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Summary:

Purpose: The main aim of our work was to estimate the physical and psychomotor development and the arrangement to the

daily life for a 8 years old girl with inborn bilateral anophthalmia.
Material and methods: The basic ophthalmic, pediatric and neurological examinations were performed with additional genetic

and radiological examinations.

Results: The ophthalmic and MRI examination find out the absence of the eyeballs, optic nerves, optic chiasm, optic tracts and

optic radiation.

Conclusions: Anophthalmia limits in a big grade an independent life of the child. However, currently the girl's development indi-
cates for good intellectual abilities what is promising for future independent life and professional work.
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Wstep

Bezocze (anophthalmia) (OMIM #610093) to wrodzony
brak wyksztatconych gatek ocznych, ktéry moze wystagpié
jedno- lub obustronnie (1,2). Srednio czesto$é wystepowania
szacuje sie na okoto 1-2 przypadki na 10 tysiecy zywych uro-
dzen. Zazwyczaj malformacja ta powstaje na wczesnym etapie
embriogenezy (od okofo 4 tygodnia). Znane sg izolowane posta-
cie bezocza lub zespoty wad wystepujace z bezoczem. W izo-
lowanych przypadkach poza catkowitym brakiem tkanek gatek
ocznych w oczodotach nie stwierdza sie innych wad narzadéw
wewnetrznych ani cech dymorficznych sugerujacych wystepo-
wanie jakiego$ zespotu genetycznego (3,4,5). Opisywano rézne
zespoly mnogich wad wrodzonych, w sktad ktérych wchodzi
bezocze, takie jak np. zesp6t Patau (trisomia 13 pary chromo-
somow), zesp6t triploidii (69 chromosoméw), delecja chromo-
somu 14q22-23 zwigzana z bezoczem i polidaktylig (3), naraze-
nie na promieniowanie X w czasie rozwoju ptodowego, infekcje
w czasie cigzy (rézyczka, toksoplazmoza) oraz palenie tytoniu.
Bezocze ma bardzo heterogenne podioze genetyczne. Znanych
jest wiele genéw, ktérych mutacja moze doprowadzi¢ do za-
burzen rozwoju gatki ocznej o réznej ekspresji — od matoocza
do bezocza. Ostatnio zwraca sie szczegdlng uwage na naste-
pujace geny: EYAT (OMIM#601653), EYA2 (OMIM#601654),
EYA3 (OMIM#601655), SIX7 (OMIM#601205), PAX6
(OMIM#607108) oraz CHX10 (OMIM#142993). Bezocze naj-
czesciej wystepuje u pacjentéw z rodzin obcigzonych wystepo-

waniem matoocza i szczelin struktur gatki ocznej i dziedziczy sie
w sposob autosomalnie dominujgcy, recesywny lub recesywny
sprzezony z chromosomem X (6,7,8,9).

Cel

Celem pracy jest ocena rozwoju fizycznego i psychomoto-
rycznego oraz stopnia adaptacji do zycia codziennego u 8-letniej
dziewczynki z wrodzonym, izolowanym, obustronnym brakiem
gatek ocznych.

Opis przypadku
Dziecko pici zenskiej urodzone o czasie w wyniku drugiej
cigzy, drugiego porodu w 41. tygodniu cigzy drogami i sitami

Ryc. 1. Jednomiesigeczne dziecko z wrodzonym brakiem gatek
ocznych.
A 1month old child with congenital anophthalmia.

Fig. 1.
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natury. Masa urodzeniowa dziecka — 3900 g, diugos$¢ ciata
— 58 cm, obwéd gtéwki — 35cm, obwdd klatki piersiowej —
34 c¢cm, 9 punktéw w skali Apgar (ryc. 1).

W chwili urodzenia dziecka matka miata 24 lata, a ojciec
25 lat.

Badanie przedmiotowe okulistyczne w 1. dobie zycia dziec-
ka wykazato wrodzony brak gatek ocznych, szpary powiekowe
krétkie, waskie, brak otworkéw {zowych, mate i ptytkie oczodo-
ty (ryc. 2).

Ryc. 2. Jednomiesigczne dziecko z wrodzonym brakiem gatek ocznych. L i i
Fig. 2. A Tmonth old child with congenital anophthalmia. Ryc. 4. Sledmlalpoﬂetme dziecko z wrodzonym brakiem gatek
ocznych.
. . . . . Fig. 4. A 7.5 years old child with congenital anophthalmia.
Poza tym w badaniach pediatrycznym i neurologicznym nie

stwierdzono innych odchylen od stanu prawidtowego. W badaniach genetycznych stwierdzono u dziecka prawi-
Wykonane badanie MR wykazato brak gatek ocznych, ner-  dtowy kariotyp.

woéw wzrokowych, skrzyzowania nerwéw wzrokowych, pasm Analiza rodowodowa: matka dziecka i siostra matki majg wade

wazrokowych i promienisto$ci wzrokowych. wymowy, trudno$ci z zapamietywaniem, ukonczyly szkote specjal-

na. Starszy brat dziewczynki ma makrocephalig, zaczat méwic w 4.
roku zycia, ma wade wymowy, trudno$ci z nauka, napady padacz-
kowe i jest nadpobobudliwy. U miodszej siostry pacjentki stwier-
dzono opdzniony rozwdj psychoruchowy i padaczke.

Nie stwierdzono wystepowania choréb oczu w rodzinie.

Rozwdj psychomotoryczny dziecka byt nastepujgcy: w 8.
miesigcu zycia dziewczynka zaczyna siada¢, w 15. miesigcu
stoi przy poreczy, zaczyna chodzi¢ z pomocg matki, gdy ma 2,5
roku, samodzielnie — gdy ma w 3,5 roku. W 12. miesigcu zycia
dziewczynka wypowiada pojedyncze stowa, pod koniec 2. roku
zycia méwi petnymi zdaniami.

Ze wzgledu na brak gatek ocznych, czyli czynnika stymulu-
jacego wzrost oczodotdw, istniato niebezpieczenstwo sptycenia
oczodotéw i ich zaros$nigcia. W zwiazku z tym pacjentke skie-
rowano na konsultacje i leczenie do Szpitala Chirurgii Plastycz-
nej w Polanicy-Zdroju. W 8. miesigcu zycia zaprotezowano oba
oczodoty implantami i wykonano tarsorafie. Dziewczynka byta
operowana w odstepach 1 roku, systematycznie wymieniano
implanty oczodotowe na wieksze, co pozwalato na utrzymanie
prawidtowego ksztattu oczodotéw, umozliwito ich wzrost i nie
dopuscito do deformaciji twarzy (ryc. 3, 4).

Obecnie dziewczynka jest sprawna ruchowo, samodzielnie
sie myje, ubiera, potrafi zawigza¢ buty, samodzielnie spozywa
positki, wykonuje proste czynno$ci codzienne (zmywa naczynia,
odkurza mieszkanie), od 4 lat samodzielnie jezdzi na czteroko-

Ryc. 3. Szescioletnie dziecko z wrodzonym brakiem gatek ocznych. fowym rowerze po domowym podwdrku, bawi si¢ z mtodszg
Fig. 3. A6 years old child with congenital anophthalmia. siostra.
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Dziecko prawidiowo rozwija si¢ umystowo, ma dobrg pa-
mig¢ (chetnie uczy sie piosenek i wierszykdw), uczestniczy
w zajeciach dla dzieci organizowanych przez Polski Zwigzek Nie-
widomych, tam nauczyto sig liczy¢, poznawaé dzwigki réznych
instrumentdw, rozpoznawac ksztatty przedmiotéw, tanczyé, roz-
rézni¢ rézne artykuty spozywcze za pomoca dotyku i wechu.

0d wrze$nia 2006 r. chodzi do szkoty w Laskach — ma indy-
widualny tok nauki, nauka ze stuchu i pisma Braille'a.

Na podstawie obserwacji przypadku dziecka z wrodzonym
brakiem gatek ocznych mozna stwierdzi¢, ze jest ono dobrze
przystosowane do zycia codziennego, w stopniu wigkszym niz
osoba, ktdra nagle utracita wzrok.

Whioski

1. Anophthalmia ogranicza w duzym stopniu samodzielno$¢
zyciowa dziecka.

2. Dotychczasowy rozwoéj dziewczynki wskazuje na jej duze
mozliwosci intelektualne, a to umozliwi w przysziosci
w miarg samodzielne zycie i prace zawodowa.
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