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Миопия ‒ одна из актуальнейших в настоящее время проблем в офтальмологии. Заболеваемость миопией в развитых 

странах неуклонно растет. Многочисленные исследования все больше подтверждают полиэтиологичность и патогенетиче-
скую сложность развития миопии. В последние десятилетия проводятся активные исследования для выявления генов, ас-
социированных с миопией, результаты которых могут лечь в основу таргетной патогенетической терапии миопии. Каждый 
отдельный ген способен кодировать несколько фенотипических признаков. Исследование связи полиморфизма этих генов 
с развитием миопии позволит лучше понять молекулярную природу процесса эмметропизации глаза. 

Ключевые слова: миопия, наследственность, коллаген, генетическая предрасположенность, гены. 
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MODERN ASPECTS OF GENETIC ASSOCIATION OF MYOPIA 

 
Myopia is one of the most urgent current issues in ophthalmology. The incidence of myopia in developed countries is steadily 

increasing. Many works tend to confirm polyetiological and pathogenetic complexity of the development of myopia. In recent dec-
ades, extensive research are being conducted to identify genes associated with myopia, which can give impetus to the development 
of targeted pathogenetic therapy to prevent the development and progression of myopia. Every single gene can encode multiple 
phenotypic traits. Study of the relationship of polymorphism of these genes with the development of myopia will allow a better un-
derstanding of the molecular nature of the process of eye emmetropization. 

Key words:  myopia, heredity, collagen, genetic predisposition, genes. 
 
Миопия ‒ одна из актуальнейших в 

настоящее время проблем в офтальмологии. 
Она представляет собой вид клинической ре-
фракции, при которой наблюдается относи-

тельная избыточность преломляющей силы 
глаза, в связи с этим главная фокусная точка 
находится перед сетчаткой, что обуславливает 
плохое зрение вдаль [8]. Наличием первичной 
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слабости аккомодации, перенапряжением 
конвергенции и растяжением заднего сегмен-
та глаза, происходящим после остановки ро-
ста глаза, определяется клиническая картина 
миопии. Основные факторы риска миопии 
нарушают генетически заложенные процессы 
в физиологии восприятия световой волны. 

Непрерывное прогрессирование миопии 
сопровождается серьёзными осложнениями и 
существенным снижением остроты зрения. 
Такая миопия называется злокачественной, 
или миопической болезнью [4]. Распростра-
нённость данной офтальмопатологии является 
значительной социальной проблемой. Наличие 
злокачественной миопии сильно ухудшает ка-
чество жизни и приводит к инвалидизации лиц 
трудоспособного возраста. Показатель заболе-
ваемости миопией в развитых странах 
неуклонно растет ‒ от 45 до 70% [3,11]. 

В нашей стране около 15 млн. человек с 
миопией, из них половина имеет прогресси-
рующую форму. По данным последних лет в 
Российской Федерации 11 тыс. на 100 тыс. 
населения составляют лица с заболеваниями 
органа зрения, среди которых 22% - это паци-
енты молодого возраста с осложненной мио-
пией высокой степени [13]. Инвалидность, 
обусловленная болезнями глаза и его прида-
точного аппарата, составляет около 1% в 
структуре общей детской инвалидности в 
России. В возрастной структуре общей дет-
ской инвалидности во всех регионах самой 
многочисленной явилась группа в возрасте 
10-14 лет: от 34,9% в Приволжском федераль-
ном округе до 40% в Южном федеральном 
округе РФ, причем характерно преобладание 
в этой группе мальчиков [2,14,15].  

Установить непосредственную этиоло-
гию развития миопии не представляется воз-
можным в связи многофакторностью данного 
заболевания, которая складывается из особен-
ностей генотипа индивида, его образа жизни и 
особенностей окружающей среды обитания 
[1]. Учёные-офтальмологи всего мира активно 
обсуждают причастность наследственности к 
развитию миопии. По данным международ-
ной статистики если один из родителей стра-
дает данной патологией, то шанс возникнове-
ния ее у ребенка составляет 50%, что доказы-
вает наследственный характер близорукости. 

В последние десятилетия проводятся 
активные исследования для выявления генов, 
ассоциированных с миопией, которые могут 
дать толчок к развитию таргетной патогене-
тической терапии для предотвращения разви-
тия и прогрессирования миопии [12]. Извест-
но, что каждый отдельный ген способен ко-

дировать несколько фенотипических призна-
ков. Нередко существует сочетание миопии с 
некоторыми врождёнными заболеваниями и 
синдромами (болезни Дауна, Фавра-
Гольдманна, синдромы Маршалла, Марфана). 
При синдроме Марфана, причиной которого 
является мутация гена, кодирующего струк-
туру белка фибриллина-1 в 15-й хромосоме, 
происходят «размягчение» соединительной 
ткани, в том числе в оболочках глазного ябло-
ка, и как следствие, изменение его формы [6]. 

При такой патологии влияние окружа-
ющей среды имеет второстепенное значение, 
а многочисленные исследования выявляют 
прямую корреляцию между частотой развития 
миопии у родителей и детей, что доказывает 
наличие фактора наследственной предраспо-
ложенности к миопии. Эти обстоятельства 
свидетельствуют о важной роли коллагенов в 
возникновении и клиническом течении мио-
пии в детском возрасте [5,10]. 

В настоящее время картировано 16 ас-
социированных с миопией локусов на хромо-
сомах: Xq28 (MYP1) 18р11.31 (MYP2), 12q21-
31 (MYP3), 7q36 (MYP4), 17q21-q22 (MYP5), 
22q12 (MYP6), 11p13 (MYP7), 3q26 (MYP8), 
4q12 (MYP9), 8p23 (MYP10), (MYP13), 1p36 
(MYP14), 10q21.1 (MYP15) и 5p15 (MYP16) 
4q22-q27 (MYP11), 2q37.1 (MYP12), Xq23-q25 
[9]. В связи с этим гены, локализованные в 
данных участках и одновременно кодирую-
щие белки, которые участвуют в процессах 
формирования и функционирования структур 
глаза, являются кандидатными на роль 
наследственного фактора предрасположенно-
сти к миопии. Ген GJD2 регулирует рост 
глазного яблока и созревание волокон хруста-
лика. Его функция связана с передачей нерв-
ного импульса на фоторецепторы сетчатки с 
регуляцией роста глазного яблока и созрева-
нием волокон хрусталика. Ген ACTC1 отвеча-
ет за развитие миофибробластов склеры [7]. 
При этом у носителей аллеля С в ключевом 
участке увеличивается риск миопии по срав-
нению с носителями аллеля Т (в 1,41 раза, ес-
ли аллель С находится на одной хромосоме, и 
в 1,83 раза ‒ если на обеих). Ключевой уча-
сток расположен вблизи трех генов, из кото-
рых два имеют непосредственное отношение 
к развитию глаза. Анализ показал, что в 
участке 15q14 находятся регуляторные эле-
менты для этих генов. Исследование связи 
полиморфизма этих генов с развитием мио-
пии позволит лучше понять молекулярную 
природу процесса эмметропизации глаза. 

C.C. Klaver et al. (2010) изучили генети-
ческие вариации у 5328 голландцев, из кото-
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рых 52% (2790 человек) страдали миопией 
или гиперметропией. Они нашли участок на 
15-й хромосоме (15q14), мутация которого 
достоверно ассоциирована с миопией. В ис-
следованиях отмечается высокая корреляция 
параметров рефракции, а также биометриче-
ских параметров у монозиготных близнецов 
по сравнению с гетерозиготными близнецами 
[16]. M. He et al. (2008) выявили генетически 
детерминированную связь осевой длины гла-
за, глубины передней камеры, угла передней 
камеры среди близнецов [17]. Профессор Ко-
лумбийского университета А. Ткаченко с со-
авторами (2015), используя базу данных при-
мерно 14000 человек, обнаружили, что носи-

тели гена APLP2 были в пять раз более 
склонны к развитию миопии в подростковом 
возрасте [18]. 

Наблюдается устойчивый прогресс в 
области генетики миопии, но многое еще 
предстоит сделать. Необходимо проводить 
обширное комплексное генетическое иссле-
дование, демонстрирующее взаимное влияние 
множества генов, а также анализ влияния фо-
новой окружающей среды на степень прояв-
ления генетической предрасположенности. 
Знание генетических факторов позволит про-
гнозировать, своевременно выявлять и лечить 
миопию – заболевание, ставшее серьёзной 
социальной проблемой всего мира. 
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1ЗАО «Оптимедсервис», г. Уфа 

2ФГБОУ ВО «Башкирский государственный медицинский университет»  
Минздрава России, г. Уфа 

 
Одними из важных компонентов диагностики заболеваний сетчатки и зрительного нерва являются электрофизиологи-

ческие исследования. Электрофизиологические исследования помогают изучить функциональные аспекты патогенеза за-
болеваний благодаря пониманию механизмов, которые лежат в основе передачи электрохимического импульса, возникаю-
щего в ответ на световые стимулы. Применение данной группы функциональных исследований позволяет накапливать и 
расширять знания о патологии сетчатки и зрительного нерва, благодаря чему возможны более точная диагностика, прогно-
зирование течения заболевания, изучение ответа на терапию и оценка результатов хирургического вмешательства.  

В данном обзоре рассмотрены основные экспериментальные и клинические методы электрофизиологических исследо-
ваний, используемые в настоящее время. 

Ключевые слова: электрофизиологические исследования, электроретинография, зрительные вызванные потенциалы, 
электроокулография.  

 
A.S. Vafiev, T.I. Dibaev, B.M. Aznabaev 

THE ROLE OF ELECTROPHYSIOLOGICAL STUDIES  
IN THE DIAGNOSIS OF DISEASES OF THE RETINA AND OPTIC NERVE 

 
A large number of diagnostic methods in ophthalmology allow to understand and further explore the mechanisms of the devel-

opment of various pathologies of retina and optic nerve. One of the important components of the diagnosis of this pathology is elec-
trophysiological studies. Electrophysiological studies help to understand the functional aspects of the pathogenesis of diseases, due 
to an understanding of the mechanisms that underlie the transfer of the electrochemical impulse that arises in response to light 
stimuli. The use of functional research allows to accumulate and expand knowledge about the pathology of the retina and optic 
nerve, makes possible the precise diagnostics, predict the disease, study the response to therapy, and evaluate the results of surgical 
treatment.  

In this review, the main experimental and clinical methods of electrophysiological research used at present are considered. 
Key words: electrophysiological studies, electroretinography, visually evoked potentials, electrooculography. 
 
Электрофизиологические исследования 

(ЭФИ) позволяют проводить дифференциаль-
ную диагностику различных заболеваний сет-
чатки и зрительного нерва, таких как корти-
кальная слепота, токсическая нейропатия, диа-
бетическая ретинопатия, заболевания ретиналь-
ного пигментного эпителия, глаукома [5,8,10]. 

Электрофизиологические методы игра-
ют огромную роль в экспериментальном ас-
пекте, позволяя изучать патофизиологические 

механизмы заболеваний сетчатки и зритель-
ного нерва. Во время моделирования патоло-
гических процессов у экспериментальных жи-
вотных ЭФИ дают возможность анализиро-
вать степень безопасности новых лекарствен-
ных средств и хирургических вмешательств, 
позволяют определить безопасность для 
нейронов и проводящих путей, провести под-
бор оптимальных доз, а также оценку их эф-
фективности [2]. 
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