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Актуальность темы. До идентификации генов, вызывающих заболевание, врачи классифицировали
пациентов на группы на основе менделевского наследования, возраста начала заболевания и клинических
особенностей. Открытие основных генетических причин за последние два десятилетия привело к гораздо
большему пониманию механизмов заболевания при ИРБ, что послужило основой для разработки новых
методов лечения, кульминацией которых стали первые испытания генной терапии врожденного амавроза
Лебера (LCA)/раннего уровня, связанного с RPE65.
Врожденный амавроз Лебера, наиболее тяжелый вариант, представляет собой клинически и генетически
гетерогенное заболевание сетчатки, возникающее в младенчестве и сопровождающееся глубокой потерей
зрения, нистагмом, плохими зрачковыми рефлексами и либо нормальной сетчаткой, либо различной
степенью атрофии и пигментных изменений. При этой патологии в первые месяцы жизни ребенка или сразу
после рождения появляется нистагм, ослабление или отсутствие реакции зрачка на свет. В дальнейшем
ребенок может тереть глаза (симптом Франческетти), возникает дальнозоркость и светобоязнь, возможна
полная потеря зрения. Диагностика основывается на данных осмотра пациента врачом-офтальмологом,
электроретинографии, исследования наследственного анамнеза и генетических анализов.
Материал и методы. Анализ литературных данных в рецензируемых и индексируемых публикациях из 2001-
2023гг. Статьи были выбраны на основе актуальности в клинической, генетической и терапевтической
направленности в изучении данного вопроса.
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