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The aim: the history and dlinical findings of 3.5 and 5.5-years old siblings with gyrate atrophy (GA) of the choroid
and retina are presented.

Patients and method: Siblings: a girl at the age 3.5 years and her brother 5.5 years were examined. Clinical and
biochemical findings were performed.

Results: The best corrected visual acuity of both girl and boy was below normal values. Myopia of middle degree
and myopic astigmatism was presented in both eyes of siblings. On fundus examination sharply defined bizarre
shaped atrophic areas of peripheral choroid and retina were seen in both eyes of children. Fluorescein angiography
showed hyperfluorescence in the area of gyrate atrophy.

The boy's plasma ornithine level was increased to 974.950 umol/L and the girl’s to 1007.188 umol/L. The
concentration of ornithine, lysine and arginine in the urea of these patients was high.

Conclusion: Early cilnical and biochemical diagnosis of gyrate atrophy of the choroid and retina in children is very
important, because low protein diet with elimination of arginine can reduce the progression of this severe disease.
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Zanik girlandowaty siatkéwki i naczyniéwki (atrophia gyrata,
GA, atrophia gyrata retinae et chorioideae) jest rzadko wystepujaca
chorobg dziedziczong autosomalnie recesywnie, uwarunkowana
defektem genu aminotransferazy ornitynowej (OAT) (1). Niedobdr
aktywnosci tego enzymu prowadzi do znaczacego podwyzszenia
poziomu ornityny w osoczu krwi, a takze innych ptynach ustrojo-
wych: moczu, ptynie mézgowo-rdzeniowym oraz cieczy wodniste]
oka (2).

Objawy dostrzegalne sg juz w pierwszej dekadzie zycia. Poczat-
kowe symptomy to krétkowzrocznos¢, Slepota zmierzchowa oraz
ograniczenie obwodowego pola widzenia. Znamienny jest fakt
wczesnego wystepowania zacmy torebkowej tylnej. Zmiany patolo-
giczne siatkéwki to ograniczone muszelkowate lub okragfe zaniki
naczyniéwkowo-siatkéwkowe postepujace od obszaru réwnikowe-
go i zajmujace w pdzniejszym okresie biegun tylny. Pomiedzy ogni-
skami zanikowymi widoczne sg skupiska brunatnego barwnika (3).
Dochodzi¢ moze do zwezenia naczyn siatkdwki. Ograniczenie pola
widzenia odpowiadajace zmianom na dnie oka zaobserwowac
mozna juz w 10. roku zycia. Postep choroby prowadzi ostatecznie
do $lepoty w okresie miedzy czwartg a siédma dekadg zycia (4,5).

Celem pracy jest przedstawienie brata i siostry z girlandowa-
tym zanikiem naczyniéwki i siatkdwki, aby przypomnie¢, ze rozpo-
znanie tego schorzenia wymaga potwierdzenia wynikami badan
laboratoryjnych i odpowiedniego leczenia.

Do Kliniki Okulistyki Dzieciecej SAM w Katowicach przyjete zosta-
to rodzenstwo: chtopiec lat 5,5 i dziewczynka lat 3,5, oboje diagno-
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zowani z powodu krétkowzrocznosci z astygmatyzmem krétko-
wzrocznym i obuocznym stabym widzeniem. U chtopca w dniu przy-
jecia na oddziat stwierdzono ostro$¢ wzroku oka prawego i oka lewe-
go wynoszacg odpowiednio 5/12 c. cor. -4,5 Dsph -3,5 cyl ax 180°,
5/10 c. cor. -4,5 Dsph -3,0 cyl ax 180°; cisnienie $réddgatkowe oka
prawego i oka lewego wynosito 13,3 mmHg. Pole widzenia kinetycz-
ne byfo zawezone obwodowo o 10-20°. Podczas badania przedmio-
towego w przednim odcinku obojga oczu nie wykazano zmian.

W badaniu dna oka stwierdzono rézowe tarcze nerwu wzroko-
wego z rgbkiem zaniku naczyniéwki od strony skroniowej. Naczynia
tetnicze i Zylne byty nieco zwezone. W tylnym biegunie wystepowa-
to bledsze zabarwienie naczyniéwki, widoczne byty refleksy z dotka
i doteczka $rodkowego. Na obwodzie dna oka wystepowaty okra-
gtawe, ostro ograniczone, uktadajace sie w girlandy ogniska zaniku
naczyniowki i siatkéwki (ryc. 1, 2). Badanie ultrasonograficzne
w projekcji B wykazato w oku prawym pojedyncze ruchome echa
w ciele szklistym, odpowiadajace drobnym metom, w oku lewym
dodatkowo cechy odtaczenia ciafa szklistego.

W projekgji A uzyskano $rednia dtugosc osi gatki ocznej prawej
22,7 mm i gatki ocznej lewej 23,3 mm.

Za pomocg angiografii fluoresceinowej uwidoczniono rozlane
ogniska hiperfluorescencji w obszarze skroniowym, wyrazniej
zaznaczone na obwodzie. W celu potwierdzenia rozpoznania girlan-
dowatego zaniku naczyniéwki i siatkdwki, opartego na badaniu
klinicznym, wykonano badania biochemiczne, uzyskujac istotnie
podwyzszony poziom ornityny (875,743 umol/mK), lizyny (295,295
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Ryc. 1. Girlandowaty zanik naczyniowki i siatkowki oka prawego u brata lat 5,5.

Fig. 1.

umol/mK) i argininy (58,802 umol/mK) w moczu oraz prawie dzie-
sieciokrotnie podwyzszone stezenie ornityny w surowicy krwi
pacjenta (norma: 20-136 umol/L, wynik: 974,950 umol/L).

U dziewczynki, lat 3,5, w dniu przyjecia na oddziat stwierdzo-
no ostros¢ wzroku w oku prawym i oku lewym odpowiednio:
5/25 c. cor. -3,0 Dsph -2,5 cyl. ax. 20°, 5/16 c. cor. -2,5 Dsph -2,5
cyl. ax. 175° Cisnienie wewnatrzgatkowe w obojgu oczach
wynosifo 17,3 mmHg.

Badanie przedmiotowe przedniego odcinka oczu nie wykazato
odchylen od normy. W dnie oka prawego i oku lewego stwierdzono
w biegunie tylnym delikatnie zaznaczone drobne ziarenka barwnika
z widocznymi na obwodzie obszarami zanikéw naczynidweki i siatkdw-
ki w postaci ograniczonych ognisk muszelkowatych tworzgcych girlan-
dowaty ukfad. Badanie ultrasonograficzne w projekgji B wykazato
reqularne obrysy dna oraz zmiany o charakterze tylnego odtaczenia
ciata szklistego. W projekgji A dtugos¢ osiowa gatek ocznych wyno-
sifa 22,0 mm. Podobnie jak u brata wykonane badania biochemiczne
ujawnity podwyzszone poziomy aminokwasow: ornityny (411,246 umol/
mK), lizyny (113,442 umol/mK) i argininy (24,319 umol/mK) w moczu
oraz ornityny w surowicy krwi (1007,186 umol/L).

Omowienie

Zanik girlandowaty siatkéwki i naczyniowki jest nastepstwem
defektu genu zlokalizowanego na chromosomie 10., uposledzajace-
go aktywnos¢ pirydoksynozaleznej transaminazy matrycy mito-
chondrialnej odpowiedzialnej za metabolizm ornityny — OAT (1,2).

Gyrate atrophy of the choroid and retina of the right eye of brother 5,5 years old.

Niedobdr aktywnosci tego enzymu prowadzi do znaczacego pod-
wyzszenia poziomu ornityny w osoczu krwi i innych ptynach ustro-
jowych (1,6).

Zalezno$¢ miedzy GA a hiperornitynemia opisali Simmel i Takki
(6) w latach siedemdziesiatych, stwierdzajac, ze pierwotny defekt
dotyczy warstwy barwnikowej siatkdwki. Bhaduri (4) podkresla fakt
istnienia pacjentow, u ktérych mimo podwyzszonego poziomu orni-
tyny nie stwierdzono patologii siatkowki.

Patofizjologia GA pozostaje niejasna. Nie sg dotychczas wyja-
$nione mechanizmy powodujace zniszczenia neuronalne. Mozliwe,
ze jest to wynik bezposredniego dziatania toksycznego podwyzszo-
nego poziomu ornityny w osoczu krwi, uposledzenia metabolizmu
kreatyniny, proliny lub innych mechanizméw (1,7).

Ze wzgledu na przebieg i wyniki biochemiczne mozna wyrdznic
kilka postaci schorzenia: 1) najbardziej klasyczng GA z hiperornity-
nemia, 2) GA bez hiperornitynemii, z prawidtowa aktywnoscig OAT,
zwigzang z iminoglicynurig, 3) GA z hiperornitynemia, hiperamone-
mig i homocytrulinurig, tzw. zespét HHH (1,2).

Wiekszos¢ opisywanych w literaturze przypadkéw pochodzi
z Finlandii, co ttumaczone jest ukfadem genetycznym tego wzgled-
nie izolowanego kraju. Istnieja takze doniesienia o przypadkach GA
z catego $wiata (2,8). Badania przekrojowe ponad 150 pacjentéw
przeprowadzone przez Petolta i wsp. (7) dowiodty, ze u pacjentéw
z GA patologie dotyczg nie tylko oczu, lecz takze osrodkowego ukta-
du nerwowego (niespecyficzne odchylenia w zapisach EEG, niespe-
cyficzne zmiany degeneracyjne mézgu w badaniu MRI, jak réwniez

Ryc. 2. Girlandowaty zanik naczynidwki i siatkdwki oka lewego u brata lat 5,5.
Fig. 2. Gyrate atrophy of the choroid and retina of left eye of brother 5.5 years old.
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ubytek kreatyniny w mdzgu), miesni, a takze obwodowego uktadu
nerwowego.

Nie istnieje obecnie leczenie przyczynowe GA. Jedng z metod
jest zastosowanie diety niskobiatkowe]j z niemal catkowitym wyta-
czeniem podazy argininy, z uzupetnieniem diety o mieszanke ami-
nokwaséw niezbednych, witamin i mineratéw. Dtugoterminowe
badania sugerujg hamujgcy wptyw diety na progresje zaniku siat-
kéwkowo-naczynidwkowego (5). Suplementacja kreatyniny popra-
wita wprawdzie histologiczne nieprawidtowosci w mig$niach
szkieletowych, nie wywotata jednak wptywu na postep zmian na
dnie oczu (9). Stosowanie bardzo duzych dawek witaminy B6 (600-
900 mg na dobe) jako kofaktora aminotransferazy ornitynowej ma
spowodowac podwyzszenie aktywnosci tego enzymu, lecz popra-
we uzyskuje sie u niewielkiej liczby oséb, prawdopodobnie
u pacjentéw z zachowang minimalng aktywnoscig OAT. Pacjendi,
ktorzy reaguja na ten rodzaj leczenia, zazwyczaj majg tagodniejszy
i wolniejszy przebieg kliniczny choroby (1,2). Rodzenstwo opisy-
wane przez nas prezentuje charakterystyczne zmiany atroficzne,
ktérych obraz odpowiada stadium I/Il przedstawionym przez Tak-
kiego (6). Dopetnieniem i potwierdzeniem diagnozy staty sie bada-
nia biochemiczne osocza krwi i moczu obojga rodzenstwa. Podob-
nie jak w badaniach Vallego i wsp. (10) u naszych pacjentéw
stwierdzono zwigkszone stezenie w moczu nie tylko ornityny, lecz
takze lizyny i argininy.

Whnioski

Whikliwa obserwacja pacjentédw z nietypowymi zmianami atro-
ficznymi naczyniowki i siatkowki o charakterystycznych ksztattach
w przebiegu krétkowzrocznosci powinna stanowi¢ wskazanie do
szczegotowych badan biochemicznych.

Woezesna diagnoza kliniczna i laboratoryjna zaniku girlandowa-
tego naczyniéwki i siatkdwki moze przesadzi¢ o zastosowaniu
leczenia i zadecydowac o opdznieniu progresji zmian.
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