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РЕЗЮМЕ
Цель исследования: генетико-эпидемиологическое изучение наследственных заболеваний органа зрения в разных популяциях Рос-
сии и сравнительный анализ полученных показателей.
Материал и методы: анализируемая выборка представлена 12 этническими группами из 14 регионов европейской части РФ. Об-
следовано все население независимо от  пола и  возраста. Для  подтверждения конкретного типа наследования для  заболеваний 
из гетерогенных групп весь материал подвергался многокомпонентному анализу, используемому в случаях множественной ре-
гистрации семей. Частота сегрегации оценивалась пробандовым методом Вайнберга. Использованы методы молекулярно-гене-
тического анализа: прямое секвенирование по Сэнгеру, MLPA, AFLP, ПДРФ-анализ, полноэкзомное секвенирование. Для выявления 
случаев накопления наследственного заболевания в отдельных популяциях и/или этнических группах рассчитывалась его распро-
страненность в этой популяции, использовано F-распределение, применяемое для сравнения выборок редких заболеваний.
Результаты исследования: собраны данные и осмотрено более 46 тыс. пациентов и членов их семей с предположительно наслед-
ственной патологией. Верифицировано 554 клинически различных наследственных заболевания у  9979 больных. Изолированная 
наследственная офтальмопатология (ИНОП) выявлена у 1407 (14,56%) больных и представлена 60 клиническими формами. Рас-
пространенность ИНОП в среднем составила 1:2272 человека (44,01 на 100 000). При оценке закономерностей в формировании 
нозологического спектра и распространенности ИНОП в каждой популяции / этнической группе с использованием анализа главных 
компонент было выделено 2 кластера, первый из которых содержит 6 русских популяций, а второй — 5 этнических групп Повол-
жья, обладающих бóльшим сходством с русскими популяциями, чем народы Северного Кавказа.
В общей совокупности у осмотренных пациентов выявлено 57 наследственных синдромов (1051 пациент) с поражением топо-
графически различных отделов органа зрения (как переднего, так и заднего отдела). Распространенность синдромальной наслед-
ственной офтальмопатологии в среднем составила 1:3040 человек (32,89 на 100 000).
Заключение: данные о накоплении отдельных заболеваний важны для региональных органов здравоохранения для возможности 
разработки регион-специфических профилактических программ.
Ключевые слова: офтальмогенетика, генетико-эпидемиологическое исследование, спектр, этническая группа, тип наследования, 
сегрегация, накопление, изолированная и синдромальная наследственная офтальмопатология, распространенность, дистрофия 
сетчатки.
Для цитирования: Кадышев В.В., Гинтер Е.К., Куцев С.И. и др. Эпидемиология наследственных болезней органа зрения в популяциях 
Российской Федерации. Клиническая офтальмология. 2022;22(2):69–79. DOI: 10.32364/2311-7729-2022-22-2-69-79.

Epidemiology of hereditary eye disease in the populations  
of Russian Federation

V.V. Kadyshev1, E.K. Ginter1, S.I. Kutsev1, Zh.G. Oganezova1,2, R.A. Zinchenko1,3

1Research Center for Medical Genetics, Moscow, Russian Federation
2Pirogov Russian National Research Medical University, Moscow, Russian Federation
3N.A. Semashko National Research Institute of Public Health, Moscow, Russian Federation

ABSTRACT
Aim: genetic epidemiological study of hereditary eye diseases in various populations of the Russian Federation and comparative analysis of 
these findings.
Patients and Methods: the sample included 12 ethnic groups from 14 regions of European Russia. The entire population irrespective of 
gender or age was examined. To confirm a certain type of inheritance of diseases from heterogeneous groups, the material was subjected to 
the multicomponent analysis used in multiple family registration. The rate of segregation was evaluated using the Weinberg proband method. 
Molecular genetic tests (Sanger sequencing, MLPA, AFLP, RFLP, whole exome sequencing) were applied. To identify the cases of hereditary 
disease accumulation in individual populations and/or ethnic groups, the prevalence of certain diseases in this population was calculated 
using F-distribution to compare the samples of rare diseases.
Results: more than 46,000 patients and their relatives with presumably hereditary conditions were examined and data were collected. 554 
clinically diverse hereditary diseases in 9,979 individuals were identified. Isolated hereditary eye disease (60 clinical variants) was identified 
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Введение
Наследственные болезни — заболевания, возникнове-

ние и  развитие которых связаны с  изменениями (мута-
циями) генетического материала. В  зависимости от  ха-
рактера мутаций выделяют моногенные наследственные, 
хромосомные, митохондриальные и мультифакторные бо-
лезни [1]. На данный момент описано более 7130 генов [2], 
ассоциированных с конкретными заболеваниями, каждый 
из которых имеет множество генетических вариантов мо-
ногенных наследственных болезней. Каждый год иденти-
фицируют 250–300 новых заболеваний. Изучение моле-
кулярной природы отдельных наследственных болезней 
убедительно доказало наличие дифференциации между 
популяциями в  разнообразии, распространенности, их 
этиологии и  патогенезе — выявлены как  локусная, так 
и  аллельная гетерогенность. Генетико-эпидемиологиче-
ские исследования, проведенные в европейской части РФ, 
также показали, что для каждого региона, каждой этниче-
ской группы (обследовано население 14 регионов — пред-
ставители 11 этнических групп) разнообразие наслед-
ственных заболеваний характеризуется специфичностью 
как в спектре частых болезней [3–6], так и в молекуляр-
но-генетической природе [7–10].

По  данным генетико-эпидемиологических исследова-
ний, изолированные наследственные заболевания органа 
зрения (НЗОЗ) составляют существенную долю (до 15%) 
среди всей выявленной наследственной патологии [4, 5]. 
Суммарная распространенность НЗОЗ высока и составляет 
около 1:1700–1:2450 [4, 5].

По данным ВОЗ, НЗОЗ составляют не менее 35% (у де-
тей — до  40%) случаев заболеваемости офтальмологи-
ческого профиля, приводящих в  65–70% к  инвалидности 
[11]. ВОЗ отмечает необходимость снижения доли случаев 
слепоты и  слабовидения с  учетом генетических особенно-
стей [12]. Общее число нозологических форм, фенотипов 
и  генов, мутации в  которых вызывают конкретную пато-
логию, в OMIM® (Online Mendelian Inheritance in Man®) со-
ставляет более 2500 (хромосомных и моногенных). Однако 
в  настоящее время в  зарубежных источниках информации 
о  кумулятивной распространенности наследственной оф-
тальмопатологии нет, большинство исследований освеща-
ют генетические аспекты одного или  группы заболеваний 
или конкретную патологическую нуклеотидную последова-
тельность, редко привязанную к клиническим особенностям 
[13–21]. Несмотря на  широкие исследования отдельных 
клинических форм, по  эпидемиологии заболеваний с  уче-
том региональных/этнических особенностей в мире прове-
дены единичные исследования. Данная ситуация обуслов-
лена выраженной генетической гетерогенностью (локусной, 
аллельной), крупным размером отдельных генов и  отсут-
ствием единой классификации наследственной патоло-

гии глаз, учитывающей первичную этиологическую природу 
заболевания (моногенную, хромосомную и  мультифактор-
ную). Во многих странах на основании результатов генети-
ко-эпидемиологических исследований разрабатываются 
или уже разработаны специфические лечебные, реабилита-
ционные и профилактические программы, в последнее вре-
мя в подобных работах стали учитываться молекулярно-ге-
нетические аспекты. Очевидно, что  в настоящий момент 
является чрезвычайно актуальным изучение распространен-
ности и структуры наследственных болезней с использова-
нием широкогеномных технологий в России.

Цель исследования: генетико-эпидемиологическое из-
учение наследственных заболеваний органа зрения в  раз-
ных популяциях России и сравнительный анализ получен-
ных показателей.

Материал и методы
Проанализированы результаты генетико-эпидемиологи-

ческих исследований, проведенных в 14 регионах европей-
ской части РФ, с выделением пациентов с наследственным 
характером поражения органа зрения, как изолированной 
наследственной офтальмопатологии, так и входящей в со-
став наследственных синдромов. Обследование населения 
проведено по разработанному протоколу комплексных ге-
нетико-эпидемиологических исследований, подробно опи-
санному в ряде публикаций, который остается неизменным 
за все время работы (накопления данных) (1983–2021 гг.), 
включая методы выявления пациентов и обработки мате-
риала [4–6, 22]. Протокол позволяет выявлять в популяци-
ях максимально возможное число врожденных и  наслед-
ственных заболеваний с  поражением различных органов 
и  систем по  общепринятой медицинской классификации: 
неврологические, офтальмологические, генодерматозы, 
скелетные, наследственные синдромы, наследственные за-
болевания обмена веществ, крови, органов слуха и др.

Материал. Анализируемая выборка представлена 
12 этническими группами, проживающими на  европей-
ской части РФ: русские из  6 популяций РФ (Кировская, 
Костромская, Тверская, Брянская, Ростовская области 
и Краснодарский край), 5 этнических групп, проживающих 
на  территории Поволжья (татары из  Республики Татар-
стан, башкиры из Республики Татарстан, марийцы из Ре-
спублики Башкортостан, чуваши из  Чувашской Респу-
блики, удмурты из Удмуртской Республики) и 6 народов 
Северного Кавказа (осетины из Республики Северная Осе-
тия — Алания, адыгейцы из Республики Адыгея, абазины, 
черкесы, ногайцы и  карачаевцы из  Республики Карачае-
во-Черкесия) (табл. 1). Обследовано все население неза-
висимо от  пола и  возраста. С  учетом того, что  в анализ 
включено не все обследованное население, а только пред-

in 1,407 patients (14.56%). The mean prevalence of isolated hereditary eye disease was 1:2,272 (or 44.01 per 100,000). When assessing 
patterns of nosological spectrum and prevalence of isolated hereditary eye disease in each population/ethnic group using principal component 
analysis, 2 clusters were isolated. The first cluster includes 6 Russian populations and the second cluster includes 5 ethnic Volga Region 
groups, which are more similar to Russian populations than the North Caucasus people. In general, 57 hereditary syndromes (affecting 
anterior and posterior eye segments) in 1,051 patients were discovered. The mean prevalence of syndromic hereditary eye disease was 
1:3,040 (or 32.89 per 100,000).
Keywords: ophthalmogenetics, genetic epidemiological study, spectrum, ethnic group, type of inheritance, segregation, accumulation, isolated 
and syndromic hereditary eye diseases, prevalence, retinal degeneration.
For citation: Kadyshev V.V., Ginter E.K., Kutsev S.I. et al. Epidemiology of hereditary eye disease in the populations of Russian Federation. 
Russian Journal of Clinical Ophthalmology. 2022;22(2):69–79 (in Russ.). DOI: 10.32364/2311-7729-2022-22-2-69-79.
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ставители титульной нации регионов, расчет проведен 
на численность населения 3 195 054 человека.

Методы. Осмотр семей, в  которых хотя бы  один па-
циент имел клинические проявления предположительно 
наследственной патологии в  соответствии с  общепри-
нятой медицинской классификацией (неврологические, 
офтальмологические, генодерматозы, скелетные, наслед-
ственные синдромы, наследственные заболевания обмена 
веществ, крови, органов слуха и  др.), проведен в  режиме 
консилиума группой врачей различного профиля, специ-
ализирующихся на  соответствующих наследственных бо-
лезнях (генетик, педиатр, офтальмолог, невролог, психиатр, 
дерматолог, ортопед, отоларинголог, сурдолог). При осмо-
тре для постановки клинического диагноза в зависимости 
от типа патологии использована необходимая медицинская 
документация с  обследованием параклиническими мето-
дами (МРТ, КТ, ЭЭГ, RH, миография, биопсия и т. д.).

Для  подтверждения конкретного типа наследования 
(аутосомно-доминантного (АД), аутосомно-рецессивного 
(АР) и  Х-сцепленного (Х-сц.)) для  заболеваний из  гетеро-
генных групп весь материал подвергался генетическому 
анализу, используемому в  случаях множественной реги-
страции семей [23]. Частоту сегрегации оценивали пробан-
довым методом Вайнберга [24]. Подтверждающая ДНК-ди-
агностика проведена в  лабораториях ФГБНУ «МГНЦ». 
Использованы методы молекулярно-генетического ана-
лиза: прямое секвенирование по  Сэнгеру, MLPA, AFLP, 
ПДРФ-анализ, полноэкзомное секвенирование.

Для  изучения наследственных заболеваний орга-
на зрения был составлен реестр выявленной в  регионах 
изолированной и  синдромальной офтальмопатологии. 
Для всех нозологических форм указывался номер по ката-
логу менделирующих признаков человека В. Мак-Кьюси-
ка [2] и  рассчитывалась распространенность по  формуле:  
f = n/N, где n — абсолютное число больных, N — числен-
ность обследованной популяции (этнической группы). Рас-
пространенность рассчитывалась на 100 000 в соответствии 
с  Procedural document on Epidemiology of rare disease in 
Orphanet (2019) [25]. Х-сц. рецессивная патология рассчи-
тывалась на 100 000 мужчин и в среднем составила 46,44%.

Для выявления случаев накопления того или иного на-
следственного заболевания в  отдельных популяциях и/
или этнических группах рассчитывалась его распростра-
ненность в  этой популяции, далее она сравнивалась со 
средней распространенностью заболевания среди всего 
обследованного населения. В качестве статистического ме-
тода оценки использовали F-распределение, применяемое 
для сравнения выборок редких заболеваний [26], уровень 
значимости a<0,01. F-распределение вычислялось следу-
ющим образом: рассчитывали величину F1 по  формуле: 
F1 = [1-q / q] × [n1 / n2 + 1], где n1 — численность первой 
(1) популяции; n2 — численность второй (2) популяции. 
Если полученное значение F1 превышает пороговое зна-
чение распределения F (n1, n2) с  принятым уровнем зна-
чимости a и  рассчитанными степенями свободы n1=2  
(n2 + 1), n2=2n1, то распространенность данного гена в пер-

Таблица 1. Численность и этнический состав обследованного населения субъектов РФ 
Table 1. The size and ethnicity of the population of Russian Federation regions

Субъект РФ
Federal subject

Этнический состав
Ethnicity

Численность обследованных
(численность представителей  

титульной нации)
Population size (of title ethnicity)

Костромская область / Kostroma Region Русские и др. / Russians and other 444 476 

Кировская область / Kirov Region Русские и др. / Russians and other 286 600 

Краснодарский край / Krasnodar region Русские и др. / Russians and other 426 600 

Ростовская область / Rostov Region Русские и др. / Russians and other 497 460 

Брянская область / Bryansk Region Русские и др. / Russians and other 88 200 

Тверская область / Tver Region Русские и др. / Russians and other 75 000 

Республика Марий Эл / Mari El Republic Марийцы, русские и др. / Maris, Russians, and other 276 000 (171 571)

Республика Чувашия / Chuvash Republic Чуваши, русские и др. / Chuvash, Russians, and other 264 419 (178 722)

Республика Удмуртия / Udmurt Republic Удмурты, русские и др. / Udmurts, Russians, and other 267 655 (155 356)

Республика Татарстан / Republic of Tatarstan Татары, русские и др. / Tatars, Russians, and other 264 098 (209 265)

Республика Башкортостан
Republic of Bashkortostan 

Башкиры, русские и др. / Bashkirs, Russians, and other 250 110 (173 765)

Республика Адыгея / Republic of Adygea Адыгейцы, русские и др. / Adygeis, Russians, and other 101 800 (65 000)

Республика Карачаево-Черкесия
Republic of Karachay-Cherkessia 

Карачаевцы, черкесы, абазины, ногайцы, русские и др.
Karachays, Circassian, Abazins, Nogias, Russians, and other

410 368 

Республика Северная Осетия — Алания
Republic of North Ossetia — Alania

Осетины, русские и др. / Ossetians, Russians, and other 192 760 (162 308)

Всего / Total 3 845 546 (3 195 054)
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вой выборке достоверно больше частоты его во  второй 
при уровне значимости a. Если F1≤1, то следует вычислить 
«реципрокную величину» F2 = [q / 1 - q] × [n2n1 / n1 + 1]. 
Процедура сравнения та же: если F2 превосходит пороговое 
значение распределения F

a (n1, n2) с принятым уровнем зна-
чимости a и степенями свободы n1 = 2 (n1 + 1), n2 = 2n2, то рас-
пространенность гена во второй выборке больше распро-
страненности его в первой выборке на уровне значимости a.  
В  тех случаях, когда обе величины F1 и  F2 не  превосходят 
критических значений F-распределения, делается вывод 
о незначимости различий между частотами редкого фено-
типа в исследованных выборках при уровне 2a.

Сравнение генетической близости популяций / этниче-
ских групп и выявление закономерностей распространен-
ности по  популяциям и  этническим группам проведено 
при помощи анализа главных компонент с использованием 
программы Statistica 16.

Офтальмологические методы обследования. Выпол-
нены стандартные и специализированные офтальмологи-
ческие исследования: визометрия без коррекции и с макси-
мально возможной оптической коррекцией, определение 
цветоощущения, скиаскопия, тонометрия по  Маклакову, 
рефрактометрия, биомикроскопия, микроконтактная то-
нометрия (ICare), офтальмоскопия. По показаниям прово-
дились периметрия, оптическая когерентная томография 
(ОКТ) и  электрофизиологические исследования (ЭФИ). 
Исследование ОКТ предусматривало анализ структу-
ры всех слоев сетчатки, хориоидеи, диска зрительного 
нерва. ЭФИ включали регистрацию зрительно вызван-
ных потенциалов (ЗВП), электроретинографию (ЭРГ)  

по стандартам ISCEV (the International Society for Clinical 
Electrophysiology of Vision [27]).

При осмотре, сборе данных и биологического материа-
ла пациенты предоставляли письменное информированное 
согласие на проведение данного исследования. Исследова-
ние было одобрено этическим комитетом ФГБНУ «МГНЦ».

Результаты и обсуждение
В  результате комплексного медицинского и  генетиче-

ского обследования населения собраны данные и осмотре-
но более 46 тыс. пациентов и членов их семей с предполо-
жительно наследственной патологией. После обследования 
всех пациентов верифицировано 554 клинически различ-
ных наследственных заболевания у 9979 больных.

Изолированная наследственная офтальмопатология
Анализ структуры и  распространенности выявленных 

заболеваний в соответствии с классификацией по органно-
му и системному типам заболевания (офтальмологическая, 
неврологическая, скелетная патология, генодерматозы, 
наследственные синдромы, наследственные болезни об-
мена, крови, органов слуха и др.) показал, что изолирован-
ная наследственная офтальмопатология (ИНОП) выявлена 
у 1407 (14,56%) больных и представлена 60 клиническими 
формами. Большинство из выявленных заболеваний харак-
терны и для стран Европы [28]. Распространенность ИНОП 
в  среднем составила 1:2272 человека (44,01 на  100  000). 
На  рисунке 1 представлено распределение доли больных 
и нозологических форм ИНОП от всех выявленных больных 
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Рис. 1. Распределение доли больных и нозологических форм с НЗОЗ от всех выявленных больных с различной наслед-
ственной патологией по регионам и этническим группам 
Здесь и на рис. 3, в табл. 2 и 3: Осет — осетины Республики Северная Осетия — Алания; Абаз — абазины из Карачаево-Черкесской Республики; Черк — 
черкесы из Карачаево-Черкесской Республики; Ад — адыгейцы из Адыгейской Республики; Ног — ногайцы из Карачаево-Черкесской Республики; Кар — 
карачаевцы из Карачаево-Черкесской Республики; Тат — татары из Республики Татарстан; Баш — башкиры из Республики Башкортостан; Удм — удмурты 
из Удмуртской Республики; Мар — марийцы из Республики Марий Эл; Чув — чуваши из Чувашской Республики; Кир — русские из Кировской области;  
Кос — русские из Костромской области; Тв — русские из Тверской области; Бр — русские из Брянской области; Рос — русские из Ростовской области;  
Кр — русские из Краснодарского края. 

Fig. 1. Distribution of patients and clinical variants of hereditary eye diseases (proportions of all patients with different hereditary 
diseases) by regions and ethnicities 
Here and on the figure 3, in table 2, table 3: Osset, Ossetians of the Republic of North Ossetia-Alania; Abaz, Abazins of the Republic of Karachay-Cherkessia; Circ, 
Circassians of Republic of Karachay-Cherkessia; Ady, Adygeis of the Republic of Adygea; Nog, Nogais of the Republic of Karachay-Cherkessia; Kar, Karachays of 
Republic of Karachay-Cherkessia; Tat, Tatars of the Republic of Tatarstan; Bash, Bashkirs of the Republic of Bashkortostan; Udm, Udmurts of the Udmurt Republic; 
Mar, Maris of the Mari El Republic; Chuv, Chuvash of the Chuvash Republic; Kir, Russians of the Kirov Region; Kos, Russians of the Kostroma Region; Tv, Russians of 
the Tver Region; Br, Russians of the Bryansk Region; Ros, Russians of the Rostov Region; Kras, Russians of the Krasnodar region.
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Таблица 2. Нозологический спектр и распространенность (на 100 000 человек) наиболее частых изолированных НЗОЗ
Table 2. The spectrum of nosologies and prevalence (per 100,000) of the most common isolated hereditary eye diseases

ОMIM Диагноз
Diagnosis

Тип на-
следо-
вания
Type of 
inheri-
tance

Число больных с НЗОЗ в регионах / этнических группах РФ
Number of patients with isolated hereditary eye diseases in Russian regions/ethnicities
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∑

Наследственные заболевания с патологией заднего отрезка глаза / Hereditary diseases of posterior eye segment

PS268000
Пигментный ре-
тинит* / Retinitis 
pigmentosa*

АД / AD 14 – – – 4 25* 9 – 2 2 – 32 20 13 6 – 2 131 4,10

PS268000
Пигментный ре-
тинит / Retinitis 
pigmentosa

АР / AR 5 – – 3 – 11 9 5 6 10 – 27 27 13 18 4 – 138 4,32

#248200

Болезнь Штар-
гардта, 1-й тип / 
Stargardt disease 
type 1

АР / AR – – 2 3 7 4 1 – – 1 3 1 9 6 2 1 – 40 1,25

#600110

Болезнь Штар-
гардта, 3-й тип /
Stargardt disease 
type 3

АД / AD – – – – – – – 5 – – – 5 – 3 2 – 2 17 0,53

PS204000

Врожденный 
амавроз Лебера* /
Leber congenital 
amaurosis*

АР / AR 1 – – 3 5 1 4 6* 2 – 1 3 2 2 1 – – 31 0,97

#193230

Витреоретиналь-
ная дегенерация /
Vitreoretinal 
degeneration

АД / AD – – – – – – 7 1 – – – – – – 2 – – 12 0,38

#193220

Хореоретиналь-
ная беспигментная 
дегенерация* /
Non-pigmented 
chorioretinal 
degeneration*

АД / AD – – – – – 2 – 1 – – – 9* – – – – – 12 0,38

#303100
Хориодермия* /
Choroideremia*

Х-сц. / 
X-linked

– – – – 1 – 3 – – 3* – – – – 3 – – 11 0,69

PS165500 
Атрофия зритель-
ных нервов* /
Optic atrophy*

АД / AD 6 – – 6* – – 1 4 1 1 – 1 3 4 7 – 4 44 1,38

PS165500 
Атрофия зритель-
ных нервов* /
Optic atrophy*

АР / AR – – – – 1 4* – 2 – 2 – – – 4 – – – 13 0,41

#165550

Гипоплазия зри-
тельных нервов* /
Optic nerve 
hypoplasia*

АД / AD 2 – – 0 9* 2 – – – – – 1 – – – – – 14 0,44

PS120970

Колбочково- 
палочковая дис-
трофия* / Cone-
rod dystrophy*

АД / AD – – – – 4 7* 2 1 – – – – 2 7 2 – 1 26 0,81

#180200
Ретинобластома* /
Retinoblastoma*

АД / AD 4* 1 2 3 2 2 1 1 – – – – – – – 16 0,50

PS160700

Семейная миопия 
высокой степени / 
Familial high 
myopia

АД / AD – – – – – 10* – – – – – – – – – – – 10 0,31
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Продолжение таблицы 2
Table 2 (continued)

ОMIM Диагноз
Diagnosis

Тип на-
следо-
вания
Type of 
inheri-
tance

Число больных с НЗОЗ в регионах / этнических группах РФ
Number of patients with isolated hereditary eye diseases in Russian regions/ethnicities

Ср
ед

не
е 

/ M
ea

n

Ос
ет

 / 
Os

se
t

Но
г 

/ N
og

Аб
аз

 / 
Ab

az

Че
рк

 / 
Ci

rc

Ка
р 

/ K
ar

Та
т 

/ T
at

Ба
ш

 / 
Ba

sh

Уд
м

 / 
Ud

m

М
ар

 / 
M

ar

Чу
в 

/ C
hu

v

Ад
 / 

Ad
y

Ро
с 

/ R
os

Ко
с 

/ K
os

Кр
 / 

Kr
as

Ки
р 

/ K
ir

Тв
 / 

Tv

Бр
 / 

Br

∑

Наследственные заболевания с патологией придаточного аппарата и переднего отрезка глаза / Hereditary diseases of the ocular adnexa and anterior eye segment

178300

Наследственный 
врожденный птоз / 
Inherited congenital 
ptosis

АД / AD 2 – 3 4 7 7 15 8 8 4 7 18 4 19 14 2 1 123 3,85

#110100

Блефарофимоз 
с птозом и эпикан-
том* / Blepharophi-
mosis, ptosis, and 
epicantus inversus 
syndrome*

АД / AD – – – – – 9* 13* 4 1 2 – – 2 – – – – 31 0,97

#120200
Колобома глаза / 
Eye coloboma

АД / AD 2 – – – 1 2 5 5 1 2 – 10 1 3 7 – 1 40 1,25

#106210
Врожденная ани-
ридия* / Congenital 
aniridia*

АД / AD – – – – 1 – – – 1 – 1 6 10* 3 3 – 6* 31 0,97

#122200

Решетчатая дис-
трофия роговицы* / 
Lattice corneal 
dystrophy*

АД / AD – – – – – 1 – – 5* – – 3 – 6 3 – – 18 0,56

PS148300
Кератоконус* / 
Keratoconus*

АД / AD 17* – 1 6* – – 2 – – – – – – – – – – 26 0,81

PS107250

Дисгенез переднего 
отдела глаза, 1 / 
Anterior eye segment 
dysgenesis, 1

АД / AD – – – – – 3 5 – – – – – – 5 2 – – 15 0,47

PS116200
Врожденная ката-
ракта* / Congenital 
cataract*

АД / AD 10 1 2 10* 11 16 9 23* 7 6 – 34 33 9 18 – 4 187 5,85

PS116200
Врожденная ката-
ракта* / Congenital 
cataract*

АР / AR 7 – – 3 1 5 9 4 3 14* 3 13 10 15 16 2 4 106 3,32

#129600

Врожденная экто-
пия хрусталика* / 
Congenital ectopia 
lentis*

АД / AD – – – – – – – – 3 1 – – – 6* 4 – – 14 0,44

156850

Микрофтальмия 
изолированная / 
Isolated microph-
thalmia

АД / AD 5 – – – 2 – – 3 1 – – – 7 – – – 1 19 0,59

PS251600

Микрофтальмия 
изолированная, 1 / 
Isolated microphthal-
mia, 1

АР / AR – – – 1 4 – 2 1 1 4 1 2 1 – 2 – – 19 0,59

#611040

Микрофтальмия 
изолированная, 5 / 
Isolated microphthal-
mia, 5

АР / AR 2 – – – 2 – 1 – – 1 1 4 – – 1 – – 10 0,31
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с различной наследственной патологией по регионам и эт-
ническим группам, которая в  среднем составила 15,07% 
и 13,67% соответственно. В результате исследования выяв-
лена вариация доли больных и нозологических форм ИНОП 
по популяциям европейской части РФ.

В  нашем исследовании полученные частоты сегрега-
ции соответствовали ожидаемым — 0,25 при  АР и  Х-сц. 
рецессивном типах наследования и 0,5 при АД и Х-сц. до-
минантном.

Нозологический спектр и  распространенность наи-
более частых (число больных от  10 и  более на  100 000) 
для  региона или  этнической группы ИНОП (заболева-
ния с  локальной аккумуляцией (р<0,01), АД, АР и  Х-сц.) 

представлены в  таблице 2. Редкие формы (5–9 больных 
на 100 000) представлены следующими патологиями: Х-сц. 
пигментный ретинит, дегенерация сетчатки с  нанофталь-
мом, макулярная вителлиформная дистрофия, АД витре-
оретинальная дегенерация Вагнера, АР витреоретинальная 
дегенерация, атрофия зрительных нервов с  катарактой. 
Остальные ИНОП (19 нозологий) встречаются крайне ред-
ко, в основном с распространенностью реже чем 1:200 000.

Сравнительный анализ показал, что  весь спектр 
ИНОП можно условно разделить на группы в зависимости 
от  распространенности: 1) 1:50  000 и  чаще, 2) 1:50 001–
1:100 000, 3) 1:100 001–1:200 000, 4) 1:200 001–1:300 000, 
5) 1:300 001–1:400 000, 6) реже чем 1:400 001 (рис. 2).

Окончание таблицы 2
Table 2 (continued)

ОMIM Диагноз
Diagnosis

Тип на-
следо-
вания
Type of 
inheri-
tance

Число больных с НЗОЗ в регионах / этнических группах РФ
Number of patients with isolated hereditary eye diseases in Russian regions/ethnicities
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#611638

Изолированный  
микрофтальм с ко-
лобомой* / Isolated 
microphthalmia and 
coloboma*

АД / AD 1 – – – – 4* 2 – – – – 2 – – 3 – – 12 0,38

300345

Изолированный  
микрофтальм 
с колобомой / Isolated 
microphthalmia and 
coloboma

АР / AR – – – – 2 1 – 2 1 – – 1 – 2 2 – – 11 0,34

#231300

Первичная  
врожденная  
глаукома / Congenital 
glaucoma

АР / AR 2 – – 1 2 3 1 1 2 1 – 5 – – 8 – 1 27 0,85

#137760

Первичная открыто-
угольная глаукома* / 
Primary open-angle 
glaucoma*

АД / AD – – – – – 7* 6 – – – – – – – – – – 13 0,41

#137750
Первичная глаукома 
ювенильная / Juvenile 
glaucoma

АД / AD – – – – 1 2 – – – – – 3 – 2 – – – 11 0,34

PS310700
Врожденный  
нистагм* / Congenital 
nystagmus*

АД / AD – – – – – 9* 13* 4 1 2 – – 2 – – – – 31 0,97

PS310700
Врожденный  
нистагм* / Congenital 
nystagmus*

АР / AR – – – – – – – – 4* 5* – – – – 1 – – 10 0,31

PS310700
Врожденный 
нистагм*/ Congenital 
nystagmus*

ХР / 
X-linked

11* 1 – 1 – 7 – 15* 5 3 3 1 – 3 10 – – 60 3,76

Примечание. Здесь и в табл. 3: OMIM — онлайн-каталог менделирующих признаков человека, PS — фенотипическая серия по OMIM для гетерогенных 
заболеваний, AД — аутосомно-доминантный, АР — аутосомно-рецессивный, Х-сц. — Х-сцепленный. 

Жирный шрифт — частые для региона или этнической группы заболевания; * — заболевания с локальной аккумуляцией (р<0,01); жирный шрифт 
с подчеркиванием — распространенность выше 2:100 000. 

Note. Here and in table 3: OMIM, Online Mendelian Inheritance in Man, PS, Phenotypic Series, AD, autosomal dominant, AR, autosomal recessive. 

In bold, common for a region or ethnicity diseases. *, diseases with local accumulation (p<0.01). In bold underlined, prevalence >2 per 100,000.
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Первая группа, «частые из  редких», включает 6 забо-
леваний (10% от  всего разнообразия ИНОП), выявленных 
у  максимального количества больных, — 745 (52,95%): 
различные генетические формы врожденной катаракты 
с АД типом наследования (1:17086), врожденная катаракта 
с АР типом наследования (1:30 142), пигментный ретинит 
с  АР типом наследования (1:23 153), пигментный рети-
нит с АД типом наследования (1:24 390), наследственный 
врожденный птоз (1:25 976), врожденный Х-сц. нистагм 
(1:26 625 мужчин).

Вторая группа (8,81% больных) включает 3 заболева-
ния: атрофия зрительных нервов АД (1:72 615), болезнь 
Штаргардта (1:79 876), колобома глаза АД (1:79 876).

Остальные группы представлены редкими формами — 
51 заболевание (85% всех заболеваний с ИНОП), число вы-
явленных больных с  данными диагнозами составило 568 
(38,54% всех больных).

Также был проведен статистический анализ, позволив-
ший математически выявить случаи накопления и локаль-
но высоких значений распространенности того или  иного 
наследственного заболевания в  отдельных популяциях и/
или этнических группах. Таких заболеваний оказалось 22. 
Большинство из  заболеваний, показавших накопление 
по  регионам, не  являются частыми для  РФ, а  характерны 
именно для данного региона или этнической группы. С уче-
том анализа накопления заболеваний по популяциям раз-
ных регионов страны, на основании рассчитанных показа-
телей критических значений по F-распределению (уровень 
значимости a<0,01) установлено накопление:

	� АД ретинобластомы (21,45 на 100 000) среди абази-
нов из Карачаево-Черкесской Республики;

	� АД семейной миопии высокой степени (13,17), АД 
пигментного ретинита (2,74), АР атрофии зрительных нер
вов (4,14), АД атрофии зрительных нервов с  катарактой 
(6,21), АД колбочково-палочковой дистрофии (3,75), АД 
изолированного микрофтальма с  колобомой (4,46), АД 
первичной открытоугольной глаукомы (7,25) у татар из Ре-
спублики Татарстан;

	� АД гипоплазии зрительных нервов (11,2) у карачаев-
цев из Карачаево-Черкесской Республики;

	� АР врожденного амавроза Лебера (3,66) у удмуртов 
из Удмуртской Республики;

	� АР витреоретинальной дегенерации (23,32) и  Х-сц. 
атрофии зрительных нервов (31,30) среди адыгейцев из Ре-
спублики Адыгея;

	� АД хориоретинальной беспигментной дегенерации 
(4,22) у русских из Ростовской области;

	� Х-сц. хориодермии (7,06) и АР врожденной катарак-
ты (2,22) у чувашей из Чувашской Республики;

	� Х-сц. врожденного нистагма (3,37) у черкесов из Ка-
рачаево-Черкесской Республики;

	� АД кератоконуса у  черкесов из  Карачаево-Черкес-
ской Республики (13,26) и осетин из Республики Северная 
Осетия — Алания (11,76);

	� АД блефарофимоза с  птозом и  эпикантом у  татар 
из  Республики Татарстан (4,08) и  башкир из  Республи-
ки Башкортостан (7,09);

	� АД врожденной аниридии у русских из Костромской 
(2,62) и Брянской (6,45) областей;

	� АД решетчатой дистрофии роговицы (4,65) у марий-
цев из Республики Марий Эл;

	� АД врожденной катаракты у  черкесов из  Карачае-
во-Черкесской Республики (3,17); и  удмуртов из  Удмурт-
ской Республики (2,39);

	� АД врожденной эктопии хрусталика (3,71) у русских 
из Краснодарского края;

	� АР первичной врожденной глаукомы (3,14) у  рус-
ских из Кировской области;

	� АД врожденного нистагма у  татар из  Республи-
ки Татарстан (4,06) и башкир из Республики Башкортостан 
(7,48);

	� АР врожденного нистагма у марийцев из Республи-
ки Марий Эл (6,42) и  чувашей из  Чувашской Республики 
(7,71);

	� Х-сц. врожденного нистагма у осетин из Республики 
Северная Осетия — Алания (3,37) и  удмуртов из  Удмурт-
ской Республики (4,80).

Для  возможности оценки закономерностей в  фор-
мировании нозологического спектра и  распространен-
ности ИНОП в  каждой популяции / этнической группе 
использован анализ главных компонент, позволяющий 
оценивать генетическую близость популяций/этносов. 
На  рисунке 3 можно четко выделить 2 кластера. Пер-
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вый кластер включает 6 русских популяций (Костром-
ская, Кировская, Тверская, Брянская, Ростовская обла-
сти, Краснодарский край), располагающихся компактно, 
с  наименьшим разбросом значений, что  подтвержда-

ет генетическое сходство русских популяций как по раз-
нообразию, так и по распространенности ИНОП, незави-
симо от территориальной удаленности рассматриваемых 
популяций.

Таблица 3. Нозологический спектр и распространенность (на 100 000 человек) наиболее частых наследственных синдро-
мальных заболеваний с поражением органа зрения 
Table 3. Clinical variants and prevalence (per 100,000) of the most common hereditary syndromal eye diseases

ОMIM Диагноз / Diagnosis
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PS180500
Синдром Аксенфельда — 
Ригера, 1 / Axenfeld-Rieger 
Syndrome, Type 1

АД / AD – 2 – – – 2 7 – – – – 2 – – – – 1 14 0,44

PS276900
Синдром Ашера
Asher Syndrome

АР / AR – – – 1 – 4 1 2 3 2 1 8 8 7 7 1 – 45 1,41

PS193500
Синдром Ваардербурга,  
тип 1 / Waardenburg 
syndrome, Type 1

АД / AD – – – – 3 2 3 – 3 – – 6 7 – – – – 24 0,75

164210
Гемифациальная микросо-
мия (синдром Гольденхара)
Craniofacial microsomia

АД / AD – – – 1 3 2 2 3 2 1 – 5 5 1 1 1 – 30 0,94

149000
Синдром Клиппеля —  
Треноне — Вебера / Klippel-
Trenaunay-Weber syndrome

АД / AD – 1 1 – 1 6 1 – – 2 – 2 – – 1 – – 15 0,47

PS122470
Синдром Корнелии де 
Ланге / Cornelia de Lange 
syndrome 

АД / AD 1 – 1 – 1 2 3 – 1 – 2 2 – 1 1 – – 15 0,47

#216550
Синдром Коэна
Cohen syndrome

АР / AR 2 – – – 2 2 – – – – – 3 1 1 – – – 11 0,34

#123500
Синдром Крузона
Crouzon syndrome

АД / AD 2 – – – – 1 – 2 – 1 – – 1 2 2 – – 11 0,34

PS151100
Синдром LEOPARD
LEOPARD syndrome

АД / AD – – 1 – – – – 1 – – – 7 1 – – – 10 0,31

#154700
Синдром Марфана
Marfan syndrome

АД / AD 5 1 2 10 11 16 9 23 7 6 – 34 33 9 18 – 4 188 5,88

#154780
Синдром Маршала
Marshall syndrome

АД / AD – – – – – 9 – – – – – – – 2 – – – 11 0,34

#163950
Синдром Нунан
Noonan syndrome

АД / AD 1 – 1 – 3 5 6 11 3 – – 26 – 3 8 – 1 68 2,13

#180849
Синдром Рубенштей-
на — Тейби / Rubinstein-Taybi 
syndrome 

АД / AD 2 – – – 2 1 3 1 – – 1 1 – 3 2 – 1 17 0,53

PS154500
Синдром Тричер — Кол-
линз — Франческетти
Treacher Collins syndrome 

АД / AD – – – – – – 1 4 – 1 – 1 4 – 11 – – 24 0,75

#185300
Синдром Штурге — Вебера 
Sturge-Weber syndrome

АД / AD 2 – – – 4 3 1 4 2 – 1 8 1 2 4 – – 33 1,03

PS130000
Синдром Элерса — Данло
Ehlers-Danlos syndrome

АД / AD 37 13 22 38 45 49 31 7 3 7 29 73 2 14 20 3 – 393 12,30
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Второй кластер состоит из 5 этнических групп Поволжья 
(удмурты, марийцы, чуваши, татары и  башкиры), распола-
гающихся практически по одной линии в вертикальной оси 
координат. Результаты показывают большее сходство с рус-
скими популяциями, чем у народов Северного Кавказа.

Наибольший разброс значений распространенности 
и  максимальная удаленность от  русских и  народов По-
волжья выявлены по разнообразию и распространенности 
6 этносов Северного Кавказа (осетин, абазин, адыгейцев, 
черкесов, ногайцев и карачаевцев). Данный статистический 
анализ демонстрирует наличие закономерностей в форми-
ровании разнообразия и распространенности ИНОП по по-
пуляциям и  этническим группам европейской части РФ, 
зависящее от этногенеза народов и истории формирования 
популяций.

Синдромальная наследственная офтальмопатология
В  настоящем исследовании также проанализированы 

наследственные синдромы, составной частью клиниче-
ской картины которых является патология органа зрения. 
В общей совокупности у осмотренных пациентов выявле-
но 57 наследственных синдромов (1051 пациент) с пора-
жением топографически различных отделов органа зрения 
(как переднего, так и заднего отдела). Распространенность 
синдромальной наследственной офтальмопатологии 
в  среднем составила 1:3040 человек (32,89 на  100  000). 
Частые наследственные синдромы (число больных 10 
и более на 100 000) представлены в таблице 3. Перечис-
ленные синдромы выявлены у  649 (61,75%) пациентов. 
Относительно «частыми из  редких» были также синдро-
мы Ашера — 1,41 на 100 000 (1:71 001) и Штурге — Ве-
бера — 1,03 на  100  000 (1:96 820). Выявленная распро-
страненность заболеваний характерна и для стран Европы 
[28]. Редкие формы (5–9 больных на 100 000) представ-
лены следующими синдромами: Альпорта (АД и АР типы 
наследования), Барде — Бидля, Вольфрама, Лоурен-
са — Муна, Нагера, Сетре — Чотзена, Стиклера, Халлерма-
на — Штрайфа, дистихиаза, лимфатического отека, «ног-
ти-надколенник». Остальные наследственные синдромы  
(30 нозологий) встречаются крайне редко, в  основном 
с распространенностью реже чем 1:200 000.

Заключение
В результате проведенного комплексного медицинского 

и  генетического обследования населения 14 регионов ев-
ропейской части РФ (11 этнических групп) впервые опреде-
лена распространенность изолированной наследственной 
офтальмопатологии, составившая в среднем 1:2272 чело-
века (44,01 на  100  000), выявлено 60 клинических форм 
у  1407 больных. Распространенность наследственных 
синдромов с поражением органа зрения составила 1:3040 
(32,89 на 100 000), выявлено 57 наследственных синдромов 
у 1051 пациента. Для каждой из анализируемых групп уста-
новлены частые заболевания, определены регион-специ
фические формы наследственной офтальмопатологии, 
изучены закономерности формирования нозологического 
спектра и распространенности заболеваний. Сравнение ре-
зультатов настоящего исследования с зарубежными данны-
ми не представляется возможным, так как большинство ра-
бот за рубежом ориентировано на конкретную патологию 
либо группу заболеваний, суммарных данных нет. Получен-
ные данные для  России позволят корректно планировать 

диагностические, лечебные, реабилитационные и  профи-
лактические мероприятия для  каждого субъекта страны 
с учетом локального накопления заболеваний и особенно-
стей нозологических форм.
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