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Myopia is the most common refractive error. Myopia has been well established as a multifactorial disease with both genetic
and environmental etiology. A number of genetic loci have been linked with myopia. We have described the prevalence and the
symptoms of systemic disorders associated with myopia, including: Stickler syndrome, Marfan syndrome, Ehlers-Danlos syn-
drome, Weill-Marchesani syndrome, homocystinuria, McCune-Albright syndrome, Kniest syndrome, Down syndrome, Prader-
Willi syndrome, Noonan syndrome, Cohen syndrome, Rubinstein-Taybi syndrome, Cornelia de Lange syndrome and fetal alcohol

syndrome.
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Krétkowzroczno$é nalezy do najczesciej wystepujacych wad
refrakciji. Czesto§¢ wystepowania krétkowzroczno$ci jest zmien-
na w rdznych cze$ciach $wiata, przy czym najszybszg tendencje
wzrostowg obserwuje sie w krajach potudniowo-wschodniej Azji.
Najwyzszg czesto$¢ wystepowania krétkowzroczno$ci odnoto-
wano u osdb pochodzenia chifiskiego w Szanghaju i na Tajwanie
(1). Czestos¢ wystepowania krétkowzroczno$ci w Polsce szacuje
sie, podobnie jak w pozostatych krajach Europy, na poziomie 15%
u ucznidw szkét podstawowych i ponadpodstawowych (2).

Badania ostatnich lat dowodza, ze w etiologii krétkowzrocz-
nosci znamienng role odgrywajg zaréwno czynniki Srodowi-
skowe (np. edukacja i urbanizacja, w tym nawyki zwigzane
z czytaniem i praca przy komputerze), jak i genetyczne. Ziden-
tyfikowano liczne loci genowe zwigzane z rodzinnym wystepo-
waniem wysokiej i szkolnej krétkowzrocznosci, co potwierdza
wielogenowy charakter wady (3,4). Nalezy jednak zaznaczyé,
ze poznane loci krétkowzroczno$ci wysokiej i szkolnej zostaty
okreslone na podstawie badan przeprowadzonych w rodzinach
oséb niewykazujgcych choréb ogdinoustrojowych. Nie mozna
wykluczyé, ze genetycznie uwarunkowanym chorobom ustrojo-
wym towarzyszy genetycznie uwarunkowana krétkowzroczno$é
(szkolna lub wysoka), jednakze krétkowzroczno$¢ w chorobach
ogbInoustrojowych jest prawdopodobnie w wigkszosci przypad-
kéw nastepstwem zmian genetycznych w genach warunkuja-
cych dang chorobe ogdlnoustrojowa.

schorzenia ogéInoustrojowe, krétkowzrocznosé, dziedziczenie.

W niniejszej pracy opisano genetycznie uwarunkowane ze-
spoty chorobowe, ktérym towarzyszy krétkowzroczno$é.

Zespot Sticklera

Zespdt Sticklera jest chorobg genetyczna, dziedziczong auto-
somalnie dominujgco, zwigzang z mutacjami genéw kodujgcych
typ Il i XI kolagenu, o czesto$ci wystepowania 1: 10000. Defekt
kolagenu powoduje szereg wad somatycznych wynikajgcych
z wytwarzania nieprawidiowej tkanki fgcznej, czynigc zespot
Sticklera chorobg wielouktadowa obejmujgca narzad wazroku,
stuchu, uktad kostno-stawowy, sercowo-naczyniowy oraz nie-
prawidtowos$ci budowy anatomicznej twarzoczaszki. Charakte-
rystyczne objawy pojawiajg sie juz we wczesnym dziecinstwie
i obejmuja postepujacg krétkowzroczno$é (u okoto 90% pacjen-
téw) z cechami zwyrodnienia siatkdwki prowadzacymi do jej
odwarstwienia i §lepoty, niedostuch odbiorczy $redniego stopnia
dotyczacy najczesciej wysokich czestotliwosci (4000-8000 Hz)
bez tendencji do pogtebiania si¢ oraz zmiany zwyrodnieniowe
i wiotko$¢ stawow.

Do dzisiaj zostaty opisane trzy typy zespolu Sticklera prezen-
tujace rézne fenotypy.

Typ | (STL 1) spowodowany mutacjami genu COL2AT1 (locus
12913.11-p13.2), zwany typem ,btoniastego ciafa szklistego”
(membranous vitreous type), obejmuje zaréwno objawy oczne,
jak i ogdlne. Objawy ze strony narzadu wzroku wystepuja w po-
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staci rozptywu i rozwodnienia ciata szklistego, obecnosci okrez-
nych bton w ciele szklistym na wysokosci réwnika, licznych
zmian zwyrodnieniowych siatkowki zlokalizowanych gtéwnie
w okolicy skroni (przerost nabtonka barwnikowego, okotonaczy-
niowe zmiany przypominajgce zwyrodnienie kraciaste, pochew-
ki okotonaczyniowe, otworki siatkéwki), odwarstwienia siat-
kowki oraz wystepowania wysokiej krétkowzroczno$ci, zaémy
przedstarczej, przemieszczenia soczewki i jaskry. Objawy ogélne
dotyczg zaburzen w budowie twarzoczaszki, anomalii szkieleto-
wych, wystepowania gfuchoty i wad serca.

Typ Il (STL 2) wywotany mutacjami w genie COLT1A7T (lo-
cus 1p21), okre$lany jako typ ,paciorkowaty ciata szklistego”,
charakteryzuje sie wczesng utratg stuchu, cechami dysmorfii
twarzoczaszki oraz wadami ukfadu kostno-stawowego, takimi
jak w typie |, natomiast zmiany degeneracyjne siatkéwki, ciata
szklistego oraz krétkowzroczno$é wystepuija tu rzadko.

Typ Il (STL 3) spowodowany mutacjami genu COL11A2
(locus 6p21.3), zwany ,nieocznym” typem zespotu Sticklera
(nonocular type) rézni sie od pozostatych brakiem zmian w na-
rzadzie wzroku. Nieprawidtowy kolagen jest podstawag zaburzen
rozwojowych zuchwy (mikrognacja), ktére obok innych cech
dysmorfii twarzoczaszki, takich jak rozszczep podniebienia oraz
zapadanie sig jezyka, tworza sekwencje Pierre’a-Robina (5,6).

Zespot Marfana

Zespot chorobowy uwarunkowany autosomalnie dominujgco,
jest powodowany gtéwnie mutacjami w genie fibryliny 1 (FBN')
zZlokalizowanym w regionie chromosomowym 15g21.1 (7). Opi-
sano ponadto przypadek duzej rodziny z zespotem Marfana, dla
ktérej locus genu zidentyfikowano na chromosomie 3p24.2-
p25. Czestos¢ wystepowania zespotu wynosi od 1: 3000 do
1: 10000, z czego 25% stanowig przypadki mutacji de novo, tzn.
pojawiajacych sie sporadycznie, czyli nieodziedziczonych po ro-
dzicach.

Zespdt Marfana obejmuje szerokie spektrum objawéw kli-
nicznych, ws$rdd ktérych dominujg nieprawidfowos$ci uktadu
sercowo-naczyniowego w postaci tetniaka aorty i wypadania
ptatkéw zastawki mitralnej, wady ukfadu kostno-szkieletowego
z nieproporcjonalnie diugimi w stosunku do tutowia konczyna-
mi, diugimi i pajakowatymi palcami (arachnodaktylia), defor-
macjami klatki piersiowej, skoliozg i wiotko$cig stawdw oraz
wady uktadu migéniowego w postaci stabo rozwinigtych mie-
$ni, co czesto prowadzi do powstawania przepuklin w obrebie
$cian jamy brzusznej. Nieprawidiowo$ci w narzadzie wzroku
stwierdza sie u okoto 60% pacjentéw z zespolem Marfana (8).
Do charakterystycznych objawéw ocznych w tej grupie nalezy
przede wszystkim obustronne, symetryczne i niepostepujace
podwichniecie soczewek ku gorze, ktére stwierdza sie u 80%
o0s6b z objawami ze strony narzadu wzroku. U 15% pacjentéw
soczewka moze tez byé mata i kulista. W 75% przypadkéw
stwierdza si¢ jaskre spowodowang nieprawidtowo$ciami kata
przesaczania w postaci zageszczenia i pogrubienia struktury be-
leczkowania lub przemieszczeniem soczewki. Czgsto wystepuje
rowniez zwyrodnienie kraciaste siatkdweki, co niesie ze sobg ry-
zyko jej odwarstwienia. Z innych cech nalezy wymieni¢ hypo-
plazje mie$nia rozwieracza zrenicy — utrudniajgca rozszerzanie
zrenicy, ptaska rogéwke, btekitne twarddweki, krétkowzrocznosé
osiowg i zaéme przedstarcza (9). Rokowanie co do zycia i jego

jakosci jest powazne i zalezy od rozwoju powiktan. Sredni okres
przezycia pacjentéw z zespotem Marfana wynosi 40-50 lat.

Zespot Ehlersa—Danlosa

W zespole Ehlersa—Danlosa obserwuje si¢ autosomalnie do-
minujacy, autosomalnie recesywny oraz recesywny w sprzeze-
niu z chromosomem X typ dziedziczenia. Zostato zidentyfikowa-
nych kilka regionéw chromosomowych (2g31, 17q21.31-q22,
9q34.2-934.3, 1p36.3-p36.2, 5q23) oraz kilka gendw (COL5AT,
COL5A2, COL3A1, COL1A1, COL1A2) powigzanych z tym ze-
spotem. Zespot ten wystepuje z czestoscig 1: 5000. Objawy
pojawiajg sie w wieku dzieciecym, czesciej u chtopcéw. Cha-
rakteryzujg sie przede wszystkim nadmierng elastyczno$cig
i rozciggliwos$cig skdry, niedorozwojem tkanki podskérnej oraz
nadmierng ruchomos$cig stawéw wywotang znaczng rozciagli-
woscig wiezadet i torebek stawowych, co usposabia do nawy-
kowych podwichnieé¢ i zwichnig¢ oraz wtérnych znieksztatcen
stawéw. Ponadto wystepuje znaczna krucho$¢ naczyn i fatwo$¢
powstawania wybroczyn i krwiakéw do tkanki podskérnej pod
wplywem nieznacznych urazéw. Czasami obserwuje sie¢ hy-
perteloryzm, skoliozg, syndaktylie, rozstrzenie oskrzeli, wady
sercowo-naczyniowe, zaburzenia neurologiczne i niedorozwdj
umystowy.

Sposrdd 8 typéw rozpoznanych w tym zespole chorobowym
zmiany ze strony narzadu wzroku wystepujg gtéwnie w typie VI,
dziedziczonym autosomalnie recesywnie. Obejmujg one wiot-
kos¢ i opadanie powiek, zmarszczki nakatne, zeza, mate rogéw-
ki, $cienczenie twardéwek i rogéwek, stozek rogéwki, btekitne
twardowki i podwichnigcia soczewki. Czesto stwierdza sig wy-
sokg krotkowzroczno$é, krwotoki naczyniéwkowe i siatkéwko-
we oraz odwarstwienie siatkowki (10).

Zespot Weilla-Marchesaniego

Stanowi chorobe ogélnoustrojowg dotyczacy tkanki taczne;.
Dziedziczenie moze by¢ autosomalnie dominujgce, spowodowa-
ne mutacjg genu fibryllin-1 na chromosomie 15, lub autosomalne
recesywne, zwigzane z mutacjami w genie ADAMTS10 zlokali-
zowanym w regionie chromosomowym 19p13.3-p13.2. Objawy
ogbIne obejmujg niski wzrost (doroste kobiety — 130-157 cm,
doros$li mezczyzni — 142-169 cm), mate, krétkie i serdelkowate
palce (brachydaktylia), cienkg skére, zaburzenia serca oraz upo-
$ledzenie umystowe.

Do najbardziej charakterystycznych zmian ocznych naleza
wystepowanie matej i kulistej soczewki, przemieszczenie so-
czewki ku dotowi oraz jaskra. U wigkszo$ci pacjentéw stwier-
dza sie réwniez wysoka krdtkowzroczno$¢. Czasami obserwuje
sie zaéme i asymetrie dfugo$ci gatek ocznych z przedstarczym
zwyrodnieniem ciafa szklistego (11).

Homocystynuria

Stanowi wrodzone zaburzenie metaboliczne, dziedziczone
autosomalnie recesywnie, obserwowane z czesto$cig 1: 30000-
1: 60000. Jest ono spowodowane niedoborem enzymu synteta-
zy cystationiny, co powoduje powstawanie nieprawidfowo wy-
sokich stezef homocysteiny i metioniny w surowicy i moczu.

Objawy kliniczne w homocystynurii manifestuja sie najcze-
$ciej zaburzeniami w centralnym ukfadzie nerwowym, uktadzie
kostno-stawowym oraz naczyniowym. Zmiany w uktadzie kost-
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no-stawowym to marfanoidalna budowa ciata, przy czym w ho-
mocytynurii rzadziej wystepuje arachnodaktylia, koslawo$¢ ko-
lan, deformacje stdp, osteoporoza i tamliwo$¢ ko$ci. U oséb
z homocystynurig dochodzi do postepujgcego upo$ledzenia
umystowego. Chorzy majg réwniez sktonno$¢ do wystepowania
zakrzepéw w tetnicach i zytach o $rednim kalibrze, obecnosci
zaczerwienionych policzkéw oraz rzadkich i cienkich wtoséw.

Zmiany oczne obejmujg triade objawdéw — podwichnigcie
soczewek ku dotowi lub ku dotowi i w kierunku nosa, jaskre
i wysoka krtétkowzroczno$é. Podwichnigcie soczewek wyste-
puje przed 5. rokiem zycia u okoto 40% pacjentéw i u wszyst-
kich chorych przed 25. rokiem zycia (12).

Zespot McCune—Albrighta

Jest to schorzenie genetyczne spowodowane somatyczng
mutacjg genu GNAST. Charakteryzuje sie dysplazja widknistg
kosci, z patologicznymi ztamaniami, rozlegtymi zmianami skéry
o typie ,cafe au lait” oraz nieprawidtowos$ciami endokrynolo-
gicznymi, ktére obejmuja przedwczesne dojrzewanie piciowe,
nadczynno$¢ tarczycy, akromegalig, hyperprolaktynemie i ze-
spdt Cushinga.

Na skutek dysplazji widknistej dochodzi do powolnej, poste-
pujacej od dziecinstwa do wczesnych lat dorostych, deforma-
cji kosci oczodotu, co moze powodowacé przemieszczenie gatki
ocznej, a nawet obrzek tarczy nerwu wzrokowego lub jego zanik,
w przypadku zajecia szczytu oczodotu. U wigkszo$ci pacjentéw
obserwuje sie krétkowzroczno$é réznego stopnia (13).

Zespot Kniesta

Schorzenie o typie dysplazji kosci, w wigkszo$ci przypadkow
spowodowane mutacjami de novo w genie COL2AT (12q13.11-
q13.2) lub dziedziczone autosomalnie dominujgco. Rozpoznano
okoto 200 przypadkéw tego schorzenia. Cechuje sie ono niskim
wzrostem (106-145 cm w wieku dorostym), nieproporcjonalng
budowa ciata z krétkim tutowiem i wystajagcym mostkiem, sze-
rokimi i bolesnymi stawami, sptaszczeniem $rodkowej czesci
twarzoczaszki i rozszczepem podniebienia.

U pacjentéw z zespotem Kniesta stwierdza sie zwyrodnie-
nia szklistkowo-siatkéwkowe o duzym nasileniu, ktdére czesto
powodujg odwarstwienie siatkéwki. U wigkszosci z nich wy-
stepuje wrodzona wysoka krétkowzroczno$é z towarzyszacym
astygmatyzmem oraz ,wystajace” gatki oczne (proptosis), co
jest spowodowane obecno$cig ptytkich oczodotéw. Czasami
w pierwszej lub drugiej dekadzie zycia rozwija sie zaéma; bar-
dzo rzadko obserwuje sie¢ podwichnigcie soczewki i jaskre (14).

Zespot Downa

Choroba spowodowana trisomig chromosomu 21, wystepu-
jaca $rednio z czesto$cig 1: 700 zywych urodzen. W momencie
poczecia czestos$¢ jest jednak znacznie wyzsza, lecz ponad 60%
ptodéw ulega poronieniu samoistnemu, a co najmniej 20% to
martwe urodzenia.

U noworodka mogg wystepowac obnizone napigecie mie-
$niowe i nadmierne fatdy skérne w okolicy karku. Czaszka jest
krétka, profil twarzy — ptaski z nieprawidtowo uformowanymi,
nisko osadzonymi matymi matzowinami usznymi. Moze wyste-
powaé pojedyncza bruzda zgieciowa dtoni, a mate palce dfoni
bywaja krétkie i zakrzywione (klinodaktylia). Najpowazniejszym

objawem jest upo$ledzenie umystowe. Do innych objawdw na-
lezg wrodzone wady rozwojowe serca, zaro$nigcie dwunastnicy,
padaczka, niedoczynno$¢ tarczycy, ostra biataczka czy niesta-
bilno$¢ kregéw kregostupa. Dojrzewanie piciowe jest opéznio-
ne i niepeine, natomiast po 40. roku zycia dochodzi zwykle do
wczesnego otepienia starczego.

Szpary powiekowe sg skierowane uko$nie ku gérze, widocz-
ne sg zmarszczki nakatne i odwinigcie powiek, z towarzyszacym
zapaleniem brzegéw powiek, stozek rogéwki oraz plamki Brush-
fielda na teczéwce i obwodowy zanik teczéwki. Czesto stwier-
dza sie zez (u 38% pacjentéw), oczoplas (u 18% pacjentdw),
zaéme oraz jaskre wrodzong lub nabyta. Krétkowzrocznosé,
nadwzroczno$¢ i astygmatyzm wystepujg u okoto 60% chorych.
Na dnie oczu obserwuje si¢ liczne naczynia siatkéwki biegna-
ce przy brzegu tarczy nerwu wzrokowego i przerost nabtonka
barwnikowego siatkowki (8,15).

Zespot Prader—Willego

Jest wielosystemowg choroba, wystepujaca z czestoscia 1:
16000-1: 25000, charakteryzujaca si¢ obnizeniem napigcia mie-
$niowego, niedoczynnos$cia gonad, zarfocznoscig i otyto$cia, ce-
chami dysmorficznymi twarzy, zmniejszong pigmentacjg skory
i wiosdw, niskim wzrostem oraz matymi stopami i dforimi. Licz-
ne przypadki (70-80%) sg spowodowane interstycjalng delecja
regionu 15q11.2-q13. Choroba moze by¢ wynikiem odziedzicze-
nia delecji 15q11.2-q13 po ojcu lub wynikiem jednorodzicielskiej
disomii (uniparental disomy — UPD), w ktdrej oba chromosomy
15. pary sg dziedziczone po matce.

Najczestsza nieprawidfowos$cig oczng jest zez, ktory wyste-
puje w 60-90% przypadkéw. U wiegkszo$ci pacjentow stwierdza
sie oczoplas, zez zhiezny, krétkowzrocznos¢ (u 20-40% chorych)
i astygmatyzm, jaskre, zaéme podtorebkowg oraz ogniska hypo-
pigmentacji na dnie oczu (16).

Zespot Noonan

Dziedziczy sie autosomalnie dominujgco ze zmienng ekspre-
sjg i wystepuje z czestoscig 1: 1000-1: 2500 zywych urodzen.

Objawy ogdlne obejmujg gtéwnie niski wzrost, tréjkatny
ksztatt twarzy, charakterystyczny wyglad wtoséw przypominaja-
cy kiebki wetny, ptetwiasta szyje, deformacje klatki piersiowej,
koslawos¢ tokci, wade serca oraz tagodne lub umiarkowane
op6znienie umystowe.

Chorzy majg szeroko rozstawione oczodoty, opadnigte po-
wieki, zmarszczki nakatne, stozek rogdwki, niebiesko-zielone
teczowki i krétkowzrocznosé (17).

Zespot Cohena

Nalezy do dysplazji ektodermalnych cechujgcych sie osta-
bieniem napiecia mig$niowego, otytoscig, nieprawidtowosciami
owlosienia, uzebienia, aplazjg lub hipoplazja piatych palcéw oraz
uogbInionym niedorozwojem paliczkéw pozostatych palcow rgk
i stop oraz zahamowaniem rozwoju. Dziedziczy si¢ autosomalnie
recesywnie. Objawy pojawiajg sie od urodzenia. Czesto towa-
rzysza im zmiany hematologiczne w postaci neutropenii.

Objawy okulistyczne wspétistniejagce w zespole Cohena to
przede wszystkim wysoka krétkowzroczno$¢ (u okoto 60% pa-
cjentéw) i zmiany dystroficzne siatkdwki o typie zwyrodnienia
barwnikowego siatkéwki. Ponadto obserwuje sig antymongo-
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idalne ustawienie szpar powiekowych, opadnigcie powiek, zez,
matoocze, ubytki teczdwki, naczyniéwki i siatkdwki oraz zaéme.
Opisywano réwniez wystepowanie zblednigcia tarczy nerwu
wzrokowego i nyktalopie (18).

Zespot Rubinsteina-Tayhiego

Charakteryzuje si¢ mnogimi wrodzonymi nieprawidiowo-
$ciami w postaci wad rozwojowych w obrebie twarzy, gtowy,
uktadu kostnego i narzgdéw wewnetrznych oraz niedorozwojem
umystowym. Czesto$¢ jego wystepowania szacuje sie na 1:
300 000 zywych urodzen. Dziedziczy sie gtéwnie autosomalnie
dominujgco. Zasadnicze zmiany uktadowe obejmujg zmiany dys-
morficzne twarzoczaszki, u chtopcédw — wnetrostwo oraz zmiany
skérne w postaci hirsutyzmu, bliznowcéw, naczyniakéw czota
i karku. Stwierdza si¢ réwniez predylekcje do wystepowania
nowotworéw w obrebie glowy, takich jak neuroblastoma czy
meningioma.

Z objawdéw ocznych wymienia si¢ hiperteloryzm, antymon-
goidalne ustawienie szpar powiek, zmarszczki nakatne, opad-
nigcie powiek, niedrozno$¢ drég tzowych, krétkowzroczno$é
(u okoto 60% chorych), zez zbiezny i rozhiezny (u okoto 70% pa-
cjentéw), rogéwke kulista, zaéme, szczeling teczéwki i odwar-
stwienie siatkowki (19).

Zespot Cornelia de Lange

Jest rzadkim schorzeniem uwarunkowanym genetycznie
spowodowanym mutacjg genowa w obrebie chromosomu 5.
Czesto$¢ wystepowania ocenia sie na 1: 30000-1: 50000 zy-
wych urodzen. Cechuje sie niska wagg urodzeniowa, niskim
wzrostem, charakterystycznym wyglagdem twarzy z cienkimi
wargami, brwiami zro$nigtymi posrodku (synophrys) i nozdrza-
mi skierowanymi ku przodowi.

Za pomocg badania okulistycznego ponadto mozna stwierdzi¢
opadniecie powiek, krétka szpare powiekowa, matg rogéwke, nie-
drozno$¢ kanatu nosowo-izowego, tzawienie, zapalenie brzegéw
powiek i zmiany na dnie oka w postaci sierpa barwnikowego przy
tarczy nerwu wzrokowego (20). Krétkowzroczno$é, opadniecie
powiek i oczoplas obserwuje sie u okoto potowy pacjentow.

Zespot alkoholowego uszkodzenia ptodu (fetal alcohol

syndrome — FAT)

Wystepuje w nastepstwie spozywania alkoholu przez ko-
biete ciezarng w ilo$ci ponad 150 g dziennie. Stopien cigzkosci
objawéw chorobowych zalezy réwniez od czasu ekspozycii pto-
du na alkohol. Czgsto$¢ wystepowania zespofu szacuje sie na
0,97 przypadka na 1000 (0, 97: 1000) zywo urodzonych dzieci,
przy czym najnizszg czesto$¢ odnotowano w Japonii (mniej niz
1: 10000), najwyzszg za$ u Indian zamieszkujgcych rezerwaty
w Kolumbii brytyjskiej (190: 1000) oraz u mieszkancéw Afry-
ki Potudniowej (46,4: 1000). Objawy ogdlne obejmujg przed- i/
lub pourodzeniowe zaburzenia wzrostu i rozwoju, anomalie twa-
rzoczaszki z poprzecznymi nozdrzami przednimi, waska gérnag
wargg z wygtadzong rynienkg podnosows, nieprawidtowosci
w centralnym uktadzie nerwowym facznie z uposledzeniem
umystowym, wady serca oraz wady uktadu szkieletowego.

Sposrad objawéw ocznych dominujg krétka szpara powie-
kowa, hyperteloryzm, opadnigcie powiek, zmarszczka nakatna,
zaburzenia ruchomosci i ustawienia gatek ocznych. U wigk-

szo$ci chorych dzieci dochodzi do hypoplazji nerwu wzroko-
wego, wzmozonej kreto$ci naczyn siatkdweki i obnizenia ostro-
$ci wzroku, natomiast rzadziej wystepujg oczoplas, matoocze,
obrzek migzszu rogéwki, zaéma i wysoka krétkowzroczno$é
(21,22).

Do innych schorzen ogélnoustrojowych, z ktérymi moze
wspdlistnie¢ krétkowzrocznos¢é, naleza: zesp6t Delay’a—Picho-
ta, zespdt Kaufmana, zespdot Matsoukasa, zesp6t Mirhoisseinie-
go—Holmesa—Waltona, zesp6t Sensenbrennera, zespét Tuoma-
ala—Haapanena i zesp6t Pallistera—Killiana (23).

W podsumowaniu nalezy zwréci¢ uwage na fakt, ze okre-
$lenie krdtkowzroczno$¢ odnosi sie do spektrum choréb narzadu
wzroku, na ktére oddziatujg zaréwno czynniki Srodowiskowe, jak
i genetyczne. Krétkowzroczno$¢ stosunkowo czesto towarzyszy
chorobom ogéInoustrojowym, zwykle o podtozu genetycznym,
dodatkowo wplywajac na utrudnienia w funkcjonowaniu w zy-
ciu osobistym i spotecznym pacjentéw. W zwiazku z tym celowe
wydajg sie specjalistyczne badania pediatryczne i okulistyczne
W powigzaniu z konieczno$cig wykonania badan genetycznych,
aby wdrozy¢ wtasciwe postepowanie terapeutyczne.

Praca finansowana ze srodkow na nauke
w latach 2005-2008 jako projekt badawczy
MNiSW nr 2 P0O5A 095 29.
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