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В связи с редкой встречаемостью генетического синдрома Саула — Вильсона описанные случаи глазных проявлений синдрома 
у детей крайне скудны и представляют большой клинический интерес. Цель работы — представить описание глазных проявле-
ний синдрома Саула — Вильсона. Материал и методы. Комплексное офтальмологическое обследование проведено двум детям 
с верифицированным диагнозом «синдром Саула — Вильсона», наблюдаемым с 3 и 4 лет (срок наблюдения — 6 мес — 2,5 года). 
Результаты. У детей, наряду с характерными фенотипическими проявлениями (косолапостью, очень низким ростом, короткими 
пальцами рук и ног, гипермобильностью суставов и др.), выявлено поражение зрительной системы, связанное с особенностями 
лицевого скелета (экзофтальм, косоглазие) и клинико-функциональными нарушениями глаз: гиперметропия слабой степени, 
гиперметропический астигматизм, частичная осложненная катаракта. У одного ребенка диагностированы изменения в струк-
туре и функции сетчатки, свидетельствующие о дистрофическом процессе. Диагноз генетически верифицирован. Заключение. 
С учетом редкости данного заболевания, полиорганности поражения, неясного прогноза необходим междисциплинарный подход 
к ведению таких пациентов, постоянное динамическое наблюдение и своевременная коррекция выявляемых нарушений.
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The genetic Saul — Wilson syndrome is so rare that the very few descriptions of its ocular manifestations available are of high clinical 
interest. Purpose. To offer a description of the ocular manifestations of the Saul — Wilson syndrome. Material and methods. Two children with 
a verified diagnosis of Saul — Wilson syndrome, observed from the age of 3 and 4 (the follow-up period was 6 months to 2.5 years), were subjected 
to a comprehensive ophthalmological examination. Results. The children, along with characteristic phenotypic manifestations (clubfoot, very 
short stature, short fingers and toes, hypermobile joints) were found to have a disordered visual system, associated with the particularities of 
the facial skeleton (exophthalmos or strabismus) and clinical and functional eye disorders: mild hypermetropia, hypermetropic astigmatism, 
partial complicated cataract. One child was diagnosed with changes in the structure and function of the retina, which indicates a dystrophic 
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Cиндром Саула — Вильсона (микроцефальная остео-

диспластическая дисплазия) — очень редкий генетический 

вариант скелетных дисплазий. В соответствии с современ-

ной классификацией отнесен к группе дисплазий тонких 

костей. В настоящее время в мире описано 16 больных из 

разных стран. Первоначально данная патология описана в 

1982 г. у ребенка с выпуклыми родничками, левой косола-

постью, очень низким ростом, синими склерами, двусторон-

ней катарактой, короткими пальцами рук и частым средним 

отитом с потерей слуха.  

Данное заболевание обусловлено нуклеотидной за-

меной гуанина на цитозин или аденин в 1546-м положении 

в гене COG4, приводящей к замене глицина на аргенин в 

516-м положении (Gly516Arg) белковой молекулы [1–3]. До-

казанная мутация, которая у всех пациентов была de novo, из-

меняет функционирование аппарата Гольджи.

Многие пациенты имеют поражение зрительной сис-

темы, связанное как с особенностями лицевого скелета 

(экзофтальм, косоглазие), так и поражением самих глазных 

структур (хрусталик, сетчатка). В связи с редкой встречае-

мостью данной нозологии описанные случаи глазных про-

явлений синдрома у детей крайне скудны и представляют 

большой клинический интерес.

Синдром Саула — Вильсона характеризуется выражен-

ным нарушением роста (нанизм), типичными дисморфи-

ческими чертами строения лица, короткими дистальными 

фалангами пальцев рук и ног, косолапостью и другими ано-

малиями. Со стороны органа зрения отмечаются экзофтальм 

в связи с узкой орбитой, катаракта, палочко-колбочковая 

дистрофия и др. [4–6].

Представляем описание двух клинических случаев глаз-

ных проявлений и клинико-генетической характеристики 

двух детей с синдромом Саула — Вильсона, наблюдающих-

ся в НМИЦ глазных болезней им. Гельмгольца (далее — 

Центр), Москва, и в АО «Поликлинический комплекс», 

Санкт-Петербург.

Наблюдение 1. Пациентка Г., 2014 г. р. Родители впер-

вые обратились на прием в Центр с ребенком в возрасте 4 лет 

с жалобами на снижение зрения и подозрением на макуло-

дистрофию. Данные анамнеза и общесоматического обсле-

дования: девочка родилась на 37-й неделе гестационного 

возраста с массой тела 2000 г, 45 см (-2,2 SD), окружность 

головы — 27 см (-5,6 SD), большим размером родничка (за-

крылся к возрасту 3 лет), голубыми склерами. По данным 

нейросонографии установлена дисплазия мозолистого тела. 

С рождения заподозрено системное заболевание скелета. До 

года лечили косолапость по Понсети (ахиллотомия, гипсо-

вание). Ходит с 1 года 3 мес, говорит с 1,5 года. Наблюдается 

педиатром в связи с доброкачественной нейтропенией дет-

ского возраста и изолированным повышением АСТ с 2 мес 

жизни. На магнитно-резонансной томографии (МРТ) голов-

ного мозга  в 4 года выявлены признаки внутренней гидро-

цефалии. На рентгенограммах — гипоплазия зубовидного 

отростка С1, выраженная деформация тел позвонков, мета-

эпифизы бедренных костей, тонкие диафизы, неровные 

утолщенные метафизы, остеопороз, укороченные широкие 

пястные кости и фаланги. 

Диагноз «синдром Саула — Вильсона» постав-

лен по результатам секвенирования генома: выяв-

лена патогенная мутация в экзоне 12-го гена COG4 

(chr16:70630270C>T,c.1546G> A), приводящая к миссенс-

замене (p.Gly516Arg, NM_015386.2) в гетерозиготном сос-

тоянии. Диагноз подтвержден при проведении прямого 

автоматического секвенирования по Сенгеру у пробанда, 

установлено происхождение мутации de novo (у родителей 

мутации не обнаружено).

Результаты офтальмологического обследования ре-

бенка в 4 года: острота зрения OD = 0,7; OS = 0,7, не кор-

ригировалась; косоглазие сходящееся, альтернирующее 

+5…+7 градусов, подвижность сохранена. Рефракция (на 

фоне циклоплегии): OD sph +1,5 дптр; OS sph +1,5 дптр. 

Оба глаза: передний отрезок не изменен, среды прозрачные. 

Глазное дно: диск зрительного нерва (ДЗН) несколько про-

минирует, неровные границы, вены полнокровны, извиты, 

макулярный рефлекс сглажен, на средней периферии сетчат-

ки выявлено перераспределение пигмента, участки хорио-

капиллярной атрофии. 

По данным ультразвукового исследования (УЗИ) обо-

их глаз: стекловидное тело акустически прозрачно, оболоч-

ки прилежат. Проминенция зрительного нерва OD — 1,4 мм; 

OS — 1,3 мм (рис. 1). Результаты регистрации зрительных вы-

званных потенциалов: оба глаза — амплитуда и латентность 

основного компонента Р100 — в пределах нормы, конфигу-

рация не изменена. 

Оптическая когерентная томография (ОКТ): толщи-

на сетчатки в фовеа несколько увеличена (OD — 298 мкм и 

process. The diagnosis was genetically verified. Conclusion. Given the rarity of the disease, multiple organ involvement, an uncertain prognosis, 
an interdisciplinary approach to the management of such patients, constant dynamic monitoring and timely correction of detected disorders 
is necessary.
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Рис. 1. В-сканирование: оба глаза — проминенция ДЗН
Fig. 1. B-scan: prominence of the optic nerve disc in both eyes
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OS — 296 мкм); в макуле кистовидный отек, преимуществен-

но во внутреннем ядерном слое, друзы ДЗН (рис. 2, 3). На-

значена очковая коррекция для работы вблизи, аппаратное 

и плеоптическое лечение. Ребенок наблюдался 2 раза в год, 

корректировалось назначение очков, проводились курсы ап-

паратного лечения.

В возрасте 5 лет проведена электроретинография (ЭРГ). 

Выявлено значительное снижение амплитуды а- и b-волн об-

щей ЭРГ (характер ЭРГ резко субнормальный), ритмическая 

ЭРГ на обоих глазах — субнормальная. Полученные данные 

свидетельствуют о признаках угнетения функции сетчатки, 

преимущественно ее периферии.  

В 6 лет фенотипически: рост ребенка — 86 см, вес — 

10 500 г, окружность головы — 49,5 см. Голова псевдо-

гидроцефальной формы, выпуклый лоб, ложный экзофтальм, 

голубоватые склеры. Высокая узкая спинка носа, широкая 

колумелла, узкий подбородок, мелкие зубы, брадидактилия, 

гипермобильность суставов кистей, широкие уплощенные 

стопы, поясничный лордоз (рис. 4).  

Данные офтальмологического обследования: острота 

зрения OD и OS поднялась до 1,0 без коррекции; сохраняется 

сходящееся альтернирующее косоглазие с углом +3…+5 гра-

дусов. Характер зрения: с 5 м — одновременное, с 2,5 м — 

бинокулярное. Рефракция на фоне циклоплегии: OD сфера 

+4,5 дптр; OS сфера +3,25 дптр. Очковая коррекция: OD 

сфера +3,0 дптр; OS +2,5 дптр (см. рис. 2). Отмечена значи-

тельная положительная динамика показателей ЭРГ: характер 

общей ЭРГ — умеренно субнормальная, ритми ческая ЭРГ — 

в норме. На ОКТ сохраняются гипорефлективные полости 

во внутренних слоях нейроэпителия в макуле, но без отри-

цательной динамики. 

Необходимо отметить, что при данном обследовании 

(6 лет) впервые обнаружены пылевидные, очень мелкие, 

диффузные включения в хрусталике. 

Наблюдение 2. Пациентка С., 2017 г. р. Родители впер-

вые обратились на прием с девочкой 3 лет с подозрением 

на дистрофию сетчатки (мать отмечает, что в темноте гла-

за светятся, как у кошки). Данные анамнеза и общесомати-

ческого обследования: родилась в срок с массой тела 2550 г, 

длина — 47 см, окружность головы — 33 см, груди — 32 см, 

большим размером родничка (3,5  3,5 см). Находилась на 

зондовом кормлении до 2 мес. По данным нейросоногра-

фии — дисплазия мозолистого тела. С рождения заподо-

зрено системное заболевание скелета. Проводили лечение 

врожденной косолапости по Понсети (ахиллотомия в 3 мес, 

гипсование). Ходит с 2,5 года. Говорит с 2 лет простые сло-

ва. По данным сурдолога, двусторонняя кондуктивная туго-

ухость. Наблюдается гематологом в связи с нейтропенией с 

рождения. С рождения также отмечается изолированное по-

вышение АЛТ и АСТ.  

В 3,5 года фенотипически: рост ребенка — 74 см, вес — 

11 200 г, окружность головы — 48,0 см, большой родничок — 

1  1 см. Голова псевдогидроцефальной формы, выпуклый 

лоб, ложный экзофтальм, голубоватые склеры, высокая узкая 

спинка носа, широкая колумелла, узкий подбородок. Бра-

Рис. 2. Данные ОКТ: гипорефлективные полости (кисты) во внут-
ренних слоях нейроэпителия
Fig. 2. Optical coherence tomography: hyporeflective cavities (cysts) 
in the inner layers of neuroepithelium

Рис. 3. Данные ОКТ: друзы ДЗН
Fig. 3. Optical coherence tomography: drusen of the optic nerve head

Рис. 4. Внешний вид пациентки
Fig. 4. External view of the patient



Глазные проявления синдрома Саула — Вильсона у детей 129Ðîññèéñêèé îôòàëüìîëîãè÷åñêèé æóðíàë. 2022; 15(4): 126-30

хидактилия, укорочение дистальных фаланг пальцев кистей 

и стоп, маленькие ногтевые пластинки, гипермобильность 

суставов кистей, широкие уплощенные стопы. Наблюдает-

ся в НМИЦ ортопедии им. Турнера по поводу синдрома Са-

ула — Вильсона.

Диагноз «синдром Саула — Вильсона» установ-

лен по результатам секвенирования генома: выяв-

лена патогенная мутация в экзоне 12-го гена COG4 

(chr16:70530270C>T,c.1546G>A), приводящая к миссенс-

замене (p.Gly516Arg, NM_015386.2) в гетерозиготном со-

стоянии. Тип наследования аутосомно-доминантный. 

Рекомендована валидизация выявленной мутации в гене 

COG4 методом прямого секвенирования по Сенгеру ребен-

ку с обследованием родителей.

Результаты офтальмологического обследования ре-

бенка в 3 года: острота зрения не определена (не отве-

чает); девиация — 0 градусов, подвижность сохранена. 

Рефракция (на фоне циклоплегии): сложный гиперметро-

пический астигматизм, OD sph +1,75D cyl +1,25D ax 85; 

OS sph +3,75D cyl +2,0D ax 84. Передний отрезок не изме-

нен. На OD при биомикроскопии выявлено помутнение зад-

ней капсулы хрусталика. Глазное дно: ДЗН розовый, контуры 

четкие, макулярный рефлекс четкий, перипапиллярная атро-

фия хориоидеи, на средней периферии сетчатки перерас-

пределение пигмента, участки хориокапиллярной атрофии. 

Диагноз: «сложный гиперметропический астигматизм обоих 

глаз, осложненная катаракта OD». Назначена очковая кор-

рекция для постоянного ношения, плеоптическое лечение. 

В возрасте 3 лет 4 мес проведено ЭФИ (pattern): данные 

характерны для нормального проведения светового стимула 

на правом и левом глазу, нормального проведения по кана-

лам предметного зрения, лучше справа.  

Результаты офтальмологического обследования ре-

бенка в 3 года 6 мес: oстрота зрения OD с коррекцией 

cyl +1,0 D ax 90 не менее 0,3; OS с коррекцией sph +1,0 D с 

cyl +1,5 D ax 90 не менее 0,2; бинокулярно 0,4 (картинки по 

таблице Орловой показывает жестами). Рефракция (на фоне 

циклоплегии): сложный гиперметропический астигматизм 

OD sph +1,75D cyl +1,25D ax 85; OS sph +3,75D cyl +2,0D ax 

84. Передний отрезок не изменен, девиация — 0 градусов. 

На OD при биомикроскопии диффузное помутнение зад-

ней капсулы хрусталика, более интенсивное в центре. Глаз-

ное дно: ДЗН розовый, контуры четкие, макулярный рефлекс 

четкий, перипапиллярная атрофия хориоидеи, вдоль аркад 

в бескрасном свете атрофия хориоидеи, на средней перифе-

рии сетчатки перераспределение пигмента. 

ОКТ: профиль фовеолы сохранен с толщиной сетчат-

ки на правом глазу 226 мкм, на левом — 254 мкм, структур-

ной патологии не выявлено.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Cиндром Саула — Вильсона — очень редкое, генети-

ческое, полиорганное заболевание. У наблюдаемых нами па-

циентов диагноз установлен на основании фенотипи ческих 

признаков и по результатам генетических исследований. На-

ряду с проблемами опорно-двигательного аппарата, при син-

дроме Саула — Вильсона особое внимание следует уделять 

и состоянию органа зрения. Офтальмологические пробле-

мы, кроме рефракционных (гиперметропия, гиперметропи-

ческий астигматизм), заключаются в развитии помутнений 

хрусталика (частичной осложненной катаракты), имеющих 

полиморфную картину, а также дистрофии (дегенерации) 

сетчатки в виде нарушения структуры и функций нейро-

эпителия, выявленных у одной пациентки более старшего 

возраста (6 лет), что согласуется с данными литературы [6]. 

С учетом редкости данного заболевания, поли органности 

поражения, неясного прогноза необходим междисципли-

нарный подход к ведению пациентов, постоянное динами-

ческое наблюдение и своевременная коррекция выявляемых 

нарушений.
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