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Krót ko wzrocz ność (mio pia) to wa da re frak cji, któ ra wy ni ka ze 
zbyt sil nej mo cy ła mią cej ukła du optycz ne go oka w sto sun ku do dłu-
go ści osi gał ki ocznej w jej wy mia rze przed nio -ty lnym. O ile w krót-
ko wzrocz no ści ni skie go stop nia, nie prze kra cza ją cej -6,0 diop trii (D), 
czę ściej od gry wa ro lę pierw szy z czyn ni ków, tzn. nie pra wi dło wo ści 
struk tu ral ne po szcze gól nych ele men tów ukła du optycz ne go oka przy 
pra wi dło wej dłu go ści osio wej gał ki, to w przy pad ku tzw. wy so kiej 
krót ko wzrocz no ści isto tę sta no wi pro gre syw ny wzrost wy mia ru 
przed nio -ty ln ego gał ki. 

Wy so ka krót ko wzrocz ność jest jed nost ką cho ro bo wą o cha rak te-
rze de ge ne ra cyj nym i po stę pu ją cym, w któ rej optycz na wa da re frak cji 
jest je dy nie na stęp stwem po stę pu pro ce su zwy rod nie nia i sta no wi 
tyl ko je den z ele men tów cha rak te ry zu ją cych cho ro bę. Naj bar dziej 
istot ne kli nicz nie są na to miast pro ce sy za ni ko we w ob rę bie na czy-
niów ki i siat ków ki. One wła śnie pro wa dzą do prak tycz nej lub cał ko-
wi tej utra ty wzro ku, któ ra na stę pu je naj czę ściej w wy ni ku zwy rod nie-
nia plam ki, od war stwie nia siat ków ki lub ja skry. Jak kol wiek wy żej 
wy mie nio ne zmia ny roz wi ja ją się z wie kiem, to jed nak ja kość ży cia 
tych osób, u któ rych krót ko wzrocz ność wy stę pu je we wcze snym dzie-
ciń stwie, już w tym okre sie jest wy raź nie gor sza. Póź niej sze, po waż ne 
po wi kła nia cho ro by wy stę pu ją ce czę sto jesz cze w okre sie ak tyw no ści 
za wo do wej cho re go są dal szym ele men tem po gar sza ją cym wy bit nie 
ja kość ży cia. 

W me cha ni zmie po wsta wa nia krót ko wzrocz no ści pod kre śla się 
za rów no ro lę czyn ni ków śro do wi sko wych, jak i uwa run ko wa nia 
ge ne tycz ne. Wpo śród przy czyn eg zo gen nych, wy ni ka ją cych z co dzien-
ne go try bu ży cia, szcze gól nie pod kre śla się nie ko rzyst ny wpływ dłu-
go trwa łej pra cy wzro ko wej z bli skiej od le gło ści – np. czy ta nia. Jed-
nak że roz ma ite pró by wy eli mi no wa nia ako mo da cji u dzie ci z krót ko-
wzrocz no ścią osio wą – za rów no far ma ko lo gicz ne, jak i optycz ne – 
nie ma ją istot ne go wpły wu na jej wzrost (8). Ten fakt, jak rów nież 

ro dzin ne wy stę po wa nie krót ko wzrocz no ści de ge ne ra cyj nej mo że 
świad czyć o do mi nu ją cej ro li czyn ni ka ge ne tycz ne go. 

Su ge stie do ty czą ce dzie dzicz ne go uwa run ko wa nia krót ko wzrocz-
no ści osio wej do koń ca lat 80. by ły opar te je dy nie na ob ser wa cjach 
zbli żo nych war to ści wad re frak cji u bliź niąt jed no- i dwu ja jo wych. 
Roz wa ża no za rów no moż li wość ty pu dzie dzi cze nia au to so mal ne go 
re ce syw ne go, do mi nu ją ce go i mie sza ne go (5). Do pie ro w ostat nim 
dzie się cio le ciu sta ła się moż li wa szcze gó ło wa ana li za ro li czyn ni ków 
ge ne tycz nych w pa to ge ne zie krót ko wzrocz no ści. Za sto so wa nie 
no wo cze snych me tod izo la cji i iden ty fi ka cji zmu to wa nych od cin ków 
DNA umoż li wi ło pre cy zyj ne okre śle nie ge nów od po wie dzial nych za 
nie pra wi dło wy wzrost osio wy gał ki ocznej. 

Wy ko rzy stu jąc moż li wość oce ny okre ślo nych ele men tów ukła du 
optycz ne go oka krót ko wzrocz nych bliź niąt jed no- i dwu ja jo wych, 
usta lo no, że u bliź niąt mo no zy go tycz nych (MZ), u któ rych in for ma-
cja ge ne tycz na jest iden tycz na, sto pień jej eks pre sji mo że być mo dy-
fi ko wa ny przez czyn ni ki śro do wi sko we. W związ ku z po wyż szym 
wy ka za no, że za kres wa dy jest w więk szym stop niu po rów ny wal ny 
u bliź niąt MZ (84%-86% przy pad ków) niż u bliź niąt dwu zy go tycz-
nych (DZ). Uwzględ nia jąc fakt, że dru ga gru pa ana li zo wa nych bliź-
niąt ma oko ło 50% wspól ne go ma te ria łu ge ne tycz ne go, zro zu mia łe 
sta ją się wy ni ki ba dań ze spo łu Ham mon da (1), wska zu ją ce na 
zbież ność po zio mu krót ko wzrocz no ści u tych osób na po zio mie 
40%. 

Wy ni ki po czy nio nych ob ser wa cji wska zu ją na prze wa ża ją cy 
udział czyn ni ka ge ne tycz ne go w pa to ge ne zie wy so kiej krót ko wzrocz-
no ści. Po wyż szą za leż ność po twier dzo no rów nież w gru pie ro dzin 
obar czo nych tą wa dą z po ko le nia na po ko le nie. Na tej pod sta wie 
wy su nię to hi po te zę, że ni ska krót ko wzrocz ność dzie dzi czo na jest wie-
lo ge no wo, z eks pre sją i pe ne tra cją ge nów w znacz nym stop niu za leż-
ny mi od współ wy stę pu ją cych uwa run ko wań śro do wi sko wych, na to-
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miast wy so ka krót ko wzrocz ność de ge ne ra cyj na jest dzie dzi czo na 
jed no ge no wo, au to so mal nie do mi nu ją co (2). 

Rów no cze śnie Za dnik K. i wsp. (11) zwró ci li uwa gę na to, że 
po tom stwo ro dzi ców obar czo nych wy so ką krót ko wzrocz no ścią jest 
znacz nie bar dziej na ra żo ne na wy stą pie nie tej cho ro by (wa da ujaw nia 
się u ok. 11% ba da nych) niż dzie ci ro dzi ców, z któ rych tyl ko jed no jest 
do tknię te tą cho ro bą (wa da u 5% ba da nych). Za leż ność ta wy ra ża się 
wy stę po wa niem u tych dzie ci prze cięt nie głęb szej ko mo ry przed niej 
i dłuż szej ko mo ry cia ła szkli ste go, co po wo du je, że już ja ko no wo rod ki 
są one mniej nad wzrocz ne niż te o pra wi dło wej bu do wie oka. Po dob ną 
re gu łę dzie dzi cze nia usta lił w to ku ba dań ze spół pod kie row nic twem 
Pa cel la (7). Stwier dzo no 6,42-kro tny wzrost ry zy ka wy stą pie nia mio pii 
u po tom stwa dwoj ga ro dzi ców obar czo nych wa dą w po rów na niu 
z dzieć mi zdro wych ro dzi ców. Za uwa żyć rów nież na le ży, że na tę że nie 
wa dy u dzie ci naj czę ściej prze wyż sza war to ści stwier dza ne u ro dzi ców, 
co naj praw do po dob niej zwią za ne jest wła śnie z do dat ko wy mi, nie ko-
rzyst ny mi uwa run ko wa nia mi śro do wi sko wy mi (3). 

Pa cel la i McLel lan (7) w swo ich ba da niach do ku men tu ją istot ną 
za leż ność na si le nia wa dy od prze dzia łu wie ko we go jej po wsta nia. 
Wcze sne wy stą pie nie krót ko wzrocz no ści, szcze gól nie przed 10. 
ro kiem ży cia, łą czy się z więk szą pro gre sją wa dy i więk szym upo śle-
dze niem wi dze nia. 

Wy ni ki sze re gu ob ser wa cji su ge ru ją, że do dat ko wy wpływ czyn-
ni ków śro do wi sko wych, w tym głów nie pra cy z bli skiej od le gło ści, 
mo że u dzie ci z dzie dzicz nie wy stę pu ją cą krót ko wzrocz no ścią zwięk-
szyć sto pień wa dy przez wzrost si ły ła mią cej ukła du optycz ne go, ale 
bez wpły wu na wzrost osio wy gał ki ocznej (11). 

Prze ło mo wą da tą w dia gno sty ce krót ko wzrocz no ści jest rok 1998. 
Wów czas w Ośrod ku Uni wer sy tec kim Min ne so ta (USA) ze spół prof. 
Youn ga (10) ja ko pierw szy na świe cie zi den ty fi ko wał i zlo ka li zo wał 
gen, któ re go zmu to wa na po stać de ter mi nu je po wsta nie wy so kiej, 
ro dzin nej krót ko wzrocz no ści. Ba da niu pod da no ma te riał ge ne tycz ny 
uzy ska ny z lim fo cy tów krwi ob wo do wej po bra nych od człon ków 
8 ro dzin ob ję tych pro gra mem ba daw czym. Kry te rium do bo ru sta no wi-
ło ist nie nie dwu lub wię cej po ko leń obar czo nych wa dą po wy żej -6,0 D 
oraz po czą tek roz wo ju cho ro by przed 12. ro kiem ży cia. 

Z wy ko rzy sta niem zna ko wa nych po li mor ficz nych mi kro sa te li tar-
nych mar ke rów prze pro wa dzo no prze siew ge no mu każ de go 
z pa cjen tów. Sto su jąc zna ko wa ne flu ore sce iną mar ke ry, wy izo lo wa no 
od ci nek he li sy kwa su dez ok sy ry bo nu kle ino we go od po wia da ją cy 
ra mie niu krót kie mu chro mo so mu 18. Prze pro wa dzo ne ba da nia mo le-
ku lar ne po zwo li ły usta lić lo ka li za cję ge nu od po wie dzial ne go za 
po stać wy so kiej, dzie dzicz nej krót ko wzrocz no ści na po zio mie 18p 
11.31 (MY P2). 

Z ana li zy ha plo ty po wej osób do tknię tych tą for mą krót ko wzrocz-
no ści po stę pu ją cej roz po zna no kry tycz ny re gion chro mo so mu 18., 
któ ry ogra ni czo ny jest od stro ny te lo me ro wej ob sza rem od po wia da-
ją cym mar ke ro wi D18S59, na to miast od stro ny cen tro me ro wej – 
mar ke ro wi D18S1138. Ma te riał ge ne tycz ny zlo ka li zo wa ny na tym 
od cin ku ko du je m. in.: cy kla zę ade ny lo wą, syn te ta zę ty mi dy lo wą, 
fos fa ta zę ty ro zy ny, biał ko wy re cep tor dla fos fa ta zy ty ro zy no wej, jed-
nost kę al fa nu kle oty do we go biał ka wią żą ce go gu ami nę, biał ko cho-
ro by Nie man n -Pickc oraz jed nost kę al fa la mi ni ny (LA MA). Spo śród 
wy mie nio nych sub stan cji wła śnie LA MA jest bio lo gicz nie istot nym 
pro duk tem jed ne go z ge nów 18p, któ re mo gło by się bez po śred nio 
wią zać z nad mier nym osio wym wzro stem gał ki ocznej. LA MA jest 
bo wiem czę ścią skła do wą gli ko pro te iny bę dą cej jed nym z pod sta wo-

wych ele men tów struk tu ry twar dów ki gał ki. 
W 1995 ro ku Mar shall i wsp. (4), sto su jąc no wo cze sne tech ni ki 

im mu no lo gicz ne, wy ka za li obec ność la mini ny i jej lo ka li za cję w mi kro-
fi bryl lach twar dów ki. Ty po we dla te go ob sza ru ana to micz ne go oka 
mi kro fi bryl le skła da ją się z sys te mu ela stycz nych włó kien, któ re na da-
ją tkan ce ela stycz nej więk szą wy trzy ma łość na roz cią ga nie niż ko la-
gen. Au to rzy su ge ru ją, iż la mi ni na wią że mi kro fi bryl le we włók na 
ko la ge no we. W LA MA wy ka za no miej sce wią żą ce dla nie któ rych 
ele men tów po za ko mór ko wych ma cie rzy, w tym dla ko la ge nu. La mi-
ni na jest rów nież obec na w tkan ce w be lecz ko wa niu ką ta prze są cza-
nia, jak rów nież we włók nach ob wód ko wych so czew ki. 

Rów no cze śnie wy klu czo no w pa to ge ne zie wy so kiej ro dzin nej 
krót ko wzrocz no ści udział ge nów, któ rych mu ta cje wią żą się z wy stą-
pie niem ana li zo wa nej cho ro by de ge ne ra cyj nej oka ja ko skła do wej 
szer sze go ze spo łu cho ro bo we go. Są to mu ta cje na po zio mie 1q21-
q31 w ja skrze mło dzień czej lub 12q13.1-q13.3 i 6p21.3 w ze spo le 
Stic kle ra typ 1 i 2, a tak że 15q21.2 w ze spo le Mar fa na. 

W 1998 ro ku Young i wsp. (9) wy od ręb ni li ko lej ne lo cus: 12q21-
q23, w ob rę bie któ re go mu ta cje mo gą wią zać się z wy stą pie niem 
ro dzin nej po sta ci krót ko wzrocz no ści de ge ne ra cyj nej. Po wyż sza lo ka-
li za cja zmian zo sta ła usta lo na je dy nie w ge no mie człon ków ro dzi ny 
obar czo nej krót ko wzrocz no ścią pa to lo gicz ną (kry te ria do bo ru: >-6,0 
D, po czą tek cho ro by przed 12. ro kiem ży cia), po cho dzą cych z Nie-
miec i Włoch. U osób ob ję tych pro gra mem ba daw czym nie wy stę po-
wa ły ja skra mło dzień cza ani cho ro by tkan ki łącz nej. 

W ba da niu oku li stycz nym okre śla no wiel kość wa dy re frak cji, dłu-
gość osio wą gał ki ocznej oraz wy ko ny wa no ke ra to me trię ro gów ki. 
Za sto so wa no po dob ne jak pod czas po przed nich ba dań me to dy izo la-
cji i iden ty fi ka cji po bra ne go ma te ria łu ge ne tycz ne go. Mak sy mal ne 
LOD uzy ska no przy obec no ści mar ke rów D12S1706 i D12S327. Mar-
ke ry gra nicz ne dla lo cus 12q21-q23 (MY P3) to D12S1684 i D12S1605. 
In ter wał po mię dzy ty mi mar ke ra mi wy no si 30.1-CM. Ta kie wy ni ki 
po twier dza ją he te ro gen ność dzie dzi cze nia wy so kiej ro dzin nej mio pii. 

Na wy róż nio nym i wy od ręb nio nym od cin ku ra mie nia dłu gie go 
chro mo so mu 12. znaj du je się in for ma cja ge ne tycz na zwią za na ze 
struk tu rą i funk cją m. in. PASH, lu mi kan, de ko rin, DSP G3 (der ma tan 
sul fa te pro te ogly can). Szcze gól ną ro lę w pa to me cha ni zmie po wsta-
wa nia krót ko wzrocz no ści osio wej przy pi su je się mu ta cjom ge nu 
ko du ją ce go PAH (phe ny la la ni ne hy dro xy la se). 

De ko ri na oraz lu mi kan na le żą do bia łek wy stę pu ją cych w sub-
stan cji po za ko mór ko wej wie lu tka nek. Obie te sub stan cje od dzia łu ją 
na ko la gen i za po bie ga ją wzro sto wi śred ni cy je go włó kie nek. Obie 
struk tu ry biał ko we są rów nież obec ne w zrę bie ro gów ki, a tak że 
w isto cie śród miąż szo wej ser ca, aor ty, mię śni szkie le to wych, skó ry, 
krąż ków mię dzy krę go wych. 

DSP G3, ko lej ny śród miąż szo wy pro te ogli kan, wy stę pu je w chrzą-
st ce, wię za dłach oraz ło ży sku. Ist nie je hi po te za, iż syn te za włó kie nek 
twar dów ki mo że być za kłó co na przez mu ta cję ge nów ko du ją cych 
wy żej opi sa ne biał ka. 

Iden ty fi ka cją no wych lo ci zwią za nych z wy stę po wa niem zwy rod-
nie nio wej po sta ci krót ko wzrocz no ści za jął się tak że Na iglin wraz 
z ze spo łem (6). Pro gra mem ba daw czym ośrod ka fran cu skie go zo sta ły 
ob ję te 23 ro dzi ny (21 fran cu skich oraz 2 al gier skie), wśród któ rych 
cho ciaż jed na oso ba obar czo na by ła wy so ką, obu stron ną krót ko-
wzrocz no ścią. Uży wa jąc me tod izo la cji i iden ty fi ka cji okre ślo nych 
ob sza rów ge no mu ana lo gicz nych do ze spo łu Youn ga, wy klu czo no 
u przed sta wi cie li ba da nych ro dzin obec ność lo ci wska za nych przez 
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ba da czy z Min ne so ty, tj. na ra mie niu dłu gim chro mo so mu 12. oraz 
ra mie niu krót kim chro mo so mu 18. Wy izo lo wa no na to miast od ci nek 
DNA zlo ka li zo wa ny na ra mie niu dłu gim chro mo so mu 7 (7q36), od po-
wia da ją cy ob sza ro wi o in ter wa le 11.7 cM, po cząw szy od od cin ka 
zna ko wa ne go przez D7S798 do koń ca te lo me ro we go te go chro mo-
so mu. Prze pro wa dzo na szcze gó ło wa ana li za wska zu je na au to so mal-
ny do mi nu ją cy me cha nizm dzie dzi cze nia ze sła bą pe ne tra cją ge nu. 
Nie mniej jed nak jed na z ba da nych ro dzin wy ka zu je mo del dzie dzi cze-
nia au to so mal ny re ce syw ny. Ni ska pe ne tra cja do mi nu ją cych al le li 
mo że su ge ro wać dzie dzi cze nie re ce syw ne, cze go nie moż na cał ko wi-
cie wy klu czyć u nie któ rych cho rych na zwy rod nia ją cą po stać krót ko-
wzrocz no ści. Na le ży jed nak pa mię tać, iż na sku tek ni skiej pe ne tra cji 
ge nów do mi nu ją cych ro do wód do mi nu ją cy mo że się pre zen to wać 
ja ko re ce syw ny. 

Etio pa to ge ne za izo lo wa nej wy so kiej krót ko wzrocz no ści po zo sta-
je na dal nie zna na. Ba da nia po twier dza ją he te ro gen ność pro ce sów 
dzie dzi cze nia tej po sta ci wa dy. Nie zi den ty fi ko wa no pro duk tu ko do-
wa ne go przez wy izo lo wa ny ob szar chro mo so mu 7. Nie wy ka za no 
rów nież ge nu, któ ry mógł by łą czyć „po dej rza ne” ob sza ry chro mo so-
mu 7q, 12q i 18p. Za tem po mi mo okre śle nia trzech lo ci zwią za nych 
z wy stę po wa niem wy so kiej ro dzin nej krót ko wzrocz no ści na dal nie 
uda ło się okre ślić i wy izo lo wać pro duk tu bądź też pro duk tów ko do-
wa nych przez ob sza ry DNA zlo ka li zo wa ne w ob rę bie 7q36, 12q21-
23 oraz 18p11-31. Pa to me cha nizm nad mier ne go wzro stu osio we go 
gał ki ocznej po zo sta je więc wciąż za gad ką. Ba da nia ge ne tycz ne są 
kon ty nu owa ne, po szu ki wa nia na dal trwa ją. Po nad wszel ką wąt pli-
wość iden ty fi ka cja ge nu i ko do wa nej przez nie go sub stan cji od po-
wie dzial nych za roz wój tej cięż kiej, nie uchron nie po stę pu ją cej cho ro-
by de ge ne ra cyj nej przy czy ni się do lep sze go zro zu mie nia me cha ni-
zmów jej po wsta wa nia i otwo rzy być mo że dro gę do po szu ki wa nia 
sku tecz nych me tod le cze nia z wy ko rzy sta niem in ży nie rii ge ne tycz nej. 
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