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Синдром Гольдмана-Фавра, также известный как тяжелая форма повышенного S-колбочкового синдро-
ма, является наследственным заболеванием глаз, которое поражает сетчатку. 

В сетчатке находятся «красные», «синие» и «зеленые» колбочки, которые позволяют нам правильно 
видеть цвета, и палочки, которые позволяют нам видеть в темноте. 

Люди с синдромом Гольдмана-Фавра рождаются с переизбытком синих колбочек, уменьшенным коли-
чеством красных и зеленых колбочек и уменьшенным количеством палочек [1]. 

В результате они испытывают повышенную чувствительность к свету, ночную слепоту, возникающую 
на раннем этапе жизни и повреждение сетчатки [2] Синдром Гольдмана-Фавра может быть вызван мутаци-
ями в гене NR2E3 и наследуется аутосомно-рецессивным путем [2]. 

Лечение может включать лазерную фотокоагуляцию и лекарственные средства, такие как ацетазоламид, 
дорзоламид и циклоспорин А [3, 4].

Трудно предсказать, как синдром Гольдмана-Фавра может влиять на человека с течением времени, но в 
типичном случае болезнь прогрессирует. 

Проявление симптомов заболевания могут значительно варьироваться от человека к человеку. Некото-
рые люди с синдромом Голдмана-Фавра испытывают потерю зрения и вовлеченность сетчатки с детства, в 
то время как другие сохраняют функцию сетчатки до глубокой старости [5, 6].

Кроме того, у детей имеется гиперметропия, иногда с астигматизмом и развивается косоглазие (эзотропия).
При ОСТ отмечается наличие ретиношизиса и цистоидный отек макулы. 
В представленной статье описан клинический случай синдрома Гольдмана-Фавра у ребенка.Пациент 

Л.В., 4-х лет, родился от второй беременности. У матери миопия 7,0Д, сросшиеся два ребра (синостоз). У 
нее выявлен мутационный ген – MTHFR:677C>T (Ala222Val), который может вызвать пороки плода. Это 
исследование было проведено в России. 

У прабабушки ребенка по материнской линии врожденной отсутствие левого предплечья. Были пробле-
мы со зрением. У пациента и у матери имеется дискинезия желчного протока. 

Низкое зрение у ребенка родители отмечают с рождения. Он рассматривал предметы с близкого рассто-
яния. В 2 года стали замечать отклонение левого глаза кнутри (рис. 1). 

У пациента выраженная светобоязнь, затруднение ориентации в темноте. 
Были выписаны очки и поставлен диагноз макулодистрофия, а затем атрофия зрительных нервов.
При поступлении: Острота зрения правого глаза 0,2 (20/100) не корригирует, левого – 0,1 (20/200) не 

корригирует.

Рис. 1. Пациент Л., ОD – эзотропия  Рис. 2. Пациент Л., ОD – глазное дно, ретиношизис
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При взгляде прямо левое глазное яблоко отклоняется кнутри на 30 PD. Угол первичного отклонения 
равен углу вторичного. Движения глазных яблок сохранены в полном объеме. 

Рефракция гиперметропия с астигматизмом в 0,75Д. Оптические среды прозрачные. Хрусталик про-
зрачный, в стекловидном теле слабо выраженная нитчатая деструкция. На глазном дне видна обширная 
область ретиношизиса. Сосуды сетчатки не изменены. Периферия сетчатки без изменений, костных телец 
не наблюдается (рис. 2). 

На спектральном домене оптической когерентной томографии (SD-ОKТ) правого глаза отмечается 
истончение фовеальной толщины сетчатки и ретиношизис, в основном внутреннего нуклеарного слоя. 
Эллипсоидная и взаимосмыкающая зона колбочек не прослеживаются на данном снимке. Все остальные 
слои сетчатки относительно сохранены (рис. 3,4).

Рис 3. Пациент Л., ОD: SD-ОКТ, ретиношизис Рис. 4. Пациент Л., ОD: линейный растр SD-ОКТ, 
ретиношизис, 

На спектральной ОКТ левого глаза выявлено истончение фовеальной толщины сетчатки и ретиноши-
зис, в основном внутреннего нуклеарного слоя. Эллипсоидная зона колбочек и наружная пограничная мем-
брана не прослеживаются. Видна нарушенная структура взаимосмыкающей зоны колбочек Все остальные 
слои сетчатки относительно сохранены (рис. 5).

Рис. 5. Пациент Л., OS: SD-ОКТ, ретиношизис Больному проведено
электроретинографическое обследование (ЭРГ) (рис. 6).

Амплитуда максимальной ЭРГ обоих глаз значительно снижена при этом латентность в пределах нор-
мы (рис.6-а). При обследовании колбочковой ЭРГ амплитуда снижена умеренно - латентность в пределах 
нормы (рис.6-б).
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Рис.6. Показатели ЭРГ: а) максимальная ЭРГ; б) колбочковая ЭРГ

Учитывая все эти признаки, полностью совпадающие с описанием выше, ребенку поставлен диагноз 
синдром Гольдмана-Фавра. От лечения решено воздержаться. Назначены очки с 50% фотохромным эффек-
том и динамическое наблюдение. 

Кроме того, интересно проследить влияние одного или двух генов на развитие аномалий у родственни-
ков. Вероятно в зависимости от того, в каком окружении находится ген, возникает та или иная врожденная 
патология: отсутствие руки, сросшиеся ребра или синдром Гольдмана-Фавра.

Таким образом, представленный клинический случай, сопровождающийся обширным ретиношизисом 
у ребенка с проведением дополнительных исследований позволяет диагностировать наличие синдрома 
Гольдмана-Фавра.
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XÜLASƏ

Məqalədə 4 yaşlı uşaqda nadir Qoldman-Favr sindromu təsvir edilmişdir. Təqdim olunan patologiya irsi retinal 
xəstəliyin düzgün diaqnozunun müəyyən edilməsinin mürəkkəbliyini göstərir. Dəqiq diaqnozun qoyulması və 
düzgün müalicənin aparılması xəstəliyin qarşısını almağa imkan verəcək. Ehtimal var ki, anasında olan MTHFR: 
677C> T (Ala222Val) patolojı mutasiyon gen uşaqda Qoldman-Favr sindromunun yaranmasına səbəb olmuşdur. 
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SUMMARY

The article describes a rare case of the Goldmann-Favre syndrome in the 4-years old child. The presented 
case of the hereditary retinal disease illustrates the complexity of the correct diagnosis. The correct diagnosis and 
the correct treatment will make it feasible to prevent the development of the disease. The revealed pathological 
mutational gene - MTHFR: 677C> T (Ala222Val) in mother apparently caused the presence of the Goldmann-
Favre syndrome in the child.
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