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Цель: оценить воздействие изменения размера зрачка на остроту зрения после имплантации мультифо-
кальных интраокулярных линз у пациентов со старческой катарактой, определить влияние мультифокальных 
интраокулярных линз на качество жизни пожилых людей. Материал и методы. Ретроспективно исследовали 
50 глаз 50 пожилых пациентов (32 мужчины и 18 женщин в возрасте 48–81 год), перенесших хирургическое 
удаление катаракты в 2019–2021 гг. Дооперационные и послеоперационные размеры зрачков измеряли с помо-
щью пупиллометра марки Oasis. Качество жизни оценивали по специальному опроснику NEI–VFQ-25 (National 
Eye Institute Visual Function Questionnaire), версия 2000. Опрос проводился перед операцией и через 1 месяц 
после хирургического вмешательства. Результаты. Средний размер зрачка в течение первого послеопераци-
онного месяца снизился с 4,9±1,0 до 4,1±0,9 мм (р=0,05). У пациентов зафиксировано увеличение суммарного 
балльного показателя качества жизни после проведения операции с 49,5±15,1 до  64,7±14,4 балла (р<0,05). 
Заключение. Изменение размера зрачка после операции не влияет или лишь незначительно влияет на клини-
ческие результаты имплантации мультифокальных интраокулярных линз (МF-IOLs). Мультифокальные интрао-
кулярные линзы позволяют пожилым людям улучшить качество их жизни.
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Purpose: to evaluate the effect of changes in pupil size on visual acuity after implantation of multifocal intraocular 
lenses in patients with senile cataract, to assess the influence of multifocal intraocular lenses on the quality of life of 
elderly people. Material and Methods. 50 eyes of 50 elderly patients (32 men, 18 women aged 48–81 years) after cata-
ract surgery in 2019–2021 were retrospectively examined. Preoperative and postoperative pupil sizes were measured 
using an Oasis pupillometer. We assessed the quality of life using a special questionnaire NEI–VFQ-25 (National Eye 
Institute Visual Function Questionnaire, version 2000), before and one month after the operation. Results. The average 
preoperative pupil size decreased to 4.1±0.9 from 4.9±1.0 mm during the first postoperative month (р=0.05). In the 
total score for the quality of life the patients had an increase after surgery from 49.5±15.1 to 64.7±14.4 points (р<0.05). 
Conclusion. The change in the pupil size after surgery does not affect or only slightly affects the clinical results of im-
plantation of multifocal intraocular lenses (MF-IOLs). Multifocal intraocular lenses allow elderly people to improve their 
quality of life.

Key words: multifocal lens, intraocular lens, visual rehabilitation, pupil size.

1Введение. Катаракта — распространенное забо-
левание глаз, встречающееся среди пожилых людей. 
Вероятность ее развития увеличивается с возрастом. 
Возрастная катаракта является наиболее частой при-
чиной проблем со зрением у пожилых людей. Частота 
встречаемости катаракты составляет 50 % у  пациен-
тов в  возрасте 65–74  лет и  70 % у  пациентов в  воз-
расте >75 лет. Патогенез возрастной катаракты много-
факторен и остается неясным [1]. Мультифокальные 
(MF-IOLs) или аккомодационные (IOLs) линзы играют 
большую роль в хирургии катаракты [2]. В последние 
годы хирургия катаракты стала чрезвычайно точной 
и  безопасной хирургической процедурой благодаря 
развитию техники факоэмульсификации и передовых 
конструкций IOLs. Более того, хирургия катаракты вы-
шла за рамки операции по коррекции зрения и стала 
рефракционной процедурой, которая улучшает каче-
ство жизни пациентов, устраняя необходимость в оч-
ках. Сегодня пациенты требуют не только достижения 
нормальной остроты зрения, но и улучшения его ка-
чества. В  ряде публикаций сообщалось, что  размер 
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зрачка влияет на аберрации более высокого порядка 
и, таким образом, оказывает большое влияние на ка-
чество зрения [3–6].

В  данном исследовании мы оценивали размер 
зрачка и связанную с ним остроту зрения до и после 
факоэмульсификации у пожилых пациентов со стар-
ческой катарактой. В  настоящее время средняя 
продолжительность жизни увеличилась благодаря 
достижениям в области медицины и социально-эко-
номическому развитию, что привело к быстрому при-
росту численности пожилых людей. Увеличением 
продолжительности жизни обусловливается нако-
пление возрастных заболеваний. Из-за  возрастных 
изменений в органах некоторые функции этих орга-
нов могут замедляться или  полностью отказывать. 
Деменция типа болезни Альцгеймера и  умеренные 
когнитивные нарушения разрушают повседневное 
качество жизни пациентов [7–8]. Слабоумие, которое 
исследует гериатрическая психиатрия, отмечается 
у  пожилых пациентов и, как  сообщалось, отрица-
тельно влияет на  качество жизни человека, снижая 
в  основном интеллектуальную работоспособность, 
память и  целостность личности пострадавших лю-
дей [9].
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Кроме того, несчастные случаи вследствие па-
дения часто происходят среди пожилых пациентов 
из‑за  связанного со  старением снижения их  физи-
ческих и  умственных способностей. Исследование 
взаимосвязи между проблемами со здоровьем и слу-
чаями неудачного падения показало, что нарушение 
зрения (аномалия рефракции) и катаракта являются 
их  главной причиной [10]. Ортопедические, невро-
логические, психиатрические и  другие виды забо-
леваний, ассоциированных со старением, ухудшают 
способность пожилых пациентов самостоятельно 
удовлетворять свои жизненные потребности. Поми-
мо возрастных нейродегенеративных заболеваний 
наблюдается также серьезный рост инсультов [11]. 
Слабоумие сильно влияет на память, приводя к труд-
ностям или даже неудачам в использовании простых 
предметов, таких как очки или расческа. Некоторые 
люди не могут найти соответствующие решения этих 
проблем, с  которыми они сталкиваются в своей по-
вседневной жизнедеятельности [12]. Из-за  возраст-
ных проблем со здоровьем, в том числе упомянутых 
выше, использование очков для  коррекции зрения 
вдаль и вблизи практически невозможно.

Дегенеративные заболевания суставов также за-
трудняют использование очков на ближних и дальних 
расстояниях, поскольку они снижают способность по-
жилых людей правильно пользоваться руками.

Следовательно, выбор подходящих интраокуляр-
ных линз (ИОЛ) в хирургии катаракты у пожилых лю-
дей принципиально важен для  улучшения качества 
их жизни. Особое значение это имеет для пациентов, 
которые не в состоянии пользоваться очками.

Цель: оценить воздействие изменения размера 
зрачка на остроту зрения после имплантации муль-
тифокальных интраокулярных линз у  пациентов 
со старческой катарактой, определить влияние муль-
тифокальных интраокулярных линз на качество жиз-
ни пожилых людей.

Материал и методы. Ретроспективно исследова-
ли 50 глаз 50 пациентов (32 мужчины и 18 женщин; 
возрастной диапазон: 48–81 год) с диагнозом «стар-
ческая катаракта», по поводу которой им была про-
ведена операция по удалению катаракты. Протокол 
исследования одобрен заседанием комитета по био-
этике при Самарском государственном медицинском 
университете. Исследование выполнялось в  соот-
ветствии с  принципами Хельсинкской декларации. 
Проведено плановое предоперационное офтальмо-
логическое обследование пациентов.

Критерии исключения: травма глаза, оптическая 
невропатия и увеит в анамнезе, врожденная анома-
лия зрения и  аналогичные расстройства. Рассма-
тривались только операции, которые проводились 
одним и тем же хирургом. Пациенты, у  которых на-
блюдались хирургические осложнения, также были 
исключены. У пациентов, включенных в анализ, до-
операционный и послеоперационный размеры зрач-
ков измеряли с помощью пупиллометра марки Oasis. 
Все процедуры проводились одним и тем же хирур-
гом под местной анестезией.

Факоэмульсификацию осуществляли через раз-
рез прозрачной роговицы, созданный с  помощью 
3‑миллиметрового кератома. Для заполнения перед-
ней камеры использовался вязкоупругий материал. 
Всем пациентам проводился капсулорексис с  по-
следующей гидродиссекцией. После удаления ядра 
с  помощью факонаконечника выполнялась аспи-
рация кортикальныз масс. В  качестве инфузионно-
го раствора для  факоэмульсификации, ирригации 

и  аспирации использовали сбалансированный со-
левой раствор (ССР; 500 мл). Затем капсулу хруста-
лика надували вязкоупругим материалом, после чего 
ИОЛ помещали в  капсульный мешок. Вязкоупругий 
материал тщательно отсасывали. Операция завер-
шалась герметизацией разрезов. У  всех пациентов 
применялся один и  тот  же тип ИОЛ (AcrySof® IQ 
Monofocal IOLSN60WF). Послеоперационные пре-
параты, включающие антибиотики (0,5 %-й офталь-
мологический раствор моксифлоксацина), стероиды 
(0,1 %-й дексаметазон) и  противовоспалительные 
препараты (0,3 %-й непафенак), вводили в  той  же 
дозе в  течение четырех недель. Размер зрачка из-
меряли до операции и в первый послеоперационный 
месяц. Пациенты сидели в  темной комнате в  тече-
ние пяти минут перед измерением. В  аналогичных 
исследованиях послеоперационный размер зрачка 
обычно измеряли в конце 6‑й недели после операции 
[13]. Для контроля интенсивности света в комнате ис-
пользовали фотометр: каждого пациента содержали 
при умеренном уровне освещенности (4 сd / m2) в те-
чение пяти минут. Предоперационные и  послеопе-
рационные измерения проводились одной и той же 
медицинской командой. Диаметр зрачка измеряли 
трижды для каждого пациента, а измерения усредня-
ли и записывали для анализа.

Данные исследования анализировались с  помо-
щью статистической программы SPSS 22,0. Исполь-
зована описательная статистика с расчетом медиа-
ны, стандартного отклонения, min-max, частоты (%). 
Значимость различий оценивали по критерию Колмо-
горова  — Смирнова. Различия считали значимыми 
при р<0,05.

Оценка качества жизни проводилась нами с помо-
щью специального опросника NEI–VFQ-25 (National 
Eye Institute Visual Function Questionnaire, версия 
2000) до и через 1 месяц после хирургического вме-
шательства. Опросный лист VFQ-25 состоит из  25 
основных вопросов, ориентированных на выявление 
зрительных функций. Вопросы разделены на 11 раз-
делов, относящихся к  характеристике зрительных 
функций, и 1 дополнительный вопрос, позволяющий 
оценить общее состояние здоровья опрашиваемого. 
В  среднем для  ответа на  все вопросы VFQ-25 тре-
буется 10 минут. Опрос осуществлялся в  формате 
интервью.

Опросный лист VFQ-25 состоит из  следующих 
групп вопросов, ориентированных на  выявление 
зрительных функций: оценка общего уровня зрения 
(1 вопрос); наличие проблем со зрением на близком 
и на среднем расстоянии (3 вопроса); наличие про-
блем со зрением на дальнем расстоянии (3 вопроса); 
наличие ограничений социального взаимодействия, 
связанных со зрением (2 вопроса); наличие ограни-
чений жизнедеятельности из‑за проблем со зрением 
(2 вопроса); присутствие зависимости от  посторон-
ней помощи из‑за  проблем со  зрением (3 вопро-
са); симптомы психических заболеваний из‑за  про-
блем со зрением (4 вопроса); наличие затруднений 
при  управлении транспортным средством (3 вопро-
са); присутствие ограничений периферического (1 
вопрос) и цветового (1 вопрос) зрения; наличие глаз-
ной боли (2 вопроса). Полученный числовой показа-
тель в каждой из шкал имеет значение от 0 до 100 
баллов и представляет собой процентное отношение 
к максимально возможному результату.

Результаты. Дооперационный размер зрачка 
у пациентов колебался от 3 до 7 мм (медиана 5 мм; 
в  среднем 4,9±1,0 мм), а  послеоперационный  — 
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от 2,5 до 6 мм (медиана 4 мм; в среднем 4,1±0,9 мм). 
Отмечено статистически значимое уменьшение по-
слеоперационного размера зрачка по  сравнению 
с  дооперационным размером (р=0,05). Среднее 
уменьшение послеоперационного размера зрачка 
составило 0,8 мм в  течение первого послеопераци-
онного месяца. Таким образом, послеоперацион-
ный размер зрачка показал достоверное снижение 
(р<0,05) по сравнению с дооперационным размером 
зрачка.

Исследование качества жизни пациентов со стар-
ческой катарактой перед хирургическим вмешатель-
ством определило взаимосвязь между ухудшением 
зрительных функций и снижением основных показа-
телей, составляющих психологическое, социальное 
и  бытовое благополучие человека. При  этом после 
успешного осуществления хирургического лечения 
катаракты, позволившего полностью восстановить 
зрительные функции, большинство показателей ка-
чества жизни пациентов существенно возросли (та-
блица).

Из  таблицы видно, что  ухудшение центральной 
остроты зрения сопровождается значительным сни-
жением способности пациента обходиться без  по-
сторонней помощи и  ухудшением его психического 
состояния. При этом после проведения операции все 
названные показатели увеличились до максимально 
возможных значений в 1,8 раза. Полученные данные 
доказывают, что  оперативное лечение катаракты 
у пожилых пациентов с применением метода факоэ-
мульсификации с имплантацией MF-IOLs восстанав-
ливает зрение на  всех расстояниях и  дает возмож-
ность пациенту удовлетворять все свои жизненные 
потребности без  необходимости в  постоянной по-
мощи других людей. Именно поэтому оперативное 
лечение катаракты на  ранних стадиях сможет обе-
спечить пациентам пенсионного и  предпенсионного 
возраста полноценную, насыщенную и долгую жизнь.

Известно, что цветоощущение уже на ранних ста-
диях развития катаракты существенно ухудшается, 
однако после проведения операции качество цве-
тового зрения выросло в 1,5 раза. Периферическое 
зрение после хирургического вмешательства улуч-
шилось в  1,3 раза. Примечательно, что  ухудшение 

пространственной ориентации происходит преиму-
щественно при  значительном ухудшении централь-
ных зрительных функций.

Исследование остроты зрения вдаль показало 
улучшение данного показателя в 2,3 раза по сравне-
нию с дооперационным значением. Качество остроты 
зрения как на близком, так и на среднем расстоянии 
улучшилось в 1,2 раза.

Суммарный балльный показатель качества жизни 
пациентов со старческой катарактой после успешно-
го проведения операции по  имплантации монофо-
кальных ИОЛ возрос с 49,5 до 64,7 балла, т. е. в 1,3 
раза, что дает основание заявлять об эффективно-
сти рассматриваемой технологии лечения катаракты.

Обсуждение. Монофокальные ИОЛ относятся 
к  наиболее популярным видам искусственных хру-
сталиков, используемых после операции по  удале-
нию катаракты. Пациенты, получающие стандартные 
монофокальные ИОЛ, которые обеспечивают четкое 
зрение на одном расстоянии, часто нуждаются в оч-
ках для  среднего и  ближнего зрения. Кроме того, 
некоторым пациентам могут также понадобиться 
очки для  дальнозоркости. Наиболее существенным 
фактором для  использования монофокальных ИОЛ 
является их низкая стоимость. Однако в настоящее 
время существуют различные типы ИОЛ, включая 
МF-IOLs, которые обеспечивают четкое зрение после 
операции по удалению катаракты без необходимости 
использования очков.

Аккомодационные IOLs и  MF-IOLs разработаны 
фактически для  устранения необходимости в  оч-
ках. МF-IOLs бывают двух типов: дифракционные 
и  преломляющие. Дифракционные MF-IOLs скон-
струированы в  соответствии с  принципом Гюйген-
са — Френеля и состоят из концентрических призм, 
расположенных спереди и  сзади линзы. Пучки све-
та, проходящие через призмы, разделяются между 
ближними и  дальними расстояниями, обеспечивая 
фокусировку на  этих расстояниях. В  результате 
пациент, оснащенный этими линзами, может ви-
деть как  на  дальние, так и  на  ближние расстояния 
без очков. Рефракционные IOLs имеют сферическую 
переднюю и  заднюю поверхности, которые покры-
вают области аномальной асферической адгезии. 

Динамика основных показателей качества жизни у больных до и после факоэмульсификации катаракты 
с имплантацией MF-IOLs, баллов

Показатель До операции После операции

Общее здоровье 56,6±12,4 63,8±11,8

Общее зрение 32,6±13,1 64,8±12,6*

Глазная боль 70,2±12,2 68,4±14,4

Зрение вблизи 56,4±18,2 66,2±13,3*

Зрение на среднем расстоянии 48,4±11,6 60,2±18,4*

Зрение вдаль 25,8±11,6 58,8±14,8*

Социальная функция 72,2±18,8 80,4±16,3

Психическое здоровье 46,8±16,6 68,4±19,2*

Способность управлять автомобилем 56,4±12,2 56,8±14,1

Зависимость от посторонней помощи 34,8±22,2 64,4±12,6*

Цветовое зрение 56,4±6,6 82,2±18,4*

Периферическое зрение 46,4±14,4 58,8±12,2*

Суммарный средний балл 49,5±15,1 64,7±14,4*
П р и м е ч а н и е : * — различия статистически значимы (р≤0,05).
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С  помощью преломления света на  разных уровнях 
в определенных частях ИОЛ удается достичь макси-
мальной остроты и близкого, и дальнего зрения. Та-
кие жалобы, как снижение четкости, контрастной чув-
ствительности, появление ореола отражения, могут 
возникать из‑за перекрытия изображений, создавае-
мых различными рефрактерными частями сетчатки. 
Кроме того, послеоперационные дефекты зрения 
тесно связаны с размером зрачка [14].

Существенным недостатком MF-IOLs считается 
разделение ими световой энергии между несколькими 
изображениями, что  приводит к  снижению контраст-
ной чувствительности. Кроме того, ореолы являются 
неизбежными побочными эффектами миолов. Они 
определяются как  отражения света или  размытые 
кольца, которые особенно значимы ночью [15]. Та-
ким образом, чем больше размер зрачка, тем больше 
возникает нарушений зрения, связанных с размером 
зрачка в  ночное время. Меньший  же размер зрач-
ка отрицательно влияет на остроту зрения ближнего 
и  среднего диапазона. Влияние размера зрачка ва-
рьируется от разных IOLs. В одном из исследований 
сообщалось, что  факоэмульсификация временно 
уменьшает размер зрачка, но через некоторое время 
зрачок возвращается к своей первоначальной форме 
[16]. По данным другого исследования, средняя раз-
ница между дооперационным и послеоперационным 
размером зрачка составляла <0,5 мм, а диаметр зрач-
ка изменялся на 0,8 мм у 10 % пациентов [17].

В нашем же исследовании среднее уменьшение 
размера зрачка составило 0,8 мм в  первый после
операционный месяц. E. Донненфельд с соавт. сооб-
щили о похожих результатах и заявили, что средний 
периоперационный размер зрачка после адаптации 
к темноте составил 5,36 мм и уменьшился до 4,85 мм 
в  течение 30–60 дней после операции [18]. Мы по-
лагаем, что  отсутствие опоры хрусталика после 
операции играет значительную роль в  уменьшении 
размера зрачка. Еще  одним фактором, влияющим 
на  размер зрачка, является возраст. Исследование 
по  измерению зрачков 222 испытуемых в  возрасте 
65–89  лет обнаружило значительное уменьшение 
размера зрачка как в темной, так и в светлой среде 
и показало, что диаметр зрачка уменьшается с воз-
растом [19].

Основными проблемами, связанными с  раз-
мером зрачка, являются нарушения зрения, вклю-
чая контрастную чувствительность, ореол, блики 
и  уменьшение глубины фокусировки. Кроме того, 
уменьшенный размер зрачка отрицательно влияет 
на остроту зрения на ближних и средних расстояни-
ях. Некоторые IOLs, зависящие от  размера зрачка, 
такие как  AMO Re-Zomm и  Alcon ReStore; некото-
рые, которые не  зависят от  размера зрачка, такие 
как Amo Tecnis; а также аккомодирующие IOLs, такие 
как Eyeonics Crystalens, все еще используются. Не-
давно появились трифокальные линзы — новое по-
коление дифракционных IOLs, таких как AT LISA tri 
(Carl Zeiss Meditec and Fine Vision, Phys-IOL). Aлкон 
выпустила трифокальную версию PanOptix, которая 
является третьей версией трифокальных линз. В от-
личие от классических дифракционных линз, трифо-
кальные IOLs не  вызывают потери части световой 
энергии (18–20 %).

Дифракционная картина дополнительно моди-
фицируется в  некоторых линзах для  управления 
преломлением различных длин волн света. Этот 
процесс называется коррекцией хроматической 
аберрации. Примером такой линзы является Tecnis 

Symfony (Abbott Medical Optics). Дифракционная 
мультифокальность в сочетании с расширенным ди-
апазоном зрения, достигаемым в Симфонии за счет 
контроля хроматических аберраций и изменения ас-
феричности, а также оптические характеристики лин-
зы в зависимости от контроля зрачка в совокупности 
помогают современным MF-IOLs стать гораздо более 
гибкими с точки зрения ближних и, в частности, про-
межуточных характеристик зрения. Эти линзы также 
производят значительное увеличение контрастной 
чувствительности, которая была потеряна в  более 
ранних конструкциях линз частично из‑за рассеива-
ния света, создаваемого дифракционной картиной. 
Эти изменения приводят к  лучшим визуальным ре-
зультатам с современными MF-IOLs [20]. Лучшие ви-
зуальные результаты могут быть достигнуты после 
учета размера зрачка. Близкая, средняя и  дальняя 
острота зрения приобретает большее значение в бо-
лее старшем возрасте.

Использование очков или контактных линз стало 
практически невозможным для  пожилых пациентов 
из‑за  их  ортопедических, неврологических, психиа-
трических и других заболеваний, связанных со ста-
рением.

Заключение. Таким образом, в  настоящее вре-
мя хирургия катаракты может быть успешно вы-
полнена с  использованием новейших инструментов 
и  устройств. Способность пожилых пациентов под-
держивать качество своей жизни и  удовлетворять 
свои повседневные потребности, не  прибегая к  но-
шению очков, тесно связана с характеристиками IOL, 
помещенной в их глаз, а также с успехом операции 
по  удалению катаракты. IOLs широко варьируются 
с точки зрения их материала и технологических харак-
теристик. Принципиально важно учитывать размер 
зрачка при подборе правильных MF-IOLs у пожилых 
пациентов. Размер зрачка уменьшается с возрастом 
пациента, а также после операции по удалению ка-
таракты. Поэтому мы считаем, что мультифокальная 
интраокулярная линза является оптимальным вари-
антом, который обеспечивает максимальную остроту 
зрения у пожилых пациентов после операции по уда-
лению катаракты, при этом изменение размера зрач-
ка не влияет на зрительные функции и клинические 
результаты.

Конфликт интересов не заявляется.
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Ананьева Н. В., Гладышева Г. В.  Офтальмологический статус при  мутации гена TCOF1 (клинический случай). 
Саратовский научно-медицинский журнал 2021; 17 (2): 273–275.

Представленный клинический случай демонстрирует возможности зрительного анализатора у  пациентов 
превербального, вербального возраста с синдромом Тричера Коллинза, акцентируя внимание на важности ран-
ней диагностики и лечения.

Ключевые слова: синдром Тричера Коллинза, зрительный анализатор.

Ananeva NV, Gladysheva GV. Ophthalmologic status in case of TCOF1 gene mutation (Clinical case). Saratov Journal 
of Medical Scientific Research 2021; 17 (2): 273–275.

Clinical case demonstrates the capabilities of the visual analyzer in patients of preverbal, verbal age with Treacher 
Collins syndrome. Attention is focused on the importance of early diagnosis and treatment.

Key words: Treacher Collins syndrome, visual analyzer.

1Введение. Синдром Тричера Коллинза (СТК) — 
врожденное нарушение развития черепно-лицевой 
области. Заболевание характеризуется двусторон-
ней симметричной отонижнечелюстной дисплазией 
без аномалий конечностей и связано с рядом дефек-
тов головы и шеи [1].

Первым болезнь описал Аллен Томсон 
еще  в  1846  г., однако синдром обычно называют 
именем врача Тричера Коллинза, который в 1900  г. 
описал двух больных с  похожими симптомами. Не-
верным является написание через дефис, так как это 
не  двойная фамилия, а  Тричер  — имя доктора 
Коллинза. Уже в  40‑х годах прошлого века Адольф 
Франческетти и Дэвид Кляйн дали подробную харак-
теристику болезни и назвали ее челюстно-лицевым 
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дизостозом. В  некоторых странах Европы этот син-
дром называют синдромом Франческетти или  син-
дромом Тричера Коллинза — Франческетти [2].

Синдром Тричера Коллинза (СТК) генетически 
и фенотипически неоднороден. СТК имеет аутосом-
но-доминантный и, реже, аутосомно-рецессивный 
характер наследования, хотя в большинстве случа-
ев мутация носит спорадический характер. На  се-
годняшний день описано три типа СТК. До 93 % всех 
случаев — это синдром 1‑го типа [3]. СТК 1‑го типа 
связан с мутациями гена TCOF1, который располо-
жен в сегменте 5q32‑q33. Тип наследования аутосом-
но-доминантный с  90 %-й пенетрантностью и  пере-
менной экспрессивностью (проявляемостью), даже 
у пациентов в пределах одной семьи. Известны на-
блюдения детей с выраженными клиническими про-
явлениями синдрома в одной семье, тогда как у од-
ного из их родителей была обнаружена та же мутация 
без  выраженных клинических проявлений болезни. 

273


