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Резюме

Цель. Изучить разнообразие клинического спектра и распространенность наследственной офтальмопатологии детского 
населения в 12 районах Ростовской области.

Методы. Проведено эпидемиологическое исследование наследственной офтальмопатологии популяции Ростовской 
области. Численность населения обследованных 12 районов области — 497 460 человек, из них 97 345 дети (0-18 лет). Не-
зависимо от возраста для отбора пациентов использован оригинальный протокол генетико-эпидемиологических исследова-
ний, разработанный более 30 лет назад в лаборатории генетической эпидемиологии Медико-генетического научного центра 
РАМН.

Результаты. В группе детского населения выявлено 84 больных из 72 семей. Наиболее часто диагностированы различ-
ные формы врожденных катаракт (36,1 %), врожденный горизонтальный нистагм (18,0 %), моногенные пороки развития глаза 
(15,6 %), врожденный птоз (15,6 %), наследственные дистрофии сетчатки (9,6 %). Общая распространенность наследственных 
заболеваний глаз среди взрослого населения составила 2,42±0,25, среди детей 8,63±0,94 на 10000 человек.

Заключение. Проведение генетико-эпидемиологических исследований будет способствовать улучшению офтальмоло-
гической и медико-генетической помощи населению.
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Purpose: to study the diversity of the clinical spectrum and prevalence of hereditary ophthalmopathology child population in 12 
districts of the Rostov region.
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Развитие высоких научных технологий способ-
ствует все большей интеграции генетики со  всеми об-
ластями медицины, и  офтальмология не  является ис-
ключением [1-3]. Современные достижения молеку-
лярной биологии подтверждают наследственную эти-
ологию таких заболеваний глаз, как  пороки развития, 
врожденные катаракты, глаукома, ранее считавшихся 
исключительно следствием действия экзогенных фак-
торов. Каталог наследственных болезней выдающего-
ся ученого В. А.  Маккьюсика содержит описание бо-
лее чем  300 нозологических форм изолированной мо-
ногенной патологии глаз [4].

Благодаря глобальным инициативам ВОЗ инте-
рес к  наследственной офтальмопатологии (НО) и  на-
следственной патологии в  целом только возрастает [5, 
6]. На протяжении последних двух десятилетий прове-
дены многочисленные исследования структуры слепо-
ты, согласно которым доля наследственных заболева-
ний глаз в разных странах составляет от 11 до 84 % [7-9]. 
В  некоторых странах созданы специальные регистры 
для  слепых [10], в  других исследованиях авторы при-
водят значения частот наследственных болезней, рас-
считанные на количество новорожденных [11]. В боль-
шинстве случаев источниками информации служат 
исследования, проведенные в  школах слепых. Каж-
дый из  методов имеет свои ограничения и  недостат-
ки, поэтому приведенные цифры, не  снижая их  цен-
ности, достаточно сложно интерпретировать, и  глав-
ное, они не  могут полностью отразить региональные 
и  этнические особенности груза, частот генов и  спек-
тра заболеваний НО. Важно отметить, что  даже нако-
пление огромного материала проведенных исследова-
ний не в состоянии решить проблемы генетической ге-
терогенности наследственных заболеваний органа зре-
ния и  выраженных территориальных различий в  ча-
стотах как отдельных мутаций, так и самих генов в РФ, 
что  значительно затрудняет разработку молекулярно-
генетической верификации отдельных нозологических 
форм. Примером могут служить исследования, про-
веденные в  Северной Америке по  8-ми генам, связан-
ным с амаврозом Лебера, которые показали, что мута-
ции, ответственные за развитие этого заболевания, вы-

явлены в 30 % случаев. У пациентов из Южной Индии 
эти же мутации были обнаружены лишь в 2,6 % случа-
ев, а фактически только у одного больного [12].

Учитывая вышеизложенное, внедрение полноцен-
ной пренатальной ДНК-диагностики в  повседневную 
практику офтальмолога в  настоящее время затрудне-
но. В  связи с  чем, полномасштабные генетико-эпиде-
миологические исследования популяций приобрета-
ют большое научно-практическое значение. Скриниру-
ющая методика популяционного исследования позво-
ляет формировать тотальную выборку больных сре-
ди всего населения, что  необходимо для  получения 
точных данных о  распространенности и  спектре на-
следственных заболеваний. Активное выявление ран-
ней и доклинической стадий заболевания в сочетании 
с  адекватным патогенетическим лечением вполне мо-
жет способствовать отдалению сроков наступления 
слепоты и  инвалидизации, а  также проведению соци-
ально-ориентированных программ адаптации паци-
ентов [13]. Кроме того, возможно создание медицин-
ского регионального регистра наследственной пато-
логии, что, в  свою очередь, повысит уровень профи-
лактической помощи населению конкретной популя-
ции. В  Российской Федерации НО  в  структуре общей 
заболеваемости глаз выявлена в 30 % [14-17] среди лиц 
детского и  молодого возраста и  составляет от  11,3 % 
до 30 % случаев [18, 19].

Настоящая публикация посвящена изучению раз-
нообразия клинического спектра и  распространенно-
сти наследственной патологии глаз среди детского на-
селения в популяции Ростовской области.

Материалы и Методы
Проведено генетико-эпидемиологическое иссле-

дование всей наследственной патологии (включая НО) 
у  населения 12-ти районов Ростовской области (Цим-
лянский, Волгодонской, Целинский, Егорлыкский, Та-
расовский, Миллеровский, Родионово-Несветайский, 
Матвеево-Курганский, Дубовский, Зимовниковский, 
Красносулинский, Мясниковский районы), общей чис-
ленностью 497 460 человек (97 345 детей). Обследова-
нию подлежало все население изученных 12 районов, 

Methods: We conducted an epidemiological study of hereditary ophthalmopathology population of the Rostov region. the popula-
tion surveyed 12 districts of the region — 497 460 people, including 97 345 children (0-18 years). Regardless of age for the selection of 
patients used the original protocol of genetic-epidemiological studies, developed over 30 years ago, in Genetic Epidemiology Labora-
tory Medical Genetic Research Center.

Results: In the group of the child population identified 84 patients from 72 families. the most commonly diagnosed congenital 
cataract various forms (36.1 %), congenital horizontal nystagmus (18.0 %), monogenic defects eyes (15.6 %), congenital ptosis (15.6 %), 
hereditary retinal dystrophy (9, 6 %). the overall prevalence of hereditary eye diseases among the adult population was 2.42±0.25, 
children 8.63±0.94 to 10,000 people.

Conclusion: Conducting genetic epidemiology studies will improve eye health and medical genetic care.
Key words: hereditary ophthalmopathology, the prevalence of hereditary diseases, the clinical polymorphism
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независимо от  возрастной категории, и  проводилось 
в  соответствии с  оригинальным протоколом генети-
ко-эпидемиологических исследований, разработанным 
в  лаборатории генетической эпидемиологии Меди-

ко-генетического научного центра 
РАМН более 30 лет назад. Протокол 
включает три основных направле-
ния исследований: медико-генети-
ческое изучение популяций, оцен-
ка генетической структуры на  ос-
новании небиологических методов 
популяционной статистики и  ана-
лиза ДНК-полиморфизмов. Частью 
этого протокола является медико-
генетическое обследование населе-
ния, предусматривающее выявле-
ние широкого круга наследствен-
ной патологии (НП)  — более 2500 
нозологических наименований, 
в  том числе весь спектр известной 
НО, как изолированной (около 200 
форм), так и  входящей состав на-
следственных синдромов и  заболе-
ваний [20-22]. Унифицированность 
методологии исследования позво-
ляет определить не  только груз 
и  разнообразие наследственных за-
болеваний, сравнить результаты, 
полученные в  конкретной популя-
ции с  ранее изученными, но  и  бла-
годаря анализу популяционных ха-
рактеристик и ДНК-маркеров опре-
делить основные механизмы, регу-
лирующие формирование медико-
генетических характеристик попу-
ляции.

При  сборе медико-генетическо-
го материала, основным источни-
ком регистрации являлась специ-
альная анкета, представляющая со-
бой перечень симптомов НП, кото-
рую заполняли все врачи и  фель-
дшера обследованных районов. Об-
работка материала проводились 
в  соответствии с  протоколом ис-
следований [23]. Регистрация паци-
ентов была множественной, то есть 
использовалось несколько источ-
ников информации о  больных (ан-
кетирование медицинских работ-
ников обследованных популяций; 
документы БМСЭ, СОБЕС; дан-
ные из  специализированных до-
мов интернатов Ростовской обла-
сти). При  подаче сведений о  боль-

ных с  глазной патологией условием отбора было ис-
ключение экзогенных причин поражения глаз (травма, 
инфекция, перинатальная патология, возрастные из-
менения и др.).

Таблица  1. Спектр и распространенность наследственной офтальмо-
патологии среди детского населения в 12 районах Ростовской области 
(на 10 000 человек)

№ OMIM Диагноз Распространенность

АД-наследственная офтальмопатология

1 116800 Врожденная зонулярная катаракта 1,03

2 116200 Врожденная пылевидная катаракта 0,21

3 115650 Врожденная переднеполярная катаракта 0,1

4 * Врожденная катаракта 0,31

5 601286 Врожденная атипичная катаракта 0,1

6 116150 Врожденная катаракта с микрокорнеа 0,21

7 268000 ТРА (пигментный ретинит) 0,1

8 * ТРА без пигмента 0,31

9 605512 Болезнь Штаргардта 0,1

10 * ТРА Франческетти 0,21

11 156850 Микрофтальм с катарактой 0,1

12 611638 Микрофтальм колобоматозный 0,1

13 165550 Гипоплазия диска зрительного нерва 0,1

14 120200 Врожденная колобома радужки 0,21

15 106210 Аниридия 0,31

16 178300 Врожденный птоз 1,2

17 164100 Врожденный нистагм 1,13

АР-наследственная офтальмопатология

1 * Врожденная катаракта 1,13

2 204000 Амавроз Лебера 0,10

3 ** ТРА тип Франческетти 0,10

4 231300 Врожденная глаукома (буфтальм) 0,31

5 600975 Врожденная инфантильная глаукома 0,10

6 212550 Микрофтальм с катарактой 0,31

7 610092 Микрофтальм колобоматозный 0,10

8 206900 Анофтальм 0,10

9 257400 Врожденный нистагм 0,31

Х-сцепленная наследственная офтальмопатология

1 310700 Врожденный нистагм 0,10

Примечание: * — точно не удалось установить № по каталогу МкКьюсика; **  — ТРА — та-
пето-ретинальная абиотрофия.
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После того, как  была получе-
на вся информация о  больных, со-
ставлялась единая база данных, 
представляющая собой список се-
мей с  предположительно наслед-
ственными заболеваниями, нуж-
дающихся в  более детальном ос-
мотре. Консультация каждого па-
циента с  предполагаемой наслед-
ственной патологией осуществля-
лась группой специалистов (гене-
тик, педиатр, офтальмолог, невро-
патолог, ортопед, дерматолог, ото-
ларинголог). Затем, при  подтверж-
дении наследственного характе-
ра заболевания в  обязательном по-
рядке осматривались все члены его 
семьи с  составлением родословной. 
Офтальмологический осмотр паци-
ентов включал визометрию, опре-
деление бинокулярного и  цветово-
го зрения, рефрактометрию, кера-
тометрию, биомикроскопию, оф-
тальмоскопию, периметрию, тоно-
метрию. При  необходимости до-
обследования (ЭФИ, УЗИ, рентген 
и  др.) и  дифференциальной диа-
гностики часть пациентов направ-
лялись в  клиники Ростова-на-Дону 
и Москвы.

Для  подтверждения наслед-
ственного характера патологий весь 
материал подвергался сегрегацион-
ному анализу, цель которого заклю-
чается в  математической провер-
ке правильности отнесения семей 
с  НО  к  определенному типу насле-
дования (аутосомно-доминантному, 
аутосомно-рецессивному и  Х-сцеп-
ленному), а  также в  определении 
доли (и  числа) спорадических (не-
наследственных) случаев в  рассма-
триваемом материале [24-26]. Пред-
варительно из анализа были исклю-
чены семьи с точно экзогенной при-
родой заболевания и  случаи хромо-
сомной патологии сочетающейся с патологией глаз, диа-
гностированные с помощью цитогенетических исследо-
ваний в Медико-генетической консультации г. Ростова-
на-Дону.

результаты и обСуждение
Проведено комплексное генетико-эпидемиологи-

ческое исследование всей НП в 12 районах Ростовской 
области. В  результате, наследственная патология глаз 

диагностирована у 181 больного (116 семей), из них 84 
пациента из 72 семей в возрасте до 18 лет, что составля-
ет 46,4 % от  всех выявленных изолированных наслед-
ственных поражений глаз.

Спектр НО  среди детского населения представлен 
в таблице 1. Показательно преобладание аутосомно-до-
минантной (АД) патологии над  аутосомно-рецессив-
ной (АР) и Х-сцепленной (Х-сц.) как по количеству но-
зологических форм, так и по числу больных. Для боль-

Таблица 3. Структура груза изолированной наследственной офальмопа-
тологии (на 10 000 населения / детей)

 Распространенность наследственной офтальмопатологии

Взрослое на-
селение

АД АР Х-сц
Суммарная 

распространен-
ность

49 7460 1,85±0,21 0,57±0,12 — 2,42±0,25

Детское на-
селение

АД АР Х-сц
Суммарная 

распространен-
ность

94 924 5,96±0,78 2,57±0,51 0,21±0,21 8,63±0,94

Примечание: АР — аутосомно-рецессивный тип наследования; АД — аутосомно-
доминантный тип наследования

Таблица 2. Распространенность изолированной наследственной офталь-
мопатологии (на 10 000 населения / детей) в 12 районах Ростовской области

Район
Численность 

взрослого 
населения

Распростра-
ненность 

изолирован-
ной офталь-
мопатологии

Числен-
ность 

детского 
населения 
(0-18 лет) 

Распростра-
ненность изо-
лированной 
офтальмопа-

тологии

Цимлянский 29 428 3,40±1,07 6670 11,99±4,24

Волгодонский 24 245 2,89±1,09 6515 15,35±4,85

Целинский 31 741 3,151,00 7089 8,46±3,45

Егорлыкский 28 714 5,22±1,35 8886 3,38±1,95

Тарасовский 25 258 4,75±1,37 8061 11,16±3,72

Миллеровский 61826 0,97±0,40 13 375 10,47±2,80

Родионово-Несветайский 19 184 2,61±1,17 4358 22,95±7,25

Матвеево-Курганский 37 649 2,39±0,80 7926 15,14±4,37

Дубовский 18 894 2,12±1,06 4291 4,66±3,29

Зимовниковский 30 159 1,66±0,74 7912 1,26±1,26

Красносулинский 6353 2,06±0,57 14 594 5,48±1,94

Мясниковский 29 764 0,34±0,34 7668 1,30±1,30

Всего 400 115 2,42±0,25 97 345 8,63±0,94
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шинства российских популяций эта тенденция счи-
тается характерной [27], что  означает наличие в  боль-
шинстве семей высокого риска (50 %) появления боль-
ных детей в последующих поколениях.

Структура и  вклад основных наследственных при-
чин инвалидности по зрению во многом зависит от со-
циально-экономического развития региона (стра-
ны) и  уровня инбридинга (частоты кровно-родствен-
ных браков) [21, 28-30]. Наиболее часто среди детско-
го населения 12 районов Ростовской области диагно-
стированы различные формы врожденных катаракт — 
36,1 %, врожденный горизонтальный нистагм — 18,0 %, 
моногенные пороки развития глаза  — 15,6 %, врож-
денный птоз верхнего века  — 15,6 %, наследственные 
дистрофии сетчатки (НДС)  — 9,6 % (табл.  1). При  ана-
лизе спектра всего обследованного населения (среди 
взрослых и детей) ведущей нозологией являлись НДС 
(1,425:10000 населения), что в первую очередь объясни-
мо сроками манифестации и  часто малосимптомным 
течением начальной стадии заболевания. Раннее выяв-
ление НДС и адекватное лечение, несмотря на тяжелый 
прогноз по  зрению, в  большинстве случаев (хотя уже 
не за горами век генных технологий [31]) дает пациенту 
возможность проведения социальной адаптации. Сво-
евременное хирургическое лечение врожденной ката-
ракты является только первым этапом успешной реа-
билитации пациента и  требует в  дальнейшем множе-
ства лечебно-диагностических мероприятий. На сегод-
няшний день своевременное медико-генетическое кон-
сультирование семей с  наследственными катаракта-
ми способствует не  только раннему выявлению и  сво-
евременному проведению хирургического лечения, 
но  и  при  точности определения клинической формы 
и  клинико-генетического варианта может предотвра-
тить повторные появления заболевания, что  особен-
но актуально в семьях с тяжелыми формами катаракт. 
Что  касается профилактики моногенных врожденных 
пороков развития глаза, то в данном случае приоритет 
навсегда останется за пренатальной диагностикой, так 
как  хирургическое лечение малоэффективно, а  порой 
и  невозможно. В  нашем исследовании среди аутосом-
но-доминантных врожденных пороков развития глаза 
2 / 3 составили семейные случаи. Остальные были рас-
ценены как вновь возникшие мутации [32, 33].

Также важно и  то, что  семьи, в  которых ребен-
ку поставлен диагноз любого наследственного забо-
левания, часто оказываются в  полной растерянности 
и  нуждаются в  серьезной психологической помощи. 
Более 85 % выявленных пациентов не  имели ранее ин-
формацию о  наследственном характере заболевания 
и впервые получили квалифицированное медико-гене-
тическое консультирование. Всем больным после тща-
тельного осмотра и уточнения диагнозов назначено ле-
чение и рекомендации по тактике дальнейшего наблю-
дения. Для  медицинских работников определены осо-

бенности диспансеризации обследованных членов отя-
гощенных семей, у  которых еще  не  наступил возраст 
манифестации и  на  сегодняшний день они признаны 
здоровыми.

Общая распространенность наследственной па-
тологии глаз среди взрослого населения состави-
ла 2,42±0,25 (1:4125), среди детей  — 8,53±0,94 (1:1156) 
на  10 000 человек. В  таблице 2 представлены статисти-
чески обработанные данные о распространенности на-
следственной офтальмопатологии по  районам среди 
взрослого и детского населения.

Структура груза изолированной наследственной 
офтальмопатологии в  12 обследованных районах Ро-
стовской области среди взрослого и  детского населе-
ния представлена в таблице 3.

заключение
Комплексное генетико-эпидемиологическое ис-

следование населения 12 районов Ростовской области 
позволило оценить дифференциацию субпопуляций 
(районов) по  грузу, разнообразию НО  и  распростра-
ненности отдельных заболеваний. Сравнение результа-
тов по  грузу НО  настоящего исследования с  ранее из-
ученными популяциями России не  выявило статисти-
чески достоверных различий [34, 35]. Однако при  схо-
жести суммарной отягощенности НО  среди всего на-
селения Ростовской области нозологический спектр 
и  распространенность отдельных заболеваний инди-
видуальны как в пределах области, так и между ранее 
изученными регионами РФ.

Значительное отличие в  распространенности НО 
среди детского и  взрослого населения, выявленное 
в  Ростовской области, может иметь несколько при-
чин: во-первых, пациенты с  врожденной катарактой, 
у  которых проведено адекватное хирургическое лече-
ние, снимаются с инвалидного учета, что значительно 
занижает значения распространенности данным ви-
дом патологии среди взрослого населения; во-вторых, 
пациенты старших возрастных групп предпочитают 
оформление инвалидности по основному соматическо-
му заболеванию и  могут не  попасть в  списки по  глаз-
ной патологии; в-третьих, смертность среди взросло-
го населения по разным причинам (соматические забо-
левания, травмы, инфекции и т. д.) включает и больных 
с  наследственными заболеваниями глаз; в-четвертых, 
часть больных вынуждены мигрировать в  другие рай-
оны для  работы в  специализированных учреждениях 
для слепых и слабовидящих; в-пятых, часть взрослых 
слабовидящих пациентов, с  неуточненным диагнозом 
и  отсутствием перспектив на  лечение, не  обращается 
в медицинские учреждения, тогда как контингент дет-
ского населения активно и  детально подвержен обсле-
дованию врачей различного профиля, начиная от  пе-
диатров, что  подтверждается и  другими исследовани-
ями [36]. Таким образом, очевидно отсутствие взаимо-
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действия офтальмологической и  медико-генетической 
служб для  диагностики и  определения тактики лече-
ния данной группы пациентов.

Поэтому является обоснованным проведение ме-
дико-генетического обследования населения в каждом 
регионе [34, 35]. Существование выраженного клини-
ческого полиморфизма и  генетической гетерогенно-
сти НО, характеризующейся наличием множества ал-
лельных серий [37], описываемых в  качестве отдель-
ных нозологических форм, в  настоящий момент огра-

ничивает возможности молекулярной диагностики 
НО. Таким образом, высокая информативность подоб-
ных исследований поможет не  только улучшить оф-
тальмологическую помощь населению, но и создать ре-
гистр наследственной патологии органа зрения как ос-
нову для  применения принципиально новых подхо-
дов к диспансеризации и профилактике, включая про- 
и  ретроспективное медико-генетическое консультиро-
вание, а  также разработку и  внедрение методов моле-
кулярной диагностики в отягощенных семьях.
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