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Pierson syndrome is an orphan disease with an autosomal 
recessive mode of inheritance, characterized by combined 
pathology of the organ of vision, kidneys and central nervous 
system. Pierson syndrome is caused by a mutation in the LAMB2 

gene, mapped on chromosome 3p21, encoding β2-laminin. The 
pathology of the organ of vision in Pierson syndrome in children 
is quite diverse. They are characterized by the presence of 
cataract, posterior lenticonus, iris hypoplasia, glaucoma, retinal 

РЕФЕРАТ

Синдром Пирсона (синдром Pierson) является орфанной 
болезнью c аутосомно-рецессивным типом наследования, 
характеризующейся сочетанной патологией органа зрения, 
почек и центральной нервной системы (ЦНС). Синдром 
Pierson обусловлен мутацией гена LAMB2, картированного 
на хромосоме 3р21, кодирующего β2-ламинин. Патология 
органа зрения при синдроме Pierson у детей достаточно 
разнообразна. Характерно наличие у них катаракты, задне-
го лентиконуса, гипоплазии радужки, глаукомы, отслойки 
сетчатки и пр. Также часто наблюдается микрокория (диа-
метр зрачка менее 2 мм) вследствие атрофии дилататора 
зрачка. Окончательный диагноз синдрома Pierson возмож-
но установить только по результатам молекулярно-генети-
ческого исследования. Ввиду тяжелых жизнеугрожающих 
ренальных проявлений синдрома Pierson, долгое время опи-
сание офтальмологической патологии было достаточно 
поверхностным. Однако, учитывая высокую частоту и кли-
ническую тяжесть патологии органа зрения при синдроме 

Pierson, представляется особенно важным подробно изучить 
особенности глазного фенотипа при этом заболевании. 
Нами описано клиническое наблюдение ребенка с синдро-
мом Pierson, у которого выявлена миссенс-мутация гена 
LAMB2, ранее не описанный вариант (rs143405268) в экзоне 
18. Заболевание проявилось сочетанной патологией органа 
зрения, почек и ЦНС. Глазной фенотип у пробанда пред-
ставлен микрокорией, диффузной врожденной катарактой, 
а в дальнейшем  – вторичной глаукомой (на фоне после- 
операционной афакии). Выявлены особенности почечного 
фенотипа у пробанда – подковообразная почка, протеину-
рия, не достигающая степени нефротического синдрома, с 
сохранной функцией почек. Особенностью данного случая 
у ребенка синдромом Pierson является отсутствие нефро-
тического синдрома в сочетании с классическим глазным 
фенотипом при идентифицированном ранее не описанном 
варианте мутации гена LAMB2.

Ключевые слова: синдром Пирсона, Pierson syndrome, 
LAMB2, врожденная катаракта, микрокория, вторичная гла-
укома
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detachment, etc. Microcoria (pupil diameter less than 2 mm) is 
also often observed due to atrophy of the pupillary dilator. The 
final diagnosis of Pierson syndrome can only be made based on 
the results of a molecular genetic study. Due to the severe life-
threatening renal manifestations of Pierson syndrome, for a long 
time the description of ophthalmological pathology was rather 
superficial. However, considering the high frequency and clinical 
severity of vision pathology in Pierson syndrome, it seems 
especially important to study in detail the features of the ocular 
phenotype in this disease. We have described a clinical 
observation of a child with Pierson syndrome, who was diagnosed 
with a missense mutation of the LAMB2 gene, a previously 
undescribed variant (rs143405268) in exon 18. The disease 

manifested itself as a combined pathology of the organ of vision, 
kidneys and the central nervous system. The ocular phenotype 
of the probands represented by microcoria, diffuse congenital 
cataract, and later by secondary glaucoma (after cataract surgery). 
Features of the renal phenotype of the proband were revealed – 
a horseshoe-shaped kidney, proteinuria not reaching the level of 
nephrotic syndrome, with preserved renal function. The 
peculiarity of this case of a child with Pierson syndrome is the 
absence of nephrotic syndrome in combination with the classic 
ocular phenotype with a previously undescribed variant of the 
LAMB2 gene mutation identified.

Key words: pierson syndrome, LAMB 2, congenital cataract, 
microcoria, secondary glaucoma

ВВЕДЕНИЕ

Проблема оказания специализированной 
офтальмологической помощи новорожден-
ным и детям первого года жизни в последнее 

время приобрела особую актуальность. Не теряют 
также клинико-социальной значимости и такие 
известные заболевания глаз у новорожденных, как 
неонатальный конъюнктивит, ретинобластома, 
врожденная глаукома и катаракта, многочисленные 
пороки развития глаза и его вспомогательных орга-
нов. И в этих направлениях в последние годы наблю-
дается ощутимый прогресс: внедряются новые мето-
ды диагностики и лечения, разрабатываются между-
народные протоколы и стратегии курации таких 
детей [1].

С и н д р о м  П и р с о н а / с и н д р о м  P i e r s o n 
(OMIM#609049) вследствие мутации гена LAMB2 
является орфанной болезнью (ORPHA 2670, распро-
страненность <1/1 000 000) c аутосомно-рецессив-
ным типом наследования, характеризуется сочетан-
ной патологией органа зрения, почек и центральной 
нервной системы (ЦНС) [2–8]. Синдром Pierson обу-
словлен мутацией гена LAMB2, картированного на 
хромосоме 3р21, кодирующего β2-ламинин [5]. 
В литературе описано менее 70 случаев синдрома 
Pierson у детей [7].

M. Pierson и соавт. (1963) впервые описали кли-
нический случай  – двух родных сестер, у которых 
наблюдался врожденный нефротический синдром с 
диффузным мезангиальным склерозом и аномалия-
ми органа зрения (микрокория, атрофия дилататора 
зрачка, патологические изменения роговицы, хру-
сталика и сетчатки). Поражение почек с быстрым 
развитием хронической почечной недостаточности 
привело к смерти в первые недели жизни [9]. Синдром 

вошел в педиатрическую литературу под названием 
синдром Pierson.

В отечественной и зарубежной литературе при 
описании данного синдрома используется следую-
щая терминология: миндром Пирсона, синдром 
Pierson, microcoria  – congenital nephrotic syndrome, 
microcoria – congenital nephrosis.

Как известно, ламинины являются гликопроте-
инами – основными составляющими базальных мем-
бран в организме человека. Ламинины оказывают 
влияние на дифференцировку и пролиферацию кле-
ток, прилегающих к базальной мембране. Эти глико-
протеины состоят из трех полипептидных цепей: α, 
β, γ. У млекопитающих выделяют пять α-цепей, четы-
ре β-цепи и три γ-цепи; каждую из 12 цепей кодирует 
свой определенный ген [10].

Ламинин β2 – основной компонент в гломеру-
лярной базальной мембране (ламинин-521, состоя-
щий из α5-, β2- и γ1-цепей). В 2001 г. N. Kobayashi и 
соавт. доказали, что ламинин-521 ускоряет формиро-
вание отростков подоцитов in vitro [11]. Кроме того, 
обнаружена экспрессия β2-ламинина в структурах 
глаза: в дилататоре зрачка, базальных мембранах рого-
вицы и сетчатки, а также капсуле хрусталика и внутри-
глазных мышцах [12, 13]. Особенное значение β2-ла-
минины играют в развитии сетчатки. R. Libby и соавт. 
(1999) у мышей с дефицитом β2-ламинина зафикси-
ровали укорочение внутренних и наружных сегмен-
тов фоторецепторов и нарушение синаптических 
связей в наружных слоях сетчатки между фоторецеп-
торами и биполярными клетками [14].

Клинические проявления синдрома Pierson
Патология органа зрения при синдроме Pierson 

у детей достаточно разнообразна. Характерно нали-
чие у них катаракты, заднего лентиконуса, гипопла-
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зии радужки, глаукомы, отслойки сетчатки и пр. 
Также часто наблюдается микрокория (диаметр зрач-
ка менее 2 мм) вследствие атрофии дилататора зрач-
ка [15]. Такое состояние во многом осложняет офталь-
мологический осмотр, затрудняя визуализацию вну-
триглазных структур, расположенных за плоскостью 
зрачка. 

Патология почек у детей с синдромом Рierson 
чаще проявляется протеинурией или врожденным 
нефротическим синдромом с диффузным мезанги-
альным склерозом, прогрессирующими в терминаль-
ную почечную недостаточность [2–4, 12]. 
Манифестация протеинурии или нефротического 
синдрома у детей отмечена в возрасте от 0 до 6 лет, 
прогрессирование в терминальную почечную недо-
статочность – от 0 до 21 года [2–4, 12].

Со стороны ЦНС наблюдаются задержка разви-
тия, мышечная гипотония, миастенический синдром, 
арефлексия. Характерные изменения глаз, почек и 
ЦНС у детей с синдромом Pierson, представлены 
в таблице.

Кроме перечисленных, в последние годы был 
выявлен ряд более редких аномалий, выявленных у 
пациентов с синдромом Pierson.

C. Beaufils и соавт. (2018) [16] сообщили о 15-лет-
ней девочке с синдромом Pierson, у которой в период 
полового созревания развилась тяжелая деформация 
костей (сколиоз, genuvarum и диффузные эпифизар-
ные аномалии). Было выявлено отсутствие экспрес-
сии β2-ламинина в костной ткани пациентки, в то 
время как в контрольном здоровом образце экспрес-
сия β2-ламинина присутствовала. Авторы предполо-

жили, что кости могут быть новыми мишенями при 
синдроме Pierson и что ламинин β2 может играть 
решающую роль в развитии и росте костей, посколь-
ку не было никаких других очевидных метаболиче-
ских или «почечных» объяснений тяжелого костно-
го фенотипа.

F. Kulali и соавт. (2020) опубликовали клиниче-
ское наблюдение пациента с новым вариантом гомо-
зиготной мутацией c.1890G>T, p.Q630H в 14-м экзоне 
гена LAMB2, у которого синдром Pierson протекал с 
атипичными фенотипическими признаками буллез-
ного эпидермолиза [17].

О кишечной аномалии (мальротации кишечни-
ка) у пациентов с синдромом Pierson, со сложной 
гетерозиготной мутацией в гене LAMB2 в экзоне 14 
(NM_002292.3:c.1648C > T:p.Arg550X) и экзоне 27 
(NM_002292.3:c.4519C > T p.Glu1507X), сообщили 
K. Nishiyama и соавт. (2020) [18].

Молекулярно-генетическое исследование  
при синдроме Pierson
Окончательный диагноз синдрома Pierson воз-

можно установить только по результатам молекуляр-
но-генетического исследования. Ввиду орфанности 
данного синдрома такое исследование удалось осу-
ществить лишь в начале XXI в. 

В 2005 г. M. Zenker и соавт. [19] обследовали 
оставшихся в живых родственников сестер, описан-
ных M. Pierson [9]. Молекулярно-генетическое иссле-
дование было проведено 79-летней матери и здоро-
вой сестре больных сибсов, сестре отца. К моменту 
проведения обследования отец пациентов умер в 

Таблица

Основные клинические проявления синдрома Pierson у детей

Table

The main clinical manifestations of Pierson syndrome in children

Глазные аномалии
Eye pathology

Патология почек
Kidney pathology

Патология ЦНС
Pathology of the central nervous system

Гипоплазия радужки
Iris hypoplasia

Почечная дисплазия
Renal dysplasia

Задержка развития
Developmental delay

Катаракта
Сataract

Врожденный нефротический синдром
Congenital nephrotic syndrome

Мышечная гипотония
Muscular hypotonia

Задний лентиконус
Posterior lenticonus

Протеинурия
Proteinuria

Миастенический синдром
Myasthenic syndrome

Глаукома
Glaucoma

Диффузный мезангиальный склероз (по данным 
биопсии)

Diffuse mesangial sclerosis (according to biopsy)

Арефлексия
Areflexia

Отслойка сетчатки
Retinald etachment

Прогрессирование в хроническую болезнь почек
Progression to chronic kidney disease

Микрокория
Microcoria
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возрасте 60 лет от рака желудка. Мать пациентов в 
раннем возрасте перенесла острый гломерулонеф-
рит, вероятно, связанный со стрептококковой инфек-
цией, от которого полностью выздоровела. Тетя опи-
санных ранее пациентов и их сестра не имели изме-
нений почек и органа зрения. У обследованных было 
выявлено 2 мутации с отцовской и материнской 
стороны соответственно. У матери пациентов (пред-
полагаемый облигатный носитель) обнаружена гете-
розиготная мутация гена LAMB2 c.2067CðG в 16-м 
экзоне, создающая стоп-кодон (Y689X). Тетя пациен-
тов по отцовской линии оказалась носителем другой 
гетерозиготной нонсенс-мутации гена LAMB2 
c.1122TðA в 9-м экзоне (C374X). Здоровая сестра 
пациентов не унаследовала мутацию по материнской 
линии. Авторы сделали вывод о косвенных доказа-
тельствах того, что описанные M. Pierson [9] сибсы 
были компаунд-гетерозиготными по двум нон-
сенс-мутациям, что привело к полному отсутствию 
β2-ламинина.

Также M. Zenker и соавт. (2004) сообщили о паци-
ентах, имевших гомозиготную миссенс-мутацию 
R246W гена LAMB2, у которых присутствовало зна-
чительное снижение, но не полное отсутствие экс-
прессии β2-ламинина в тканях почек [20]. 

Кроме того, миссенс-мутации в гене LAMB2, при-
водившие к менее тяжелым глазным и почечным 
изменениям, были описаны в 2006 г. K. Hasselbacher 
и соавт. [21]. V. Matejas и соавт. пришли к выводу, что 
усеченные мутации гена LAMB2 связаны с тяжелыми 
проявлениями синдрома Pierson, а неусеченные мута-
ции приводят к частичной экспрессии ламинина β2, 
вызывая менее тяжелый фенотип [22].

Офтальмологические проявления синдрома 
Pierson
Ввиду тяжелых жизнеугрожающих ренальных 

проявлений синдрома Pierson, описание офтальмо-
логической патологии было достаточно поверхност-
ным. Однако, учитывая высокую частоту и клиниче-
скую тяжесть патологии органа зрения при синдро-
ме Pierson, представлялось особенно важным под-
робно изучить особенности глазного фенотипа.

C. Bredrup и соавт. (2008) представили данные 
офтальмологических исследований 17 пациентов с 
синдромом генетически подтвержденной патологи-
ей β2-ламинина [15]. Согласно полученным исследо-
вателями данным, практически постоянным глазным 
проявлением синдрома Pierson являлась микрокория. 
Микрокория часто сопровождалась гипоплазией 
радужки. Примерно у половины пациентов наблю-
дались аномалии хрусталика  – катаракта, задний 
лентиконус, сферофакия и микрофакия. У несколь-
ких пациентов была обнаружена отслойка сетчатки, 
аплазия макулы, гипоплазия зрительного нерва. У 3 
пациентов имела место двусторонняя глаукома, еще 
у двоих имелось подозрение на глаукому. C. Bredrup 

и соавт. объясняли патогенез глаукомы у пациентов 
с синдромом Pierson смещением иридохрусталико-
вой диафрагмы кпереди на почве аномалий заднего 
сегмента глаза либо первичной аномалией угла 
передней камеры. Примечательно, что у одного из 17 
обследуемых синдром Pierson был заподозрен на 
основании микрокории, поскольку явные признаки 
ренальной патологии отсутствовали, а снижение 
функции почек было установлено при скрининговых 
тестах позднее.

M. Arima и соавт. (2017) опубликовали клиниче-
ское наблюдение ребенка с синдромом Pierson, в 
котором представили данные оптической когерент-
ной томографии, иммуногистохимического иссле-
дования и электронной микроскопии радужной обо-
лочки [23]. По данным оптической когерентной 
томографии у пациента с синдромом Pierson была 
выявлена дезорганизация слоев сетчатки, а также 
истончение сетчатки и сосудистой оболочки. При 
этом в хориоидее отмечалось уменьшение толщины 
стромы и увеличение диаметра хориоидальных сосу-
дов. Иммуногистохимия и электронная микроскопия 
обнаружили гипоплазию радужки и истончение или 
дефект базальных мембран.

Также M. Magliyah и соавт. (2021) сообщили о 
17-летней пациентке с неоваскулярной глаукомой, 
развившейся на фоне ишемии сетчатки [24]. 
Молекулярно-генетическое исследование выявило 
мутацию гена LAMB2 гомозиготный вариант 
с.4573+1G > A, что позволило диагностировать син-
дром Pierson. Этот случай характеризует новые осо-
бенности глазного фенотипа приданном синдроме.

Лечение детей с синдромом Pierson
Лечение детей с синдромом Pierson с врожден-

ным или инфантильным нефротическим синдромом 
направлено на коррекцию гипоальбуминемии, гипо-
волемии (введение капельно 20% раствора альбуми-
на, в конце мочегонных – фуросемида); обеспечение 
гиперкалорийной диетой (130 ккал/кг/день, дотация 
белка с пищей  – 3–4 г/кг/сут, витамина D). Детям 
проводится контроль гомеостатической функции 
почек, при прогрессировании в терминальную ста-
дию почечной недостаточности показана замести-
тельная почечная терапия перитонеальным диали-
зом [12]. Трансплантация почки увеличивает выжи-
ваемость детей с синдромом Pierson. В 2017 г. S. Guler 
и соавт [25] сообщили о проведенной двухлетнему 
мальчику с синдромом Pierson трансплантации 
почки. A. Sobieszczańska-Droździel и соавт. (2021) 
представили отчет о 5-летнем наблюдении девочки 
с тяжелым фенотипом (протеинурия, тубулопатия, 
тяжелая артериальная гипертензия, эритропоэ-
тин-резистентная анемия, генерализованная мышеч-
ная гипотония, микрокория, катаракта, нистагм), 
вызванным биаллельными функциональными нуле-
выми вариантами гена LAMB2 (c.[2890C > T]; [4537C > 
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T] (p.[R964*];[Q1513*]). Несмотря на тяжелое течение 
синдрома Pierson, в возрасте 4 лет ребенку успешно 
выполнена трансплантация почки [26].

Активно ведется поиск новых методов лечения 
синдрома Pierson. Meei-HuaLin и соавт. (2018) вводи-
ли ламинин-521 мышам с мутацией гена LAMB2 в 
ретроорбитальный синус. По результатам исследо-
вания выявлено быстрое и стабильное накопление 
ламинина-521 в гломерулярной базальной мембране 
всех клубочков, уменьшение повреждения подоцитов 
и замедление развития протеинурии у мышей с мута-
цией гена LAMB2[27].

При патологии органа зрения у пациентов с син-
дромом Pierson с учетом разнообразия клинических 
проявлений требуются различные терапевтические 
и хирургические методы, направленные на сохране-
ние и повышение зрительных функций.

Приводим клиническое наблюдение синдрома 
Pierson вследствие мутации в гене LAMB2.

Клиническое наблюдение
Пациент Н., мальчик, от второй беременности, 

протекавшей на фоне ОРВИ, хронического пиело-
нефрита, вторых срочных родов (масса тела при 
рождении 3175, длина 55 см). На 5-е сутки жизни 
переведен в отделение патологии новорожденных с 
жалобами на вялое сосание. Установлен диагноз: нео-
натальная инфекция неуточненной этиологии, 
инфекция мочевыводящих путей, нефропатия, не 
исключен вторичный нефротический синдром на 
фоне внутриутробной инфекции, умеренный син-
дром угнетения, гипотонический синдром, стигмы 
дизэмбриогенеза, открытое овальное окно (ООО), 
НК0.

В возрасте 1 месяца 18 дней был повторно госпи-
тализирован в отделение патологии новорожденных 
в связи с жалобами на вялое сосание, до отказа от еды, 
повышение температуры тела до фебрильных цифр. 
Обследовался и лечился в отделении в течение 
1 месяца с диагнозом: умеренный синдром угнете-
ния, гипотонический синдром, субэпендимальное 
кровоизлияние слева 1-й степени, дисметаболиче-
ская нефропатия (оксалатно-уратная нефропатия), 
вторичный пиелонефрит, ООО, нормохромная ане-
мия 2-й степени смешанного генеза, скорригирова-
на гемотрансфузией, отставание в росте и развитии. 
За время нахождения в стационаре поведено лечение: 
амикацин, виферон-1, пирацетам, кортексин, вита-
мин В6, цефотаксим, отмытые эритроциты А (II) Rh 
(отр.), виферон-1, витамин D3, эритропоэтин. 

Двусторонняя врожденная катаракта диагности-
рована у новорожденного на 10-е сутки жизни. Для 
хирургического лечения катаракты в возрасте 2 меся-
цев пациент поступил в плановом порядке в офталь-
мологическое отделение клиники. При осмотре: оба 
глаза (OU) – взгляд не фиксирует; зрачки диаметром 
1 мм, реакции на свет отсутствуют, медикаментозно 

расширяются до 4 мм; хрусталики диффузно мутные, 
рефлекс с глазного дна отсутствует, офтальмоскопия 
неосуществима. В офтальмологическом отделении 
запланировано и проведено хирургическое лечение: 
микроинвазивная экстракапсулярная экстракция 
катаракты с передней витрэктомией на обоих глазах. 
В послеоперационном периоде отмечены ригид-
ность зрачка и отсутствие реакции на мидриатики.

В офтальмологическом отделении у младенца 
были выявлены лейкоцитурия, эритроцитурия, бак-
териурия, протеинурия, не достигающая степени 
нефротического синдрома, нейтрофилез и повыше-
ние СОЭ в клиническом анализе крови, в связи с чем 
ребенок был консультирован нефрологом, диагно-
стирован пиелонефрит. С проведением антибакте-
риальной терапии цефтриаксоном достигнута нор-
мализация анализов мочи и крови. 

В возрасте 6 месяцев ребенку проведено ком-
плексное обследование в нефрологическом отделе-
нии клиники. По результатам ультразвукового иссле-
дования органов брюшной полости и почек, данным 
экскреторной урографии выявлена подковообразная 
почка.

При неврологическом обследовании пациенту 
установлен диагноз: синдром мышечной гипотонии, 
синдром пирамидной недостаточности с обеих сто-
рон, смешанная гидроцефалия, синдром внутриче-
репной гипертензии в субкомпенсации.

В возрасте 7 месяцев на плановом осмотре 
офтальмологом выявлена вторичная катаракта лево-
го глаза. Для проведения хирургического лечения 
ребенок вновь был госпитализирован в офтальмоло-
гическое отделение клиники. 

Status ophthalmicus: крупноразмашистый 
нистагм; кратковременно сосредотачивается на 
крупных предметах. Биомикроскопия левого глаза: 
зрачок 1 мм, медикаментозно расширяется до 2 мм. 
За радужкой видны остатки уплотненной задней 
капсулы хрусталика с «окном» менее 1 мм, смещен-
ным книзу. Рефлекс с глазного дна ослаблен. 
Офтальмоскопия не осуществима. Внутриглазное 
давление (ВГД) в пределах нормы. Биомикроскопия 
правого глаза: зрачок 1 мм, медикаментозно расши-
ряется до 4 мм. За радужкой видны остатки уплотнен-
ной задней капсулы с «окном» в центре диаметром 
3,5 мм. Рефлекс с глазного дна розовый. ВГД в преде-
лах нормы. В плановом порядке выполнено хирур-
гическое вмешательство – микроинвазивная дисци-
зия вторичной катаракты на левом глазу. Во время 
данной госпитализации ребенка взята кровь для 
молекулярно-генетического исследования.

Молекулярно-генетическое исследование, про-
веденное в лаборатории Genetics, идентифицирова-
ло мутацию типа миссенс гена LAMB2 
(chr3:g.49163473G>T) в экзоне 18, выявлен ранее не 
описанный вариант (rs143405268), приводящий к 
замене аминокислоты серин на аргинин в положе-
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нии 757 (P.Ser 757 Arg). В 8 месяцев ребенку установ-
лен клинико-генетический диагноз: Pierson синдром 
с аутосомно-рецессивным типом наследования 
вследствие мутации гена LAMB2, характеризующийся 
патологией глаз – врожденная катаракта, микроко-
рия, нистагм; почек – эктопированная подковообраз-
ная почка, пиелоэктазия, протеинурия, не достигаю-
щая степени нефротического синдрома, вторичный 
хронический пиелонефрит, функция почки сохран-
на; ЦНС – синдром мышечной гипотонии, синдром 
пирамидной недостаточности с обеих сторон, сме-
шанная гидроцефалия, синдром внутричерепной 
гипертензии в субкомпенсации.

При дальнейшем динамическом наблюдении у 
пациента возрасте 1 года 5 месяцев была обнаружена 
вторичная афакическая глаукома обоих глаз, которая 
была компенсирована местной гипотензивной тера-
пией β-адреноблокаторами. Несмотря на проведен-
ное хирургическое лечение катаракты, у ребенка 
сохранились признаки слабовидения  – нистагм, 
кратковременная зрительная фиксация на крупных 
объектах. У мальчика в возрасте 1,5 года нарушения 
функции почек не выявлено: скорость клубочковой 
фильтрации – 85 мл/мин/1,73 м³.

ОБСУЖДЕНИЕ

Мы представили особенности глазного феноти-
па у пробанда с орфанным синдромом Pierson, вслед-
ствие мутации гена LAMB2.

У пациента обнаружена миссенс-мутация гена 
LAMB2 (chr3:g.49163473G>T), ранее не описанный 
вариант (rs143405268) в экзоне 18. Почечный фено-
тип у пробанда с синдромом Pierson представлен 
врожденной аномалией – подковообразной почкой, 
протеинурией, не достигающей степени нефротиче-
ского синдрома, с сохранной почечной функцией, 
что отличается от классического описания [9]. E. Wühl 
и соавт. (2007) [28] описали пациентку с более легким 
течением почечной патологии, нормальным психо-
моторным развитием и сохраненным зрением, пред-
положили остаточную экспрессию β2-ламинина. 
Пациентка имела гетерозиготную мутацию IVS22 + 
2TC гена LAMB2, приводящую к аномальному сплай-
сингу. 

Глазной фенотип у пробанда характеризовался 
микрокорией, двусторонней катарактой, вторичной 
глаукомой. Корреляции генотип-фенотип при син-
дроме Pierson, обусловленном мутацией гена LAMB2, 
проведены C. Bredrup. По данным C. Bredrup, микро-
кория и катаракта являются наиболее частой пато-
логией органа зрения при синдроме Pierson. 
Прослеживается значительная вариабельность глаз-
ного клинического фенотипа по данным различных 
авторов [15].

Несмотря на проводимую терапию пробанда, 
долгосрочный прогноз по состоянию зрительных 

функций остается сомнительным. Пациент нуждает-
ся в дальнейшем динамическом офтальмологиче-
ском наблюдении для исключения патологии сетчат-
ки, контроля уровня внутриглазного давления, оцен-
ки состояния зрительного нерва. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

 С момента первого описания M. Pierson [9], 
известна гетерогенность клинического фенотипа и 
вариантов мутации гена LAMB2 у детей. Нами описа-
но клиническое наблюдение ребенка с синдромом 
Pierson, у которого выявлена миссенс-мутация гена 
LAMB2, ранее не описанный вариант (rs143405268) 
в экзоне 18. Заболевание проявилось сочетанной 
патологией органа зрения, почек и ЦНС. Глазной 
фенотип у пробанда представлен микрокорией, диф-
фузной врожденной катарактой, вторичной глауко-
мой (на фоне послеоперационной афакии). 
Выявлены особенности почечного фенотипа у про-
банда  – подковообразная почка, протеинурия, не 
достигающая степени нефротического синдрома, с 
сохранной функцией почек. Особенностью данного 
случая у ребенка синдромом Pierson является отсут-
ствие нефротического синдрома в сочетании с клас-
сическим глазным фенотипом при идентифициро-
ванном ранее не описанном варианте мутации гена 
LAMB2.
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