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Наследственные макулярные дистрофии – ге-
терогенная группа генетически обусловленных 
заболеваний, характеризующихся типичными 
изменениями макулярной зоны сетчатки, имею-
щих прогрессирующий характер течения и при-
водящих к снижению и изменению качества цен-
трального зрения. В данном сообщении приведе-
но описание клинической картины, рассмотрены 

современные подходы к диагностике и отражены 
вопросы дифференциальной диагностики дис-
трофии Штаргардта и болезни Беста, макулярных 
дистрофий, ассоциированных с поражением кле-
ток ретинального пигментного эпителия (РПЭ) и 
наружных сегментов фоторецепторов. 

Наиболее распространенной формой наслед-
ственных макулярных дистрофий является дис-
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блюдаются желто-беловатые пятна, локализующи-
еся по всему дну [7]. На тканевом уровне, видимые 
при офтальмоскопии желтые пятна представляют 
собой клетки РПЭ, которые насыщены гранулами 
флуоресцентного липофусцино-подобного матери-
ала, вызывающими увеличение их в размере [8].

На момент выявления дистрофии Штаргардта 
острота зрения может варьировать от 1,0 до 0,02. 
При изначально высокой остроте зрения наблю-
дается довольно быстрое ее снижение в подрост-
ковом возрасте, с итоговыми значениями 0,1–0,05 
[9]. Следует отметить, что у пациентов с FF вы-
сокая острота зрения сохраняется относительно 
дольше [7]. Степень снижения остроты зрения за-
висит от расположения пораженных областей по 
отношению к фовеа и фовеоле.

При исследовании полей зрения выявляют-
ся центральная и парацентральные скотомы, при 
этом периферическое сужение поля зрения неха-
рактерно. Цветоощущение, как правило, остает-
ся в норме, могут отмечаться изменения по типу 
дейтеранопии и красно-зеленой дисхромазии [2]. 
Никталопия редка, за исключением, в ряде случа-
ев, поздних стадий болезни.

Амплитуда колбочкового фотопического сиг-
нала общей электроретинограммы (ЭРГ), как пра-
вило, находится на нижней границе нормы или 
незначительного снижена при нормальных ското-
пических сигналах [10]. У пожилых людей, когда 
поражение макулы более выражено, затухание как 
фотопических, так и скотопических сигналов про-
исходит пропорционально протяженности пора-
жения макулы. Таким образом, общая ЭРГ имеет 
большое значение в плане дифференциальной ди-
агностики с периферическими формами дегенера-
ции сетчатки [11], однако малоинформативна для 
диагностики дистрофии Штаргардта, поскольку 
имеет тенденцию оставаться нормальной до позд-
ней стадии болезни. При указанной дистрофии мо-
гут отмечаются отклонения в электроокулограмме 
(ЭОГ), что согласуется с патогенезом болезни, в 
который вовлечены клетки РПЭ.

К высокоинформативным неинвазивным мето-
дам диагностики и мониторинга дистрофии Штар-
гардта относятся коротковолновая и инфракрасная 
аутофлюоресценция и оптическая когерентная то-
мография (ОКТ). При коротковолновой аутофлю-
оресценции выявлются зоны гипо- и гиперфлюо-
ресценции в виде пятен и/или колец. На ОКТ зоны 
аномальной коротковолновой аутофлюоресценции 
совпадают с деструкцией так называемого эллип-
соида (зоны сочленения внутренних/внешних сег-
ментов фоторецепторов [IS/OS]) и потерей РПЭ, 
что также определяется с помощью инфракрасной 
аутофлюоресценции [12].

трофия Штаргардта, впервые описанная в 1909 го-
ду Карлом Штаргардтом [1]. Частота заболевания 
составляет 1 на 10 000 населения. Это двусторон-
няя прогрессирующая дегенерация макулярной 
зоны, проявляющаяся обычно на первом или вто-
ром десятилетии жизни [2]. Развитие аутосомно-
рецессивной формы дистрофии Штаргардта, кото-
рая встречается в популяции наиболее часто, об-
условлено мутациями в гене АТФ-связывающего 
кассетного транспортера ABCA4 (ранее ABCR), 
локализующегося в мембранах дисков наружных 
сегментов фоторецепторов [3–5].

Пациенты предъявляют жалобы на снижение 
остроты зрения, в ряде случаев, на появление 
метаморфопсий. У детей младшего школьного 
возраста низкая острота зрения выявляется, как 
правило, «случайно» при диспансерном обследо-
вании. Пациенты обычно предпочитают условия с 
пониженным освещением, вместе с тем, выражен-
ная фотофобия нехарактерна.

Офтальмоскопическая картина заболевания по-
лиморфна [2, 6]. Существующая широкая генотипи-
ческая и фенотипическая гетерогенность при дис-
трофии Штаргардта зависит от пораженного гена, 
типа мутации в этом гене и степени поражения кле-
ток, в которых экспрессируются гены-мутанты. Ти-
пичны изменения в макуле по типу «битого метал-
ла» или бронзы, развивающиеся за счет желтоватых 
вкраплений на уровне ретинального пигментного 
эпителия (РПЭ). Первоначально могут отмечаться 
только расширение фовеального рефлекса, легкая 
зернистость РПЭ или определяться мелкие белые 
точки, дискретные нерегулярные желтые пятна, ло-
кализующиеся в непосредственной близости с фо-
кальными областями атрофии РПЭ, которые могут 
иметь серую окраску при офтальмоскопии (рис. 1 
– фотография глазного дна пациента, наблюдающе-
гося авторами, см. вклейку). Эти пятна различают-
ся по форме, размеру и распределению. Число их 
со временем увеличивается. Пораженные участки 
могут расширяться и сливаться с образованием бо-
лее крупных областей хориоретинальной атрофии. 
Возможно появление картины «бычьего глаза» - 
темного центра, окруженного широким кольцом ги-
попигментации, за которым обычно следует кольцо 
гиперпигментации. Большие участки макулярной 
хориоретинальной атрофии могут сочетаться с де-
колорацией диска зрительного нерва, однако важно 
отметить, что монотонность диска зрительного не-
рва и уменьшение калибра сосудистой сети, харак-
терные для колбочковых и палочко-колбочковых 
дистрофий, при дистрофии Штаргардта не наблю-
даются. Одним из вариантов дистрофии Штаргард-
та является так называемое желтопятнистое глазное 
дно или fundus flavimaculatus (FF), при котором на-
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снижению остроты зрения, а также характеризу-
ется приобретенным нистагмом, глубоким нару-
шением цветного зрения, светобоязнью, а также 
выраженной и прогрессирующей потерей фото-
пических сигналов ЭРГ. Характерным является 
восковая височная бледность диска зрительного 
нерва в сочетании с сужением сосудов. Обычно 
в макуле отмечается имеется крапчатый пигмент-
ный рисунок с потерей или притуплением фове-
ального рефлекса и редкими периферическими 
пигментными изменениями (где плотность кол-
бочек значительно ниже). Симптом «молчащей» 
хориоидеи на ФАГ отсутствует. При исследова-
нии полей зрения определяются центральные или 
кольцевые скотомы.

При палочко-колбочковой дистрофии фотофо-
бия может сочетаться с никталопией, наблюдают-
ся изменения и фотопических, и скотопических 
сигналов ЭРГ, диагностируется сужение полей 
зрения, при офтальмоскопии определяются пери-
ферические пигментные изменения сетчатки. При 
ФАГ отсутствует симптом темной хориоидеи.

Еще одной относительно распространенной 
формой наследственной макулярной дистрофии 
с первичным поражением РПЭ является болезнь 
Беста (ББ). Частота ее составляет 1 на 25 000 на-
селения. Заболевание впервые описал F.Best [13] 
в начале XX века как наследственную двусторон-
нюю ювенильную макулярную дегенерацию с ха-
рактерной кистой в макулярной зоне, напоминаю-
щей яичный желток.

Патогенетической основой развития заболева-
ния является дисфункция клеток РПЭ, обуслов-
ленная мутацией в гене BEST1, кодирующем белок 
бестрофин, локализованный в базолатеральной 
мембране указанных клеток. Данные многочис-
ленных исследований in vivo и in vitro продемон-
стрировали, что бестрофин оказывает влияние на 
трансэпителиальный электрический потенциал 
клеток РПЭ, а также регулирует внутриклеточный 
уровень Ca2+ [14]. Следствием дисфункции бес-
трофина является патологическое накопление ли-
пофусциноподобного вещества в клетках РПЭ, а 
также между ним и слоем фоторецепторов.

При рождении глазное дно выглядит нормаль-
ным. Начальные изменения макулярной зоны 
могут быть диагностированы уже в возрасте 3-х 
лет как случайная находка при диспансерном ос-
мотре. Заболевание может быть выявлено также 
при целенаправленном обследовании детей с отя-
гощенным по ББ семейным анамнезом. У детей 
школьного возраста может отмечаться снижение 
остроты зрения или появление метаморфопсий, 
что является поводом для обращения к офтальмо-
логу. С момента постановки диагноза, в среднем, 
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Характерным для болезни Штаргардта явля-
ется симптом «темной» или «молчащей» хорио-
идеи в раннюю фазу флюоресцентной ангиогра-
фии (ФАГ), когда происходит перфузия хориока-
пилляров. Данный симптом является следствием 
экранирования флуоресценции за счет скопления 
липофусциноподобного вещества в клетках РПЭ. 
Кроме того, по мере прогрессирования заболева-
ния на ангиограммах может определяться оконча-
тые дефекты в макулярной зоне, формирующиеся 
вследствие развития атрофии хориокапилляров, 
при этом наблюдается перфузия подлежащих бо-
лее крупных сосудистых стволов.

Существует целый ряд заболеваний сетчатки, 
как наследственных, так и ненаследственных, тре-
бующих проведения дифференциальной диагно-
стики с дистрофией Штаргардта и FF.

Fundus albipunctatus (белоточечное глазное 
дно) - аутосомно-рецессивная ночная слепота с 
дискретными белыми точками на уровне РПЭ, 
обычно не затрагивающими макулярную зону и 
не сопровождающаяся пигментными нарушени-
ями. Острота зрения, как правило, не снижается. 
Характерным признаком заболевания является 
стационарная никталопия. При ФАГ отсутствует 
симптом темной сосудистой оболочки.

Ретинит punctata albescens характеризуется то-
чечными желто-белыми повреждениями на уров-
не РПЭ, распространенными по всему глазному 
дну, включая макулу. При этом наблюдается зна-
чительное нарушение пигментации с пятнистыми 
отложениями, которые создают картину оконча-
тых дефектов при ФАГ. Симптом «молчащей» хо-
риоидеи отсутствует.

Доминантные семейные друзы – это заболева-
ние с небольшими округлыми желтоватыми часто 
группирующимися депозитами на уровне РПЭ в 
области макулы. В плане дифференциальной диа-
гностики важное значение имеет ФАГ – отмечает-
ся равномерная флюоресценция друз (в то время 
как пятна при болезни Штаргардта являются не-
регулярными по форме и создают неравномерную 
флуоресценцию), кроме того, также отсутствует 
симптом темной хориоидеи.

Дистрофия Кандори является непрогрессирую-
щим состоянием, характеризующимся нерегуляр-
ными, грязно-желтыми пятнами, которые не пора-
жают область макулы и локализуются между ма-
кулой и экватором. Важным дифференциальным 
симптомом является ночная слепота. Отмечается 
замедленная темновая адаптация. Зоны пораже-
ния сопровождаются пигментными нарушениями 
и являются гиперфлуоресцирующими на ФАГ. 

Колбочковая дистрофия - это прогрессирующая 
панретинальная дегенерация, которая приводит к 
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находятся в пределах нормы, однако возможно 
появление относительной центральной скотомы 
на ранних стадиях заболевания, или абсолютной 
центральной скотомы на последней, атрофиче-
ской, стадии. На ФАГ вителлиформные скопления 
могут блокировать флуоресценцию фовеа. После-
дующая резорбция липофусциноподобного веще-
ства и развивающаяся атрофия РПЭ приводит к 
появлению окончатых дефектов на ангиограммах. 
ББ может осложняться формированием хориои-
дальной неоваскулярной мембраны (ХНМ), что, 
согласно последним исследованиям, в ряде слу-
чаев отмечается уже на стадии псевдогипопиона 
[16]. Истинная частота ХНМ и тактика ведения 
таких пациентов не определены. При развитии 
ХНМ возможна ее визуализация с помощью ФАГ 
или ОСТ-ангиографии, которая в ряде случаев яв-
ляется более информативной [16].

Дифференциальная диагностика ББ проводит-
ся с целым рядом заболеваний, поражающих ма-
кулярную зону сетчатки.

Вителлиформная макулярная дистрофия взрос-
лых развивается на 4–5-м десятилетии жизни и 
протекает благоприятно, с более медленными 
темпами прогрессирования, может сопровождать-
ся небольшим снижением остроты зрения и ме-
таморфопсиями. Размер вителлиформной кисты, 
как правило, меньше, чем при ББ (1/4–1/3 ДД), с 
гиперпигментацией в центре, окруженной обла-
стью атрофии. На ФАГ в центре зоны поражения 
отмечается блокада флюоресценции, а по краю – 
окончатые дефекты. Цветовое зрение и общая ЭРГ 
соответствуют возрастной норме.

При токсоплазмозе очаг в макулярной зоне глаз-
ного дна имеет неправильную форму с размытыми 
границами в активную фазу заболевания. При этом 
отмечается резкое и значительное снижение остро-
ты зрения, которое является поводом обращения к 
офтальмологу. На стадии ремиссии воспалительно-
го процесса границы его становятся четко очерчен-
ными с выраженным отложением пигмента. Важ-
ное значение в обследовании пациентов занимает 
иммунологическое исследование, а также ЭОГ.

Дифференциальный диагноз с колбочковой 
дистрофией проводится на основании офтальмо-
скопической картины, а также выявления нормаль-
ных показателей общей ЭРГ при ББ, патологиче-
ских изменений колбочковой (макулярной) ЭРГ 
при колбочковой дистрофии, а также нормальной 
ЭОГ при последней. У пациентов с ББ нет выра-
женного нарушения цветового зрения, характер-
ного для колбочковых дистрофий, а также отсут-
ствует светобоязнь.

Следует отметить, что у пациентов с дистро-
фией Штаргардта с относительно большим по 

острота зрения снижается на две строчки в тече-
ние 5 лет, однако у многих пациентов она остается 
высокой, несмотря на наличие выраженных маку-
лярных изменений.

Характерной особенностью ББ является ста-
дийность изменений глазного дна. На превител-
лиформной стадии (I стадия) может наблюдаться 
сглаженность фовеального рефлекса или негрубые 
пигментные и желтоватые изменения на уровне 
РПЭ. Вителлиформная стадия (II стадия) развива-
ется обычно в конце первого десятилетия жизни и 
офтальмоскопически определяется как округлый 
желтоватый очаг, напоминающий яичный желток, 
в макулярной области, обычно располагающийся 
строго симметрично относительно центра фовеа 
(рис. 2 – фотография глазного дна пациента, на-
блюдающегося авторами, см. вклейку). Размер оча-
га варьирует от 0,5 до 2 ДД. Заболевание обычно 
носит двусторонний характер, но может протекать 
асимметрично. В редких случая могут отмечать-
ся дополнительные вителлиформные поражения 
на периферии глазного дна (многоочаговая форма 
ББ), что чаще наблюдается при вителлиформной 
макулярной дистрофии взрослых, в основе кото-
рой также лежит мутация гена BEST1.

На стадии псевдогипопиона (III стадия) жел-
товатое содержимое кисты вследствие законов 
гравитации «прорывается» через РПЭ в субрети-
нальное пространство и опускается в нижнюю по-
ловину. На последующих стадиях резорбции ви-
теллиформной кисты отмечается неоднородность 
офтальмоскопической картины и развитие стадии 
так называемой картины “яичницы-болтуньи” 
(IV стадия) (рис.3 – фотография глазного дна па-
циента, наблюдающегося авторами, см. вклейку). 
Окончательная резорбция указанного вещества 
сопровождается атрофией РПЭ и хориокапилляр-
ного слоя и развитием последней, атрофической, 
стадии, характеризующейся рубцовыми измене-
ниями макулярной зоны.

Как уже отмечалось, острота зрения при ББ мо-
жет варьировать, но обычно сохраняется на высо-
ком уровне вплоть до поздних стадий. Патогномо-
ничным признаком ББ являются изменения ЭОГ в 
виде снижения коэффициента Ардена, что являет-
ся отражением изменения светового поверхност-
ного мембранного потенциала клеток РПЭ. ЭОГ 
может использоваться для доклинической диа-
гностики заболевания или выявления носителей 
патологического гена, поскольку электрофизио-
логические изменения предшествуют клинически 
значимому анатомическому повреждению. По-
казатели общей ЭРГ находятся в пределах нормы 
[15]. Цветовое зрение не изменено, возможно раз-
витие протанопии. Периферические поля зрения 
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площади поражением макулярной зоны может 
быть ошибочно диагностирована ББ. На послед-
ней, атрофической стадии, офтальмоскопическая 
картина заболеваний довольно схожа. Решающее 
значение в дифференциальной диагностике имеет 
ЭОГ.

Еще одним состоянием, требующим проведе-
ния дифференциальной диагностики с ББ, явля-
ется макулярная дистрофия в форме бабочки. При 
данной форме макулярной дистрофии отмечаются 
фовеальные пигментные изменения, отличающи-
еся от ББ. Тем не менее, как и при ББ, общая ЭРГ 
не изменена, а ЭОГ снижена. Тип наследования 
заболевания, как и ББ, аутосомно-доминантный, 
болезнь сопровождается характерными измене-
ниями макуляной зоны в форме бабочки, которые 
могут быть выявлены и у других членов семьи.

Плотные скопления базальных ламинарных 
друз в сочетании с мягкими экссудативными дру-
зами при возрастной макулярной дегенерации 
могут создавать картину вителлиформной кисты, 
псевдогипопиона и атрофических изменений. 
Здесь также основным дифференциальным при-
знаком являются нормальные показатели ЭОГ.

Макулярная дистрофия Sorsby – это так назы-
ваемая псевдовоспалительная макулярная дистро-
фия, представляющая собой экссудативную дис-
ковидную дегенерацию макулы, которая, как пра-
вило, развивается на 4–5-м десятилетии жизни. 
При данной патологии отсутствует характерная 
стадийность течения. Показатели ЭОГ находятся 
в пределах нормы.

Для макулярной дистрофии Северной Кароли-
ны характерны атрофические пятна в макулярной 
зоне, которые могут напоминать картину на IV 
стадии ББ. Основным дифференциальным при-
знаком также является патологическая ЭОГ.

В заключение следует отметить, что в настоя-
щее время эффективного лечения наследственных 
макулярных дистрофий не существует. Пациентам 
проводятся курсы поддерживающей ретинотро-
фической терапии. Будущее, очевидно, принадле-
жит генной терапии.
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К ст. Л. А. Катаргиной и соавт.

◄ Рис. 1. Глазное дно ребенка Л. 9 лет с дистрофией  
Штаргардта. 
Парамакулярные локальные зоны атрофии РПЭ.

► Рис. 2. Глазное дно ребенка С. 6 лет с болезнью Беста 
на вителлиформной стадии. 
В макулярной зоне определяется проминирующий окру-
глый желтоватый очаг.

◄ Рис. 3. Глазное дно ребенка М. 12 лет с болезнью 
Беста на стадии резорбции вителлиформной кисты. 
Картина «яичницы-болтуньи».


