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Dys tro fia ro gów ki jest to nie za pal ne za bu rze nie struk tu ry i funk-
cji ro gów ki pro wa dzą ce do jej męt nie nia, wy stę pu ją ce obu stron nie, 
za zwy czaj po stę pu ją ce, któ re ma zwią zek z za bu rze nia mi ge ne tycz-
ny mi (20). 

Do tych cza so wa dia gno sty ka dys tro fii i cho rób zwy rod nie nio-
wych ro gów ki opie ra ła się przede wszyst kim na kli nicz nej oce nie 
ro gów ki w bio mi kro sko pie szcze li no wym bądź pod czas ba da nia 
hi sto pa to lo gicz ne go (7,20,22). Na to miast naj now sze osią gnię cia 
me dy cy ny mo le ku lar nej po zwa la ją na po wią za nie da ne go fe no ty pu 
z de fek tem ge no wym (4). 

Iden ty fi ka cja de fek tów ge no wych od po wie dzial nych za cho ro by 
uwa run ko wa ne ge ne tycz nie, a tak że roz wój me tod ana li zy kwa sów 
nu kle ino wych są pod sta wą do wpro wa dze nia no wej me to dy dia-
gno sty ki i no we go ty pu le cze nia w me dy cy nie – te ra pii ge no wej 
(3,13). 

Dystrofia plamkowata (Macular corneal dystrophy, MCD,
GroenouwtypII) jest naj rza dziej wy stę pu ją cą, lecz naj go rzej ro ku-
ją cą spo śród dys tro fii zrę bu ro gów ki. Dla tej dys tro fii cha rak te ry-
stycz ne jest wy stę po wa nie przy mgleń ro gów ki na sku tek od kła da-
nia zło gów (gli ko zo ami no gli ka nów) w isto cie wła ści wej ro gów ki 
we wnątrz- i ze wną trz ko mór ko wo (17,18,22). 

Po czą tek wy stę po wa nia zmian w ro gów ce przy pa da po mię dzy 
3. a 9. ro kiem ży cia. Po cząt ko wo w ob rę bie przed niej czę ści isto ty 
wła ści wej ro gów ki za uwa żal ne są drob ne, bia łe lub sza ro bia łe ziar-
ni sto ści. Zmęt nie nia o za tar tych gra ni cach są zlo ka li zo wa ne 
po wierz chow nie w cen trum ro gów ki, isto ta wła ści wa po mię dzy 
ni mi jest nie przej rzy sta (2,7,13,17,22,24). Po wsta je nie zbor ność 

nie re gu lar na spo wo do wa na wy stę pu ją cy mi nie re gu lar no ścia mi 
po wierzch ni ro gów ki (27). 

Naj czę ściej po mię dzy 13. a 19. ro kiem ży cia wy stę pu je pro gre-
sja scho rze nia, tzn. zmęt nie nia obej mu ją stop nio wo ca łą gru bość 
ro gów ki, jej część ob wo do wą i bło nę De sce me ta, na któ rej wy stę-
pu ją na ro śla (gut tae) (18,22,25). W wie ku 20-30 lat do cho dzi do 
ob ni że nia ostro ści wzro ku, zwią za ne go z na si le niem przy mgleń, 
zmia na mi gru bo ści ro gów ki i po wsta łą nie zbor no ścią nie re gu lar ną 
(27). Wy stę pu ją ce zmniej sze nie gru bo ści cen tral nej czę ści ro gów ki 
spo wo do wa ne jest zmniej sze niem prze strze ni po mię dzy włók na mi 
ko la ge no wy mi (24). W tej dys tro fii rzad ko wy stę pu ją na wra ca ją ce 
ubyt ki na błon ka ro gów ki (18). 

Etiopatogenezadystrofiiplamkowatej
Uwa ża się, że za przy czy nę po wsta nia zmian ro gów ko wych 

w dys tro fii plam ko wa tej od po wie dzial ne są za bu rze nia w syn te zie 
pro te ogli ka nów za wie ra ją cych siar czan ke ra ta nu, do któ rych do cho-
dzi na sku tek nie pra wi dło wej ak tyw no ści al fa ga lak to zy da zy w ke ra-
to cy tach (23, cyt. za 27). Pro te ogli ka ny za wie ra ją ce siar czan ke ra ta nu 
wią żą wo dę w ro gów ce i od gry wa ją waż ną ro lę w utrzy ma niu prze-
zier no ści ro gów ki (8,9,18,23). Je że li siar czan ke ra ta nu jest pra wi dło-
wo usiar czo ny, to jest wy kry wa ny w ro gów ce, na to miast je że li je go 
sul fu ry la cja nie jest pra wi dło wa, to nie jest wy kry wa ny (cyt. za 18). 

W ba da niu hi sto lo gicz nym dys tro fia plam ko wa ta cha rak te ry zu-
je się aku mu la cją gli ko za mi no gli ka nów po mię dzy włók na mi isto ty 
wła ści wej ro gów ki po ni żej na błon ka, w ob rę bie ke ra to cy tów isto ty 
wła ści wej i ko mó rek śród błon ka ro gów ki (22,27). Ko mór ki pod-
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staw ne na błon ka ro gów ki ule ga ją zwy rod nie niu, a gru bość na błon-
ka ro gów ki zmniej sza się ogni sko wo nad zgro ma dzo nym ma te ria-
łem. Bło na Bow ma na w nie któ rych ob sza rach jest ścień cza ła lub 
nie obec na (22,27). 

Ty po we osa dy w dys tro fii plam ko wa tej ty pu I hi sto pa to lo gicz nie 
skła da ją się głów nie z nie usiar czo nych czą ste czek siar cza nu ke ra ta nu 
(7). Hi sto pa to lo gicz nie Cur sie fen (9) wy krył ty po we zmia ny dla dys-
tro fii plam ko wa tej, tzn. osa dy ba zo fil ne, lek ko bar wią ce się do dat nio 
PAS, w gór nej i środ ko wej czę ści isto ty wła ści wej ro gów ki. Na to-
miast by ły one rza dziej spo ty ka ne w dol nej 1/3 czę ści, z to wa rzy szą-
cym roz luź nie niem upo rząd ko wa nia wią zek włó kien ko la ge nu. Osa-
dy, któ re wy ka zy wa ły bar wie nie się błę ki tem al cia nu, su ge ro wa ły 
obec ność gli ko za mi no gli ka nów, nie tyl ko w isto cie wła ści wej, ale 
rów nież w śród błon ku ro gów ki i bło nie Bow ma na. Za ob ser wo wa no 
tak że w 36% przy pad ków obec ność gut tae cor ne ae (7,9). 

Pod czas ba da nia w mi kro sko pie elek tro no wym moż na stwier-
dzić gro ma dze nie się mu ko po li sa cha ry dów w ob rę bie ke ra to cy tów, 
roz cią gnię cie wa ku oli we wnątrz cy to pla zma tycz nych, któ re za wie ra-
ją włók ni sty, ziar ni sty lub blasz ko wa ty ma te riał (18, cyt. za 27). 
Po dob ne zmia ny ob ser wu je się w śród błon ku ro gów ki i bło nie 
De sce me ta (12,24,27). W ogól no ustro jo wej mu ko po li sa cha ry do zie 
pa to lo gicz ny ma te riał jest gro ma dzo ny w wa ku olach li zo so mal-
nych, na to miast w dys tro fii plam ko wa tej ro gów ki – w sia tecz ce 
en do pla zma tycz nej (22,27). 

Klasyfikacjadystrofiiplamkowatej
Za sad ni czo wy róż nia się dwa ty py scho rze nia: typI, w któ rym 

wy stę pu je brak siar cza nu ke ra ta nu w su ro wi cy i ro gów ce – wią że 
się on z za bu rze nia mi ogól no ustro jo wy mi zwią za ny mi z me ta bo li-
zmem siar cza nu ke ra ta nu, wy stę pu je w Eu ro pie i Ame ry ce Pół noc-
nej; typ II, w któ rym siar czan ke ra ta nu jest obec ny i w su ro wi cy, 
i w ro gów ce (10,17,18,19,25). 

W 1997 ro ku na pod sta wie ana li zy im mun fe no ty po wej wy od ręb-
nio no no wy typ dys tro fii plam ko wa tej (18). Klin tworth w ana li zo wa-
nej przez siebie gru pie pa cjen tów stwier dził wy stę po wa nie ty pu 
I u 56%, a ty pu II u 12% pa cjen tów. W po zo sta łych 30% przy pad ków 
po ziom siar cza nu ke ra ta nu w su ro wi cy był nie ozna czal ny, na to miast 
za uwa żalna do dat nia re ak cja ke ra to cy tów isto ty wła ści wej. Ten opi-
sa ny po raz pierw szy przez Klin twor tha (18) no wy im mu no fe no typ 
ozna czo no ja ko typ IA dys tro fii plam ko wa tej i su ge ro wa no je go 
częst sze wy stę po wa nie w po pu la cji Azji Środ ko wow schod niej. 
Na stęp ne ba da nia Cur sie fe na (9) wy ka za ły, że wy stę po wa nie pod ty-
pu IA nie jest cha rak te ry stycz ne je dy nie dla po cho dze nia środ ko wow-
schod nie go, jak oce niał Klin tworth (18), ale spo ty ka ny jest on rów-
nież w Eu ro pie Środ ko wej. Na tych te re nach na pod sta wie do dat niej 
re ak cji ke ra to cy tów isto ty wła ści wej bez po zy tyw nej re ak cji sa mej 
isto ty wła ści wej do ty pu IA za kwa li fi ko wa no 46% ana li zo wa nych 
przy pad ków po pu la cji ger mań skiej (9). 

Obec nie na pod sta wie po zio mów prze ciw ciał prze ciw siar cza-
no wi ke ra ta nu roz róż nia my 3 im mu no fe no ty py scho rze nia, któ re są 
nie do od róż nie nia kli nicz nie (18). Wszyst kie trzy pod ty py im mu no-
hi sto che micz ne ma ją ten sam fe no typ, a róż ni co wa nie prze bie ga na 
pod sta wie sprzę że nia en zy ma tycz ne go (test ELI SA) lub im mu no hi-
sto che micz ne go wią za nia prze ciw ciał mo no klo nal nych, stwier dza-
ją cych obec ność siar cza nu ke ra ta nu w su ro wi cy, isto cie wła ści wej 
ro gów ki lub w ke ra to cy tach isto ty wła ści wej ro gów ki (18,23,26). 
Na pod sta wie re ak cji z róż ny mi prze ciw cia ła mi mo no klo nal ny mi 
pod typ IA dys tro fii plam ko wa tej moż na po dzie lić naIA1 iIA2 (9). 

De fekt me ta bo licz ny za po cząt ko wu ją cy dys tro fie ty pu IA i II nie 
zo stał do koń ca po zna ny (16). 

Zależnościgenetyczne
Dzie dzi cze nie dys tro fii plam ko wa tej jest au to so mal ne re ce syw ne. 

Ty po wy dla dzie dzi cze nia au to so mal nie re ce syw ne go jest brak en zy-
mu sul fo trans fe ra zy, któ ry po wo du je po wsta nie lo kal nej for my dys-
tro fii plam ko wa tej, róż nią cej się od for my ogól no ustro jo wej (22,27). 

Przy pusz cza no, że oba ty py (I i II) są róż ny mi wa rian ta mi jed nej 
jed nost ki cho ro bo wej (6,16), co zo sta ło do wie dzio ne w ba da niach 
ge ne tycz nych (3,13,28). Stwier dzo no bo wiem, że oba ty py scho rze-
nia są sprzę żo ne z ma łym ob sza rem w chro mo so mie 16q22 (21,28). 
Aka ma (2) u pa cjen tów z dys tro fią plam ko wa tą ty pu I i II za ob ser-
wo wał wy stę po wa nie mu ta cji w ge nie ro gów ko wej sul fo trans fe ra-
zy (gen CHST6), zlo ka li zo wa nym wła śnie w chro mo so mie 16q22. 
Zna lazł on (2) kil ka mu ta cji po wo du ją cych in ak ty wa cję en zy mu 
N- ac et yl ogl uc os am in o-6- su lfotr an sf erazy, po wią za nych z ob sza rem 
ko do wa nym w ge nie CHST6 u pa cjen tów z dys tro fią plam ko wa tą 
ty pu I. Na to miast u pa cjen tów z dys tro fią plam ko wa tą ty pu II nie 
zi den ty fi ko wa no mu ta cji ho mo zy go tycz nych, na to miast zi den ty fi ko-
wa no dwa prze gru po wa nia DNA „pod prąd” w ob sza rze CHST6, 
któ re mo gą za wie rać gen re gu lu ją cy trans kryp cję ge no wą. 

Liu (21) opi sał wy stę po wa nie za bu rzeń u pa cjen tów spo śród 
6 is landz kich ro dzin z dys tro fią plam ko wa tą. Zi den ty fi ko wał trzy 
zmia ny se kwen cji nu kle oty dów w ob sza rze ko do nu CHST6 u 16 
pa cjen tów z dys tro fią plam ko wa tą ty pu I. U 11 ho mo zy go tycz nych 
pa cjen tów stwier dzo no wy stę po wa nie mu ta cji C1075T, któ ra po wo-
du je za mia nę ami no kwa su ala ni ny na wa li nę w ko do nie 128, pod-
czas gdy u jed ne go – he te ro zy go tycz ną mu ta cję G1189C, po wo du-
ją cą za mia nę ami no kwa su ar gi ni ny na pro li nę w ko do nie 166. 
Wśród czte rech człon ków tej sa mej ro dzi ny stwier dzo no wy stę po-
wa nie in ser cji 10 par za sad (ATGCTGTGCG) wsta wio nych po mię dzy 
nu kle oty dy 707 i 708, po wo du ją cych znacz ne nie pra wi dło wo ści 
w bu do wie ami no kwa sów. Stwier dzo no rów nież, że na wet nie wiel-
ka mu ta cja ge nu CHST6, od po wie dzial ne go za pro duk cję biał ka 
za wie ra ją ce go 395 ami no kwa sów, mo że spo wo do wać znacz ne 
za bu rze nie je go pro duk cji i funk cji (2, cyt. za 21). Z ko lei Aka ma (1) 
na pod sta wie swo ich eks pe ry men tal nych ba dań z 2001 ro ku wy su-
wa wnio sek, że mu ta cje ge no we u pa cjen tów z dys tro fią plam ko-
wa tą są ra czej praw do po dob ną przy czy ną in ak ty wa cji en zy mu niż 
za bu rzeń pro duk cji bia łek i zmian ich funk cji. 

Ha se ga wa (14) w swo ich ba da niach stwier dził, że zmniej sze nie 
ak tyw no ści en zy mu N- ac et yl ogl uc os am in o-6- su lfotr an sf erazy 
w ro gów kach pa cjen tów z dys tro fią plam ko wa tą, cze go efek tem jest 
obec ność sła bo usiar czo nych lub nie usiar czo nych czą ste czek siar cza-
nów ke ra ta nu, jest przy czy ną wy stę po wa nia przy mgleń ro gów ki. 
Po rów ny wał on te wy ni ki z ak tyw no ścią ga lac to zo -6-s ul fotra ns fe razy, 
któ rej ak tyw ność nie róż ni ła się w ro gów kach pa cjen tów z dys tro fią 
plam ko wa tą i zdro wych. Au tor (14) pró bu je wy tłu ma czyć me cha ni-
zmy, któ re mo gą po wo do wać zmniej sze nie ak tyw no ści N- ac et yl ogl-
uc os am in o-6- su lfotr an sf erazy. Ja ko praw do po dob ne po da je: mu ta cje 
po wo du ją ce po wsta nie nie ak tyw ne go en zy mu, za bu rze nia w pra cy 
apa ra tu Gol gie go, su pre sję ge nu od po wie dzial ne go za wy dzie la nie 
N- ac et yl ogl uc os am in o-6- su lfotr an sf erazy, wy stę po wa nie we wnątrz-
ko mór ko we go me cha ni zmu de gra da cji lub in hi bi to rów pro duk cji 
N- ac et yl ogl uc os am in o-6- su lfotr an sf erazy (14). 

Z ko lei w ty pie II dys tro fii plam ko wa tej zna le zio no de le cje i/ lub 
wy stę po wa nie prze gru po wa nia „pod prąd” w ob sza rze 5. ge nu 
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CHST6 (2), a ostat nio stwier dzo no wy stę po wa nie mu ta cji sen su 
(cyt. za 11). 

Stwier dzo no rów nież, że u he te ro zy go tycz nych no si cie li za bu-
rze nia struk tu ry ro gów ki nie wy stę pu ją (6,27). 

Leczeniedystrofiiplamkowatej
Cho ciaż ke ra to pla sty ka drą żą ca jest le cze niem z wy bo ru u więk-

szo ści pa cjen tów z dys tro fią plam ko wa tą, to jed nak w nie któ rych 
przy pad kach ke ra to pla sty ka war stwo wa mo że rów nież dać po pra-
wę ostro ści wzro ku (29). Na wro ty dys tro fii mo gą wy stą pić po obu 
ro dza jach ke ra to pla sty ki. Zło gi są czę sto od kła da ne przez wie le lat 
(cyt. za 27). Stwier dzo no, że ke ra to cy ty bior cy wkra cza ją w pła tek 
daw cy i pro du ku ją nie pra wi dło we gli ko za mi no gli ka ny, dla te go też 
ob wód prze szcze pu jest bar dziej zmie nio ny mor fo lo gicz nie – 
za rów no je go po wierz chow ne, jak i głę bo kie war stwy. W nie któ-
rych przy pad kach mo że dojść na wet do za ję cia śród błon ka ro gów ki 
i bło ny De sce me ta (27). 

Mi mo że w ana li zo wa nym przez Klin twor tha (18) ma te ria le 
je dy nie w 2,5% prze szcze pio nych ro gó wek przy czy ną by ła dys tro fia 
plam ko wa ta, to by ła ona naj częst szą dys tro fią wy ma ga ją cą prze-
szcze pu. Z ko lei Iwasz kie wi czo wa i wsp. (15) po da ją, że w 3,6% 
przy pad ków przy czy ną prze szcze pień ro gów ki by ła dys tro fia Gre no-
uwa, jed nak nie po da ją któ ry typ. Cur sie fen (9) stwier dza, że 
na wro ty po ke ra to pla sty ce w dys tro fii plam ko wa tej wy stę pu ją rza-
dziej niż w in nych dys tro fiach isto ty wła ści wej ro gów ki. W ana li zo-
wa nym ma te ria le je dy nie ro gów ki z ty pem II dys tro fii plam ko wa tej 
wy ma ga ły po wtór ne go prze szcze pu (8,9). 

Opi sa no pró by sto so wa nia PTK la se rem eks cy me ro wym w ce lu 
usu nię cia zmęt nień ro gów ki w dys tro fii plam ko wa tej, jed nak że 
wy ni ki nie są tak do bre, jak te uzy ski wa ne w dys tro fiach na błon ko-
wych, bło ny pod staw nej czy też w dys tro fii ziar ni stej ro gów ki 
(27,29,30). Na le ży pa mię tać o po zo sta wie niu po za bie gu 250 µm 
nie na ru szo nej tkan ki ro gów ki, co nie za wsze oka zu je się wy star cza-
ją ce do uzy ska nia ocze ki wa ne go efek tu (22). 

U pa cjen tów, u któ rych ostrość wzro ku nie po pra wi ła się po 
PTK, do bre re zul ta ty osią gnię to, wy ko nu jąc na stęp nie ke ra to pla sty-
kę war stwo wą lub drą żą cą (27,30). 

Na dzie ja, ja ką bu dzi te ra pia ge no wa, jest spo wo do wa na fak-
tem do tych cza so we go, w za sa dzie ma ło sku tecz ne go lub też bez-
sku tecz ne go, le cze nia dys tro fii plam ko wa tej ja ko scho rze nia uwa-
run ko wa ne go ge ne tycz nie (3,13). 

Podsumowanie
Tak jak i w in nych scho rze niach dzie dzicz nych, ostat nie osią-

gnię cia ge ne ty ki mo le ku lar nej przy czy ni ły się do zmo dy fi ko wa nia 
kla sy fi ka cji dys tro fii plam ko wa tej ro gów ki. Wraz z po zna wa niem 
ko lej nych miejsc mu ta cji ge nu CHST6 kla sy fi ka cja dys tro fii plam ko-
wa tej i róż ni co wa nie fe no ty po we bę dą się zmie nia ły (6,13). W chwi-
li obec nej roz po zna nia dys tro fii plam ko wa tej do ko nu je się na pod-
sta wie ba da nia kli nicz ne go, gdyż te sty ge ne tycz ne nie są jesz cze 
sto so wa ne ru ty no wo. Na to miast róż ni co wa nie na ty py i pod ty py 
prze pro wa dza ne w ba da niach na uko wych nie ma wpły wu na spo-
sób le cze nia (5). Osią gnię cia ge ne ty ki mo le ku lar nej mo gą jed nak 
mieć wpływ na opra co wa nie w przy szło ści te ra pii ge no wej te go 
scho rze nia. 
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