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Summary:
in patients with family history of FAP.

Purpose: The aim of study was to evaluate retinal changes in patients diagnosed with familial adenomatous polyposis (FAP) and

Material and methods: The study was conducted on 51 patients diagnosed with FAP and 35 subjects with family history of FAP.

Results: In 44 patients diagnosed with FAP (86.2%), typical pigmentation of fundus lesions were observed, in 1 patient atypi-
cal fundus changes were evident. However, in the group of patients with family history of FAP. the presence of typical fundus
lesions was observed in 9 patients (25.7%). In the period of at least 6 month observation, no changes in fundus lesions were

present in both groups.

Conclusions: The occurrence of retinal changes typical for FAP. especially in patients with family history of the disease, should

imply the higher risk of FAP.
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Polipowato$¢ rodzinna gruczolakowata (familial adenoma-
tous poliposis — FAP) jest chorobg dziedziczong autosomalnie
dominujaco, ktéra cechuje sie wystepowaniem licznych (>100)
gruczolakéw okrezniczo-odbytniczych (1). Przyjmuje sie, ze nie-
leczona FAP prowadzi w 100% do rozwoju raka. Cechg kliniczng
wystepujacg bardzo czesto u pacjentéw z polipowato$cig ro-
dzinng gruczolakowatg sg przebarwienia siatkdwki. Zmiany te
najczesciej majg charakter wrodzonego przerostu nabfonka bar-
wnikowego siatkéwki (CHRPE — congenital hypertrophy of the
retinal pigment epithelium).

Cel pracy

Celem pracy jest ocena zmian na dnie oczu oraz czestosci
ich wystepowania u 0séb z rozpoznang polipowatos$cig rodzinng
gruczolakowatg oraz u oséb obcigzonych rodzinnie tg choroba.
Zmiany barwnikowe siatkéwki oceniano réwniez w czasie odle-
gtej obserwaciji.

Materiat i metoda

Do badan wigczono 86 pacjentéw w wieku od 6 do 53 lat, le-
czonych w Klinice Chirurgii. Wszystkich pacjentéw podzielono na
dwie grupy. Grupa | obejmowata osoby z rozpoznang polipowatos-
cig rodzinng gruczolakowatg (51 oséb — 34 kobiety i 17 mezczyzn
w wieku $rednio 29,3 roku +12,0 lat), a grupa Il — podejrzanych
o te chorobe ze wzgledu na obcigzony wywiad rodzinny (35 oséb
— 19 kobiet i 16 mezczyzn w wieku $rednio 20,2 roku 12,1 roku).
U wszystkich chorych wykonano nastepujace badania okulistycz-

zmiany barwnikowe siatkéwki, rodzinna polipowato$¢ gruczolakowata.
pigmented ocular fundus lesions, familial adenomatous polyposis.

ne: ostros¢ wzroku do dali i blizy, ci$nienie wewnatrzgatkowe,
oceng odcinka przedniego w lampie szczelinowej oraz dna oka za
pomoca soczewki Volka lub w szkle tréjlusterkowym Goldmanna.
Ocene okulistyczng przeprowadzono dwukrotnie: wyj$ciowo oraz
po co najmniej 6 miesigcach od pierwszego badania.

Zmiany barwnikowe siatkéwki podzielono na 4 grupy po
zmodyfikowaniu typéw Berka (2):
® typ A: ogniska owalne lub okragte z barwnikiem, otoczone

halo,
* typ B: ogniska okragte, mate (<'/, dd), z barwnikiem,

typ C: ogniska okragte, duze (>"/, dd), z barwnikiem,

typ D: ogniska okragte, owalne lub nieregularne, réznej wiel-

kos$ci, bez barwnika.

Przyktady zmian barwnikowych poszczegdlnych typow
przedstawiono na ryc. 1-4.

Wyniki

W grupie pacjentéw z rozpoznang polipowato$cig rodzinng gru-
czolakowatg u 44 osdb (86,2%) stwierdzono obecnos¢ typowych
zmian barwnikowych wystepujgcych obustronnie na dnie oczu.
U jednego chorego na FAP znaleziono nietypowe, nieopisywane
wczesniej, zmiany barwnikowe siatkéwki (przedstawione na ryc. 5)
— drobne zéfte zmiany przypominajgce druzy, przybierajace ksztaft
owalnych zmian wielko$ci '/, — 2 dd, zlokalizowane obustronnie bli-
sko gtéwnych arkad naczyniowych, bardziej liczne w oku prawym.

W grupie Il obecno$¢ typowych zmian barwnikowych stwier-
dzono u 9 oséb, co stanowi 25,7% badanych. W tej grupie u 7
pacjentéw zmiany barwnikowe siatkéwki wystgpowaty obustron-

ISSN 0023-2157 Index 362646



ELzBieTa Cymerys, KrvsTyNA PecoLb, Jacek Paszkowski, Tomasz Banasiewicz, PioTe Krokowicz

Ryc. 1. Zmiany barwnikowe siatkéwki — typ A.
Fig. 1. Retinal pigmented lesions — type A. Ryc. 4. Zmiany barwnikowe siatkéwki — typ D.

Fig. 4. Retinal pigmented lesions — type D.

Ryc. 2. Zmiany barwnikowe siatkéwki — typ B

Fig. 2. Retinal pigmented lesions — type B. Ryc. 5. Nietypowe zmiany barwnikowe.

Fig. 5. Atypical retinal pigmented lesions.

nie. U dalszych 5 oséb zaobserwowano pojedyncze, punktowe,
jednostronne hipertrofie nabtonka barwnikowego siatkéwki, zlo-
kalizowane na obwodzie siatkéwki, maksymalnie 3, co uznano za
norme.

Najczesciej wystepujacymi zmianami na dnie oka wérdd pa-
cjentéw z FAP sg zmiany typu B — 39 osdb, tj. 76% grupy bada-
nej, oraz typu A — 34, tj. 66%. Rzadziej spotykano zmiany typu
D (43%) oraz typu C (19%). W grupie oséb z obcigzonym wy-
wiadem rodzinnym najcze$ciej wystgpowaty zmiany typu A i B
— po 7 przypadkéw (po 20%). Typy C i D wystepowaly u 5 osob.
U pacjentéw chorych na FAP jedynie w jednym przypadku obser-
wowano izolowany typ zmian, u pozostatych oséb wystepowaty
co najmniej 2 typy zmian. U pacjentéw z FAP najcze$ciej obecne
byly réwnoczesnie dwa typy — A i B. Dokonano takze obliczenia
liczby zmian barwnikowych w poszczegélnych typach. W grupie

Ryc. 3. Zmiany barwnikowe siatkéwki — typ C. | maksymalna faczna liczba zmian w obojgu oczach u danego pa-
Fig. 3. Retinal pigmented lesions — type C. cjenta wynosita 37, natomiast minimalna byta réwna 3.
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Zmiany barwnikowe siatkéwki u osob z polipowatoscia rodzinng gruczolakowatq

Zmiany barwnikowe na dnie oczu nie mialy wptywu na ostro§¢
wzroku, w zadnym przypadku nie byly zlokalizowane w plamce.
Zmiany CHRPE czesto znajdowaly sie blisko arkad naczyniowych,
wigksze zmiany — blizej bieguna tylnego, natomiast mniejsze zmia-
ny czesciej byly zlokalizowane na réwniku badz obwodzie siatkéw-
ki, bez preferenciji do ktérego$ z kwadrantéw siatkéwki.

W badaniu kontrolnym, ktére przeprowadzono w okresie od
6 miesiecy do 5,5 pdt roku (Srednio 2,6 roku), nie stwierdzono
nowych zmian barwnikowych siatkdéwki zaréwno w populacji
0s6b z rozpoznang FAP, jak i u oséb obcigzonych rodzinnym wy-
stepowaniem tej choroby.

Dyskusja

FAP jest genetycznie uwarunkowang choroba, ktdrej wczesne
rozpoznanie i leczenie chirurgiczne przeprowadzone w odpowied-
nim czasie moze zapobiec rozwojowi raka, a tym samym pozwoli
unikng¢ przedwczesnej $mierci. Dlatego tez tak wazna jest diag-
nostyka przed wystagpieniem objawoéw u oséb z grupy ryzyka.

W 1980 roku Blair i Trempe opisali zmiany na dnie oczu o typie
CHRPE u 3 pacjentéw z FAP (3). Zmiany te sg ptaskie, wyraznie od-
graniczone, najczesciej owalne. Moga by¢ z barwnikiem lub bez bar-
wnika badz heterogenne. Réznig sie wielko$cia, najmniejsze sg punk-
towe, a najwigksze osiggajg rozmiar odpowiadajacy kilku Srednicom
tarczy n. Il. Zmiany barwnikowe moga wystepowaé¢ w dowolnym
kwadrancie siatkdwki, lecz najwigksze znajduja sie w obszarze row-
nika. Nie stwierdzono, aby zmiany cze$ciej wystepowaty w ktérym$
z kwadrantéw siatkéwki. Nasze badanie wykazato, ze duze zmiany
Zlokalizowane sg réwniez blizej bieguna tylnego i czesto blisko du-
zych naczyn krwiono$nych siatkéwki. Punktowe zmiany najczesciej
wystepuja na obwodzie siatkéwki lub satelitarnie w stosunku do
wigkszych zmian. Tego typu zmiany, okreslone przez Berka jako typ
B, wystepuja najczesciej zaréwno u pacjentéw z rozpoznang choro-
ba FAP, jak i w populaciji osdb zdrowych (2,4). Réwniez w obecnym
badaniu zmiany CHRP nalezace do typu B obserwowano najczesciej
zaréwno u 0sdb z rozpoznang polipowatoscig rodzinng gruczolakowa-
tg, jak i u 0séb zdrowych. Réznica polegata na obustronnym wyste-
powaniu zmian u oséb z FAP. Byly one liczne i czgsto towarzyszyly
im inne typy zmian. Natomiast u oséb zdrowych drobne, punktowe
zmiany barwnikowe wystepowaty jednostronnie i byly pojedyncze.
Nigdy nie towarzyszyty im inne typy zmian.

Zdaniem cze$ci autoréw zmiany owalne, zawierajgce bar-
wnik i otoczone jasnym halo sg patognomiczne dla polipowato-
$ci rodzinnej gruczolakowatej (4,5). Takze w naszych badaniach
u wigkszosci pacjentdw z rozpoznang chorobg FAP wystepowa-
ty zmiany CHRPE nalezace do typu A.

Nie ma zgodnosci co do liczby i typu zmian CHRPE maja-
cych kliniczne znaczenie. Zwykle liczne zmiany CHRPE >2 do
4 sg brane pod uwage jako czynnik prognostyczny rozwoju FAP
(6). W obecnej pracy prawie u wszystkich pacjentéw z FAP
liczba zmian barwnikowych wynosita powyzej 3. Maksymalnie
stwierdzono 37 zmian facznie w obojgu oczach.

Obraz kliniczny oraz wywiad rodzinny FAP powinny ufatwié
postawienie wiasciwego rozpoznania. Liczne, obustronnie wy-
stepujace zmiany CHRPE u pacjentéw z FAP stanowig kliniczny
marker tej choroby. Liczni autorzy badali czesto$¢ wystepowania
zmian CHRPE u pacjentéw z FAP. U wigkszosci wynosita ona 70-
100% (2,4,6,8). W rodzinach z FAP ocena siatkdwki i zmian CHRPE
u osdb z rozpoznang chorobg, a szczegélnie u oséb z grupy ryzy-

ka, stanowi wazny marker diagnostyczny FAP. Cztonkowie rodzin
z FAP, u ktorych oftalmoskopowo stwierdzamy CHRPE, wymagaja
regularnych badan przewodu pokarmowego. Stwierdzenie CHRPE
u 0s6b z grupy ryzyka jest prawie 100% markerem FAP (9).

Caspari i wsp. podkre$lajg role badania okulistycznego we
wczesnej diagnostyce FAP u oséb z grupy ryzyka. Jednocze$nie
zwracajg uwage na to, ze badanie takie powinno by¢ przepro-
wadzone przez do$wiadczonego okuliste (7).

Whioski

1. U pacjentéw z FAP i podejrzanych o te chorobe istnieje koniecz-
no$¢ badania okulistycznego i ich statej obserwaciji okulistycznej.

2. Obecno$¢ zmian barwnikowych siatkéwki typowych dla
FAP, szczegdlnie u oséb obcigzonych rodzinnie tg jednostka
chorobowa, powinna budzi¢ podejrzenie zwigkszonego ryzy-
ka wystapienia polipowato$ci rodzinnej gruczolakowate;.

3. Badanie dna oka moze stuzy¢ jako badanie skriningowe pacjen-
téw podejrzanych o polipowato$¢ rodzinng gruczolakowatg, na
ktorej podiozu moze powstac rak. W zwigzku z tym konieczna
jest $cista wspotpraca okulistéw, chirurgdw i pediatrow.
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