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Summary:

Purpose: To assess usefulness of optical coherence tomography (OCT) in adult-onset vitelliform macular dystrophy (AVMD)
diagnosis.

To assess retinal pathological changes during all stages of the disease.

Material and methods: Retrospective case-series report. 16 patients (9 men, 7 women, mean age 60.25), with vitelliform
macular dystrophy, who underwent ophthalmic examination including optical coherence tomography (OCT Stratus Ill, Zeiss Me-
ditec, CA, USA) in 2005 and 2006. Retinal Thickness Map and Fast Retinal Thickness Map Acquisition Protocols were used du-
ring OCT scanning. Patients were evaluated with ETDRS charts, biomicroscopy, fluorescein angiography and electrophysiological
exams.

Results: 7 patients (44%) were referred to our outpatient clinic with diagnosis of macular hole, 7 patients (44%) with diagnosis
of AMD. In 2 patients Best disease was suspected. Diagnosis of AVYMD was possible to establish in all patients including medi-
cal history, fundus photography and OCT.

Conclusions: OCT enables retinal morphology assessment and can be treated as the basis of adult-onset vitelliform macular

dystrophy early evaluation, diagnosis differentiation and monitoring progression.
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Dystrofia zéttkowata plamki dorostych (Adult-onset Vitelli-
form Macular Dystrophy, AVMD) jest schorzeniem dziedziczo-
nym autosomalnie dominujaco. Po raz pierwszy opisat je Irwin
Gass w 1974 r. (1). Chorobe te charakteryzuje podsiatkéwkowe
odktadanie sie zéttych ztogéw lipofuscyny w obrebie plamki, co
ujawnia sie zwykle miedzy 50. a 70. rokiem zycia. Rezultatem
sq metamorfopsje i pogarszajace sie widzenie centralne. Zmia-
ny sg zazwyczaj obustronne i powoli postepuja.

Poczatkowo objawy opisywane przez pacjenta oraz obraz
wziernikowy plamki sg zblizone do innych centralnych schorzen
siatkéwki, tj. centralnej retinopatii surowiczej, AMD, otworu
w plamce czy tez pozostatych dystrofii wzorzystych. Z tego
powodu czesto stawiane sg btedne rozpoznania. Dotychczas
w polskim pi$miennictwie odnalezé mozna jedng pozycje po-
$wigcong omawianemu schorzeniu (2).

Celem naszej pracy jest okreslenie przydatnosci optycznej
tomografii koherentnej w rozpoznawaniu dystrofii zéttkowatej
plamki dorostych oraz lepsze zrozumienie patogenezy zmian za-
chodzacych w plamce w powyzszej dystrofii poprzez zbadanie
poszczegdlnych struktur anatomicznych.

zwyrodnienie z6ttkowate plamki dorostych, optyczna tomografia koherentna.
Adult-onset vitelliform macular dystrophy, AVMD, optical coherence tomography, OCT.

Materiat i metodyka

Przebadano 16 pacjentéw (32 oczu), w tym 7 kobiet (44%)
i 9 mezczyzn (56%), w wieku 60-76 lat ($rednio 60,25). U kaz-
dego pacjenta badanie OCT poprzedzone zostato: oceng ostrosci
wzroku za pomoca tablic ETDRS, wziernikowaniem posrednim
z uzyciem soczewki Volk 90D przy szerokiej Zrenicy, badaniem
angiografii fluoresceinowej, a takze badaniem EOG oraz ERG.

Do badan wykorzystano aparat OCT Stratus Ill z oprogramo-
waniem w wersji 4.0.2 (Zeiss Meditec, CA, USA) oraz aparat do
badan elektrofizjologicznych MonPack 3 (Metrovision, Francja).
Ocena plamki w OCT zostata przeprowadzona z uzyciem standardo-
wych protokotéw skanowania (Fast Retinal Thickness Map i Reti-
nal Thickness Map) w 6 potudnikach, przekroje diugo$ci 6 mm.

Wyniki

U 7 sposréd 16 pacjentdw (44%) z dystrofia z6ttkowata
plamki dorostych poczatkowo podejrzewano otwér w plamce,
u kolejnych 7 pacjentéw (44%) — AMD, u 2 pacjentéw (12%)
przy rozpoznaniu wstepnym brano pod uwage dystrofie z6ttko-
watg plamki Besta. U zadnego z pacjentéw nie podejrzewano
AVMD.
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7 spoérod 16 pacjentow (44 %) stanowity kobiety. Sredni ryczng siatkdwka, Scienczenie neurosensorycznej siatkowki
wiek pacjentéw wynosit 60,25 roku. ponad patologiczng zmiana;

Okreslono zaburzenia morfologii siatkéwki i pogrupowano 4. akumulacja nieregularnych depozytéw wysokiej refleksyjno-
obserwowane zmiany. Wyodrebniono w ten sposéb nastepuja- $ci na poziomie RPE, ponad jego powierzchnig, jak réwniez
ce grupy zmian w OCT: wigzanie si¢ tych zmian z neurosensoryczng siatkdwka;

1. brak zmian w OCT; 5. zmiany podobne do opisanych powyzej oraz znacznego stop-

2. akumulacja zéttego materiatu wysokiej refleksyjnosci na po- nia $cienczenie (atrofia) RPE oraz powstanie zmian o charak-
wierzchni RPE; terze neowaskularyzacji podsiatkéwkowej i zwtéknienia.

3. akumulacja zéttego materiatu wysokiej refleksyjno$ci pomie- Wydaje sie prawdopodobne, ze ww. grupy zmian odpowia-

dzy nieregularnym, czesto pogrubiatym RPE a neurosenso-  dajg stadiom choroby.
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Tab.l. Charakterystyka grupy pacjentéw z AVMD.
Tab.l. AVMD patients’ group characteristics.
0 — otwodr / hole; AMD — zwyrodnienie plamki zwigzane z wiekiem / Age-related macular degeneration; DB — dystrofia Besta / Best disease.
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W tabeli | szczegétowo przedstawiono charakterystyke pa-
cjentow.

We wszystkich przypadkach schorzenie wystepowato obu-
stronnie, ale miafo asymetryczny przebieg. Gdy w jednym z oczu
stwierdzano zmiany o charakterze dystrofii zéttkowatej plamki do-
rostych, a w drugim oku ostro§¢ wzroku byta prawidfowa (0 wg
tablic ETDRS — skala log MAR), badanie AF i OCT nie odbiegato
od normy. W tych przypadkach rozstrzygajace okazywato sig ba-
danie EQG, ktére wykazywato obnizenie wspdiczynnika Ardena.

Omowienie

Zanim mozliwe stafo si¢ obrazowanie struktur dna oka za
pomocg OCT, dystrofie zdftkowatg plamki dorostych (AVMD)
rozpoznawano na podstawie wyniku badania biomikroskopo-
wego. Stwierdzano zazwyczaj obecno$¢ zéttego ogniska potozo-
nego w plamce. Angiografia fluoresceinowa pozwala wykazaé
obecnos$¢ w fazie tetniczo-zylnej ogniska hypofluorescenciji z ob-
wodowa hiperfluorescencja.

Czasowe OCT jest w szczegdiny sposdb przydatne w diag-
nostyce AVMD, poniewaz umozliwia obrazowanie szczego6tow
anatomii plamki (rozdzielczo§¢ 10 um). Réznicowanie AVMD
z innymi chorobami plamki powinno by¢ przede wszystkim opar-
te na OCT. Postawienie prawidiowego rozpoznania AVMD jest
niezwykle istotne, gdyz pocigga za sobg odmienne postepowa-
nie. Odnosi si¢ to szczegdlnie do otworu plamki, stanowigcego
wskazanie do wdrozenia postepowania chirurgicznego.

W réznicowaniu nalezy réwniez uwzgledni¢ dystrofie zéttko-
watg plamki Besta (3). Wowczas zmiany sg z reguly wigksze
(>1DD), widoczne juz w 1.-2. dekadzie zycia, a zapis EQG jest
zawsze nieprawidiowy. W AVMD wspétczynnik Ardena moze
by¢ prawidtowy lub, co ma miejsce cze$ciej, przybiera on war-
to$¢ nieznacznie obnizong (4).

Réznicujac dystrofie zéttkowata plamki dorostych od AMD,
widzimy w OCT odmienne umiejscowienie zmian — materiat hi-
perrefleksyjny w AVMD najczesciej uktada sie na powierzchni
pogrubiatego RPE w dotku, doprowadzajac do $cieficzenia neu-
rosensorycznej siatkdwki ponad zmiang (5,6,7,8).

Charakterystyka naszych pacjentéw wykazata, ze rokowa-
nie dotyczace ostrosci wzroku jest dobre, aczkolwiek przebieg
schorzenia moze by¢ rézny w obojgu oczach.

Ryc. 1. Fotografia dna oka pacjenta z AVMD.

Fig. 1.  Fundus photography of a AVMD patient.

Pojawiajace sig proby leczenia dystrofii zéttkowatej plamki
dorostych (AVMD), np. translokacja plamki z usuwaniem zto-
goéw lub terapia fotodynamiczna, sg nieskuteczne (9).

W naszej opinii AVMD jest choroba rozpoznawana zdecy-
dowanie zbyt rzadko. Objawy nie réznig sie od wystepujacych
w przypadku AMD lub otworu w plamce. Obraz biomikroskopo-
wy AVMD moze do ztudzenia przypominaé wymienione choro-
by. Zwykle wiasnie OCT, wykonywane rutynowo u pacjentéw
z chorobami plamki, pozwala nie tylko odrzuci¢ wstepne rozpo-
znanie, ale z bardzo duzym prawdopodobienistwem i bez badan
dodatkowych rozpozna¢ AVMD. Podobne spostrzezenia poczynit
takze Pierro i wsp. (10).

Ryc. 2, 3. AVMD - Zdjecia dna oka w angiografii fluoresceinowe;.
Fig. 2, 3. AVMD - Fundus fluorescein photography.

Ryc. 4. Obraz AVMD w OCT.
Fig. 4. AVMD image in OCT.
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Niestety, jak dotad rozpoznanie nie moze sie opiera¢ na
badaniach genetycznych. Geny RDS (peryferyny) i VMD2
(bestrofiny) to najczesciej podawane miejsca mutacji, prowa-
dzace do rozwoju schorzenia (11,12). Jednak u zdecydowanej
wiegkszos$ci pacjentéw nie obserwuje sie nieprawidtowych alleli
powyzszych genéw (11). Mozna na tej podstawie wnioskowac,
ze nie wszystkie geny zwigzane z etiologig choroby sg obecnie
odkryte. Mutacje VMD2 prowadza zwykle do rozwoju choroby
Besta. Niektore allele sg odpowiedzialne za tagodng, pdzng po-
sta¢ choroby. Klinicznie sg to przypadki nie do odréznienia od
zwyrodnienia zéftkowatego dorostych. Z pewno$cig AVMD, po-
dobnie jak zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki, jest w istocie
grupg schorzen. Interesujace jest, ze mutacja genu RDS moze
prowadzi¢ takze do zwyrodnienia barwnikowego siatkdwki (13).
Podkresli¢ zatem nalezy, ze rozpoznawanie choroby na podsta-
wie badan genetycznych jest na obecnym etapie praktycznie
niewykonalne. Dopiero poszerzona wiedza na temat wszelkich
postaci dystrofii siatkéwki zmieni nasze podej$cie diagnostycz-
ne. Wéwczas AVMD, zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki i inne
dystrofie zostang podzielone ze wzgledu na charakterystyczne
dla nich mutacje. Dzi§ nadal jednak ogranicza nas niedoskona-
to$¢ narzedzi diagnostycznych, ktérymi dysponujemy.

Tym wazniejsze staje sie opracowanie petnej, takze tomo-
graficznej, charakterystyki dystrofii. By¢ moze pozwoli to wyod-
rebni¢ pewne typowe cechy, utatwiajace pogrupowanie pacjen-
téw i odnalezienie specyficznych gendw.

Whioski

U wiekszo$ci oséb z AVMD postawiono btedne rozpozna-
nie wstepne AMD lub otworu w plamce. Obraz tomograficzny
AVMD jest charakterystyczny i czesto zaskakujgcy w zestawie-
niu z obrazem wziernikowym dna oka.

Uwazamy, ze OCT moze by¢ podstawowym narzedziem
diagnostycznym w przypadku tego schorzenia. Kazdy pacjent
z podejrzeniem otworu w plamce lub AMD powinien zostaé
poddany badaniu OCT w celu dokfadnej oceny morfologii plam-
ki, réwniez pod katem AVMD.
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