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Особенности изменения рефракции  
у детей с врожденной аниридией
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Снижение остроты зрения при врожденной аниридии связано с дефектом радужной оболочки и комплексом изменений 
разной степени выраженности других структур глаза (роговица, зрительный нерв, сетчатка и др.). Прогнозирование изме-
нения рефракции – сложная проблема, так как имеются широкие вариации состояния структур и функций глаза с момента 
рождения и их динамики с возрастом, а также вариации, обусловленные как генетическими факторами, так и адекватно-
стью лечебно-профилактических мероприятий, и приверженностью пациентов к коррекции. В представленном сообщении 
описано изменение рефракции у 57 детей от 2 месяцев до 7 лет жизни с РАХ6-ассоциированной врожденной аниридией. 
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Reduced vision acuity in congenital aniridia is associated with a defect in the iris and a complex of changes of varying degrees of 
severity in other eye structures (cornea, optic nerve, retina, etc.). Prediction of changes in refraction is a complex problem, since there 
are wide variations in the state of the structures and functions of the eye from birth and their dynamics with age, as well as varia-
tions due to both genetic factors and the adequacy of treatment and prophylactic measures as well as patient’s adherence to ther-
apy. The article describes the changes in refraction in children aged from 0 to 7 years old with PAX6-associated congenital aniridia.
Keywords: ophthalmogenetics, congenital aniridia, PAX6 gene, refraction

For citation: Sukhanova N.V., Katargina L.A., Vasilyeva T.A., Marakhonov A.V., Zinchenko R.A. Features of changes in refraction in children with congen-
ital aniridia. Medical genetics. 2020; 19(8): 33-34 (In Rus)
DOI: 10.25557/2073-7998.2020.08.33-34

Corresponding author: Sukhanova N.V.; e-mail: natelasukhanova@gmail.com
Funding. The research was carried out within the state assignment of Ministry of Science and Higher Education of the Russian Federation for 
RCMG, supported in part by RFBR (project No. 19-015-00122).
Conflict of Interest. Authors declare no conflict of interest.
Accepted:  20.05.2020



34

краткие сообщения
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Пациенты с врожденной аниридией нуждаются 
в системном подходе, как для ранней своевре-
менной диагностики нарушений рефракции, 

так и для коррекции возникших рефракционных ос-
ложнений [1].  Для детей с врожденной аниридией ха-
рактерна различная степень радужной и фовеальной 
гипоплазии, последняя является причиной нистагма 
вследствие сенсорной недостаточности и врожденно-
го снижения остроты зрения (обычно 0,1 с коррекци-
ей) [2]. Значительную сложность в подтверждающей и 
дифференциальной ДНК-диагностике врожденной 
аниридии представляет высокая гетерогенность нару-
шений гена PAX6 [3]. Они могут включать в себя не 
только точковые мутации, но и крупные хромосомные 
перестройки с вовлечением хромосомного региона 
11p13.

Материалы и методы

Обследована группа пациентов (N=59) (118 глаз) 
в возрасте от 2 месяцев до 7 лет с врожденной анириди-
ей, ассоциированной с изменениями в гене РАХ6 [4, 5]. 
Период наблюдения составил 3 года. Всем пациентам 
были проведены комплексные клинические (визоме-
трия, рефрактометрия, биомикроскопия, офтальмо-
скопия) и молекулярно-генетические (прямое секве-
нирование по Сэнгеру, MLPA) исследования с учетом 
возрастных особенностей.

Результаты

По результатам проведенного исследования 
в 62,7% случаев выявлена гиперметропия. Астигма-
тизм наблюдался у 32,2% пациентов. Миопия отмеча-
лась у 13,6% детей. Проведена оценка состояния глаз 
с учетом топографического принципа оценки патоло-
гического процесса, учитывались поражения в перед-
нем и заднем отрезках глазного яблока. У всех детей 
(100 % случаев) при офтальмоскопии отмечались изме-
нения в диске зрительного нерва и в макулярной обла-
сти. У 37 пациентов (62,7%) установлены патологиче-
ские изменения хрусталиков (помутнения разной сте-
пени интенсивности) в возрасте от 7 месяцев до 6 лет, 
во всех случаях выявлена гиперметропия. Изменение 
переднего отрезка глаз с вовлечением в процесс рого-
вицы у детей в возрасте от 4 до 7 лет (от легкой кера-
топатии до полного помутнения всех слоев) выявлено 
у 15 пациентов (25,4%) и сопровождалось астигматиз-
мом. Миопия диагностирована в возрасте 7−12 меся-
цев у 1 ребенка, в возрасте 1−3 лет в 2 случаях и в воз-

расте 4−6 лет в 5 случаях. В подавляющем большинстве 
(57 случаев, 96,6%) у пациентов, имеющих патологию 
рефракции, имелась патология радужки от легкой ги-
поплазии до полной аплазии. 

Таким образом, изменения в гене РАХ6 являются 
пусковым механизмом развития не только врожден-
ных офтальмологических пороков развития, но и спо-
собствуют появлению в разные периоды жизни ребен-
ка рефракционной патологии.
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