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ОМИКСНЫЕ ТЕХНОЛОГИИ В ОФТАЛЬМОЛОГИИ
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Современная офтальмология активно развивается, благодаря внедрению инновационных методов диагностики и лечения. Традиционные 
подходы часто не позволяют полностью раскрыть механизмы развития заболеваний из-за сложного взаимодействия генетических и сре-
довых факторов. Омиксные технологии, включая геномику, протеомику и метаболомику, обеспечивают комплексный анализ данных, что 
способствует углублённому пониманию патогенеза и разработке персонализированных стратегий лечения. Высокопроизводительные ме-
тоды секвенирования позволили выявить генетические предрасположенности к таким заболеваниям, как глаукома, возрастная макулярная 
дегенерация и миопия, что улучшает раннюю диагностику и таргетную терапию.
Особенности глаза, такие как иммунная привилегированность и связь с центральной нервной системой, делают его уникальной моделью 
для изучения патологий и нейродегенеративных заболеваний. Омиксные технологии также применяются для анализа слёзной жидкости, 
выявляя биомаркёры синдрома сухого глаза, диабетической ретинопатии и воспалительных заболеваний. Развитие биоинформатики и ма-
шинного обучения ускоряет обработку данных, прогнозирование заболеваний и поиск новых терапевтических мишеней.
Обзор основан на систематическом поиске литературы за период с 2010 по 2025 годы в базах данных PubMed, Science Direct, eLibrary, по 
ключевым словам, «омиксные технологии», «офтальмология», «геномика», «протеомика», «метаболомика». Отобраны рецензируемые ста-
тьи, посвящённые применению омиксных технологий для исследования глазных заболеваний, таких как глаукома, возрастная макулярная 
дегенерация, диабетическая ретинопатия, синдром сухого глаза и миопия. Были исключены статьи, в которых использовались данные, уста-
ревшие по своему содержанию или с недостаточной детализацией методов. В статье рассмотрены достижения и перспективы омиксных 
технологий в офтальмологии, их роль в диагностике и лечении, а также вызовы и направления будущих исследований.
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Modern ophthalmology is developing rapidly owing to the introduction of innovative diagnostic and therapeutic approaches. Traditional methods often fail 
to fully elucidate the mechanisms underlying disease development because of the complex interplay between genetic and environmental factors. Omics 
technologies, including genomics, proteomics, and metabolomics, enable comprehensive data analysis, thereby contributing to a deeper understanding of 
pathogenesis and the development of personalized treatment strategies. High-throughput sequencing methods have made it possible to identify genetic 
predispositions to diseases such as glaucoma, age-related macular degeneration, and myopia, improving early diagnosis and targeted therapy.
The eye's unique characteristics, including its immune-privileged status and close relationship with the central nervous system, make it a valuable model 
for studying ocular disorders and neurodegenerative diseases. Omics technologies also analyze tear fluid, enabling the identification of biomarkers for 
dry eye disease, diabetic retinopathy, and inflammatory disorders. Advances in bioinformatics and machine learning accelerate data processing, disease 
prediction, and the identification of novel therapeutic targets.
This review is based on a systematic literature search covering the period from 2010 to 2025 in PubMed, ScienceDirect, and eLibrary databases using the 
keywords “omics technologies”, “ophthalmology”, “genomics”, “proteomics”, and “metabolomics”. Peer-reviewed articles addressing the application of 
omics technologies to the investigation of ocular diseases, including glaucoma, age-related macular degeneration, diabetic retinopathy, dry eye disease, 
and myopia, were selected. Articles containing outdated data or providing insufficient methodological detail were excluded. This review discusses the 
current achievements and prospects of omics technologies in ophthalmology, their role in diagnosis and treatment, and existing challenges and directions 
for future research.
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Введение
Современная офтальмология переживает стремительное 

развитие, благодаря внедрению инновационных методов диа-
гностики и лечения. Традиционные подходы к изучению офталь-
мологических заболеваний часто не позволяют получить полное 
представление о механизмах их развития из-за сложного взаи-
модействия генетических и средовых факторов. В связи с этим, 
особую значимость приобретают омиксные технологии, обе-
спечивающие комплексный анализ генетических, протеомных 
и метаболомных данных [1, 2]. Эти методы позволяют не только 
глубже понять патогенез заболеваний глаз, но и разрабатывать 
персонализированные стратегии диагностики и лечения.

Одним из важнейших достижений последних десятиле-
тий стало развитие высокопроизводительных методов секве-
нирования, которые позволили существенно расширить знания 
о генетических предрасположенностях к офтальмологическим 
патологиям. Например, генетический анализ помогает выявить 
наследственные факторы риска глаукомы, возрастной макуляр-
ной дегенерации (ВМД) и миопии, что значительно повышает 
эффективность ранней диагностики [3, 4]. Кроме того, изучение 
молекулярных механизмов заболеваний способствует разработке 
целевых терапевтических стратегий, включая генную терапию и 
персонализированную фармакогеномику [5, 6].

Глаз обладает особыми биологическими характеристиками, 
которые делают его удобной моделью для изучения патологиче-
ских процессов. Одной из таких уникальных особенностей явля-
ется иммунная привилегированность – феномен, при котором 
иммунный ответ на трансплантированные клетки и ткани ока-
зывается ослабленным, что значительно снижает вероятность их 
отторжения [7]. Это свойство открывает новые перспективы для 
регенеративной медицины, включая использование стволовых 
клеток в терапии заболеваний глаз. Кроме того, тесная связь гла-
за с центральной нервной системой делает его ценным объектом 
для изучения нейродегенеративных заболеваний, таких как бо-
лезнь Альцгеймера и болезнь Паркинсона, ранние проявления 
которых можно выявить на офтальмологическом осмотре [8, 9].

Одним из перспективных направлений молекулярной оф-
тальмологии является изучение слёзной жидкости, которая со-
держит широкий спектр белков, липидов и метаболитов, отра-
жающих состояние глазных тканей. Омиксные технологии, такие 
как протеомика, липидомика и метаболомика, позволяют ана-
лизировать состав слезы и выявлять биомаркёры, связанные с 
различными патологиями, включая синдром сухого глаза (ССГ), 
диабетическую ретинопатию (ДР) и воспалительные заболевания 
глаз [10, 11].

Развитие биоинформатики и вычислительных методов об-
работки больших данных стало важным фактором прогресса в 
офтальмологических исследованиях. Создание специализиро-
ванных баз данных и алгоритмов машинного обучения позволяет 
эффективно анализировать омиксные данные, прогнозировать 
развитие заболеваний и разрабатывать новые терапевтические 
подходы [12, 13] и ускоряет поиск новых лекарственных мишеней 
[14].

В данной статье рассматриваются основные достижения и 
перспективы применения омиксных технологий в офтальмоло-
гии, их влияние на диагностику и лечение глазных заболеваний, 
а также существующие вызовы и направления дальнейших ис-
следований в этой области. Обзор литературы был выполнен на 
основе систематического поиска публикаций за период с 2010 по 
2025 годы в базах данных PubMed, Science Direct и eLibrary. В ка-

Introduction
Modern ophthalmology is rapidly evolving with the intro-

duction of innovative diagnostic and therapeutic methods. Tra-
ditional approaches to studying ophthalmic diseases often fail 
to fully explain the mechanisms underlying their development 
because of the complex interplay between genetic and environ-
mental factors. In this context, omics technologies have become 
particularly important because they enable comprehensive anal-
ysis of genetic, proteomic, and metabolomic data [1, 2]. These 
methods not only provide deeper insight into the pathogenesis 
of ocular diseases but also contribute to the development of per-
sonalized diagnostic and therapeutic strategies.

One of the most important advances of recent decades has 
been the development of high-throughput sequencing methods, 
which have substantially expanded our knowledge of genetic pre-
disposition to ophthalmic disorders. For example, genetic analysis 
helps identify hereditary risk factors for glaucoma, age-related 
macular degeneration (AMD), and myopia, thereby improving the 
effectiveness of early diagnosis [3, 4]. In addition, investigation of 
the molecular mechanisms of disease contributes to the develop-
ment of targeted therapeutic strategies, including gene therapy 
and personalized pharmacogenomics [5, 6].

The eye possesses several distinctive biological character-
istics that make it a convenient model for studying pathological 
processes. One such unique feature is immune privilege, a phe-
nomenon in which the immune response to transplanted cells 
and tissues is attenuated, thereby significantly reducing the like-
lihood of rejection [7]. This property opens new prospects for 
regenerative medicine, including using stem cells to treat ocular 
diseases. Furthermore, the close relationship between the eye 
and the central nervous system makes it a valuable model for 
studying neurodegenerative disorders such as Alzheimer’s dis-
ease and Parkinson’s disease, whose early manifestations may be 
detected during ophthalmic examination [8, 9].

One promising area of molecular ophthalmology is the 
study of tear fluid, which contains a wide range of proteins, lipids, 
and metabolites reflecting the condition of ocular tissues. Omics 
technologies such as proteomics, lipidomics, and metabolomics 
enable analysis of tear composition and the identification of bio-
markers associated with various pathological conditions, includ-
ing dry eye disease (DED), diabetic retinopathy (DR), and inflam-
matory eye diseases [10, 11].

The development of bioinformatics and computational 
methods for big data analysis has become an important driver of 
progress in ophthalmic research. Specialized databases and ma-
chine-learning algorithms enable efficient analysis of omics data, 
prediction of disease development, and the design of novel ther-
apeutic approaches [12, 13], while also accelerating the identifi-
cation of new drug targets [14].

This article reviews the major achievements and prospects 
of omics technologies in ophthalmology, their impact on the di-
agnosis and treatment of ocular diseases, and the current chal-
lenges and future research directions in this field. The literature 
review was based on a systematic search of publications from 
2010 to 2025 in PubMed, ScienceDirect, and eLibrary. The key-
words used were “omics technologies”, “ophthalmology”, “ge-
nomics”, “proteomics”, and “metabolomics”. Peer-reviewed arti-
cles addressing the application of omics technologies to the study 
of ocular diseases such as glaucoma, AMD, DR, DED, and myopia 
were selected. Articles containing outdated data or insufficiently 
detailed methodology were excluded.
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Omics technologies in medicine
omics technologies enable comprehensive analysis of bi-

ological processes at different levels of organization of living 
systems. These approaches allow investigation of the molecu-
lar mechanisms underlying various pathological processes and 
the development of personalized diagnostic and therapeutic 
strategies. The major areas of omics research include genomics, 
transcriptomics, proteomics, and metabolomics, each of which 
contributes substantially to understanding the regulatory and 
functional characteristics of living systems.

Genomics focuses on the complete genetic information of 
an organism, including DNA variations that may indicate a pre-
disposition to particular diseases. Modern sequencing methods, 
such as next-generation sequencing (NGS), enable highly accurate 
identification of mutations associated with cancer risk, autoim-
mune and cardiovascular diseases, and monogenic disorders [15]. 
Whole-genome and whole-exome sequencing play a particularly 
important role and have significantly improved the diagnosis of 
rare inherited disorders such as Marfan syndrome, cystic fibrosis, 
and familial hypercholesterolemia, allowing not only diagnosis 
confirmation but also assessment of complication risk.

Another important area of genomics is pharmacogenom-
ics, which investigates how genetic factors influence medication 
efficacy and safety and thereby facilitates personalized therapy 
selection [16]. For example, analyzing mutations in the CYP2C19 
and CYP2D6 genes makes it possible to adjust dosages of antide-
pressants and anticoagulants, improving treatment efficacy and 
reducing the risk of adverse effects [17, 18]. Pharmacogenetic 
analysis also helps predict the effectiveness of targeted therapy 
in cancer. Examples include imatinib in chronic myeloid leukemia 
[19] and erlotinib in non-small cell lung cancer [20]. In addition, 
viral genomics is used to monitor viral mutations, which is par-
ticularly important during pandemics and in developing new vac-
cines [21, 22].

Transcriptomics is focused on the study of gene expression. 
Researchers analyze RNA profiles to assess differences in tran-
scriptional activity between healthy and affected tissues. This 
enables researchers to identify disease-related molecular mech-
anisms and potential therapeutic targets. Modern technologies 
such as single-cell RNA sequencing (scRNA-seq) provide valuable 
information on cellular heterogeneity, which is particularly im-
portant in studies of tumor biology and drug resistance [23]. For 
example, transcriptomic analysis of breast tumors allows their 
molecular classification, which plays an important role in select-
ing the most effective therapy [24]. Transcriptomic findings may 
also be applied in preclinical studies of novel medications and 
dietary interventions for overweight using in vivo models. In ad-
dition, they may help identify clinical predictors and markers of 
metabolic disorders in patients receiving personalized therapy 
[25].

Proteomics investigates the protein composition of a cell or 
organism, including protein structure, function, and post-trans-
lational modifications. Changes in protein profiles may indicate 
various pathological processes. For example, proteomic analy-
sis of blood plasma from patients with Alzheimer’s disease has 
identified proteins whose concentrations change during the early 
stages of the disease [26]. In oncology, identifying protein bio-
markers such as prostate-specific antigen (PSA) in prostate cancer 
[27] and CA-125 in ovarian cancer [28] improves diagnostic accu-
racy and clinical prognosis. Advances in mass spectrometry and 

честве ключевых слов использовались «омиксные технологии», 
«офтальмология», «геномика», «протеомика» и «метаболомика». 
В результате были отобраны рецензируемые статьи, посвящён-
ные применению омиксных технологий для изучения заболе-
ваний глаз, таких как глаукома, ВМД, ДР, ССГ и миопия. Статьи, 
содержащие устаревшие данные или недостаточно детализиро-
ванные методы, были исключены.

Омиксные технологии в медицине
Омиксные технологии позволяют проводить всесторонний 

анализ биологических процессов на различных уровнях органи-
зации живых систем. Эти подходы позволяют исследовать моле-
кулярные механизмы, лежащие в основе различных патологиче-
ских процессов, и разрабатывать персонализированные подходы 
к диагностике и лечению. Основными направлениями омиксных 
исследований являются геномика, транскриптомика, протеомика 
и метаболомика, каждая из которых вносит значительный вклад 
в понимание регуляторных и функциональных особенностей жи-
вых систем.

Геномика занимается изучением полной генетической ин-
формации организма, включая вариации ДНК, которые могут 
раскрыть предрасположенность к определённым заболевани-
ям. Современные методы секвенирования, такие как NGS (Next-
Generation Sequencing), позволяют с высокой точностью иден-
тифицировать мутации, связанные с риском онкологических, 
аутоиммунных и сердечно-сосудистых патологий, а также моно-
генных заболеваний [15]. Особую роль играет полногеномное и 
полноэкзомное секвенирование, которое значительно улучшило 
диагностику редких наследственных болезней, таких как синдром 
Марфана, муковисцидоз и семейная гиперхолестеринемия, по-
зволяя не только подтвердить диагноз, но и оценить риск ослож-
нений. 

Важно отметить и такое направление геномики как фарма-
когеномика, которая изучает влияние генетических факторов на 
эффективность и безопасность лекарственных препаратов, что 
способствует персонализированному подбору терапии [16]. На-
пример, анализ мутаций в генах CYP2C19 и CYP2D6 позволяет кор-
ректировать дозировки антидепрессантов и антикоагулянтов, что 
повышает эффективность лечения и снижает риск развития по-
бочных эффектов [17, 18]. Фармакогенетический анализ помогает 
прогнозировать эффективность таргетной терапии при онкологи-
ческих заболеваниях, примером может послужить использование 
иматиниба при хроническом миелоидном лейкозе [19] или эрло-
тиниба при немелкоклеточном раке лёгкого [20]. Помимо этого, 
геномика вирусов активно изучается для мониторинга мутаций 
вирусов, что особенно важно в условиях пандемий и разработки 
новых вакцин [21, 22].

Транскриптомика направлена на изучение экспрессии ге-
нов. При этом анализируются профили РНК, что позволяет оцени-
вать различия в транскрипционной активности между здоровыми 
и поражёнными тканями. Таким образом, исследователи получа-
ют возможность выявить молекулярные механизмы заболеваний 
и определить потенциальные терапевтические мишени. Совре-
менные технологии, такие как секвенирование РНК на уровне 
отдельных клеток (scRNA-seq), предоставляют ценные данные о 
клеточной гетерогенности, что особенно важно при исследовании 
опухолевых процессов и устойчивости к лекарственным препара-
там [23]. Например, транскриптомный анализ опухолей молочной 
железы позволяет классифицировать их, что играет важную роль 
в выборе наиболее эффективной терапии [24]. Также, результаты 
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protein analytics continue to expand proteomics applications in 
medicine.

Metabolomics focuses on the study of small molecules in-
volved in biochemical processes. Metabolomic studies enable not 
only the identification of specific biomarkers for early diagnosis 
but also the prediction of disease progression and the assess-
ment of therapeutic efficacy. For example, metabolic profile anal-
ysis can detect changes associated with type 2 diabetes mellitus, 
facilitating timely selection of optimal treatment strategies [29]. 
In gastroenterology, metabolomic approaches identify biomark-
ers of inflammatory bowel diseases, including Crohn’s disease 
and ulcerative colitis, and help develop personalized dietary strat-
egies to improve patient outcomes [30, 31].

Thus, omics technologies play an important role in biomed-
ical research by integrating data obtained at different levels of bi-
ological organization.

Omics technologies in ophthalmology
Genomics. Modern genomic research aims to investigate 

genetic factors that contribute to the development of numerous 
diseases, particularly those leading to blindness, such as AMD, 
glaucoma, cataract, and DR. Next-generation sequencing technol-
ogies have greatly expanded knowledge of genetic variants asso-
ciated with inherited eye diseases and helped identify key molec-
ular mechanisms underlying their pathogenesis.

Researchers are paying particular attention to identifying 
genetic markers that can predict disease risk. Large genome-wide 
studies of AMD have identified more than 60 genetic variants 
associated with the disease. These variants are located in genes 
involved in complement regulation and function, immune re-
sponse, lipid metabolism, angiogenesis, and extracellular matrix 
remodeling [32]. In a genetic study of primary open-angle glau-
coma (POAG), researchers identified 263 loci associated with 
disease risk in individuals of European ancestry and 312 loci in 
a multiethnic analysis. The authors identified 69 potential ther-
apeutic targets, including the ENG gene, mutations in which are 
associated with impaired optic nerve function, while its inhibitor 
carotuximab is currently being considered as a potential treat-
ment for neurodegenerative ophthalmic diseases. The TEK gene, 
whose mutations are associated with congenital glaucoma, was 
also identified [33].

A recent meta-analysis of genome-wide association stud-
ies identified 22 genetic variants associated with normal-tension 
glaucoma, 17 of which were reported for the first time. The au-
thors drew particular attention to the BMP4 and TBKBP1 loci, 
which they identified as potentially involved in the pathogenesis 
of the disease [34]. In another study, the authors identified 17 sin-
gle-nucleotide polymorphisms associated with glaucoma devel-
opment through pathogenic mechanisms unrelated to elevated 
intraocular pressure [35]. A meta-analysis of diabetic retinopathy 
studies demonstrated that findings from genome-wide associa-
tion studies are often not confirmed in independent replication 
studies, reducing the reliability of such associations. The authors 
demonstrated a role of the TCF7L2 gene in the pathogenesis of 
DR through regulation of retinal neovascularization and through 
pharmacological responses to glucose-lowering medications [36].

Genomics is also actively used to investigate the heritabili-
ty and molecular mechanisms of myopia. Studies show that the 
heritability of myopia may reach 90-98%, whereas currently iden-
tified variants explain only 20-25% of genetic variability [37]. This 

транскриптомных исследований могут быть применены в докли-
нических испытаниях новых лекарственных средств и методов ди-
етотерапии при избыточной массе тела на in vivo моделях. Кроме 
того, они могут помочь в выявлении клинических предикторов и 
маркёров метаболических расстройств у пациентов, получающих 
персонализированную терапию [25].

Протеомика занимается исследованием белкового состава 
клетки или организма, оценивая структуру, функции и посттранс-
ляционные модификации белков. Изменения в белковом профи-
ле могут служить индикаторами различных патологических про-
цессов. Например, протеомный анализ плазмы крови пациентов 
с болезнью Альцгеймера позволил выявить белки, концентрация 
которых изменяется на ранних стадиях заболевания [26]. В он-
кологии идентификация белков-биомаркёров, таких как PSA при 
раке простаты [27] и CA-125 при раке яичников [28], способству-
ет повышению точности диагностики и улучшению клинического 
прогноза. Развитие технологий масс-спектрометрии и аналитики 
белков продолжает расширять возможности применения проте-
омики в медицине.

Метаболомика сосредоточена на изучении малых молекул, 
участвующих в биохимических процессах. Метаболомные иссле-
дования позволяют не только выявлять специфические маркёры 
для ранней диагностики, но и прогнозировать течение болезней, 
а также оценивать эффективность терапии. Например, анализ 
метаболического профиля помогает обнаруживать изменения, 
ассоциированные с сахарным диабетом II типа, что способству-
ет своевременному выбору оптимальных методов лечения [29]. 
В гастроэнтерологии метаболомный подход используется для 
идентификации биомаркёров воспалительных заболеваний ки-
шечника, таких как болезнь Крона и язвенный колит, а также для 
разработки персонализированных диетологических стратегий, 
направленных на улучшение состояния пациентов [30, 31].

Таким образом, омиксные технологии играют важную роль 
в исследовательском процессе, благодаря интеграции данных на 
разных уровнях организации биологических систем. 

Омиксные технологии в офтальмологии
Геномика. Современные геномные исследования направ-

лены на изучение генетических факторов, влияющих на развитие 
многих заболеваний, особенно приводящих к слепоте, таких как 
ВМД, глаукома, катаракта, ДР. Применение технологий секвени-
рования нового поколения позволило значительно расширить 
знания о генетических вариантах, связанных с наследственными 
заболеваниями глаз, и выявить ключевые молекулярные меха-
низмы их патогенеза. 

Особое внимание уделяется поиску генетических маркё-
ров, предсказывающих риск развития заболеваний. В крупных 
полногеномных исследованиях ВМД было идентифицировано 
более 60 генетических вариантов, ассоциированных с заболева-
нием. Выявленные варианты расположены в генах, отвечающих 
за регуляцию и функции комплемента, иммунный ответ, мета-
болизм липидов, ангиогенез и ремоделирование внеклеточного 
матрикса [32]. В генетическом исследовании первичной откры-
тоугольной глаукомы (ОУГ) было выявлено 263 локуса, связанно-
го с риском развития данного заболевания у лиц европейского 
происхождения и 312 локусов при проведении анализа в сме-
шанной этнической группе. Авторами выделено 69 потенциаль-
ных терапевтических мишеней, например, ген ENG, мутации ко-
торого связаны с нарушением функции зрительного нерва, а его 
ингибитор каротуксимаб в настоящее время рассматривается 
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suggests a substantial contribution from rare genetic variants and 
environmental factors such as near work and educational expo-
sure. The major molecular pathways associated with myopia in-
clude remodeling of the scleral extracellular matrix, which regu-
lates ocular growth.

Genomic data are also used in gene therapy for inherited 
retinal diseases such as Leber congenital amaurosis. Introducing 
normal copies of genes using viral vectors has substantially im-
proved vision in affected patients, demonstrating the potential of 
genomics to treat previously incurable diseases [38].

Proteomics provides a more detailed understanding of 
changes in the protein composition of ocular tissues and fluids 
occurring during pathological processes or in response to ther-
apy. Tears are a convenient biological material for research be-
cause they can be collected non-invasively and contain relatively 
low levels of background proteins, facilitating biomarker discov-
ery. To date, researchers have identified more than 1,600 tear 
proteins. Among the most abundant are immunoglobulin A, lac-
toferrin, lipocalin-1, and prolactin-inducible protein, all of which 
play important roles in protection and lubrication of the ocular 
surface [39].

Proteomic studies in POAG have demonstrated substantial 
changes in the composition of tear fluid and aqueous humor. At 
early stages of the disease, elevated levels of inflammatory pro-
teins, such as S100, have been detected in tears [40]. However, 
aqueous humor is considered a more valuable material for analy-
sis because it is in direct contact with the ocular drainage system. 
Proteomic analysis of aqueous humor from patients with POAG 
identified key proteins such as apolipoproteins D (APOD), A4 
(APOA4), E (APOE), C1 (APOC1), and C3 (APOC3), which are also 
present in the retina and vitreous humor in glaucoma, making 
them promising biomarkers [41]. In addition to apolipoproteins, 
other proteins associated with glaucoma pathogenesis have been 
identified in aqueous humor. For example, accumulation of be-
ta-amyloid (Aβ), which is associated with the development of Alz-
heimer’s disease, has been observed.

In patients with cataract, researchers identified 44 proteins 
in the aqueous humor, including α-crystallin A, cytokeratins, and 
β-crystallins [42]. These proteins are normally components of the 
crystalline lens but appear in the aqueous humor as the disease 
progresses because the lens structurally degrades [43].

Recent studies have shown that clusterin in aqueous hu-
mor may serve as a biomarker of AMD progression, with elevat-
ed levels detected in patients with the neovascular form of the 
disease. Proteomic analysis identified 39 proteins associated with 
neovascularization, including factors involved in lipid metabolism, 
oxidative stress, and angiogenesis; patients resistant to anti-VEGF 
therapy showed increased VEGFR-1 levels. Exosome analysis also 
demonstrated accumulation of APOA1, clusterin, and comple-
ment C3 in patients with AMD. In contrast, reduced levels of plas-
minogen activator inhibitor (SERPINA1) and zinc-alpha-2-glyco-
protein (AZGP1) were proposed as potential markers of response 
to anti-VEGF therapy [44].

Proteomics also contributes to assessing treatment efficacy. 
For example, analysis of tear fluid after cyclosporine A therapy for 
DED revealed changes in 54 proteins associated with immune re-
sponses [45]. In patients with proliferative DR, ranibizumab thera-
py was associated with changes in the expression of 38 proteins in-
volved in immune processes and circadian rhythm regulation [46].

Metabolomics, as an approach for studying metabolites in 
biological systems, has substantially contributed to understan

как препарат для терапии нейродегенеративных офтальмологи-
ческих заболеваний. Также был идентифицирован ген TEK, мута-
ции которого связаны с врождённой глаукомой [33]. 

В недавнем метаанализе полногеномных исследований 
было обнаружено 22 генетических варианта, ассоциированных 
с глаукомой нормального давления, из которых 17 были опи-
саны впервые. Особого внимания заслуживают локусы BMP4 и 
TBKBP1, которые были выделены как играющие роль в патоге-
незе заболевания [34]. В другом исследовании авторы выявили 
17 однонуклеотидных полиморфизмов, связанных с развитием 
глаукомы через патогенетические механизмы, не связанные с 
повышенным внутриглазным давлением [35]. В проведённом 
метаанализе было установлено, что результаты полногеномных 
исследований для ДР часто не подтверждаются независимыми 
репликационными исследованиями, что снижает их достовер-
ность. Авторы показали роль гена TCF7L2 в патогенезе ДР через 
регуляцию неоваскуляризации сетчатки, а также через факмако-
логический ответ на гипогликемические препараты [36]. 

Геномика также активно используется для изучения наслед-
ственности и молекулярных механизмов миопии. Исследования 
показали, что наследуемость миопии может достигать 90-98%, 
при этом только 20-25% генетической изменчивости объясняют-
ся выявленными вариантами [37]. Это указывает на значитель-
ную роль редких генетических вариаций и влияния факторов 
окружающей среды, таких как работа на близком расстоянии и 
уровень образования. Основные молекулярные пути, связанные 
с миопией, включают ремоделирование внеклеточного матрик-
са склеры, регулирующего развитие глазного яблока.

Геномные данные также используются в генотерапии для 
лечения наследственных заболеваний сетчатки, таких как амав-
роз Лебера. Внедрение нормальных копий генов с помощью ви-
русных векторов привело к значительному улучшению зрения у 
пациентов, демонстрируя потенциал геномики в терапии ранее 
неизлечимых заболеваний [38]. 

Протеомика позволяет точнее понять механизмы измене-
ний в белковом составе тканей и жидкостей глаза, происходящих 
при патологических процессах или под влиянием терапии. Слеза 
является удобным биоматериалом для исследований, благодаря 
неинвазивному забору и низкому содержанию фоновых белков, 
что облегчает поиск маркёров. На сегодня известно более 1600 
протеинов слезы, и среди наиболее часто встречающихся – им-
муноглобулин A, лактоферрин, липокалин-1 и пролактин-инду-
цируемый белок, играющие ключевые роли в защите и увлажне-
нии глазной поверхности [39].

Исследования протеома при первичной ОУГ показали зна-
чительные изменения в составе слёзной жидкости и влаги пе-
редней камеры. На ранних стадиях болезни в слезе выявляют 
повышенный уровень воспалительных белков, таких как S100 
[40]. Однако более ценным материалом для анализа считается 
влага передней камеры, которая напрямую контактирует с дре-
нажной системой глаза.  Протеомный анализ влаги передней 
камеры у пациентов с первичной ОУГ выявил такие ключевые 
протеины, как аполипопротеины D (APOD), А4 (APOA4), Е (APOE), 
С1 (APOC1) и С3 (APOC3), которые также присутствуют в сетчатке 
и стекловидном теле при глаукоме, что делает их перспективны-
ми биомаркёрами [41].  Помимо аполипопротеинов, во влаге 
передней камеры выявлены и другие белки, связанные с патоге-
незом глаукомы. Например, наблюдалось накопление бета-ами-
лоида (Aβ), связанного с развитием болезни Альцгеймера.

У пациентов с катарактой во влаге передней камеры было 
определено наличие 44 белков, таких как α-кристаллин А, цито-
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ding the mechanisms of various ocular diseases. One distinctive 
feature of metabolomics in ophthalmology is the unique metab-
olite composition of ocular tissues, which differs from systemic 
metabolism. This makes it possible to investigate local metabol-
ic processes that are less influenced by the body's overall met-
abolic status. An important objective is to characterize the nor-
mal metabolite composition of ocular fluids and tissues. Recent 
studies, for example, have identified more than 60 metabolites in 
tear fluid, including acylcarnitines, amino acids, biogenic amines, 
and glycerophospholipids [47]. These compounds play important 
roles in maintaining cell membrane structure and ocular metab-
olism.

Studies have shown significantly increased concentrations 
of glucose, lactate, and creatine in the tear fluid of patients with 
DED, suggesting increased energy metabolism. Elevated levels of 
malic acid, lactic acid, and pyruvate have also been reported, in-
dicating activation of glycolysis and gluconeogenesis. Proteomic 
analysis revealed increased synthesis of glycolytic enzymes, in-
cluding alpha-enolase, phosphoglycerate kinase, and aldolase A. 
Increased amino acid synthesis and intensified glutathione me-
tabolism were also observed [48].

A major metabolic feature of POAG is altered amino acid 
metabolism. Arginine is particularly important because it is in-
volved in nitric oxide synthesis, which regulates aqueous humor 
dynamics, ocular blood flow, and apoptosis of retinal ganglion 
cells. Disturbances in biotin metabolism and in the synthesis of 
spermidine and spermine, which are associated with mitochon-
drial function and apoptosis, have also been identified. Glycine, 
which affects neurotransmission and oxidative stress, should also 
be considered a potential biomarker of glaucoma [49].

Metabolomics is also actively used in the diagnosis of DR. 
Amino acid metabolism plays an important role in protecting en-
dothelial cells in this disease. Analysis of vitreous metabolites has 
demonstrated reduced levels of glycolytic intermediates such as 
glyceraldehyde-3-phosphate and 2/3-phosphoglycerate, indicat-
ing impaired cellular energy metabolism that may contribute to 
retinal hypoxia. These metabolites may therefore serve as bio-
markers for diagnosing and treating DR [50].

Transcriptomics. Single-cell RNA sequencing (scRNA-seq) 
is widely used to investigate cell types in the human and labo-
ratory animal retina, retinal pigment epithelium, and choroid. 
This method is also applied to studies of the anterior segment of 
the eye, including the cornea, conjunctiva, iris, ciliary body, lens, 
and trabecular meshwork. For example, transcriptomic analysis 
of these structures has provided unique data on limbal stem cell 
populations and their role in maintaining corneal and conjuncti-
val homeostasis [51].

Transcriptomic studies have revealed disease-specific 
changes in gene expression across a range of ocular disorders. 
For example, models of retinitis pigmentosa have demonstrated 
photoreceptor degeneration, activation of immune responses 
and glial cells, and impaired neurogenesis [52]. In AMD, altered 
expression of genes involved in angiogenesis and cholesterol me-
tabolism has been identified [53], whereas in DR, transcriptomic 
changes have been associated with oxidative stress [54]. These 
findings provide deeper insight into the molecular mechanisms 
underlying the pathogenesis of these disorders.

In addition, transcriptomics is widely used to investigate 
gene expression in the corneal epithelium of patients with ker-
atoconus, retinal ganglion cells in glaucoma, the developing lens, 
and rod and cone photoreceptors. Such studies have enabled the 

кератины, β-кристаллины [42]. Эти протеины изначально входят 
в состав хрусталика, но при прогрессировании заболевания по-
являются в водянистой влаге в результате разрушения его струк-
туры [43].

Недавние исследования показали, кластерин в водянистой 
влаге может быть биомаркёром прогрессирования ВМД, его 
уровень был повышен у пациентов с неоваскулярной формой 
заболевания. Протеомный анализ выявил 39 белков, связанных 
с неоангиогенезом, включая факторы липидного метаболиз-
ма, окислительного стресса и ангиогенеза; повышение VEGFR-1 
было отмечено у пациентов, устойчивых к терапии анти-VEGF. 
Анализ экзосом также показал накопление APOA1, кластерина 
и комплемента C3 у пациентов с ВМД, а снижение ингибитора 
активатора плазминогена (SERPINA1) и цинк-альфа-2-гликопро-
теина (AZGP1) предлагалось в качестве потенциального маркёра 
эффективности анти-VEGF терапии [44].

Протеомика также помогает оценивать эффективность ле-
чения. Например, анализ слёзной жидкости после применения 
циклоспорина A при лечении ССГ выявил изменения в 54 белках, 
связанных с иммунным ответом [45]. У пациентов с пролифера-
тивной ДР после терапии ранибизумабом наблюдались измене-
ния в экспрессии 38 белков, участвующих в иммунных процессах 
и регуляции циркадного ритма [46].

Метаболомика, как метод исследования метаболитов в 
биологических системах, оказывает значительное влияние на 
понимание механизмов различных заболеваний глаз. Одной из 
особенностей применения метаболомики в офтальмологии яв-
ляется наличие уникального состава метаболитов в глазных тка-
нях, который отличается от общего обмена веществ в организ-
ме. Это позволяет исследовать локальные обменные процессы, 
которые в меньшей степени подвержены влиянию на них орга-
низма в целом. Важной задачей является описание нормального 
состава метаболитов в средах глаза. В недавних исследованиях, 
например, было идентифицировано более 60 метаболитов в 
слёзной жидкости. Среди них – ацилкарнитины, аминокислоты, 
биогенные амины и глицерофосфолипиды [47]. Эти вещества 
играют важную роль в поддержании структуры клеточных мем-
бран и обмене веществ в глазу.

Исследования показали значительное увеличение кон-
центрации глюкозы, лактата и креатина в слёзной жидкости у 
пациентов с ССГ, что свидетельствует о повышенной активности 
энергетического обмена. Зафиксировано возрастание уровней 
яблочной и молочной кислот, а также пирувата, что указывает на 
активацию процессов гликолиза и глюконеогенеза. Анализ про-
теома выявил усиление синтеза ферментов гликолиза, включая 
альфа-энолазу, фосфоглицераткиназу и альдолазу А. Также было 
установлено активное формирование аминокислот и интенсив-
ный метаболизм глутатиона [48]. 

Основной метаболической особенностью первичной ОУГ 
является нарушение аминокислотного обмена. Особенно важна 
роль аргинина, участвующего в синтезе оксида азота, который 
регулирует динамику внутриглазной жидкости, кровоток и апоп-
тоз ганглиозных клеток сетчатки. Также были выявлены наруше-
ния метаболизма биотина и синтеза спермидина и спермина, 
связанных с функционированием митохондрий и апоптозом. 
Среди биомаркёров глаукомы стоит отметит глицин, влияющий 
на нейротрансмиссию и окислительный стресс [49].

Метаболомика активно используется и для диагностики ДР. 
Метаболизм аминокислот играет важную роль в защите эндоте-
лиальных клеток при ДР. Анализ метаболитов в стекловидном 
теле показал снижение уровней промежуточных продуктов гли-
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identification of novel genes involved in ocular disease, key sig-
naling pathways, and potential therapeutic targets.

Transcriptomics also has considerable potential for pre-
dicting disease progression and treatment response. Analysis of 
gene-expression profiles can identify molecular changes associ-
ated with disease progression, including photoreceptor degener-
ation, metabolic alterations, and activation of immune and glial 
responses. For example, transcriptomic analysis has identified 
genes associated with the response to pegcetacoplan therapy for 
geographic atrophy, including changes related to retinal pigment 
epithelium status, photoreceptor integrity, and hyperreflective 
foci.

Transcriptomic studies can also facilitate the identifica-
tion of biomarkers for diagnosis and prediction of treatment re-
sponse. Specific changes in retinal gene expression, for example, 
may be associated with the progression of DR. This creates op-
portunities for personalized medicine, as analysis of individual 
gene-expression profiles may enable clinicians to predict disease 
course more accurately and select the most effective therapy. 
Such an approach may support the development of personalized 
treatment strategies based on the individual molecular profile of 
each patient.

Furthermore, transcriptomic findings can be complement-
ed and validated by genetic association studies. This may help 
clarify causal relationships and distinguish them from simple cor-
relations. However, several challenges remain, including limited 
sample sizes and confounding factors related to disease duration 
and previous or ongoing treatment, which may complicate the in-
terpretation of transcriptomic data.

Conclusion
Over the past decade, omics research has expanded rapidly 

in ophthalmology, particularly in the field of genomics. AMD and 
glaucoma are among the most extensively studied ocular diseas-
es. Large-scale genome-wide studies have improved our under-
standing of disease heritability, which is particularly important for 
multifactorial disorders. However, for many ophthalmic diseases, 
the potential of genome-wide studies remains limited by relative-
ly small sample sizes. At present, predictive models are most of-
ten based primarily on genetic and environmental factors. How-
ever, incorporation of a broader range of omics data is expected 
to improve their predictive performance. Integration of multi-om-
ics data may also provide a more comprehensive understanding 
of pathogenetic mechanisms, which is especially important in 
multifactorial diseases. This approach has already demonstrated 
substantial value in oncology, suggesting that omics technologies 
may likewise contribute significantly to improving the diagnosis 
and treatment of ocular diseases.

колиза, таких как глицеральдегид-3-фосфат и 2/3-фосфоглицерат, 
что указывает на нарушения в энергетическом обмене клеток, 
приводящих к гипоксии сетчатки. Эти метаболиты могут быть ис-
пользованы как биомаркёры для диагностики и лечения ДР [50]. 

Транскриптомика. Метод секвенирования РНК единичных 
клеток (scRNA-seq) активно используется для изучения клеточ-
ных типов сетчатки, пигментного эпителия сетчатки и сосудистой 
оболочки глаза у человека и у лабораторных животных. Этот 
метод также применяется для исследования переднего отрез-
ка глаза, включая роговицу, конъюнктиву, радужку, цилиарное 
тело, хрусталик и трабекулярную сеть. Например, анализ транс-
криптома этих структур позволил получить уникальные данные 
о популяциях стволовых клеток лимба и их роли в поддержании 
гомеостаза роговицы и конъюнктивы [51].

Транскриптомные исследования выявили изменения экс-
прессии генов при различных заболеваниях глаз. Например, при 
моделях пигментного ретинита были зафиксированы дегенера-
тивные процессы в фоторецепторах, активация иммунного отве-
та и глиальных клеток, а также нарушения нейрогенеза [52]. В 
случае ВМД обнаружена активность генов, связанных с ангиоге-
незом, метаболизмом холестерина [53], а при ДР – с окислитель-
ным стрессом [54]. Эти данные помогают глубже понять молеку-
лярные механизмы патогенеза данных заболеваний.

Кроме того, транскриптомика активно применяется для 
изучения экспрессии генов в эпителии роговицы у пациентов с 
кератоконусом, в ганглиозных клетках сетчатки при глаукоме, в 
процессе развития хрусталика, а также в палочковых и колбочко-
вых фоторецепторах. Такие исследования позволили идентифи-
цировать новые гены, вовлечённые в развитие офтальмологиче-
ских заболеваний, ключевые сигнальные пути и потенциальные 
терапевтические мишени.

Транскриптомика имеет огромный потенциал в прогнози-
ровании прогрессирования заболеваний и ответа на лечение. 
Анализ профилей экспрессии генов позволяет выявлять изме-
нения, связанные с прогрессированием болезней, таких как 
дегенерация фоторецепторов, метаболические сдвиги, акти-
вация иммунного ответа и глиальных клеток. Например, транс-
криптомный анализ выявил гены, ассоциированные с лечением 
географической атрофии препаратом пегцетакоплан, включая 
изменения в состоянии пигментного эпителия сетчатки, целост-
ности фоторецепторов и гиперрефлективных очагов.

Также транскриптомные исследования позволяют находить 
биомаркёры для диагностики и прогноза лечения. Специфиче-
ские изменения экспрессии генов, например, в сетчатке, могут 
быть ассоциированы с прогрессированием ДР. Это открывает 
перспективы персонализированной медицины: анализируя ин-
дивидуальные профили экспрессии генов, врачи смогут точнее 
прогнозировать течение заболевания и подбирать наиболее 
эффективное лечение. Такой подход позволяет разрабатывать 
персонализированные стратегии лечения, основанные на уни-
кальном молекулярном профиле пациента.

Кроме того, результаты транскриптомных исследований 
можно подтверждать с помощью генетических ассоциационных 
исследований. Это помогает лучше понять причинно-следствен-
ные связи и отделить их от простых корреляций. Однако суще-
ствует ряд сложностей, таких как ограниченные размеры выбо-
рок, наличие факторов, связанных с длительностью заболевания 
или лечения, что может усложнять анализ транскриптомных 
данных.
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Заключение
За последнее десятилетие в офтальмологии активно разви-

ваются омиксные исследования, особенно в области геномики. 
Среди наиболее изученных патологий можно отметить ВМД и 
глаукому. Проведённые широкомасштабные полногеномные 
исследования позволили лучше оценить наследуемость, что 
особенно важно для многофакторных заболеваний. К сожале-
нию, для многих офтальмологических патологий возможности 
полногеномных исследований пока ограничены вследствие не-

большого размера выборки. Чаще всего прогностические моде-
ли в основном строятся на основании генетических и средовых 
факторов, однако включение большего количества омиксных 
данных должно повысить прогностическую мощность таких мо-
делей. Интеграция омиксных данных позволит глубже понять 
патогенетические механизмы, что особенно важно для мно-
гофакторных заболеваний. Такой подход уже показал свою эф-
фективность в изучении онкологических заболеваний, поэтому 
омиксные технологии могут значительно улучшить диагностику 
и лечение заболеваний глаз.
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