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Objawy oczne u dziecka z zespotem
Cornelii de Lange

Ophthalmologic findings in child in the Cornelia de Lange syndrome
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Purpose: Cornelia de Lange syndrome is a rare disease showing characteristic facial appearance, development delay, low birth

weight, skeletal anomaly, hirsutism and various ophthalmologic and hearing findings.

Material and methods: We described ophthalmologic problems in 2 years old girl.

Results: We have find arched eyebrows, long lashes, epiphora, ptosis, nystagmus, myopia, and fundus eye changes.
Conclusions: \We recommend early ophthalmologic examination in patients with Cornelia de Lange syndrome.

zespot Cornelii de Lange, oko, dzieci.
Cornelia de Lange syndrome, eye, children.
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Zespot Cornelii de Lange stanowi wielonarzagdowe wrodzone
schorzenie charakteryzujace sie wystepowaniem niskiej masy
urodzeniowej, zmian dysmorficznych twarzy, hirsutyzmem, nie-
prawidtowosciami koficzyn gdrnych, opdznieniem umystowym,
dysfunkcja uktadéw pokarmowego, sercowo-naczyniowego i mo-
czowo-piciowego oraz anomaliami narzagdu wzroku i stuchu (1-7).

Cel
Celem pracy jest przedstawienie przypadku 2-letniego dziec-
ka z zespotem Cornelii de Lange.

Opis pacjenta

Dziecko ptci zenskiej urodzone w wyniku trzeciej cigzy, po-
wikfanej zespotem opéznionego wzrastania ptodu, drugiego po-
rodu w 39. tygodniu cigzy, z masg urodzeniowa 1950 graméw,
6 punktéw w skali Apgar, zostato skierowane do poradni okuli-
stycznej w celu konsultacji. Po urodzeniu zaobserwowano licz-
ne cechy dysmorficzne oraz charakterystyczny mrukliwy ptacz.
W badaniu przedmiotowym stwierdzono matogtowie, niskie
owlosione czoto, wygiete fukowato brwi zro$nigte u nasady (sy-
nophrys), dtugie wywinigte rzesy, nos o krétkim grzbiecie i gtad-
kiej rynience, hypoplastyczng zuchwe oraz gotyckie podniebie-
nie. Ponadto zaobserwowano nisko osadzone hypoplastyczne
uszy i palce konczyn gérnych ze zmacerowanym naskdrkiem
(szczegdlnie kciuki). Dziecko kilkakrotnie hospitalizowane
w szpitalu rejonowym z powodu nawracajacych zakazen uktadu
oddechowego i moczowego, napadu drgawek, stabego przyro-
stu masy ciata oraz krztuszenia si¢ podczas positku. Rozpoznano
refleks przetykowo-zotgdkowy i zwezenie przetyku. Gdy dziec-
ko osiggneto 21. miesigc zycia, zostato skierowane do kliniki
choréb dzieci w celu pogtebienia diagnostyki. W badaniu pe-

diatrycznym stwierdzono cechy znacznego opéznienia psycho-
ruchowego — dziewczynka nie chodzi samodzielnie, nie méwi,
wykazuje cechy zachowania obsesyjno-natogowego (uderza-
nie glowg o przedmioty, nawykowe ssanie kciuka i tendencja
do samookaleczen). Wykonano badania dodatkowe — w ECHO
serca potwierdzono istnienie PDA, PFO, w USG jamy brzusznej
za$ wykazano zatarte granice korowo-rdzeniowe obu nerek.
W badaniu laryngologicznym stwierdzono niedostuch obustron-
ny $redniego stopnia. W badaniu okulistycznym stwierdzono
tukowate brwi, diugie rzesy, nadmierne owtosienie czota, zwigk-
szenie odlegto$ci miedzy wewnetrznymi katami powiek, opad-
nigcie powieki w OL, skosne ustawienie szpar powiekowych,
nadmierne tzawienie i oczoplas oraz wyréwnawcze ustawienie
gtowy z uniesieniem brody ku gérze (ryc. 1). Dodatkowo wy-
konano badanie okulistyczne. Autorefraktometria (po porazeniu
akomodacji atroping) wykazala krétkowzroczno$é obojga oczu
i astygmatyzm oka prawego: OP -5,50 Dsph -0,25 Dcyl ax 102;
OL -4,75 Dsph -1,25Dcyl ax 90. Pomiar $rednicy rogowki wy-
nosit: wymiar poziomy — 9 mm, pionowy — 10 mm w obojgu
oczach. W USG w projekcji B nie stwierdzono odchylen od nor-
my. Biometria wynosita 24,46 mm w OP, 23,98 mm w OL, po-
miar ci$nienia wewnatrzgatkowego za§ — 14 mmHg w obojgu
oczach. Odcinek przedni — w granicach normy, o$rodki optycz-
ne — przezierne. Dno oczu: tarcza n. Il OP bladorézowa, ptaska,
granice zachowane, natomiast w OL tarcza n. Il nieco bledsza
od strony skroni, otoczona dookota szerokim pier§cieniem barw-
nika w obojgu oczach. Naczynia siatkéwkowe o prawidtowych
przebiegu i kalibrze. Plamki z nieco zatartym refleksem.

W badaniu ortoptycznym (na podstawie refleksu rogéwko-
wego) stwierdzono zez zhiezny, przewazat w OL. Obecnie dziec-
ko czeka na zabieg korekcji opadania powieki gérnej OL.
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Ryc. 1. Fotografia przedstawiajgca dziecko z zespotem Cornelii de Lan-

ge.
A photograph showing child with Cornelia de Lange syndrome.

Fig. 1.

Catoksztatt obrazu klinicznego wskazuje na istnienie u dziec-
ka zespotu genetycznego w postaci zespotu Cornelii de Lange.

Omowienie

Zmiany oczne wystepujace u naszej pacjentki stanowig ty-
powe objawy w zespole Cornelii de Lange. Waskie tukowate
brwi potaczone u nasady (synophrys) i diugie rzesy wystepuja
w 85-100% przypadkéw z tym zespotem, natomiast nadmierne
tzawienie — u ponad 20% chorych (5). Opadnigcie powieki, naj-
prawdopodobniej spowodowane dysfunkcjg mig$nia dzwigacza
powieki gornej, spotykane u 7-96% pacjentéw, moze stanowié
tagodny defekt kosmetyczny lub tez prowadzi¢ do upo$ledzenia
widzenia (3,4,5). Wedtug Levina i wsp. oczoplas obserwowano
u 36% chorych, krétkowzroczno$¢ zas — u 60% pacjentow, spo-
$rdd ktorych 28% miato wade powyzej -5 dioptrii (4). Obecno$é¢
w obrebie tarczy n. Il sierpu barwnika (u ponad 80% chorych)
jest cecha charakterystyczng obrazu dna oka (5,8).

Pacjenci cierpigcy na zespot Cornelii de Lange powinni po-
zostawac¢ pod $cistg kontrolg okulistyczng, poniewaz wczesne
wykrycie wady wzroku i zastosowanie odpowiedniej korekcii

zapobiegajg niedowidzeniu i utatwiajg rozwdj psychomotorycz-
ny. Nalezy podkreslié, ze czgsto noszenie szkiet korekcyjnych
stwarza problem natury technicznej, poniewaz chore dzieci
z trudem akceptujg okulary ze wzgledu na uposledzenie umy-
stowe oraz zachowania autystyczne, ktére nie pozwalajg, aby
w okolicy twarzy pojawity sie jakiekolwiek nowe przedmioty.
Istotny jest réwniez fakt, Ze z uwagi na uposledzenie umystowe
i utrudniony kontakt pacjenci wymagajg przeprowadzenia szcze-
gétowego badania okulistycznego w znieczuleniu ogélnym.

Obecnie dziewczynka jest pod opiekg poradni specjalistycz-
nych: laryngologicznej, kardiologicznej, alergii pokarmowej, oku-
listycznej i genetyczne;.

Celem prezentacji ww. przypadku jest zwrécenie uwagi na
wystepowanie powaznych zmian w narzadzie wzroku u pacjen-
téw z zespotem Cornelii de Lange, a takze na interdyscyplinarny
charakter tej jednostki chorobowej. Wczesne badanie okuli-
styczne jest rekomendowane w przypadku rozpoznania zespotu
Cornelii de Lange lub podejrzenia jego wystepowania.
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