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Rodzinne wystepowanie jaskry prostej

Familial occurence of open-angle glaucoma

Summary: Clinical observations of 6 cases of open-angle glaucoma in one family are
presented. In this family, in four generations, the total number of glaucomatous
persons were 12. Genetic aspects of glaucoma are discussed and it is concluded that
all persons with glaucoma should be asked about their family history of eye disease.
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Jaskrg nazywamy wiele jednostek chorobowych
0 rbznej etiologii i obrazie klinicznym, ktérych
wspolng cecha jest podwyzszone cisnienie $rodgal-
kowe*6. Jest to choroba wymieniana jako jedna
z glownych przyczyn §lepoty *°°. Ponadto 20%
niewidomych ludzi na §wiecie stracito wzrok z powo-
du jaskry**. Udowodniono, ze w wiekszosci przypa-
dkow jaskra prowadzita do $lepoty tylko wowcezas,
gdy rozpoznanie bylo postawione zbyt pézno*>.

Dokladne badanie w kierunku jaskry kazdego cho-
rego zglaszajacego si¢ do gabinetu okulistycznego zape-
wniloby wykrycie wezesnego stadium choroby, lepicj
rokujacego’*. Jaskre prosta lub przewlekla wykrywa
si¢ czesto podezas rutynowego badania refrakcji. Bar-
dzo potrzebny jest takze dokladny wywiad rodzinny.
Przykladem tego niech bedzie przedstawiony ponizej
przypadek rodzinnego wystepowania jaskry.

Przypadek wlasny

Do badania zglosila si¢ chora M.W. lat 28 z powodu do-
legliwosci bolowych obu oczu oraz naglego. obustronnego oslabie-
nia ostrosci wzroku. U chorej stwierdzono ostroéé wzroku oka
prawego 0,2 snp, cisnienie $rodgatkowe 59.0 mmHG.ostroé¢ wzroku
oka lewego 0.1 snp, cinienie $rodgatkowe 58.0 mmHg. Galki oczne
byly powicrzchownie przekrwione, rogowki przymglone. teczowki
niepodraznione, Zrenice szerokie, okragle, w centrum. Kat rogow-
kowo-t¢czowkowy obustronnie by} otwarty. U chorej rozpoznano
jaskrg prosta obu oczu z wysokim ci$nicniem srodgatkowym. Na
podstawie wywiadu ustalono, ze wsréd jej kuzynostwa 4 osoby plei
zenskiej choruja na jaskre (F2), w poprzednim za$ pokoleniu (F1)
Jjaskrg stwierdzono u 3 0sob plei zensk j i 3 0sob plei meskiej.
W poprzednim pokoleniu (F) jaskra wystapila w jednym przypadku
plei zenskicj (babka chorej) (ryc. 1).
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Doktadny wywiad rodzinny pozwolit ustali¢, iz:

— W pierwszym znanym pokoleniu (F) jaskre stwierdzono
u kobiety. ktora mimo obustronnych zabiegéw przeciwjaskro-
wych, u schytku zycia byla osoba niewidoma.

— w drugim pokoleniu (F1) z dziewigciorga rodzenstwa (5
siostr i 4 braci) jaskre stwierdzono u 3 siostr i 3 braci.

W obserwacji pozostaja dwie sposrod sidstr z pokolenia FI.

Chora P.B. lat 52, ostros¢ wzroku oka prawego 0.8 ze sfera
+0.5D, ciSnienie srodgatkowe 17.3 mmHg, pole widzenia z ubytkiem
schodkowym w kwadrancie nosowym — gérnym. Z powodu utrzy-
mujacego si¢ podwyzszonego cisnienia Srodgatkowego mimo leczenia
zachowawezego (2% Pilocarpina i 0.5% Oftensin) w 1990 roku wy-
konano zabieg operacyjny — trabekulektomie oka prawego. Ostrosé
wzroku oka lewego 0.9 ze sfera +0.5 D, ciSnienie $rodgatkowe 20.6
mmHg, pole widzenia w granicach normy (leczenie zachowawcze
J-w.). Kat rogowkowo-teczowkowy obu oczu jest otwarty.

roku obu oczu 1.0 ze sferg + 1.0
:zu 20.6 mmHg, pole widzenia
kowo-tgczowkowy obustronnic

Chora U. W. lat 58, ostroi
D, cisnienie Srodgatkowe obu
w granicach normy, kat rogdy
otwarty. Na dnic oka obustronn stgpuje niewiclkie, dobrzezne
zaglebienie tarczy nerwu wzrok ). Leczona zachowawczo (2
% Pilocarpina oraz 0.5% Oftensin). Chora nie wyraza zgody na
leczenie operacyjne.

W trzecim pokoleniu (F2) jas
zenskicj, jednak nie wszystkie osoby po
tycznemu. W obserwacji pozostaja 3 osoby 7 tego pokolenia

Chora M.W. lat 31, ostroéc

vierdzono u §

0sob plei

ty si¢ badaniu okuli

vzroku oka prawego 0.08 ze sfery

-0.5 D, cisnienie $rodgatke vaha si¢ w gramicach 18.9-59.1
mmHg, pole widzenia lunete Na dnie oka stwierdza si¢ zanik
jaskrowy tarczy nerwu wzrokowego. W 1989 r. wykonano trab
kulektomig¢ oka prawego. Obecnie chora leczona jest zachow

(3% Carbachol oraz 0.5% Oftensin). Ok
Ostros¢ wzroku oka lewego 0.6 ze sfery -
kowe 15.6 mmHf, pole widzenia zawezone o

nosowym. Na dnie oka widoczny zanik 1r¢
}

wzrokowego. W 1989 r. u chorej wykonano trabekulekt ¢
lewego. Ci$nienie $rodgalkowe 1 ostroéé obu oczu po
operacjach przeciwjaskrowych byly pra 1990 1 1992

roku pacjentka byla dwukrotnie w cigzy i uroc 1z1
W trakcie pierwszej ciazy doszlo do obnizenia « v

lewego z 1.0 do 0.6 ze sferg -0.5 D oraz zawezenia pola 1
W trakcie drugiej ciazy doszio do spadku ostrosci v )
prawego do 0.1 ze sferg -0.5 D oraz systematycznego z

pola widzenia do lunetowego, mimo leczenia zachow i
rogowkowo-tgczowkowy obustronnie byl otwarty
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Ryc. 1. Drzewo genealogiczne rodziny

Chora M.G. lat 35, ostro$¢ wzroku obu oczu 0.1-0.2 snp,
cinienie $rodgatkowe 18.9 mmHg. Pole widzenia obu oczu
zawezone obwodowo. Na dnie oczu \\‘ldoczn_\: zanik jaskrowy
tarczy nerwu wzrokowego. U pacjentki w dwudziestym roku zycia
wykonano obustronnie trabekulektomie.

Chora M.K. lat 18, ostros¢ wzroku obu oczu 1.0, ci$nienie
srodgatkowe po leczeniu zachowawczym (2% Pilocarpina i 0.5 %
Oftensin) wynosi 22.4 mmHg. Pole widzenia obu oczu jest w grani-
cach normy, kat rogéwkowo-tgczowkowy obu oczu otwarty.

Nastepne pokolenie (F3) stanowi pigcioro dzieci w wieku 1-10
lat. U przebadanych 2 dziewczynek nie stwierdzono podwyzszenia
cisnienia galkowego. Pozostale dzieci nie zglosity sie do badan.

W pierwszym pokoleniu (F) jaskre wyknyto u chorej powyzej
45 roku zycia. W drugim pokoleniu (F1) jaskra zostala wykryta
u pacjentow pomiedzy 35 a 40 rokiem zycia. W trzeci pokoleniu
(F2) jaskra zostala stwierdzona migdzy 16 a 30 rokiem Zycia
chorych. W zadnym przypadku nie stwierdzono jaskry wrodzonej.

Omowienie

Coraz powszechniej utwierdza sie poglad o dziedzi-
czeniu jaskry pierwotnej. Mechanizm przekazywania
cech jaskrowych nie jest dokladnie znany>**. Frangois
uwaza, ze jaskr¢ prosta dziedziczy sig w sposob
dominujacy®. Becker, po przeprowadzeniu testow pro-
wokacyjnych dexamethasonem, stwierdza, ze jaskra
prosta jest choroba dziedziczona recesywnie®*.

Irmaly, takze stosujac test sterydowy. przypusz-
G244, 7z¢ sposob transmisji w jaskrze prostej ma
zalezny od roznych czyn-

Charakter wielogenowy.,
nikow 4

Istnieja sugestie, 7e geny HLA-B7 lub HLA-B12
same lub przy udziale innych genow, nalezacych do
chromosomu 6 moga mie¢ zwiazek z dziedziczeniem
Jaskry otwartego kata
€ze dalszych badan

Hipotezy te wymagaja jesz-
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Wg statystyk w bylym ZSRR wsrod osob niewi-
domych 22,7 % nie widzi z powodu jaskry. W 1972 r.
w USA 14% wszystkich przypadkow $lepoty u ludzi
powyzej 45 roku zycia bylo spowodowane jaskra*-*.

Wiele przypadkow jaskry rozpoznane jest zbyt
pozno, w okresie, w ktorym uszkodzenie ostrosci
wzroku i pola widzenia jest nieodwracalne'**. Sorsby
donosil, ze 35% niewidomych z powodu jaskry nie
bylo dostatecznie wczesnie leczonych*. Lemoine
stwierdzil, ze 90% pacjentow mialo juz zmiany
w polu widzenia, gdy po raz pierwszy rozpoznano
u nich jaskra, a u 50% zaobserwowano patologiczne
zaglebienie tarczy*. Wsréd 100.000 chorych objetych
badaniem przesiewowym w Niemczech w 1970 r.,
u 12% wykryto jaskre, a posréd nich 68% mialo
ostros¢ wzroku 0.5 i powyzej*. Wydaje sie, ze bardzo
wazne w przypadku jaskry jest badanie rodziny
chorego, tak ze wzgledu na potwierdzenie jak i wy-
kluczenie choroby.
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