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ABSTRACT

This literature review is devoted to the most common hereditary disease of the retina, called Stargardt disease. The work provides 
information on the epidemiology, molecular genetics, and pathophysiology of this disease. Clinical forms of Stargardt disease are 
described in details. Special attention is paid to a multimodal approach using modern visualization methods, such as retinal optical 
coherence tomography, autofluorescence study, which allow differential diagnostics with diseases such as retinal pattern dystrophies, 
autosomal dominant Stargardt-like macular dystrophies STGD3 and STGD4, neuronal ceroid lipofuscinosis. The article presents infor-
mation on potential treatment methods for patients with Stargardt disease aimed at either reducing lipofuscin accumulation in retinal 
pigment epithelium cells or delivering the normal ABCA4 gene to the eye.
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Данный обзор литературы посвящен наиболее распространенному наследственному заболеванию сетчатки, а именно болезни Штар-
гардта. В работе приведены сведения, касающиеся эпидемиологии, молекулярной генетики, патофизиологии данного заболевания. 
Подробно описаны клинические формы болезни Штаргардта. Отдельное внимание уделено мультимодальному подходу с использова-
нием современных методов визуализации, таких как оптическая когерентная томография сетчатки, исследование аутофлюоресцен-
ции, позволяющих проводить дифференциальную диагностику с такими заболеваниями, как паттерн-дистрофии сетчатки, аутосом-
но-доминантные штаргардтоподобные макулярные дистрофии STGD3 и STGD4, нейрональный цероидный липофусциноз. В статье 
представлена информация о потенциальных методах лечения пациентов с болезнью Штаргардта, направленных либо на уменьшение 
накопления липофусцина в клетках пигментного эпителия сетчатки, либо на доставку в глаз нормального гена ABCA4.

Ключевые слова: болезнь Штаргардта, наследственные дистрофии сетчатки, ген ABCA4, офтальмоскопия, оптическая 
когерентная томография, желтопятнистое глазное дно

Для цитирования: Жазыбаев Р.С., Жиров А.Л. Болезнь Штаргардта. Обзор литературы. Офтальмология. 2026;23(1):7–
13. https://doi.org/10.18008/1816-5095-2026-1-7-13

Прозрачность финансовой деятельности: никто из авторов не имеет финансовой заинтересованности в представленных 
материалах или методах.

Конфликт интересов отсутствует.

Хабаровский филиал ФГАУ НМИЦ «МНТК “Микрохирургия глаза” им. академика С.Н. Федорова»  
Министерства здравоохранения Российской Федерации 

ул. Тихоокеанская, 211, Хабаровск, 680033, Российская Федерация

поступила 28.02.25
was received 28.02.25

ISSN 1816-5095 (print); ISSN 2500-0845 (online)
https://doi.org/10.18008/1816-5095-2026-1-7-13

 CC    BY 4.0©

Болезнь Штаргардта. Обзор литературы

А.Л. ЖировР.С. Жазыбаев

Stargardt Disease. Literature review
R.S. Zhazybaev, A.L. Zhirov

The Khabarovsk Branch of the S. Fyodorov Eye Microsurgery Federal State Institution 
Tikhookeanskaya str., 211, Khabarovsk, 680033, Russia



Офтальмология/Ophthalmology in Russia

8

2026;23(1):7–13 

Р.С. Жазыбаев, А.Л. Жиров

Контактная информация: Жазыбаев Руслан Серикович naukakhvmntk@mail.ru

Болезнь Штаргардта. Обзор литературы

Болезнь Штаргардта (БШ), или STGD1, является ча‑
стью гетерогенной группы наследственных дистрофий 
сетчатки. Заболевание впервые было описано немецким 
офтальмологом Карлом Штаргардтом в 1909 г. [1].

БШ  — наиболее распространенное наследственное 
заболевание сетчатки с частотой встречаемости 1:8000–
1:10  000  населения  [2]. Мужчины и  женщины болеют 
с одинаковой частотой.

БШ является аутосомно-рецессивным или компаунд-
гетерозиготным заболеванием и  связано с  мутациями 
в  гене ABCA4 (короткое плечо хромосомы 1), который 
характеризуется высокой аллельной гетерогенностью 
и включает в себя 50 экзонов общим размером 150 Кб [3]. 
Наиболее частые аллели, связанные с  БШ, а  именно 
G1961E, G863A/delG863  и  A1038V, встречаются всего 
у  10 % пациентов, что вызывает сложности генетиче‑
ской диагностики. Более 1200 различных мутаций в гене 
ABCA4 обусловливают широкое фенотипическое разно‑
образие БШ [4]. Помимо этого, известно более 1000 му‑
таций гена ABCA4, связанных с другими заболеваниями 
сетчатки, начиная с возрастной макулярной дегенерации 
(ВМД) и заканчивая пигментным ретинитом (ПР) [5].
ПАТОФИЗИОЛОГИЯ

Ген ABCA4  кодирует АТФ-зависимый трансмем‑
бранный переносчик из семейства ABC-белков — (ATP)-
binding cassette transporter A4, состоящий из 2273 ами‑
нокислот. АТФ-зависимый переносчик ABCА4 экс‑
прессируется в  мембранах дисков наружных сегмен‑
тов палочек и  колбочек и  участвует в  обмене 11-цис-
ретиналя, а  именно в  транспорте N-ретинилиден-
фосфатидилэтаноламина (N-ретинилиден-PE). При БШ 
АТФ-зависимый переносчик ABCА4 не способен транс‑
портировать N-ретинилиден-PE через мембраны дис‑
ков наружных сегментов фоторецепторов, что приво‑
дит к  его накоплению. N-ретинилиден-PE соединяет‑
ся с  транс-ретиналем, образуя промежуточный про‑
дукт  — ди-ретиноид-пиридиний-фосфатидилэтаноламин 
(A2PE). В  результате обновления фоторецепторов их 
наружные сегменты захватываются клетками пигмент‑
ного эпителия сетчатки (ПЭС), где A2PE преобразуется 
в ди-ретиноид-пиридиний-этаноламин (A2E) — димер 
витамина А, являющийся основным компонентом ли‑
пофусцина, который накапливается в ПЭС из-за устой‑
чивости к  дальнейшей лизосомальной фагоцитарной 
деградации [6].

Прогрессирующее накопление A2E в  клетках ПЭС 
в  виде отложений липофусцина, превышающих норму 
в  5  раз и  выше, является гистологическим признаком 
БШ [7]. A2E нарушает нормальную архитектонику клеточ‑
ной мембраны и подавляет нормальные метаболические 
функции ПЭС. Кроме того, в присутствии кислорода и си‑
него света он образует свободные эпоксидные радикалы, 
вызывающие гибель ПЭС. Разрушенный ПЭС приводит 
к необратимой дегенерации фоторецепторов и, как след‑
ствие, прогрессирующему снижению зрения [8].

Параллельно с  этим транс-ретиналь также будет на‑
капливаться, и  при его избытке он будет повторно свя‑
зываться с  опсином, образуя комплекс, активирующий 
зрительный каскад, хоть и  менее эффективно, чем фото
активированный родопсин. Низкий уровень активности 
образуемого комплекса может быть объяснением длитель‑
ной темновой адаптации, наблюдаемой у пациентов с БШ.
КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ

Как правило, БШ проявляется в первые 20 лет жиз‑
ни, хотя симптомы могут появиться и  позже, даже по‑
сле 70 лет. В зависимости от возраста дебюта выделяют 
3 клинические формы БШ [9]:

1.  Болезнь Штаргардта с  ранним началом (Early- 
Onset Stargardt).

Средний возраст дебюта заболевания — 7 лет. Для всех 
пациентов характерно быстрое снижение остроты зре‑
ния, регистрируемое уже на первом визите к офтальмо‑
логу. В  то же время при офтальмоскопии может быть 
не обнаружено никакой патологии либо определяются не‑
значительные изменения ПЭС. Тяжесть снижения зрения 
не всегда коррелирует с состоянием сетчатки, так как ха‑
рактерные для БШ признаки, такие как желто-белые пят‑
на и  центральная атрофия, появляются после начала 
функциональных изменений. Пятна с течением времени 
могут распространяться за пределы сосудистых аркад. 
Кроме того, атрофия ПЭС имеет тенденцию к  центро‑
бежному распространению и не ограничивается макулой. 
В  итоге прогрессирующая дегенерация сетчатки приво‑
дит к ее глубокой атрофии, и желто-белые пятна можно 
увидеть только на крайней периферии.

Для диагностики БШ с  ранним началом необходи‑
мы дополнительные инструментальные и  генетические 
обследования  [10]. Утолщение наружной пограничной 
мембраны, по данным оптической когерентной томогра‑
фии (ОКТ) сетчатки, считается ранним признаком, пред‑
шествующим функциональным изменениям, и отражает 
глиоз на уровне фоторецепторов как ответ на клеточный 
стресс [11].

При исследовании аутофлюоресценции (АФ) отмеча‑
ются атрофические изменения в фовеа, иногда по типу 
«бычьего глаза», в виде гипоаутофлюоресценции, окру‑
женной гипераутофлюоресцентным кольцом и/или 
очень мелкими гипераутофлюоресцентными пятнами. 
Гипераутофлюоресценция может предшествовать выра‑
женным атрофическим изменениям.

«Молчащая хориоидея» при флюоресцентной ангио‑
графии (ФАГ) наблюдается примерно у 75 % пациентов.

Снижение центральной чувствительности при мульти
фокальной электроретинографии (ЭРГ) указывает на ран‑
нюю фовеальную дисфункцию. Полнопольная ЭРГ может 
быть неинформативной.

2.  Болезнь Штаргардта с  промежуточным началом 
(Intermediate-Onset Stargardt).

Средний возраст начала заболевания составляет 
23  года, характерно легкое или умеренное снижение 
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центрального зрения. При офтальмоскопии типичным 
проявлением являются желто-белые пятна, локализую‑
щиеся по всей площади сетчатки (fundus flavimaculatus) 
или ограниченные задним полюсом с атрофией макулы.

Фокальная потеря фоторецепторов в  центральной 
зоне сетчатки проявляется на ОКТ как дефекты вну‑
треннего контура эллипсоидной зоны. В дальнейшем эти 
дефекты могут сливаться, образуя щель на уровне фото‑
рецепторов, а также атрофию ПЭС [12].

При исследовании АФ глазного дна визуализируют‑
ся гипераутофлюоресцентные пятна, соответствующие 
желто-белым пятнам при офтальмоскопии. Централь‑
ная атрофия сетчатки выглядит как зона гипоаутофлюо
ресценции.

«Молчащая хориоидея» при ФАГ наблюдается у 80 % 
пациентов.

Желто-белые пятна и атрофия ПЭС со временем рас‑
пространяются по направлению от макулы к периферии, 
однако эта прогрессия намного медленнее, чем при БШ 
с ранним началом. Более того, атрофические поражения 
могут ограничиваться макулой в  течение ряда лет и  не 
приводить к  тяжелой хориоретинальной дегенерации. 
В соответствии с этим пациенты с промежуточным нача‑
лом БШ имеют большую вероятность сохранить приемле‑
мую остроту зрения в течение длительного периода.

3.  Болезнь Штаргардта с поздним началом (Late-On‑
set Stargardt).

Средний возраст начала заболевания — около 55 лет. 
Пациенты отмечают либо незначительное снижение 
остроты зрения и  метаморфопсии, либо появление де‑
фектов в поле зрения. Иногда заболевание протекает бес‑
симптомно и может быть случайно обнаружено во вре‑
мя офтальмологического обследования. В большинстве 
случаев при офтальмоскопии визуализируются желто-
белые пятна, локализующиеся в макуле или по всей сет‑
чатке. В  ряде случаев появляются очаги атрофии ПЭС 
в макулярной зоне, однако без захвата фовеа [13].

ОКТ не выявляет повреждения фоторецепторов 
в фовеа.

При АФ желто-белые пятна выглядят как гипер
аутофлюоресцентные, иногда окруженные гало, и в виде 
снижения аутофлюоресценции. В большинстве случаев 
фовеа интактна.

Фотопическая и  скотопическая полнопольная ЭРГ 
является нормальной или субнормальной.

Отличительной особенностью БШ с  поздним началом 
является относительная интактность фовеа. Несмотря 
на множественные желто-белые пятна, локализующие‑
ся по всей сетчатке, атрофические изменения длительное 
время не затрагивают фовеальную зону, а лишь окружают 
ее. Зрительные функции сохраняются на высоком уровне 
до тех пор, пока атрофия ПЭС не распространится до фовеа.
ДИАГНОСТИКА

Клинический диагноз основывается на офтальмоло‑
гическом обследовании, включающем проведение ви‑

зометрии, офтальмоскопии, периметрии, исследования 
АФ, ОКТ сетчатки, ЭРГ, ФАГ.

БШ характеризуется прогрессирующим билатераль‑
ным снижением центрального зрения [14]. Периметрия 
на ранних стадиях заболевания не показывает патоло‑
гии. Однако со временем развиваются относительные 
центральные скотомы, прогрессирующие в абсолютные, 
что приводит к формированию новой эксцентрической 
точки фиксации, диагностируемой с  помощью микро‑
периметрии. Чаще новая точка фиксации локализуется 
выше фовеа, что связано с  более высокой плотностью 
ганглиозных клеток сетчатки в верхней части. Средняя 
светочувствительность при БШ снижается примерно 
на 0,680  дБ в  год при возрастной норме 0,036–0,107  дБ 
в год [15].

Потеря периферического зрения обычно связана с бо‑
лее тяжелым течением заболевания. M. Schroeder разделил 
периметрические изменения при БШ на 3 группы [16]:

1-я группа  — центральные скотомы в  пределах 
10 градусов;

2-я группа — центральные скотомы в пределах 10–35 
градусов;

3-я группа  — остаточные поля зрения в  височном 
квадранте.

У большинства пациентов наблюдается нарушение 
цветового зрения (красно-зеленая дисхроматопсия), 
у некоторых может присутствовать светобоязнь, замед‑
ленная темновая адаптация.

При офтальмоскопии определяется характерная 
для БШ триада, включающая прогрессирующую маку‑
лярную атрофию, желто-белые пятна круглой или ры‑
бьевидной формы, интактную перипапиллярную сет‑
чатку  [17]. Желто-белые пятна отражают накопление 
липофусцина в  ПЭС, но также могут быть признаком 
атрофии. Их распределение меняется со временем, 
они могут сливаться в  разные узоры, распространять‑
ся за пределы сосудистых аркад. Существует несколько 
классификаций БШ, основанных на картине глазного дна. 
Классификация G.A. Fishman включает 4 стадии [18]:

1-я стадия  — дефекты ПЭС различной степени вы‑
раженности, желто-белые пятна рыбьевидной формы 
в  пределах 1  диаметра диска зрительного нерва (ДЗН) 
вокруг фовеа, нормальная ЭРГ и  электроокулограмма 
(ЭОГ);

2-я стадия — желто-белые пятна распространяются 
за пределы сосудистых аркад, нормальная или субнор‑
мальная ЭРГ и ЭОГ, замедленная темновая адаптация;

3-я стадия — атрофические очаги в макуле, субнор‑
мальная ЭРГ и ЭОГ, дефекты поля зрения;

4-я стадия  — распространенная атрофия по всему 
глазному дну, снижение ответов ЭРГ, сужение поля  
зрения.

K.G. Noble и R.E. Carr классифицировали STGD1 (БШ 
и fundus flavimaculatus, или желтопятнистое глазное дно) 
на 4 группы [19]:



Офтальмология/Ophthalmology in Russia

10

2026;23(1):7–13 

Р.С. Жазыбаев, А.Л. Жиров

Контактная информация: Жазыбаев Руслан Серикович naukakhvmntk@mail.ru

Болезнь Штаргардта. Обзор литературы

1-я группа — дегенерация макулы без пятен;
2-я группа — перифовеолярные пятна с дегенерацией 

макулы (БШ);
3-я группа — диффузные пятна с дегенерацией маку‑

лы (желтопятнистое глазное дно с дегенерацией макулы);
4-я группа — диффузные пятна, отсутствие дегенера‑

ции макулы (собственно желтопятнистое глазное дно).
АФ является неинвазивным методом обследования, 

позволяющим оценить состояние ПЭС. Липофусцин, 
накапливающийся в клетках ПЭС, соответствует участ‑
кам гипераутофлюоресценции при выполнении корот‑
коволновой АФ и гипофлюоресценции — при ближней 
инфракрасной АФ, причем при выполнении последней 
они выявляются раньше. Снижение метаболизма кле‑
ток ПЭС и их атрофия, которые приводят к вторичной 
гибели фоторецепторов, выглядят в  виде сниженной 
АФ на обоих типах АФ, но больше  — на ближней ин‑
фракрасной АФ. Потеря ПЭС протекает со скоростью 
0,28–1,58 мм/год [20].

K. Fujinami и соавт. выявили 3 типа аутофлюоресцен‑
ции при БШ [21]:

1-й тип — локальная гипоаутофлюоресценция в фо‑
веа, окруженная зоной изоаутофлюоресценции;

2-й тип — локальная гипоаутофлюоресценция в фовеа, 
окруженная зоной неоднородной аутофлюоресценции;

3-й тип  — несколько зон гипоаутофлюоресценции 
в заднем полюсе, окруженных зоной неоднородной ауто
флюоресценции.

L. Kuehlewein и соавт. выделили 2 вида АФ у пациен‑
тов с  БШ: сниженная и  предположительно сниженная. 
За эталон была взята АФ ДЗН. К первой группе относи‑
лись изменения с  интенсивностью 90 % и  более от ин‑
тенсивности ДЗН, ко второй — 50–90 % [22]. Исследова‑
ние ProgStart показало, что в 50 % глаз у пациентов с БШ 
без очагов со сниженной АФ они появилась менее чем 
через 5 лет [23].

M.A. Klufas и соавт. разработали классификацию по‑
ражений сетчатки по данным широкопольной АФ. Ими 
было выделено 3 типа [24]:

1-й тип — атрофические изменения в макуле;
2-й тип  — атрофические изменения на периферии 

сетчатки;
3-й тип — атрофические изменения в макуле и на пе‑

риферии сетчатки.
F. Delori и соавт. впервые предложили метод количе‑

ственной оценки АФ глазного дна, разработав показатель 
qAF [25]. Данный метод можно использовать как стан‑
дартизированный подход к оценке уровня липофусцина 
в сетчатке. Было установлено, что показатель qAF может 
увеличиваться до появления видимых изменений на сет‑
чатке, что помогает установить диагноз в сомнительных 
клинических ситуациях.

ОКТ позволяет провести прижизненное исследова‑
ние микроархитектоники сетчатки и  наряду с  АФ яв‑
ляется основным методом визуализации при БШ, так 

как дает возможность зафиксировать изменения на ран‑
них стадиях, провести динамическую оценку. ОКТ дает 
возможность на ранних стадиях заболевания обнару‑
жить накопление липофусцина в  ПЭС в  виде гипер‑
рефлективных суб- или интраретинальных депозитов, 
дезорганизацию слоя фоторецепторов [26]. При этом са‑
мые ранние изменения наблюдаются в парафовеальной 
зоне [27]. G. Querques и соавт. классифицировали гипер‑
рефлективные депозиты на 2 типа [28]:

1-й тип — куполообразные гиперрефлективные отло‑
жения на внутренней части ПЭС;

2-й тип — небольшие линейные отложения в наруж‑
ном ядерном слое, не затрагивающие ПЭС.

Этой же группой исследователей была предложена 
классификация, описывающая 5  подтипов пятен с  ис‑
пользованием ОКТ [28]:

класс А — гиперрефлективные отложения на уровне 
наружных сегментов фоторецепторов, зоны сочленения 
колбочек с ПЭС, комплекса «мембрана Бруха — ПЭС»;

класс В  — пятна достигают наружной пограничной 
мембраны;

класс С  — пятна проникают в  наружный ядерный 
слой;

класс D  — пятна локализуются только в  наружном 
ядерном слое и исчезают с наружных слоев сетчатки;

класс Е — атипичные друзоподобные поражения.
Описаны и другие ОКТ маркеры БШ, такие как суб

фовеолярный разрыв и утолщение наружной пограничной 
мембраны, гиперрефлективность в основании наружного 
ядерного слоя. Разрыв эллипсоидной зоны и истончение 
наружного ядерного слоя развиваются по стадиям соглас‑
но классификации K. Noupuu и соавт [12]:

1-я стадия  — небольшие изменения эллипсоидной 
зоны субфовеолярно;

2-я стадия — дальнейшие изменения фоторецептор‑
ного слоя;

3-я стадия — вовлечение внутренних слоев сетчатки.
Установлено, что общая площадь эллипсоидной зоны 

при БШ постепенно уменьшается примерно на 0,31 мм2 
в год [29]. Это может быть связано либо с реакцией кле‑
ток Мюллера, либо с миграцией и ретракцией внутрен‑
него сегмента фоторецепторов [30].

ОКТ была использована для изучения толщины со‑
судистой оболочки при БШ. Описаны 4 модели морфо‑
логии хориоидеи [31]:

1-я модель — нормальная хориоидея;
2-я модель  — уменьшение толщины слоя Саттлера 

или Галлера;
3-я модель  — уменьшение толщины слоя Саттлера 

и Галлера;
4-я модель  — уменьшение толщины слоя Саттлера 

и Галлера, хориоидальные каверны.
Помимо этого, при БШ могут определяться гипер‑

рефлективные очаги в  комплексе «мембрана Бруха  — 
ПЭС», слое хориокапилляров и  слое Саттлера, причем 
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их количество коррелирует с тяжестью заболевания [31]. 
Благодаря ОКТ появились данные, что гибель фоторе‑
цепторов может предшествовать гибели ПЭС [32]. Тол‑
щина сетчатки в  фовеальной зоне прямо коррелирует 
с потерей остроты зрения [33].

Ангио-ОКТ демонстрирует снижение сосудистой плот‑
ности в  поверхностном и  глубоком капиллярном сплете‑
нии сетчатки и слое хориокапилляров, а также позволяет 
диагностировать субретинальную неоваскулярную мем‑
брану, которая является редким осложнением БШ.

ЭРГ обычно демонстрирует нормальные или суб‑
нормальные скотопические и  фотопические ответы 
на полнопольной ЭРГ. Однако при прогрессировании 
заболевания может определяться снижение как ското‑
пического, так и фотопического ответа. ЭРГ имеет про‑
гностическое значение, поскольку у  пациентов с  ран‑
ней периферической дисфункцией фоторецепторов 
выше вероятность развития более выраженных функ‑
циональных потерь.

N. Lois и соавт. классифицировали БШ на 3  группы 
в зависимости от данных ЭРГ [34]:

1-я группа — выраженные отклонения в паттерн-ЭРГ 
при нормальной фотопической и скотопической полно‑
польной ЭРГ;

2-я группа — дополнительные отклонения в фотопи‑
ческой ЭРГ;

3-я группа — потеря как фотопической, так и ското‑
пической полнопольной ЭРГ.

ФАГ является дополнительным методом обследова‑
ния пациентов с БШ, полезным на ранних стадиях забо‑
левания, когда на глазном дне отсутствуют какие-либо 
изменения. Характерным признаком БШ является так 
называемая «молчащая хориоидея», возникающая из-за 
отсутствия ранней хориоидальной гиперфлюоресцен‑
ции, которая блокируется липофусцином ПЭС [35].

Генетическое тестирование позволяет подтвердить 
диагноз, так как БШ характеризуется большим феноти‑
пическим разнообразием, связанным с различными му‑
тациями в гене ABCA4, и дает возможность определить 
прогноз течения заболевания, что может быть полезно 
при планировании беременности.
ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА

Наибольшие сложности диагностики БШ относятся 
к клиническим формам с ранним и поздним дебютом за‑
болевания. Дифференциальная диагностика проводится 
со следующими заболеваниями.

1.  Паттерн-дистрофия сетчатки. Впервые данный 
термин для описания характерных изменений макуляр‑
ной зоны сетчатки был предложен M.F. Marmor и B. Byers 
в  1977  г.  [36]. Паттерн-дистрофия является аутосомно-
доминантным заболеванием, редко приводящим к  сни‑
жению зрения до 50  лет. Заболевание связано с  геном 
PRPH2  и  имеет несколько различных фенотипических 
форм: вителлиформная фовеомакулярная дистрофия 
взрослых, макулярная ретикулярная дистрофия, дис‑

трофия в  виде «крыльев бабочек», fundus pulverulentus 
и  мультифокальная дистрофия, симулирующая болезнь 
Штаргардта. Последняя форма паттерн-дистрофий имеет 
схожие офтальмоскопические проявления с БШ, а имен‑
но желто-белые пятна в макуле и интактность перипапил‑
лярной сетчатки. Однако ФАГ при паттерн-дистрофии 
будет демонстрировать дефекты флюоресценции, в  то 
время как для БШ характерен признак «молчащей хо
риоидеи» [37].

2.  Аутосомно-доминантные штаргардтоподобные 
макулярные дистрофии STGD3  и  STGD4  — наслед‑
ственные заболевания центральной зоны сетчатки, 
приводящие к  прогрессирующему снижению зрения 
в  первые два  десятилетия жизни. Одними из первых 
штаргардтоподобные макулярные дистрофии описали 
G.W. Cibis и соавт. в 1980 г.  [38]. STGD3 связана с му‑
тациями в гене ELOVL4, STGD4 — в гене PROM1. Оба 
заболевания имеют аутосомно-доминантный тип на‑
следования [39]. STGD3 офтальмоскопически характе‑
ризуется атрофией сетчатки в  макулярной зоне с  или 
без желто-белых пятен, в то время как для STGD4 боль‑
ше характерно развитие макулопатии по типу «бычье‑
го глаза». При ФАГ признак «молчащей» хориоидеи 
определяется не у  всех пациентов. Полнопольная ЭРГ 
при STGD3  является нормальной, мультифокаль‑
ная ЭРГ демонстрирует снижение амплитуды цен‑
трального компонента P1, что говорит в  пользу того, 
что патологические изменения носят локальный харак‑
тер. При STGD3 полнопольная ЭРГ демонстрирует сни‑
жение палочкового и колбочкового ответов. Наиболее 
частой ОКТ-находкой при STGD3 является истончение 
наружного ядерного слоя, хотя также может опреде‑
ляться утолщение наружной пограничной мембраны. 
Изменения ПЭС возникают на поздних стадиях заболе‑
вания. При STGD4 ОКТ показывает более диффузные 
изменения наружных слоев сетчатки, поражение ПЭС 
распространяется далеко за пределы субфовеальной 
зоны. Для обоих заболеваний характерна гиперауто
флюоресценция, ограниченная задним полюсом глаз‑
ного яблока [40].

3.  Нейрональный цероидный липофусциноз, или бо‑
лезнь Баттена,  — редкое метаболическое заболевание, 
приводящее к  апоптозу фоторецепторных клеток сет‑
чатки и нейронов головного мозга [41]. Офтальмологи‑
ческими проявлениями заболевания являются выражен‑
ное снижение зрения вплоть до слепоты и  нарушение 
цветоощущения. Офтальмоскопически характеризуется 
сужением сосудов, деколорированным ДЗН. На ОКТ вы‑
является истончение слоя нервных волокон сетчатки.

4.  ВМД офтальмоскопически может походить на БШ 
с поздним дебютом за счет друз, схожих с желто-белыми 
очагами при БШ. При АФ друзы могут быть слегка ги‑
пераутофлюоресцентными или гипоаутофлюоресцент‑
ными, в  то время как пятна при БШ характеризуются 
интенсивной гипераутофлюоресценцией  [42]. На ОКТ 



Офтальмология/Ophthalmology in Russia

12

2026;23(1):7–13 

Р.С. Жазыбаев, А.Л. Жиров

Контактная информация: Жазыбаев Руслан Серикович naukakhvmntk@mail.ru

Болезнь Штаргардта. Обзор литературы

друзы выглядят в  виде гиперрефлективных отложений 
под ПЭС, в то время как для БШ характерно утолщение 
ПЭС. ФАГ при ВМД не демонстрирует признак «молча‑
щей хориоидеи», в отличие от БШ.
ЛЕЧЕНИЕ

До сих пор не существует эффективных этиопато
генетических методов лечения БШ [43].

Исторически принято считать, что диета с  ограни‑
ченным содержания витамина А может замедлить про‑
грессирование заболевания, однако это еще предстоит 
доказать  [44]. В  случае развития субретинальной нео
васкулярной мембраны возможно интравитреальное 
введение ингибиторов ангиогенеза [45]. Рекомендовано 
использование очков с  защитой от ультрафиолетового 
излучения. С  целью повышения остроты зрения, кон‑
трастной чувствительности возможно применение спе‑
циальных электронных видеоувеличителей [46].

В настоящее время ведутся исследования нескольких 
препаратов, основным эффектом которых является сни‑
жение накопления липофусцина в клетках ПЭС. К ним 
относятся [47]:

1.  Эмиксустата гидрохлорид (ACU-4429) — ингиби‑
тор ретиноидной изомерогидролазы.

2.  Форма витамина А — ALK-001, в которой атомы 
водорода по углероду С20 заменены атомами дейтерия, 
препарат уменьшает скорость димеризации витамина А, 
приводя к замедлению образования A2E и липофусцина.

3.  Фенретинид  — производное витамина А, конку‑
рентно связывается с  ретинол-связывающим белком 
в глазу и затем выводится из организма.

Цель генной терапии при БШ заключается в  том, 
чтобы доставить в глаз (интравитреально или субрети‑
нально) нормальный ген ABCA4, который сможет обе‑
спечить выработку функционирующего белка-транспор‑
тера в фоторецепторных клетках и тем самым замедлить 
прогрессирование заболевания. В  качестве векторов 

используются аденоассоциированные вирусы или лен‑
тивирусы [48].

Терапия стволовыми клетками направлена на регене‑
рацию клеток ПЭС [47].
ОСЛОЖНЕНИЯ

БШ может приводить к  развитию субретинального 
фиброза, особенно после травм, даже незначительных. 
A.A. Grandinetti и соавт. предположили, что травма мо‑
жет быть пусковым механизмом высвобождения липо‑
фусцина, который разрушает клетки ПЭС, это приводит 
к формированию субретинального фиброза [49]. Редким 
осложнением БШ является развитие макулярной неова‑
скулярной мембраны, при обнаружении которой воз‑
можно использование фокальной лазерной коагуляции 
сетчатки, фотодинамической терапии или терапии инги‑
биторами васкулогенеза  [50]. Самым грозным исходом 
БШ является слепота.
ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Болезнь Штаргардта является прогрессирующим на‑
следственным заболеванием макулярной зоны сетчатки, 
развивающимся вследствие мутаций в  гене ABCA4. За‑
болевание имеет несколько клинических форм, что обу‑
словливает различный прогноз в  отношении сохранения 
центрального зрения. Для постановки диагноза БШ ис‑
пользуются различные методы офтальмологического об‑
следования, включающие оценку как структурных, так 
и  функциональных изменений, а  также генетическое ис‑
следование. Заболевание до сих пор не имеет эффективных 
этиопатогенетических методов лечения, однако при разви‑
тии макулярной неоваскулярной мембраны как осложне‑
ния БШ возможна лазерная или анти-VEGF терапия.
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