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Life quality in patients suffered from choroideremia
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Purpose: To direct attention on every-day problems in choroideremia, which are not a barrier in patients' occupation.
Material and methods: Two cases of patients with choroideremia which was diagnosed when they were 30 and 54
are described. In spite of widespread visual field changes patients with good visual acuity did not have to change their
lifestyles or their jobs (miner and mechanic). Visual acuity, visual field, mesoptometry, adaptometry, electroretinography,
electrooculography were done. The mother of the younger patient was also examined. Her fundus of the eye showed
typical changes for carriers. In the older patient's family among 41 family members 7 men were affected in
3 generations. Follow-up was 6 years.

Results: In ERG rod activity was very low or abolished and cone activity was reduced, more in older patient. In the
younger patient visual acuity and mesoptometry were normal, rod adaptation was very low. The patient was able to
work as a miner due to good mesopic vision. In follow-up no significant progression of the disease was observed. The
older patient had previously been treated for retinitis pigmentosa for a few years. Diagnosis of choroideremia was
made when visual acuity of the patient declined. It was impossible to perform mesoptometry and adaptometry
because of advanced night blindness. In the dark room the patient found it very difficult to move. In follow-up lowering
of the visual acuity, progression of visual field as well as electroretinographic changes occurred.

Condlusions: Patients with choroideremia may be professionally engaged despite of every-day problems connected
with widespread scotomas in visual field and nyctalopia. They should not become pensioners too early. The disease

progression is faster in older than in younger patients.
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Choroideremia jest rzadka, dziedziczong recesywnie z chromo-
somem X chorobg dystroficzna, w ktérej dochodzi do postepujacej
atrofii naczyniéwki, choriokapilaréw, nabtonka barwnikowego siat-
kéwki i fotoreceptordw, co w efekcie prowadzi do istotnego uszko-
dzenia widzenia (1,2,3). Klinicznie manifestuje sie nyktalopig juz
w pierwszej dekadzie zycia, nastepnie ograniczeniami w polu widze-
nia, od mroczkdéw pierécieniowych do koncentrycznego zawezenia
pola widzenia, i w koficu znaczacym uszkodzeniem ostroéci widzenia
w 5. -6. dekadzie zycia (4,5). Obraz dna oka przedstawia progresje
zmian od rozrzedzonej i bladej siatkéwki z wyraznymi naczyniami
naczyniéwki i przegrupowaniami barwnika u mtodych chtopcéw,
poprzez powiekszanie si¢ obszardw atrofii i zanik naczyn naczynidw-
ki, az do momentu, kiedy poza cienkim obszarem prawidtowej siat-
kéwki wokot tarczy n. Il i w okolicy plamki cate dno przedstawia sie
jako biatozétte obszary odstonietej twardéwki z miejscami przegru-
powanego barwnika. Naczynia siatkéwki wygladaja prawidtowo (5).

Pole widzenia na poczatku wykazuje nieznaczne obwodowe zawe-
Zenie z rozsianymi mroczkami miedzy réwnoleznikami 25° a 45°, two-
rzac z czasem mroczek pierscieniowy miedzy réwnoleznikami 20°
a 40°. Z uptywem czasu trwania choroby pole obwodowe zanika,
a obszar centralny zaweza sie az do catkowitej utraty pola widzenia (5).

choroideremia, electroretinography, electrooculography, life quality.

ERG u miodych mezczyzn ma obnizong amplitude fal a i b,
zwiaszcza w warunkach adaptacji skotopowej. Ten spadek pogtebia
sie, amplituda fali b zanika lub jest $ladowa (5). Kobiety nosicielki
maja prawidfowy lub nieznacznie obnizony elektroretinogram (5,6).

W angiografii fluoresceina nie przechodzi do obszarow objetych
zanikiem z powodu zaniku choriokapilaréw w obrebie uszkodzonej
siatkowki, pomimo ze wida¢ kontrast w wiekszych naczyniach
naczyniéwki. Fragmenty pozostatej siatkéwki wykazujg przeciek na
granicy z obszarami atrofii (5).

Cel pracy

Celem pracy jest zwrdcenie uwagi na dolegliwosci w codzien-
nym zyciu, ktére po rozpoznaniu choroideremii nie stwarzajg
koniecznosci rezygnacji z aktywnosci zawodowej.

Pacjenci i metody

Obserwowalismy w odstepie szescioletnim dwdch mezczyzn, u kté-
rych rozpoznano choroideremie w 30. i 54. roku zycia. Obaj w tym czasie
byli zawodowo czynni. Pierwszy wykonuje do dzisiaj zawod gornika,
a zmiany na dnie oczu wykryto u niego w trakcie badan okresowych,
gdyz dolegliwosdi subiektywnych ze strony narzadu wzroku nie zgtaszat.
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Ryc. 1.
Fig. 1.

Starszy pacjent, mechanik, zgtosit sie do okulisty, poniewaz zaczeta
sie pogarszac jego ostros¢ wzroku. Z powodu zmian na dnie oczu przez
pewien czas byt prowadzony jako pacjent ze zwyrodnieniem barwniko-
wym siatkéwki. Przeprowadzilismy podstawowe badania okulistyczne,
badanie pola widzenia perymetrem kinetycznym, elektroretinografie
btyskowga catopolowa (FERG) i elektrookulografie (EQG), a takze mezop-
tometrie i adaptacje. Okres obserwacji wynosit 6 lat.

Wyniki

Ostros¢ wzroku mtodszego pacjenta w ciggu 6 lat od pierwsze-
go badania nie zmienita sie i wynosita do dali: OP = 5/5, OL cc sph
-1,0 D = 5/5 i do blizy OP i OL = 0,5. Ostro$¢ wzroku drugiego
mezczyzny pogorszyta sie z 5/6 do 5/7f w prawym oku oraz z 5/25
do 5/25f w lewym (korekcja: OP sph +1,0 Dcyl +0,5 D ax 65° OL
sph +1,0 D ¢yl +1,5 D ax 95°. Widzenie barw i ci$nienie
wewnatrzgatkowe w obu przypadkach byty prawidtowe. U obu
pacjentdw w kinetycznym polu widzenia obserwowalismy rozlegte
ubytki pierscieniowe (ryc. 1).

Wynik mezoptometrii u mfodszego mezczyzny byt prawidtowy
(readaptacja 6,5 s) i nie zmienit sie w okresie szescioletniej obser-

Ryc. 2. Wyglad dna oka 60-letniego pacjenta z choroideremia.

Fig. 2. Fundus appearance of 60-year-old patient with choroideremia.

Mroczek pierscieniowy w kinetycznym polu widzenia 30-letniego pacjenta z choroideremig (2/1V).
Ring scotoma in the visual field of 30-year-old patient with choroideremia (2/1V).

wacji. Dobra adaptacja w pierwszej fazie i zachowane widzenie
mezopowe umozliwialy mu prace w kopalni w warunkach bardzo
stabego oswietlenia. Badanie adaptacji do ciemnosci byto nieprawi-
dtowe w fazie precikowej. Starszy badany miat zbyt stabe widzenie
zmierzchowe, aby mozna byto wykona¢ u niego mezoptometrie lub
adaptacje i nie potrafit porusza¢ sie w ciemnosci. Wykonalismy
badania elektrofizjologiczne — FERG pierwszego mezczyzny charak-
teryzowat sie obnizeniem odpowiedzi skotopowych do mniej niz
10% normy, a odpowiedzi fotopowych do mniej niz 15% normy
i nie zmienit sie w okresie obserwacji. FERG starszego badanego
miat sladowe odpowiedzi precikowe i znacznie obnizone odpowie-
dzi czopkowe. W badaniu po 6 latach czynnos¢ siatkéwki byta $la-
dowa. Krzywa EOG byta ptaska.

Dno oczu badanych przedstawiato charakterystyczne zmiany
dla choroideremii (ryc. 2): prawidtowe tarcze n. Il i naczynia siat-
kéwki, rozlegte obszary zaniku siatkéwki i naczyniéwki we wszyst-
kich kwadrantach, z widocznymi naczyniami naczynidéwki i skupi-
skami przegrupowanego barwnika (u starszego tworzacymi wiek-
sze konglomeraty). U mtodszego w plamce siatkéwka byta prawi-
dtowa, a refleks doteczkowy zywy.

Istotny spofecznie jest fakt gtebokiej penetracji choroby w rodzi-
nach pacjentéw, gdyz u starszego z nich sposréd 41 cztonkéw rodzi-
ny 7 mezczyzn byto dotknietych chorobg i w réznym stopniu wyklu-
czonych z zycia zawodowego (ryc. 3).
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Ryc. 3. Rodowdd 60-letniego pacjenta z choroideremia.
Fig. 3. Pedigree drawing of 60-year-old patient with choroideremia.
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Jakos$¢ zycia chorych na choroideremie

Matka i siostra mfodszego pacjenta wykazywaty 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 byt prawidtowy.

Omdwienie

Przyczyna choroideremii jest mutacja Rep-1 genu kodujace-
go komponent A Rab geranylgeranyltransferazy (1,2). Nowe
doniesienia wskazujg na to, ze gen kodujacy Rab-1 jest w preci-
kach, a nie w czopkach, co sugeruje, ze to wtasnie preciki sg
pierwotnym miejscem degeneracji w choroideremii (1). Potwier-
dzeniem tej hipotezy sa nieprawidfowy FERG w warunkach ada-
ptacji skotopowej i zaburzenia widzenia zmierzchowego jako
pierwszy objaw choroby u mfodych mezczyzn (1) z jednocze$nie
zachowanym widzeniem mezopowym i dtugo utrzymujacg sie
dobra ostroscig wzroku, co mozna zauwazy¢ u opisanych przez
nas mezczyzn.

Obaj badani pacjenci nie mieli poczucia choroby, chociaz byli
$wiadomi zagrozeni wynikajacych ze zmian w polu widzenia. Nie
chcieli rezygnowac z pracy zawodowej i nie czuli zadnych ograni-
czen w codziennym zyciu, ktére zmuszatyby ich do zmiany przyzwy-
czajen czy upodoban. Jednak starszy pacjent okoto 55. roku zycia
zaprzestat prowadzenia samochodu. W okresie aktywnosci zawo-
dowej pacjent ten $wiadomie zrezygnowat z proponowanej rozsze-
rzonej diagnostyki, aby nie skierowano go na rente. Mtodszy
z pacjentéw moze pracowac dzieki dobrym wynikom testow psy-
chofizycznych i nie przyznaje sie do swojej choroby. Propozycje
diagnostyki lub tylko badania dna oka nie byly entuzjastycznie
przyjmowane w rodzinach pacjentow. Niestety, zbyt czesto spotyka-
my sie z tym, ze w chorobach uwarunkowanych genetycznie
pacjenci wybierajg niewiedze i niepewno$¢ zamiast $wiadomosci
zdrowia lub choroby.

Whniosek

Pomimo niedogodnosci w Zzyciu codziennym, wynikajgcych
gtéwnie z rozlegtych mroczkéw w polu widzenia i stabego widzenia
zmierzchowego, chory na choroideremie moze by¢ czynny zawodo-
wo i nie powinien by¢ zbyt szybko zaliczany do rencistéw. Progresja
choroby jest szybsza u starszych niz u mfodszych chorych.
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