Oczne objawy kliniczne w zespole Pataua
(trisomia 13.) — ohserwacje wiasne

Clinical ocular manifestation of Patau’s syndrom (trisomy13) — own

ohservations

Krystyna Kanigowska, Mirostawa Gratek, Matgorzata Seroczynska

Z Kliniki Okulistyki Instytutu ,,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie

Kierownik: prof. dr hab. n. med. Mirostawa Gratek

Streszczenie:

Stowa kluczowe:

Cel: celem pracy jest przedstawienie klinicznych nieprawidfowosci w zespole Pataua.

Materiat i metody: badania przeprowadzono u 18-miesiecznej dziewczynki, u ktdrej stwierdzono charakterystyczne objawy
w narzadzie wzroku. U dziecka wykonano operacje usunigcia zaémy w oku prawym z wszczepieniem sztucznej soczewki. W tym
przypadku trisomig 13. potwierdzono kariotypowo.

Wyniki: w badaniu okulistycznym stwierdzono: szczeline teczéwki w kwadrancie dolnym nosowym, przednio-tylng forme PHPV,
przetrwalg bfone naczyniowa soczewki, szczeling soczewki | zacme w oku prawym. Leczenie operacyjne przeprowadzono z do-
brymi efektami — anatomicznym i czynno$ciowym. Objawy systemowe obejmowaly wade serca, wade o$rodkowego ukladu
nerwowego, rozszczep podniebienia, mafogtowie, dysplazje matzowin usznych, opdznienie rozwoju, padaczke i wzmozone na-
piecie migsniowe.

Whioski: dziecko z rozpoznaniem szczeliny teczéwek w kwadrancie dolnym nosowym i z zaéma oraz towarzyszacymi innymi
objawami ogdlnymi i dysmorficznymi powinno mie¢ wykonane badania kariotypu w kierunku trisomii 13.

zespot Pataua, szczeliny teczowki, przetrwate pierwotne ciato szkliste, przetrwata btona naczyniowa soczewki, zacma.

Purpose: The purpose of the article is to present the clinical abnormalities of Patau’s syndrome (trisomy13).

Material and methods: Examination was performed on 18 months old girl with trisomy13 in which we nated characteristic mal-
formations in ocular system. The patient underwent cataract surgery and intraocular lens implantation in right eye. In this case

Results: Inferonasal iris colobomas, anterior-posterior form of persistent hyperplastic primary vitreus (PHPV), persistent tunica
vasculosa lentis (PTVL), coloboma of the lens and cataract in right eye were found. Cataract surgery was performed with good
results. Systemic abnormalities included heart defect, brain defect, cleft palate, small head, dysplastic ears, mental retardation,

Conclusions: The child with the presence of inferonosal iris colobomas and cataract and with other systemic and dysmorfic fin-

Summary:
the diagnosis of trisomy 13 was confirmed by karyotype.
epilepsy and increased muscle tone.
dings, should have kariotype examination to look for trisomy 13.
Key words: Patau’s syndrome, iris colobomas, persistent primary vitreos, persistent lens tunica vasculosa, cataract.

Pierwszy przypadek trisomii 13. opisat dunski naukowiec
Rasmus Bartholin w 1656 r. Trzysta lat pdzniej cytogenetycz-
ne podstawy choroby przedstawili Klaus Patau i wsp. (1) i od
tej pory trisomia 13. jest réwniez znana jako zespét Pataua.
W omawianym zespole chorobowym dodatkowy chromosom
skojarzony jest z 13.-15. parg chromosomdw. Uwaza sig, ze naj-
bardziej prawdopodobng przyczyng zmian jest nierozdzielnie sig
chromosomu w pierwszym lub drugim podziale mejotycznym
u jednego z rodzicow. Czesto$¢ wystepowania choroby oce-
nia sie na okoto 1: 15000 urodzen, opisywany jest réwniez jej
zwigzek z wiekiem matki. Po 35. roku zycia wzrasta zagrozenie
urodzenia dziecka z trisomig 13., istnieje réwniez duze ryzyko
poronienia lub urodzenia martwego dziecka. Wiele noworodkéw
nie przezywa okresu ponadnoworodkowego. Okoto 45% dzie-
ci umiera w pierwszym miesigcu zycia, do 6. miesigca zycia
$miertelno$¢ wzrasta do 70%. Zesp6t charakteryzuje sie dys-

morfig wielu narzgdéw i upo$ledzeniem umystowym (2). Naj-
czesciej u noworodka stwierdza sig znieksztatcenie czaszki typu
matogtowie (microcephalia), deformacje i niedorozwdj matzowin
usznych, czesto wystepuja obustronnie rozszczepy podniebienia
pierwotnego i wtdrnego, réznorodne wady sercowo-naczynio-
we, przepukliny, wady nerek, anomalie koficzyn. W narzadzie
wzroku do typowych wspétistniejgcych wad rozwojowych nale-
z3: matoocze, zaéma, szczeliny siatkéwki i teczéwki, pierwotnie
przetrwate ciato szkliste (ang. persistent hyperplastic primary
vitreous — PHPV), przetrwata btona naczyniowa soczewki (ang.
persistent tunica vasculosa lentis — PTVL) i dysplazja siatkéwki.
W dostepnych opracowaniach ww. objawy, ze wzgledu na duza
letalno$¢ u dzieci z tym rozpoznaniem, opisywane sg najczesciej
przez patomorfologéw (wg 3). W literaturze istniejg nieliczne
prace przedstawiajace kliniczne zmiany w narzadzie wzroku
u dzieci (3-6).
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Oczne objawy kliniczne w zespole Pataua (trisomia 13.) — obserwacije wiasne

Cel

Celem pracy jest przedstawienie dziecka z trisomig 13.
(z zespotem Pataua) z charakterystycznymi zaburzeniami w na-
rzadzie wzroku powstatymi w wyniku zaémy, ktére byto leczone
operacyjnie.

Materiat i metody

Opis przypadku

Dziewczynka w wieku 18 miesigcy zostata przyjeta do
Kliniki Okulistycznej IPCZD z powodu zaémy oka prawego
z potwierdzonym kariotypowo zespotem Pataua. Dziecko byfo
urodzone z cigzy drugiej w 39. hbd; masa ciata urodzeniowa
— 2150 g, ocena punktéw w skali Apgar — 9. W czasie cigzy
badanie ultrasonograficzne wykazalo hipotrofie ptodu z dystro-
fig i dysmorfig. Po urodzeniu u dziewczynki rozpoznano cechy
dysmorficzne w postaci mafogtowia z rozszczepem podniebien
— twardego i migkkiego. W dalszych obserwacjach za pomo-
cg badania neurologicznego stwierdzono wzmozone napigcie
migsniowe w konczynach gérnych i dolnych, jak réwniez wiot-
kos$¢ osiowa oraz padaczke z napadami mioklonicznymi. Rozwdj
psychoruchowy oceniano jako znacznie opdzniony. Za pomoca
badania echograficznego serca stwierdzono wade w postaci
ubytku przegrody miedzyprzedsionkowej. Ocena laryngologicz-
na potwierdzita istnienie niedostuchu obustronnego o $rednim
stopniu. Z powodu rozszczepu podniebienia dziecko byto leczo-
ne operacyjnie, gdy miato 6 miesiecy. Badaniem okulistycznym
stwierdzono: reakcja na silne zrédio $wiatta nieco opdzniona;
osadzenie gatek w oczodotach prawidiowe, ruchomos$¢ gatek
zachowana. Srednica rogéwek wynosita 12 mm, a ich grubos$¢
okreslana metodg ultradzwigkowg miata warto$ci: 569 nm
OP, 558 nm OL. W pomiarach biometrycznych diugosci gatek
ocznych zaznaczata sie niewielka réznica w wymiarze osiowym:
OP — 21,7 mm, OL — 19,71 mm. Cisnienie wewnatrzgatkowe
byto prawidtowe i wynosito: Tod — 12 mmHg, Tos — 14 mmHg.
W obojgu oczach wystepowat astygmatyzm: OP — 7,75 Deyl,
OL - 8,25 Dcyl. Stwierdzono obuocznie szczeliny teczéwki
w kwadrancie dolnym nosowym z PTVL (wyrostkami biegnacy-
mi od brzegu Zrenicznego do przedniej torebki soczewki). W obu
soczewkach takze obserwowano szczeliny, w OP w dolnych
kwadrantach, w OL w gérnych kwadrantach (ryciny 1. i 2.).

W OP istniato tylnotorebkowe zmetnienie soczewki, byto
ono nasilone na obszarze dolnym nosowym. Na tylnej po-
wierzchni tej soczewki znajdowaly sie unaczyniona btona
i barwnikowa masa. Nie byta mozliwa doktadna ocena dna
OP. Podczas badania USG gatki prawej nie stwierdzono ani od-
warstwienia siatkéwki, ani obecnosci dodatkowych struktur
na obszarze ciafa szklistego. W soczewce OL poza szczeling
wystepowato delikatne zmetnienie torebki tylnej. W obrazie
dna OL widoczna byfa tarcza nerwu wzrokowego o wyraznych
granicach, ale z wychodzacym powrézkiem naczyniowym (bar-
dzo cienkim) biegnagcym do unaczynionej zasoczewkowej bto-
ny w kwadrancie dolnym nosowym. Dziecko zostato zakwa-
lifikowane do operacyjnego usunigcia zaémy w oku prawym
z wszczepieniem sztucznej soczewki. W znieczuleniu ogélnym
wykonano zewnatrztorebkowe usunigecie soczewki z witrekto-
mig przednig z wszczepieniem sztucznej soczewki do komory
tylnej. Srédoperacyjnie nastapito dosyé masywne krwawienie
z bardzo cienkiego, ale bogato unaczynionego powrézka (PHPV

Ryc. 1. Oko prawe — szczelina teczéwki w kwadrancie dolnym noso-
wym, zmetnienie soczewki, szczelina soczewki w kwadrancie
dolnym nosowym, naczyniowo-widknista btona.

Fig. 1. Right eye — inferonasal iris coloboma, cataract, coloboma len-

tis (inferonasal), posterior lens vascularized plaque.

Ryc. 2. Oko lewe — szczelina teczowki w kwadrancie dolnym nosowym,
szczelina soczewki (kwadrant gémy), przetrwata btona naczynio-
wa soczewki za soczewka.

Left eye — inferonasal iris coloboma, coloboma lentis (superior
quadrant), persistent tunica vasculosa lentis (PTVL).

Fig. 2.

tylno-przednie), ktére opanowano po zastosowaniu endodiater-
mii. Wystapienie tego powiktania nie spowodowato odstapienia
od zaplanowanego wszczepienia soczewki sztucznej. Trzy mie-
sigce po przeprowadzonej operacji stwierdzono, ze sztuczna so-
czewka jest prawidiowo osadzona i utozona centralnie. Wedtug
oceny rodzicéw dziewczynka znacznie lepiej reaguje na otocze-
nie i wodzi wzrokiem za przedmiotami.

Dyskusja

Pacjenci z trisomig 13. i zmianami w narzadzie wzroku rzad-
ko sg przedstawiani w pracach klinicznych. Kawinska-Kiljanczyk
i wsp. (4) opisujg noworodka z zespotem Pataua z typowymi
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objawami okulistycznymi. Dziecko ze wzgledu na powazny stan
og6Iny nie zostato zakwalifikowane do leczenia operacyjnego
zaémy. Leuder (3) w swoim opracowaniu przedstawia stanowi-
sko, ze w przypadku dziecka z zaéma decyzja, czy wykonywaé
operacjg, jest uzalezniona od stanu ogélnego i rokowania co do
zycia. Sieminska-Piekarczyk i wsp. (5) zastosowali wczesne le-
czenie ortodontyczne (ptytke podniebienng) u 4- i 6-dniowych
pacjentdw z rozszczepem podniebienia pierwotnego i podniebie-
nia wtérnego z zachowanym odruchem potykania. To leczenie
znacznie ufatwiato odzywianie dziecka w okresie noworodko-
wym, niezaleznie od rokowania co do przezycia. U prezentowa-
nej dziewczynki z trisomig 13. obserwowano charakterystyczne
objawy w narzadzie wzroku ze szczelinami teczéwki w kwadran-
tach nosowych dolnych, bez zmian w dalszych odcinkach btony
naczyniowej — opisywali je takze inni autorzy. Stwierdzono réw-
niez obecno$¢ szczelin w soczewkach obojga oczu. Ten objaw
nie byt obserwowany przez innych autoréw. W literaturze bar-
dzo rzadko opisywane sa przypadki wystepowania jednoczes$nie
w obojgu oczach PHPV w formie tylno-przedniej (7,8). U leczo-
nego przez nas dziecka badanie USG wykonane przed operacjg
nie wykazafo tej zmiany w obrazie ciata szklistego, widocznie
grubos$¢ powrdzka byta ponizej czutosci badania USG. Przyczyna
zaburzen okulistycznych u pacjentéw z trisomig 13. jest powig-
zana z abberacjg chromosomalng, ale specyficzny mechanizm
nie jest znany. Objawy opisywane u pacjentdw sugerujg, ze
najwazniejszg role odgrywajg nieprawidtowosci w rozwoju na-
czyniowym, ktére sg wynikiem niekompletnej regresji ptodo-
wego unaczynienia w gatce ocznej. Poddany analizie przypadek
18-miesiecznej dziewczynki demonstruje wystepowanie typo-
wych, przytaczanych przez innych autordéw, zmian w narzadzie
wzroku u dzieci z trisomig 13. Sg to przede wszystkim szczeliny
teczéwki w dolnych nosowych kwadrantach i zmetnienie so-
czewki na tych samych obszarach.

Podsumowujac, nalezy stwierdzi¢, ze u dziecka z objawami
narzadowymi, dysmorfig i opisywanymi objawami okulistyczny-
mi wskazane jest wykonanie kariotypu w celu potwierdzenia ze-
spotu. Celowe jest takze podjecie leczenia, ktére poprawi jako$é
zycia dziecka niezaleznie od rokowanego okresu przezycia.
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