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С целью изучения современных сведений об особенностях генетического статуса пациентов с врожденной катарактой 

проанализированы современные научные российские и зарубежные публикации о генетическом полиморфизме врожден-
ной катаракты. Выявлены новые концепции этиологии врожденной катаракты, которые могут быть внедрены в клиниче-
скую практику. Внедрение новых представлений об этиологии врожденной катаракты расширит возможности ее ранней 
диагностики и повысит эффективность проводимого лечения.  
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CURRENT INFORMATION ON GENETIC 

HETEROGENEITY OF CONGENITAL CATARACTS 
 
In order to study modern information on peculiarities of genetic status of patients with congenital cataract, modern scientific 

Russian and foreign publications on genetic polymorphism of congenital cataract have been analyzed. New concepts of the etiology 
of congenital cataract have been identified, which can be introduced into clinical practice. Thus, the introduction of new ideas about 
the etiology of congenital cataract will expand the possibilities of its early diagnosis and increase the effectiveness of the treatment 
carried out. 

Key words: congenital cataract, genes, mutation, lens. 
 
Врожденная катаракта выявляется у 

0,4% новорожденных. Заболевание может 
быть односторонним, двусторонним и соче-
танным с иной патологией. Врожденные ката-
ракты отличаются от приобретенных тем, что 
чаще не прогрессируют. Врожденные ката-
ракты генетически неоднородны. Известно, 
что различные мутации в одном и том же гене 
могут вызывать сходные паттерны катаракты, 
в то время как морфология врожденных ката-
ракт в некоторых семьях с высокой вариа-
бельностью предполагает, что одна и та же 
мутация в одном гене может приводить к ее 
различным фенотипам [8].  

С целью изучения современных сведе-
ний об особенностях генетического статуса 
пациентов с врожденной катарактой проана-
лизированы современные научные российские 
и зарубежные публикации о генетическом по-
лиморфизме врожденной катаракты. 

При изучении мировой научной литера-
туры мы обнаружили новые важные сведения 
о генетической неоднородности врожденных 
катаракт (ВК). К настоящему времени выяв-
лен ряд мутаций в различных генах человека, 
которые кодируют основные цитоплазматиче-
ские белки хрусталика и приводят к развитию 
различных видов врожденных катаракт (ВК): 
например гены, кодирующие белки кристал-
лины (CRYA, CRYB и CRYG), специфичные 
для хрусталика белки коннексины (Cх43, 
Cх46 и Cх50), аквапорин или основной внут-
ренний белок (MIP), а также структурные 
белки цитоскелета [6]. 

Известно, что белки кристаллины со-
ставляют более 95% растворимых белков хру-
сталика человека, обеспечивая его оптиче-
скую прозрачность и высокий показатель пре-
ломления; оставшиеся 5-10% составляют дру-
гие протеины некристаллической природы. В 
настоящее время идентифицированы мутации 
в 3-х типах кристаллинов: α-, β- и γ-
кристаллины. На долю последних приходится 
до 40% объема всех белков хрусталика [4].  

Установлено, что α-кристаллины связаны 
с белками теплового шока – молекулярными 
шоперонами, функция которых состоит в пре-
дупреждении некорректного связывания между 

частично денатурированными белками, накап-
ливающимися в клетках вследствие воздействия 
факторов внешней среды [3]. Из этого следует, 
что функция α-кристаллинов заключается в 
предупреждении агрегации белков хрусталика. 
Кроме того, известно, что α-кристаллины состо-
ят из двух родственных белков (αA- и αB-
кристаллин), которые кодируются отдельными 
генами (соответственно, ген CRYAA и 
CRYAB). В настоящее время уже описано 8 му-
таций в гене CRYAA [8]. Первая мутация 
(R116C) инициирует развитие ВК ядерной ло-
кализации, а также развитие микрокорнеа и 
микрофтальмии [1]. Эта мутация связана с за-
меной аргинина на цистеин в положении 116 
(эта замена приводит к аномальной олигомери-
зации α- и β-кристаллинов, в результате которой 
развивается помутнение хрусталика). Вторая 
мутация характеризуется заменой треонина на 
преждевременный стоп-кодон (W9X) с рецес-
сивным наследованием, что приводит к появле-
нию усеченного белка. Другие 3 мутации R21L, 
R49C и G98R, имеют аутосомно-доминантный 
тип наследования [2,3,8]. 

β- и γ-кристаллины являются структур-
ными белками хрусталика. Патологические му-
тации в генах этих кристаллинов формируют 
белки с нарушенной функцией. β-кристаллины 
делятся на 7 подгрупп: 3 основных формы (βB1-
, βB2- и βB3-кристаллины, расположенные на 
хромосоме 22q11), а также 4 кислых формы 
(βA1/A3-кристаллины, расположенные на хро-
мосоме 17q11; βA2-кристаллин, расположенный 
на хромосоме 2q33; βA4-кристаллин, располо-
женный на хромосоме 22q11). В настоящее 
время уже идентифицированы 2 мутации в гене 
CRYBA1, которые кодируют белок βA1-
кристаллин. Данная мутация сопровождается 
формированием таких видов ВК, как пластин-
чатая, шовная и ядерная. Для гена CRYBB2 
идентифицированы 3 мутации (Q155X, D128V 
и W151C), изучение которых началось сравни-
тельно недавно [10]. К настоящему времени 
также зарегистрировано 5 мутаций в гене 
CRYGC: T5P, 225-226insGCGGC, C109X, 
W157X и R168W [8]. 

Коннексины, являясь мультигенным се-
мейством белков, состоят более чем из 20 чле-
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нов, три из которых экспрессируются в хру-
сталике (Cх43, Cх46 и C×50). Известно, что 
специфичные для хрусталика белки коннекси-
ны являются важными составляющими щеле-
вых соединений клеток хрусталика и особенно 
важны для питания и межклеточной коммуни-
кации в бессосудистом хрусталике [6]. Они 
обеспечивают межклеточную транспортировку 
небольших биомолекул, ионов, питательных 
веществ и метаболитов, создавая метаболиче-
ский гомеостаз хрусталика и поддержание его 
прозрачности. Установлено, что дефекты кон-
нексинов нарушают синхронную и согласо-
ванную работу физиологических процессов в 
волокнах хрусталика, что фенотипически вы-
ражается в возникновении неоднородного, пы-
леобразного (порошковидного) помутнения 
хрусталика различной локализации [9]. 
Например, мутации в генах Cx46 и Cx50 при-
водят к фенотипически сходным пластинчато-
пылевидным ВК (аутосомно-доминантный тип 
наследования). Shiels A. и соавторы (2017) со-
общили о миссенс-мутации в кодоне 88 гена 
Cx50, ведущей к замене пролина на серин 
(P88S) и инициирующей развитие пластинча-
той пульверулентной катаракты (аутосомно-
доминантный тип наследования) [7].  

Основной внутренний белок (англ. – 
major intrinsic protein, MIP) волокон хрустали-
ка, или аквапорин-0 (AQP0) является неотъем-
лемой частью мембранного белка, входящего в 
семейство аквапориновых переносчиков воды. 
Это самый высокоэкспрессируемый мембран-

ный белок в хрусталике (почти 80% транс-
портных белков). Установлено, что развитие 
пластинчатой, корковой и полиморфной ВК 
связано с миссенс-мутациями именно в гене 
MIP/AQP0. Например, мутация T138R приво-
дит к развитию пластинчатой и полярной ВК, а 
мутация E134G – к развитию пластинчатой ВК. 
Предполагается, что обе эти мутации действу-
ют через затруднение нормального размеще-
ния MIP/AQP0 в плазматической мембране 
клеток – волокон хрусталика [5]. 

Цитоскелетные белки представляют со-
бой сеть разнообразных цитоплазматических 
белков, которые участвуют в обеспечении 
структурной опоры, подвижности, а также под-
держании объема и формы клеток хрусталика. 
Установлено, что, например структурные белки 
бисерной нити (BFSP) являются уникальной 
структурой цитоскелета, которая содержит два 
основных компонента: BFSP1 (так называемый 
filensin) и BFSP2 (так называемый CP49). Обна-
ружено, что ген, кодирующий BFSP2, локали-
зован в хромосоме человека 3q21. Одна из его 
мутаций (R278W) имеет связь с развитием ката-
ракты юношеского возраста; его другая мутация 
(delE233) сопровождается формированием 
ядерных, шовных и кортикальных ВК [8].  

Заключение  
Проведённое исследование позволило 

выявить ряд новых сведений об этиологии 
врожденной катаракты, знание которых расши-
рит возможности ее ранней диагностики и по-
вышения эффективности проводимого лечения.  
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А.Ш. Загидуллина, Р.Р. Ямгутдинов, Л.И. Гилемзянова, В.У. Галимова 

СИНДРОМ ПИГМЕНТНОЙ ДИСПЕРСИИ И ПИГМЕНТНАЯ ГЛАУКОМА 
ФГБОУ ВО «Башкирский государственный медицинский университет»  

Минздрава России, г. Уфа 
 
Синдром пигментной глаукомы представляет собой патологическое состояние, характеризующееся наличием пигментных 

клеток на задней поверхности роговицы, дефектов трансиллюминации в средней периферии радужной оболочки и усиления 
пигментации трабекулярной сети. Эта триада симптомов может привести к повышению уровня внутриглазного давления с по-
следующим развитием пигментной глаукомы. В настоящей статье представлен обзор отечественной и зарубежной литературы 
об эпидемиологии, этиопатогенезе, клинических особенностях течения синдрома пигментной дисперсии и пигментной глау-
комы, а также представлена информация относительно современного подхода к их диагностике и лечению. 

Ключевые слова: синдром пигментной дисперсии, пигментная глаукома, внутриглазное давление, диагностика, лечение. 
 

A.Sh. Zagidullina, R.R. Yamgutdinov, L.I. Gilemzyanova, V.U. Galimova 
PIGMENT DISPERSION SYNDROME AND PIGMENTARY GLAUCOMA 

 
Pigment dispersion syndrome is a pathological condition characterized by the presence of pigment cells on the posterior surface of 

the cornea, transillumination defects in the mid-periphery of the iris and increased pigmentation of the trabecular meshwork. This triad 
of symptoms can cause elevated intraocular pressure, followed by the development of pigmentary glaucoma. This article provides an 
overview of domestic and foreign literature on epidemiology, etiopathogenesis, clinical features of the course of pigment dispersion 
syndrome and pigmentary glaucoma, and also provides information on a modern approach to their diagnosis and treatment. 

Key words: pigment dispersion syndrome, pigmentary glaucoma, intraocular pressure, diagnosis, treatment. 
 
Определение, история 
Синдром пигментной дисперсии (СПД) – 

преимущественно двустороннее заболевание, 
характеризующееся постепенным вымывани-
ем гранул пигмента из эпителия пигментного 
слоя радужной оболочки с последующим их 
отложением в структурах переднего отрезка 
глаза [2,23]. Первое упоминание о СПД дати-
руется 1899 г., когда Krukenberg впервые опи-
сал характерные отложения на эндотелии ро-
говицы [8]. СПД может протекать как без 
подъема уровня внутриглазного давления 
(ВГД), так и с повышением показателей оф-
тальмотонуса. В тех случаях, когда наблюда-
ется повышенный уровень показателей ВГД в 
совокупности с наличием глаукоматозных 
изменений зрительного нерва, СПД класси-
фицируется как пигментная глаукома (ПГ). О 
связи между СПД и ПГ впервые сообщил Von 
Hippel в 1901 г. [11]. В 1940 г. S. Sugar описал 
первый случай ПГ, а Levinsohn в том же году 
обнаружил пигмент трабекулярной сети и 
предположил его происхождение из радужной 

оболочки [15,23,28,29]. В 1949 г. S. Sugar и F. 
Barbour описали характерные признаки ПГ у 
двух молодых мужчин с миопией: веретено 
Крукенберга, дефекты трансиллюминации 
радужки, усиленная пигментация трабекуляр-
ной сети и глазная гипертензия, которая уве-
личивалась с мидриазом и уменьшалась после 
инстилляции пилокарпина [29]. В последую-
щем данное открытие вызвало всесторонний 
интерес ряда учёных к ПГ [27]. 

Распространенность 
Более 70 миллионов человек страдают 

глаукомой во всем мире, частота ПГ состав-
ляет 1,1-1,5% всех случаев глаукомы [27]. 
СПД и ПГ чаще встречаются у лиц европео-
идной расы и могут наследоваться по ауто-
сомно-доминантному типу с разной степенью 
проявления [23,30]. Данные заболевания в 77-
90% случаев поражают лиц мужского пола, 
имеющих в анамнезе миопию. Как правило, 
СПД проявляется в юношеском периоде (17-
25 лет), а ПГ ‒ в третьей-четвертой декаде 
жизни. Женщины страдают данной патологи-




