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Топография поражения глаз  
при патологических изменениях в гене РАХ6

Кадышев В.В., Васильева Т.А., Марахонов А.В., Куцев С.И., Зинченко Р.А.

ФГБНУ «Медико-генетический научный центр имени академика Н.П. Бочкова» 
115522, г. Москва, ул. Москворечье, 1 

Исследования наследственной патологии органа зрения на фоне широкой генетической гетерогенности и выраженного кли-
нического полиморфизма затруднены по причине сложности определения очага первичного повреждения. Часто заболе-
вания переднего отрезка глаза являются пусковыми для повреждения заднего отрезка (сетчатки, хориоидеи, зрительного 
нерва). В представленном сообщении описана структура спектра РАХ6-ассоциированной патологии органа зрения в кли-
нически полиморфной выборке с учетом уровня поражения глазного яблока.
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Studies of hereditary pathology of the eye against the background of broad genetic heterogeneity and pronounced clinical poly-
morphism are difficult because of the complexity of determining the focus of primary damage - often diseases of the anterior seg-
ment of the eye are triggers for damage to the posterior segment (retina, choroid, optic nerve).  The presented report describes 
the structure of the spectrum of PAX6-associated pathology of the eye in a clinically polymorphic sample, taking into account the 
level of damage to the eyeball.
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Наследственная офтальмологическая патология 
ассоциирована с патологическими изменени-
ями большой группы генов. Одним из мажор-

ных генов, мутации в которых приводят к дебюту дан-
ной группы заболеваний явяется РАХ6 (OMIM *607108) 
[1−3]. Экспрессия данного гена реализуется при фор-
мировании практически всех структур органа зрения 
– роговицы, радужки, хрусталика, диска зрительного 
нерва, сетчатки в центральных отделах. По это причи-
не нозологический спектр с точки зрения врача-кли-

нициста (генетика, офтальмолога) расширяется при 
наличии единого патогенетического механизма. 

Материалы и методы

Проанализирована группа пациентов (N=31) с на-
следственной патологией различных структур органа 
зрения, ассоциированной по результатам молекуляр-
ного тестирования с изменениями в гене РАХ6. Всем 
пробандам проведены комплексное клинические (оф-
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тальмоскопия, биомикроскопия, гонископия, визоме-
трия, тонометрия), инструментальные (электрофизи-
ологические, ультразвуковые и прочие), генеалоги-
ческое и молекулярно-генетические (NGS, прямое 
секвенирование по Сэнгеру, MLPA) исследования.

Результаты

В 25,8% случаев (8 пациентов) первичный на-
правляющий диагноз имел расхождение с оконча-
тельным ввиду наличия клинических признаков, 
однозначно не описывающих патологию, ассоции-
рованную с изменениями в гене РАХ6. С учетом то-
пографического принципа оценки патологического 
процесса поражения установлены в переднем и за-
днем отрезках глазного яблока. Такие структуры, как 
диск зрительного нерва и/или макулярная область 
(задний отрезок) поражены в 100 % случаев, однако 
степень поражения варьирует от легкой до тяжелой. 
Поражение переднего отрезка глаз характеризуется 
вовлечением в процесс разных структур: в 6 случаях 
у пациентов выявлены изменения роговицы разной 
степени (от легкой кератопатии до полного помутне-
ния всех слоев); в 5 случаях установлены патологи-
ческие изменения хрусталиков (помутнения разной 
степени интенсивности). В подавляющем большин-
стве (7 случаев) среди пациентов, имеющих расхож-

дение первичного диагноза, зарегистрирована па-
тология радужки от легкой гипоплазии до полной 
аплазии. В одном случае после выполнения молеку-
лярно-генетического анализа и сопоставления кли-
нического портрета зарегистрирован врожденный 
порок развития – колобоматозный микрофтальм. 
В 2 случаях патологический процесс носил харак-
тер комплексного дисгенеза переднего отрезка (по-
ражение роговицы, радужки, угла передней каме-
ры, хрусталика).

Таким образом, изменения в гене РАХ6, во-первых, 
имеют мультитопографическое воздействие, при ко-
тором патологический процесс развивается как в пе-
реднем, так и в заднем отрезках глазного яблока, во-
вторых, являются пусковым механизмом развития 
не только врожденных офтальмологических пороков 
развития, но и заболеваний зрительного анализатора.
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