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Choroideremia jest rzadką, dziedziczoną recesywnie z  chromo
somem X chorobą dystroficzną, w której dochodzi do postępującej 
atrofii naczyniówki, choriokapilarów, nabłonka barwnikowego siat
kówki i fotoreceptorów, co w efekcie prowadzi do istotnego uszko
dzenia widzenia (1,2,3). Klinicznie manifestuje się nyktalopią już 
w pierwszej dekadzie życia, następnie ograniczeniami w polu widze
nia, od mroczków pierścieniowych do koncentrycznego zawężenia 
pola widzenia, i w końcu znaczącym uszkodzeniem ostrości widzenia 
w 5. -6. dekadzie życia (4,5). Obraz dna oka przedstawia progresję 
zmian od rozrzedzonej i  bladej siatkówki z wyraźnymi naczyniami 
naczyniówki i  przegrupowaniami barwnika u  młodych chłopców, 
poprzez powiększanie się obszarów atrofii i zanik naczyń naczyniów
ki, aż do momentu, kiedy poza cienkim obszarem prawidłowej siat
kówki wokół tarczy n. II i w okolicy plamki całe dno przedstawia się 
jako białożółte obszary odsłoniętej twardówki z miejscami przegru
powanego barwnika. Naczynia siatkówki wyglądają prawidłowo (5). 

Pole widzenia na początku wykazuje nieznaczne obwodowe zawę
żenie z rozsianymi mroczkami między równoleżnikami 25° a 45°, two
rząc z  czasem mroczek pierścieniowy między równoleżnikami 20° 
a  40°. Z  upływem czasu trwania choroby pole obwodowe zanika, 
a obszar centralny zawęża się aż do całkowitej utraty pola widzenia (5). 

ERG u  młodych mężczyzn ma obniżoną amplitudę fal a  i  b, 
zwłaszcza w warunkach adaptacji skotopowej. Ten spadek pogłębia 
się, amplituda fali b zanika lub jest śladowa (5). Kobiety nosicielki 
mają prawidłowy lub nieznacznie obniżony elektroretinogram (5,6). 

W angiografii fluoresceina nie przechodzi do obszarów objętych 
zanikiem z powodu zaniku choriokapilarów w obrębie uszkodzonej 
siatkówki, pomimo że widać kontrast w  większych naczyniach 
naczyniówki. Fragmenty pozostałej siatkówki wykazują przeciek na 
granicy z obszarami atrofii (5). 

Cel pracy
Celem pracy jest zwrócenie uwagi na dolegliwości w codzien

nym życiu, które po rozpoznaniu choroideremii nie stwarzają 
konieczności rezygnacji z aktywności zawodowej. 

Pacjenci i metody
Obserwowaliśmy w odstępie sześcioletnim dwóch mężczyzn, u któ

rych rozpoznano choroideremię w 30. i 54. roku życia. Obaj w tym czasie 
byli zawodowo czynni. Pierwszy wykonuje do dzisiaj zawód górnika, 
a zmiany na dnie oczu wykryto u niego w trakcie badań okresowych, 
gdyż dolegliwości subiektywnych ze strony narządu wzroku nie zgłaszał. 
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Starszy pacjent, mechanik, zgłosił się do okulisty, ponieważ zaczęła 
się pogarszać jego ostrość wzroku. Z powodu zmian na dnie oczu przez 
pewien czas był prowadzony jako pacjent ze zwyrodnieniem barwniko
wym siatkówki. Przeprowadziliśmy podstawowe badania okulistyczne, 
badanie pola widzenia perymetrem kinetycznym, elektroretinografię 
błyskową całopolową (FERG) i elektrookulografię (EOG), a także mezop
tometrię i adaptację. Okres obserwacji wynosił 6 lat. 

Wyniki
Ostrość wzroku młodszego pacjenta w ciągu 6 lat od pierwsze

go badania nie zmieniła się i wynosiła do dali: OP = 5/5, OL cc sph 
-1,0 D = 5/5 i do bliży OP i OL = 0,5. Ostrość wzroku drugiego 
mężczyzny pogorszyła się z 5/6 do 5/7f w prawym oku oraz z 5/25 
do 5/25f w lewym (korekcja: OP sph +1,0 Dcyl +0,5 D ax 65°; OL 
sph +1,0 D cyl +1,5 D ax 95°). Widzenie barw i  ciśnienie 
wewnątrzgałkowe w  obu przypadkach były prawidłowe. U  obu 
pacjentów w kinetycznym polu widzenia obserwowaliśmy rozległe 
ubytki pierścieniowe (ryc. 1). 

Wynik mezoptometrii u młodszego mężczyzny był prawidłowy 
(readaptacja 6,5 s) i nie zmienił się w okresie sześcioletniej obser

wacji. Dobra adaptacja w  pierwszej fazie i  zachowane widzenie 
mezopowe umożliwiały mu pracę w kopalni w warunkach bardzo 
słabego oświetlenia. Badanie adaptacji do ciemności było nieprawi
dłowe w fazie pręcikowej. Starszy badany miał zbyt słabe widzenie 
zmierzchowe, aby można było wykonać u niego mezoptometrię lub 
adaptację i  nie potrafił poruszać się w  ciemności. Wykonaliśmy 
badania elektrofizjologiczne – FERG pierwszego mężczyzny charak
teryzował się obniżeniem odpowiedzi skotopowych do mniej niż 
10% normy, a  odpowiedzi fotopowych do mniej niż 15% normy 
i  nie zmienił się w  okresie obserwacji. FERG starszego badanego 
miał śladowe odpowiedzi pręcikowe i znacznie obniżone odpowie
dzi czopkowe. W badaniu po 6 latach czynność siatkówki była śla
dowa. Krzywa EOG była płaska. 

Dno oczu badanych przedstawiało charakterystyczne zmiany 
dla choroideremii (ryc. 2): prawidłowe tarcze n. II i naczynia siat
kówki, rozległe obszary zaniku siatkówki i naczyniówki we wszyst
kich kwadrantach, z  widocznymi naczyniami naczyniówki i  skupi
skami przegrupowanego barwnika (u starszego tworzącymi więk
sze konglomeraty). U młodszego w plamce siatkówka była prawi
dłowa, a refleks dołeczkowy żywy. 

Istotny społecznie jest fakt głębokiej penetracji choroby w rodzi
nach pacjentów, gdyż u starszego z nich spośród 41 członków rodzi
ny 7 mężczyzn było dotkniętych chorobą i w różnym stopniu wyklu
czonych z życia zawodowego (ryc. 3). 
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Ryc. 1.	 Mroczek pierścieniowy w kinetycznym polu widzenia 30-letniego pacjenta z choroideremią (2/IV). 
Fig. 1.	 Ring scotoma in the visual field of 30-year-old patient with choroideremia (2/IV). 

Ryc. 2.	 Wygląd dna oka 60-letniego pacjenta z choroideremią. 
Fig. 2.	 Fundus appearance of 60-year-old patient with choroideremia. 

Ryc. 3.	 Rodowód 60-letniego pacjenta z choroideremią. 
Fig. 3.	 Pedigree drawing of 60-year-old patient with choroideremia. 

zdrowy mężczyzna / non-affected man
chory mężczyzna / affected man
omawiany 60-letni pacjent / the 60-year-old patient
kobieta - nosicielka / carrier woman
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Matka i  siostra młodszego pacjenta wykazywały typowe dla 
nosicielek genu choroideremii zmiany na dnie oczu w postaci „dziur 
wygryzionych przez mole” z drobnymi przegrupowaniami barwni
ka, a FERG wykonany u matki był prawidłowy. 

Omówienie
Przyczyną choroideremii jest mutacja Rep-1 genu kodujące

go komponent A  Rab geranylgeranyltransferazy (1,2). Nowe 
doniesienia wskazują na to, że gen kodujący Rab-1 jest w pręci
kach, a  nie w  czopkach, co sugeruje, że to właśnie pręciki są 
pierwotnym miejscem degeneracji w choroideremii (1). Potwier
dzeniem tej hipotezy są nieprawidłowy FERG w warunkach ada
ptacji skotopowej i  zaburzenia widzenia zmierzchowego jako 
pierwszy objaw choroby u młodych mężczyzn (1) z jednocześnie 
zachowanym widzeniem mezopowym i  długo utrzymującą się 
dobrą ostrością wzroku, co można zauważyć u opisanych przez 
nas mężczyzn. 

Obaj badani pacjenci nie mieli poczucia choroby, chociaż byli 
świadomi zagrożeń wynikających ze zmian w  polu widzenia. Nie 
chcieli rezygnować z pracy zawodowej i nie czuli żadnych ograni
czeń w codziennym życiu, które zmuszałyby ich do zmiany przyzwy
czajeń czy upodobań. Jednak starszy pacjent około 55. roku życia 
zaprzestał prowadzenia samochodu. W okresie aktywności zawo
dowej pacjent ten świadomie zrezygnował z proponowanej rozsze
rzonej diagnostyki, aby nie skierowano go na rentę. Młodszy 
z pacjentów może pracować dzięki dobrym wynikom testów psy
chofizycznych i  nie przyznaje się do swojej choroby. Propozycje 
diagnostyki lub tylko badania dna oka nie były entuzjastycznie 
przyjmowane w rodzinach pacjentów. Niestety, zbyt często spotyka
my się z  tym, że w  chorobach uwarunkowanych genetycznie 
pacjenci wybierają niewiedzę i  niepewność zamiast świadomości 
zdrowia lub choroby. 

Wniosek
Pomimo niedogodności w  życiu codziennym, wynikających 

głównie z rozległych mroczków w polu widzenia i słabego widzenia 
zmierzchowego, chory na choroideremię może być czynny zawodo
wo i nie powinien być zbyt szybko zaliczany do rencistów. Progresja 
choroby jest szybsza u starszych niż u młodszych chorych. 
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