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Gyrateatrophyofthechoroidandretinainchildren
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Summary: The aim: the history and clinical 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. 

Słowa kluczowe: zanik girlandowaty naczyniówki i siatkówki, hiperornitynemia, dzieci, rodzeństwo. 
Key words: gyrate atrophy of choroid, retina, hyperornithinemia, children, siblings. 

PRACE KAZUISTYCZNE

(30)

Za nik gir lan do wa ty siat ków ki i na czy niów ki (atro phia gy ra ta, 
GA, atro phia gy ra ta re ti nae et cho rio ide ae) jest rzad ko wy stę pu ją cą 
cho ro bą dzie dzi czo ną au to so mal nie re ce syw nie, uwa run ko wa ną 
de fek tem ge nu ami no trans fe ra zy or ni ty no wej (OAT) (1). Nie do bór 
ak tyw no ści te go en zy mu pro wa dzi do zna czą ce go pod wyż sze nia 
po zio mu or ni ty ny w oso czu krwi, a tak że in nych pły nach ustro jo-
wych: mo czu, pły nie mó zgo wo- rdz eni owym oraz cie czy wod ni stej 
oka (2). 

Ob ja wy do strze gal ne są już w pierw szej de ka dzie ży cia. Po cząt-
ko we symp to my to krót ko wzrocz ność, śle po ta zmierz cho wa oraz 
ogra ni cze nie ob wo do we go po la wi dze nia. Zna mien ny jest fakt 
wcze sne go wy stę po wa nia za ćmy to reb ko wej tyl nej. Zmia ny pa to lo-
gicz ne siat ków ki to ogra ni czo ne mu szel ko wa te lub okrą głe za ni ki 
na czy niów ko wo -sia tkó wk owe po stę pu ją ce od ob sza ru rów ni ko we-
go i zaj mu ją ce w póź niej szym okre sie bie gun tyl ny. Po mię dzy ogni-
ska mi za ni ko wy mi wi docz ne są sku pi ska bru nat ne go barw ni ka (3). 
Do cho dzić mo że do zwę że nia na czyń siat ków ki. Ogra ni cze nie po la 
wi dze nia od po wia da ją ce zmia nom na dnie oka za ob ser wo wać 
moż na już w 10. ro ku ży cia. Po stęp cho ro by pro wa dzi osta tecz nie 
do śle po ty w okre sie mię dzy czwar tą a siód mą de ka dą ży cia (4,5). 

Celempracy jest przed sta wie nie bra ta i sio stry z gir lan do wa-
tym za ni kiem na czy niów ki i siat ków ki, aby przy po mnieć, że roz po-
zna nie te go scho rze nia wy ma ga po twier dze nia wy ni ka mi ba dań 
la bo ra to ryj nych i od po wied nie go le cze nia. 

Do Kli ni ki Oku li sty ki Dzie cię cej ŚAM w Katowicach przy ję te zo sta-
ło ro dzeń stwo: chło piec lat 5,5 i dziew czyn ka lat 3,5, obo je dia gno-

zo wa ni z po wo du krót ko wzrocz no ści z astyg ma ty zmem krót ko-
wzrocz nym i obu ocz nym sła bym wi dze niem. U chłop ca w dniu przy-
ję cia na od dział stwier dzo no ostrość wzro ku oka pra we go i oka le we-
go wy no szą cą od po wied nio 5/12 c. cor. -4,5 Dsph -3,5 cyl ax 180°, 
5/10 c. cor. -4,5 Dsph -3,0 cyl ax 180°; ci śnie nie śród gał ko we oka 
pra we go i oka le we go wy no si ło 13,3 mmHg. Po le wi dze nia ki ne tycz-
ne by ło za wę żo ne ob wo do wo o 10-20°. Pod czas ba da nia przed mio-
to we go w przed nim od cin ku oboj ga oczu nie wy ka za no zmian. 

W ba da niu dna oka stwier dzo no ró żo we tar cze ner wu wzro ko-
we go z rąb kiem za ni ku na czy niów ki od stro ny skro nio wej. Na czy nia 
tęt ni cze i żyl ne by ły nie co zwę żo ne. W tyl nym bie gu nie wy stę po wa-
ło bled sze za bar wie nie na czy niów ki, wi docz ne by ły re flek sy z doł ka 
i do łecz ka środ ko we go. Na ob wo dzie dna oka wy stę po wa ły okrą-
gła we, ostro ogra ni czo ne, ukła da ją ce się w gir lan dy ogni ska za ni ku 
na czy niów ki i siat ków ki (ryc. 1, 2). Ba da nie ul tra so no gra ficz ne 
w pro jek cji B wy ka za ło w oku pra wym po je dyn cze ru cho me echa 
w cie le szkli stym, od po wia da ją ce drob nym mę tom, w oku le wym 
do dat ko wo ce chy odłą cze nia cia ła szkli ste go. 

W pro jek cji A uzy ska no śred nią dłu gość osi gał ki ocznej pra wej 
22,7 mm i gał ki ocznej le wej 23,3 mm. 

Za po mo cą an gio gra fii flu ore sce ino wej uwi docz nio no roz la ne 
ogni ska hi per flu ore scen cji w ob sza rze skro nio wym, wy raź niej 
za zna czo ne na ob wo dzie. W ce lu po twier dze nia roz po zna nia gir lan-
do wa te go za ni ku na czy niów ki i siat ków ki, opar te go na ba da niu 
kli nicz nym, wy ko na no ba da nia bio che micz ne, uzy sku jąc istot nie 
pod wyż szo ny po ziom or ni ty ny (875,743 umol/mK), li zy ny (295,295 
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umol/mK) i ar gi ni ny (58,802 umol/mK) w mo czu oraz pra wie dzie-
się cio krot nie pod wyż szo ne stę że nie or ni ty ny w su ro wi cy krwi 
pa cjen ta (nor ma: 20-136 umol/L, wy nik: 974,950 umol/L). 

U dziew czyn ki, lat 3,5, w dniu przy ję cia na od dział stwier dzo-
no ostrość wzro ku w oku pra wym i oku le wym od po wied nio: 
5/25 c. cor. -3,0 Dsph -2,5 cyl. ax. 20°, 5/16 c. cor. -2,5 Dsph -2,5 
cyl. ax. 175°. Ci śnie nie we wnątrz gał ko we w oboj gu oczach 
wy no si ło 17,3 mmHg. 

Ba da nie przed mio to we przed nie go od cin ka oczu nie wy ka za ło 
od chy leń od nor my. W dnie oka pra we go i oku le we go stwier dzo no 
w bie gu nie tyl nym de li kat nie za zna czo ne drob ne zia ren ka barw ni ka 
z wi docz ny mi na ob wo dzie ob sza ra mi za ni ków na czy niów ki i siat ków-
ki w po sta ci ogra ni czo nych ognisk mu szel ko wa tych two rzą cych gir lan-
do wa ty układ. Ba da nie ul tra so no gra ficz ne w pro jek cji B wy ka za ło 
re gu lar ne ob ry sy dna oraz zmia ny o cha rak te rze tyl ne go odłą cze nia 
cia ła szkli ste go. W pro jek cji A dłu gość osio wa ga łek ocznych wy no-
si ła 22,0 mm. Po dob nie jak u bra ta wy ko na ne ba da nia bio che micz ne 
ujaw ni ły pod wyż szo ne po zio my ami no kwa sów: or ni ty ny (411,246 umol/
mK), li zy ny (113,442 umol/mK) i ar gi ni ny (24,319 umol/mK) w mo czu 
oraz or ni ty ny w su ro wi cy krwi (1007,186 umol/L). 

Omówienie
Za nik gir lan do wa ty siat ków ki i na czy niów ki jest na stęp stwem 

de fek tu ge nu zlo ka li zo wa ne go na chro mo so mie 10., upo śle dza ją ce-
go ak tyw ność pi ry dok sy no za leż nej trans ami na zy ma try cy mi to-
chon drial nej od po wie dzial nej za me ta bo lizm or ni ty ny – OAT (1,2). 

Nie do bór ak tyw no ści te go en zy mu pro wa dzi do zna czą ce go pod-
wyż sze nia po zio mu or ni ty ny w oso czu krwi i in nych pły nach ustro-
jo wych (1,6). 

Za leż ność mię dzy GA a hi pe ror ni ty ne mią opi sa li Sim mel i Tak ki 
(6) w la tach sie dem dzie sią tych, stwier dza jąc, że pier wot ny de fekt 
do ty czy war stwy barw ni ko wej siat ków ki. Bha du ri (4) pod kre śla fakt 
ist nie nia pa cjen tów, u któ rych mi mo pod wyż szo ne go po zio mu or ni-
ty ny nie stwier dzo no pa to lo gii siat ków ki. 

Pa to fi zjo lo gia GA po zo sta je nie ja sna. Nie są do tych czas wy ja-
śnio ne me cha ni zmy po wo du ją ce znisz cze nia neu ro nal ne. Moż li we, 
że jest to wy nik bez po śred nie go dzia ła nia tok sycz ne go pod wyż szo-
ne go po zio mu or ni ty ny w oso czu krwi, upo śle dze nia me ta bo li zmu 
kre aty ni ny, pro li ny lub in nych me cha ni zmów (1,7). 

Ze wzglę du na prze bieg i wy ni ki bio che micz ne moż na wy róż nić 
kil ka po sta ci scho rze nia: 1) naj bar dziej kla sycz ną GA z hi pe ror ni ty-
ne mią, 2) GA bez hi pe ror ni ty ne mii, z pra wi dło wą ak tyw no ścią OAT, 
zwią za ną z imi no gli cy nu rią, 3) GA z hi pe ror ni ty ne mią, hi per amo ne-
mią i ho mo cy tru li nu rią, tzw. ze spół HHH (1,2). 

Więk szość opi sy wa nych w li te ra tu rze przy pad ków po cho dzi 
z Fin lan dii, co tłu ma czo ne jest ukła dem ge ne tycz nym te go względ-
nie izo lo wa ne go kra ju. Ist nie ją tak że do nie sie nia o przy pad kach GA 
z ca łe go świa ta (2,8). Ba da nia prze kro jo we po nad 150 pa cjen tów 
prze pro wa dzo ne przez Pe tol ta i wsp. (7) do wio dły, że u pa cjen tów 
z GA pa to lo gie do ty czą nie tyl ko oczu, lecz tak że ośrod ko we go ukła-
du ner wo we go (nie spe cy ficz ne od chy le nia w za pi sach EEG, nie spe-
cy ficz ne zmia ny de ge ne ra cyj ne mó zgu w ba da niu MRI, jak rów nież 
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Ryc.1. Gir lan do wa ty za nik na czy niów ki i siat ków ki oka pra we go u bra ta lat 5,5. 
Fig.1. Gy ra te atro phy of the cho ro id and re ti na of the ri ght eye of bro ther 5,5 years old. 

Ryc.2. Gir lan do wa ty za nik na czy niów ki i siat ków ki oka le we go u bra ta lat 5,5. 
Fig.2. Gy ra te atro phy of the cho ro id and re ti na of left eye of brother 5.5 years old. 
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uby tek kre aty ni ny w mó zgu), mię śni, a tak że ob wo do we go ukła du 
ner wo we go. 

Nie ist nie je obec nie le cze nie przy czy no we GA. Jed ną z me tod 
jest za sto so wa nie die ty ni sko biał ko wej z nie mal cał ko wi tym wy łą-
cze niem po da ży ar gi ni ny, z uzu peł nie niem die ty o mie szan kę ami-
no kwa sów nie zbęd nych, wi ta min i mi ne ra łów. Dłu go ter mi no we 
ba da nia su ge ru ją ha mu ją cy wpływ die ty na pro gre sję za ni ku siat-
ków ko wo -n acz ynió wk ow ego (5). Su ple men ta cja kre aty ni ny po pra-
wi ła wpraw dzie hi sto lo gicz ne nie pra wi dło wo ści w mię śniach 
szkie le to wych, nie wy wo ła ła jed nak wpły wu na po stęp zmian na 
dnie oczu (9). Sto so wa nie bar dzo du żych da wek wi ta mi ny B6 (600-
900 mg na do bę) ja ko ko fak to ra ami no trans fe ra zy or ni ty no wej ma 
spo wo do wać pod wyż sze nie ak tyw no ści te go en zy mu, lecz po pra-
wę uzy sku je się u nie wiel kiej licz by osób, praw do po dob nie 
u pa cjen tów z za cho wa ną mi ni mal ną ak tyw no ścią OAT. Pa cjen ci, 
któ rzy re agu ją na ten ro dzaj le cze nia, za zwy czaj ma ją ła god niej szy 
i wol niej szy prze bieg kli nicz ny cho ro by (1,2). Ro dzeń stwo opi sy-
wa ne przez nas pre zen tu je cha rak te ry stycz ne zmia ny atro ficz ne, 
któ rych ob raz od po wia da sta dium I/II przed sta wio nym przez Tak-
kie go (6). Do peł nie niem i po twier dze niem dia gno zy sta ły się ba da-
nia bio che micz ne oso cza krwi i mo czu oboj ga ro dzeń stwa. Po dob-
nie jak w ba da niach Val le go i wsp. (10) u na szych pa cjen tów 
stwier dzo no zwięk szo ne stę że nie w mo czu nie tyl ko or ni ty ny, lecz 
tak że li zy ny i ar gi ni ny. 

Wnioski
Wni kli wa ob ser wa cja pa cjen tów z nie ty po wy mi zmia na mi atro-

ficz ny mi na czy niów ki i siat ków ki o cha rak te ry stycz nych kształ tach 
w prze bie gu krót ko wzrocz no ści po win na sta no wić wska za nie do 
szcze gó ło wych ba dań bio che micz nych. 

Wcze sna dia gno za kli nicz na i la bo ra to ryj na za ni ku gir lan do wa-
te go na czy niów ki i siat ków ki mo że prze są dzić o za sto so wa niu 
le cze nia i za de cy do wać o opóź nie niu pro gre sji zmian. 
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