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Summary:

Ectopia lentis in children continues to be a diagnostic and therapeutic challenge for ophthalmologists. It can occur in isolation, in

association with other ocular disorders or as part of systemic disorder. Marfan’s syndrom and homocystinuria are the most fre-
quent cause of heritable ectopia lentis. The authors describe ocular findings and clinical symptoms diseases with ectopia lentis.
Differential diagnostic and treatment methods are discussed.
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Przezroczysta soczewka, anatomicznie umiejscowiona i za-
wieszona na prawidtowo wyksztatconych wtékienkach obwddki
rzeskowej odgrywa jedng z podstawowych rél w funkcjonowa-
niu ukfadu optycznego oka. W niektérych schorzeniach oku-
listycznych, a takze ogélnoustrojowych obserwuje sie uszko-
dzenia struktury badz ciggto$ci wiezadetek Zinna, co powoduje
podwichnigcie soczewki (1,2,3). Pierwsze doniesienie Berrvata,
opisujgce przemieszczenie soczewki, pojawito sie w 1749 r.,
a w 1856 r. Stellwag wprowadzit termin ectopia lentis, opisu-
jac dziecko z wrodzonym podwichnigciem soczewek (wg 4).
Nieprawidtowe potozenie soczewki u dzieci jest objawem, ktéry
wymaga od okulisty wyjatkowo starannego rozpoznania rézni-
cowego i nadal pozostaje wyzwaniem terapeutycznym.

Przyczyny przemieszczenia soczewki

Przemieszczenie soczewki moze by¢ wrodzone lub nabyte.
Nabyte podwichnigcie jest zwykle zwigzane z pierwotng pato-
logig oka takg jak uraz, duza gatka oczna w krétkowzrocznosci,
woloocze w jaskrze wrodzonej. Moze wspéfistnie¢ z guzami te-
czéwki i ciata rzgeskowego. Wrodzone przemieszczenie soczewki
wystepuje jako schorzenie izolowane, jednakze badania Fuchsa
i Rosenberga (5) przeprowadzone w Danii, obejmujace 396 pa-
cjentéw wykazaly, ze najcze$ciej wrodzona ektopia soczewki
wspdistnieje z choroba ogolnoustrojowa.

Zespdét Marfana jest powszechnie wymieniang przyczyna
wrodzonego przemieszczenia soczewki u dzieci (1,3,5). Scho-
rzenie to nalezy do genetycznie monogenowo uwarunkowanych
zaburzen tkanki facznej, a dziedziczy sie w sposéb autosomalny
dominujacy (6,7,8,9,10,11). Charakteryzuje sie rézng ekspresja,
o oznacza, ze objawy choroby, ujawniajac sig, moga charakte-
ryzowac sie niejednakowym stopniem nasilenia, nawet w obre-
bie jednej rodziny. W 1991 r. Dietz i wsp. (12) stwierdzili, ze za
wystepowanie zespotu Marfana odpowiedzialny jest gen FBN 1,
a jego produktem biatkowym jest fibrylina — biatko uczestnicza-
ce w tworzeniu struktury widkien elastycznych. W badaniach
immunohistochemicznych wykazano, ze fibrylina jest obecna
niemal we wszystkich strukturach gatki ocznej. Znajduje sie
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w spojowce, w obrebie torebki soczewki, w wigzadetkach Zin-
na, w zrebie teczéwki i ciata rzeskowego, w btonie podstaw-
nej nabfonka rogéwki i $rédbtonka kanafu Schlemma (13,14).
Mechanizmy biochemiczne powodujgce destrukcje widkienek
obwddki nie sg w petni poznane. Fibrylina, gtéwny sktadnik
widkienek, jest bogata w mostki siarczkowe, ktére stabilizujg
strukture molekuty. Mostki sg przypuszczalnie celem destruk-
cyjnego dziatania homocysteiny. Z podsumowan Chikumiego
i wsp. (7) opublikowanych w 2000 r. wynika, ze wykryto 137
réznych mutacji w genie FBN 1 oraz ze sg to mutacje rozsiane
w catlym jego obszarze. Hayward i wsp. (9), prowadzac badania
molekularne, zaobserwowali, ze z wyjatkiem mutacji stwierdza-
nych w neonatalnym zespole Marfana wigkszo$¢ stanowig mu-
tacje niepowtarzajace sie, bez korelacji genotypowo-fenotypo-
wych. W zwiazku z powyzszym najczesciej rozpoznanie zespotu
Marfana nastepuje na podstawie badan klinicznych i dokfadnie
przeprowadzonego wywiadu rodzinnego. O rozpoznaniu decydu-
je obecno$é typowych objawéw klinicznych wspétistniejacych
w trzech uktadach: wzrokowym, kostno-stawowym i krazenia
(7). Podwichniecie soczewki stwierdzane u 55-75% chorych
jest prawie zawsze obustronne i symetryczne, najczesciej ku
gorze i w kierunku skroni. Zwykle tez wigzadetka Zinna, na kto-
rych jest zawieszona soczewka, sg znieksztatcone, ale pozostajg
nierozerwane, tym samym zachowana jest zdolno$¢ do akomo-
dacji. U 34% pacjentdw wystepuje krétkowzroczno$¢ zwigzana
z wydtuzeniem gatki ocznej, obserwuje sie takze spfaszczenie
rogéwki i niedorozwdj teczédwki. Zaburzenia w ukfadzie serco-
wo-naczyniowym, a takze kostno-stawowym obserwuje sig
w ok. 65-88% przypadkéw. Najpowazniejszymi objawami choro-
bowymi sg poszerzenie aorty i mozliwo$¢ wystapienia tetniaka
stwarzajgcego stan zagrozenia zycia. Deformacije klatki piersio-
wej, arachnodaktylia i nadmierna wiotko$¢ stawéw to najczes-
ciej wystepujgce objawy uktadu kostnego (1,5,13).

Drugim istotnym schorzeniem ogdlnoustrojowym wyste-
pujacym z przemieszczeniem soczewek jest homocystynuria.
Homocystynuria, bedgca zaburzeniem metabolicznym powo-
dowanym przez niedobdr B-syntetazy cystationiny, dziedziczy
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sie w sposdéb autosomalny recesywny. Enzym ten jest nie-
zbedny w procesie przeksztatcania metioniny w cystationing,
a jego deficyt powoduje wzrost w surowicy zaréwno metio-
niny, jak i produktu posredniego — homocysteiny. Homocy-
stynuria jest jednym z trzech ogélnoustrojowych schorzen
(razem z hiperlizynemia i niedoborem oksydazy siarczkowej)
zwigzanych z przemieszczeniem soczewki, ktére mozna diag-
nozowaé¢ biochemicznie. Wczesne ustalenie rozpoznania tej
choroby u dziecka tylko na podstawie objawdw klinicznych
moze sprawiaé trudno$ci diagnostyczne. W badaniach prze-
prowadzanych w Irlandii homocystynurie stwierdzono u 20%
dzieci, u ktérych wczesniej rozpoznano zespét Marfana. Roz-
poznanie powinno opiera¢ sie na badaniu obecno$ci homo-
cysteiny w surowicy lub moczu (1,5,15,16). W schorzeniu
tym podobnie jak w zespole Marfana obserwuje sig zaburze-
nia w uktadzie krazenia, kostnym i narzadzie wzroku. Poste-
pujace objawy opdznienia psychicznego wystepuja u okoto
50% chorych. Najwazniejszym jednak problemem jest nie-
bezpieczenstwo wystapienia zatoréw i zakrzepdw w zwigzku
z uszkadzaniem endotelium naczyniowego przez homocyste-
ing. Dlatego tez wielu autoréw podkresla konieczno$¢ odpo-
wiedniego przygotowania i prowadzenia znieczulenia ogdlne-
go u dziecka z homocystynurig (17,18,19). Przemieszczenia
soczewki nie stwierdza sie tuz po urodzeniu i rzadko jest
obserwowane do drugiego roku zycia. W grupie dzieci z ho-
mocystynurig niepoddanych leczeniu ogélnemu podwichnie-
cie soczewki wystepuje u 70% chorych do kofca pierwszej
dekady zycia, a u 90% chorych do 25. roku zycia. Progresja
podwichnigcia jest wigksza u pacjentéw z homocystynurig
niz u pacjentéw z zespotem Marfana. Klinicznie zerwane wté-
kienka widoczne sg pod postacig biatawych fredzli na przed-
niej powierzchni soczewki i w obszarze ciata rzeskowego.
Obraz ten jest patognomoniczny dla pacjentéw z niedoborem
enzymu i nie wystepuje w zadnej innej chorobie metabolicz-
nej, ktérej towarzyszy przemieszczenie soczewki (10,16).

W rzadko wystepujacych, wyzej wspomnianych schorze-
niach metabolicznych takich jak hiperlizynemia czy sulfocystei-
nuria przemieszczenie soczewki ma takze charakter postepujacy
(5,10,15).

W rodzinnym izolowanym przemieszczeniu soczewki (ektopia
prosta) nie wystepuja objawy uktadowe i ogdlne. Cecha ta, po-
dobnie jak zespdt Marfana, dziedziczy sie w sposdb autosomalny
dominujacy i jest réwniez powodowana przez mutacje genu kodu-
jacego fibryline. Proste przemieszczenie soczewki jest zazwyczaj
obustronne i symetryczne z przemieszczeniem ku gérze i skroni.
W tej postaci przemieszczenia soczewki ultrastruktura torebki
soczewki jest prawidtowa, istniejg natomiast pola catkowicie po-
zbawione wigzadetek, zredukowane nawet do 20%.

Zespot przemieszczenia soczewki i zrenicy stanowi rzadsze
autosomalnie, recesywnie dziedziczone schorzenie, w ktérym
obserwuije sie obustronne przemieszczenie zrenicy do dotu i skro-
ni, a soczewki w przeciwnym kierunku. Zrenica jest najczesciej
owalna z upo$ledzong reakcjg na mydriatyki, ze wzgledu na hipo-
plazje rozwieracza Zrenicy. Histopatologicznie udokumentowano
zmiany soczewki pod postacia mikrosferofakii (2,10).

Wiele badan wskazuje, ze zmiany struktury fibryliny sg
przyczyng réznorodnych typéw wrodzonego podwichnigcia so-
czewki w innych zespotach chorobowych i schorzeniach ogél-

noustrojowych, w zespole Marchesaniego, w zespotach mar-
fanoidopodobnych, zespotach Bealsa, Sticklera, Sotosa (3,18),
rzadziej w zespotach Ehlersa—Danlosa, Sturge’a—\Webera,
Crouzona, Refsuma, w przebiegu kity i twardziny (4,5,10).

Niekiedy u dzieci stwierdza si¢ urazowe podwichniecie so-
czewki, ktére zazwyczaj wigze sie z uszkodzeniem gatki oczne;j.
Uraz u osdb dorostych jest najczesciej podawang przyczynag
podwichniecia lub zwichnigcia soczewki. Réwniez czesto pod-
wichnigcie soczewki wspdtistnieje z rogéwka olbrzymig, prze-
trwatg btong Zreniczng, zwyrodnieniem barwnikowym siatkéw-
ki, bezteczdwkowo$cig, zespotem Riegera i jaskrg wrodzong
z wolooczem.

Objawy kliniczne

Niezaleznie od przyczyny schorzenia, u dzieci obraz klinicz-
ny jest podobny. Najcze$ciej wystepujgca wada refrakcji pod
postacig krétkowzrocznosci jest powodowana brakiem lub
upos$ledzeniem dziatania wiékienek Zinna. Wywotuje to bierna,
obwodowg deformacje soczewki, wzrost jej krzywizny (sfero-
fakia) i sity tamigcej. Wedtug niektérych autoréw zmiana ku-
listosci soczewki i gwaftownie wzrastajgca krétkowzroczno$é
mogg wyprzedza¢ pojawienie sie przemieszczenia soczewki
(1,10,18,20). Zmiana potozenia soczewki wywotuje najczesciej
wiele objawéw i niedajacych sie korygowaé standw, szcze-
g6lnie gdy obwéd soczewki pokrywa o$ optyczng lub jej brzeg
styka sie z centrum Zrenicy. Poza krétkowzroczno$cia i niere-
gularnym astygmatyzmem niejednokrotnie stwierdza sie jed-
nooczne dwojenie. Jezeli soczewka nie zajmuje osi optycznej,
oko staje sie afakijne. Wtasciwie we wszystkich przypadkach,
niezaleznie od etiologii, w badaniu okulistycznym stwierdza si¢
drzenie soczewki i teczéwki, zmiane gtebokosci komory przed-
niej lub obecno$¢ brzegu soczewki w Zrenicy. Przy catkowitym
zerwaniu obwadki rzeskowej méwi sig o zwichnigciu. Soczew-
ka moze znalez¢ sie wtedy w komorze przedniej lub w ciele
szklistym i wymaga usunigcia w trybie pilnym ze wzgledu
na mozliwo$¢ uszkodzenia rogoéwki, wystgpienia jaskry lub
odwarstwienia siatkéwki (2,5,10). Niektérzy autorzy w swo-
ich doniesieniach zwracajg szczegélng uwage na mozliwos$é
rozwoju niedowidzenia u dziecka w oku z przemieszczong so-
czewka (2,3,4,20). Dlatego tez wydaje sie niezbedne wczesne
wyréwnanie wady refrakcji w celu uniknigcia tego powiktania.
W rozwoju widzenia u dziecka najwazniejsze sg pierwsze tygo-
dnie zycia, kiedy powstaje odruch fiksacji plamkowej. Widze-
nie ksztattuje sie natomiast wedtug réznych autoréw do 7.-8.
roku zycia. W tym krytycznym dla dziecka okresie bez zastoso-
wania leczenia moze utrwali¢ sie niedowidzenie, co powoduje
niskg ostro§¢ wzroku w catym dorostym zyciu i zdecydowanie
pogarsza jakos¢ zycia.

Postepowanie lecznicze

Przy niewielkiego stopnia przemieszczeniu soczewki i zacho-
wanej zdolno$ci akomodacji dziecko ma peing ostro§¢ wzroku,
co ma duze znaczenie dla rozwoju widzenia. W przypadku znacz-
nego podwichnigcia soczewki w $wietle Zzrenicy moze utworzy¢
sie przestrzen afakijna, wymagajgca wyréwnania refrakcji za
pomoca okularéw lub soczewek kontaktowych.

W przeszio$ci i obecnie wykorzystywane sg rézne metody
zachowawczych dziatan terapeutycznych, ktérych celem jest
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zmniejszenie zaburzen widzenia. Przez stosowanie miotykéw lub
cykloplegikéw, powodujacych zmiane wielko$ci Zrenicy mozna
dostosowac potozenie osi widzenia do wytacznie soczewkowej
lub bezsoczewkowej korekcji.

Laseroterapia dostarcza takze réznych mozliwosci dzia-
tania. Za pomocg lasera neodymowego YAG mozna dokonaé
przeciecia resztkowych wigzadetek w celu uwolnienia i odsu-
nigcia soczewki. Ponadto mozliwe jest zastosowanie lasera
argonowego na zrab teczéwki, co powoduje jej obkurczenie
i powiekszenie lub przesunigcie zrenicy w kierunku przestrzeni
bezsoczewkowej (4,5,20,21). Te zachowawcze metody dziata-
nia nie znajdujg zbyt wielu zwolennikdw w$rdd okulistéw, choé
podkresli¢ nalezy, ze moga to by¢ metody uzyteczne w czasie
oczekiwania na leczenie chirurgiczne u dzieci ze znacznymi
zaburzeniami widzenia, u ktorych ze wzgledu na stan ogélny
operacja musi by¢ odroczona.

Wedtug wielu autoréw absolutnym wskazaniem do chi-
rurgicznego usunigcia soczewki jest zwichnigcie do komory
przedniej lub do komory szklistej z reakcjg fakolityczng lub
jaskrag wtdrng. Wzgledne wskazania do usunigcia soczewki
stanowig niedajaca sie skorygowa¢ wada refrakcji i ostro$c
wzroku <0,2, zagrazajgce zwichnigcie soczewki, zapalenie
btony naczyniowej, znaczna anizeikonia, jednooczne dwojenie,
a takze metnienie soczewki. Samo usunigcie przemieszczonej
soczewki u dziecka bez powiktan to tylko potowa sukcesu.
Nalezy jeszcze wyréwnaé powstatg wade refrakcji. Okulary
o wysokiej mocy i soczewki kontaktowe byty do niedawna je-
dynym rozwigzaniem. Postep w chirurgii soczewek wewnatrz-
gatkowych, techniki fiksacji $rédtwardéwkowej daly nowe
mozliwosci leczenia operacyjnego. Zastosowanie procedury
chirurgicznej umozliwiajgcej usunigecie przemieszczonej so-
czewki z jednoczesnym wszczepem soczewki sztucznej za-
pewniajg prawidiowa i natychmiastowg rehabilitacje wzroku
dziecka (3,4,22).

Podsumowujac, dziecko z przemieszczong soczewka stano-
wi trudny problem diagnostyczny i terapeutyczny, nie tylko ze
wzgledu na stan okulistyczny. Przemieszczona soczewka jest
najczesciej jednym z objawéw choroby ogéinoustrojowej, ktéra
wymaga szczegdtowej diagnostyki réznicowej i specjalistyczne-
go leczenia.
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