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Mirostawa Gralek i Lucjusz Jakubowski

Stan narzadu wzroku u dzieci z zespolem Down’a
wywolanym trisomia 21 translokacyjna

The state of eye in children with Down syndrome produced by 21 translocative trisomy

Summary. This paper presents results ophthalmological examination of 16 children
with translocation trisomy 21/21 and 14/21 selected among group 192 patients with
Down syndrome confirmed by cytogenetic examination. Ophthalmological state in
the children with chromosomal aberration and simple trisomy 21 was similar.
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Etiologie chromosomalna zespolu Down’a udo-
wodnit Lejeune™? '3 i wsp. w 1959 r. W zespole tym
wystepuja dwa zasadnicze typy aberacji chromo-
somalnych tj. regularna trisomia 21 z liczba chromo-
somow 47 i trisomia 21 translokacyjna, w ktorej
istnieje 46 chromosomow, przy czym nadmiar mate-
rialu genetycznego z chromosomu 21 przemieszcza
sie do innego chromosomu z grupy G lub D %812,
W zespole Down’a stwierdza si¢ opdznienie rozwoju
umystowego z charakterystycznymi, towarzyszacymi
anomaliami somatycznymi, w tym roznorodnymi
zmianami okulistycznymi 1+3:%-7-9-11:13 prowadzacymi
niekiedy do Slepoty !*.

Celem pracy byla ocena ukladu wzrokowego
u chorych z zespolem Down’a wywolanym trisomia
translokacyjna.

Material i metodyka

Badana grupe stanowilo 16 (8,3%) chorych wy-
odrgbnionych spo$rod 192 pacjentéow z zespolem
Down’a objetych opieka okulistyczna. Rozpoznanie
oparte zostalo o cytogenetyczne badanie kariotypu.
Kariotyp oceniano w limfocytach krwi obwodowej
stymulowanych do podzialéw za pomoca Phytohae-
magglutinin HA 15 (PHA; Wellcome). Hodowle
przeprowadzano w podlozu RPMI 1640 (Gibco)
wzbogaconym L-glutaming (Koch-Light), 20% Fetal
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Instytutu Endokrynologii

Calf Serum (Gibco lub Hungarpol), z dodatkiem 0,08
ml Pokeweed Mitogen (PWM; Gibco) penicyliny (80
j/ml podloza; Polfa) i streptomycyny (200 ug/ml
podloza; Polfa). Po 48 godz. hodowle synchronizo-
wano przez dodanie do podloza 0.2 ml tymidyny
(Thymidine, Fluka: roztwor roboczy 15 mg/ml jalo-
wego PBS) na kolejnych 17-20 godz. Podloze wymie-
niano nastepnie na Swieze, nie zawierajace tymidyny
i po kolejnych 5 godz. inkubacji dodawano na 10
min. 0,08 ml Colcemidu (Difco). Hodowle wykan-
czano w sposob typowy. Preparaty barwiono metoda
GTG (G banding by Trypsin using Giemsa). Zabar-
wione preparaty oceniano w mikroskopie Nikon
HFX-DX celem ustalenia modalnej liczby chromo-
somow oraz selekeji jakosciowej obserwowanych ply-
tek metafazalnych. Wybrane plytki metafazalne od-
szukiwano nastepnie pod mikroskopem Nikon Op-
tiphot-2 wspolpracujacym z komputerowym analiza-
torem obrazu Cytoscan 3 (Applied Imaging), doko
nujac ostatecznej oceny kariotypu i rejestracyi karo
gramu na dysku optycznym

U wszystkich chorych oceniano (w miarg istnic
nia kontaktu werbalnego)

ostros¢  wzroku, ba

dano przedni odcinek w lampie szczelinowe)
(lub w mikroskopie), wziernikowano dno oka
Refrakcje okre$lano za pomoca skiaskopii, po
mydriatykach.

Wyniki i omoéwienie

Wick badanych chorych z zespolem Down'a
wahat si¢ od kilku miesigcy do kilkunastu lat. Grupa
z trisomig translokacyjng miescila sie w przedziale
wiekowym uwidocznionym w tabeli 1.

Wsréd badanych bylo 11 chlopeow i
czynek.

5 dziew

Zespol Down’a
Tabela I
Wick - %
(lata)
1-4 2 1.0
5-8 4 21
9-13 6 3.1
14-18 4 2,1
Razem 16 8.3

Tabela II zawiera liczbowe zestawienie ich kario-
typéw z uwzglednieniem pozycji translokacji chro-
mosomu 21. Trisomia t(14q;21q) wystepowata
u 2,1% dzieci, t(21q:21q) u 6,2%. Rycina 1, 2,
3 przedstawia typowy kariogram regularnej trisomii
21 oraz trisomii translokacyjnej t(14q;21q)
i t(21q;21q), wystepujacej w obserwowanej grupie.

Wyniki badania okulistycznego analizowanych
chorych uwidocznia tabela III i IV.

Tabela II
Kariotyp n %
46 XY t(14q:21q) 4 21
46 XY t(21q:21q) 7 3.6
46 XX t(21g;21q) S 26
Razem 16 83
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Ryc. 2. Kariogram w przypadku translokacji 21¢;21q. W pozyn 21 pa-
ry chromosomow widoczny 1 chromosom prawidlowy strukturalnie
1 blok chromosomowy powstaly w wyniku translokacji robertsonows-
kiej dwoch pozostalych chromosomow. Chromosom 21 reprezentowa-

ny jest w 3 kopiach czego efektem sa kliniczne cechy zespotu Down'a

Ryc. 3. Plytka metafazalna izyczna u dziecka z translokacja
14g;21q. Strzatkami zaznaczono dwa pozostale chromosomy 21.
Chromosom 21 podobnie jak w translokacji 21q; 21q reprezen-
towany jest w 3 kopiach.

Tabela II1
Regularna Translokacyjna
Zmiany oczne trisomia trisomia
n % n %
zapalenie spojowek 21 109 4 2,1
zmiany zrebu teczowki.
plamki Brushfilda 20 10,4 5 2T
zez 1 8.9 2 1.0
Izawienie 15 7.8 1 0.5
zapalenie brzegéw powick 14 13 2 1.0
za¢ma 10 52 1 0.5
mala rogowka 8 42 1 0.5
oczoplas 6 3.1 — =
odwinigcie brzegow powiek 5 2,6 = =
stozek rogowki 3 1,6 - =
gradowka ] 1,6 - -
opadnigcie powieki 2 1.0 - =
krety przebieg
zyt siatkowki 2 1,0 = —
Razem 126 65.6 16 8.3
Tabela IV
Regularna Iransiok
Refrakcja trisomia trisomia
n )
normowzrocznosé 7 1
nadwzrocznose 17 610 8 42 |
niezborno$¢ 31 16.1 4 2,1 l
krotkowzrocznose 18 94 2 1.
rOZNOWZrocznosé 3 | 2 1.0
L Razem 176 91.7 ; 16 83 ‘
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Krotkowzrocznosé u 2 (1%) chorych z aberacja
chromosomalna, symetryczna obu oczu, wynosita
odpowiednio —2,0D; —4,0D i byla skorygowana
szklami okularowymi. Nadwzroczno$é stwierdzona
u 8 (4.2%) badanych rowniez dotyczyta obu oczu,
miata warto$¢ od 1,5 do 40D i u 5 (2,6%) dzieci
wymagala korekciji. Niezborno$é, nadwzrocznosc
prosta od 2,0 do 3,0 D, obecna u 4 (2,1%) byla takze
wyréwnana okularami. Podobnie korygowano anizo-
metropie u 2 (1%) pozostalych chorych. Ogolnie
rzecz biorac, na podstawie przeprowadzonych badan
stwierdzono, ze u przewazajacej czesci pacjentow
z zespolem Down’a — 98%, wystepowaly wady
refrakcji. Wady te wymagaly w 50% korekcji okula-
rowej. Inne nieprawidlowosci dotyczyly przede wszy-
stkim aparatu ochronnego i przedniego odcinka oka.
Stozek rogéwki obserwowano u 3 (1,6%) chorych
w starszej grupie wiekowej. Zaréwno w przypadkach
zaémy jak i stozka rogowki nie bylo w okresie
kilkuletniej obserwacji obaw odnos$nie rozwoju slepo-
ty, na co zwraca uwage Walsh '3,
Poréwnujac stan okulistyczny chorych z trisomia
21 translokacyjna, nie stwierdzono istotnych roznic
w narzadzie wzroku u tych pacjentow w stosunku do
pozostalej grupy badanych z zespotlem Down’a spo-
wodowanym regularna trisomia chromosomu 21.
Z punktu widzenia okulistycznego, nie ma jak si¢
wydaje na podstawie przeprowadzonych badan. po-
trzeby réznicowania postaci translokacji chromosomu
21. Natomiast istotne jest wylonienie grupy dzieci
z zespolem Down’a i réznymi formami trisomii trans-
lokacyjnej 21 dla potwierdzenia rozpoznania klinicz-
nego zespotu i poradnictwa rodzinnego, celem odroz-
nienia translokacji powstalych ,.de novo™ od trans-

lokacji przekazywanych przez matke lub ojca>'°.
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Wplyw inhibitorow prostaglandyn na naciek leukocytarny
i na leukocyty w lzach po doswiadczalnym
uszkodzeniu nablonka rogowki

The effect of prostaglandin inhibitors on leucocytary infiltrate and on leucocytes
in tears after experimental injury of the corneal epithelium

Summary. The effect of drug inhibiting prostaglandinbiosynthesis on permeation of
leucocytes to tears and cornea after experimental removal of the epithelim was
observed. It was shown that 1% indometacine solution and 0.5% ibuprophen
solution considerably decreased the number of leucocytes in tears and their
infiltration to the proper substance and negatively affected regeneration of corneal
epithelim. The investigations have shown that prostaglandin inhibitors inhibit
leucocyte infiltration and may, in effect, decrease the number of proteolitic enzymes
that are secreted by these cells.

Hasla: inhibitory prostaglandyn, uszkodzenie nablonka rogoéwki, leukoeyty w rogéwee i w lzach
Key words: prostaglandin inhibitors. corneal epithelium lesion, leucocytes in cornea and tears

Szybkie pojawienie si¢ leukocytow w miejscu
uszkodzenia rogowki wskazuje na obecnos¢ czyn-
nikow dzialajacych chemotaktycznie. Uwaza sig obe-
cnie. ze istotna role odgrywaja tutaj powstajace po
urazie prostaglandyny. Po wszezepieniu w rogowke
plytki etylenowej nasaczonej pochodnymi kwasu ara-
chidonowego dochodzilo do szybkiego gromadzenia
sic w tym miejscu leukocytow wielojadrzastych ©.
Podobnie $rodskorne wstrzyknigeie prostaglandyn
wywolywalo intensywny naciek leukocytow w miejs-
cu iniekeji *. Jak wiadomo leukocyty wielojadrzaste
sa zrodlem kolagenazy powodujacej lityezna destruk-
cie wlokien kolagenowych rogowki. Srodki, ktore
zmnicjszaja naciek leukocytarny wplywaja rowniez
korzystnie na przebieg gojenia. Naleza tutaj dzialaja-
ne, surowica

3,8,10

ce cylostatyeznie, leki immunosupre
antyleukocytarna, a takze krioterpia®

W przedstawionych badaniach, po usunigciu na-
blonka rogowki zastosowano leki hamujace biosyn-
tez¢ prostaglandyn tj. indometacyng i ibuprofen.
Celem obserwacji bylo stwierdzenie jaki jest wplyw
tych srodkow na naciek leukocytarny w rogowcee i na
lzach, a takze na

pojawianie si¢ leukocytow w

przebieg odnowy usunietego nablonka rogowki.
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Material i metodyka

Badania przeprowadzono na 10 krolikach al-
binosach. W znieczuleniu ogolnym ketalarem usunie-
to nozem hokejowym. przy uzyciu mikroskopu ope-
racyjnego, nablonek rogowki z obu oczu. Nastepnie
kroliki podzielono na 2 grupy po 5 zwierzat kazda.
Bezposrednio po usunigciu nablonka. do oka prawe-
go zwierzat grupy pierwszej zaczeto zakrapla¢ 1%
roztwor indometacyny 4 razy dziennie, a u zwierzat
grupy drugiej 0,5% roztwor ibuprofenu, takze 4 razy
dziennie. Do oka lewego, ktore bylo okiem kontrol-
nym, u wszystkich krolikow zakraplano tylko roz-
twor soli fizjologicznej 4 razy dziennie. Po uplywie 1.
2.4, 6,8, 24148 h po usunigciu nablonka okreslano
zawartos¢ leukocytow w lzach prawego i lewego oka.
Postepowano wedlug metody podanej przez Sri
san i Kulkarni'? oraz przez Patersona i wsp.®
worka spojowkowego zakraplano 50 i
roztworu soli fizjologicznej, przy rozw
powiekowej, tak by zostala obmyta ¢
nia rogowki. Nastepnie z zalamka d
20 pl 1 plynu i okreSlano zawartosc
w 1| mm® przy uzyciu komory Thomy

Rogowki do badan histole
po uplywie 24 i 48 h od usur
ly one utrwalane w ozig
a nastepnie cigte w mikr¢
skrawki grubosci 10 pm 1 t

bionyr

1 eozyna.




