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Cat Wiclkos¢ guza
. W";;f:_zy u podstawy X wysoko$é Leczenic Wyniki e g,k;:-' 5 Powiklania
jek L pieniem P nia T-  dotyczace
L. P Gun e e iaeess MIBERERL & oka i wacji 0TS drugiego ol
i w drugim mm mm mm
oku .
Tk 52 wyluszcze 3lata cialo rzgskowe, 3 mm $2 ) DORCATA Szt 10,5 po 2,5 latach od rozpey,
nie kwadrant no- 1x Iat  nania guza krioekstr,
sowo-dolny Jacja ksenono- cenic guza do watro- zaémy wiklajacej, retino.
wa by) patia popromienna
2 m. 46  wyluszeze- Slat naczyniéwka 1 mm 1 x 60Co poprawa - Zyje 19 f:zcidow? zaéma wikia.
nie kwadrat skro- 12 x fotoko-  zbliznowa- lat  jaca, retinopatia popro.
niowo-dolny agulacja kse-  cenie guza mienna
nonowa
3 z. 64  wyluszcze- 1 mies. cialo rzgskowe, 4,5 mm 2 x 9Co stan sta- brak 2 lata c_zqsciown zaéma wikha.
nie gora cjonamy  danych jaca, jaskra, wtéme od.
warstwienie siatkéwki
4 m. 61 wyluszcze- 2 lata naczynidwka, 2,5 mm 1 x 6Co pogorsze-  brak 9 mies. jaskra nastgpcza
nie tylny biegun 3 x fotokoag. nic danych
ksenon., wy-
tuszczenie
5 m. 74 nie leczony réwno- naczyniéwka 6,5 1 x 6Co pogorsze-  brak 1 mies. jaskra nast., zaéma wi-
czesnie i cialo rzgsko- mm nie danych klajaca obu oczu
we, kwadr. no-
sowo-gorny
i nosowo-dolny
6 z. 37 wyluszcze- 10 mies. naczyniéwka, 3 mm 1 x 60Co pogorsze- zmarla 15 wtérne odwarstwienie
nie kwadrant skro- nie (przerzuty mies.  siatkdwki
2 x 60Co niowo-dolny do ptuc)
oczodotu
PISMIENNICTWO 94: 1169—1179 (1987). — 7. O’Connor M.J., McDonald

1. Barr C., Zimmerman L.E., Curtin V.T., Font R.L.:
Bilateral Dltfuse Melanocytic Uveal Tumors Associated
With Systemic Malignant Neoplasms. A Recently Re-
cognized Syndrome. AMA Arch. Ophthal. 100: 249—255
(1982). — 2. Bornfeld N., Gerke E.: Doppelseitige Mela-
nome der Aderhaut. Klin. Mbl. Augenhk. 178: 413 (1981).
— 3. Duke-Elder S., Perkins E. S.: Diseases of the Uveal
Tract, 481—916, (Kimpton, London 1966). — 4. Gailloud
C., Zografos L., Bercher L.: Bilateral Uveal Melanomas.
2nd International Meeting on Diagnosis and Treatment
of Intraocular Tumors. Lyon — Nov. 23—27, 1987 (ma-
terialy zjazdowe). — 5. Gass D. M., Gieser R.G., Wil-
kinson C.P., Beahm D.E. Pantler S.E.: Bilateral Dif-
fuse Uveal Melanocytic Proliferation in Patients with
Occult Carcinoma AMA Arch. Ophthal. 108: 527—533
(1990). — 6. Gilbert C.M., El Baba F., Schachat A.P.,
Grossmiklaus H., Green R.: Nonsimultaneous Primary
Choroidal and Cutaneous Melanomas. Ophthalmology

G.: Bilateral Ovarian Carcinoma with Bilateral Uveal
Melanoma, Brit. J. Ophthal. 68: 261—267 (1984). —
Offret G., Haye C.: Tumeurs de l'oeil et des annexes
Oculaires, 219—257 (Masson, Paris 1971). — 9. Ooster-
huis J.A.,, Went L.N., Lynch H.T.: Primary Choroidal
Melanomas and Familial Occurence of Melanomas. Brit.
J. Ophthal. 66: 230—233 (1982). — 10. Prause J.U., Jen-
sen O.A. Eisgart F., Hansen W. Kieffer M.: Bilateral
Diffuse Malignant Melanoma of the Uvea Associated
with Large Cell Carcinoma, Giant Cell Type of the
Lung. Ophthalmologica 189: 221—228 (1984).

11. Serogard S., Daunius C., Kock E., Popovic V.: Two
Cases of Primary Bilateral Malignant Melanoma of the
Choroid. Brit. J. Ophthal. 72: 244—245 (1988). — 12.
Schammas H.F. Watzke R.C.: Bilateral Choroidal Me-
lanomas. AMA Arch. Ophthal. 95: 617—623 (1977).

Praca wplynela: 15.05.1991 (nr 5734).

e R R R R e S R e

NIRIDIA, czyli wrodzony brak teczéwki, jest sto-

sunkowo rzadka wadg oka. Czeéciej spotykana jest
szczelina teczowki, czyli coloboma iridis. Szczelina te-
cz6wki moze byé wyrazem mniejszej ekspresji genu
aniridii lub moze wystapi¢é u os6b z wadami mnogimi
wskutek defektu innych chromosoméw: 4, 9, 13, 18, 22
oraz W monosomii chromosomu X °.

W S$wietle wspoélczesnej wiedzy z uwagi na fenotypo-
we réznice oraz wyniki analizy sprzezen DNA rozréz-
nia sie dwa typy aniridii: AN 1 i AN 2. Okre$lenie
aniridia typu 1, AN 1, jest zarezerwowane dla choroby,
ktérej locus geni jest polozony na chromosomie 2, na-
tomiast aniridia typu 2 — AN 2 — ma locus geni na
chromosomie 11*°,

Przynalezno§é choroby mozna okreslié technikami re-
kombinacyjnymi DNA, niedostepnymi jednak w naszych
warunkach.

Naszym celem jest przedstawienie dziedzicznego cha-
rakteru choroby na podstawie analizy rodowodowej pa-
cjentow.

MATERIAL

W pracy opisano 15 chorych z trzech rodzin cierpig-
cych na aniridie.

Rodzina 1. Chora G.S. (IV/2), lat 23, zglosila sie
do Klinjki Okulistycznej z prosbg o zbadanie dwéjki
dzieci — M.S. (IIV/1) w wieku 2 lat oraz N.S. (III/2)
w wieku 6 miesiecy (ryc. 1). U obojga dzieci z odchy-
len od normy stwierdzono obustronny brak teczéwki
i podwichnigcia soczewek. Chora G.S. (II/2) cierpi na
obustronny wrodzony brak teczéwki, podwichnigcie
i zmetnienie soczewek, jaskre wtérng (w oku lewym
nie poddajaca sie zaréwno leczeniu zachowawczemu,
jak i operacyjnemu — galka oczna zostala usunigta).
Oprécz dzieci chorujg ojciec (/1) i brat (II/1) pacjentki.
O.R. (I/1) 1. 52 ma jednostronng szczeling teczéwki
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Ryc. 1. Rodowéd rodziny 1.

Z Kliniki Okulistycznej AM w Bialymstoku, kierownik:
prof. dr med. Andrzej Stankiewicz oraz z Zakladu Ge-
netyki Klinicznej Instytutu Poloznictwa i Choréb Ko-

blecych AM w Bialymstoku, dyrektor: prof. dr med.
Marian Szamatowicz
Repring requests to: Dr Renata Zalewska, ul. Dobra 8

m. 23; 15-03¢ Bialystok, Poland

RENATA ZALEWSKA, ALINA T. Mlm
ALINA BAKUNOWICZ-LAZARCZYK
i EWA PRONIEWSKA-SKRETEK

Rodzinne wystepowanie
wrodzonego braku teczéwki

FAMILIAL OCCURENCE OF CONGENITAL ANIRIDIA

Aniridia and coloboma iridis are congenital defects
which are inherited in as an aut domi-
nant trait. The study presents an analysis of 15 pedi-
grees of 15 patients from 3 families; it confirms the
hereditary character of aniridia and iris coloboma and
indicates the variability of the genetic expression.

HASLA: aniridia, dziedziczenie autosomalne dominujace,
rodowéd rodzinny, proband, ekspresja genu, locus geni

KEY WORDS: aniridia, autosomal dominant trait, pedi-
gree, proband, genetic expresion, locus geni

i podwichniecie soczewki; ciSnienie Srédgalkowe w obu
oczach prawidlowe.

J.R. (II/1), 1. 26, cierpi na obustronny brak teczéwki,
podwichnigcie i zmetnienie soczewek oraz jaskre wtoér-
ng w obu oczach (w prawym oku nie poddajgcg sig
leczeniu — galka oczna zostala usunigta).
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Ryc. 2. Rodow6d rodziny 2.

Rodzina 2. Chory L.S. (II/2), 1. 25 z obustronnym
brakiem teczé6wki, podwichnieciem i zmetnieniem so-
czewek zglosil sie do kliniki z prosbg o zbadanie dwéch
synéw (ryc. 2). U dzieci D.'S. (III/1) w wieku 3 lat
i R.S. (II/2) w wieku 2 lat stwierdzono jednostronng
szczeling teczéwki i malego stopnia podwichniecie so-
czewki w oczach ze szczeling teczéowki. Ojciec S.S. (I/1),
1. 59, i brat pacjenta P.S. (1I/3), 1. 23, cierpia na obu-
stron_ny brak teczéwki, podwichniecie i zmein
czewek.

Rodzina 3. Chory H.W. (1II/4), 1
nym brakiem teczéwki, podwichnigciem i
soczewek obu oczu zostal przyjety do
usuniecia zmetnialej soczewki
Zona pacjenta T.W. (1I/4a),
wodu zaémy wrodzonej obu
1. 86, i siostra B.W. (II/1), 1. 60
brak teczéwki, zmetnienie s
Kariotyp probanda prawidlowy.

i
|
l




160 R. ZALEWSKA I INNI

Osobnicy z zaémg wrodzong

@, B
:

Ryc. 3. Rodowéd rodziny 3.

OMOWIENIE

Analiza rodowodowa wszystkich rodzin wykazala dzie-
dziczny charakter choroby, o dominujacym toku jej
przekazywania i wysokim ryzyku jej powtérzenia. Zwra-
ca uwage zmienno$é ekspresji genetycznej. Analiza ro-
dowodu pierwszego wykazuje wzrost ekspresji genu od-
powiedzialnego za aniridi¢ u potomstwa. Mezczyzna
z coloboma iridis (I/1) przekazal nieprawidlowy gen
obojgu dzieciom, u ktérych wystapila aniridia (II/1, II/2).
Jego cérka za§ (II/2), przekazala defekt genetyczny o ta-
kiej samej ekspresji w formie aniridii calemu potom-
stwu (syn i cérka — III/1, III/2). W rodzinie drugiej
proband (IV1) i jego brat (II/3) odziedziczyli aniridie
po’ ojcu. U obydwojga dzieci probanda wystapila jed-
nostronna szczelina teczéwki, widzimy wiec odwrotny
kierunek ekspresji genu od pelnej w formie aniridii do
cze$ciowej, jako coloboma iridis. W trzeciej rodzinie
aniridia zostala odziedziczona po ojcu. Proband (III/1)
nie przekazal choroby dziecku lub gen nie ujawnil swo-
jej obecnoSci. U dziecka jednak wystapila zaéma wro-
dzona obu oczu, ktéra przekazala mu matka (II/4a).
Mamy tu do czynienia z dwiema chorobami oczu, ktére
dziedziczg sie w sposéb autosomalny dominujgcy nie-
zaleznie od siebie.

We wszystkich analizowanych rodzinach nie obserwo-
wano réznicy w zmienno$ci genu w zalezno$ci od plei
jednego z rodzicow.

Nr 5—¢

Galki oczne z' brakiem tecz6wki wykazuja czesto gq.
datkowe wady wrodzone jak stozek rogéwki, podwicy,.
niecie soczewki i jej zmetnienie, szczeline soczewk;
szczeline naczynioéwki, oczoplas i inne* ', 4

W naszym materiale u wszystkich chorych z aniridig
obserwowano podwichnigeie i zmetnienie soczewek org,
oczoplas. Dosé czestym powiklaniem aniridii jest jaskra,
Moze byé spowodowana niedorozwojem Kkata przesgcza.
nia lub zamknieciem kata przesaczania przez kikut te-
cz6éwki. Jaskra wystgepujaca w aniridii jest trudna v
leczeniu. Callahan opisuje pigciu chorych z jaskrg v
przebiegu aniridii, u ktérych wykonano rézne zabiegi
przeciwjaskrowe: goniotomig, cyklodialize, cyklodiater-
mie, sklerektomie. Zadna z tych operacji nie dala zado.
walajacego efektu, a cyklodiatermia spowodowala wzrost
cisnienia §rédgatkowego’. Jaskre obserwowaliSmy u pro-
banda (II/2) i jej brata (II/1) z rodziny pierwszej.

Szczelina teczéwki jest spotykana czesto ljcznie ze
szczeling naczynidwki, siatkéwki, ciala szklistego, ner-
wu wzrokowego*>’. U naszych chorych nie obserwo-
wali$my tych anomalii.

Aniridia nalezy do wad wrodzonych ukladu wzroko-
wego, ktérych skuteczne leczenie jest praktycznie nie-
mozliwe. Stad na plan pierwszy wysuwa sie zapobiega-
nie jej przez poradnictwo genetyczne, ciggle malo po-
pularne w naszym kraju.
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ECZOWKA dzieki sprzezeniu zwrotnemu reguluje
natezenie $wiatla padajacego na siatkéwke. Stano-
wi zatem jeden 2z mechanizméw przystosowania do
zmieniajacych sie¢ warunkéw otoczenia®®. W regulacji
tej biora udzial dwa odruchy Zreniczne: odruch na
éwiatlo i odruch na wylgczenie $wiatta. Z odruchéw
ochronnych najwieksze znaczenie ma odruch Zrenicy na
éwiatlo. Aby spelnial on swoje zadania wszystkie jego
odcinki muszg by¢é prawidlowe' Zwyrodnienia tapeto-
retinalne prowadza do uszkodzenia komoérek receptoro-
wych — jednego z elementéw tego tuku*
W pracy naszej zajeliSmy sie korelacja miedzy zmia-
nami w polu widzenia a amplitudg reakecji Zrenicy na
blysk $wietlny w tego typu schorzeniach siatkéwki.

MATERIAL

Przebadano grupe 24 pacjentéw w wieku od fl do
60 lat ze zwyrodnieniem barwnikowym siatkéwki. Cho-
rzy byli kierowani do Kkliniki celem przeprowadzenia
terapii  ultradzwiekowej. Rozpoznanie zwyrodnienia
barwnikowego siatkéwki postawione w innych o$rod-
kach bylo potwierdzane w Kklinice. U wszystkich pa-
cjentéw wystepowaly typowe zmiany na dnie oczu, pa-
tologiczne ERG i zmiany w adaptacji do ciemnosci.
W Kklinice wykonywano oznaczenie ostro$ci wzroku do
blizy i dali, badanie przedniego i tylnego odcinka galki
ocznej oraz pola widzenia.

Grupe kontrolng stanowilo 20 zdrowych oséb.

METODA

Po przeprowadzeniu wstepnej oceny okulistycznej pa-
cjenci byli kierowani na badanie pola widzenia polo-
mierzem automatycznym firmy Rodenstock. Ze wzgledu
na rozleglo$¢ zmian w polu widzenia podzielono grupe
badang na trzy podgrupy. Pierwsza stanowili pacjenci
z niewielkimi ubytkami bezwzglednymi na obwodzie,
druga z ubytkami zawezajacymi pole widzenia do 20°,
a trzecig pacjenci z zawezeniem pola widzenia do 5—10°.

Po 30 min. adaptacji do ciemno$ci badano reakcje
Zrenicy na $wiatlo. W badaniu wykorzystano zestaw
skladajacy sie¢ z lampy szczelinowej, kamery TV, sty-
mulatora FOT, komputerowego systemu OIPS. Mini-
mum, na dwa dni przed badaniem nie stosowano u pa-
cjentéw Srodkéw rozszerzajacych Zrenice. Badano am-
plitude reakeji rozumiang jako procentowa roéznice po-
miedzy szerokoScig Zrenicy w momencie blysku a naj-
wigkszym zwezeniem Zrenicy po blysku.

WYNIKI

W grupie kontrolnej ostro§¢ wzroku wynosita od 0,5
do 0,8. W polu widzenia u czeSci oséb wystgpily nie-
Charakteryst_vczne, mieszczgce sie w normie, punktowe
mroczki wzgledne. Amplituda reakeji wynosila od 33
do 45%.

W grupie badanej stwierdziliémy ostroé¢ wzroku od
2‘2 duo 0,8. Amplituda reakecji Zrenicy wynosila od 8
0 36%.

Z Klinikj Okulistycznej AM w Warszawie, kierownik:
brof. dr med. Tadeusz Kecik
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Ocena reakciji zrenicy

na btysk $wietlny u pacjentéw
ze zwyrodnieniem barwnikowym
siatkdwki '

EVALUATION OF PUPILLARY REACTION ON THE
LIGHT FLASH IN PATIENTS WITH RETINAL
PIGMENT DYSTROPHY

Twenty four patients with retinal pigment dystrophy
were subjected to examination of pupillary reaction.
Evaluated was the amplitude of pupillary reaction on
a standard light flash. The results received were com-
pared with the field changes. It was noted that the
amplitude is diminished depending on the changes in
the visual field.

HASLA: zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki, Zrenica,
pupillografia

KEY WORDS: retinal pigment dystrophy, pupil, pupil-
lography
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Byc.‘ 1. Prz_ykladowe pole widzenia i wykres reakeji
Zrenicy w pierwszej grupie pacjentow.

W grupie pierwszej z niewielkimi, obwodowymi ubyt-
kami bezwzglednymi, amplituda reakeji wynosila od 27
do 36% (ryc. 1). Ostro§é wzroku wahala sie od 0,5
do 0,8.

R_vc._ 2. Przykladowe pole
Zrenicy w drugiej grupie pacjer

W grupie drugiej ampli
od 14 do 27% (ryec. 2).

Zrenicy wyno

od 03 do 0,6.




