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Обоснование. Варианты гена CHD7, обнаруженные в геномном материале OMIM 608892, встре-
чаются у 83–95% пациентов, страдающих CHARGE-синдромом. Цель публикации — оценить кли-
нико-функциональные результаты факоэмульсификации катаракты с имплантацией торической 
интраокулярной линзы у пациента с весьма редко встречающейся патологией — синдромом Хол-
ла–Хиттнера. Описание клинического случая. Под наблюдением находился пациент В., которо-
му успешно провели факоэмульсификацию катаракты на правом глазу с имплантацией интраоку-
лярной линзы по поводу осложненной катаракты на фоне сочетанной врожденной патологии глаз. 
После успешного хирургического лечения получены оптимальные зрительные функции, пациент 
субъективно удовлетворен зрением. Заключение. Клинический случай демонстрирует успешное 
проведение факоэмульсификации катаракты с имплантацией торической интраокулярной линзы 
у пациента с осложненной катарактой на фоне сочетанной врожденной патологии глаз, что пред-
полагает возможность оперативного лечения таких пациентов.
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ОБОСНОВАНИЕ 

Сочетанные дефекты радужки и сосудистой обо-

лочки глаза встречаются в популяции весьма редко 

[1, 2]. Основное количество врожденных дефектов 

радужки и сосудистой оболочки глаза обнаружива-

ются в проекции зародышевой щели и происходят 

из-за нарушения механизмов ее закрытия. Данные 

дефекты могут быть полными с вовлечением всех 

структур, связанных с эмбриональной щелью, или 

частичными, когда дефект имеет менее обширный 

характер [3]. Установлено, что колобома радужки 

и хориоидеи генетически детерминирована [4]. 

Согласно литературным данным, диагноз врож-

денной колобомы радужки часто сочетается с по-

мутнением хрусталика в виде полярных и зонуляр-

ных катаракт. По мнению ряда исследователей, 

врожденная колобома ассоциируется с более ран-

ним созреванием катаракты по сравнению со здо-

ровыми глазами [2, 4, 5].

Синдром Холла–Хиттнера — редкое врожденное 

заболевание, частота которого, по оценкам зарубеж-

ных исследователей, составляет 1/15 000–17 000 но-

ворожденных [6]. Варианты гена CHD7, обнаружен-

ные в 2004  г. в геномном материале OMIM 608892, 

встречаются у 83–95% пациентов, страдающих 

CHARGE-синдромом (Холла–Хиттнера синдром) [7].

Согласно литературным источникам, CHARGE-

синдромом страдают 11% пациентов с колобомой 

диска зрительного нерва. Первое описание синд-

рома представили B.D. Hall и H.M. Hittner в 1979 г., 

отметив, что при наличии у пациента атрезии хоан 

следует искать ряд других аномалий [8].

Каждая буква аббревиатуры CHARGE означа-

ет сочетание признаков поражения определенных 

органов [9]: 

• C (coloboma): односторонняя или двусторонняя

колобома радужки, сетчатки, сосудистой оболоч-

ки, диска зрительного нерва с микрофтальмией;

• H (heart defects): аномалии сердечно-сосудистой

системы;

• A (atresia of choanae): односторонняя или двусто-

ронняя атрезия либо стеноз хоан;

• R (retardation of growth and development): дефи-

цит роста, отставание в развитии;
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• G (genital anomalies): аномалии половых органов;

• E (ear abnormalities and sensorineural hearing

loss): аномалии органа слуха.

Сочетанная патология у пациентов с CHARGE-

синдромом может приводить к тяжелому течению 

и, возможно, к летальному исходу  [10–12]. В данном 

контексте представляет интерес клинический слу-

чай лечения пациента с диагнозом осложненной 

катаракты на фоне сочетанной врожденной пато-

логии глаз. Нашей целью была оценка результатов 

факоэмульсификации катаракты с имплантацией 

торической интраокулярной линзы у пациента 

с синдромом Холла–Хиттнера. 

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР

О пациенте

В раннем детском возрасте в поликлинике по 

месту жительства пациенту В. не могли поставить 

точный диагноз, определяющий нарушение слуха 

и зрения, наличие деформированных ушных ра-

ковин, атрезию трехстворчатого клапана, микро-

фаллию. В связи с этим ребенок был направлен 

в ФГБНУ «Медико-генетический научный центр 

имени академика Н.П. Бочкова», где был установ-

лен диагноз синдрома Холла–Хиттнера. Пациенту 

в детском возрасте проведено двухэтапное лече-

ние по поводу атрезии трехстворчатого клапана 

в ФГБУ «Национальный медицинский исследова-

тельский центр сердечно-сосудистой хирургии 

имени А.Н. Бакулева». 

В 2021  г. пациент обратился в ФГАУ «Нацио-

нальный медицинский исследовательский центр 

«Межотраслевой научно-технический комплекс 

«Микрохирургия глаза» имени академика С.Н. Фе-

дорова» Минздрава России с жалобами на низкую 

остроту зрения обоих глаз с раннего детского 

возраста.  

Общеофтальмологические исследования, про-

веденные пациенту В., включали проверку остро-

ты зрения, измерение внутриглазного давления, 

авторефрактометрию, исследование полей зре-

ния, В-сканирование, офтальмоскопию с исследо-

ванием центральных и периферических областей 

глазного дна, специальные исследования — кера-

тотопографию, оценку биометрических показате-

лей на аппарате «ИОЛ-мастер 700» (IOLmaster 700, 

Carl Zeiss, Германия), определение ретинальной 

остроты зрения. 

©
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Предварительный диагноз 

Выставлен диагноз на оба глаза (oculus uterque, 

OU): «Анизометропия; врожденная колобома ра-

дужки и хориоидеи, диска зрительного нерва; 

амблиопия; врожденная катаракта. Vis OD=0,05, 

Vis OS=0,1. При использовании очковой коррекции 

испытывает зрительный дискомфорт».  

Рекомендовано проведение факоэмульсифика-

ции катаракты с имплантацией торической интра-

окулярной линзы (ИОЛ) сначала на правый (oculus 

dexter, OD), а затем на левый (oculus sinister, OS) глаз.

Динамика и исходы

Согласно литературным данным, на сегодняш-

ний день выделяют следующие основные противо-

по казания к имплантации торической ИОЛ [13]: 

сахарный диабет в сочетании с диабетической 

ретинопатией; дегенеративные и дистрофические 

заболевания роговицы; заболевания сетчатки 

и дис ка зрительного нерва; слабость связочного 

аппарата хрусталика.

На момент обследования перед операцией 

факоэмульсификации катаракты с имплантацией 

тор ической ИОЛ на OD были получены следующие 

данные: Vis  OD=0,05, Vis OS=0,1 (visus — острота 

зрения). 

Результаты биомикроскопии для правого глаза 

(OD): роговица каплевидной формы, передняя ка-

мера мелкая, влага передней камеры прозрачная, 

на 6  ч отмечаются колобома радужки, эктопия 

зрачка, диффузное помутнение хрусталика; глуб-

жележащие структуры не офтальмоскопируются; 

для левого глаза (OS): уменьшение глазного ябло-

ка в размерах, роговица прозрачна, каплевидной 

формы, мелкая передняя камера, колобома на 6 ч, 

эктопия зрачка, диффузное помутнение хрустали-

ка; глубжележащие структуры не офтальмоскопи-
руются (рис. 1).

Пневмотонометрия OD 15 мм  рт.ст., OS — 
16 мм рт.ст. Биометрические показатели OD на ап-
парате «ИОЛ-мастер 700»: длина глаза 25,07  мм, 
глубина передней камеры 1,99  мм, толщина хрус-
талика 4,7  мм, центральная толщина роговицы 
607 мкм. Результаты кератометрии: К1 31,18 дптр 1°, 
К2 37,83 дптр 91°.

 На кератотопограмме OD (рефракционная кар-
та роговицы, или тангенциальная карта) показана 
иррегулярность поверхности роговицы (рис. 2). 

Рис. 1. Биомикроскопия: а — правого глаза (OD); б — левого глаза (OS).

Fig. 1. Biomicroscopy: а — right eye (OD); б — left eye (OS).

a б

Рис. 2. Кератотопограмма правого глаза (OD): иррегу-
лярность поверхности роговицы.

Fig. 2. Keratotopogram of the right eye (OD): irregularity 
of the corneal surface.
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В-скан OD  (ультразвуковое сканирование пра-
вого глаза) продемонстрировал изменения в зад-
нем полюсе по типу колобомы сосудистой оболочки 
и диска зрительного нерва. В зоне колобомы прос-
матривается сетчатая оболочка кнутри от диска 
зрительного нерва на высоте 0,71 мм. На осталь-
ном протяжении оболочки прилежат. Деструкция 
стекловидного тела. Подвижная задняя отслойка 
стекловидного тела, фиксированная к оболочкам 
по краю колобомы (рис. 3).

Ретинальная острота зрения: OD=0,1, OS=0,1.
При расчете оптической силы торической ИОЛ 

и ее расположения возникли сложности: наличие 
осевой миопии, каплевидная форма роговицы, нюан-

сы при получении данных исследования на аппара-

те «ИОЛ-Мастер 700» (топографически выявлена 

врожденная патология роговицы в виде прямого 

гиперметропического астигматизма), расположение 

гаптической части торической ИОЛ (проекция в зоне 

колобомы радужки). Вышеперечисленные аспекты 

требовали получения благоприятного прогноза по 

зрительным функциям, в связи с чем пациенту В. про-

ведена на OD факоэмульсификация катаракты с имп-

лантацией торической ИОЛ (SN6AT4 32D) согласно 

основным стандартным этапам операции по оси-раз-

метке основного меридиана на 97° с предваритель-

ной имплантацией внутрикапсульного кольца для 

дополнительной фиксации торической ИОЛ с  целью 

профилактики интраоперационного повреждения 

капсульного мешка ввиду деформации радужки. 

Через 1 сут после операции пациент В. субъек-

тивно удовлетворен полученными зрительными 

функциями на OD. Биомикроскопия OD: роговица 

каплевидной формы, передняя камера мелкая, вла-

га передней камеры прозрачная, на 6 ч отмечается 

колобома радужки, эктопия зрачка, ИОЛ в капсуль-

ном мешке расположена согласно оси торической 

разметки ИОЛ, диск зрительного нерва бледно-ро-

зовый, границы четкие; колобома диска зрительно-

го нерва. В области нижнего сегмента глазного дна 

с 5 до 6:30 ч отмечается кол обома хориоидеи в виде 

округлой формы, белого цвета очага без проминен-

ции диаметром 3,5 диска зрительного нерва, тяну-

щегося к центральной части сетчатки с захватом 

парамакулярной области, что показано на рис. 4. 

Vis OD=0,6. Пневмотонометрия OD: 16 мм рт.ст. 

Через 1  мес после оперативного лечения 

Vis OD=0,6; пневмотонометрия OD 15 мм рт.ст.

В последующем планируется хирургическое ле-

чение левого глаза (факоэмульсификация катарак-

ты с имплантацией торической ИОЛ). 

ОБСУЖДЕНИЕ

CHD7 (OMIM 214800) был обнаружен в 2004  г. 

в качестве основного гена, участвующего в синдро-

ме CHARGE (OMIM 608892) [14]. С тех пор каждый 

год публикуется все больше статей о фенотипиче-

ском спектре синдрома и лежащих в его основе па-

тогенетических механизмах. Фундаментальные ис-

следования функции CHD7 также способствовали 

пониманию этого фенотипически сложного и очень 

изменчивого синдрома. Подтверждение диагноза 

молекулярно-генетическим методом позволило 

более точно описать весь фенотипический спектр 

[15, 16]. В литературе имеются разночтения о том, 

Рис. 4. Колобома хориоидеи.

Fig. 4. Coloboma of the choroid.

Рис. 3. В-скан правого глаза (OD): изменения в зад-
нем полюсе по типу колобомы сосудистой оболочки 
и диска зрительного нерва.

Fig. 3. B-scan of the right eye (OD): changes in the 
posterior pole by the type of coloboma of the choroid 
and optic disc.
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кто впервые признал комбинацию клинических 

особенностей, которые в 1981  г. были представ-

лены в аббревиатуре CHARGE (колобома  – порок 

сердца – атрезия хоаны – отсталость – гениталии – 

аномалии уха). У большинства людей с синдромом 

CHARGE наблюдаются варианты CHD7, которые 

легко обнаруживаются с помощью секвенирования 

по Сэнгеру или методов секвенирования следую-

щего поколения (next generation sequencing, NGS). 

Планом хирургического лечения представлен-

ного пациента являлась факоэмульсификация 

катаракты правого глаза на фоне врожденной па-

тологии. Нам потребовалось проанализировать 

возможные варианты исходов лечения, а также 

оценить вероятные осложнения. По данным литера-

туры [17], катаракта у пациентов с хориоретиналь-

ной колобомой обычно прогрессирует быстрее, чем 

у возрастных пациентов со старческой катарактой. 

Так, в работе P. Sahay и соавт. [17] были проанализи-

рованы 38 пациентов с хориоретинальной колобо-

мой. Средняя скорректированная острота зрения 

на расстоянии (corrected distance visual acuity, CDVA) 

при поступлении составила 1,83 минимального 

угла разрешения [logMAR] ± 0,31 (SD). Развернутый 

ядерный склероз имел место в 61,4% случаев, под-

вывих хрусталика — в 10,2%. Факоэмульсификация 

(56,4%) была наиболее часто выполняемой опе-

рацией по удалению катаракты, за ней следовали 

аспирация хрусталика (12,8%) и экстракапсуляр-

ная хирургия катаракты (12,8%). В 69,2% случаев 

проведена безболезненная операция по удалению 

катаракты с имплантацией ИОЛ. Интраоперацион-

ные осложнения включали случаи диализа меш-

ка (у 7), разрыва задней капсулы (у 3) и удлинения 

капсулорексиса (у  1). Средняя послеоперацион-

ная CDVA через 6 нед и 1 год составила 1,64±0,51 

и 1,51±0,58 logMAR соответственно. Послеопераци-

онные осложнения включали повышение внутри-

глазного давления и отек роговицы (по 11 случаев); 

децентрацию ИОЛ, фимоз капсулы и отек роговицы 

(по 2 случая), а также помутнение задней капсулы 

(у  1). Повторное вмешательство потребовалось 

в 4 случаях: в 2 — эндотелиальная кератопласти-

ка, в 1 — эксплантация ИОЛ, в 1 — YAG-капсуло-

томия. Авторы пришли к выводу, что отсроченная 

операция приводит к неоптимальным результатам, 

в том числе ко многим послеоперационным ослож-

нениям. Операция должна быть запланирована 

в короткие сроки после установления диагноза ка-

таракты. При этом расположение предполагаемой 

торической ИОЛ должно попадать в зону колобо-

мы радужки и сосудистой оболочки при наличии 

несостоятельности связочного аппарата. В нашем 

случае наличие осевой миопии у пациента (длинный 

глаз) обязывало безошибочный расчет ИОЛ, по-

скольку ИОЛ-Мастер 700 не позволяет выполнить 

такие расчеты. Несмотря на это, риск операции не 

превышал риск наличия осложненной катаракты.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 

Представленный клинический случай демонстри-

рует успешное проведение факоэмул ьсификации 

катаракты с имплантацией торической интраоку-

лярной линзы пациенту с осложненной катарактой 

на фоне сочетанной врожденной патологии глаз.
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