PRACE ORYGINALNE

Albinizm oczny u dzieci z oczoplasem

Ocular albinism in pediatric patients with nystagmus
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Summary:

Purpose: Presentation of diagnostic methods and results obtained in children with nystagmus, with suspicion of ocular albinism.

Material and methods: Records of 9 children (range 0.2 to 5.5 years) are presented. In all cases family history, ophthalmic ex-

amination and visual evoked potentials were analyzed.

Results: Clinical signs of ocular albinism were found in all patients. 2 children had cutaneous albinism, VEP records of 7 children
indicated abnormalities typical for albinism, clinical signs of gene carrying were found in 7 mothers.
Conclusions: Clinical signs enable us to diagnose ocular albinism with relatively high probability, nevertheless characteristic VEP

records confirm diagnosis in clinically difficult cases.
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Albinizm jest to schorzenie dziedziczne zwigzane z niedo-
borem w melanosomach organelli produkujgcych melaning
(melanocytéw), opéznieniem dojrzewania melanosomoéw i za-
burzeniem ich dystrybucji (1). Wyréznia sie albinizm oczno-
skérny zwigzany z zaburzeniem syntezy melaniny z tyrozyny
w melanosomach (tyrozynazoujemny, tyrozynazododatni) oraz
albinizm oczny, w ktérym w skérze i nabtonku barwnikowym
siatkdwki chorych wykryto makromelanosomy i zaburzenia
dystrybucji melanosoméw (1,2,3). W postaci ocznej albinizmu
zmniejszona pigmentacja w obrebie narzadu wzroku prowadzi
w rezultacie do obnizenia ostro$ci wzroku, oczoplasu, $wiat-
towstretu (4). Zmiany kliniczne ograniczajg sie w wigkszo$ci
przypadkéw do zmian okulistycznych, ale jest mozliwe wyste-
powanie dyskretnych objawdéw skérnych w postaci nieubar-
wionych plam.

Oczoplas, pojawiajacy sie w pierwszych tygodniach zy-
cia, z wiekiem staje sie czesto mniej widoczny, podobnie jak
ostro$§¢ wzroku z wiekiem moze nieznacznie sig poprawi¢ na
skutek wspétistniejgcego tzw. opdznionego dojrzewania narza-
du wzroku u albinoséw (5). Swiattowstret jest spowodowany
brakiem plamkowej luteiny, co zwigksza wrazliwo$¢ recep-
toréw na $wiatfo (1). Transiluminacja teczéwek wystepuje
u przewazajgcej liczby chorych, lecz nie jest patognomoniczna
dla tej jednostki chorobowej. Moze pojawiaé sie w $ladowej
postaci u ludzi zdrowych z bardzo jasnymi teczéwkami lub
u albinoidéw, czyli osobnikdw, u ktérych wystepuje transilumi-
nacja teczéwek, hipopigmentacja dna, ale ostro$¢ wzroku jest
prawidtowa, nie wystepuje oczoplas, a badanie wzrokowych
potencjatéw wywotanych (VEP) nie wykazuje zmian (1,5). Ba-
danie VEP jest badaniem potwierdzajagcym rozpoznanie albini-
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zmu w przypadkach trudnych klinicznie. Jak podajg niektdrzy
autorzy, u dzieci do 3. roku zycia poleca sie¢ wykonywanie
VEP przy jednoocznej stymulacji btyskowej z odprowadzen
dwupotylicznych, miedzy 3.-6. rokiem zycia VEP flesh lub VEP
pattern, a po 6. roku zycia VEP pattern (6). Oczywiscie nie
moze to by¢ reguty, gdyz zalezy w duzej mierze od zdolnosci
wspotpracy pacjenta z osoba badajaca. U albinoséw wyste-
puje charakterystyczny obraz VEP, $wiadczacy o zmniejszeniu
ilosci lub braku wtdkien nieskrzyzowanych w przebiegu drogi
wzrokowej. Wiaze sie to ze wzrostem amplitudy i skréceniem
latencji odpowiedzi z elektrod umieszczonych po przeciwnej
stronie potylicy w stosunku do pobudzonego bodzcem $wiet-
Inym oka (6). Latencje ocenia sie po natozeniu na siebie badan
sprzed obojga oczu (subtrakcja). Zmiany w przebiegu wiékien
nerwowych (jak u albinoséw) byty réwniez notowane w bada-
niach pozytronowej tomografii i rezonansie magnetycznym (5).
Badania genetyczne DNA pomagajg w ustaleniu typu dziedzi-
czenia albinizmu ocznego i majg zastosowanie w poradnictwie
genetycznym. Najczestszym typem dziedziczenia albinizmu
ocznego jest typ zalezny od chromosomu X, ktéry dziedziczy
sie w sposdb recesywny (X-linked). Gen dla tego typu albini-
zmu ocznego znajduje sie na krétkim ramieniu chromosomu
X (Xp22.3-22.2) (1,7). Petnoobjawowa postaé¢ choroby, tzn.
oczoplas, $wiattowstret, obnizenie ostro$ci wzroku, transilumi-
nacja teczéwek, hipopigmentacja dna oka i hipoplazja plamki,
wystepuje u niektérych osobnikéw pici meskiej. U kobiet, ktd-
re sg nosicielkami genu, stwierdza sie czesto oczoplas i trans-
iluminacje teczéwek oraz zmiany barwnikowe na dnie oczu,
tzw. mozaikowato$¢ dna oka (80-90%) (7). Albinizm oczny
moze dziedziczy¢ sie takze w sposob autosomalnie recesywny
(3,4). Ta posta¢ wystepuje znacznie rzadziej, charakterystycz-
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ne objawy dotyczace narzadu wzroku moga dotyczy¢ zaréwno
osobnikéw pici meskiej, jak i zenskiej.

Cel pracy
Celem pracy jest przedstawienie postepowania diagnostycz-
nego u dzieci z oczoplgsem i albinizmem ocznym.

Materiat i metodyka

Badaniami objeto 9 dzieci (8 chiopcéw i 1 dziewczynke)
w wieku od 2,5 miesiecy do 5,5 lat ($rednia wieku 12,6 mie-
sigca). Dzieci zostaty wybrane z grupy pacjentéw, u ktérych
stwierdzono w badaniu klinicznym transiluminacje teczéwek
oraz obraz dna oka mogacy sugerowaé albinizm. Wszyscy oni
zgtosili sig do Poradni Okulistycznej IP-CZD z powodu oczoplasu.
W zebranym wywiadzie uwzgledniano wystepowanie oczopla-
su, obnizonej ostro$ci wzroku i rozpoznanie albinizmu u czton-
kéw rodziny. Przeprowadzono przedmiotowe badanie okuli-
styczne. Jesli pozwalat na to wiek pacjenta, oceniano ostro$é
wzroku za pomoca tablic Snellena. We wszystkich przypadkach
okreslano stan refrakcji (po atropinizacji) i powtérnie sprawdza-
no ostro$¢ wzroku z zastosowaniem potrzebnej korekcji okula-
rowej. Oceniano odcinek przedni oka za pomoca recznej lampy
szczelinowej oraz dno oka elektrycznym wziernikiem bezposred-
nim i posrednim lub kamerg siatkéwkowa (RetCam).

U wszystkich dzieci wykonano badanie wzrokowych po-
tencjatéw wywotanych, wykorzystujgc technike gogli, kté-
ra odpowiada technice biyskowych VEP z uzyciem diody
czerwonej z odprowadzen dwupotylicznych. Zastosowana
metoda badania VEP jest zgodna z zaleceniami Migdzynaro-
dowego Stowarzyszenia Klinicznej Elektrofizjologii Widzenia
(International Society for Clinical Electrophysiology of Vision
— ISCEV). Kazde oko badano osobno, stosujac 100 btyskéw
o czegstotliwosci 1,3 Hz. Okreslano amplitude zatamka P,
oraz latencje odpowiedzi. Oceniajgc stan ogdlny dzieci, zwra-
cano uwage na wspétistnienie objawoéw skérnych (jasna ské-
ra, nieubarwione plamy skérne, jasne wtosy). Badano matki
chorych dzieci pod katem nosicielstwa, szczegélng uwage
zwracajac na oczoplas, transiluminacje teczéwek i zmiany
barwnikowe na dnie oka.

Badan genetycznych DNA w kierunku ustalenia typu dzie-
dziczenia albinizmu ocznego nie wykonano, poniewaz nie byto
mozliwosci ich przeprowadzenia.

Wyniki (tah. I, 1)

U wszystkich dzieci, jak wynikato z danych z wywiadu,
od pierwszych tygodni zycia wystepowaty grubofalisty oczo-
plas poziomy i $wiattowstret. Obnizong ostro§¢ wzroku mia-
to 5 pacjentéw (0,1-0,2), u pozostatych 4 ze wzgledu na wiek
ostrosci wzroku nie okres$lono. Badanie refrakcji wykonane
u 2 pacjentéw wykazato nadwzroczno$¢ (1,0-6,0 dptr.sph), u 5
astygmatyzm nadwzroczny (0,5-6,0 dptr.cyl.), 2 dzieci byto nor-
mowzrocznych. Po korekcji wady wzroku uzyskano poprawe
ostro$ci wzroku u 2 z 5 badanych dzieci (maks. do 5/16). Trans-
iluminacje teczéwek stwierdzono u 8 chorych (ryc. 1).

Dno oczu u kazdego badanego wykazywato hipopigmentacje
i brak refleksu z okolicy plamkowej (ryc. 2).

U wszystkich dzieci wykonano badanie VEP. U 7 sposréd
nich otrzymano zapisy $wiadczace o przewadze wiékien skrzy-

Rodzaj zaburzenia Liczba chorych o
0
Parameter No. of cases
oczoplas 9 100
nystagmus
Swiattowstret
photophobia . Uy
obnlzo_na ostros¢ wzroku 5 100
poor visual acuity
.tr_ansﬂumlnacla teczOwki 8 88,3
iris translucency
hipopigmentacja dna oka
S X 9 100
fundus hipopigmentation
niedorozwoj plamki 9 100
foveal hipoplasia
VEP charakterystyczne zmiany 7 777
VEP charakteristic findings !
zmiany skérne 2 222
cutaneous changes

Tab. I.
Tab. I.

Wyniki.
Results.

Ryc. 1. Transiluminacja teczéwki.

Fig. 1.  Iris transilumination.
Przed korekcja Po korekgii
Pacjent Before correction After correction
Patient | ;1o prawe | okolewe | okoprawe | okolewe
right eye left eye right eye left eye

1. 5/25 5/25 5/16 5/16
2. 5/30 5/40 5/16 5/20
3 5/50 5/50 5/50 5/50
4 5/50 5/50 5/30 5/40

1/50 1/50 2/50 2/50

Tab. II.

Ostro$¢ wzroku.
Tab. Il. Visual acuity.
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Ryc. 2. Dno oka w albinizmie.
Fig. 2. Fundus in albinism.

R
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Latency 50 ms per Division

Ryc. 4. Wzrokowe potencjaly wywotane — oko lewe: a — lewa stro-
na potylicy P,,: przewodnictwo 230ms, amplituda 9,37uV, b
— prawa strona potylicy P,,,: przewodnictwo 123ms, amplitu-
da 16,4uV.

Fig. 4. Visual evoked potentials — left eye: a — left side of occiput P,
latency 230ms, amplitude 9,37uV, b — right side of occiput
P..: latency 123ms, amplitude 16,4uV.

100°

Latency 50 ms per Division

Ryc. 3. Wzrokowe potencjaly wywotane - oko prawe: a — lewa strona

potylicy P, przewodnictwo 129ms, amplituda 27,34uV, b —  Rye. 5. Dno oka u nosicielki.
prawa strona potylicy P, przewodnictwo 168ms, amplituda  Fig. 5. Fundus in gen carrying mother.
8,8uV.

Fig. 3. Visual evoked potentials — right eye: a — left side of occiput zowanych w przebiegu drogi wzrokowej z typowym dla albini-

P,,: latency 129ms, amplitude 27,34V, right side of occiput ~ Zmu wzrostem amplitud i skréceniem latencji odpowiedzi po

P.: latency 168ms, amplitude 8,8uV. stronie przeciwnej do stymulowanego bodzcem S$wietlnym
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oka. U 2 pacjentéw odpowiedzi byty trudne do interpretac;ji
(ryc. 3,4).

U 2 chorych zaobserwowano niewielkie odbarwienia na
skérze. Siedem matek prezentowato objaw transiluminacji te-
czéwek i mozaikowato$¢ dna oka (ryc. 5).

Omowienie

Albinizm oczny jako izolowana forma albinizmu wystepuje
rzadko. U dzieci z wczesnodzieciecym oczoplgsem, $wiatto-
wstretem, transiluminacjg teczdwek, hipopigmentacja dna
oka i brakiem refleksu z okolicy plamkowej nalezy mysleé¢
o albinizmie ocznym. Przeprowadzenie wywiadu rodzinnego
jest istotng cze$cig badania, co potwierdzito badanie ma-
tek naszych pacjentéw. Oceniajgc okulistycznie 7 matek,
stwierdzono zmiany w narzadzie wzroku charakterystyczne
dla nosicielek. U 8 chtopcéw wystepowaly objawy charak-
terystyczne dla albinizmu ocznego, co moze u tych dzieci
sugerowaé wystepowanie albinizmu ocznego przenoszonego
przez mutacje w chromosomie X. W jednym przypadku cho-
ra byta dziewczynka, co jest mozliwe, jesli albinizm oczny
dziedziczony jest w sposdéb autosomalnie recesywny. U al-
binoséw ostro$¢ wzroku jest znacznie obnizona (1,4,5). Jak
pokazuja wyniki naszych badan, wynosi ona 0,1-0,2 i tylko
u niektérych po zastosowaniu korekcji okularowej udaje sie
nieznacznie jg poprawi¢. Zaburzenia dotyczace melanoso-
méw prowadzg do nieprawidiowego dojrzewania nabtonka
barwnikowego siatkéwki i drogi wzrokowej (5,6). Wiaze sie
to ze zmniejszeniem pigmentacji teczéwki, dna oka, niedo-
rozwojem plamki i zmniejszeniem ilo$ci lub brakiem wtdkien
nieskrzyzowanych w obrebie drogi wzrokowej i prowadzi do
spadku ostro$ci wzroku (6). Wyniki przedstawionych badan
potwierdzajg wystepowanie u albinoséw ocznych opisanych
wyzej zmian.

Nasi pacjenci ze wzgledu na wiek mieli wykonany VEP
z zastosowaniem btyskowego pobudzenia. Pobudzenie $wiattem
oka lewego powoduje powstanie wyzszych amplitud i krétszej
latencji odpowiedzi z elektrod umieszczonych po prawej stronie
potylicy. Odwrotne zalezno$ci wystepujg przy stymulaciji $wiat-
tem oka prawego (1,6). Jest to spowodowane mniejsza ilo$cig
wiékien nieskrzyzowanych w przebiegu drogi wzrokowej, tzw.
crossed asymmetry. W ocenie VEP najwazniejsze jest porow-
nanie odpowiedzi z obojga oczu, gdyz uzyskanie pewnej rdznicy

w wysoko$ci amplitud u réznych osobnikéw nie jest patologia.
Uzyskane wyniki badan VEP pokrywaja sie z obserwacjami in-
nych autoréw.

Whioski

Najwazniejszym objawem klinicznym w rozpoznaniu albini-
zmu ocznego jest wystepowanie oczoplgsu wczesnodziecigce-
go. Obecne sg tez inne cechy w narzadzie wzroku zwigzane z za-
burzeniami przemiany melaniny.

Charakterystyczne zmiany w badaniu wywotanych poten-
cjatéw wzrokowych potwierdzajg rozpoznanie albinizmu w przy-
padkach trudnych klinicznie.
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