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Ïîñòîÿííûé èíòåðåñ ê èçó÷åíèþ
 ïåðâè÷íîé îòêðûòîóãîëüíîé ãëàó-

êîìû (ÏÎÓÃ) îïðåäåëÿåòñÿ çíà÷èòåëü-
íîé ðàñïðîñòðàíåííîñòüþ, íåîáðàòèìî-
ñòüþ òå÷åíèÿ äàííîãî çàáîëåâàíèÿ è ñå-
ðüåçíîñòüþ ïðîãíîçà. Îêîëî 15% èç îá-
ùåãî êîëè÷åñòâà ñëåïûõ ëþäåé ïîòåðÿ-
ëè çðåíèå îò ãëàóêîìû [1]. Âñå áîëüøåå
âíèìàíèå óäåëÿåòñÿ âîïðîñàì ïàòîãåíå-
çà, êëèíè÷åñêîãî ïîëèìîðôèçìà, ãåíåòè-
÷åñêîé ãåòåðîãåííîñòè è ðàçðàáîòêå ñî-
âðåìåííûõ ñïîñîáîâ ðàííåé äèàãíîñòè-
êè ãëàóêîìû. Ïðîâåäåííûå â ìèðå ìíî-
ãî÷èñëåííûå ýïèäåìèîëîãè÷åñêèå èññëå-
äîâàíèÿ ïîêàçàëè, ÷òî çíà÷èòåëüíàÿ äîëÿ
ñëó÷àåâ ïåðâè÷íîé îòêðûòîóãîëüíîé ãëà-
óêîìû èìååò íàñëåäñòâåííóþ ïðèðîäó
[12, 20, 29, 34] è îòíîñèòñÿ ê ãðóïïå ìóëü-
òèôàêòîðèàëüíûõ çàáîëåâàíèé ñ ïîðîãî-
âûì ýôôåêòîì [2].

Äîñòèæåíèÿ â îáëàñòè ìåäèöèíñêîé
ãåíåòèêè ïîçâîëèëè óñòàíîâèòü ëîêóñû
ãåíîâ, îòâåòñòâåííûõ çà ðàçâèòèå ÏÎÓÃ.
Îíè áûëè íàçâàíû GLC

1
A, GLC

1
B,

GLC
1
C, GLC

1
D, GLC

1
E è GLC

1
F. Ê íà-

ñòîÿùåìó âðåìåíè â 2 èç øåñòè ëîêóñîâ
óäàëîñü òî÷íî âûÿâèòü ãåíû, îòâåòñòâåí-
íûå çà âîçíèêíîâåíèå ãëàóêîìû: ëîêóñ
GLC

1
A ñîäåðæèò ãåí MYOC, êîäèðóþùèé

áåëîê ìèîöèëèí, à ëîêóñ GLC
1
E – ãåí

OPTN, ïðîäóêòîì êîòîðîãî ÿâëÿåòñÿ
îïòèíåâðèí.

Ïåðâûì áûë íàéäåí ëîêóñ GLC
1
A

â äëèííîì ïëå÷å 1-é õðîìîñîìû, àññî-
öèèðîâàííûé ñ ðàçâèòèåì êàê þâåíèëü-
íîé ãëàóêîìû, òàê è ïåðâè÷íîé îòêðû-
òîóãîëüíîé ãëàóêîìû âçðîñëûõ ñ àóòî-
ñîìíî-äîìèíàíòíûì òèïîì íàñëåäî-
âàíèÿ [25]. Â 1997 ã. E.M.Stone âûÿâèë
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çàáîëåâàíèé ãåí è äàë åìó íàçâàíèå
TIGR (trabecular meshwork-induced
glucocorticoid response protein), ò. ê. íà-
áëþäàëñÿ âûñîêèé óðîâåíü åãî ýêñïðåñ-
ñèè â êóëüòóðå êëåòîê òðàáåêóëÿðíîé
ñåòè ïîñëå äëèòåëüíîãî âîçäåéñòâèÿ íà
íèõ äåêñàìåòàçîíîì [27]. Â òîì æå ãîäó
R.Kubota îòêðûë ãåí, ýêñïðåññèðóåìûé
â íîðìàëüíîé ñåò÷àòêå ãëàçà ÷åëîâåêà
è íàçâàë åãî MYOC, à êîäèðóåìûé èì
áåëîê – ìèîöèëèí [17]. Â 1998 ã. K.G.Mi-
chels-Rautenstrauss è ñîàâò. ñîîáùèëè
î òî÷íîì êàðòèðîâàíèè ýòîãî ãåíà â
1q24.3-25.2 [18]. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ èçâå-
ñòíî áîëåå 70 ìóòàöèé â ãåíå MYOC, àñ-
ñîöèèðîâàííûõ ñ ðàçâèòèåì ãëàóêîìû,
ïðè÷åì èõ ÷àñòîòà çàâèñèò îò ðàñîâîé
ïðèíàäëåæíîñòè ïàöèåíòîâ ñ ÏÎÓÃ:
åâðîïåîèäíàÿ ðàñà – 3,86%, íåãðîèäíàÿ
– 3,30%, ìîíãîëîèäíàÿ – 4,44%. Ñïåêòð
ìóòàöèé òàêæå ñâÿçàí ñ ýòíè÷åñêèì ïðî-
èñõîæäåíèåì. Íàèáîëåå ÷àñòàÿ ìóòàöèÿ
Gln368Stop âñòðå÷àåòñÿ òîëüêî ó åâðî-
ïåîèäîâ, âòîðàÿ ïî ÷àñòîòå Arg46Stop –
ó ïðåäñòàâèòåëåé ìîíãîëîèäíîé ðàñû,
Gln48His – ó èíäèéöåâ, Asn480Lys
îïèñàí òîëüêî ó âûõîäöåâ èç ñåâåðíîé
÷àñòè Ôðàíöèè, Cys433Arg – ó æèòåëåé
Áðàçèëèè [11].

Äëÿ ìóòàöèé MYOC õàðàêòåðíà íå-
ïîëíàÿ ïåíåòðàíòíîñòü è çàâèñèìîñòü åå
îò âîçðàñòà (ñì. òàáëèöó) [11].

Òàêèì îáðàçîì, íà îñíîâå àíàëèçà
ðàñïðîñòðàíåííîñòè ìóòàöèé ãåíà
MYOC â ðàçíûõ ñòðàíàõ ìîæíî ñêàçàòü,
÷òî îí àññîöèèðîâàí ñ ðàçâèòèåì ïåð-
âè÷íîé îòêðûòîóãîëüíîé ãëàóêîìû
â 2–4% ñëó÷àåâ.

M.Sarfarazi è ñîàâò. (1998) ñ ïîìîùüþ
õðîìîñîìíûõ ìàðê¸ðîâ ïðîâåëè àíàëèç
ñöåïëåíèÿ â îäíîé áîëüøîé áðèòàíñêîé
ñåìüå è êàðòèðîâàëè ëîêóñ GLC

1
E

íà êîðîòêîì ïëå÷å 10-é õðîìîñîìû
(10p14-p15). Èç îáñëåäîâàííûõ 46 ÷ëåíîâ
ñåìüè 12 èìåëè ãëàóêîìó ïñåâäîíîðìàëü-
íîãî äàâëåíèÿ (ÃÏÍÄ) è 3 – ïåðâè÷íóþ
îòêðûòîóãîëüíóþ ãëàóêîìó ñ óìåðåííî-
ïîâûøåííûì âíóòðèãëàçíûì äàâëå-
íèåì (ÂÃÄ): 28–30 ìì ðò. ñò. [24].

Â 2002 ã. T.Rezaie è ñîàâò. âûäåëèëè âòî-
ðîé ãåí, àññîöèèðîâàííûé ñ àóòîñîìíî-
äîìèíàíòíî íàñëåäóåìîé ÏÎÓÃ è ïðè-
ñâîèëè åìó íàçâàíèå OPTN. Îí íàõîäèòñÿ
â îáëàñòè 10p15.3-p14 è êîäèðóåò áåëîê
îïòèíåâðèí [23].

Ïðè èçó÷åíèè ïðåäñòàâèòåëåé åâðî-
ïåîèäíîé ðàñû, ñòðàäàþùèõ ãëàóêîìîé
ïñåâäîíîðìàëüíîãî äàâëåíèÿ ñ àóòîñîìíî-
äîìèíàíòíûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ, ìóòà-
öèè â äàííîì ãåíå áûëè íàéäåíû â 16,7%.
Íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àëàñü ìóòàöèÿ E50K.

S.Tang è ñîàâò. èññëåäîâàëè â ßïîíèè
148 ïàöèåíòîâ ñ íîðìîòåíçèâíîé ãëàóêî-
ìîé, 165 ïàöèåíòîâ ñ ÏÎÓÃ è 196 ÷åëîâåê
áåç ãëàçíîé ïàòîëîãèè è íå óñòàíîâèëè
ãëàóêîìî-ñïåöèôè÷íûõ ìóòàöèé â ãåíå
OPTN [28]. E.Forsman è ñîàâò. â õîäå èçó÷å-
íèÿ ôèíñêèõ ñåìåé ñ ÏÎÓÃ òàêæå íå íàøëè
äîêàçàòåëüñòâ â ïîëüçó ñâÿçè ãåíà OPTN
ñ âîçíèêíîâåíèåì ãëàóêîìû [10]. Ê òîìó æå,
ïîñêîëüêó ñåìåéíàÿ íîðìîòåíçèâíàÿ ãëàó-
êîìà âñòðå÷àåòñÿ ðåäêî, âêëàä ýòîãî ãåíà
â ïàòîãåíåç âñåõ ñëó÷àåâ îòêðûòîóãîëüíîé
ãëàóêîìû ñîñòàâëÿåò îêîëî 0,1% [4].

Ëîêóñ GLC
1
B ðàñïîëîæåí âî âòîðîé

ïàðå õðîìîñîì, â îáëàñòè 2cen-q13. Ïî äàí-
íûì M.Sarfarazi è ñîàâò. (1998), äëÿ ïàöè-
åíòîâ ñ ãëàóêîìîé òèïà GLC

1
B õàðàêòåð-

íà ìàíèôåñòàöèÿ ïîñëå 40 ëåò, íèçêèé èëè
óìåðåííî ïîâûøåííûé óðîâåíü ÂÃÄ, õî-
ðîøèé ýôôåêò îò ìåäèêàìåíòîçíîãî ëå-
÷åíèÿ [24]. J.C.Charlesworth (2006) â ñâîèõ
èññëåäîâàíèÿõ òàêæå îòìåòèë, ÷òî âåëèêà
âåðîÿòíîñòü îáíàðóæåíèÿ ãåíà, ñâÿçàííî-
ãî ñ ãëàóêîìîé, èìåííî â ýòîé îáëàñòè [7].

Ñîîáùåíèÿ îá èäåíòèôèêàöèè îñ-
òàëüíûõ ëîêóñîâ, îòâåòñòâåííûõ çà ãëàó-
êîìó, êàñàþòñÿ â îñíîâíîì åäèíè÷íûõ
èññëåäîâàíèé îòäåëüíûõ ñåìåé [16].

M.K.Wirtz (1997) âïåðâûå îáíàðóæèë
GLC

1
C â îáëàñòè 3q21-q24 ïðè îáñëåäîâà-

íèè ÷ëåíîâ îäíîé áîëüøîé ñåìüè èç øòà-

Çàâèñèìîñòü ïåíåòðàíòíîñòè ìóòàöèé
ãåíà MYOC îò âîçðàñòà
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òà Îðåãîí (ÑØÀ) ñ àóòîñîìíî-äîìèíàí-
òíûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ ãëàóêîìû [32].
Â 2001 ã. G.Kitsos è ñîàâò., èññëåäóÿ ìíîãî-
÷èñëåííóþ ãðå÷åñêóþ ñåìüþ, ñîîáùèëè
î âòîðîì ñëó÷àå, êîãäà óäàëîñü ñâÿçàòü çà-
áîëåâàåìîñòü ãëàóêîìîé ñ ëîêóñîì 3-é
õðîìîñîìû. Îáùèì äëÿ äàííûõ áîëüíûõ
áûëî ïîâûøåíèå èñòèííîãî ÂÃÄ â ñðåä-
íåì äî 23,3 ìì ðò. ñò., âîçíèêàþùåå â âîç-
ðàñòå 33 ëåò è ñòàðøå [16]. H.Xu è ñîàâò.
âûäâèíóëè ïðåäïîëîæåíèå, ÷òî ïðè÷èíîé
ãëàóêîìû ìîæåò ÿâèòüñÿ ãåí PCOLCE2
(Type I procollagen C-proteinase enhancer
protein-like gene), íàõîäÿùèéñÿ â ýòîé îá-
ëàñòè. Îäíàêî íå óäàëîñü âûÿâèòü âçàèìî-
ñâÿçè ìåæäó ìóòàöèÿìè â ýòîì ãåíå è
íàëè÷èåì ãëàóêîìû GLC

1
C [35].

O.C.Trifan è ñîàâò. (1998) èçó÷àëè ÷å-
òûðå ïîêîëåíèÿ ñåìüè ñ ïåðâè÷íîé îò-
êðûòîóãîëüíîé ãëàóêîìîé ñ óìåðåííî
ïîâûøåííûì ÂÃÄ, íà÷èíàâøåéñÿ â ñðåä-
íåì âîçðàñòå. Ãåíåòè÷åñêèé àíàëèç âûÿ-
âèë ãðóïïó ÄÍÊ-ñöåïëåííûõ ìàðê¸ðîâ,
ëîêàëèçîâàííûõ â îáëàñòè 8q23 [31]. Ýòî-
ìó ëîêóñó â ïîðÿäêå î÷åðåäíîñòè îòêðû-
òèÿ áûëî ïðèñâîåíî íàçâàíèå GLC

1
D.

Ñïåöèôè÷åñêèé ãåí â ýòîé îáëàñòè äî
íàñòîÿùåãî âðåìåíè íå óñòàíîâëåí.

GLC
1
F áûë îáíàðóæåí J.S.Andersen è

ñîàâò. (1997) â 4 ñåìüÿõ, ó ÷ëåíîâ êîòîðûõ
íàáëþäàëèñü ñèíäðîì ïèãìåíòíîé äèñ-
ïåðñèè è ÏÎÓÃ ñ óìåðåííûì ïîâûøå-
íèåì ÂÃÄ, íàñëåäóåìûå ïî àóòîñîìíî-
äîìèíàíòíîìó òèïó. Ëîêóñ, îïðåäåëÿþ-
ùèé âîçíèêíîâåíèå ñèíäðîìà ïèãìåíò-
íîé äèñïåðñèè, áûë íàéäåí â äëèííîì
ïëå÷å 7-é õðîìîñîìû – 7q35-q36 [5].
M.K.Wirtz è ñîàâò. (1999) âûñêàçàëè ïðåä-
ïîëîæåíèå î ïîòåíöèàëüíûõ ãåíàõ, îòâåò-
ñòâåííûõ çà äàííóþ ïàòîëîãèþ: ãåíû NO-
ñèíòåòàçû (nitric oxide synthase) è C2H2-
150 (C2H2-type zinc-finger protein), íàõî-
äÿùèåñÿ â ýòîé îáëàñòè [33].

Íîâûé ëîêóñ ïåðâè÷íîé îòêðûòî-
óãîëüíîé ãëàóêîìû, GLC

1
G, áûë îòêðûò

â 2005 ã. S.Monemi è ñîàâò. â 5-é õðîìî-
ñîìå (5q22.1). Ïðè èçó÷åíèè 6 ãåíîâ ýòîé
îáëàñòè àâòîðàì óäàëîñü óñòàíîâèòü, ÷òî
çàáîëåâàíèå ñâÿçàíî ñ ìóòàöèÿìè â ãåíå
WDR36 (WD40-repeat 36 gene) (5,02%):
ñàìàÿ ðàñïðîñòðàíåííàÿ ìóòàöèÿ –
D658G (1,94% – 13 èç 670 áîëüíûõ ÏÎÓÃ,
èç íèõ 7 ñ ïîâûøåííûì è 6 ñ íîðìàëü-
íûì ÂÃÄ), íà äîëþ îñòàëüíûõ ìóòàöèé

(N355S, A449T è R529Q) ïðèõîäèòñÿ 3,08%.
Äàííûå ìóòàöèè îòñóòñòâîâàëè ó 200 ÷å-
ëîâåê èç ãðóïïû êîíòðîëÿ [19]. M.A.Hauser
è ñîàâò. (2006) ïðîâåëè èññëåäîâàíèå ðàñ-
ïðåäåëåíèÿ ìóòàöèé ãåíà WDR36 ñðåäè
àìåðèêàíñêèõ ïàöèåíòîâ ñ ïåðâè÷íîé îò-
êðûòîóãîëüíîé ãëàóêîìîé. Íóêëåîòèäíûé
ïîëèìîðôèçì – SNPs (âêëþ÷àÿ ìóòàöèè,
êîòîðûå ðàíåå ñâÿçûâàëè ñ âîçíèêíîâå-
íèåì ÏÎÓÃ) áûë âûÿâëåí ó 17% áîëü-
íûõ è ó 4% çäîðîâûõ äîáðîâîëüöåâ. Õîòÿ
íàéäåííûå âàðèàöèè ãåíà WDR36 âñòðå-
÷àëèñü áîëåå ÷àñòî ó ëèö ñ ÏÎÓÃ, íå óäà-
ëîñü óñòàíîâèòü çàâèñèìîñòü ìåæäó êàêîé-
ëèáî ìóòàöèåé è íàëè÷èåì çàáîëåâàíèÿ.
Âîçìîæíî, àíîìàëèé â ñòðîåíèè ýòîãî
ãåíà íåäîñòàòî÷íî, ÷òîáû âûçâàòü ãëàó-
êîìó ñàìîñòîÿòåëüíî, è îí ìîæåò áûòü
ãåíîì-ìîäèôèêàòîðîì [13].

Â ýòî æå âðåìÿ â Àâñòðàëèè
A.W.Hewitt è ñîàâò. ïîëó÷èëè èíòåðåñíûå
äàííûå: ìóòàöèÿ D658G âñòðå÷àëàñü
ïðèìåðíî ñ îäèíàêîâîé ÷àñòîòîé êàê ó
áîëüíûõ ÏÎÓÃ (1,6%), òàê è â ãðóïïå
êîíòðîëÿ (1,8%). Òàêèì îáðàçîì, ìîæíî
ñäåëàòü âûâîä î íåîäèíàêîâîé çíà÷èìî-
ñòè ìóòàöèè äàííîãî ãåíà äëÿ ðàçëè÷íûõ
ïîïóëÿöèé, è, âîçìîæíî, ïîñòàâèòü ïîä
ñîìíåíèå ðîëü ýòîãî ãåíà â ïàòîãåíåçå
ãëàóêîìû [15]. F.Pasutto è ñîàâò. â Ãåðìà-
íèè îïðåäåëèëè 14 âàðèàöèé ãåíà WDR36,
èç íèõ 6 áûëè ðàñöåíåíû êàê ïîëèìîð-
ôèçì, ïîñêîëüêó ñ îäèíàêîâîé ÷àñòîòîé
âñòðå÷àëèñü ó áîëüíûõ è çäîðîâûõ ëèö, à
8 îñòàëüíûõ âàðèàöèé, âñòðåòèâøèõñÿ ó
15 áîëüíûõ (3,7%) è 1 çäîðîâîãî ó÷àñò-
íèêà (0,2%), ìîãëè áûòü îòâåòñòâåííû çà
âîçíèêíîâåíèå ÏÎÓÃ. Âîçðàñò íà÷àëà çà-
áîëåâàíèÿ, òÿæåñòü è öèôðû ÂÃÄ âàðüè-
ðîâàëè â øèðîêèõ ïðåäåëàõ. Â çàêëþ÷å-
íèå îòìå÷àëîñü, ÷òî âêëàä WDR36 â âîç-
íèêíîâåíèå ãëàóêîìû íåçíà÷èòåëüíûé,
ïî êðàéíåé ìåðå â íåìåöêîé ïîïóëÿöèè.
Áîëüøàÿ âàðèàáåëüíîñòü ãåíà (44 àëëåëü-
íûõ âàðèàíòà) òðåáóåò äàëüíåéøåé îöåí-
êè èõ çíà÷èìîñòè [21].

Íåäàâíî ñòàëî èçâåñòíî åùå î äâóõ ëî-
êóñàõ, ó÷àñòâóþùèõ â ðàçâèòèè ãëàóêîìû:
GLC

1
I â îáëàñòè 15q11-13 âñòðå÷àëñÿ

ó áîëüíûõ ñ ðàíî íà÷àâøåéñÿ ÏÎÓÃ [3],
à ëîêóñ GLC

1
M (5q22.1-q32) áûë àññî-

öèèðîâàí ñ þâåíèëüíîé ãëàóêîìîé [8].
Ïðèðîäà ãåíîâ, íàõîäÿùèõñÿ â ýòèõ
ëîêóñàõ, îñòàåòñÿ íåâûÿñíåííîé.
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Èìåþòñÿ ïðåäïîëîæåíèÿ ðÿäà èñ-
ñëåäîâàòåëåé î âîçìîæíîé ñâÿçè ãëàóêî-
ìû ñ îáëàñòÿìè õðîìîñîì 2p14, 2q33-34,
10p12-13, 14q11, 14q21-22, 17p13, 17q25 è
19q12-14. Îäíàêî äàííûõ, ïîäòâåðæäàþùèõ
ýòè ãèïîòåçû, íåäîñòàòî÷íî.

Ïðåäñòàâëÿþò èíòåðåñ èññëåäîâàíèÿ,
íàïðàâëåííûå íà ïîèñê ãåíåòè÷åñêîé îñ-
íîâû îäíîãî èç âåäóùèõ ôàêòîðîâ ðèñêà
âîçíèêíîâåíèÿ ãëàóêîìû – ïñåâäîýêñôî-
ëèàòèâíîãî ñèíäðîìà (ÏÝÑ) [9]. Ýòî ãå-
íåðàëèçîâàííûé ïðîöåññ, ñâÿçàííûé ñ ýëà-
ñòèíîâîé ìèêðîôèáðèëëîïàòèåé è ïðî-
ÿâëÿþùèéñÿ îòëîæåíèåì áåëêîâûõ ñóá-
ñòàíöèè íà ïîâåðõíîñòè õðóñòàëèêà, ðà-
äóæíîé îáîëî÷êè, îñîáåííî ïî çðà÷êîâî-
ìó êðàþ, à òàêæå â óãëó ïåðåäíåé êàìåðû
ãëàçà, íà öèííîâûõ ñâÿçêàõ è ðîãîâè÷íîì
ýíäîòåëèè. Ñâåäåíèÿ î ðàñïðîñòðàíåííî-
ñòè ÏÝÑ â ìèðå âåñüìà ðàçíîðå÷èâû, ñî-
ñòàâëÿÿ â ñðåäíåì 10–20% ó ëèö ñòàðøå
60 ëåò. Îñîáåííî âûñîêà ÷àñòîòà ÏÝÑ â
ñêàíäèíàâñêèõ ñòðàíàõ è â Ãðåöèè. Ðèñê
âîçíèêíîâåíèÿ ïñåâäîýêñôîëèàòèâíîé
ãëàóêîìû (ÏÝÃ) ïðè íàëè÷èè ÏÝÑ â òå-
÷åíèå 15 ëåò ñîñòàâëÿåò 60% [30].

Ïðîâåäåííûå â Èñëàíäèè è Øâåöèè
èññëåäîâàíèÿ âûÿâèëè ñâÿçü ýòèõ ïàòî-
ëîãèé ñ ïîëèìîðôèçìîì ãåíà LOXL1
(lysyl oxidase-like 1) – àëëåëè R141L è
G153D. V.L.Ramprasad è ñîàâò. (2008) íà
ïðèìåðå èíäèéñêîé ïîïóëÿöèè ïîäòâåð-
äèëè âîçìîæíîñòü âçàèìîñâÿçè ÏÝÑ ñ
âàðèàíòîì G153D [21]. Ïîõîæèé ðåçóëü-
òàò áûë ïîëó÷åí ó àìåðèêàíöåâ (Fan B.J.
è ñîàâò., 2008), îäíàêî ñëåäóåò çàìåòèòü,
÷òî ÷àñòîòà âñòðå÷àåìîñòè G153D ó ïà-
öèåíòîâ ñ ÏÝÑ ñîñòàâëÿëà 99%, à â ãðóï-
ïå êîíòðîëÿ – 79% [9].

P.Challa è ñîàâò. ïîëó÷èëè äàííûå, ñî-
ãëàñíî êîòîðûì ðàñïðîñòðàíåííîñòü òðåõ

èçâåñòíûõ ïîëèìîðôèçìîâ LOXL1 ñî-
ñòàâëÿåò 32,0% ïðè íàëè÷èè ÏÝÑ è 21,6%
ó çäîðîâûõ èíäèâèäóóìîâ [6]. Ïî äàííûì
ÿïîíñêèõ èññëåäîâàòåëåé, âàðèàíò R141L
áûë îáíàðóæåí ïðè ÏÝÑ ó 0,8%, è â îò-
ñóòñòâèå ÏÝÑ – ó 46,0%, à âàðèàíò G153D
– ó 1,0% è 0,8% ñîîòâåòñòâåííî [14].

Ïîñêîëüêó àëëåëè LOXL1, àññîöèè-
ðîâàííûå ñ íàëè÷èåì ÏÝÑ, ÷àñòî îáíà-
ðóæèâàþòñÿ ó ëèö, íå èìåþùèõ ïñåâäî-
ýêñôîëèàöèé, ýòî íå ìîæåò ñëóæèòü îñ-
íîâàíèåì äëÿ ðàçðàáîòêè äèàãíîñòè÷åñ-
êèõ òåñòîâ íà âûÿâëåíèå ÏÝÑ. Ìîæíî
ïðåäïîëîæèòü, ÷òî ïåíåòðàíòíîñòü ýòî-
ãî ãåíà íàõîäèòñÿ ïîä âëèÿíèåì äðóãèõ
ãåíîâ èëè ôàêòîðîâ îêðóæàþùåé ñðåäû.

Òàêèì îáðàçîì, äîñòèæåíèÿ ìîëåêó-
ëÿðíîé ãåíåòèêè ïîñëåäíèõ ëåò ñïîñîá-
ñòâîâàëè çíà÷èòåëüíîìó ïðîãðåññó â èçó-
÷åíèè ïàòîãåíåçà ìóëüòèôàêòîðèàëüíûõ
çàáîëåâàíèé, â ýòèîëîãèè êîòîðûõ ïîìè-
ìî ãåíåòè÷åñêîé ñîñòàâëÿþùåé íåìàëóþ
ðîëü èãðàþò ôàêòîðû âíåøíåé ñðåäû.
ßâëÿÿñü ãåíåòè÷åñêè íåîäíîðîäíîé
ãðóïïîé çàáîëåâàíèé, ÏÎÓÃ îáëàäàåò îï-
ðåäåëåííûìè õàðàêòåðèñòèêàìè, çàòðóä-
íÿþùèìè èññëåäîâàíèÿ. Ê íèì ìîæíî
îòíåñòè ãåòåðîãåííîñòü ëîêóñîâ (ìóòà-
öèè â ðàçíûõ ëîêóñàõ ìîãóò âûçûâàòü äàí-
íîå çàáîëåâàíèå), ïîëèãåííîå íàñëåäî-
âàíèå (äëÿ ðàçâèòèÿ çàáîëåâàíèÿ òðåáó-
þòñÿ ìóòàöèè â íåñêîëüêèõ ãåíàõ), ôåíî-
êîïèè (ñ ó÷àñòèåì ôàêòîðîâ âíåøíåé
ñðåäû), íåïîëíàÿ ïåíåòðàíòíîñòü (íå
ó âñåõ ëèö, èìåþùèõ äàííóþ ìóòàöèþ,
îáíàðóæèâàåòñÿ çàáîëåâàíèå). Ñîâåðøåí-
íî íåîáõîäèìû äàëüíåéøèå èññëåäîâà-
íèÿ, êîòîðûå ïîçâîëÿò ó÷åíûì è êëèíè-
öèñòàì ïðîäâèíóòüñÿ â ïîíèìàíèè ïàòî-
ãåíåçà ãëàóêîìû ñ ïîçèöèé êëåòî÷íîé
è ìîëåêóëÿðíîé áèîëîãèè.
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