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Summary:

Rozlany zanik naczyniowki — opis przypadku
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Purpose: The authors present a case of the 66-year-old female patient suffering from the diffuse atrophy of the choroid.

Material and methods: The 66-year-old woman was referred to the Ophtalmological Clinic in Krakow with the diagnosis of cho-
roideremia. The patient developed central vision problems (mainly in the left eye) and night blindness. We performed following
investigations: distance and near visual acuity with Snellen charts, Amsler grid test, the investigation of the anterior and po-
sterior segments of both eyes, and the fluorescein angiography as well as the infrared photo of the fundus. The assessment of
ornithine serum level was performed.

Results: The ophthalmological examination revealed: the distance visual acuity in the RE=0.5, and in the LE=0.25. The near
visual acuity in the RE=0.5, in the LE=0.75. The Amsler grid test in the RE showed no pathology but in the LE revealed in the
nasal aspect of the central visual field a relative scotoma. Fundoscopy, fluorescein angiography and infrared imaging revealed
the broad patch form atrophy of the RPE and choriocapillaris within the whole fundus and also within the macula. The serum
level of ornithine was within the normal limits.

Conclusions: Based on the results of performed investigations the definitive diagnosis of a very rare dystrophy — a diffuse

atrophy of the choroid was established.
rozlany zanik naczyniowki, dystrofia naczynidweki.
diffuse choroid atrophy, choroidal dystrophy.
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Rozlany zanik naczynidwki jest rzadko wystepujgca dystrofig
naczyniowki dziedziczacg sie w sposéb autosomalny dominuja-
cy. Pierwsze objawy choroby w postaci pogorszenia widzenia
centralnego oraz $lepoty zmierzchowej pojawiajg sie miedzy
4. a 5. dekadg zycia. W badaniu okulistycznym poczatkowo
stwierdza si¢ okototarczowy i pericentryczny zanik nabtonka
barwnikowego siatkéwki (RPE) oraz warstwy choriokapilaréw,
ktdéry stopniowo obejmuje cate dno oka. W zaawansowanych
postaciach choroby dochodzi do zaniku wigkszo$ci duzych na-
czyn naczyniéwki z uwidocznieniem twardéwki. Naczynia siat-
kéwkowe moga by¢ prawidtowe lub nieco zwezone. Rokowanie
jest zte, poniewaz nastepuje wczesne zajecie procesem choro-
bowym plamki (1).

Ze wzgledu na rzadko$¢ wystepowania rozlanej dystrofii
naczyniéwki postanowili§my przedstawi¢ w niniejszym opra-
cowaniu przypadek 66-letniej kobiety, u ktérej rozpoznano to
schorzenie na podstawie wynikéw badania okulistycznego,
angiografii fluoresceinowej oraz uzupetniajgcych badan bio-
chemicznych.

Opis przypadku

Chora, lat 66, skierowana do Kliniki Okulistyki CMUJ w Kra-
kowie ze wstepnym rozpoznaniem choroideremii, od miesigca
skarzyta sie na stopniowe pogorszenie ostro$ci wzroku oraz
obecno$¢ szarej, nieruchomej plamy w centralnym polu wi-
dzenia, gtéwnie oka lewego. Ponadto u pacjentki wystepowaty
utrzymujace sie od kilku lat zaburzenia widzenia zmierzchowego.

Chora w przesztosci nie byta leczona okulistycznie, nie przecho-
dzita zadnych chordb ogélnych, lekéw na state nie przyjmowata.
Wywiad rodzinny w kierunku wystepowania choréb okulistycz-
nych — ujemny.

U chorej przeprowadzono nastepujgce badania: ocene
ostro$ci wzroku w dal i z bliska z uzyciem tablic Snellena, test
Amslera, pomiar ci$nienia wewnatrzgatkowego, badanie przed-
niego odcinka i dna oczu oraz angiografie fluoresceinowa wraz
ze zdjeciem dna oka w $wietle podczerwonym. Ponadto ozna-
czono w surowicy poziom ornityny. Planowano takze wykonanie
badan genetycznych, jednak ostatecznie pacjentka nie wyrazita
na nie zgody.

Na podstawie przeprowadzonego badania okulistycznego
stwierdzono: ostro$¢ wzroku w dal oka prawego (PO) -0,5 knp,
oka lewego (LO) -0,25 knp, ostro§¢ wzroku z bliska PO -0,5,
LO -0,75. Test Amslera PO w normie, LO — w nosowej czesci
plamkowego pola widzenia obecno$¢ wzglednego mroczka. Cis-
nienie wewnatrzgatkowe: PO — 15 mmHg oraz LO — 16 mmHg.
W przednim odcinku obojga oczu nie stwierdzono odchylen od
stanu prawidiowego. Badanie dna oka wykazato wystepowanie
rozlegtego zaniku RPE oraz naczyn witosowatych naczynidwki
w postaci ,fat” na calym obszarze dna obojga oczu (ryc.1ai 1b).
W obojgu oczach stwierdzono takze zaniki obejmujace okolice
plamkowa, wigksze w oku lewym.

Weczesne i pézne fazy angiografii fluoresceinowej (ryc. 2a
i 2b oraz 3a i 3b) oraz obrazowanie dna oka w $wietle podczer-
wonym (ryc. 4a i 4b) wykazaly wystepowanie rozlegtych, réz-
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Ryc. 1ai 1b. Kolorowa fotografia dna oka prawego i lewego.
Fig. 1a and 1b. The colour picture of the fundus of the right and left eye.

Ryc. 2a i 2b. Wczesna faza angiografii fluoresceinowe;.
Fig. 2a and 2b. Early phase of fluorescein angiography.

Ryc. 3a i 3b. Pézna faza angiografii fluoresceinowe;.
Fig. 3a and 3b. Late phase of fluorescein angiography.

nego ksztattu i wielko$ci obszardéw zaniku RPE oraz naczyn wto- Poziom ornityny w surowicy byt prawidiowy i wynosit
sowatych naczynidéwki na catym obszarze dna oka. 87,692 umol/I (norma dla dorostych kobiet to 36-96 umol/l).
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Ryc. 4a i 4b. Zdjecie w $wietle podczerwonym prawego i lewego oka.
Fig. 4a and 4b. The infrared photography of the fundus of the right and left eye.

Omowienie

Objawy podmiotowe i przedmiotowe u chorego z poczatko-
wym stadium rozlanej dystrofii naczyniéwki sg niespecyficzne
i moga prowadzi¢ do postawienia btednego rozpoznania. W diag-
nostyce réznicowej rozlanej dystrofii naczyniéwki nalezy uwzgled-
ni¢ choroideremie oraz zanik girlandowaty naczyniowki (1-6).

Choroideremia jest chorobg uwarunkowang genetycznie
(dziedziczenie jest recesywne, sprzezone z chromosomem X),
wystepujaca wytacznie u mezczyzn. Cechg charakterystyczng
tej dystrofii jest obecno$¢ zanikéw RPE i choriokapilaréw przede
wszystkim na srodkowym obwodzie dna oka z zaoszczedzeniem
obszaru plamkowego do péznych lat zycia. Kobiety nosicielki
wykazujg tagodny, zwykle bezobjawowy plamisty zanik obwo-
dowy RPE i warstwy choriokapilaréw oraz nakrapianie nabtonka
barwnikowego siatkéwki, a ostro§¢ wzroku i pole widzenia po-
zostajg prawidfowe (1,7,8).

W opisanym przez nas przypadku zaniki RPE oraz warstwy
choriokapilaréw wystepowaty w catym dnie oka oraz obejmo-
waty okolice plamkowa, co jest niezgodne z obrazem klinicznym
choroideremii, dlatego tez na tej podstawie wykluczono ten typ
dystrofii naczynidéwkowe;j.

Zanik girlandowaty siatkéwki jest wywotany mutacja genu
kodujacego gtéwny enzym degradaciji ornityny — aminotransfe-
raze ornitynowa. Niedobdr tego enzymu, markera owej dystrofii,
prowadzi do wystepowania podwyzszonego stezenia ornityny
w osoczu, moczu, plynie mézgowo-rdzeniowym oraz cieczy
wodnistej. Pierwsze objawy choroby pojawiajg sie wcze$nie,
bo juz w 2. dekadzie zycia. Przybierajg one posta¢ krétkowzrocz-
nos$ci oraz $lepoty zmierzchowej. W obrazie dna oka obserwuje
sie stopniowo zlewajgce sie plamy obwodowego zaniku naczy-
niéwkowo-siatkdwkowego, ktéremu towarzysza zmiany zwy-
rodnieniowe ciata szklistego. Zwykle pomiedzy 4. a 6. dekada
zycia, z powodu zaniku geograficznego, wystepuje ,$lepota
prawna” (1,9,10).

U naszej chorej pierwsze objawy choroby pojawity sie
znacznie pézniej, ostro§¢ wzroku w dal wynosita 0,5 i 0,25 od-
powiednio dla prawego i lewego oka, zaniki RPE i choriokapila-
réw obejmowaly cate dna oczu, a poziom ornityny w surowicy
krwi byt prawidtowy, co pozwolito na wykluczenie girlandowa-
tego zaniku naczyniéwki.

Na podstawie przeprowadzonego badania okulistycznego,
uzupetnionego o angiografie fluoresceinowg oraz badanie pozio-
mu ornityny w surowicy krwi, postawiono rozpoznanie bardzo
rzadkiego schorzenia, jakim jest rozlana dystrofia naczynidwki.
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