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Abstrakt: W materiale Oddziatu Klinicznego Okulistyki i Onkologii Okulistycznej Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie stwierdzono
w 2009 roku jeden przypadek rodzinnego wystepowania czerniaka btony naczyniowej. Nowotwor wystepowat u matki i corki.
U cdrki wyluszczono gatke oczng. U matki rozpoznano czerniaka okreznego (ring melanoma), rozpoznanie potwierdzono bada-
niem histopatologicznym pobranego wycinka guza, poniewaz nie wyrazita ona zgody na usuniecie gatki ocznej, zastosowano
brachyterapie Ru-106. Zaréwno obie pacjentki, jak i ich krewni pozostajg pod ciagta kontrola.

Whioski: w praktyce klinicznej nalezy zawsze pamigta¢ o mozliwosci rodzinnego wystepowania czerniaka bfony naczyniowej
i 0 zwigzanej z tym konieczno$ci okresowych kontroli okulistycznych krewnych.

czerniak bfony naczyniowej, rodzinne wystepowanie, ring melanoma.

In 2010 we treated one case of familial choroidal melanoma which was detected in a mother and a daughter at the Depart-
ment of Ophthalmology and Ocular Oncology University Hospital in Krakow. The enucleation was performed in a daughter, while
the mother refused to give an informed consent to the procedure despite the diagnosis of ring melanoma, and was eventually
subjected to brachytherapy. In both cases histopathological examination confirmed melanoma. Both patients and their relatives
have remained in a follow-up until now.

Results: Inheritance may play a role in the etiology of melanoma. Therefore, each time melanoma is diagnosed, the close relati-
ves of the patients should undergo regular eye tests.

choroidal melanoma, family history, ring melanoma.
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Celem pracy jest przedstawienie przypadku rodzinnego wy-
stepowania czerniaka btony naczyniowe;.

W lipcu 2009 roku do Oddziatu Klinicznego Okulistyki i Onko-
logii Okulistycznej Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie zosta-
ta skierowana 19-letnia kobieta z rozpoznaniem guza wewnatrz-
gatkowego oraz jaskry wtdrnej oka prawego. Kobieta zgtaszata
trwajace od okofo miesigca pogorszenie widzenia okiem pra-
wym. W badaniu klinicznym ostro$¢ wzroku do dali oka pra-
wego wynosita poczucie $wiatfa bez lokalizacji, ostro§¢ wzroku
z bliska — nie czyta, ci$nienie wewnatrzgatkowe — 30 mmHg.
Stwierdzono petng ostro$¢ wzroku do dali i z bliska oraz pra-
widtowe ci$nienie wewnatrzgatkowe w oku lewym. W obrazie
klinicznym za soczewkg w oku prawym stwierdzono pecherze
odwarstwionej siatkéwki (ryc. 1.). -
Pecherze odwarstwionej siatkéwki widoczne za soczewka

Wykonano badanie ultrasonograficzne chorego oka, ujawni-  Rye. 1.
to ono obecno$¢ guza wewnatrzgatkowego o grubosci 11,6 mm (u cérki).
Fig. 1. Retinal detachment behind the lens in a daughter.

i maksymalnej $rednicy podstawy 19,4 mm (ryc. 2.).

Ze wzgledu na stopiefi zaawansowania procesu nowotworo-
wego u pacjentki przeprowadzono zabieg wytuszczenia gatki ocznej
prawej z wszczepem implantu oczodotowego Guthoffa. Usunigtg

to '/, grubosci od strony wewnetrznej, a w $wietle pojedynczych
naczyh krwionosnych stwierdzono zatory z komérek czerniaka.

gatke oczng wystano do badania histopatologicznego. W badaniu
tym rozpoznano czerniaka naczynidwki, wediug Callendera typ
wrzecionowatkomérkowy. Nowotwor naciekat twardéwke do oko-

Tarcza nerwu wzrokowego byfa wolna od nacieku guza. Pacjentka
do dnia dzisiejszego pozostaje pod opiekg kliniki, nie stwierdzono
u niej uogélnienia procesu nowotworowego.
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Ryc. 2. USG projekcja B. Guz wewnatrzgatkowy prawego oka u corki.
Fig. 2. Ocular B-scan. Intraocular tumor of the right eye in a daughter.

W trakcie jednej z wizyt kontrolnych u matki pacjentki
(47-letniej) przypadkowo zauwazono réznobarwno$¢ teczéwek.
Wedtug wywiadu kobieta od wielu lat obserwowata rézno-
barwnos$¢ teczéwek — nie poddata sie badaniu okulistycznemu,
z dodatkowej informacji wynika, ze jej matka zmarta w mtodym
wieku z przyczyn nieznanych rodzinie.

Podczas badania klinicznego w oku prawym stwierdzono
guza barwnikowego teczéwki umiejscowionego w potudnikach
godziny 5:15 do 10:00, sptycong przednig komore oraz barw-
nik rozsiany na catej powierzchni teczéwki. W gonioskopii guz
zastaniat struktury kata przesaczania, dodatkowo stwierdzono
Wwytapetowanie” struktur kata ciemnym barwnikiem na obsza-
rze okoto 5 godzin zegarowych. Na podstawie obrazu klinicz-
nego i liczby zajetych godzin zegarowych teczéwki oraz kata
teczéwkowo-rogéwkowego postawiono rozpoznanie: czerniak
okrezny (ring melanoma) oka prawego (ryc. 3. i 4.).

Ryc. 3. Czerniak teczéwki u 47-letniej kobiety (matki).

Fig. 3. Iris melanoma in a 47-year-old woman (mother).

Ostro$¢ wzroku do dali i blizy w obojgu oczach byta pra-
widiowa. Nie stwierdzono podwyzszonych warto$ci ci$nienia
wewnatrzgatkowego. Wymiary guza w badaniu ultrabiomikro-
skopowym (UBM): grubo$¢ — 1,87 mm, poludnikowa $rednica
podstawy — 6,15 mm (ryc. 5.).

Ryc. 4. Czerniak teczowki w obrazie badania gonioskopii (u matki).
Fig. 4. Iris melanoma in gonioscopy (mother).

Ryc. 5. Czerniak teczéwki w badaniu UBM (u matki).

Fig. 5. Iris melanoma in UMB (mother).

Ze wzgledu na rozmiary guza (ring melanoma) chorej zapro-
ponowano usunigcie gatki ocznej prawej. Pacjentka nie wyrazita
zgody na proponowane leczenie bez potwierdzenia histopato-
logicznego. Chora przez 3 miesigce odwlekata termin pobrania
wycinka guza do weryfikacji histopatologicznej. Ostatecznie
w listopadzie 2009 roku wycigto chirurgicznie gtéwng mase
guza teczowki.

W badaniu histopatologicznym potwierdzono rozpoznanie
czerniaka teczéwki, wg Callendera typ mieszany, w czesci bar-
dzo silnie ubarwiony. Ze wzgledu na potwierdzenie rozpoznania
czerniaka, ktory spetniat kryteria ring melanoma, ponownie za-
proponowano chorej usunigcie gatki ocznej prawej (ryc. 6.).

Pacjentka ponownie nie wyrazita zgody na proponowane le-
czenie. W zwigzku z brakiem zgody chorej na wytuszczenie gatki
ocznej prawej w styczniu 2010 roku przeprowadzono brachyte-
rapie oka prawego z uzyciem aplikatora rutenowego (Ru-106).
W marcu 2010 doszto do rozwoju jaskry witdrnej i rozpoczeto le-
czenie miejscowe. W pazdzierniku 2010 roku ze wzgledu na rozwoj
zaémy popromiennej przeprowadzono zabieg fakoemulsyfikacji za-
¢my z dotorebkowym wszczepem sztucznej soczewki wraz z pier-
$cieniem napinajgcym torebke soczewki. W styczniu 2013 roku
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Ryc. 6. Stan miejscowy po wycieciu guza teczéwki (u matki).
Fig. 6. Ocular status after partial tumor excision (mother).

Ryc. 7. Stan miejscowy po implantacji stentu Ex-press (u matki).

Fig. 7.  Ocular status after Ex-press shunt implantation (mother).

ze wzgledu na podwyzszone warto$ci cisnienia wewnatrzgatko-
wego oka prawego, niereagujace na leczenie miejscowe, podjeto
decyzje o wykonaniu zabiegu filtrujgcego. W kwietniu 2013 roku
przeprowadzono zabieg implantacji stentu Ex-Press, po ktérym uzy-
skano obnizenie warto$ci cisnienia wewnatrzgatkowego (ryc. 7.).

Pacjentka pozostaje pod kontrolg okulistyczng i onkologicz-
ng. Aktualnie w badaniach dodatkowych bez cech rozsiewu no-
wotworowego.

Obu pacjentkom (matce i corce) zaproponowano przeprowa-
dzenie badan genetycznych, ktérych dotad nie wykonaty.

Omowienie

Rodzinnie czerniak btony naczyniowej wystepuje bardzo
rzadko. Stanowi on 0,23-0,6% wszystkich czerniakéw btony
naczyniowej (1,2,3,4,5). Pierwszymi badaczami, ktérzy w 1892
roku opisali rodzinne wystepowanie czerniaka (u matki i corki),
byli Silcock i wsp. (2). Do 2003 roku w pi$miennictwie opisano
juz 69 takich rodzin (1-3, 5-10). W 2004 roku Barker-Griffith
i wsp. opisali kolejne 2 rodziny, u ktérych stwierdzono rodzinne
wystepowanie czerniaka btony naczyniowej (11). W dostepnym
pi$miennictwie do 2007 roku zostaty opisane w sumie 92 ro-
dziny (4). W opisywanych rodzinach wystepowanie czerniaka
stwierdzono u dwéch cztonkéw rodziny lub ich wigkszej liczby,

byli oni spokrewnieni w réznym stopniu. W opisanych przy-
padkach czerniaki byty umiejscowione gtéwnie w naczynidw-
ce, poza tym w ciele rzeskowym, nie opisano przypadku, kiedy
guz byt umiejscowiony w teczéwce (1), jak u leczonej przez
nas rodziny, w ktérej u matki zdiagnozowano czerniaka wtasnie
w teczéwce. Na podstawie zebranego wywiadu oraz badania
nie stwierdzili§my, aby u innych cztonkéw tej rodziny wystepo-
wat czerniak btony naczyniowej lub inny pierwotny nowotwor.
Z wywiadu wiadomo, ze matka 47-letniej chorej na czerniaka
teczéwki zmarta w mtodym wieku, a przyczyna $mierci nie jest
rodzinie znana.

W wigkszosci przypadkéw czerniak btony naczyniowej poja-
wia sig sporadycznie, nie ma potwierdzonych predysponujgcych
czynnikéw genetycznych (3). W niektérych rodzinach postulowa-
no dziedziczenie autosomalne dominujace (1, 3, 7). Wystepowa-
nie czerniaka naczynidwki u dwdch braci mogtoby przemawiaé
za wzorem dziedziczenia recesywnego zwigzanego z chromoso-
mem X, a u pary rodzenstwa — za modelem autosomalnie rece-
sywnym (1). Przypuszcza sig, ze dziedzicznie czerniaka u wigk-
szo$ci rodzin moze byé raczej poligeniczne niz monogeniczne
(1). Smith i wsp. zauwazyli silny zwigzek czerniaka naczynidéwki
z atypowymi znamionami barwnikowymi naczyniéwki i czernia-
kiem skdry. Sugeruja oni, ze cztonkowie rodzin, w ktérych odno-
towano zachorowalno$¢ na czerniaka naczynidwki i stwierdzono
wystepowanie atypowych znamion, powinni by¢ regularnie ba-
dani w celu poszukiwania czerniaka bfony naczyniowej i skdry
(4). Maerker i wsp. opisali mutacje w genie supresorowym BAP1
u matki i syna, u ktdrych zdiagnozowano czerniaka naczyniéwki
(12). U syna stwierdzono réwniez monosomie chromosomu 3.
U obojga ww. rozpoznano dodatkowo inne nowotwory pierwot-
ne. Poniewaz mutacja w obrebie genu BAPT odpowiada takze za
wystepowanie innych nowotwordw, autorzy sugerujg wystepo-
wanie rdznych czynnikéw, ktére moga wptywac na wystepowa-
nie rodzinnego czerniaka btony naczyniowej (12).

Sign i wsp. opisali czterokrotnie czestsze wystepowanie
drugiego pierwotnego nowotworu u cztonkéw rodzin, w ktérych
chorowano na czerniaka bfony naczyniowej (9). Zasugerowa-
li réwniez, ze rodzinna sktonno$¢ do wystepowania czerniaka
moze by¢ powigzana z ogolng skionnoscig do wystepowania
nowotwordéw (9).

Bioragc pod uwage matg czesto$¢ wystepowania czerniaka
btony naczyniowej w populacji ludzkiej, prawdopodobienistwo
wystapienia rodzinnego czerniaka bfony naczyniowej jest nie-
wielkie. Nalezy jednak pamigta¢ o tym, ze moze on wystepo-
wac, i w zwigzku z tym konieczne sg okresowe okulistyczne
badania kontrolne krewnych.
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