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High myopia as a pathognomonic sign in Stickler’s syndrome

Malgorzata Mrugacz', Dorota Sredzinska-Kita', Alina Bakunowicz-tazarczyk’,

Matgorzata Piszcz?

17 Kiiniki Okulistyki Dzieciecej Akademii Medycznej w Biatymstoku

Kierownik: prof. dr hab. n. med. Alina Bakunowicz-tazarczyk

27 Kiniki Laryngologii Dzieciecej Akademii Medycznej w Biatymstoku

Kierownik: prof. dr hab. n. med. Elzbieta Hassmann-Poznarska

Summary:

Stickler's syndrome is an autosomal dominant inherited disorder of connective tissue related to incorrect collagen

structure. The changes include ocular, hearing, and joint and bone abnormalities. We present a case of 6-years-old
patient with Stickler's syndrome, with characteristic features.
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Zespdt Sticklera, opisany po raz pierwszy w 1965 roku (13), jest
zwyrodnieniem szklistkowo-siatkowkowym, dziedziczacym sie auto-
somalnie dominujgco. Wystepuje z czestotliwoscig 1: 10 000 (8).
Charakteryzuje sie wystepowaniem zmian w tylnym biegunie oka,
gtéwnie w postaci zwyrodnienia ciata szklistego, pigmentacji okofo-
naczyniowej, zanikéw naczyniéwkowo-siatkdwkowych, odwarstwie-
nia siatkéwki i wysokiej krétkowzrocznoéci. Zwykle towarzyszg mu
objawy ze strony twarzoczaszki, szkieletu i narzadu stuchu (12-14).

Zespot Sticklera typu | (STL1) jest spowodowany mutacjg genu
COL2AT1, zlokalizowanego na chromosomie 12q13.11-p13.2, ktéry
koduje taricuch a1 kolagenu II. Stanowi on 75% przypadkéw pacjen-
tow z tym zespotem (12). Zespot Sticklera typu Il (STL2) wywotuje
mutacja genu COL11A1, kodujacego tancuch a1 kolagenu XI
(5,9,12). Zespot Sticklera typu IIl (STL3) jest spowodowany mutacjg
COL11A2, ktéry koduje taricuch o2 kolagenu XI (4,12). STL1 i STL2
charakteryzujg sie wystepowaniem licznych objawow ocznych oraz
objawdéw ze strony innych narzadow, cechujgcych zespot Sticklera. Te
2 warianty s trudne do odréznienia w badaniu klinicznym. Nato-
miast STL3, znany réwniez jako nieoczny zespét Sticklera, manifestuje
sie tylko objawami dotyczacymi innych narzadéw. Kolagen Il stanowi
gtéwny sktadnik ciata szklistego i chrzastki, kolagen XI zas — niewiel-
ka jego czes¢. Kolagen Il skfada sie z trzech identycznych tancuchow
o w przeciwieristwie do kolagenu Xl tworzgcego heterotrimer tancu-
chéw a1, a2, a3 (XI). tancuch a3 (XI) jest kodowany przez ten sam
gen, ktéry koduje taricuch a1 (Il) COL2A1 (1,15). Ekson 2. kolagenu
[l moze wystepowac w postaci kratkiej (IIB), ktora wptywa na ekspre-
sje genu COL2A1 w chrzastce, oraz w postaci dtugiej (I1A), powodu-
jacej ekspresje genu w ciele szklistym oka (1-3).

Przedstawiamy pacjenta leczonego z powodu wysokiej krétko-
wzrocznosci z rozpoznanym zespotem Sticklera.

Stickler's syndrome, ocular and systemic findings.

Przebieg choroby pacjenta

Szescioletni chtopiec zostat przyjety do Kliniki Okulistyki Dziecig-
cej AM w Biatymstoku w celu diagnostyki znacznego uposledzenia
widzenia. W wywiadzie nie stwierdzono odchyleri okotoporodo-
wych i w rozwoju psychomotorycznym. Badanie przedmiotowe
wykazato ostro$¢ wzroku Vou = 5/16 z korekcja -23.00 Dsph, Sn do
blizy obojga oczu wynosit Sn = 1,2. W badaniu odcinka przedniego
obojga oczu nie stwierdzono zmian, w ciele szklistym wykazano
obecno$¢ pasmowatych metéw. Natomiast na dnie oczu stwierdzo-
no odchylenia w postaci pola zanikowej naczyniéwki od skroni przy
tarczy nerwu wzrokowego oraz przegrupowania barwnika na
obwodzie (ryc. 1). W badaniu autorefraktometrycznym wykazano

Ryc. 1. Kolorowa fotografia dna oka lewego pacjenta z zespotem Sticklera.
Fig. 1.  Colour photography fundus left eye of patient with Stickler's syndrome.
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Objawy oczne
Ocular signs

zwyrodnienie ciata szklistego

btony w ciele szklisty

mpromieniste, okotonaczyniowe pigmentacje
$ciefizenie siatkowki

hiperplazja nabtonka barwnikowego
wysoka krétkowzrocznos¢

zaniki naczyniéwkowo-siatkéwkowe
odwarstwienie siatkowki

otwory siatkéwki

za¢ma

jaskra

ektopia soczewki

Anomalie
twarzoczaszki
Craniefacial
abnormalities

sptaszczenie podstawy nosa
niedorozwdj zatok szczekowych
matozuchwie

tukowate podniebienie
rozszczep podniebienia
nieprawidtowy zgryz

zwiotczenie stawow

przerost stawow

tagodna dysplazja nasad kosci
zwyrodnienia stawéw

zwezajace sie ku przodowi trzony kregow

Anomalie
szkieletowe
Bane and jeint
abnormalities

Objawy uszne

. . uposledzenie stuchu
Auricular signs

Inne / Others wypadanie zastawki dwudzielnej serca

Tab. I.
Tab. I.

Objawy wystepujace w zespole Sticklera.
Associated findings in Stickler syndrome.

wade wzroku rzedu -30,75 Dsph +2,75 Dcyl ax 108 w oku pra-
wym i -27,75 Dsph 42,25 Dcyl ax 70, w biometrii za$ stwierdzono
dtugos¢ gatki ocznej prawej 28,25 mm i lewej 28,15 mm.

W badaniu audiologicznym wykazano niedostuch odbiorczy
$redniego stopnia z komponentem przewodzeniowym, wynikaja-
cym z przewlektego, nawrotowego zapalenia ucha $rodkowego.
W badaniu otoskopowym stwierdzono obustronne wysiekowe
zapalenie ucha srodkowego.

Badanie reumatologiczne wykazafo nieprawidtowg proporcje
konczyn (skrocenie kosci podudzi w stosunku do kosci udowych),
poszerzenie obryséw stawow kolanowych, ptaskostopie oraz krot-
kie dfonie i palce.

Pacjent jest pod statg kontrolg poradni okulistycznej, laryngolo-
gicznej i reumatologiczne;j.

Omoéwienie

Zespot Sticklera (hereditary progressive arthro-ophthalmopathy)
jest schorzeniem dziedzicznym, ktérego objawy patologiczne doty-
zg zaréwno oka, jak i innych narzaddw.

Wsrod objawdw ze strony narzadu wzroku przewazajg zmiany
w ciele szklistym i siatkéwce. Ciato szkliste wykazuje optycznie
pustg przestrzen na skutek rozptywu i rozwodnienia, czesto z bto-
nami w poblizu réwnika. Zmiany siatkéwkowe dotyczg Scienczenia
siatkdwki neurosensorycznej i hiperplazji nabtonka barwnikowego
oraz wystepowania promienistych, okofonaczyniowych pigmenta-
qji, ktore stanowig odmiane zwyrodnienia kraciastego. Zwyrodnie-
nie ciata szklistego i/ lub pigmentacja siatkowki pojawiajg sie

w wieku kilkunastu lat. W pierwszej dekadzie zycia u wigkszosci
pacjentéw rozwijajg sie wysoka krétkowzrocznos¢ (rzedu od -5,50
do -50,00 D) oraz odwarstwienie siatkdwki (u 50% chorych) na sku-
tek tworzenia sie licznych otworéw, co stanowi zty wskaznik pro-
gnostyczny. Istotne jest w zwiazku z tym systematyczne badanie
dna oczu w celu profilaktyki ewentualnych zmian. Inne objawy
oczne obejmujg za¢me przedstarczg w postaci klinowatych i plam-
kowatych zmetnien, ktéra pojawia sie po pokwitaniu i wystepuje
u prawie 100% pacjentéw przed 40. rokiem zycia, jaskre pierwotng
otwartego kata lub nadci$nienie oczne, wystepujgce u okoto 10%
chorych, oraz ektopie soczewki (1,3,6,7,10).

Do objawdéw ze strony innych narzadéw nalezg odchylenia
w budowie twarzoczaszki w postaci sptaszczenia podstawy nosa,
niedorozwoju zatok szczekowych i matozuchwia, tukowatego pod-
niebienia, rozszczepu podniebienia i nieprawidtowego zgryzu oraz
anomalie szkieletowe dotyczgce zwiotczenia i nadmiernego przero-
stu stawdw, dysplazji nasad kosci i zmian zwyrodnieniowych sta-
wow oraz zwezenia trzondw kregéw. Moze wystapi¢ uposledzenie
stuchu i wypadanie zastawki dwudzielnej (10,12,14). Przedstawio-
ne zmiany prezentuje tabela I.

W réznicowaniu nalezy uwzgledni¢ patologiczng wysoka krot-
kowzroczno$¢, zwyrodnienie kraciaste siatkowki, zespét Wagnera,
zespdt Goldmanna — Favre'a, X-zalezne mtodziencze retinoschisis,
rodzinng wysiekowa witreoretinopatie i dziedziczne zwyrodnienie
szklistkowo-siatkdwkowe typu ptatkéw $niegu.
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