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retrospektywnie przeanalizowano ponad 300 historii chordb chorych na siatkéwczaka, leczonych i pozostajacych pod systema-
tyczng kontrolg Kliniki Okulistyki i Onkologii Okulistycznej UJ CM w Krakowie w latach 1967—-2011. Wyodrebniono 9 rodzin,
w ktérych nowotwor lub jego potwierdzone genetycznie nosicielstwo wystgpity w co najmniej dwadch pokoleniach. Analizowa-
no, w jakim wieku byli pacjenci, kiedy zdiagnozowano u nich nowotwar, i ile mieli lat, kiedy pojawity sie ostatni guz lub wznowa,
ponadto analizowano odlegte wyniki leczenia oraz korzy$ci wynikajgce z profilaktycznych badan okulistycznych przeprowadzo-
nych u dzieci nalezacych do grupy ryzyka. Wyniki naszych obserwaciji wykazaly, ze u pacjentéw z mtodszego pokolenia nowo-
twor rozpoznawano wczesniej i uzyskiwano lepsze rezultaty leczenia. \Wczesne rozpoznanie niewatpliwie mozna zawdzigcza¢
przeprowadzonym wczesniej badaniom genetycznym i wezesnym profilaktycznym badaniom okulistycznym, lepsze wyniki lecze-
nia za$ — zastosowaniu chemioredukgji.

siatkdwczak rodzinny.

In this retrospective study we analyzed over 300 patients with diagnosed retinoblastoma treated in the Department of Ophthal-
mology and Ocular Oncology in Krakéw in 1967—2011. Nine families (parents and offspring) with diagnosed familial retinobla-
stoma present in at least two generations were analyzed. A review of the age of onset, diagnosis and recurrence rate of tumors
as well as the long-term results of applied therapy and advantages of prophylactic ophthalmic screening in children at high risk
of familial retinoblastoma was performed. The results of our observations showed that in offspring the tumors were diagnosed
earlier, and the therapy outcomes were better as compared to the group of Parents. We conclude that these observations were
associated with performed genetic screening, early prophylactic ophthalmic examination of children born in families with dia-
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Summary:
gnosed retinoblastoma and chemoreduction treatment.
Key words: familial retinoblastoma.
Wstep

Siatkdwczak jest pierwotnym ztosliwym nowotworem we-
wnatrzgatkowym, ktéry najczesciej wystepuje u dzieci. Stanowi
on okoto 3% nowotwordw zdiagnozowanych u dzieci ponizej 15.
roku zycia (1). Przyczyna rozwoju siatkdwczaka jest defekt gene-
tyczny: mutacja genu RB7, umiejscowionego na diugim ramieniu
chromosomu 13. w regionie 14. (13q14.1-q14.2). Gen RBT nale-
zy do klasy genéw znanych jako geny przeciwnowotworowe lub
supresorowe, a jego uszkodzenie prowadzi do niekontrolowanego
rozrostu komoérek i rozwoju siatkéwczaka (2). Do rozwoju nowo-
tworu konieczne jest wystgpienie dwdéch mutacji genu RBT —
przewidziat to w swojej teorii Knudson (3). Uszkodzenie genu RB1
moze by¢ wynikiem mutacji somatycznych lub germinalnych.
Mutacja somatyczna obu alleli genu RB7 nastepuje w pojedyn-
czej komérce siatkdwki, powodujac rozwdj pojedynczego, jed-
nostronnego siatkdwczaka (posta¢ sporadyczna siatkdwczaka).
Mutacja germinalna jednego allelu genu RB7 wystepuje w kazdej

komérce ciata, w tym we wszystkich komérkach siatkéwki (2, 3).
Wystapienie mutacji drugiego allelu genu RB7 w obrebie wielu
komérek rozwijajacej sie siatkowki, w ktorych pierwszy allel jest
juz uszkodzony w wyniku mutacji germinalnej, powoduje rozwdj
licznych, obustronnych ognisk siatkéwczaka (dziedziczna postaé
siatkdwczaka) (2—4). Mutacje germinalng genu RB1 stwierdza
sie u okofo 40% chorych na siatkdwczaka, a w okoto 85% tych
przypadkéw guzy rozwijajg sie w obojgu oczach. U 10-15% cho-
rych na siatkéwczaka jednostronnego i u wszystkich chorych na
siatkdwczaka obustronnego wystepuje mutacja germinalna genu
RBT (3, 5). U okoto 6% chorych, u ktdrych rozpoznano siatkéwcza-
ka, stwierdza sie dodatni wywiad rodzinny (5). Mutacja germinal-
na genu RBT w tkankach pozasiatkéwkowych jest skojarzona ze
sktonno$cig do rozwoju siatkéwczaka tréjstronnego (siatkéwczak
obustronny i guz rozwijajgcy sie¢ w obrebie szyszynki lub regio-
nie okotosiodtowym) innych pierwotnych, rozwijajgcych sig poza
gatka oczna, nowotwordw ztosliwych lub zespotu delecji diugiego
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ramienia chromosomu 13q (6). Czesto$¢ wystepowania nowo-
tworéw poza gatkg oczng szacowana jest na 51% po 50 latach
od rozpoznania siatkdwczaka ($rednio 1% na rok), a $redni czas
rozwoju innych nowotwordw to 13 lat od postawienia pierwszej
diagnozy (6-10). Nowotwory te, wsrdd ktérych wymienia sie
migsaki, czerniaki, glejaki, biataczki, sg gtéwna przyczyna $mierci
chorych na siatkdwczaka, czgstszg niz sam siatkéwczak (2—6).

Siatkéwczak jest dziedziczony autosomalnie dominujgco,
jednak dodatkowa trudno$¢ w ustaleniu drzewa genealogiczne-
go zachorowah w poszczegdlnych rodzinach stanowi niepetna
penetracja genu (90-95%) oraz jego zmienna ekspresja (10).
Wedtug najnowszych doniesieh maty fragment RNA, kodowany
przez zesp6t gendw o nazwie miR-17-92, moze odgrywac klu-
czowg role w rozwoju tego nowotworu u dzieci, poprzez uta-
twienie proliferacji komdrkom nieposiadajgcym biatka RB kodo-
wanego przez gen supresorowy Rb1, zapobiegajgc umieraniu
komérek protoonkogennych (3, 4).

Materiat i metody

Sposréd ponad 300 chorych na siatkéwczaka, leczonych
i pozostajgcych pod systematyczng kontrolg Kliniki Okulistyki
i Onkologii Okulistycznej UJ CM w Krakowie, wyodrebniono
9 rodzin, w ktérych nowotwor lub jego potwierdzone genetycz-
nie nosicielstwo wystapity w co najmniej dwdch pokoleniach.
Do badan wybrano 35 pacjentéw i przeanalizowano ich histo-
rie choréb. Ze wzgledu na przynalezno$¢ pokoleniowg podzie-
lono ich na grupy: dziadkéw, rodzicéw i dzieci. Dane dotyczace
wystapienia i przebiegu siatkéwczaka w pokoleniu dziadkéw
(3 osoby) sg skape i pochodza z informacji udzielonych przez
nich samych lub pacjentéw z grupy rodzicéw. Zadna z tych oséb
nie byta leczona w krakowskiej klinice, dlatego wytgczono ich
z dalszej analizy. Badaniami objeto osoby chore, nosicieli mu-
tacji germinalnej genu Rb1 oraz cztonkdéw rodziny z grupy ryzy-
ka, pozostajacych pod systematyczng kontrolg i/ lub leczonych
w naszej klinice. W grupie rodzicéw (14 osdb) bylo 8 chorych,
2 nosicieli oraz 4 osoby stanowiace grupe ryzyka. Grupa dzieci
(18 os6b w wieku nieprzekraczajgcym 18 lat) liczyta dziewigcio-
ro chorych i dziewigcioro rodzefistwa z grupy ryzyka.

Na podstawie danych zawartych w historiach chordb anali-
zie poddano: pierwszy objaw siatkéwczaka lub przyczyne zgto-
szenia sie do okulisty, wiek dziecka w czasie, kiedy wystapit
pierwszy objaw nowotworu lub rozpoznanie nowotworu, sta-
dium zaawansowania siatkdwczaka w chwili rozpoznania cho-
roby (wedtug klasyfikacji Reese’a-Ellswortha). Oceniano takze
wiek dziecka w momencie pojawienia sie ostatniego guza lub
wznowy, zajecie jednego oka lub obojga oczu, czas prowadzonej
obserwacji, zastosowane leczenie oraz odlegte wyniki leczenia,
okreslone jako liczba zachowanych gatek ocznych, i ostateczng
ostro$¢ wzroku w oku poddanym leczeniu. Ponadto przeanalizo-
wano wyniki badan genetycznych oraz przypadki siatkéwczaka
tréjstronnego i innych pozaocznych nowotworéw ztosliwych.
Zestawiono i poréwnywano te dane, réznicujgc je u chorych
z grup rodzicdw i dzieci.

Wyniki

Przyczyng zgtoszenia sie do okulisty 88% chorych z grupy
rodzicow byta ,biata Zrenica” (leukokoria), objaw ten wskazuje,
ze stadium rozwoju nowotworu jest znacznie zaawansowane.

Zadne dziecko z tej grupy nie zgtosito sie na profilaktyczne ba-
dania okulistyczne. U 9 dzieci sposréd cafej grupy 18 dzieci
przeprowadzano od urodzenia systematyczne, kontrolne badania
okulistyczne pomimo braku objawéw choroby. W catej grupie
dzieci choroba wystapita u 9 (50%) pacjentéw. U 4 dzieci (54%)
guz zostat wykryty w stadium bezobjawowym podczas profilak-
tycznych badan okulistycznych, wykonywanych miedzy 1. a 2.
miesigcem zycia. Pozostate 55% chorych (5 dzieci) zgtosito sig
do okulisty z powodu wystagpienia zeza (22%), wytrzeszczu lub
zadraznienia gatki ocznej (22%) i leukokorii (11%) (tab. I).

Rodzice/ Parents
(liczba/ number)

Dzieci/ Offsprings

Objaw/ Clinical sign {liczha/ number)

Leukokoria/ Leukocoria 7 (88%) 1(11%)
Zez/ Strabismus 0 2 (22%)
Inne/ Others 1(12%) 2 (22%)
Badanie profilaktyczne/ 0 4 (45%)

Prophylactic screening

Tab. I.
Tab. I.

Pierwszy objaw/ przyczyna zgltoszenia sie do okulisty.
First clinical sign/ chief complaint at first ophthalmic examina-
tion.

W pokoleniu rodzicow siatkéwczaka rozpoznawano $red-
nio w 18. miesigcu zycia, natomiast w pokoleniu dzieci $rednio
w 8. miesigcu, przedstawiono to w tabeli Il. Sredni wiek dzieci
w czasie stwierdzenia ostatniego rozrostu nowotworowego wy-
nosit 46 miesiecy w grupie rodzicéw i 24 miesigce w grupie
dzieci. W pokoleniu rodzicow u wszystkich chorych siatkdw-
czak rozwinat sie w obojgu oczach, w grupie dzieci za$ u dwoj-
ga chorych (22%) guzy rozwinety sie w jednym oku. Czas ob-
serwacji chorych z siatkéwczakiem wynosit w grupie rodzicéw
$rednio 18,4 roku (9-32), a w grupie dzieci 8,5 roku (2-18).

Rodzice/ Parents
(miesigce/ months)

Dzieci/ Offsprings
(miesigce/ months)

Wiek pacjenta

w chwili rozpoznania/ 1-60
Patientage at the $rednio 18/ mean 18
moment of diagnosis

1/4-11
$rednio 8/ mean 8

Wiek pacjenta

w chwili pojawienia
sig ostatniego guza
lub wznowy/ Patient
age at which the last
new tumor/ recurren-
ce of the tumor was

36-66
$rednio 46/ mean 46

24-53
$rednio 24/ mean 24

diagnosed

Tab. Il. Wiek pacjenta w chwili rozpoznania siatkéwczaka oraz poja-
wienia sig ostatniego guza/ wznowy.

Tab. Il. Patient age at the moment of retinoblastoma diagnosis and
age at which the last new tumor/recurrence of the tumor was
observed.

W grupie rodzicbw najwigkszy odsetek stanowity oczy
w V stadium choroby, podczas gdy w grupie dzieci przewazaty
oczy z rozpoznanymi stadiami choroby — | i Il. Stopnie zaawan-
sowania nowotworu wediug klasyfikacji Reese’a-Ellswortha
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w chwili rozpoznania choroby w grupach rodzicow i dzieci
przedstawiono w tabeli lll.

Stadium zaawanso-

wania (wg klasyfikacji | Rodzice/ Parents

. . Dzieci/ Offsprings
et S e umier (3
classification)
I 1(6.25%) 4 (25%)
I 3 (18,75%) 5 (31,25%)
1l 4 (25%) 3 (18,75%)
v 0 (0%) 0 (0%)
v 8 (50%) 4 (25%)

Tab. lll. Stadium zaawansowania siatkdwczaka w chwili jego rozpo-
znania.
Tab. Ill. The stage of retinoblastoma at the time of diagnosis.

W leczeniu siatkéwczaka u pacjentéw z obu grup stosowa-
no brachyterapie (C0-60, Ru-106 i I-125), fotokoagulacje (lampa
ksenonowa, laserokoagulacja i przezireniczna termoterapia),
krioterapie oraz — w bardzo zaawansowanym stadium choro-
by — wytuszczenie gatki ocznej. W pokoleniu dzieci, dodatkowo
przed leczeniem miejscowym, stosowano w kazdym przypadku
chemioredukcje wedtug schematu VEC (Vincrystyna, Etopozyd,
Carboplatyna). Opracowujgc wyniki, oceniano liczbe zachowa-
nych gatek ocznych oraz ostro§¢ wzroku w oku lepiej widzacym
z najlepsza korekcja okularowg. W grupie dzieci zachowano
75% gatek ocznych, natomiast w grupie rodzicéw odsetek za-
chowanych oczu byt nizszy i wynosit 50% (tab. 1V).

Wynik leczenia/ Rodzice/ Parents Dzieci/ Offsprings
Treatment outcomes ' Liczba/ Number (%) Liczba/ Number (%)
12 (75%)

Zachowane gatki
oczne/ Preserved
eye-balls

u 2 pacjentow siat-
kéwczak jednooczny/
bilateral retinoblastoma
in 2 patients

8 (50%)

Tab. IV. Zachowane gatki oczne.
Tab. IV. Preserved eye-balls.

Podczas ostatniej kontroli po zakoniczeniu leczenia ostro§¢
wzroku do dali z najlepszg korekcjg okularowa w oku lepiej wi-
dzacym w pokoleniu dzieci praktycznie u wszystkich pacjentéw
byta dobra lub bardzo dobra (wahata sie od 0,63 do 1,0 wg ta-
blic Snellena), srednio 0,9. W pokoleniu rodzicow $rednie war-

Wynik leczenia/ Treatment outcomes

Ostro$¢ wzroku do dali wg skali Snellena w oku
lepiej widzacym z najlepsza korekcja/ Best cor-
rected visual acuity for distance in a better eye

Ostro$¢ wzroku z bliska wg skali Snellena w oku
lepiej widzacym z najlepsza korekcja/ Best
corrected visual acuity for near in a better eye

Tab. V. Ostro$¢ wzroku do dali i blizy u chorych z badanych grup.
Tab. V. Visual acuity for distance and near in Parents and Offsprings.

Rodzice/ Parents

Liczenie palcow z 1,5 m — 1,0 ($rednia: 0,63)
Counting fingers from 1.5 m — 1.0 (mean: 0,63)

2,4-0,5 (Srednia — 0,75)
2.4-0.5 (mean - 0.75)

tosci ostros$ci wzroku do dali wynosity 0,63, przy czym nalezy
zwrdci¢ uwage na bardzo duzg rozpigto$¢ wynikéw (od liczenia
palcéw z odlegtosci 1,0 m do 1,5 m) (tab. V).

Wszystkim chorym i ich rodzinom zalecano wykonanie ba-
dan genetycznych. Badania wykonywano w réznych osrodkach,
réznorodnymi metodami, niewatpliwie utrudnia to jednoznacznag
interpretacje wynikéw. W obu badanych grupach uzyskano 3
pefne opinie, potwierdzajgce germinalny charakter mutacji, oraz
4 opinie wstepne, wymagajgce dalszej weryfikacji. Sposrdd
wszystkich badanych dwie rodziny nadal nie podjely decyzji
o przeprowadzeniu badan. Na rycinie 1. przedstawiono wybrane
genogramy badanych przez nas rodzin chorych na siatkéwczaka.

}ﬁéééﬁ%
P b

Ryc.1. Wybrane genogramy wystgpowania siatkdwczaka w obser-
wowanych rodzinach.
Fig. 1. Chosen genograms in families with familial retinoblastoma.

W jednej z rodzin ojciec i jeden z 3 synéw sa jedynie nosi-
cielami gendw o niepeinej penetracji i nie rozwingt si¢ u nich
nowotwor. Pozostatych dwdch synéw leczono: jednego z po-
wodu siatkdwczaka jednoocznego, a drugiego z powodu zmian
obustronnych.

Wsréd leczonych i obserwowanych przez nas pacjentéw
nie stwierdzono przypadku wystapienia siatkéwczaka tréjstron-
nego ani rozwoju innych nowotwordw poza nowotworem gatki
ocznej. Wedtug informacji zebranych z wywiadu w 2 sposréd
9 rodzin wystepowaty nowotwory jelit, jamy brzusznej i krtani
w pokoleniu dziadkéw i pradziadkéw.

Omowienie

Mimo znacznego postepu w rozwoju metod diagnozowania
siatkéwczaka i jego leczenia w celu uzyskania korzystnych wy-
nikéw terapii, zachowania gatki ocznej, a nawet uzytecznego

Dzieci/ Offsprings

0,63-1,0 ($rednia: 0,9)
0.63-1.0 (mean: 0.9)

Sn-0,5
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widzenia, najwazniejsze jest wczesne wykrycie nowotworu,
w poczatkowych stadiach, jeszcze przed wystapieniem obja-
wow (11-12). Wiadomo, ze ,biata zrenica” (leukokoria) $wiad-
czy o istnieniu zaawansowanych zmian w oku. W naszym
materiale, jak w wigkszo$ci doniesief, pierwszym objawem
siatkéwczaka byta najczesciej leukokoria, ktérg stwierdzono az
u 88% chorych w pokoleniu rodzicéw. W obserwacjach Abram-
sona i wsp. leukokoria byta pierwszym objawem siatkdwczaka
u 54% badanych, a u Balasubramany‘a i wsp. — u 72,2% dzieci
(12, 13). Zaden chory z pokolenia rodzicow nie zgtosit si¢ na
profilaktyczne badania okulistyczne. O ile siatkéwczak spora-
dyczny stanowi zagrozenie nagte, niespodziewane i niemozliwe
jest ustalenie grupy ryzyka, to siatkéwczak rodzinny (dziedzicz-
ny) stanowi zagrozenie znane i przewidywalne, w ktérym mozna
okresli¢ grupe ryzyka i wdrozy¢ badania profilaktyczne. Dzieci
z rodzin, w ktdrych wystapit siatkdwczak, jak réwniez inne dzie-
ci zagrozone jego wystepowaniem (w tym urodzone z zapfod-
nienia pozaustrojowego), powinny byé poddawane badaniu
okulistycznemu od urodzenia (11-15).

Profilaktyczne badania okulistyczne nieuchronnie wigzg sie
z kosztami, zaréwno emocjonalnymi, jak i materialnymi. Wy-
nikajg one z konieczno$ci zastosowania znieczulenia ogélnego
u badanego dziecka, a zatem z przygotowaniem do zabiegu,
tj. przeprowadzeniem badania biochemicznego (pobieraniem
krwi przed kazdym znieczuleniem). Nie bez znaczenia sg réwniez
koszty zwigzane z dojazdami, urlopami i zwolnieniami lekarskimi
rodzicéw. Towarzysza temu stres i negatywne emocje cztonkéw
catej rodziny. Jednak korzy$ci wynikajgce z przeprowadzenia
badan profilaktycznych przewazajg nad kosztami.

Profilaktyczne badania okulistyczne umozliwiaja wykrycie
nowotworu we wczesnym, bezobjawowym stadium, a tym
samym pozwalajg na szybkie rozpoczecie leczenia, stwarza to
szanse na zachowanie gatki ocznej oraz uzyskanie uzytecznej
ostro$ci wzroku (11, 14).

W pokoleniu dzieci u 45% chorych wykryto siatkdwczaka
podczas kontrolnych badan okulistycznych, przeprowadzanych
miedzy 1. a 2. miesigcem zycia. U wszystkich dzieci systema-
tycznie kontrolowanych od urodzenia (45% oséb z pokolenia
dzieci) zachowano wszystkie leczone gatki oczne, podczas gdy
w pokoleniu rodzicéw zachowano 50% gatek. Podobne obser-
wacje przedstawili Rothschild i wsp., ktérzy u dzieci chorych na
siatkdwczaka rodzinnego, systematycznie kontrolowanych od
urodzenia, nie wykonali w zadnym przypadku zabiegu usunigcia
gatki ocznej. Dla porédwnania: w grupie dzieci, ktérych nie pod-
dawano badaniom profilaktycznym, wytuszczono az 65% gatek
ocznych (14).

W naszym materiale klinicznym wiek dzieci w chwili rozpo-
znania choroby w grupie rodzicow wahat sie od 1 do 60 mie-
siecy i wynosit $rednio 18 miesiecy. W grupie dzieci natomiast
siatkéwczaka rozpoznawano miedzy 1. tygodniem a 17. mie-
sigcem zycia, $rednio w 8. miesigcu. W badaniach Moll i wsp.
wiek dzieci w chwili rozpoznania siatkéwczaka w grupie syste-
matycznie kontrolowanej od urodzenia wahat sig od 1 dnia do 48
miesiecy ($rednio: 4,9 miesigca), natomiast w grupie, w ktdrej
nie prowadzono badan profilaktycznych, byt bardzo zblizony do
wynikéw, jakie odnotowali§my w grupie rodzicéw, i wahat sig
od 1,5 do 63 miesiecy ($rednio: 17,2 miesigca) (11). Rozbiez-
no$¢ czasu, w ktérym zdiagnozowano siatkéwczaka w naszym

materiale, wynika z tego, ze mniej niz potowa (45%) leczonych
dzieci byta badana systematycznie od urodzenia, pozostate na-
tomiast zgfosity sie dopiero po wystapieniu objawéw ocznych.

Mato zaawansowane zmiany (I stadium wg klasyfikacji Re-
ese'a-Ellswortha) w czasie rozpoznania choroby miato 25% cho-
rych z grupy dzieci oraz 6,2% oczu z grupy rodzicéw, podczas
gdy V stadium zaawansowania choroby rozpoznano w 25% oczu
w pokoleniu dzieci i az w 50% oczu w pokoleniu rodzicéw. W ba-
daniach Imhof i wsp. z Holandii, dotyczacych siatkéwczaka ro-
dzinnego, u dzieci badanych systematycznie od 1.-2. tygodnia
zycia | stadium choroby stwierdzono w 56% oczu, natomiast
V stadium — tylko w 3% oczu (15). Swiadczy to o potrzebie prze-
prowadzania systematycznych kontrolnych badan okulistycz-
nych u dzieci z rodzin chorych na siatkdwczaka juz od urodzenia.
Wiekszo$¢ autoréw jest zgodna co do tego, ze konieczne jest
przeprowadzanie badan profilaktycznych w rodzinach chorych
na siatkdwczaka, niewielkie réznice dotycza szczegdtowych ter-
minéw ich przeprowadzania (11, 14). Podobne rdéznice dotycza
terminu zakonczenia kontrolnych badan. Moll i wsp. uwazaja,
ze przeprowadzanie badan kontrolnych do 4. roku zycia zapew-
nia optymalne bezpieczenstwo (11).

Wiek chorych z analizowanej przez nas grupy — w czasie,
kiedy pojawity sie ostatni guz lub wznowa — w grupie rodzicéw
to $rednio 3,8 roku, a w grupie dzieci — $rednio 2 lata. W na-
szym materiale klinicznym u wigkszo$ci chorych zmiany wyste-
powaty w obojgu oczach, jedynie u dwdch pacjentéw z grupy
dzieci choroba rozwineta si¢ w jednym oku, podobnie jak w ba-
daniach, ktdre opisali Imhof i wsp. (15).

W grupie dzieci (pacjentdw urodzonych po roku 1989)
wczesniej i cze$ciej przeprowadzano profilaktyczne badania
okulistyczne, dzieki temu wcze$niej wykrywano guzy we-
wnatrzgatkowe bezobjawowe. Pomimo wielu rozméw informa-
cyjnych z opiekunami matoletnich pacjentéw oraz podkreslania,
ze nowotwdr ma charakter dziedziczny, zdarzaty sie pojedyncze
przypadki péznego zgtaszania sie do okulisty, nawet wéwczas,
gdy wystepowaty objawy oczne (leukokoria, zez). Zjawisko to
mozna ttumaczy¢ checig wyparcia ze $wiadomosci cztonkéw
rodziny istniejgcego zagrozenia. W grupie rodzicéw $redni wiek
rozpoznania byt zblizony do podawanego w pismiennictwie —
pofowa 2. roku zycia (10). W grupie dzieci siatkdwczaka wy-
krywano znacznie wcze$niej. Mniejsza liczba usunigtych gatek
ocznych w tej grupie (75% w poréwnaniu z grupg rodzicéw,
w ktorej odsetek usunigtych gatek ocznych siega 50%) wigze
sie prawdopodobnie z szybszym rozpoczeciem leczenia, to zna-
Czy W momencie rozpoznania nowotworu o nizszym stadium
zaawansowania, ale réwniez z wprowadzeniem nowych metod
terapii. We wspétpracy z Oddziatem Onkologii i Hematologii In-
stytutu Pediatrii w Krakowie rozpoczeto podawanie chemiotera-
pii redukcyjnej. Poczawszy od 1968 roku w krakowskiej klinice
stosowano brachyterapie kobaltowa (Co-60), a obecnie stosuje
sie aplikatory jodowe (I-125) i rutenowe (Ru-106). Ponadto od
wielu lat do leczenia siatkdwczakéw wykorzystywana jest tech-
nika fotokoagulacji (poczatkowo lampg ksenonows, a nastepnie
laserem diodowym), przezzrenicznej termoterapii i krioterapii.

Wedtug Moll i wsp. badania genetyczne powinny stanowi¢
nieodtaczng cze$¢ postepowania terapeutycznego w przypadku
siatkdwczaka (11). Testy genetyczne sg obecnie wykonywane
czesciej, ale nie wszyscy opiekunowie nieletnich chorych decy-
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duja sie na przeprowadzanie badan u pozostatych cztonkéw ro-
dziny. Czasami przyczyna tego stanu rzeczy bywa cheé uniknie-
cia oskarzen ze strony wspoétmatzonka o przekazanie wadliwego
genotypu. Ponadto ujemny wynik badania genetycznego nie
zawsze pozwala w petni wykluczy¢ nosicielstwo mutaciji, stad
profilaktyczne badanie dna oka u dzieci z rodzin obarczonych
siatkéwczakiem jest niezbedne, a doktadnie zebrany wywiad,
poparty stwierdzeniem obuocznego, wieloogniskowego wysta-
pienia siatkéwczaka, jest w niektérych przypadkach podstawa
klinicznego rozpoznania wrodzonego, dziedzicznego nowotworu.

Whioski

Whyniki naszych obserwacji wykazaty, ze: rozpoznanie siat-
kéwczaka we wczesnym stadium choroby, jeszcze przed wysta-
pieniem objawdw, a tym samym wczesne rozpoczecie leczenia,
zwigksza szanse na zachowanie gatek ocznych, a nawet uzy-
tecznej ostro$ci wzroku; konieczne jest przeprowadzanie profi-
laktycznych badan okulistycznych u dzieci z rodzin, w ktérych
stwierdzono wystepowanie siatkéwczaka dziedzicznego — ba-
danie powinno byé przeprowadzane juz w pierwszym miesigcu
zycia; w leczeniu siatkéwczaka nieodfgczng czescig postepo-
wania powinno byé poradnictwo genetyczne; na okulistach,
ale takze na lekarzach innych specjalnos$ci, tj. ginekologach,
neonatologach, pediatrach i lekarzach rodzinnych, cigzy obowia-
zek dokfadnego informowania i uéwiadamiania pacjentom oraz
cztonkom ich rodzin ryzyka rozwoju siatkéwczaka u rodzenstwa
i potomstwa.
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