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Wstęp 
Cho ro ba San dhof fa i cho ro ba Tay Sach sa na le żą do rzad ko 

wy stę pu ją cych i ge ne tycz nie uwa run ko wa nych ze spo łów nie do bo-
rów spe cy ficz nych hy dro laz li zo so mal nych. 

W efek cie scho rze nia do cho dzi do spi chrza nia sfin go li pi dów. 
Udo wod nio no, że do spi chrza nia do cho dzi już we wcze snym okre-
sie ży cia pło do we go (4). Cho ro ba San dhof fa jest na stęp stwem 
de fek tu ge nu HEXB upo śle dza ją ce go ak tyw ność en zy mu hek so za-
mi ni da zy A i B, co pro wa dzi do spi chrza nia gan glio zy du GM2, 
w cho ro bie Tay Sach sa zaś wsku tek mu ta cji ge nu HE XA do cho dzi 
do nie do bo ru hek so za mi ni da zy A, co też pro wa dzi do spi chrza nia 
gan glio zy du GM2. 

O ile w cho ro bie Tay Sach sa do cho dzi je dy nie do za ję cia neu ro-
nów cen tral ne go i ob wo do we go ukła du ner wo we go, o ty le w cho-
ro bie San dhof fa do dat ko wo do cho dzi do spi chrza nia sfin go li pi du 
w wą tro bie i w szpi ku kost nym. Ist nie ją do nie sie nia po twier dza ją ce 
zmia ny hi sto pa to lo gicz ne za cho dzą ce w ob rę bie siat ków ki i śród-
błon ka ro gów ki (3). 

W nie któ rych li pi do zach, m. in. w cho ro bach Tay Sach sa, San-
dhof fa, Nie mann Pic ka, w nie do bo rze nie któ rych sul fa taz, ko mór ki 
zwo jo we siat ków ki za wie ra ją tak że li zo so my wy peł nio ne gan glio zy-
da mi. W szcze gól no ści do ty czy to plam ki żół tej, któ ra sta je się bla-
da, a na jej tle wi docz na jest wi śnio wa plam ka. Gro ma dzą ce się 
wo kół doł ka w war stwie zwo jo wej siat ków ki gan glio zy dy po wo du-
ją jej bia ło kre mo wy wy gląd. Brak war stwy zwo jo wej siat ków ki 
w ob rę bie doł ka po wo du je, że wy róż nia się on na tle zmie nio nej 
przez spi chrza nie sfin go li pi dów siat ków ki (7). 

Ob raz kli nicz ny jest na stęp stwem za ję cia cen tral ne go i ob wo-
do we go ukła du ner wo we go. Ba da nie cy to pa to lo gicz ne wska zu je 
na po więk sze nie li zo so mów, wy peł nio nych gan glio zy da mi. 

Opis przy pad ków
I. Dziec ko MS (nr hi sto rii 8403/99) mło dych, zdro wych, nie spo-

krew nio nych ro dzi ców. W ro dzi nie brat mat ki – upo śle dze nie umy-
sło we nie zna ne go po cho dze nia, nie dia gno zo wa ny w kie run ku 
cho rób me ta bo licz nych. 

Cią ża I, pra wi dło wo prze bie ga ją ca, po ród o cza sie, 40 hbd, 
na tu ral ny. Ap gar 8. Wa ga uro dze nio wa 3000 g, ob wód gło wy 36 
cm, klat ki pier sio wej. Prze dłu ża ją ca się żół tacz ka, któ ra ustą pi ła 
sa mo ist nie po 2 ty go dniach. 

Do 4. mie sią ca ży cia roz wój nie mow lę cia oce nia no ja ko pra wi-
dło wy, ro dzi ce ob ser wo wa li jed nak nad wraż li wość na dźwię ki. Od 
4. mie sią ca opóź nie nie roz wo ju psy cho mo to rycz ne go i po stę pu ją-
ce osła bie nie si ły mię śnio wej. Z te go po wo du w wie ku 10 mie się cy 
był ho spi ta li zo wa ny w kli ni ce. Po za stwier dzo ny mi wy żej ob ja wa-
mi zwra ca ło uwa gę za zna czo ne po gru bie nie ry sów twa rzy, an ty-
mon go lo idal ne usta wie nie ga łek ocznych, obec ność zmarszcz ki 
na kąt nej oraz he pa to sple no me ga lii (wą tro ba +4 cm, śle dzio na +2 
cm po ni żej łu ku że bro we go). W ba da niach la bo ra to ryj nych zwra cał 
uwa gę pod wyż szo ny po ziom ami no trans fe raz (ASPAT – 187, ALAT 
– 125 jm.) oraz GGPT (495 j.). W ba da niu oku li stycz nym na dnie 
oka w ob rę bie bie gu na tyl ne go na tle sza rej siat ków ki stwier dzo no 
ob jaw wi śnio wej plam ki. Zmia ny te wy stą pi ły sy me trycz nie w oboj-
gu oczach. 
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Ob raz kli nicz ny oraz zmia ny na dnie oczu su ge ro wa ły roz po zna-
nie li pi do zy. 

Na pod sta wie prze pro wa dzo nych ba dań en zy ma tycz nych 
w leu ko cy tach krwi ob wo do wej w Za kła dzie Ge ne ty ki In sty tu tu Psy-
chia trii i Neu ro lo gii w War sza wie u dziec ka roz po zna no gan glio zy-
do zę GM2 typ O – cho ro bę San dhof fa (be ta -gl uk oz am in id aza cał ko-
wi ta 26 nmo li/mg biał ka/godz., w tym % ter mo la bil nej for my 
A – 93% biał ka) (ryc. 1). 

II. Dziec ko AZ (Po rad nia Ge ne tycz na SPSK nr 1 w Gdań sku), płci 
żeń skiej, mło dych (mat ka 31 lat, oj ciec 27 lat), zdro wych, nie spo-
krew nio nych ro dzi ców, z nie ob cią żo nym wy wia dem ro dzin nym. 
Cią ża I o prze bie gu pra wi dło wym. W pierw szym mie sią cu cią ży 
mat ka prze by ła in fek cję dróg mo czo wych, le czo ną am pi cy li ną. 
Po ród o cza sie, w 41. ty go dniu cią ży, na tu ral ny. Wa ga uro dze nio wa 
4000 g. Ob wód gło wy 34 cm, klat ki pier sio wej 32 cm. Test Ap gar 
po uro dze niu 10. W 4. do bie ży cia dziew czyn ka zo sta ła wy pi sa na 
do do mu w sta nie do brym. W 4. ty go dniu ży cia zo sta ła przy ję ta do 
szpi ta la dzie cię ce go z po wo du ob ser wo wa nych przez mat kę w trak-
cie kar mie nia pier sią krót ko trwa łych bez de chów i si ni cy wo kół ust. 
Na pod sta wie ba dań mi kro bio lo gicz nych roz po zna no in fek cję gron-
kow co wą (Sta phy lo co cus au reus, włą czo no le cze nie zgod ne z an ty-
bio gra mem). W okre sie po by tu zwró co no uwa gę na pod wyż szo ne 
war to ści ASPAT i ALAT (od po wied nio 108 i 149 j.) Po 2 ty go dniach 
ho spi ta li za cji dziec ko w do brym sta nie wy pi sa no do do mu. 

Od pierw szych mie się cy ro dzi ce ob ser wo wa li u dziec ka wy raź ną 
nad wraż li wość na bodź ce dźwię ko we i opóź nie nie roz wo ju psy cho-
mo to rycz ne go. W wie ku 9 mie się cy stwier dza ło się wy raź ne opóź nie-
nie roz wo ju psy cho mo to rycz ne go (uło żo ne na brzu chu dziec ko nie 
utrzy my wa ło gło wy) i ob ni że nie na pię cia mię śnio we go. Na pod sta-
wie prze pro wa dzo nych ba dań im mu no lo gicz nych wy klu czo no tok so-
pla zmo zę, cy to me ga lię i ró życz kę. W ba da niu USG stwier dzo no 
je dy nie nie wiel kie zwięk sze nie ilo ści pły nu pod twar dów ko we go. 

Kon sul ta cja oku li stycz na wy ka za ła obec ność w tyl nym bie gu nie 
dna „wi sien ki” na tle przy mglo nej żół tej siat ków ki. 

Na pod sta wie ob ra zu kli nicz ne go oraz stwier dza nych na dnie 
oka zmian wy su nię to po dej rze nie li pi do zy, któ rą po twier dzo no 
w Za kła dzie Ge ne ty ki In sty tu tu Psy chia trii i Neu ro lo gii w War sza-
wie. Ba da nie ak tyw no ści en zy mów li zo so mal nych w leu ko cy tach 

krwi dziec ka wy ka za ło: – po ziom be ta -gl uk oz am in id azy cał ko wi tej 
– 439 mmo li/mg biał ka/godz., w tym ter mo la bil nej for my A – 5%. 
Be ta glu ko za mi ni da zy A 1,3 mmo li/mg biał ka/godz. 

Na pod sta wie ba dań en zy ma tycz nych roz po zna no cho ro bę Tay 
Sach sa – gan glio zy do za GM2 typ B. Po ukoń cze niu przez dziec ko 
10. mie sią ca ży cia wy stą pił pierw szy in cy dent drga wek uogól nio-
nych to nicz no -kl onic znych, po włą cze niu je dy nie lu mi na lu na pa dy 
się nie po wtó rzy ły. 

Obec nie dziew czyn ka ma 20 mie się cy. Dziec ko nie wo dzi wzro-
kiem za przed mio tem, na to miast re ak cja źre nic na świa tło jest pra-
wi dło wa. Stwier dza się znacz ne go stop nia ob ni że nie na pię cia mię-
śnio we go i are flek sję. 

Dys ku sja
W dia gno sty ce oraz roz po zna wa niu ge ne tycz nie uwa run ko wa-

nych ze spo łów nie do bo ro wych nie zbęd na jest współ pra ca in ter dy-
scy pli nar na le ka rzy róż nych spe cjal no ści. Nie jed no krot nie pierw szym 
le ka rzem, któ re go ba da nie mo że za su ge ro wać ze spo ło we scho rze nie 
ge ne tycz ne, jest oku li sta. Dno oka na dal po zo sta je je dy nym or ga-
nem, któ ry umoż li wia oce nę na czyń przy ży cio wo bez ne ga tyw nych 
kon se kwen cji dla ba da ne go. Ma to szcze gól ne zna cze nie pod czas 
ba da nia dzie ci. Bło na na czy nio wa mo że być w ta kich wy pad kach 
trak to wa na ja ko „ba ro metr” zmian o cha rak te rze im mu no lo gicz nym 
czy spi chrze nio wym ca łe go or ga ni zmu. Opi sy wa ne przez nas przy-
pad ki wy stę pu ją bar dzo rzad ko. Ba da nie dna oczne go ja ko stan dar-
do wa pro ce du ra sto so wa na u wszyst kich ho spi ta li zo wa nych w Kli ni-
kach Pe dia trii, He ma to lo gii, On ko lo gii i En do kry no lo gii Aka de mii 
Me dycz nej w Gdań sku dzie ci przy czy ni ło się do skie ro wa nia dia gno-
sty ki w kie run ku scho rzeń uwa run ko wa nych ge ne tycz nie. W scho rze-
niach spi chrze nio wych ob jaw „wi sien ki” na le ży zróż ni co wać z za to-
rem t. środ ko wej siat ków ki. Prze ciw ko za to ro wi prze ma wia ją naj czę-
ściej wy stę pu ją ca w cho ro bie San dhof fa oraz Tay Sach sa obu stron-
ność ob ja wów oraz brak cech ty po wych dla za to ro wo ści na dnie 
oczu. Na le ży pa mię tać, że ob jaw „wi sien ki” nie jest sta ły w tych 
scho rze niach. Wraz z upły wem cza su i po stę pu ją cą mar twi cą ko mó-
rek zwo jo wych siat ków ki ob jaw ten bę dzie za ni kał. 

W róż ni co wa niu na le ży uwzględ nić ta kie scho rze nia, jak: cho ro bę 
Nie man na -Pi cka, sia li do zę typ 1. i 2. oraz uogól nio ną gan glio zy do zę 
(6). Ba da nia en zy ma tycz ne w przy pad ku cho ro by San dhof fa wy ka zu-
ją brak he xo za mi na zy A i B (1). Moż li we jest wy kry cie cho ro by Tay 
Sach sa w trak cie ba dań per ina tal nych (2). W pi śmien nic twie opi sy-
wa ne są rów nież zmia ny w ERG (5). Okres prze ży cia dzie ci z opi sy wa-
ny mi przez nas scho rze nia mi jest bar dzo krót ki. Naj czę ściej gi ną przed 
24. mie sią cem ży cia. Dia gno sty ka per ina tal na oka zu je się bar dzo 
po moc na w przy pad ku ciąż za gro żo nych scho rze nia mi spi chrze nio-
wy mi. Ma to szcze gól ne zna cze nie w po rad nic twie ro dzin nym wśród 
mał żeństw z de fek ta mi ge ne tycz ny mi. Wcze sne ba da nie dna oczne go 
po zwa la na ukie run ko wa nie dia gno sty ki w kie run ku rzad ko wy stę pu-
ją cych i ge ne tycz nie uwa run ko wa nych ze spo łów nie do bo rów spe cy-
ficz nych hy dro laz li zo so mal nych. 
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Ryc. 1. Ob jaw „wi sien ki”, cho ro ba San dhof fa. 
Fig. 1. Cher ry -red spot – San dhoff di se ase. 
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