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Choroideremia is an X-linked hereditary chorioretinal 
degeneration caused by mutations in the CHM gene. The disease 
is characterized by a slow progressive course and manifests 
symptomatically in the first decade of life with the development 
of nyctalopia followed by deterioration of visual functions up to 
complete blindness. Objective. To present a clinical case of a 
patient with choroideremia, re-examined after a long period of 
time (35 years). Material and methods. Patient A. has been 
observed with complaints of progressive deterioration of vision, 
loss in the visual field for 35 years. On examination, the best 
corrected visual acuity (BCVA) OD was 0.1 n/c; BCVA on OS = 

0.05. Intraocular pressure: OU – 16 mm Hg. A comprehensive 
diagnostic examination was performed, including standard and 
special diagnostic methods. Results. According to optical 
coherence tomography with an enhanced depth imaging module 
(EDI-OCT), loss of the outer retinal layers, absence of the retinal 
pigment epithelium layer, atrophy and sclerosis of the choroid 
were observed in the macular zone. Fluorescein angiography 
images of the eye showed a central residual island of preserved 
pigment epithelium with serrated (scalloped) edges, according 
to laser speckle flowgraphy there was almost complete absence 
of relative blood flow velocity. As a result of using a multimodal 

РЕФЕРАТ

Хороидеремия является Х-сцепленной наследственной 
хориоретинальной дегенерацией, вызванной мутациями в гене 
CHM. Заболевание характеризуется медленным прогрессиру-
ющим течением и проявляется симптоматически в первом 
десятилетии жизни развитием никталопии с последующим 
ухудшением зрительных функций вплоть до полной слепоты. 
Цель. Представить клинический случай пациента с хороиде-
ремией, повторно обследованного через длительный проме-
жуток времени (35 лет). Материал и методы. Пациент А. 
наблюдается с жалобами на прогрессирующее ухудшение 
зрения, выпадения в поле зрения в течение 35 лет. При осмотре 
максимальная корригированная острота зрения (МКОЗ) OD 
составила 0,1 н/к; МКОЗ на OS = 0,05. Внутриглазное давле-
ние: OU – 16 мм рт.ст. Проведено комплексное диагностиче-
ское обследование, включающее стандартные и специальные 
методы диагностики. Результаты. По данным оптической 
когерентной томографии с модулем улучшенной глубины изо-

бражения (ОКТ-EDI), в макулярной зоне наблюдались потеря 
наружных ретинальных слоев, отсутствие слоя пигментного 
эпителия сетчатки, атрофия и склерозирование хориоидеи. 
На снимках флуоресцентной ангиографии глаза отмечался цен-
тральный остаточный островок сохранного пигментного эпите-
лия с зубчатыми (фестончатыми) краями, по данным лазерной 
спекл-флоуграфии – практически полное отсутствие относи-
тельной скорости кровотока. В результате использования муль-
тимодального подхода к диагностике, с учетом жалоб и анамне-
за пациента, был выставлен клинический диагноз: OU – хоро-
идеремия. Рекомендовано наблюдение в динамике. Курсы 
консервативного лечения. Выводы. С применением мультимо-
дального подхода всесторонне описаны морфофункциональные 
признаки клинической картины заболевания, подтверждающие 
неблагоприятный характер течения хороидеремии и необходи-
мость регулярного обследования пациентов.

Ключевые слова: хороидеремия, наследственные заболе-
вания хориоидеи, оптическая когерентная томография, 
лазерная спекл-флоуграфия
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approach to diagnostics, taking into account the patient’s 
complaints and anamnesis, the following diagnosis was made: 
OU Choroideremia. Dynamic observation is recommended. 
Conservative treatment courses. Conclusions. Using a multimodal 
approach, morpho-functional signs of the clinical picture of the 

disease were comprehensively described, confirming the 
unfavorable nature of the course of choroideremia and the need 
for regular examination of patients.
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АКТУАЛЬНОСТЬ

Хороидеремия является Х-сцепленной наслед-
ственной хориоретинальной дегенерацией, 
вызванной мутациями в гене CHM, располо-

женном в локусе q21.2 X-хромосомы, кодирующем 
повсеместно экспрессируемый Rab Escort белок 1 
(REP1) [1, 2]. Течение заболевания характеризуется 
медленно прогрессирующей дистрофией клеток пиг-
ментного эпителия сетчатки (ПЭС), дегенерацией 
фоторецепторов с последующим истончением и 
атрофией хориокапилляров, а затем и поражением 
крупных сосудов хориоидеи. 

По данным литературы, распространенность 
хороидеремии составляет от 1 на 50 000 до 1 на 
100 000 человек. В связи с рецессивным Х-сцепленным 
типом наследования заболевание развивается преи-
мущественно у лиц мужского пола, в то время как 
женщины, как правило, являются бессимптомными 
носителями гена [3].

Данная патология манифестирует в первой дека-
де жизни нарушением сумеречного зрения (никта-
лопии), прогрессируя в подростковом возрасте выра-
женным сужением периферического поля зрения. 
В результате у мужчин зрелого возраста (к 40 годам) 
острота зрения может сохраняться высокой, в то 
время как периферическое поле зрения уже значи-
тельно сужено. Впоследствии, к 50–70 годам по мере 
макулярной дегенерации хориоретинального ком-
плекса наблюдается снижение центрального и цве-
тового зрения. У женщин – носителей мутации дан-
ного гена заболевание может протекать бессимптом-
но или в легкой форме с явлениями никталопии и 
периферическими дегенеративными изменениями 
ПЭС [4–8].

В настоящее время не существует доступных 
методов лечения данного заболевания. Однако раз-
рабатываются таргетные генные препараты, меха-
низм действия которых связан с заменой дефектно-
го гена CHM на «здоровый», что в первую очередь 
направлено на остановку прогрессирования заболе-
вания и улучшение функций сохранной сетчатки 
макулы [9–12].

Дифференциальная диагностика хороидере-
мии, как и других редких наследственных хориои-

дальных дистрофий, весьма затруднительна, что 
определяет необходимость проведения не только 
генетического тестирования, но и применения в 
диагностике мультимодального подхода с исполь-
зованием современных высокоинформативных 
неинвазивных методов исследования [13–17]. 
В доступной литературе описаны единичные случаи 
данного заболевания, поэтому освещение данной 
проблемы является особенно актуальным. 

ЦЕЛЬ

Представить клинико-морфофункциональные 
результаты обследования пациента с хороидеремией 
с длительным временным интервалом  – 35 лет 
(отсроченное наблюдение).

Клиническое наблюдение
Данные из амбулаторной карты: в ФГАУ «НМИЦ 

«МНТК «Микрохирургия глаза» им. акад. 
С.Н. Федорова» Минздрава России (г. Москва) обра-
тился пациент А. в возрасте 15 лет с жалобами на 
отсутствие сумеречного зрения, постепенное сниже-
ние остроты зрения обоих глаз. 

Из анамнеза: постепенное ухудшение зритель-
ных функций в течение года. Семейный анамнез не 
отягощен. Наследственные заболевания органа зре-
ния у родственников отрицает. Из поликлиники по 
месту жительства пациент был направлен с предва-
рительным диагнозом: миопия слабой степени, мио-
пический астигматизм обоих глаз. Дополнительно 
данных не предоставлено. 

При первичном обращении проведено стан-
дартное офтальмологическое обследование (визо-
метрия, тонометрия, периметрия на цвета, биоми-
кроскопия, офтальмоскопия). Острота зрения (vis) 
правого глаза (OD) 0,2 без коррекции, со 
sph –1,5 дптр, cyl –0,5 дптр ax 3° = 0,5; Vis левого глаза 
(OS) 0,2 без коррекции, со sph –1,5 дптр, cyl –0,5 дптр 
ax 165° = 0,5.

 Внутриглазное давление (ВГД): OD – 13 мм рт.ст., 
OS – 14 мм рт.ст. 

По данным кинетической периметрии сужение 
границ поля зрения на цвета не выявлено. В поле 
зрения парацентральные скотомы.
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Объективно офтальмологический статус обоих 
глаз (OU – oculus uterque): движения глаз в полном 
объеме. При биомикроскопии глаза спокойные, 
конъюнктива бледно-розовая, роговица прозрачная, 
передняя камера средней глубины, радужка структур-
ная, хрусталики прозрачные. Легкая деструкция сте-
кловидного тела. При осмотре глазного дна: диск 
зрительного нерва (ДЗН) розовый, границы четкие. 
Артерии узкие. По ходу сосудов круглые светлые 
сухие очажки дистрофии. В макулярной зоне – пере-
распределение пигмента.

С целью уточнения клинического диагноза про-
ведены дополнительные исследования: электроре-
тинография, темновая адаптация по Рипаку при 
помощи адаптометра, исследование феномена 
Гайдингера на макулотестере.

По данным электроретинографии диагностиро-
вана начальная дистрофия наружных слоев сетчатки. 

При исследовании темновой адаптации OD  – 
45 с (норма), OS – 3 мин (наблюдается увеличение 
времени). Феномен Гайдингера отрицательный 
(поражение пигментного эпителия сетчатки). 

На основании данных офтальмоскопической 
картины и результатов диагностики выставлен 
заключительный диагноз: OU – пигментная абиотро-
фия сетчатки (белоточечное глазное дно). Миопия 
слабой степени. Миопический астигматизм.

В течение следующих 35 лет пациент периоди-
чески обращался к офтальмологу по месту житель-
ства, проходил курсы консервативного лечения. 

Проведенное генетическое исследование не 
подтвердило диагноз пигментной абиотрофии сет-
чатки.

В 49 лет после перенесенного COVID-19 и тера-
пии глюкокортикостероидами пациент стал отме-
чать снижение остроты зрения, выпадения в поле 
зрения, «туман» перед глазами. С 2004 г. максимальная 
корригированная острота зрения (МКОЗ) обоих глаз 
не превышала 0,2. 

При настоящем обращении в 2024 г. в связи с 
развитием новых технологий и появлением совре-
менных неинвазивных методов обследования, для 
уточнения диагноза и определения дальнейшей так-
тики ведения данного пациента была проведена 
комплексная мультимодальная диагностика, вклю-
чающая стандартные и специальные методы иссле-
дования. Стандартные методы включали визоме-
трию с определением МКОЗ, кинетическую пери-
метрию (ПНР-03), фоторегистрацию глазного дна 
на фундус камере ZEISS CLARUS 500, офтальмоско-
пию глазного дна с помощью бесконтактной линзы 
78 дптр и контактной трехзеркальной линзы 
Гольдмана (Ocular Instrument, США). Специальные 
методы исследования проводились при помощи 
мультимодальной диагностической платформы 
Spectralis HRA+ОСТ (Heidelberg Engineering, 
Германия), позволяющей проводить современные 

неинвазивные высокоинформативные методы 
исследования, взаимодополняющие друг друга: 
оптическую когерентную томографию с модулем 
улучшенной глубины изображения (ОКТ-EDI), ауто-
флуоресценцию и инфракрасный снимок глазного 
дна. Исследование хориоидального кровотока 
выполнялось с помощью лазерной спекл-флоугра-
фии (LSFG RetFlow) на приборе LSFG-NAVI (NIDEK, 
Япония). Оценивались значения MBR (Mean Blur 
Rate) – средняя степень размытости изображения/
количественный показатель относительной скоро-
сти кровотока.

МКОЗ на OD пациента составила 0,1, некорри-
гируемая (н/к); МКОЗ на OS 0,01 без коррекции, с 
sph –4,0 дптр, сyl –3,0 дптр аx 165 = 0,05. ВГД: OD – 16 
мм рт.ст., OS – 16 мм рт.ст. Исследование поля зрения 
выявило центральные и парацентральные скотомы.

При офтальмоскопии обоих глаз (рис. 1) выяв-
лено депигментированное, бледное глазное дно с 
неравномерным отложением пигмента на средней и 
крайней периферии. ДЗН деколорирован, границы 
четкие, артерии сужены, и их соотношение к венам 
составляло 1/3, выраженная атрофия и исчезновение 
хориокапилляров и средних хориоидальных сосу-
дов, с частичным сохранением склерозированных 
крупных сосудов Галлера. Отмечалось выраженное 
«просвечивание» склеры.

На инфракрасном изображении глазного дна 
определялось усиление рисунка парацентральных 
сосудов хориоидеи, а также «пятнистый» характер 
центральной зоны, обусловленный слабовыражен-
ными пигментными изменениями (рис. 2).

Аутофлуоресценция глазного дна (рис. 3) выяви-
ла характерную для хороидеремии картину в виде 
центрального остаточного островка сохранного 
пигментного эпителия с зубчатыми (фестончатыми) 
краями. Четкое ограничение зон атрофии – отличи-
тельная особенность заболевания по сравнению с 
пигментным ретинитом. При этом области хориои-
дальной атрофии соответствовали областям потери 
полей зрения. 

 По данным ОКТ-EDI (рис. 4 а, б) на обоих глазах 
выявлена полная потеря наружных ретинальных 
слоев, отсутствие слоя ПЭС (эффект обратного зате-
нения), полная атрофия и склерозирование хорио-
идеи с сохранением единичных склерозированных 
просветов крупных сосудов слоя Галлера. Над пора-
женными областями в слоях сетчатки визуализиру-
ются небольшие интраретинальные кисты (рис. 4 а) 
и наружные тубуляции (рис. 4 б). Хориосклеральная 
граница практически отсутствует.

 При проведении лазерной спекл-флоуграфии 
относительная скорость кровотока была значитель-
но снижена. Так, средние значения MBR на OD соста-
вили 4,8 (рис. 5 а), а на OS равны 5,6 (рис. 5 б).

 В результате использования мультимодального 
подхода к диагностике, с учетом жалоб и анамнеза 
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пациента, был выставлен диагноз: OU – хороидере-
мия. Частичная атрофия зрительного нерва. Миопия 
средней степени. Сложный миопический астигма-
тизм. Для уточнения диагноза пациент направлен в 
медико-генетический центр.

ОБСУЖДЕНИЕ

Хороидеремию необходимо дифференцировать 
с другими наследственными хориоретинальными 
заболеваниями, в частности с пигментным ретини-
том, атрофией Гирате, миопической дегенерацией 
сетчатки, дистрофией Биетти, синдромом Ашера 1-го 
типа и изменениями глазного дна при альбинизме. 
Диагноз хороидеремии можно предположить на 
основании характерных изменений глазного дна и 
семейного анамнеза и подтвердить прямым генети-
ческим тестированием или иммунологическим 
исследованием с антителом против REP-1. Возможна 

Рис. 1. Цветная фотография глазного дна 
правого и левого глаза. Определяется депиг-
ментированное, бледное глазное дно с нерав-
номерным отложением пигмента на средней 
и крайней периферии. Диск зрительного нерва 
деколорирован, границы четкие. Отмечается 
выраженная атрофия и исчезновение хорио-
капилляров и средних хориоидальных сосудов, 
«просвечивание» склеры

Fig. 1. Color photograph of the fundus of the right 
and left eye. A depigmented, pale fundus with 
uneven pigment deposition on the middle and 
extreme periphery is determined. Optic disc is 
decolorized, the borders are clear. Marked atrophy 
and disappearance of the choriocapillaries and 
middle choroidal vessels, «translucency» of the 
sclera are noted

Рис. 2. Инфракрасное изображение глазного 
дна правого и левого глаза. Определяется 
усиление рисунка парацентральных сосудов 
хориоидеи, а также «пятнистый» характер 
центральной зоны

Fig. 2. Infrared image of the fundus of the right 
and left eye. An increase in the pattern of 
paracentral vessels of the choroid is determined, 
as well as the «spotty» nature of the central zone

Рис. 3. Аутофлуоресценция глазного дна правого и левого глаза. 
Выявлена картина в виде центрального остаточного островка 
сохранного пигментного эпителия с зубчатыми (фестончатыми) 
краями

Fig. 3. Autofluorescence of the fundus of the right and left eye. A picture 
in the form of a central residual island of preserved pigment epithelium 
with serrated (scalloped) edges is revealed
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и пренатальная диагностика заболевания методом 
полимеразной цепной реакции. Доступного специ-
фического лечения в настоящий момент не разрабо-
тано. Пациентам рекомендуется проведение регуляр-
ных обследований у офтальмолога, соблюдение 

диеты, богатой овощами и фруктами, прием вита-
минных комплексов с лютеином и проведение кур-
сов консервативного лечения, для обеспечения мак-
симально высокого качества жизни назначается 
коррекция сопутствующих аномалий рефракции [18].

Рис. 4. Сканы ОКТ-EDI правого и левого глаза. а – сканы ОКТ-EDI левого глаза (срез через область предполагаемой фовеа). Над пора-
женными областями в слоях сетчатки визуализируются небольшие интраретинальные кисты; б – сканы ОКТ-EDI правого глаза (срез 
через область предполагаемой фовеа). Над пораженными областями в слоях сетчатки визуализируются небольшие наружные тубу-
ляции

Fig. 4. OCT-EDI scans of the left of the right eye. а – OCT-EDI scans of the left eye (section through the area of ​​the presumed fovea). Small intraretinal 
cysts are visualized in the retinal layers above the affected areas; б – OCT-EDI scans of the right eye (section through the area of ​​the presumed fovea). 
Small external tubulations are visualized in the retinal layers above the affected areas

Рис. 5. Лазерная спекл-флоуграфия правого и левого глаза с измерением средней MBR (относительная скорость кровотока). а – лазерная 
спекл-флоуграфия правого глаза с измерением средней MBR (относительная скорость кровотока). Средние значения MBR на OD состави-
ли 4,8; б – лазерная спекл-флоуграфия левого глаза с измерением средней MBR (относительная скорость кровотока) средние значения MBR 
на OS равны 5,6

Fig. 5. Laser speckle flowgraphy of the right and left eye with measurement of the mean MBR (relative blood velocity). a – laser speckle flowgraphy 
of the right eye. The mean MBR values ​​at OD were 4.8; б – laser speckle flowgraphy of the left eye with measurement of the average MBR (relative 
blood velocity) average MBR values ​​on OS are 5.6

а б

а б
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ

В связи с низкой распространенностью в попу-
ляции, медленным прогрессирующим снижением 
зрительных функций представляется важным наблю-
дение за пациентами с данным наследственным забо-
леванием. В представленном клиническом случае 
пациент с хороидеремией был обследован с длитель-
ным временны́м интервалом (35 лет), наглядно про-
демонстрирована динамика заболевания и необхо-
димость применения мультимодального подхода с 
целью дифференциальной диагностики редких 
наследственных хориоретинальных дистрофий. 
Необходимость медико-генетического консультиро-
вания, регулярного обследования пациентов на пред-
мет изменений зрительных функций, состояния сет-
чатки и хориоидеи позволяет поставить правильный 
диагноз и определить функциональный зрительный 
прогноз.
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