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 G В статье представлено описание клинического случая синдрома усиленного ответа S-колбочек, ра-
нее диагностированного как идиопатический ретинальный васкулит. Также описаны этиология, пато-
генез и клинические проявления синдрома.
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 G A case of enhanced S-cone syndrome misdiagnosed as idiopathic retinal vasculitis is presented. Etiology, 
pathogenesis and clinical features are described below.

 G Keywords: enhanced S-cone syndrome; NR2E3 mutation; Goldmann-Favre syndrome; retinal vasculitis.

Синдром усиленного ответа S-колбочек 
(OMIM: 268100) — редкое аутосомно-рецес-
сивное медленно прогрессирующее наслед-
ственное заболевание сетчатки, фоторецептор-
ные клетки которой представлены в основном 
S-колбочками [1]. Данные по встречаемости 
и заболеваемости в настоящее время недостаточ-
но точны, описано около 1000 случаев в мире, 
что соответствует частоте 1,4 : 10 000 000 [2]. 
Впервые термин «синдром усиленного отве-
та S-колбочек» был предложен M.F. Marmor 
et al. в 1990 г. [3]. Развитие синдрома обуслов-

лено мутацией в гене NR2E3 (Nuclear Receptor 
subfamily 2, group E, member 3), расположенном 
на 15-й хромосоме (локус 15q22.32), который ко-
дирует ретинальный орфанный ядерный рецеп-
тор, регулирующий дифференцировку и развитие 
палочек и колбочек [4]. В последние годы появи-
лись данные о наличии мутации в гене NRL, так-
же приводящие к развитию синдрома усиленного 
ответа S-колбочек [5, 6]. Клиническая картина 
синдрома весьма разнообразна и включает в себя 
гемералопию, прогрессирующее снижение остро-
ты зрения, изменения при электроретинографии 
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и изменения глазного дна (от практически пол-
ного отсутствия до характерных монетовидных 
изменений пигментации на средней периферии 
по ходу сосудистых аркад), часто сопровождаю-
щиеся наличием макулярного отёка или макуляр-
ного шизиса [2, 7, 8].

На сегодняшний день нет данных о корре-
ляции генотипа и фенотипических проявлений 
синдрома. Большое разнообразие проявлений 
ретинальной дегенерации может быть связано 
с различными механизмами заболевания. Соглас-
но данным Schordenet и Escher, эти механизмы 
могут включать в себя отсутствие синтеза белка 
из-за мутации со сдвигом рамки считывания или 
аберрантного сплайсинга, отсутствие процесса 
связывания ДНК в случае мутации, располо-
женной в ДНК-связывающем домене, различную 
активность мутированных генов и нарушенных 
посттрансляционных процессов модификации 
белка [9].

Снижение остроты зрения у пациентов с син-
дромом усиленного ответа S-колбочек обуслов-
лено не только дегенерацией фоторецепторов, 
но и развитием макулярного отёка или маку-
лярного шизиса; в некоторых случаях возможно 
развитие хориоидальной неоваскуляризации [10], 
поэтому пациенты с синдромом усиленного отве-
та S-колбочек должны длительно находиться под 
динамическим наблюдением офтальмолога.

ОПисание клиническОгО случая
Пациент в возрасте 35 лет обратился на кон-

сультацию в Центр диагностики и хирургии за-
днего отдела глаза для получения «второго мне-
ния» и определения тактики ведения. За два 
года до обращения в Центр диагностики и хи-
рургии заднего отдела глаза на основании дан-
ных флюоресцентной ангиографии пациенту был 
поставлен диагноз идиопатического ретинального 
васкулита. В течение 1,5 года пациент получал 
циклоспорин А в дозе 350 мг и преднизолон (по-
следний год в дозе 20 мг). На осмотре пациент 
предъявлял жалобы на низкую остроту зрения 

обоих глаз. Известно, что в возрасте 7 лет у па-
циента диагностирован миопический астигма-
тизм средней степени обоих глаз. Дату снижения 
зрения пациент указать не может, считает своё 
зрение «плохим с детства». Максимально корри-
гированная острота зрения (МКОЗ) правого гла-
за — 0,2, МКОЗ левого глаза — 0,2. Передний 
отрезок спокойный, клеток и флёра в передней 
камере нет. Визуа лизируется заднекапсулярная 
катаракта (больше на левом глазу), клетки в сте-
кловидном теле (0,5+ для правого глаза, 1+ для 
левого глаза). На глазном дне на момент осмо-
тра — диск зрительного нерва несколько гипе-
ремирован, границы чёткие, артерии нормального 
калибра, вены не расширены, макулярный отёк, 
геморрагий нет; на средней периферии (больше 
в нижнем квадранте) зоны не ярко выраженных 
изменений по типу гипопигментации (рис. 1). 
При помощи оптической когерентной томогра-
фии (ОКТ) обнаружены макулярный отёк, раз-
рушение наружных слоёв сетчатки (слой фото-
рецепторов практически полностью отсутствует), 
мелкие гиперрефлективные включения на уров-
не наружных слоёв сетчатки, гиперрефлектив-
ная структура на поверхности сетчатки (эпи-
ретинальная мембрана) (рис. 2). Компьютерная 
периметрия выявила концентрическое сужение 
поля зрения до 10 градусов от точки фиксации 
(рис. 3). На серии флюоресцентных ангиограмм 
обоих глаз (рис. 4, 5) визуализировались ранние 
гиперфлюоресцентные дефекты (window-defect), 
гиперфлюоресценция макулярной зоны (маку-
лярный отёк), выраженная гиперфлюоресценция 
перипапиллярно. Также был отмечен ликедж кра-
сителя из ретинального сосудистого русла на пе-
риферии.

Пациенту проведено обследование, по ре-
зультатам которого терапевтической патологии 
не обнаружено, за исключением избыточной 
массы тела, обусловленной длительным приё-
мом преднизолона. Антитела к ВИЧ, реакция 
микропреципитации с кардиолипиновым анти-
геном — отрицательные. Антитела к двухспи-

Рис. 1. Фотография глазного дна

Fig. 1. Funduscopy
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Рис. 2. Оптическая когерентная томография (слева — правый глаз; справа — левый глаз)

Fig. 2. Optical coherence tomography (left — right eye; right — left eye)

Рис. 3. Компьютерная периметрия (30-2)

Fig. 3. Visual field testing (30-2)

Рис. 4. Флюоресцентная ангиография правого глаза

Fig. 4. Fluorescein angiography of the right eye
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ральной ДНК и к ядерным антигенам не выяв-
лены. Общий анализ крови, общий анализ мочи 
и биохимический анализ крови — без особенно-
стей. По результатам МРТ головного мозга па-
тологии не установлено. Рентгенография органов 
грудной клетки — без патологии. Диаскинтест 
отрицательный. За время системной иммуносу-
прессивной терапии острота зрения обоих глаз 
не изменилась. По данным предоставленных ОКТ 
в динамике наличие макулярного отёка не корре-
лировало с дозой преднизолона и циклоспорина.

Учитывая сниженное с детства зрение паци-
ента, изменение наружных слоёв сетчатки, вы-
явленное с помощью ОКТ, концентрическое су-
жение полей зрения, наличие макулярного отёка, 
отсутствие значительной положительной дина-
мики на фоне длительной иммуносупрессивной 
терапии и терапии преднизолоном, отсутствие 
соматической патологии, было сделано предпо-
ложение о наличии у пациента палочко-колбоч-
ковой дистрофии сетчатки.

При помощи скотопической и фотопической 
электроретинографии было выявлено снижение 
активности наружных слоёв сетчатки в центре 

Рис. 5. Флюоресцентная ангиография левого глаза

Fig. 5. Fluorescein angiography of the left eye

и на периферии (рис. 6). Генетический анализ 
позволил установить две мутации в гене NR2E3 
(c.481delA и c.227G>A), ранее описанные по от-
дельности у пациентов с синдромом усиленного 
ответа S-колбочек. На основании полученных дан-
ных был сделан вывод о наличии у пациента син-
дрома усиленного ответа S-колбочек. После по-
становки диагноза «Синдром усиленного ответа 
S-колбочек» системная терапия глюкокортикосте-
роидами и иммуносупрессантами была отменена. 
МКОЗ правого и левого глаза — 0,2. Передний 
отрезок и глазное дно без существенной динамики 
в течение 6 месяцев наблюдения.

При анализе данных флюоресцентной ан-
гиографии в представленном случае обращало 
на себя внимание наличие ликеджа флюоресце-
ина из ретинального сосудистого русла, не опи-
санного ранее при синдроме усиленного ответа 
S-колбочек. Однако подобные изменения на флюо-
ресцентных ангиограммах встречаются при син-
дроме Гольд мана – Фавре [11, 12]. Синдром Гольд-
мана – Фавре — врождённая витреоретинопатия 
с аутосомно-рецессивным типом наследования. 
Заболевание характеризуется гемералопией, из-
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Рис. 6. Электроретинография

Fig. 6. Electroretinography

менениями пигментного эпителия, макулярным 
и периферическим ретиношизисом, заднекапсу-
лярной катарактой, изменениями стекловидного 
тела и изменённой или нерегистрируемой электро-
ретинографией; в настоящее время многие специ-
алисты в области наследственных заболеваний 
сетчатки сходятся во мнении, что синдром Гольд-
мана – Фавре является тяжёлой формой синдро-
ма усиленного ответа S-колбочек [13, 14]. При 
этом, по-видимому, тяжесть течения заболевания 
не связана с офтальмоскопическими изменениями 
глазного дна, так как у данного пациента эти из-
менения были минимальными.

Насторожённость и тщательный анализ кли-
нической картины и дополнительных методов 
исследования позволяют поставить правильный 
диагноз у пациентов с редко встречающейся 
патологией. В случае неклассической картины 

ретинального васкулита и отсутствия динамики 
на фоне длительной системной терапии глюкокор-
тикостероидами и иммуносупрессантами офталь-
молог должен обратить внимание на правиль-
ность выбранной тактики ведения.
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