

Рис. 8. Глазное дно правого глаза паци-
ентки Р.Ю. Кнутри от фовеа – субрети-
нальный фокус 0,3 ДД с желтоватым 

прозрачным содержимым.

Рис. 9. Глазное дно левого глаза паци-
ентки Р.Ю.  В макуле – атрофический 
очаг 1,5 ДД с отложением пигмента по 
краю и небольшой пигментированной 

мембраной у верхней границы очага.

Рис. 10. ОКТ правого глаза пациентки Р.Ю. Парафовеолярно с снутри – неравно-
мерно гиперрефлективный субретинальный очаг с деформацией наружного сет-
чатого слоя и деструкцией слоев фоторецепторов и пигментного эпителия, но со-

хранной мембраной Бруха.

Рис. 11. ОКТ левого глаза пациентки Р.Ю.  Преретинальная мембрана, фиксиро-
ванная к субретинальному гиперрефлективному очагу однородной структуры и 
оптической плотности, нейроэпителий над центральной частью очага не диффе-
ренцируется, деструкция ПЭ под очагом, дефекты и деформация мембраны Бруха, 
повышение рефлективности и нарушение структуры хориоидеи, парамакулярно 

– эпиретинальный фиброз.

П а ц и е н т к а  Р. Ю . ,  14.06.84 года рождения. 
Острота зрения правого глаза 0,7, левого глаза – 
0,1, не корригирует. Передний отрезок и прелом-
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обусловлено эксцентричной локализацией вител-
лиформного фокуса.

ОКТ и АФ позволили подтвердить диагноз ББ, 
уточнить стадию заболевания в правом глазу, а 
также обнаружить не выявляемые при офтальмо-
скопии изменения нейроэпителия, пигментного 
эпителия и мембраны Бруха.

Учитывая доминантный характер наследова-
ния и вариабельность фенотипических проявле-
ний, необходимо целенаправленное комплексное 

офтальмологическое обследование родственников 
пациентов с ББ для выявления субклиничесих и 
атипичных форм, а также прогнозирования риска 
и ранней диагностики манифестации заболевания.
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Рис. 12. Аутофлюоресценция глазного дна правого глаза 
пациентки Р.Ю. Парафовеолярно – гиперфлюоресцирую-

щий очаг с нечеткими границами.

Рис. 13. Аутофлюоресценция глазного дна левого глаза 
пациентки Р.Ю. В макуле – гипофлюоресцирующий очаг 

с четкими границами.


