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Wstęp
Wrodzone rozwarstwienie siatkówki sprzężone z chromoso-

mem X (XLRS) (syn.: młodzieńcza dystrofia plamki, młodzieńcze 
rozwarstwienie siatkówki) należy do rzadkich dystrofii witreore-
tinalnych, po raz pierwszy opisał je Haas pod koniec ubiegłego 
stulecia (1).

Termin retinoschisis wprowadził Wilczek w 1935 roku (2).
Schorzenie jest związane z mutacją genu retinoschizyny 

(RS1), odpowiedzialnego za interakcje międzykomórkowe mię-
dzy synapsami fotoreceptorów a komórkami dwubiegunowymi, 
i prowadzi do oddzielenia warstwy włókien nerwowych od po-
zostałych warstw siatkówki (3).

Przypadek równoczesnego występowania 
wrodzonego rozwarstwienia siatkówki 
sprzężonego z chromosomem X – w jednym 
oku, i błony podsiatkówkowej – w drugim oku, 
u dwóch członków tej samej rodziny
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Streszczenie:	 Cel: wieloletnia obserwacja wrodzonego rozwarstwienia siatkówki sprzężonego z chromosomem X i współistniejącego z neo-
waskularyzacją naczyniówkową, u dwóch braci.

	 Opis przypadku: mężczyzna (lat 27) zgłosił się na badanie z powodu nagłego pogorszenia widzenia w jednym oku. U brata pa-
cjenta stwierdzono podobne objawy. U obu pacjentów przeprowadzono badanie okulistyczne oraz badania obrazowe (angiogra-
fię fluoresceinową i optyczną koherentną tomografię).

	 Wyniki: rozpoznanie postawiono na podstawie obrazu klinicznego i wykonanych badań.
	 Wnioski: opisany przypadek jest nietypowy. Obecny poziom wiedzy nie pozwala na opracowanie skutecznej metody leczenia 

opisywanego schorzenia.
Słowa kluczowe:	 rozwarstwienie siatkówki sprzężone z chromosomem X – XLRS, neowaskularyzacja naczyniówkowa – CNV, wrodzone rozwar-

stwienie siatkówki związane z chromosomem X – RS1.
Summary:	 Purpose: Description of long-time observation of X-linked retinoschisis coexisting with choroidal neovascularization in two bro-

thers.
	 Material and methods: 27-year-old man reported sudden visual impairment in one eye. The same symptoms had patient’s bro-

ther. Ophthalmic examination and imaging studies were performed.
	 Results: The diagnosis was made based on clinical features and imaging examinations.
	 Conclusions: This case is unusual. At present there is no effective therapy.
Key words:	 X-linked retinoschisis – XLRS, choroidal neovascularization – CNV, inherited inherited X-linked retinoschisis – RS1.

PRACE KAZUISTYCZNE

W badaniu w lampie szczelinowej możemy zaobserwować 
zmiany degeneracyjne takie jak: mikrotorbielki (34%), promieni-
ste „prążkowanie” wokół dołeczka – tzw. obraz szprych koła ro-
weru (3%), cysty o kształcie plastra miodu (8%), różne kombina-
cje powyżej wymienionych (31%), a także zmiany o charakterze 
zanikowym, obejmujące dołek – utratę refleksu (8%) lub ubytki 
nabłonka barwnikowego (8%) (4, 5).

W diagnostyce różnicowej należy brać pod uwagę przede 
wszystkim: torbielowaty obrzęk plamki, zespół Goldmanna-  
-Favre’a, rozwarstwienie siatkówki towarzyszące wysokiej 
krótkowzroczności, zwyrodnienie barwnikowe siatkówki (reti-
nitis pigmentosa), rodzinną wysiękową witreoretinopatię (FEV),  
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zwyrodnieniowe rozwarstwienie siatkówki, chorobę Wagnera 
oraz ambliopię.

Cel
Celem pracy jest opis nietypowego przypadku występowa-

nia wrodzonego rozwarstwienia siatkówki sprzężonego z chro-
mosomem X u dwóch członków tej samej rodziny.

Opis przypadku
Mężczyzna (lat 27) zgłosił się na badanie do Kliniki Okuli-

stycznej „Jasne Błonia” w Łodzi z powodu nagłego pogorszenia 
widzenia w oku prawym. W oku lewym 8 lat wcześniej rozpo-
znano u niego podplamkowy wylew krwi. Ponadto pacjent od 
dzieciństwa skarżył się na problemy z widzeniem zmierzcho-
wym i nocnym. Podczas badania okulistycznego stwierdzono 
obniżenie ostrości wzroku obojga oczu. Najlepsza skorygowana 

ostrość wzroku (BCVA) wynosiła: dla oka prawego (OP) 5/10; 
dla oka lewego (OL) 1/100.

Wykonano dodatkowe badania obrazowe: angiografię fluo
resceinową (AF) oraz optyczną koherentną tomografię (OCT).

W badaniu AF, które wykonano podczas pierwszej wizyty 
pacjenta, stwierdzono występowanie w OP nieregularnej strefy 
beznaczyniowej dołka (FAZ), w badaniu OCT (czasowa optyczna 
koherentna tomografia komputerowa) zaś – cechy uszkodzenia 
w warstwie fotoreceptorów. Badania powtórzono po miesiącu 
oraz po 3 miesiącach – w obrazie OCT zauważono pojawienie się 
torbieli w warstwie jądrzastej zewnętrznej (ONL) i splotowatej ze-
wnętrznej w obojgu oczach, a następnie ich powiększenie (ryc. 1.). 
Kontrolne badanie SOCT (spektralnej optycznej koherentnej tomo-
grafii komputerowej), które wykonano po 5 latach od pierwszego 
badania, oprócz cech rozwarstwienia siatkówki wykazało nieznacz-
ne uniesienie warstwy fotoreceptorów w dołku (ryc. 1.)

Podczas pierwszej wizyty wykonano badanie AF w oku le-
wym – wykazano w nim obszar hiperfluorescencji z retencją 
barwnika w późnych fazach, opowiadający zejściowej neo
waskularyzacji naczyniówki (CNV) (ryc. 2.). Badanie OCT poza 
potwierdzeniem obecności CNV pozwoliło stwierdzić występo-
wanie dużych torbielowatych przestrzeni w obrębie zewnętrz-
nych warstw siatkówki. Podczas kolejnych wizyt nie zaob-
serwowano progresji. Przebadano najbliższą rodzinę pacjenta 
(matkę i brata). Podobnie jak opisywany pacjent jego 28-letni 
brat też skarżył się na gorsze widzenie o zmierzchu.

Według relacji pacjenta nagły spadek ostrości wzroku w OP 
nastąpił około 7 lat wcześniej. Poza tym mężczyzna zauważył 
stopniowe pogarszanie się widzenia OL trwające mniej więcej 
od 2 lat.

W badaniu okulistycznym stwierdzono obniżenie ostrości 
wzroku: BCVA OP 5/50; OL 5/16 cc -1,75 Dcyl ax 15°.

Ryc. 2.	 Czasowa optyczna koherentna tomografia (OCT) oraz spektral-
na koherentna optyczna tomografia (SOCT) oka prawego pa-
cjenta z widocznym rozwarstwieniem siatkówki.
A – uszkodzenie w warstwie fotoreceptorów (wrzesień 2005)
B – torbielowate przestrzenie w zewnętrznej warstwie jądrzastej oraz w zewnętrznej warstwie splotowatej 
(październik 2005)
C – powiększenie torbieli w ONL i OPL uwidocznione podczas kolejnej wizyty kontrolnej (2006)
D – skan SOCT z widocznym niewielkim uniesieniem fotoreceptorów w dołku, które nie występowało 
wcześniej (sierpień 2010)

Fig. 2.	 Time Domain Optical Coherence Tomography (TD-OCT) and 
Spectral Domain Optical Coherence Tomography (SD-OCT) 
image of retinoschisis of the right eye of the first patient.
A – disruptions in photoreceptors’ layer (September 2005) 
B – cystoid spaces located in outer nuclear layer (ONL) and outer plexiform layer (OPL), (October 2005) 
C – enlargement of cyst in ONL and OPL in follow-up visit (2006)
D – SD-OCT image showing slight elevation of photoreceptors in the fovea, which were previously not 
found (August 2010)

Ryc. 1.	 Angiografia fluoresceinowa oraz optyczna koherentna tomo-
grafia lewego oka pierwszego pacjenta z widoczną neowasku-
laryzacją naczyniówkową (CNV).
A – kolorowe zdjęcie dna oka z widoczną CNV w plamce (pierwsza wizyta, wrzesień 2005)
B – wczesna faza angiogramu z obszarem nieregularnej hiperfuorescencji narastającym w czasie  
na kolejnych zdjęciach (C, D)
E – angiografia fluoresceinowa oraz SOCT wykonane 5 lat od pierwszej wizyty

Fig. 1.	 Fluorescein angiography and the optical coherence tomogra-
phy (OCT) image of the left eye of the first patient presenting 
advanced choriodal neovascularization (CNV).
A – color fundus photograph demonstrating the presence of CNV in the macula during the first visit 
(September 2005)
B – early-phase fluorescein angiogram showing area of irregular hyperfluorescence increasing  
on subsequent pictures (C, D)
E – fluorescein angiography and SD-OCT image taken after 5 years from the first visit
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Badanie dna oka wykazało obecność neowaskularyzacji na-
czyniówkowej w OP – zostało to potwierdzone w badaniach AF 
i OCT (ryc. 3.).

Okolica dołeczka w OL była pozbawiona fizjologicznego re-
fleksu, nasuwało to podejrzenie obrzęku plamki. W badaniu OCT 
stwierdzono rozwarstwienie siatkówki z dużymi przestrzeniami 
torbielowatymi (ryc. 3.)

W pięcioletniej obserwacji u obu mężczyzn ostrość wzroku 
oraz zmiany na dnie oka pozostają stabilne.

Omówienie
Młodzieńcze rozwarstwienie siatkówki sprzężone z chromo-

somem X pojawia się we wczesnym wieku szkolnym i mani-
festuje obniżeniem ostrości wzroku (średnio BCVA waha się 
w granicach od 20/120 do 20/60, z zauważalną zmiennością 
w kręgu członków rodziny dotkniętych chorobą) (3, 6).

Zwykle redukcja widzenia centralnego występuje w 1. i 2. 
dekadach życia, w późniejszych latach ostrość wzroku pogarsza 
się w niewielkim stopniu.

Początkowymi objawami choroby mogą być również zez 
i oczopląs, wynikające z niskiej ostrości wzroku oraz wady re-
frakcji (głównie nadwzroczności, ale także krótkowzroczności) 
(5, 6).

Charakterystyczną cechą rozwarstwienia siatkówki sprzężo-
nego z chromosomem X jest upośledzenie widzenia spowodo-
wane rozmaitymi zmianami patologicznymi plamki – najczęściej 
jej rozwarstwieniem lub szczelinami oraz zmianami barwinko-
wymi pod postacią linii demarkacyjnych (3, 7).

Rozwarstwienie obwodowe towarzyszy rozwarstwieniu 
centralnemu w przybliżeniu w około 50% przypadków i dotyczy 
głównie kwadrantu dolnego skroniowego (3).

Mniej charakterystyczne są zmiany naczyniowe pod posta-
cią osłabienia naczyń, ich krętości czy też odwrócenia lub neo-
waskularyzacji.

W badaniu AF u młodszych osób nie stwierdza się niepra-
widłowości, natomiast z wiekiem widoczne stają się ubytki na-
błonka barwnikowego siatkówki.

W badaniu SOCT obserwujemy: torbielowate rozwarstwie-
nie obejmujące plamkę (w różnych warstwach siatkówki neuro
sensorycznej – warstwie włókien nerwowych, wewnętrznej/
zewnętrznej warstwie jądrzastej, zewnętrznej warstwie sploto-
watej) oraz uszkodzenie zewnętrznych i wewnętrznych segmen-
tów fotoreceptorów. Rozwarstwienie poza dołkiem umiejscawia 
się głównie w obrębie warstw jądrzastych oraz w warstwie ko-
mórek zwojowych (8, 9). Ostatnie badania sugerują, że ostrość 

wzroku nie koreluje z wielkością zmian torbielowatych ani z gru-
bością siatkówki – oceniono to za pomocą badania SOCT (8). 
Najgroźniejszymi powikłaniami zagrażającymi widzeniu są: wy-
lew krwi do ciała szklistego (zwykle wchłania się samoistnie), 
jaskra neowaskularna, przedarcie i odwarstwienie siatkówki 
wymagające interwencji chirurgicznej (w zależności od wska-
zań – opasania gałki ocznej lub witrektomii) (6).

Do dzisiaj nie opracowano efektywnej metody leczenia pa-
cjentów dotkniętych młodzieńczym rozwarstwieniem.

Wada wzroku lub zez mogą zostać skorygowane w celu 
utrzymania poprawy widzenia.

Ikeda i wsp. opisali zmniejszenie się rozwarstwienia oraz po-
prawę ostrości wzroku po wykonaniu witrektomii (10).

W kwietniu 2010 roku Wydział Okulistyki Uniwersytetu 
Illinois w Chicago opublikował wyniki retrospektywnej analizy 
oceniającej potencjalne korzyści miejscowego stosowania inhi-
bitorów anhydrazy węglanowej (2% dorzolamid). Terapia okaza-
ła się skuteczna w niektórych przypadkach – opisano zmniej-
szenie przestrzeni torbielowatych potwierdzone w badaniu OCT 
i poprawę ostrości wzroku (11). Należy jednak wziąć pod uwa-
gę fakt, że w krótkim czasie obserwacji możliwa jest fluktuacja 
zmian, niektórzy autorzy sugerują nawet możliwość czasowej 
regresji rozwarstwienia (12).

Trwają również badania na zwierzętach dotyczące suple-
mentacji funkcjonalnie prawidłowego białka retinoschiziny (13).

Najnowszym osiągnięciem genetyki molekularnej jest za-
stosowanie nanocząsteczek stałych lipidów jako potencjalnych 
nośników DNA – daje to wstępne, dość obiecujące wyniki (14).

Podsumowując, pomimo pojedynczych doniesień o popra-
wie stanu klinicznego w wyniku leczenia miejscowo stosowa-
nymi inhibitorami anhydrazy węglanowej obecny poziom wie-
dzy nie pozwala na jednoznaczne potwierdzenie skuteczności 
stosowanych metod. W związku z tym najważniejsze wydaje 
się poradnictwo genetyczne, które ma na celu dostarczenie pa-
cjentowi informacji na temat rodzaju dziedziczenia (nosicielkami 
są kobiety, które pod względem genetycznym są heterozygota-
mi i mają 50% prawdopodobieństwo przekazania potomstwu 
wadliwego genu; inną możliwością jest mutacja de novo w ge-
nie RS1) oraz naturalnego przebiegu choroby, jest to szczególnie 
istotne w przypadku osób, które planują potomstwo albo wybie-
rają zawód.

Wnioski
W prezentowanym przypadku badania OCT oraz SOCT po-

zwoliły zobrazować morfologiczne cechy rozwarstwienia siat-
kówki sprzężonego z chromosomem X.

Zazwyczaj rozwarstwienie związane z chromosomem X jest 
symetryczne w obojgu oczach.

W tej pracy przedstawiono nietypowy przypadek współwy-
stępowania CNV z XLR – wcześniej nie było ono opisywane.

Ze względu na wprowadzenie SOCT jako narzędzia diagno-
stycznego (w 2006 roku) wcześniejsze badania wykonywano 
czasową OCT.

Czasowa OCT mimo gorszej rozdzielczości i dłuższego czasu 
skanowania jest dobrym narzędziem – daje możliwość uzyska-
nia powtarzalnych wyników

SOCT, charakteryzuje się rozdzielczością ok. 3 µm 
(w porównaniu z czasową OCT, dla której rozdzielczość podłużna  

Ryc. 3.	 Badanie optycznej koherentnej tomografii komputerowej brata 
pacjenta.

Fig. 3.	 Optical Coherence Tomography of patient’s brother.
A – neowaskularyzacja naczyniówkowa (OP)
A – choroidal neovascularization (RE)
B – rozwarstwienie siatkówki z dużymi przestrzeniami torbielowatymi(OL)
B – retinoschisis with large cystoid spaces(LE)
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wynosi 10 µm), w krótszym czasie uzyskujemy większą liczbę 
przekrojów, a to pozwala uzyskać dokładniejsze obrazy.

Można założyć, że badanie OCT uwidoczni obecność około
dołkowego uszkodzenia fotoreceptorów. Dzięki zwiększonej roz-
dzielczości SOCT pozwala na dokładniejsze zobrazowanie nie 
tylko uszkodzenia fotoreceptorów, ale również błony granicznej 
zewnętrznej. W kolejnych badaniach można zaobserwować ty-
powe nieprawidłowości – pojawienie się torbieli, a następnie 
rozwarstwienie siatkówki. Podobne i niemal równoczasowe 
zmiany u brata pacjenta ułatwiły postawienie rozpoznania.

Z powodu braku skutecznej metody terapeutycznej leczenia 
schorzenia pacjenta nie wyraził on zgody na udział w badaniach 
genetycznych, które zaproponowano mu w celu ostatecznego 
potwierdzenia rozpoznania.

Praca prezentowana podczas Case Report Conference 
Network Ophthalmology, 12–13 listopada 2010 roku.
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