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Przymglenie rogowek u 17-miesiecznego dziecka z zespotem Pearsona

— opis przypadku
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STRESZCZENIE

W pracy przedstawiono opis przypadku 17-miesiecznego chiopca
z obustronnym przymgleniem rogoéwek w przebiegu rzadkiej mi-
tochondrialnej choroby - zespotu Pearsona. Oméwiono etiologie,

WSTEP

W pracy przedstawiono przypadek kliniczny 17-miesig¢cz-
nego dziecka z zespotem Pearsona i wspolistniejacymi zmia-
nami w narzgdzie wzroku.

Zespol Pearsona to rzadka, ogélnoustrojowa, $miertel-
na cho-roba mitochondrialna (powszechna delecja 4977 bp
mtDNA oznaczona jako m.8470_13446del4977) [1], uszka-
dzajaca wiele narzadéw, m.in. rogéwke, watrobe, trzustke,
nerki, uktad krwiotwodrczy oraz o$rodkowy uktad nerwowy.

Do tej pory zostato opisanych ok. 100-150 przypadkéw
choroby na catym $§wiecie — pierwszy raz w 1979 r. przez
Howarda Pearsona, a czgsto$¢ wystepowania we Wloszech
oszacowano na 1 przypadek na milion urodzen [2]. Choro-
ba dziedziczona jest od matki przez mitochondrialne DNA.
Najczestszym objawem stwierdzanym na poczatku jest
anemia syderoblastyczna (zwiekszenie liczby nieprawidlo-
wych syderoblastow wskutek zaburzenia aktywnosci hemu)
wymagajaca wielokrotnych transfuzji krwi w trakcie zycia
dziecka [3].

Wisréd najczestszych objawow okulistycznych nalezy
wymieni¢ przede wszystkim przymglenie rogéwki, najpraw-
dopodobniej wtérne do niewydolnos$ci komérek srédblon-
ka. Z innych objawéw opisano przypadki za¢émy wrodzonej
z wtoérnym rozwojem niedowidzenia oraz zeza, retinopatii
wcze$niaczej, a takze przypadki wrodzonego opadania po-
wiek (jako zwiastun rozwoju zespolu Kearnsa-Sayrea). Do
pozostalych objawéw ogélnoustrojowych towarzyszacych
temu zespotowi nalezg: neutropenia, trombocytopenia,
leukopenia, kwasica mleczanowa, tubulopatie, encefalopatia,
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przebieg choroby oraz opisywane w literaturze zmiany okulistycz-
ne wystepujace w tym schorzeniu.

SLOWA KLUCZOWE: choroba Pearsona, zespdl Pearsona,
przymglenie rogéwki, choroby rzadkie, choroby mitochondrialne.

cukrzyca noworodkéw, zewnatrzwydzielnicza niewydolnos¢
trzustki oraz opdznienie wzrastania [4-7].

W niektorych przypadkach zaobserwowano transforma-
cje zespotu Pearsona do zespotu Leigha (podostra martwicza
encefalopatia) lub zespotu Kearnsa-Sayre’a (zespoly Pearsona
i Kearnsa-Sayre’a sa wywolane przez te samg mutacje w mito-
chondrialnym DNA [8, 9]).

W celu ustalenia rozpoznania nalezy przeprowadzi¢ biop-
sje szpiku kostnego, ktora ukazuje wakuolizacje komorek
prekursorowych i obecnos¢ pierscieniowych syderoblastow.
Wykazano, ze wykonanie jej po pierwszym miesigcu zycia
daje wiecej informacji o zmianach zachodzacych w szpiku
kostnym niz przeprowadzenie badania tuz po urodzeniu.
Jednakze ze wzgledu na duzg zmiennos$¢ w wynikach badan
oraz niecharakterystyczne objawy w okresie noworodkowym,
mogace sugerowaé inng jednostke chorobowg, jedyna mozli-
woscig potwierdzenia zespotu jest analiza mitochondrialnego
DNA. W tym celu DNA leukocytéw poddawane jest analizie
Southern-Blot [10]. Rokowanie jest bardzo zte, wiekszos¢
dzieci z tym zespoltem umiera w wieku niemowlecym lub
wezesnym dziecinstwie z powodu rozwijajacych sie ciezkich
zakazen oraz zaburzen metabolicznych i niewydolnosci wie-
lonarzadowej. Mimo ze schorzenie to wymaga wspolpracy
i zaangazowania w proces diagnostyczno-terapeutyczny wielu
specjalistow, wigkszo$¢ dzieci nie osiaga wieku 3 lat.

Dzigki dokladniejszemu poznaniu etiologii choréb mito-
chondrialnych oraz powigzaniu zespotu Pearsona z zespota-
mi Kearnsa-Sayrea i Leigha, a przede wszystkim mozliwos$ci
ich leczenia zdecydowanie poprawit si¢ komfort zycia tych
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Rycina 1. Przymglenie rogéwki oka lewego — 3 miesiace po leczeniu

pacjent6w, co rowniez spowodowalo wydltuzenie przecietnej
dlugosci zycia, nawet do 8 lat [11].
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Do Poradni Okulistycznej Szpitala Specjalistycznego im.
S. Zeromskiego w Krakowie zglosila sie matka z 17-miesiecz-
nym chiopcem w celu konsultacji. Pacjent zostal skierowany
z poradni rejonowej z powodu obustronnego przymglenia
rogowek z towarzyszacym zapaleniem spojowek oraz podej-
rzeniem zapalenia rogdéwek leczonym ofloksacyng od kilku
tygodni bez poprawy stanu miejscowego.

W wywiadzie po urodzeniu u chlopca rozpoznano zespot
Pearsona (diagnoza postawiona na podstawie obrazu morfo-
logii krwi i szpiku kostnego oraz badan genetycznych). Dziec-
ko z cigzy drugiej, porodu drugiego, urodzone w 42. tygo-
dniu ciazy, w skali Apgar 10 punktdw, z masg ciata 3460 g. Po
urodzeniu u chiopca stwierdzono wrodzone zapalenie ptuc,
nawracajacg niedokrwistos¢ syderoblastyczng wymagajaca
wielokrotnych transfuzji koncentratu krwinek czerwonych
(KKCz). Z tego powodu pacjent byt kilkukrotnie konsulto-
wany i diagnozowany na oddziale hematologii dzieciecej.
W badaniach genetycznych wykazano delecje chromosomu
m.8470_13447del4977 o ok. 72% heteroplazmii.

W badaniu okulistycznym stwierdzono:

1. Ostro$¢ wzroku ze wzgledu na wiek dziecka byla niemozli-
wa do dokfadnej oceny, chtopiec wodzil wzrokiem i skupial
wzrok na przedmiotach. Z powodu braku autorefraktome-
tru recznego nie zbadano refrakcji po porazeniu akomo-
dacji. Ponadto z powodu braku pachymetru recznego nie-
mozliwy byl pomiar gruboéci rogéwek.

2. Tonometria: oko prawe (OP) = 12 mm Hg, oko lewe (OL)
=13 mm Hg, przy uzyciu tonometru recznego.

3. W badaniu przedniego odcinka obu oczu stwierdzono za-
palenie spojowek w trakcie regresji, w oku prawym cechy
pieniazkowatego zapalenia rogéwki, bez odczynu zapalnego

Rycina 2. Zmniejszona przeziernos¢ rogowki oka prawego — 3 miesiace po leczeniu

w komorze przedniej (ryc. 1, 2). Uwage zwrdcito obustron-
ne niewielkie przymglenie istoty wlasciwej rogowki obu
oczu. Srédbtonek i komora przednia nie mialy cech stanu
zapalnego. Po podaniu fluoresceiny rogéwka nie barwita
sie w $wietle kobaltowym. Dno obu oczu bylo w granicach
normy dla wieku. Badanie przedniego odcinka wykonano
w mikroskopie operacyjnym na lezaco, do badania dna oka
wykorzystano wziernik Fisona. Podjeto réwniez prébe ba-
dania morfologii i liczby komoérek $rodbtonka za pomoca
mikroskopu lustrzanego. Ze wzgledu na brak wspélpracy
dziecka nie udalo sie w sposéb obiektywny przeprowadzi¢
badania. Z powodu utrzymujacego si¢ stanu zapalnego
spojowek oka prawego oraz przymglenia migzszu rogéwki
obu oczu zlecono stosowanie ofloksacyny 4 razy dziennie,
tropikamidu 1% 3 razy dziennie (przez 4 tygodnie), miej-
scowo deksametazonu 2 razy dziennie (w postaci kropli
bez konserwantéw) oraz kropli nawilzajacych z trehaloza
do obu oczu.

Po ok. 4 tygodniach stwierdzono stopniowa regresje stanu
zapalnego z utrzymujacym sie pienigzkowatym przymgleniem
rogéwki w oku prawym. Odstawiono krople z ofloksacyna,
utrzymano deksametazon raz dziennie (przez 3 miesigce).
Dziecko pozostawalo pod stalg kontrolg w przyszpitalnej po-
radni okulistycznej przez ok. pot roku - w tym czasie nasta-
pifo calkowite ustgpienie stanu zapalnego, cofniecie pienigz-
kowatego zapalenia rogéwki w oku prawym (co sugerowato
najprawdopodobniej etiologie¢ bakteryjna) oraz nie zaobser-
wowano zmniejszenia przymglenia rogéwki obu oczu. Na
wizytach kontrolnych nie zaobserwowano innych nieprawi-
dlowosci ze strony narzadu wzroku. Rodzice nie zglosili si¢
z dzieckiem na kolejne wizyty kontrolne.

OMOWIENIE
Trudno wyjasnié, czy w opisanym przypadku przymglenie
oraz zapalenie rogéwki moze wynika¢ z niewydolnosci lub
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patologii komoérek srodblonka. Z powodu bardzo rzadkiego
wystepowania (ok. 150 przypadkow na $wiecie, drugi przy-
padek w Polsce) w literaturze medycznej dotyczacej zespo-
tu Pearsona opisano tylko pojedyncze przypadki przymglen
rogowki i niewydolnoséci komorek srédbtonka rogéwki, ale
u dzieci w pdzniejszym wieku, co bylo zwigzane z transfor-
macja do zespotu Kearnsa-Sayre’a. Opisywane przymglenie
rogéwki wynika najprawdopodobniej z niewydolnosci me-
tabolicznej pompy $rédbtonka [12]. Ponadto nie wiadomo,
w jaki sposéb przymglenie rogéwki w zespole Pearsona moze
wplyna¢ na ksztaltowanie procesu widzenia oraz ewentualny
rozwoj niedowidzenia.

PODSUMOWANIE

Zespol Pearsona ze wzgledu na rzadkie wystepowanie
czesto jest pomijany w diagnostyce u noworodkéw i niemow-
lat lub mylony z innymi jednostkami chorobowymi. Z tego
wzgledu w przypadku pojawienia si¢ opornej na leczenie ane-
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mii u noworodka nalezy zawsze mysle¢ o chorobie dziedziczo-
nej mitochondrialnie.

Podsumowujac — wigkszo$¢ zmian okulistycznych w prze-
biegu zespotu Pearsona jest zwiazana z konwersjg do zespotu
Kearnsa-Sayre’a w roznych latach zycia i z wystapieniem np.
miopatii, neuropatii nerwu wzrokowego, retinopatii barwni-
kowej oraz oftalmoplegii [13]. Dlatego pomimo bardzo ma-
tej zachorowalnosci wszyscy pacjenci z zespolem Pearsona
powinni by¢ poddawani szczegétowej ocenie i statej kontroli
okulistycznej. Obecnie nie ma przyczynowego leczenia cho-
roby, leczone sg schorzenia towarzyszace. Dokladny patome-
chanizm i dtugofalowe skutki przymglenia rogéwki z powodu
zbyt malej liczby danych w literaturze nie sa znane. Nie opra-
cowano réwniez algorytmu leczenia i postepowania okuli-
stycznego u tych dzieci.
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