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Психоневрологические нарушения 

у детей с врожденной аниридией 

и PAX6-ассоциированными синдромами
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Москва, Российская Федерация

Врожденная аниридия проявляется полным или частичным отсутствием радужной оболочки глаза. Доказана связь 

заболевания с геном PAX6, изменения структуры которого приводят к внутриутробной патологии формирования 

органа зрения и нарушению функции белков мастер-регуляторов органогенеза, влияющих на дифференцировку 

клеток разного происхождения, в том числе и клеток центральной нервной системы. Указанные нарушения способ-

ствуют развитию PAX6-ассоциированных синдромов с различными пороками развития головного мозга, неврологи-

ческими нарушениями и другой системной патологией (патология щитовидной железы, опухоль Вильмса, нарушения 

толерантности к глюкозе). Изолированная врожденная аниридия также сопровождается психоневрологическими 

нарушениями, что связано с нарушениями в структуре головного мозга в процессе эмбриогенеза и воздействием на 

ребенка внешних стрессовых факторов (частые диспансерные наблюдения, оперативные вмешательства). Патогенез 

психоневрологических нарушений и генетических механизмов развития врожденной аниридии остается недостаточ-

но изученным. В этой связи актуальным является обзор новой информации в контексте ранее полученных сведений 

с целью получения более полных представлений о клинической картине заболевания и совершенствования тактики 

ведения детей с врожденной аниридией.
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Congenital aniridia manifests with total or partial absence of the iris. The association of the disease with the PAX6 gene has been 

proven. Changes in the PAX6 structure lead to intrauterine pathology, visual organ malformation, malformation of master regulator 

proteins of organogenesis affecting various cells’ differentiation (central nervous system cells included). Such disorders result into the 

development of PAX6-associated syndromes with various brain malformations, neurological disorders, and systemic pathology (thyroid 

pathology, Wilms tumor, glucose intolerance). Isolated congenital aniridia is also accompanied by psychoneurological disorders. It can 

be associated with brain structures’ disorders during embryogenesis and with impact of external stress factors on the child (frequent 

medical checkup, surgical treatments). The psychoneurological disorders’ pathogenesis as well as congenital aniridia’s genetic 

mechanisms remain unclear. Thus, it is crucial to review new relevant data within the context of previously obtained information to 

gather full picture of the clinical signs of the disease and to improve the management of children with congenital aniridia.
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ВВЕДЕНИЕ
Врожденная аниридия (греч. an — без, iridia — радуж-

ка) — редкое наследственное заболевание с частич-

ным или полным отсутствием радужной оболочки, что 

в большинстве случаев сочетается с различными нару-

шениями строения переднего и заднего отрезков глаза. 

Клиническая картина врожденной аниридии манифести-

рует с рождения или в первую декаду жизни ребенка [1]. 

Проявляется выраженным снижением остроты зрения, 

плохо поддающимся коррекции [1], светобоязнью [2, 3], 

горизонтальным нистагмом и косоглазием [2, 3]. Высок 

риск развития катаракты, глаукомы, аниридийной кера-
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топатии [3]. Небольшие помутнения хрусталика, приводя-

щие к снижению остроты зрения и развитию светобоязни, 

могут быть обнаружены уже в младенческом возрасте [2]. 

Повышение внутриглазного давления при глаукоме при-

водит к растяжению глазного яблока, оптической нейро-

патии, отеку роговицы и миопии [3]. Однако в настоящий 

момент имеются различные наблюдения о системном 

характере заболевания, и аниридию все чаще рассматри-

вают в структуре PAX6-ассоциированных синдромов [1]. 

В описаниях клинических случаев врожденной аниридии 

можно встретить указания на наличие у детей таких психо-

неврологических проявлений, как нарушения восприятия 

звуков и обработки слуховой информации [4], когнитив-

ные и двигательные нарушения [4, 5], нарушения сна [6]. 

Психоневрологическая патология, а именно этиоло-

гия, патогенез, клинические проявления при врожденной 

аниридии, а также тактика ведения больных с этой пато-

логией остаются малоизученными и описаны преиму-

щественно в немногочисленных клинических примерах 

[4, 5, 7]. Однако требуются регулярное диспансерное 

наблюдение, комплексная медицинская реабилитация 

органа зрения, коррекция сопутствующей системной 

патологии (контроль эндокринной, костной, пищевари-

тельной систем) [2, 3, 8]. Основываясь на собственном 

опыте, мы считаем, что также необходимо наблюдать за 

развитием нервной системы у детей с врожденной ани-

ридией и отслеживать появление признаков психонев-

рологических нарушений, так как этому уделяется очень 

мало внимания, и даже в имеющихся клинических реко-

мендациях они имеют низкую доказательную базу. 

ВРОЖДЕННАЯ АНИРИДИЯ 
И PAX6-АССОЦИИРОВАННЫЕ СИНДРОМЫ: 
ЭПИДЕМИОЛОГИЯ, ЭТИОЛОГИЯ, ФЕНОТИП
Распространенность врожденной аниридии, по раз-

ным данным, варьирует от 1 на 40 тыс. до 1 на 100 тыс. 

живых новорожденных, одинаково среди мужского и жен-

ского населения [2, 3, 8]. Врожденная аниридия отно-

сится к редким синдромам и обусловлена присутствием 

патогенных вариантов в гене PAX6, картированном на 

коротком плече 11-й хромосомы в локусе 11р13 [9, 10]. 

У пациентов с атипичным фенотипом описаны патогенные 

варианты генов FOXC1, PITX2, CYP1B1, FOXD3 и TRIM44, 

ассоциированные с развитием дисгенезии переднего сег-

мента глаза [6, 10]. При этом патогенные варианты генов 

FOXC1, PITX2, CYP1B1 и FOXD3 приводят как к частичному, 

так и к полному отсутствию радужной оболочки глаза, тог-

да как патогенные варианты гена TRIM44 — к тотальной 

аниридии (полному отсутствию радужной оболочки) [3]. 

Патологические изменения в гене ITPR1 ответственны 

за развитие синдрома Гиллеспи — аниридии в сочетании 

с птозом, особенностями психоречевого развития и моз-

жечковой атаксией [11]. 

Одной из наиболее частых синдромальных форм врож-

денной аниридии (до 30% всех случаев болезни [11]) явля-

ется WAGR-синдром (W — Wilms tumor (опухоль Вильмса), 

A — Aniridia (аниридия), G — Genitourinary problems (моче-

половые аномалии), R — mental Retardation (задержка 

психического развития)). Заболевание (OMIM #194072) 

вызвано делециями разной протяженности в хромосом-

ной области 11р13, включающими ген PAX6 (с развити-

ем пороков развития органа зрения), ген WT1 (опухоль 

Вильмса), ген BDNF (снижение интеллекта различной сте-

пени выраженности, нарушения чувствительности к боли) 

[9, 11]. Распространенность WAGR-синдрома, по разным 

данным, варьирует от 1 на 500 тыс. до 1 на 1 млн живо-

рожденных [8, 9]. Классическая картина синдрома WAGR 

складывается из нарушений функции органа зрения, 

склонности к образованию опухоли Вильмса, различных 

психоневрологических нарушений, в том числе с фор-

мированием у ребенка интеллектуальной недостаточ-

ности, нарушений слуха и процесса обработки слуховой 

информации в головном мозге [12]. Подтипом синдрома 

WAGR является синдром AGR, характеризующийся кли-

нической триадой: аниридия, изменения наружных поло-

вых органов промежуточного типа, умственная отста-

лость [12]. Он также обусловлен делециями короткого 

плеча 11-й хромосомы [12]. Синдром WAGRO (WAGR + 

Obesity syndrome; OMIM #612469) — еще один под-

тип синдрома WAGR, вызванный протяженной делецией 

в хромосомной об ласти 11p12–11p14 и отличающийся 

от синдрома WAGR наличием ожирения [12].

В 2–5% случаев врожденная аниридия выявляется 

при других моногенных синдромах и хромосомных заболе-

ваниях [3, 12]: синдроме Гиллеспи (OMIM #206700), синд-

роме Аксенфельда – Ригера, тип 1 и 3 (OMIM #180500, 

#602482), синдроме аниридии с гипоплазией или апла-

зией надколенника (OMIM #106220), синдроме анири-

дии с микрокорнеа и спонтанной резорбцией катаракты 

(OMIM #106230), скелетной дисплазии с хрупкими костями 

(OMIM #602361), врожденном кератите (OMIM #148190), 

синдроме локальной гипоплазии кожи (OMIM #02361), 

синдроме задержки роста в сочетании с задержкой пси-

хомоторного развития и различными аномалиями глаз 

(OMIM #156190), синдроме множественных экзостозов, 

тип 2 (OMIM #133701), синдроме мезодермальной дис-

плазии радужки (OMIM #107250), синдроме Потоцкого – 

Шаффара (OMIM #601224), синдроме изолированной 

микрофтальмии с колобомой, тип 7 (OMIM #614697), 

синдроме Дениса – Драша (OMIM #194080), синдроме 

кошачьего глаза (OMIM #115470) [3, 9, 12].

ПАТОГЕНЕЗ ВРОЖДЕННОЙ АНИРИДИИ
Как уже отмечалось ранее, врожденная аниридия 

в большинстве случаев обусловлена нуклеотидными заме-

нами в гене PAX6 [12, 13], представителе класса генов, 

кодирующих белки-регуляторы эмбрионального развития 

[3, 9]. Экспрессия гена PAX6 на начальных этапах развития 

эмбриона связана с формированием зрительного сте-

белька, зрительного пузырька и поверхностной эктодер-

мы [10]. Ген играет одну из ключевых ролей в поддержании 

мультипотентного состояния некоторых видов прогенитор-

ных клеток (клеток-предшественников) и их дифференци-

ровке с образованием клеток радужки и цилиарного тела, 

пигментного эпителия, нейрональных клеток сетчатки, 

клеток средней оболочки глаза, пигментного слоя эпите-

лия, а также коры головного мозга, мозжечка, эпифиза, 

мозолистого тела и части подкорковых структур (ретику-

лярная формация, гиппокамп) [3, 9, 10]. Кроме того, ген 

PAX6 регулирует экспрессию ряда генов, функционирую-

щих в клетках различного происхождения, например 

в головном мозге, тканях глаза и поджелудочной железе 

[10, 11]. Следовательно, нарушение транскрипции это-

го гена приводит к поражению соответствующих тканей 

и органов (изолированному или сочетанному) [11]. 

Большинство изменений в структуре гена PAX6 (около 

65%) приводят к полной потере функции поврежденной 

копии гена (гаплонедостаточности) [10] и развитию фено-

типически вариабельной клинической картины врож-

денной аниридии [10]. Помимо гаплонедостаточности, 

патогенный вариант гена PAX6 может приводить к пато-

логической активности (например, токсичности) белка 

PAX6 [10]. Активация транскрипции гена PAX6, участвую-

щего также и в глутаматергической дифференцировке 
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клеток [14], может нарушить равновесие между актив-

ностью нейронов возбуждения и торможения в глутамат-

ГАМК-ергической системе [14, 15], однако полный меха-

низм нарушения равновесия между нейронами в данном 

случае полностью еще не изучен. Описаны случаи хро-

мосомных перестроек, таких как делеции, транслокации 

и инверсии, которые могут приводить к изолированной 

врожденной аниридии (несиндромальная форма анири-

дии), проявляющейся глазными осложнениями [3, 11]. 

Кроме того, описаны единичные случаи патогенных 

вариантов гена РАХ6 в компаунд-гетерозиготном состоя-

нии [16]. Гомозиготные или компаунд-гетерозиготные 

патогенные варианты гена PAX6 летальны, что указывает 

на важность этого гена в процессе эмбриогенеза [10].

Тип наследования врожденной аниридии — ауто-

сомно-доминантный [12]. Заболевание характеризуется 

полной пенетрантностью и варьирующей экспрессив-

ностью [9]. В 30–70% случаев возможно возникновение 

патогенного варианта гена de novo [13], в остальных слу-

чаях заболевание носит семейный характер [3, 9].

УЧАСТИЕ ГЕНА PAX6 В ФОРМИРОВАНИИ 
СТРУКТУРНО-ФУНКЦИОНАЛЬНЫХ НАРУШЕНИЙ 
ЦЕНТРАЛЬНОЙ НЕРВНОЙ СИСТЕМЫ 
В ПРОЦЕССЕ ЭМБРИОГЕНЕЗА
Снижение основной функции гена PAX6 в конечном 

мозге во время его экспрессии в период эмбриогене-

за [10] приводит к дефициту клеток радиальной глии, 

их неправильной дифференцировке, нарушению взаи-

модействия между нейронами и астроцитами, что так-

же влияет на формирование эксайтотоксичности (англ. 

excitotoxicity — механизм гибели нейронов в результате 

увеличения высвобождения возбуждающих нейротранс-

миттеров глутамата и аспартата), и нарушенному разви-

тию синапсов, образованных астроцитами [10, 11]. 

С помощью нейровизуализационных методов, напри-

мер магнитно-резонансной томографии (МРТ), у больных 

с врожденной аниридией, обусловленной патогенными 

вариантами в гене PAX6, могут быть обнаружены следую-

щие структурные аномалии головного мозга: гипоплазия 

передней комиссуры, передней поясной коры, изменения 

серого вещества мозжечка, височной и затылочной долей 

головного мозга, обонятельной луковицы, мозолистого 

тела, эпифиза, односторонняя полимикрогирия [17] или 

уменьшение толщины коры головного мозга [17], гипо-

плазия хиазмы зрительного нерва, передней и задней 

спайки, а также аплазия или гипоплазия шишковидной 

железы [18]. У пациентов с изолированной врожден-

ной аниридией чаще обнаруживают гипоплазию мозо-

листого тела, эпифиза, гипофиза и передней комиссуры, 

общую незрелость коры [17, 18]. При WAGR-синдроме 

у части пациентов были обнаружены полная агенезия 

мозолистого тела и отсутствие прозрачной перегородки, 

аномалии развития коры головного мозга [19, 20], при 

синдроме Гиллеспи — признаки гипотрофии полушарий 

головного мозга или червя мозжечка [21]. 

Помимо структурных нарушений головного мозга, для 

пациентов с изолированной врожденной аниридией (по 

данным МРТ головного мозга) характерны специфиче-

ские признаки возрастной нейродегенерации (атрофия 

коры, обычно лобной, теменной и затылочной долей, 

и серого вещества) [20], напоминающие нейровоспа-

лительный процесс [20, 22]. Исследование на лабора-

торных мышах показало, что с возрастом значительно 

снижается связывание гена PAX6 с регуляторными эле-

ментами других генов, отвечающих за регуляцию выжи-

вания нейронов (BDNF, SPARC), генов созревания астро-

цитов (S100B, GFAP), клеточной пролиферации (PCNA), 

воспаления и иммунного ответа (IFNG, TNFA), окислитель-

ного стресса (SOD, CAT), гипоксии (LDH) [17]. Более того, 

у части пациентов с врожденной аниридией и патоген-

ным вариантом гена PAX6 обнаружено большее истонче-

ние коры головного мозга с возрастом по сравнению со 

здоровыми людьми [20, 21]. Уменьшение толщины коры 

головного мозга также связано со снижением объема 

рабочей памяти у этих пациентов [20, 21]. 

Ген PAX6 оказывает влияние на экспрессию тормозных 

нейромедиаторов, активируя экспрессию транскрипцион-

ных факторов, управляющих глутамат-ГАМК-ергической 

дифференцировкой клеток в процессе внутриутробно-

го развития головного мозга [16]. Предполагается, что 

изменения в структуре гена PAX6 и нарушения в глутамат-

ГАМК-ергической системе в процессе эмбриогенеза 

(повышение концентрации глутамата и дисбаланс в рабо-

те рецепторов ГАМК) ассоциированы с развитием рас-

стройств аутистического спектра (РАС) [15, 16].

ПСИХОНЕВРОЛОГИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ 
У ДЕТЕЙ С ИЗОЛИРОВАННОЙ АНИРИДИЕЙ
Психоневрологические нарушения наблюдаются 

у 12–17% больных с врожденной аниридией [2, 3]. Это, 

как правило, отставание в психоречевом развитии, осо-

бенности формирования поведения и эмоций, реже — 

интеллектуальные нарушения, эпилепсия, пирамидный 

синдром, симптомы поражения мозжечка, эмоциональ-

ная лабильность, депрессия, нарушения поверхностной 

чувствительности, расстройства сна [23, 24]. Однако 

в другом исследовании отмечено отсутствие невроло-

гических нарушений при врожденной аниридии — даже 

при наличии морфологических изменений головного 

мозга, которые упоминались выше [25].

Нарушения слуха 

Люди с врожденной аниридией, согласно отдельным 

клиническим наблюдениям, могут испытывать трудности 

с восприятием речи из-за расстройств обработки слухо-

вой информации [26, 27], однако механизмы нарушений 

слуха и частота их проявлений в настоящий момент не изу-

чены. Нарушения обработки слуховой информации (труд-

ности с локализацией звука и пониманием речи в шумной 

обстановке) были описаны и у детей с врожденной ани-

ридией, обусловленной патогенными вариантами гена 

PAX6 [26], однако данных по частоте встречаемости нару-

шений обработки слуховой информации нет. По данным 

аудиологического исследования 11 детей с врожденной 

аниридией (контрольная группа — 11 здоровых детей), во 

всех случаях были получены нормальные аудиограммы. 

Вместе с этим у детей с патогенными вариантами гена 

PAX6 отмечено нарушение межполушарного взаимодей-

ствия в процессе обработки слуховой информации слева 

и справа [26, 27]. Нарушения обработки слуховой инфор-

мации у пациентов с врожденной аниридией обнаружены 

и с помощью электроэнцефалографии [26]. В совокуп-

ности эти данные, по нашему мнению, свидетельствуют 

о необходимости аудиологического обследования боль-

ных с аниридией и PAX6-ассоциированными синдромами.

Нарушения сна

Сон играет важную роль в развитии мозга ребенка, 

а нарушения сна у детей ассоциированы с когнитивны-

ми, эмоциональными и поведенческими расстройства-

ми [28]. У детей с врожденной аниридией расстройства 

сна возникают в результате повышенной чувствитель-

ности к свету и нарушения вследствие этого синхрони-
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зации циркадных (суточных) ритмов организма [5, 6], что 

вообще характерно для детей с нарушениями зрения [28]. 

Распространенность нарушений сна среди детей с врож-

денной аниридией остается неизученной. Вместе с тем 

известно, что от хронических расстройств сна страдают от 

30 до 70% детей со сниженной остротой зрения при разных 

зрительных патологиях [28–30]. В числе нарушений сна 

описаны сдвиг наступления фазы сна, инсомния, ранние 

утренние пробуждения, дневная сонливость [28]. Кроме 

того, при врожденной аниридии отмечается повышенная 

чувствительность не только к освещению, но и к звуко-

вым раздражителям и запахам [28, 29]. Непривычный, 

новый или незнакомый запах, громкие или незнакомые 

звуки также могут вызывать трудности при засыпании 

у детей с патологией зрения [28]. Нарушения сна при 

врожденной аниридии могут быть следствием гипоплазии 

шишковидной железы и связанных с этим относительно 

низких (в сравнении со здоровыми детьми) концентраций 

кортизола и мелатонина в крови в ночное время, что 

ассоциирует с низкими концентрациями 6-сульфатокси-

мелатонина в первой утренней порции мочи [6]. Известно, 

что кортизол и мелатонин участвуют в регуляции циркад-

ных ритмов организма, и при снижении их концентрации 

в крови нарушается качество сна, его длительность и регу-

лярность [6, 28]. Интересным представляется впервые 

описанный клинический случай нарколепсии у четверых 

членов семьи из двух поколений с подтвержденной врож-

денной аниридией, обусловленной патогенным вариан-

том гена PAX6 [29]. У всех членов семьи по данным МРТ 

головного мозга была обнаружена гипоплазия шишко-

видной железы и нарушены циркадные ритмы. При этом 

были исключены другие причины развития нарколепсии 

на основании результатов измерения концентрации гипо-

кретина-1, в том числе и аутоиммунный характер заболе-

вания в связи с отсутствием аномальных Т-лимофцитов 

в спинномозговой жидкости [29].

Двигательные нарушения

По нашим наблюдениям, двигательные нарушения 

у детей с врожденной аниридией могут быть следствием 

аномалий структуры мозжечка [30, 31], приводящих не 

только к нарушениям координации (мозжечковой атаксии), 

но и к мышечной гипотонии (при поражении червя мозжеч-

ка), которая проявляется шаткостью и неустойчивостью 

походки, нарушенной моторикой рук, повышенной утомля-

емостью и слабостью [32]. Мы отмечаем, что эти симптомы 

становятся заметными уже на первом году жизни ребенка 

и проявляются обычно в виде темповой задержки мотор-

ного развития, а у детей старше одного года формируются 

нарушение осанки, плоскостопие и другие ортопедические 

и двигательные нарушения. Следует отметить, что эти нару-

шения в старшем возрасте, по нашему мнению, вероятно, 

могут быть вызваны фиксированными позами при письме 

и чтении из-за снижения остроты зрения. У пациентов 

с врожденной аниридией мы нередко встречаем синдром 

соединительнотканной дисплазии, характеризующийся 

гиперэластичностью соединительной ткани и мышечной 

гипотонией, что приводит к нарушению статической функ-

ции позвоночника, но патогенетическая связь аниридии 

с синдромом соединительнотканной дисплазии пока не 

подтверждена в силу отсутствия необходимых клинических 

наблюдений и исследований.

Когнитивные и психические нарушения 

Снижение интеллектуальных способностей у больных 

с врожденной аниридией (как правило, формирование 

умственной отсталости легкой степени) отмечено в еди-

ничных исследованиях [33–35]. У пациентов с патоген-

ными вариантами гена PAX6 также описано снижение 

функции вербальной рабочей памяти [26, 31], что связы-

вают с агенезией передней спайки головного мозга [26]. 

Аниридия, как и другие редкие наследственные забо-

левания, влияет на образ жизни и ее качество как самих 

больных, так и членов их семей. Постоянный страх будуще-

го, страх неудачных операций, страх потери зрения — все 

это приводит к хроническому стрессу [36], вследствие 

которого у пациентов с врожденной аниридией отмече-

но появление повышенной тревожности и склонности 

к депрессиям, которые оказывают существенное негатив-

ное влияние на психологическую обстановку в семье [36].

Так, психологическое опросное исследование 44 рос-

сийских детей с врожденной аниридией (возраст не ука-

зан) и их родителей показало, что 76% детей и 82% родите-

лей испытывают беспокойство о возможных предстоящих 

трудностях в жизни, 91% детей и 100% родителей «легко 

впадают в уныние», 64% родителей испытывают чувство 

вины [36], связанное, по нашему мнению, с самообви-

нением в генетической причастности к болезни ребен-

ка и, как следствие, необходимости частых оперативных 

вмешательств и госпитализаций, ограничивающих его 

социальную жизнь. Состояние неуверенности в себе испы-

тывают 79% опрошенных детей, причем половина детей 

испытывает это чувство очень часто (постоянно) [36]. 

ПСИХОНЕВРОЛОГИЧЕСКИЕ НАРУШЕНИЯ 
ПРИ WAGR-СИНДРОМЕ
Нейротрофический фактор головного мозга (brain-

derived neurotrophic factor; BDNF) — один из наиболее 

активно исследуемых нейротрофинов (веществ, стимули-

рующих развитие нейронов и поддерживающих их актив-

ность) [37, 38] — важен для энергетического гомеостаза 

как животных [37], так и человека [37], влияет на нейро плас-

тичность головного мозга [37, 38]. Гаплонедостаточность 

гена BDNF влияет на формирование и развитие организма 

в целом, а также психическое развитие ребенка с WAGR-

синдромом [38]. У пациентов с синдромом WAGR гапло-

недостаточность гена BDNF проявлялась значительным 

снижением интеллекта и адаптивных поведенческих реак-

ций (оценка с по мощью тестов Vineland Adaptive Behavior 

Scales и Adaptive Behavior Composite) по сравнению с теми, 

у кого нет гап лонедостаточности [38]. Гаплонедостаточность 

гена BDNF была также связана с нарушениями социальной 

адаптации, соответствующими критериям аутизма, при 

оценке с помощью методики Autism Diagnostic Interview-

Revised, что, однако, не было подтверждено методикой 

Autism Diagnostic Observation Schedule, а также клиниче-

ской оценкой детских психологов [38].

Предпринималась попытка оценки сенсорных нару-

шений у пациента с синдромом WAGR, осложненным 

расстройствами аутистического спектра, с изучением 

сен сорного профиля (особенности восприятия тактиль-

ной, зрительной, слуховой, речевой информации) и сома-

тосенсорного вызванного потенциала (somatosensory 

stimulation evoked potential; SSEP) [39]. В результате 

отмечена выраженная гипостезия к боли, прикосновени-

ям и к воздействию теплой и холодной температуры [39]. 

Обна ружена задержка времени проведения сигнала 

по центральному типу, вызванная, по нашему мнению, 

частичной дисфункцией ствола мозга у данного пациента 

и повышенным порогом сенсорной стимуляции [39].

При WAGR-синдроме клиника психоневрологических 

нарушений в той или иной степени имеется у всех пациен-

тов, она проявляется в виде задержки психомоторного раз-

вития, умственной отсталости, синдрома навязчивых дви-
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жений [38, 39]. Более половины пациентов с WAGR имеют 

умственную отсталость и поведенческие проблемы [38], 

около 20% — признаки аутизма [37, 40]. Клинические 

проявления расстройств аутистического спектра при синд-

роме WAGR сильно варьируют [37, 40, 41]. Особенности 

и характеристики развития нервной системы (снижение 

интеллекта, задержка психоречевого развития, нару-

шения звукопроизношения, РАС и другие особенности 

психоэмо ционального развития, такие как тревога, 

вспышки гнева, депрессия, синдром дефицита внимания 

и гиперактивности) при синдроме WAGR описаны в немно-

гочисленных клинических наблюдениях [37, 38] и обзорах 

[3, 19, 40]. Причины умственной отсталости и РАС при 

синдроме WAGR до сих пор остаются малоизученными 

[37, 39, 40], что, по нашему мнению, требует дополнитель-

ных научных исследований в области генетики (например, 

влияния гена PAX6 на нейромедиаторы) и патогенеза раз-

вития РАС и когнитивных нарушений как при врожденной 

аниридии, так и PAX6-ассоциированных синдромах. 

Также описана агенезия обонятельного и отводящего 

нервов при синдроме WAGR, что приводило к нарушени-

ям обоняния и косоглазию [38, 41]. Кроме того, установ-

лено, что у 5% пациентов с синдромом WAGR имеется 

нейросенсорная потеря слуха, у 92% — дефицит обработ-

ки слуховой информации [38, 41].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Врожденная аниридия подробно изучена со стороны 

органа зрения. Установлено участие патогенных вари-

антов гена PAX6 в фенотипическом разнообразии врож-

денной аниридии и PAX6-ассоциированных синдромов. 

Учитывая значимое влияние гена PAX6 на дифферен-

цировку клеток нервной системы, можно предположить 

наличие связи между патогенными вариантами гена 

PAX6 и врожденными пороками развития головного моз-

га (гипоплазия мозолистого тела, эпифиза, гипофиза 

и передней комиссуры, незрелость коры). В немногочис-

ленных клинических наблюдениях детей с врожденной 

аниридией описаны разнообразные психоневрологиче-

ские нарушения (задержка психоречевого развития, сни-

жение интеллекта, эпилепсия, пирамидный синдром, кли-

ника поражения мозжечка, эмоциональная лабильность, 

депрессия, нарушения поверхностной чувствительности, 

дефицит слуховой обработки информации и расстройства 

сна). Имеющихся данных недостаточно для составления 

полной картины заболевания и совершенствования алго-

ритмов комплексной диагностики, ведения и лечения 

детей с данной патологией. Необходимы дополнительные 

исследования психоневрологического статуса у детей 

с врожденной аниридией.
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