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MCA/MR (mul ti ple con ge ni tal ano ma lies/ men tal re tar da tion), 
ina czej ze spół Co he na, sta no wi wie lo obja wo wą wro dzo ną ano ma-
lię dzie dzi czą cą się au to so mal nie re ce syw nie, zwią za ną z chro mo-
so mem 8q12 i mu ta cją ge nu CO H1 (6,9). Kli nicz ne kry te ria w ce lu 
po sta wie nia są trud ne do usta le nia. Zwy kle stwier dza się tria dę 
ob ja wów: osła bie nie na pię cia mię śnio we go, oty łość i wy su nię cie 
sie ka czy do przo du, ze współ ist nie ją cym opóź nie niem umy sło wym 
(1,3,4). Po sta wie nie dia gno zy uła twia wy stę po wa nie ob ja wów ze 
stro ny na rzą du wzro ku (4,5). 

Przed sta wia my przy pa dek 11-le tni ego pa cjen ta z ano ma lią 
MCA/MR, u któ re go stwier dzo no zmia ny w na rzą dzie wzro ku. 

Opis hi sto rii pa cjen ta
8-le tni pa cjent, uro dzo ny o cza sie, z wa gą uro dze nio wą 3100 g, 

zo stał przy ję ty do Kli ni ki Oku li sty ki Dzie cię cej AM w Białymstoku 
w ce lu dia gno sty ki. Przy przy ję ciu w ba da niu pe dia trycz nym stwier-
dzo no ni ski wzrost, oty łość, osła bie nie na pię cia mię śnio we go, 
opóź nie nie psy cho mo to rycz ne, wy so kie łu ko wa te pod nie bie nie, 
wy sta ją ce do przo du sie ka cze oraz wą skie dło nie i sto py. W ba da-
niach la bo ra to ryj nych z od chy leń od nor my wy ka za no ob ni żo ną 
licz bę leu ko cy tów z neu tro pe nią. Na pod sta wie ba da nia oku li stycz-
ne go stwier dzo no an ty mon go idal ne usta wie nie szpa ry po wie ko wej 
oboj ga oczu, ob ni że nie ostro ści wzro ku do Vou = 5/12, zez roz bież-
ny oboj ga oczu i krót ko wzrocz ność -6,0 D (ryc. 1). Ba da nie dna oczu 
wy ka za ło zmia ny o ty pie dys tro fii siat ków ko wo -n acz ynió wk owej 
i prze gru po wa nia barw ni ka. Po ko rek cji krót ko wzrocz no ści za 
po mo cą oku la rów na stą pi ła po pra wa wi dze nia. 

Pa cjent po zo sta wał pod opie ką po rad ni pe dia trycz nej, ge ne-
tycz nej i oku li stycz nej. W cza sie 3 lat ob ser wa cji nie za no to wa no 
no wych zmian w roz wo ju umy sło wym dziec ka, na to miast ba da nie 
krwi wy ka zy wa ło utrzy mu ją cą się ni ską licz bę leu ko cy tów z neu tro-

pe nią. Ba da nie oku li stycz ne wy ka za ło pro gre sję krót ko wzrocz no ści 
i zmian na czy niów ko wo -sia tkó wk owych. 

Omó wie nie
Po nad 30 lat te mu Co hen i wsp. opi sa li ze spół cha rak te ry zu ją cy 

się głów nie oty ło ścią, hi po to nią, opóź nie niem psy cho ru cho wym, 
znie kształ ce niem twa rzo czasz ki, nie pra wi dło wo ścia mi do ty czą cy mi 
rąk i stóp oraz wy stę po wa niem ze za, krót ko wzrocz no ści i zmian 
barw ni ko wych siat ków ki (3). Od te go cza su opi sa no po nad 100 
przy pad ków ze spo łu Co he na, w więk szo ści u cho rych po wy żej 10. 
ro ku ży cia, u któ rych ob ser wo wa no rów nież in ne ob ja wy oku li-
stycz ne, ta kie jak: astyg ma tyzm, ma ła ro gów ka, ma ło ocze, le ni wa 
re ak cja źre nic na świa tło, za nik tę czów ki i owal na źre ni ca, zmia ny 
barw ni ko we na dnie oczu, za nik ner wu wzro ko we go, zmia ny 
w plam ce ty pu „wo le go oka”, szcze li na na czy niów ki i siat ków ki 
(2,7,8,10). Opi sy wa no rów nież po gor sze nie ostro ści wzro ku, za wę-
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Ryc. 1. Pa cjent z ze spo łem Co he na. 
Fig. 1. Pa tient with Co hen syn dro me. 
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że nie po la wi dze nia, trud no ści w wi dze niu noc nym i zmia ny w elek-
tro re ti no gra mie (2,7,10). 

Pre zen to wa ny przez nas przy pa dek przed sta wia cha rak te ry-
stycz ne ob ja wy w na rzą dzie wzro ku, któ re ce chu ją ano ma lię MCA/
MR. Do ty czą one wy stę po wa nia an ty mon go idal ne go usta wie nia 
szpa ry po wiek, ze za, po stę pu ją cej krót ko wzrocz no ści i zmian barw-
ni ko wych na dnie oczu. W związ ku z tym ba da nie dna oczu i he ma-
to lo gicz ny skri ning w kie run ku leu ko pe nii/ neu tro pe nii po win ny 
sta no wić ru ty no wą pro ce du rę u dzie ci z hi po to nią mię śnio wą 
i opóź nie niem psy cho mo to rycz nym. 
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