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Wprowadzenie
Zespół Lowe’a (zespół oczno–mózgowo–nerkowy) jest rzad-

ko występującym schorzeniem o podłożu genetycznym, cha-
rakteryzującym się zajęciem narządu wzroku, centralnego ukła-
du nerwowego i nerek. Dziedziczy się w sposób X-recesywny, 
a ryzyko populacyjne urodzenia chłopca z tym zespołem wynosi 
około 2%.

Cel pracy
Celem pracy jest przedstawienie zmian ocznych u 16-letnie-

go chłopca z rzadko występującym zespołem oczno–mózgowo–
nerkowym (zespółem Lowe’a).

Opis przypadku
Pacjent, lat 16, jest od roku pod kontrolą Poradni Dziecięcej 
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Summary:	 The Lowe syndrome is a rare genetic disorder. It is inherited in an X–linked recessive manner. The clinical symptoms occur in 
eyes, central nervous system and kidneys. We describe the case of 16 years old boy with Lowe syndrome who underwent the 
bilateral congenital cataract surgery at the age of 14 months. The clinical symptoms of patient’s mother are also described.

Słowa kluczowe:	 zespół Lowe’a, zaćma wrodzona, zespół oczno–mózgowo–nerkowy.
Key words:	 Lowe syndrome, congenital cataract, oculo–cerebro–renal syndrome.

PRACE KAZUISTYCZNE

Chłopiec urodzony o czasie, masa urodzeniowa 2950 g, z ciąży 
powikłanej konfliktem Rh. Stan ogólny dziecka w pierwszych 
miesiącach życia ulegał pogorszeniu, nasiliły się objawy uszko-
dzenia nerek pod postacią aminoacydurii oraz kwasicy orga-
nicznej. W pierwszych tygodniach życia rozpoznano u chłopca 
obustronną zaćmę wrodzoną. Ze względu na stan ogólny dopie-
ro w 14. miesiącu życia wykonano obustronną pars plana len-
sectomię. W 2. roku życia na podstawie objawów klinicznych 
rozpoznano zespół Lowe’a. Rozwój dziecka przebiegał niepra-
widłowo, obserwowano opóźnienie umysłowe umiarkowanego 
stopnia, zaburzenia adaptacyjne, hypotonię mięśniową. W mo-
mencie zgłoszenia do poradni przyklinicznej stwierdzono nisko-
rosłość, niewydolność nerek, dysplazję stawów biodrowych, 
upośledzenie umysłowe znacznego stopnia (ryc. 1).

W badaniu narządu wzroku stwierdzono: zez zbieżny na-
przemienny, oczopląs poziomy, aparat ochronny oczu prawidło-

Ryc. 1.	 Obraz dna obojga oczu chorego.
Fig. 1.	 Fundus photographs of the reporte patient. Right and left eye, respectively.
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wy, przedni odcinek obojga oczu poza bezsoczewkowością bez 
odchyleń od stanu prawidłowego. Na dnie obojga oczu obser-
wowano blade, owalne tarcze n. II z okołotarczowymi zanikami 
siatkówkowo-naczyniówkowymi od skroni; plamka o ziarnistej 
strukturze, siatkówka przyłożona (ryc. 2).

Ostrość wzroku po dobraniu optymalnej korekcji okularowej 
wynosiła do dali dla oka prawego – 3/10 z korekcją +9,5 Dsph, 

dla oka lewego – 3/50 z korekcją +9,5 Dsph, a do bliży odpo-
wiednio – 1/16 i 1/20 z korekcją +13 Dsph (badanie na tabli-
cach obrazkowych – test De R. Rossano). Kontrolowane kilku-
krotnie ciśnienie wewnątrzgałkowe wahało się w oku prawym 
od 18 mmHg do 24 mmHg, a w oku lewym od 20 mmHg do 21 
mmHg. Z powodu braku współpracy uniemożliwiającej wykona-
nie badania pola widzenia wykonano badanie elektrofizjologicz-
ne (PVEP 60‘), uzyskując zapis świadczący o obniżonej funkcji 
obu nn. II, szczególnie n. II oka lewego. W badaniu okulistycz-
nym matki stwierdzono zmętnienia w obwodowych częściach 
soczewek obojga oczu.

Omówienie
Zespół Lowe’a jest rzadką chorobą genetyczną; w 1952 roku 

opisali ją Lowe, Terrey i MacLachlan (1). Choroba jest dziedziczo-
na w sposób X-recesywny, dlatego pełnoobjawowy zespół rozwi-
ja się tylko u chłopców (2). Historia naturalna choroby obejmuje 
charakterystyczne trzy okresy, w których na pierwszy plan wysu-
wają się pewne grupy objawów. W okresie noworodkowym i nie-
mowlęcym zwracają uwagę objawy ze strony narządu wzroku 
(3). Obejmują one te, które są obecne w opisywanym przypadku: 
obustronną zaćmę wrodzoną oraz oczopląs. U 50% chorych wy-
stępuje jaskra wrodzona, rozwijająca się w pierwszych latach ży-
cia. W opisywanym przypadku wartości ciśnienia wewnątrzgał-
kowego oscylowały w okolicach górnej granicy normy, co może 
świadczyć o podwyższonym ryzyku rozwinięcia się jaskry w przy-
szłości (4). U naszego chorego wystąpiły zaburzenia adaptacyjne, 
hypotonia, opóźniony rozwój psychoruchowy oraz opóźnienie 
umysłowe. Objawy te są typowe również dla zespołu Lowe’a (5); 
podobnie jak typowe dla wczesnego etapu zaburzenia czynności 
nerek, charakteryzujące się tubulopatią (zespół Fanconiego) pro-
wadzącą do niewydolności nerek. Czynnikiem decydującym o ro-
kowaniu jest zaawansowanie uszkodzenia cewek postępujące we 
wczesnym dzieciństwie, co determinuje szybkość progresji nie-
wydolności nerek (3,6). Przyczyną zespołu jest mutacja w genie 
ORCL (Xq26.1), którego produktem białkowym jest enzym PIP2-
5-fosfataza, biorący udział w metabolizmie fosfolipidów. Akumu-
lacja substratu – fosfatydylo inozytolo difosforanu (PIP2) jest bez-

Ryc. 2.	 Sylwetka chorego.
Fig. 2.	 The boy’s general appereance.

Ryc. 3.	 Ocena soczewek matki chłopca.
Fig. 3.	 The assessment of a lenses in boy’s mother.
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pośrednią przyczyną zaburzeń biochemicznych (7). Zaburzenia ze 
strony oka są spowodowane nieprawidłowościami w funkcjono-
waniu cytoszkieletu pod postacią obniżenia aktywności procesu 
polimeryzacji aktyny (8,9). Przyczyna ograniczenia występowania 
objawów do kilku narządów nie została jednoznacznie określona 
(8,10). Ponieważ objawy zespołu nie są specyficzne i ich kon-
stelacja może się zmieniać u poszczególnych chorych, kliniczne 
podejrzenie powinno prowadzić do podjęcia dalszej diagnostyki. 
U wszystkich niemowląt z obustronną zaćmą wrodzoną zaleca 
się wykonanie dodatkowych badań, tj. oznaczenia aktywności 
galaktokinazy, stężenia wapnia i fosforanów we krwi, wydalania 
aminokwasów z moczem. Obecnie istnieją możliwości oceny 
biochemicznej u osób podejrzanych o zespół Lowe’a, dokonuje 
się oceny aktywności enzymu w próbkach tkanki pobranej pod-
czas biopsji np. skóry. Wskazana jest także ocena mutacji genu 
ORCL1. Z uwagi na fakt, że kobiety posiadają 2 kopie genu, nie 
rozwija się u nich pełnoobjawowy zespół. U nosicielek zmutowa-
nego genu występują charakterystyczne zmętnienia w soczewce, 
skupione w stożkowate struktury. Również u matki opisywanego 
chorego uwidoczniły się takie zmętnienia podczas badania w lam-
pie szczelinowej (ryc. 3).

W badaniach porównawczych kliniczno-genetycznych w gru-
pie 31 nosicielek genu potwierdzono skuteczność badania w lam-
pie szczelinowej do identyfikacji osoby z mutacją. Nie stwierdzo-
no przypadków fałszywie dodatnich i stwierdzono tylko jeden 
przypadek fałszywie ujemny (11). Opisany chłopiec pozostaje pod 
okresową kontrolą naszej poradni przyklinicznej i z uwagi na gra-
niczne wartości ciśnień wewnątrzgałkowych obserwowany jest 
pod kątem ewentualnego rozwoju objawów jaskry.
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