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Статья посвящена описанию клинического наблюдения за пациен­
том с семейным аденоматозом толстой кишки (САТК), у которого 
на доклинической стадии заболевания была выявлена врожден­
ная гипертрофия пигментного эпителия сетчатки (ВГПЭС), однако 
связь между этими состояниями не была установлена вовремя. 
Из мировой литературы хорошо известно, что ВГПЭС впервые была 
описана в 80-е годы прошлого столетия как одно из наиболее ран­
них внекишечных проявлений САТК [1]. При этом было отмечено, 
что феномен ВГПЭС наблюдали почти у 90% пациентов-носителей 
мутации в гене АРС в то время как частота выявления в общей 
популяции составляла 1,2-4,4% [2,3]. Таким образом в то время 
многие специалисты, в том числе и отечественные, рассматрива­
ли исследование глазного дна для выявления ВГПЭС как метод 
ранней диагностики заболевания среди близких родственников 
больных с САТК [4]. Однако результаты опубликованного недавно 
систематического обзора, основанного на анализе 28 клинических 
исследований, включивших данные о 4451 пациенте, свидетель­
ствуют о 89% специфичности при чувствительности 79% метода 
выявления ВГПЭС в качестве индикатора наличия у пациента САТК. 
На основании этого авторы приходят к выводу о высокой вероят­
ности ложноотрицательных результатов (наличие САТК у пациента 
при отсутствии ВГПЭС) [5]. Таким образом, в настоящее время 
с развитием медицинских технологий и успехов молекулярной

генетики офтальмологический осмотр может быть использован 
в комплексной диагностике САТК, однако ведущими методами 
продолжают оставаться эндоскопическое исследование толстой 
кишки и молекулярно-генетическое исследование с определением 
наличия патогенной мутации в гене АРС.
Одновременно с этим считаем крайне важным отметить, что 
хирургическая тактика лечения, выбранная у пациента из при­
веденного клинического наблюдения, не соответствует совре­
менным отечественным и зарубежным клиническим рекоменда­
циям. Учитывая приведенные в статье данные, мы вправе кон­
статировать наличие у него классической формы САТК (возраст 
манифестации, количество полипов, ранее описанная патоген­
ная мутация в гене АРС) [6]. Несмотря на указанные данные 
об отсутствии полипов в прямой кишке на момент диагностики, 
не вызывает сомнений тот факт, что в оставленных 17 см кишки 
заболевание будет прогрессировать с высоким риском развития 
рака, что в конечном итоге приведет к необходимости выпол­
нения повторной операции по удалению оставленных отделов 
прямой кишки.
В заключение хотим обратить внимание на тот факт, что в совре­
менных условиях только сочетание своевременного выявления 
заболевания с адекватным лечением на основе принятых стандар­
тов может являться залогом успешности ведения больных.
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