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Введение. Распространённость нарушений 
зрения и слепоты в детском возрасте — состав-
ляет 1,6 и 3,5 случая на 10000 детей. В струк-
туре нарушений зрения и слепоты у детей доля 
врожденных аномалий хрусталика составляет 
10,0–19,5%. Среди врожденных заболеваний 
хрусталика значительное место принадлежит 
его смещению. Случаи дислокации хрустали-
ка, не связанные с травмой, являются, как пра-
вило, генетически обусловленными. Распро-
страненность врожденного смещения хруста-
лика составляет 7–10 случаев на 100000 
человек. Осложнениями этого состояния явля-
ются аномалии рефракции и снижение остро-
ты зрения вплоть до амблиопии, повышение 
внутриглазного давления и вторичная глауко-
ма, косоглазие, а также катаракта и отслойка 
сетчатки. Наиболее частыми причинами 
врожденного смещения хрусталика являются 
мутации в генах FBN1, которые обнаруживают 
у 25–85% пациентов с этой патологией. 

Цель исследования. Установить мутации в 
гене FBN1 у пациентов с врожденным смеще-
нием хрусталика и в их семьях.

Материалы и методы. В исследуемую 
группу включены 4 семьи, имеющие ребенка 
врожденным смещением хрусталика (4 про-
банда: 3 девочки и мальчик, 4 родителя и 2 
сибса). Молекулярно-генетические исследова-
ния для поиска мутаций в гене FBN1 были вы-
полнены пробанду 1, пробанду 2, его родите-
лям и здоровому сибсу, пробанду 3 и ее пора-
женной матери, пробанду 4 и ее брату, у 
которого отмечены такие же клинические про-
явления заболевания. В качестве материала для 

исследования использовали образцы ДНК, вы-
деленные из лейкоцитов методом солевой экс-
тракции. Анализ нуклеотидной последователь-
ности гена FBN1 проведен методом прямого 
секвенирования. Данные соотносили с рефе-
рентной последовательностью NM_000138.3. 
Оценку патогенности выявленных мутаций 
осуществляли на основании Гентских критери-
ев от 2010 г.

Результаты. Всем пробандам и их пора-
женным родственникам на основании клини-
ческих проявлений и в соответствии с Гент-
ской классификацией пересмотра 2010 г. был 
установлен диагноз синдрома Марфана. В 
семьях 1,3,4 отмечено наследование синдрома, 
случай пробанда 2 является спорадическим.

У пробанда 1 выявлена мутация c.1786T>A 
(p.Cys596Ser) в гетерозиготном состоянии в 15 
экзоне гена FBN1. У пробанда 2 обнаружена 
мутация c.2461T>A (p.Cys821Ser) в гетерози-
готном состоянии в 21 экзоне, у родителей и 
здорового брата эта мутация отсутствовала. У 
пробанда 3 и ее матери идентифицирована му-
тация c.7851delС (p.Cys2617Trpfs*65) в гетеро-
зиготном состоянии в 64 экзоне. У пробанда 4 
и ее брата констатировано наличие мутации 
c.1884C>G (p.Cys628Trp) в гетерозиготном со-
стоянии в 16 экзоне гена FBN1. Все выявлен-
ные мутации являются новыми, не описанны-
ми ранее в литературе.

Заключение. Нам удалось обнаружить у 
пациентов с врожденным смещением хруста-
лика 4 новые, не описанные ранее в литерату-
ре, мутации в 15, 16, 21 и 63 экзонах гена 
FBN1.


