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Cho ro ide re mia jest rzad ką, dzie dzi czo ną re ce syw nie z chro mo-
so mem X cho ro bą dys tro ficz ną, w któ rej do cho dzi do po stę pu ją cej 
atro fii na czy niów ki, cho rio ka pi la rów, na błon ka barw ni ko we go siat-
ków ki i fo to re cep to rów, co w efek cie pro wa dzi do istot ne go uszko-
dze nia wi dze nia (1,2,3). Kli nicz nie ma ni fe stu je się nyk ta lo pią już 
w pierw szej de ka dzie ży cia, na stęp nie ogra ni cze nia mi w po lu wi dze-
nia, od mrocz ków pier ście nio wych do kon cen trycz ne go za wę że nia 
po la wi dze nia, i w koń cu zna czą cym uszko dze niem ostro ści wi dze nia 
w 5. -6. de ka dzie ży cia (4,5). Ob raz dna oka przed sta wia pro gre sję 
zmian od roz rze dzo nej i bla dej siat ków ki z wy raź ny mi na czy nia mi 
na czy niów ki i prze gru po wa nia mi barw ni ka u mło dych chłop ców, 
po przez po więk sza nie się ob sza rów atro fii i za nik na czyń na czy niów-
ki, aż do mo men tu, kie dy po za cien kim ob sza rem pra wi dło wej siat-
ków ki wo kół tar czy n. II i w oko li cy plam ki ca łe dno przed sta wia się 
ja ko bia ło żół te ob sza ry od sło nię tej twar dów ki z miej sca mi prze gru-
po wa ne go barw ni ka. Na czy nia siat ków ki wy glą da ją pra wi dło wo (5). 

Po le wi dze nia na po cząt ku wy ka zu je nie znacz ne ob wo do we za wę-
że nie z roz sia ny mi mrocz ka mi mię dzy równoleżnikami 25° a 45°, two-
rząc z cza sem mro czek pier ście nio wy mię dzy równoleżnikami 20° 
a 40°. Z upły wem cza su trwa nia cho ro by po le ob wo do we za ni ka, 
a ob szar cen tral ny za wę ża się aż do cał ko wi tej utra ty po la wi dze nia (5). 

ERG u mło dych męż czyzn ma ob ni żo ną am pli tu dę fal a i b, 
zwłasz cza w wa run kach ada pta cji sko to po wej. Ten spa dek po głę bia 
się, am pli tu da fa li b za ni ka lub jest śla do wa (5). Ko bie ty no si ciel ki 
ma ją pra wi dło wy lub nie znacz nie ob ni żo ny elek tro re ti no gram (5,6). 

W an gio gra fii flu ore sce ina nie prze cho dzi do ob sza rów ob ję tych 
za ni kiem z po wo du za ni ku choriokapilarów w ob rę bie uszko dzo nej 
siat ków ki, po mi mo że wi dać kon trast w więk szych na czy niach 
na czy niów ki. Frag men ty po zo sta łej siat ków ki wy ka zu ją prze ciek na 
gra ni cy z ob sza ra mi atro fii (5). 

Cel pra cy
Ce lem pra cy jest zwró ce nie uwa gi na do le gli wo ści w co dzien-

nym ży ciu, któ re po roz po zna niu cho ro ide re mii nie stwa rza ją 
ko niecz no ści re zy gna cji z ak tyw no ści za wo do wej. 

Pa cjen ci i me to dy
Ob ser wo wa li śmy w od stę pie sze ścio let nim dwóch męż czyzn, u któ-

rych roz po zna no cho ro ide re mię w 30. i 54. ro ku ży cia. Obaj w tym cza sie 
by li za wo do wo czyn ni. Pierw szy wy ko nu je do dzi siaj za wód gór ni ka, 
a zmia ny na dnie oczu wy kry to u nie go w trak cie ba dań okre so wych, 
gdyż do le gli wo ści su biek tyw nych ze stro ny na rzą du wzro ku nie zgła szał. 
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Summary: Purpose: To direct attention on every-day problems in choroideremia, which are not a barrier in patients' occupation. 
 Material and methods: Two cases of patients with choroideremia which was diagnosed when they were 30 and 54 

are described. In spite of widespread visual field changes patients with good visual acuity did not have to change their 
lifestyles or their jobs (miner and mechanic). Visual acuity, visual field, mesoptometry, adaptometry, electroretinography, 
electrooculography were done. The mother of the younger patient was also examined. Her fundus of the eye showed 
typical changes for carriers. In the older patient's family among 41 family members 7 men were affected in 
3 generations. Follow-up was 6 years. 

 Results: In ERG rod activity was very low or abolished and cone activity was reduced, more in older patient. In the 
younger patient visual acuity and mesoptometry were normal, rod adaptation was very low. The patient was able to 
work as a miner due to good mesopic vision. In follow-up no significant progression of the disease was observed. The 
older patient had previously been treated for retinitis pigmentosa for a few years. Diagnosis of choroideremia was 
made when visual acuity of the patient declined. It was impossible to perform mesoptometry and adaptometry 
because of advanced night blindness. In the dark room the patient found it very difficult to move. In follow-up lowering 
of the visual acuity, progression of visual field as well as electroretinographic changes occurred. 

 Conclusions: Patients with choroideremia may be professionally engaged despite of every-day problems connected 
with widespread scotomas in visual field and nyctalopia. They should not become pensioners too early. The disease 
progression is faster in older than in younger patients. 
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Star szy pa cjent, me cha nik, zgło sił się do oku li sty, po nie waż za czę ła 
się po gar szać je go ostrość wzro ku. Z po wo du zmian na dnie oczu przez 
pe wien czas był pro wa dzo ny ja ko pa cjent ze zwy rod nie niem barw ni ko-
wym siat ków ki. Prze pro wa dzi li śmy pod sta wo we ba da nia oku li stycz ne, 
ba da nie po la wi dze nia pe ry me trem ki ne tycz nym, elek tro re ti no gra fię 
bły sko wą ca ło po lo wą (FERG) i elek tro oku lo gra fię (EOG), a tak że me zop-
to me trię i ada pta cję. Okres ob ser wa cji wy no sił 6 lat. 

Wy ni ki
Ostrość wzro ku młod sze go pa cjen ta w cią gu 6 lat od pierw sze-

go ba da nia nie zmie ni ła się i wy no si ła do da li: OP = 5/5, OL cc sph 
-1,0 D = 5/5 i do bli ży OP i OL = 0,5. Ostrość wzro ku dru gie go 
męż czy zny po gor szy ła się z 5/6 do 5/7f w pra wym oku oraz z 5/25 
do 5/25f w le wym (ko rek cja: OP sph +1,0 Dcyl +0,5 D ax 65°; OL 
sph +1,0 D cyl +1,5 D ax 95°). Wi dze nie barw i ci śnie nie 
we wnątrz gał ko we w obu przy pad kach by ły pra wi dło we. U obu 
pa cjen tów w ki ne tycz nym po lu wi dze nia ob ser wo wa li śmy roz le głe 
ubyt ki pier ście nio we (ryc. 1). 

Wy nik me zop to me trii u młod sze go męż czy zny był pra wi dło wy 
(re adap ta cja 6,5 s) i nie zmie nił się w okre sie sze ścio let niej ob ser-

wa cji. Do bra ada pta cja w pierw szej fa zie i za cho wa ne wi dze nie 
me zo po we umoż li wia ły mu pra cę w ko pal ni w wa run kach bar dzo 
sła be go oświe tle nia. Ba da nie ada pta cji do ciem no ści by ło nie pra wi-
dło we w fa zie prę ci ko wej. Star szy ba da ny miał zbyt sła be wi dze nie 
zmierz cho we, aby moż na by ło wy ko nać u nie go me zop to me trię lub 
ada pta cję i nie po tra fił po ru szać się w ciem no ści. Wy ko na li śmy 
ba da nia elek tro fi zjo lo gicz ne – FERG pierw sze go męż czy zny cha rak-
te ry zo wał się ob ni że niem od po wie dzi sko to po wych do mniej niż 
10% nor my, a od po wie dzi fo to po wych do mniej niż 15% nor my 
i nie zmie nił się w okre sie ob ser wa cji. FERG star sze go ba da ne go 
miał śla do we od po wie dzi prę ci ko we i znacz nie ob ni żo ne od po wie-
dzi czop ko we. W ba da niu po 6 la tach czyn ność siat ków ki by ła śla-
do wa. Krzy wa EOG by ła pła ska. 

Dno oczu ba da nych przed sta wia ło cha rak te ry stycz ne zmia ny 
dla cho ro ide re mii (ryc. 2): pra wi dło we tar cze n. II i na czy nia siat-
ków ki, roz le głe ob sza ry za ni ku siat ków ki i na czy niów ki we wszyst-
kich kwa dran tach, z wi docz ny mi na czy nia mi na czy niów ki i sku pi-
ska mi prze gru po wa ne go barw ni ka (u star sze go two rzą cy mi więk-
sze kon glo me ra ty). U młod sze go w plam ce siat ków ka by ła pra wi-
dło wa, a re fleks do łecz ko wy ży wy. 

Istot ny spo łecz nie jest fakt głę bo kiej pe ne tra cji cho ro by w ro dzi-
nach pa cjen tów, gdyż u star sze go z nich spo śród 41 człon ków ro dzi-
ny 7 męż czyzn by ło do tknię tych cho ro bą i w róż nym stop niu wy klu-
czo nych z ży cia za wo do we go (ryc. 3). 
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Ryc. 1. Mro czek pier ście nio wy w ki ne tycz nym po lu wi dze nia 30-le tni ego pa cjen ta z cho ro ide re mią (2/IV). 
Fig. 1. Ring sco to ma in the vi su al field of 30- year-old pa tient with cho ro ide re mia (2/IV). 

Ryc. 2. Wy gląd dna oka 60-le tni ego pa cjen ta z cho ro ide re mią. 
Fig. 2. Fun dus ap pe aran ce of 60- year-old pa tient with cho ro ide re mia. 

Ryc. 3. Ro do wód 60-le tni ego pa cjen ta z cho ro ide re mią. 
Fig. 3. Pe di gree dra wing of 60- year-old pa tient with cho ro ide re mia. 

zdrowy mężczyzna / non-affected man
chory mężczyzna / affected man
omawiany 60-letni pacjent / the 60-year-old patient
kobieta - nosicielka / carrier woman
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Mat ka i sio stra młod sze go pa cjen ta wy ka zy wa ły ty po we dla 
no si cie lek ge nu cho ro ide re mii zmia ny na dnie oczu w po sta ci „dziur 
wy gry zio nych przez mo le” z drob ny mi prze gru po wa nia mi barw ni-
ka, a FERG wy ko na ny u mat ki był pra wi dło wy. 

Omó wie nie
Przy czy ną cho ro ide re mii jest mu ta cja Re p-1 ge nu ko du ją ce-

go kom po nent A Rab ge ra nyl ge ra nyl trans fe ra zy (1,2). No we 
do nie sie nia wska zu ją na to, że gen ko du ją cy Ra b-1 jest w prę ci-
kach, a nie w czop kach, co su ge ru je, że to wła śnie prę ci ki są 
pier wot nym miej scem de ge ne ra cji w cho ro ide re mii (1). Po twier-
dze niem tej hi po te zy są nie pra wi dło wy FERG w wa run kach ada-
pta cji sko to po wej i za bu rze nia wi dze nia zmierz cho we go ja ko 
pierw szy ob jaw cho ro by u mło dych męż czyzn (1) z jed no cze śnie 
za cho wa nym wi dze niem me zo po wym i dłu go utrzy mu ją cą się 
do brą ostro ścią wzro ku, co moż na za uwa żyć u opi sa nych przez 
nas męż czyzn. 

Obaj ba da ni pa cjen ci nie mie li po czu cia cho ro by, cho ciaż by li 
świa do mi za gro żeń wy ni ka ją cych ze zmian w po lu wi dze nia. Nie 
chcie li re zy gno wać z pra cy za wo do wej i nie czu li żad nych ogra ni-
czeń w co dzien nym ży ciu, któ re zmu sza ły by ich do zmia ny przy zwy-
cza jeń czy upodo bań. Jed nak star szy pa cjent oko ło 55. ro ku ży cia 
za prze stał pro wa dze nia sa mo cho du. W okre sie ak tyw no ści za wo-
do wej pa cjent ten świa do mie zre zy gno wał z pro po no wa nej roz sze-
rzo nej dia gno sty ki, aby nie skie ro wa no go na ren tę. Młod szy 
z pa cjen tów mo że pra co wać dzię ki do brym wy ni kom te stów psy-
cho fi zycz nych i nie przy zna je się do swo jej cho ro by. Pro po zy cje 
dia gno sty ki lub tyl ko ba da nia dna oka nie by ły en tu zja stycz nie 
przyj mo wa ne w ro dzi nach pa cjen tów. Nie ste ty, zbyt czę sto spo ty ka-
my się z tym, że w cho ro bach uwa run ko wa nych ge ne tycz nie 
pa cjen ci wy bie ra ją nie wie dzę i nie pew ność za miast świa do mo ści 
zdro wia lub cho ro by. 

Wnio sek
Po mi mo nie do god no ści w ży ciu co dzien nym, wy ni ka ją cych 

głów nie z roz le głych mrocz ków w po lu wi dze nia i sła be go wi dze nia 
zmierz cho we go, cho ry na cho ro ide re mię mo że być czyn ny za wo do-
wo i nie po wi nien być zbyt szyb ko za li cza ny do ren ci stów. Pro gre sja 
cho ro by jest szyb sza u star szych niż u młod szych cho rych. 

PI ŚMIEN NIC TWO: 
1. Sy ed N., Smith J. E., John S. K., Se abra M. C., Agu ir re G. D., 

Mi lam A. H.: Eva lu ation of re ti nal pho to re cep tors and pig ment 
epi the lium in a fe ma le car rier of cho ro ide re mia. Oph thal mo lo gy, 
2001, 108, 711-720. 

2. Sung Ji O., Kim S. H., Lee H. Y.: A ca se of cho ro ide re mia with re cur-
rent an te rior uve itis. Ko re an J. Oph thal mol., 2003, Vol. 17, 55-62. 

3. Cheung M. C., Nu ne G. C., Wang M., Mc Tag gart K. E., Mac Do nald 
I. M., Dun can J. L.: De tec tion of lo ca li zed re ti nal dys func tion in 
a cho ro ide re mia car rier. Am. J. Oph thal mol., 2004, 137, 189-191. 

4. Ro berts M. F., Fi sh man G. A., Ro berts D. K., Hec ken li ve ly J. R., 
We le ber R. G., An der son R. J., Gro ver S.: Re tro spec ti ve, lon gi tu-
di nal and cross sec tio nal stu dy of vi su al acu ity im pa ir ment in 
cho ro ide re mia. Br. J. Oph thal mol., 2002, 86, 658-662. 

5. McCul loch C.: Cho ro ide re mia and other cho ro idal atro phies. W: 
Re ti nal Dys tro phies and De ge ne ra tions, red. D. A. New so me, 
New York, 1988, 285-295. 

6. Gro ver S., Ale xan der K. R., Fi sh man G. A., Ry an J.: Com pa ri son of 
in tra ocu lar li ght scat ter in car riers of cho ro ide re mia and X-li nked 
re ti ni tis pig men to sa. Oph thal mo lo gy, 2002, 109, 159-163. 

Pra ca wpły nę ła do Re dak cji 9.02.2005 r. (699). 
Za kwa li fi ko wa no do dru ku 10.02.2005 r. 
Sympozjon Retinologiczny, Poznań 14–16.04.2005 r.


