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Возрастная макулярная дегенерация (ВМД) — одна из основных причин потери зрения у 

людей старше 50 лет. К 2040 году число случаев ВМД может достичь 288 млн, и будет расти 

из-за повышения продолжительности жизни. Наследственность определяет более 50% риска 

развития ВМД, что делает поиск генетических маркеров перспективным направлением для 

создания таргетной терапии. Полиморфизм rs4844620 гена CD46, регулирующий систему 

комплемента, рассматривается как потенциальный маркер риска развития ранней стадии 

ВМД. Цель исследования — изучение ассоциации полиморфизма rs4844620 гена CD 46 с 

риском развития ВМД. 

Исследование проведено по рекомендациям STROBE и STREGA на базе ММНКЦ им. С.П. 

Боткина и ФГБНУ “НИИОПП”. Включено 134 пациента с ВМД (диагноз по международным 

и российским критериям) и 95 человек без офтальмопатологии, аутоиммунных и 

онкозаболеваний. Из группы ВМД были исключены пациенты с сопутствующими острыми и 

хроническими глазными, аутоиммунными и онкологическими заболеваниями. 

Генотипирование образцов проводилось с помощью разработанной TaqMan-ПЦР системы. 

Статистическая обработка проводилась с использованием метода хи-квадрат. 

После генотипирования в контрольной группе распределение аллелей (G=78,95%; 

A=21,05%) соответствовало таковому в европейской популяции с различием <1%. В группе с 

ВМД наблюдались значимые изменения распределения аллелей. При ранней форме и 

сочетании ранней/поздней форм в разных глазах - частота аллеля A достигала 28,57%, при 

ранней форме с любой другой на втором глазу - 27,42%, во всех группах при промежуточной 

стадии - менее 20%. Стат. анализ (p>0.05) не выявил значимой связи аллеля A с ранней 

стадией ВМД, что может объясняться малой выборкой. 

Полученные данные указывают на возможную роль rs4844620 в патогенезе ранней стадии 

ВМД через дисрегуляцию комплемента, приводящую к повреждению сетчатки. Для 

подтверждения результатов необходимы дальнейшие исследования с расширенной 

выборкой. 
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Age-related macular degeneration (AMD) is one of the main causes of visual loss in the group of 

people over 50 years. By 2040, the number of AMD cases may reach 288 million people, and will 

increase because of increasing life expectancy. Over 50% of AMD's risk development is determined 

by heredity, and that’s why the search for genetic markers is a promising direction for development 

of target therapy. The rs4844620 SNP of CD46 gene, which regulates the complement system, is 

considered as a potential risk marker for early-stage AMD. The aim of the study is a research of 

rs4844620 SNP of CD46 gene association with the risk of AMD development. 

The study was conducted according to the recommendations of STROBE and STREGA on the basis 

of the Botkin Moscow State Medical University and the Institute of General Pathology and 

Pathophysiology. 134 patients with AMD (diagnosis according to international and Russian criteria) 

and 95 people without ophthalmopathology, autoimmune and oncological diseases were included. 

Patients with concomitant acute and chronic ocular, autoimmune, and oncological diseases were 

excluded from the AMD group. The samples were genotyped using the developed TaqMan-PCR 

system. Statistical processing was carried out using the chi-square method. 

After genotyping the control group, allele distribution (G = 78,95%; A = 21,05%) corresponded 

with such in the European population with <1% difference. The AMD case group had significant 

changes of alleles distribution. In a group with an early form and a combination of early/late forms 

in different eyes, the frequency of the A allele reached 28,57%; with an early form and any other in 

the second eye - 27,42%; in all groups with an intermediate stage - less than 20%. Statistical 

analysis (p>0.05) didn’t reveal a significant association of the A allele with the early stage of AMD, 

which may be explained by the small number of patients in the case group. 

The data obtained indicate a possible role of rs4844620 in the pathogenesis of early-stage AMD 

through complement dysregulation leading to retinal damage. Further studies with an expanded case 

group are needed to confirm the results. 
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