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Summary:

Purpose: The orbitoblepharophimosis syndrome is an autosomal-dominant congenital malformation involving the orbitopalpebral
region. The condition is associated with orbital phimosis, upper eyelid ptosis, epicanthus and telecanthus.

Material and methods: \We retrospectively reviewed the records of 60 patients with blepharophimosis who underwent surgery
in the Hospital of Plastic Surgery in Polanica Zdr¢j from January 1975 to January 2006. The study population consisted of 23
(38.3%) females and 37 (61.7%) males patients whose age at the time of first surgical stage ranged from 1 to 48 years (mean
8 years). Surgical management consisted of epicanthus correction using modified technique of Mustardé, followed by eyelid
suspension to the frontalis muscle with using temporal fascia. In patients with orbitoblepharophimosis type II, correction of the
lower lid ectropion and antimongoid slanting palpebral fissures, were performed before or after Mustardé procedure.

Results: In our series of 60 patients, good result of treatment was obtained in 80.1% and satisfactory in 18.3% of patients. Poor
outcome was obtained only in one patient with orbitoblepharophimosis type II.

Conclusions: Orbitoblepharophimosis management should consists of gradual and complex surgical treatment. During the first
stage epicanthus correction is performed. As a second stage, blepharoptosis is treated by frontalis suspension technique with

using temporal fascia.
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Zespdét matoocza to autosomalnie dominujgce schorzenie
dotyczace okolicy oczodotowo-powiekowej. Charakteryzuje sie
zwezonym oczodotem, opadaniem powiek gérnych, zmarszcz-
kami nakatnymi, zwigkszong odlegtoscig pomiedzy przysrod-
kowymi kacikami oczu i zapadnigciem gatek ocznych. Gen
odpowiedzialny za wystapienie zespotu zlokalizowany jest na
krétkim ramieniu chromosomu 3 (3q21-24) (1). Badania wy-
kazaty, ze choroba wywotana jest mutacjg genu kodujacego
czynnik transkrypcyjny — FOXL2 zlokalizowanego na krdtkim
ramieniu chromosomu 3 (3923) (2). Zesp6t matoocza prawdo-
podobnie dziedziczony jest na dwa sposoby w zalezno$ci od
stopnia penetracji zmutowanego genu (3). Przy petnej penetracji
zmutowanego genu mafoocze jest przekazywane gtéwnie przez
mezczyzn, poniewaz ptodno$é chorych kobiet jest obnizona (za-
burzenia miesigczkowania, nieptodnosc) (4) (ryc. 1).

Przy niepeinej penetracji zmutowanego genu przekazywanie
na potomstwo wystepuje jednakowo u obojga pici.

W zespole matoocza nieprawidfowosci okolicy oczodotowo-
powiekowej dotyczg zaréwno tkanek miekkich, jak i kosci. U oko-
to 56% pacjentéw z mafooczem obserwuje sig sko$ne ustawienie
gornego bocznego brzegu oczodolu (5). Zarys tuku brwiowego jest

orbitoblepharophimosis syndrome, surgical treatment.

wyptaszczony, lub nawet zagtebiony, natomiast oczodét — gteboki
i waski. W ciezkiej postaci schorzenia znieksztaiceniom kostnym
oczodotu moze towarzyszy¢ $redniego stopnia hiperteloryzm.
Nieprawidfowosci tkanek migkkich dotyczg powiek i okolicy
przy$rodkowego kata oka. Niemal zawsze brak jest fatdu tarcz-
kowego. W cigzkiej postaci schorzenia powieki sg krétkie i grube,
z niedoborem skéry powodujgcym wrodzone obkurczenie i niedomy-
kalno$¢. Nastepstwem tego stanu jest utrzymujgce sie odstoniecie

Rye. 1.
Fig. 1.

Rodzinne wystepowanie zespotu mafoocza u ojca i dwdch cérek.
A familiar occurrence of blepharophimosis in father and two
daughters.
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Tab.l. Types of blepharophimosis according to Callahan (8).

rogowki zagrazajgce powstaniem owrzodzenia i w nastepstwie tego
— nawet utratg wzroku. W tagodniejszych formach zespét matoocza,
w ktdrym nie wystepujg niedobdr skéry powiek, uposledzenie lub
brak funkcji migsnia, wyraza sie opadaniem powieki gémej rézne-
go stopnia i zwezeniem szpary powiekowej. W typach Il i lll zespotu
matoocza wystepuje ponadto wywinigcie powiek dolnych.

Zmiany okolicy przy$rodkowego kata oka obejmujg zmarsz-
czki nakatne uformowane ze skdry i migsnia okreznego oka,
ktére pokrywajg miesko tzowe i ograniczajg pole widzenia od
strony przysrodkowej. Czestymi objawami sg zwigkszona od-
legto$¢ pomiedzy kacikami przy$rodkowymi oczu (telecanthus)
oraz przemieszczenie punktéw tzowych ku bokowi. U niektérych
pacjentéw obserwuje sie ponadto ptaski i szeroki grzbiet nosa.

Zespotowi mafoocza mogg towarzyszy¢é zaburzenia roz-
wojowe matzowin usznych (zwiniete lub odstajgce malzowiny
uszne) lub moze on by¢ czescig ztozonych zespotéw, np. Yound-
Simpsone’a lub Michelsa (6,7).

Opadanie powiek gérnych/ Ptosis*

Telecanthus
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Na podstawie klasyfikacji Callahana (8) w zalezno$ci od wy-
stepujacych nieprawidtowo$ci mozna wyrdzni¢ trzy typy zespo-
tu matoocza (tab. I).

Materiat i metody

Retrospektywnej ocenie poddano dokumentacje medyczng
60 chorych z zespotem matoocza leczonych na Oddziale Chirurgii
Plastycznej Specjalistycznego Centrum Medycznego w Polanicy
Zdroju w okresie od stycznia 1975 roku do stycznia 2006 roku.
Chorzy pozostawali pod obserwacjg od 1 roku do 16 lat ($red-
nio 4 lata) od ostatniego etapu leczenia. W badanej grupie byto
23 pacjentow pici zenskiej (38,3%) i 37 pacjentéw pici meskiej
(61,7%) — tacznie 56 dzieci i 4 pacjentéw dorostych. Wiek cho-
rych wahat sie od 1 roku do 48 lat ($rednio 8 lat). W wiegkszosci
przypadkéw rozpoznano zesp6t matoocza typu | wg klasyfikacji
Callahana (81,6%) oraz ciezka posta¢ opadania powiek gérnych
(76,7%) (tab. 1I).

Matoocze/ Blepharophimosis Al /s;' mmary
1 2 3 4 ife]
| 6 4 29 10 49 (81,6)
Il 2 2 3 4 11(18,4)
1] 0 0 0 0 0
SR SR 8(13,3 6(10 32 (53,4 14 (23,3 60
e (13,3) (10) (53,4) (23,3)
Tab.1l.  Typ zespotu matoocza oraz stopien opadania powiek gérnych w analizowanej populacji 60 pacjentéw.
* Wolny brzeg powieki gérnej: 1. niewielkie opadanie powieki gérnej — migdzy rabkiem rogéwki a Zrenica; 2. $rednie opadanie powieki gérnej — na gérnym
brzegu Zrenicy; 3. cigzka posta¢ opadania powieki gérnej — miedzy gérnym brzegiem Zrenicy a osig optyczng; 4. ciezka postac opadania powieki gérnej — zakry-
wa 0§ optyczna.
Tah. 1. Type of blepharophimosis and form of ptosis in a series of 60 patients.

* Upper eyelid free margins: 1. mild ptosis — between limbus and pupil; 2. moderate ptosis — at upper edge of pupil; 3. severe ptosis — between optic axis and

upper edge of pupil; 4. severe ptosis — below optic axis.
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U 11 chorych leczenie rozpoczeto wcze$niej w innych
osrodkach.

U pacjentéw w badanej grupie stwierdzono wspétwystepo-
wanie takze innych wad (tab. Ill).

Inne wady/ Other disorders n

Zez zbiezny/ Esotropia 3

Oczoplas/ Nystagmus 3
Nadwzroczno$¢/ Hypermetropia 10

Zwezenie przewodu fzowego/ Lacrimal duct stenosis 2
Odstajace matzowiny uszne/ Detached ears 5
Zwinigta malzowina uszna/ “Cup” ear 1

Wada serca/ Heart defect 1

Tab. lll. Wspdtwystepujace nieprawidtowosci w analizowanej popula-

cji 60 pacjentéw.
Tab. lll. Related anomalies in series of 60 patients.

Przedoperacyjna ocena pacjentéw obejmowata badania
podmiotowe i przedmiotowe, konsultacje okulistyczng oraz do-
kumentacje fotograficzng. Dzieci byty operowane w znieczuleniu
0g6Inym, natomiast u dorostych leczenie opadania powiek gor-
nych przeprowadzane byto w znieczuleniu miejscowym.

Postepowanie chirurgiczne

Leczenie chirurgiczne byto etapowe. W zalezno$ci od typu
schorzenia i stanu jego ciezko$ci wykonywano kolejno korekcje
zmarszczek nakatnych, podwieszenie powiek do mig$nia czoto-
wego na paskach powiegzi skroniowej oraz korekcje wywinigcia
powiek dolnych (ryc. 2).

Towarzyszace wady maizowin usznych korygowano w na-
stepnych etapach leczenia.

Ryc. 2.
skach powiezi skroniowej (A) i stan po zabiegu (B).
Fig. 2.
suspension using temporal fascia (B).

Pierwszy etap leczenia

Przeprowadzano korekcje fatdéw nakatnych, stosujac
zmodyfikowang technike Mustarde’a polegajgcg na wytwo-
rzeniu wielokrotnej “Z" plastyki (9,10). Kacik przy$rodkowy
oka przemieszczano przysrodkowo, zdwajajac wiezadto przy-
$rodkowe przyszywane szwami niewchtanialnymi 5-0 do
okostnej przy$rodkowej $ciany oczodotu lub przecinajgc je.

Drugi etap leczenia

U wszystkich chorych podwieszano powieki do migénia
czotowego, stosujac paski powiezi skroniowej. Cigcie pro-
wadzono w fatdzie powiekowym, odstaniajgc gdrny brzeg
tarczki. Dwa dodatkowe cigcia wykonywano powyzej tuku
brwiowego, odstaniajgc migsien czotowy. Pomiedzy nacie-
ciami skéry na powiece i powyzej brwi wytwarzano tunel
i wprowadzano przeszczep z powiezi skroniowej. Pasek po-
wiezi w ksztafcie litery “U” doszywano do tarczki, a u géry
do miegénia czotowego, ustawiajgc powieke w niewielkiej
nadkorekc;ji.

Trzeci etap leczenia

U pacjentéw z wywinigciem powiek dolnych (z zespotem
matoocza typu Il) wykonywano “Z” plastyke z transpozycjg tréj-
katnego pfatka skoéry z powiek gérnych na dolne. Stosowana
metoda pozwalata na jednoczasowa korekcje antymongoidalne-
go ustawienia szpary powiekowe;.

Wyniki

W ocenie wynikéw leczenia uwzgledniano symetrie okoli-
cy oczodotowej, ustawienie wolnego brzegu powiek gérnych,
wyglad i funkcje powiek oraz rozmiar i symetrie szpary powie-
kowej. Korzystniejsze wyniki uzyskano w zespole matoocza
typu | (tab. IV) (ryc. 3).

Powiktania

U 4 chorych (6%) doszto do nawrotu telecanthus. W tych
przypadkach konieczne bylo powtdrzenie zabiegu skrdcenia
wiezadet przysrodkowych (tab. V). Z powodu asymetrii lub nie-

l

Dziecko z zespotem matoocza typu Il. Stan przed zabiegiem korekcji zmarszczek nakatnych sposobem Mustarde'a i podwieszenia powiek na pa-

Patient with orbitoblepharophimosis type Il before (A) and after epicanthal folds elimination by the modified technique of Mustardé and frontalis
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Wynik/ Results /n (%)
Matoocze/ Blepharophimosis .
Dobry/ Good Sredni/ Average Niezadowalajacy/ Poor
Typl 41(83,7) 8(16,3) 0
Typll 7(63,3) 3(27,3) 1(9,0)
SUMA 48 (80,1) 11(18,3) 1(1,6)

Tab. IV. Wyniki leczenia w badanej grupie 60 pacjentow.
Tab. IV. Results of treatment 60 patients with blepharophimosis.

Ryc. 3. Dziecko z zespotem matoocza typu I. A. Mafoocze — zmarszczki na-
katne i asymetryczne opadanie powiek. B. Stan po korekeji zmar-
szczek nakatnych sposobem Mustarde'a. C. Wynik leczenia — stan
po operacji Mustarda'a i podwieszenia powiek na paskach powigzi
skroniowej.

Fig.3. A child with orbitoblepharophimosis type I. A. Blepharophimosis
— epicanthal folds and asymmetrical blepharoptosis. B. Patient af-
ter epicanthal folds elimination by the modified, five flap technique
of Mustardé. C. Rresult of staged treatment consists of Mustardé
technique and frontalis suspension using temporal fascia.

Dyskusja
dostatecznego podniesienia powieki 9 chorych zostato zakwa- Zasadniczym celem leczenia pacjentéw z zespotem mato-
lifikowanych do powtdérnego podwieszenia powiek do migsnia  ocza jest zapewnienie prawidfowego rozwoju wzroku. Dotyczy
czotowego na paskach powiezi. to szczegdlnie pacjentdw z ciezkg postacig choroby. U tych cho-
Powikiania/ Complications n (%)
Woezesne/ Early Krwiak w miejscu pobrania powiezi skroniowej/ Hematoma in donor site of temporal fascia 1(2)
Niedostateczna korekcja kata przy$rodkowego oka/ Inadequate medial canthus correction 4 (6)
Pézne/ Late Asymetria lub niedostateczna podniesienie powieki gérnej / Asymmetry or inadequate eyelid elevation 9 (15)
Bliznowate znieksztatcenie okolicy kata przysrodkowego oka/ Scarring of the medial canthal area 1(2)

Tab. V. Powiktania w badanej grupie 60 pacjentdw.
Tab. V. Complications in study population.
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rych znaczne opadanie powiek gdrnych oraz obecno$¢ duzych
fatdéw nakatnych ograniczajg pole widzenia i moga powodo-
wac niedowidzenie. U chorych z utrzymujacg sie retrakcjg po-
wiek moze dochodzi¢ takze do powstania owrzodzenia rogéwki.
W tych przypadkach wazne jest odpowiednio wczesne rozpo-
czecie leczenia. Ponadto waznym celem leczenia jest usunigcie
stygmatéw choroby i poprawienie wygladu.

Zmodyfikowana plastyka Mustarde'a jest wedtug nas me-
toda z wyboru stosowang w celu korekcji faldéw nakatnych.
W ten sposdb mozliwe jest wytworzenie prawidfowego kaci-
ka przysrodkowego oka z zachowaniem typowego zagtebienia
oczodotowo-nosowego. W omawianym leczeniu zespotu ma-
toocza korekcje fatdéw nakatnych z przy$rodkowa kantopeksja
wykonywano u dzieci w wieku ponizej 6.-7. roku zycia, traktu-
jac ja jako pierwszy etap leczenia. W tym wieku rozwéj nosa
nie jest jeszcze zakonczony, dlatego tez kantopeksje z uzyciem
szwu metalowego zastgpiono zamocowywaniem wigzadta przy-
$rodkowego oka do okostnej przysrodkowej $ciany oczodotu za
pomoca szwéw z prolenu lub nylonu. Wieloletnie do$wiadczenie
dowiodto, ze technika ta zapewnia dobry i trwaty wynik leczenia
przy stosunkowo prostszym, bezpieczniejszym i mniej obcigza-
jacym zabiegu.

Jak wynika z naszych obserwacji, w pewnych sytuacjach
korekcja zmarszczek nakatnych powinna by¢ poprzedzona
chirurgia powiek. Dotyczy to cigzkiej postaci schorzenia z eu-
ryblepharon zagrazajacego owrzodzeniem rogéwki i znacznym
opadaniem powiek goérnych, co prowadzi do utraty wzroku
(11, 12).

Niektérzy autorzy donoszg o dobrych wynikach jednoetapo-
wego leczenia zespofu matoocza (11,12). W zalezno$ci od przy-
jetego postepowania jednoczasowo wykonuije sie przysrodkowg
kantopeksje ze skréceniem mig$nia dzwigacza (11), a nawet
przy$rodkowa kantopeksije z przeszczepem kosci na grzbiet nosa
i powieszeniem powiek do migsnia czotowego (12). Wydaje sie,
ze metody te moga by¢ zastosowane wytgcznie w tagodniej-
szych postaciach schorzenia z zadowalajgca funkcjg migsnia
dzwigacza powieki gornej.

W badanej grupie 60 pacjentéw funkcja migsni dzwigaczy
byta szczatkowa lub niezauwazalna. Uposledzona funkcja migsni
dzwigaczy z towarzyszacymi zmianami morfologicznymi powiek
(krétkie i grube) zazwyczaj prowadzi do niezadowalajgcych wy-
nikdw korekcji opadnigtych powiek podczas stosowania skra-
cania miesni dzwigaczy. U 7 pacjentéw, ktérzy omawianym
zabiegom zostali poddani w innych o$rodkach, wyniki leczenia
byty niezadowalajgce i w rezultacie konieczne byto wykonanie
zabiegu podwieszenia powiek na paskach powiezi skroniowe;.
W zwigzku z tym w zespote matoocza z resztkowg funkcja mie-
$nia dzwigacza powieki gérnej lub z brakiem tej funkcji podwie-
szanie powiek do migsnia czotowego uwaza si¢ na ogo6t za me-
tode z wyboru.

W obustronnym opadaniu powiek gérnych najwigcej trudno-
$ci sprawia odpowiednie ustawienie powiek i uzyskanie syme-
trii, szczegdlnie u dzieci operowanych w znieczuleniu ogélnym,
ograniczajacym $rédoperacyjng ocene wyniku operacji. Moze to
skutkowa¢ konieczno$cia przeprowadzenia kolejnej operacji ko-
rygujacej niewystarczajace podniesienie lub asymetrie.

Jako material podwieszajgcy preferujemy paski powiezi
skroniowej. Jest to materiat autogenny, ktérego pobranie mozli-

we jest w obrebie jednego pola operacyjnego z pozostawieniem
ukrytej blizny i stosunkowo niewielkim uszkodzeniem miejsca
dawczego.

Stosowanie materiatéw allogennych, takich jak szwy nie-
wchfanialne (13,14), paski Gore-Tex (15), paski silikonowe (16)
czy ePTFE (expanded polytetrafluoroethylene), czesto prowadzi
do niekorzystnych wynikéw w postaci rozlegtych zrostéw facz-
notkankowych, stopniowego pogarszania sity no$nej, zarysowy-
wania sie materiatu nos§nego w postaci napigtych strun oraz nie-
domykalno$ci powiek podczas patrzenia w dét. Ponadto osobny
problem stanowi wydzielanie si¢ materiatéw alloplastycznych.

W korekcji wywinigcia powiek dolnych u pacjentéw z ze-
spotem matoocza zamiast stosowanych dawniej przeszczepdw
skéry petnej grubosci wykonywano “Z" plastyke z transpozycja
tréjkatnego ptatka skéry z powieki gérnej. Technika ta umozliwia
jednoczasowo korekcje wywinigcia i antymongoidalnego usta-
wienia szpary powiekowe;.

Whioski

1. W wigkszosci przypadkéw leczenie zespotu matoocza po-
winno by¢ etapowe. Najcze$ciej pacjentom w wieku 3-4 lat
usuwa sie zmarszczki nakatne, a nastepnie opadniete po-
wieki gérne podwiesza si¢ na paskach powiezi skroniowej
do mig$nia czotowego.

2. Przyjety przez nas sposdéb postgpowania okazat si¢ w petni
skuteczny u ponad 80% chorych, u ktérych skorygowano
powieki ograniczajace pole widzenia, a takze skutecznie po-
prawiono wyglad.
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W dniach 28-29 listopada 2008 roku w Patacu Kultury i Nauki w Warszawie
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Xl Sympozjum Sekcji Zapobiegania Slepocie i Rehabilitacji Stabowidzacych
IX Sympozjum Sekcji Ergoftalmologii
Polskiego Towarzystwa Okulistycznego

TEMATY GLOWNE
1. Wplyw przewlektych schorzen narzadu wzroku na mozliwos¢ wykonywa-
nia pracy zawodowej
2. Degeneracja plamki zéttej zwigzana z wiekiem - choroba XXI wieku

Termin nadsyfania streszczen oraz pierwszy termin rejestracji uczestnictwa
uptywaja 31 lipca 2008 roku

Petna informacja dotyczaca sympozjum znajduje sie na stronie internetowe;j
www.sympozjum.info.pl
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