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Ze spół Stic kle ra, opi sa ny po raz pierw szy w 1965 ro ku (13), jest 
zwy rod nie niem szklist ko wo -sia tkó wk owym, dzie dzi czą cym się au to-
so mal nie do mi nu ją co. Wy stę pu je z czę sto tli wo ścią 1: 10 000 (8). 
Cha rak te ry zu je się wy stę po wa niem zmian w tyl nym bie gu nie oka, 
głów nie w po sta ci zwy rod nie nia cia ła szkli ste go, pig men ta cji oko ło-
na czy nio wej, za ni ków na czy niów ko wo -sia tkó wk owych, od war stwie-
nia siat ków ki i wy so kiej krót ko wzrocz no ści. Zwy kle to wa rzy szą mu 
ob ja wy ze stro ny twa rzo czasz ki, szkie le tu i na rzą du słu chu (12-14). 

Ze spół Stic kle ra ty pu I (STL1) jest spo wo do wa ny mu ta cją ge nu 
CO L2A1, zlo ka li zo wa ne go na chro mo so mie 12q13.11-p13.2, któ ry 
ko du je łań cuch α1 ko la ge nu II. Sta no wi on 75% przy pad ków pa cjen-
tów z tym ze spo łem (12). Ze spół Stic kle ra ty pu II (STL2) wy wo łu je 
mu ta cja ge nu CO L11A1, ko du ją ce go łań cuch α1 ko la ge nu XI 
(5,9,12). Ze spół Stic kle ra ty pu III (STL3) jest spo wo do wa ny mu ta cją 
CO L11A2, któ ry ko du je łań cuch α2 ko la ge nu XI (4,12). STL1 i STL2 
cha rak te ry zu ją się wy stę po wa niem licz nych ob ja wów ocznych oraz 
ob ja wów ze stro ny in nych na rzą dów, ce chu ją cych ze spół Stic kle ra. Te 
2 wa rian ty są trud ne do od róż nie nia w ba da niu kli nicz nym. Na to-
miast STL3, zna ny rów nież ja ko nie oczny ze spół Stic kle ra, ma ni fe stu je 
się tyl ko ob ja wa mi do ty czą cy mi in nych na rzą dów. Ko la gen II sta no wi 
głów ny skład nik cia ła szkli ste go i chrząst ki, ko la gen XI zaś – nie wiel-
ką je go część. Ko la gen II skła da się z trzech iden tycz nych łań cu chów 
α w prze ci wień stwie do ko la ge nu XI two rzą ce go he te ro tri mer łań cu-
chów α1, α2, α3 (XI). Łań cuch α3 (XI) jest ko do wa ny przez ten sam 
gen, któ ry ko du je łań cuch α1 (II) CO L2A1 (1,15). Ekson 2. ko la ge nu 
II mo że wy stę po wać w po sta ci krót kiej (IIB), któ ra wpły wa na eks pre-
sję ge nu CO L2A1 w chrzą st ce, oraz w po sta ci dłu giej (IIA), po wo du-
ją cej eks pre sję ge nu w cie le szkli stym oka (1-3). 

Przed sta wia my pa cjen ta le czo ne go z po wo du wy so kiej krót ko-
wzrocz no ści z roz po zna nym ze spo łem Stic kle ra. 

Przebiegchorobypacjenta
Sze ścio let ni chło piec 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 znacz ne go upo śle dze nia 
wi dze nia. W wy wia dzie nie stwier dzo no od chy leń oko ło po ro do-
wych i w roz wo ju psy cho mo to rycz nym. Ba da nie przed mio to we 
wy ka za ło ostrość wzro ku Vou = 5/16 z ko rek cją -23.00 Dsph, Sn do 
bli ży oboj ga oczu wy no sił Sn = 1,2. W ba da niu od cin ka przed nie go 
oboj ga oczu nie stwier dzo no zmian, w cie le szkli stym wy ka za no 
obec ność pa smo wa tych mę tów. Na to miast na dnie oczu stwier dzo-
no od chy le nia w po sta ci po la za ni ko wej na czy niów ki od skro ni przy 
tar czy ner wu wzro ko we go oraz prze gru po wa nia barw ni ka na 
ob wo dzie (ryc. 1). W ba da niu au to re frak to me trycz nym wy ka za no 
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Summary: Stickler’s syndrome is an autosomal dominant inherited disorder of connective tissue related to incorrect collagen 
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Ryc. 1. Ko lo ro wa fo to gra fia dna oka le we go pa cjen ta z ze spo łem Stic kle ra. 
Fig. 1. Co lo ur pho to gra phy fun dus left eye of pa tient with Stic kler’s syn dro me. 
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wa dę wzro ku rzę du -30,75 Dsph +2,75 Dcyl ax 108 w oku pra-
wym i -27,75 Dsph +2,25 Dcyl ax 70, w bio me trii zaś stwier dzo no 
dłu gość gał ki ocznej pra wej 28,25 mm i le wej 28,15 mm. 

W ba da niu au dio lo gicz nym wy ka za no nie do słuch od bior czy 
śred nie go stop nia z kom po nen tem prze wo dze nio wym, wy ni ka ją-
cym z prze wle kłe go, na wro to we go za pa le nia ucha środ ko we go. 
W ba da niu oto sko po wym stwier dzo no obu stron ne wy się ko we 
za pa le nie ucha środ ko we go. 

Ba da nie reu ma to lo gicz ne wy ka za ło nie pra wi dło wą pro por cję 
koń czyn (skró ce nie ko ści pod udzi w sto sun ku do ko ści udo wych), 
po sze rze nie ob ry sów sta wów ko la no wych, pła sko sto pie oraz krót-
kie dło nie i pal ce. 

Pa cjent jest pod sta łą kon tro lą po rad ni oku li stycz nej, la ryn go lo-
gicz nej i reu ma to lo gicz nej. 

Omówienie
Ze spół Stic kle ra (he re di ta ry pro gres si ve ar th ro -op htha lm op athy) 

jest scho rze niem dzie dzicz nym, któ re go ob ja wy pa to lo gicz ne do ty-
czą za rów no oka, jak i in nych na rzą dów. 

Wśród ob ja wów ze stro ny na rzą du wzro ku prze wa ża ją zmia ny 
w cie le szkli stym i siat ków ce. Cia ło szkli ste wy ka zu je optycz nie 
pu stą prze strzeń na sku tek roz pły wu i roz wod nie nia, czę sto z bło-
na mi w po bli żu rów ni ka. Zmia ny siat ków ko we do ty czą ścień cze nia 
siat ków ki neu ro sen so rycz nej i hi per pla zji na błon ka barw ni ko we go 
oraz wy stę po wa nia pro mie ni stych, oko ło na czy nio wych pig men ta-
cji, któ re sta no wią od mia nę zwy rod nie nia kra cia ste go. Zwy rod nie-
nie cia ła szkli ste go i/ lub pig men ta cja siat ków ki po ja wia ją się 

w wie ku kil ku na stu lat. W pierw szej de ka dzie ży cia u więk szo ści 
pa cjen tów roz wi ja ją się wy so ka krót ko wzrocz ność (rzę du od -5,50 
do -50,00 D) oraz od war stwie nie siat ków ki (u 50% cho rych) na sku-
tek two rze nia się licz nych otwo rów, co sta no wi zły wskaź nik pro-
gno stycz ny. Istot ne jest w związ ku z tym sys te ma tycz ne ba da nie 
dna oczu w ce lu pro fi lak ty ki ewen tu al nych zmian. In ne ob ja wy 
oczne obej mu ją za ćmę przed star czą w po sta ci kli no wa tych i plam-
ko wa tych zmęt nień, któ ra po ja wia się po po kwi ta niu i wy stę pu je 
u pra wie 100% pa cjen tów przed 40. ro kiem ży cia, ja skrę pier wot ną 
otwar te go ką ta lub nad ci śnie nie oczne, wy stę pu ją ce u oko ło 10% 
cho rych, oraz ek to pię so czew ki (1,3,6,7,10). 

Do ob ja wów ze stro ny in nych na rzą dów na le żą od chy le nia 
w bu do wie twa rzo czasz ki w po sta ci spłasz cze nia pod sta wy no sa, 
nie do ro zwo ju za tok szczę ko wych i ma ło żu chwia, łu ko wa te go pod-
nie bie nia, roz sz cze pu pod nie bie nia i nie pra wi dło we go zgry zu oraz 
ano ma lie szkie le to we do ty czą ce zwiot cze nia i nad mier ne go prze ro-
stu sta wów, dys pla zji na sad ko ści i zmian zwy rod nie nio wych sta-
wów oraz zwę że nia trzo nów krę gów. Mo że wy stą pić upo śle dze nie 
słu chu i wy pa da nie za staw ki dwu dziel nej (10,12,14). Przed sta wio-
ne zmia ny pre zen tu je ta be la I. 

W róż ni co wa niu na le ży uwzględ nić pa to lo gicz ną wy so ką krót-
ko wzrocz ność, zwy rod nie nie kra cia ste siat ków ki, ze spół Wa gne ra, 
ze spół Gold man na – Fa vre’a, X-z ale żne mło dzień cze re ti no schi sis, 
ro dzin ną wy się ko wą wi tre ore ti no pa tię i dzie dzicz ne zwy rod nie nie 
szklist ko wo -sia tkó wk owe ty pu płat ków śnie gu. 

PI ŚMIEN NIC TWO: 
1. Do no so L. A., Edwards A. O., Frost A. T., Rit ter R. et al.: Cli ni cal 

va ria bi li ty of Stic kler syn dro me. Ro le of exon 2 of the col la gen 
CO L2A1 ge ne. Surv. Oph thal mol., 2003, 48 (2), 191-203. 

2. Do no so L. A., Edwards A. O., Frost A. T., Rit ter R. et al.: Iden-
ti fi ca tion of a stop co don mu ta tion in exon 2 of the col la gen 
2A1 ge ne in a lar ge Stic kler syn dro me fa mi ly. Am. J. Oph thal-
mol., 2002, 134, 720-727. 

3. Gup ta S. K., Le onard B. C., Dam ji K. F., Bul man D. E.: A fra me 
shift mu ta tion in a tis su e-sp ec ific al ter na ti ve ly spli ced exon of 
col la gen 2A1 in Wa gner’s vi tro re ti nal de ge ne ra tion. Am. J. 
Oph thal mol., 2002; 133: 203-210. 

4. Li ber farb R. M., Le vy H. P., Ro se P. S., Wil kin D. J. et al.: The stic-
kler syn dro me: ge no ty pe/phe no ty pe cor re la tion in 10 fa mi lies 
with Stic kler sy dro me re sul ting from se ven mu ta tions in the ty pe 
II col la gen ge ne lo cus CO L2A1. Ge net Med., 2003, 5 (1), 21-27. 

5. Myl ly har ju J., Ki vi rik ko K. I.: Col la gens and col la gen -r el ated 
di se ases. Ann. Med., 2001, 33, 7-21. 

6. Pa lu ru P., Ro nan S. M., He on E., De vo to M. et al.: New fo cus 
for au to so mal do mi nant high my opia maps to the long arm of 
chro mo so me 17. In vest. Oph thal mol. Vis. Sci., 2003, 44 (5), 
1830-1836. 

7. Par ma E. S., Kor koo J., Ha gler W. S., Ala -Ko kko L.: Ra dial pe ri-
va scu lar re ti nal de ge ne ra tion: a key to the cli ni cal dia gno sis of 
an ocu lar va riant of Stic kler syn dro me with mi ni mal or no sys-
te mic ma ni fe sta tions. Am. J. Oph thal mol., 2002, 134, 728-734. 

8. Py eritz R. E.: He ri ta ble and de ve lop men tal di sor der of con nec-
ti ve tis sue and bo ne. Ar th ri tis and al lied con di tions: a te xt bo ok 
of rheu ma to lo gy. Phi la del phia: Lea&Fe bi ger, 1989. 

9. Ri chards A. J., Yates J. R., Wil liams R. et al.: A fa mi ly with Stic-
kler syn dro me ty pe 2 has a mu ta tion in the CO L11A1 ge ne 

Wy so ka krót ko wzrocz ność ja ko ob jaw pa to gno mo nicz ny w ze spo le Stic kle ra

370 Klinika Oczna 2005, 107(4-6) ISSN 0023-2157 Index 362646

Objawy oczne  zwyrodnienie ciała szklistego
Ocular signs błony w ciele szklisty
 mpromieniste, okołonaczyniowe pigmentacje
 ścieńczenie siatkówki
 hiperplazja nabłonka barwnikowego
 wysoka krótkowzroczność
 zaniki naczyniówkowo-siatkówkowe
 odwarstwienie siatkówki
 otwory siatkówki
 zaćma
 jaskra
 ektopia soczewki

Anomalie  spłaszczenie podstawy nosa
twarzoczaszki  niedorozwój zatok szczękowych
Craniefacial małożuchwie
abnormalities łukowate podniebienie
 rozszczep podniebienia
 nieprawidłowy zgryz

Anomalie  zwiotczenie stawów
szkieletowe przerost stawów
Bane and jeint łagodna dysplazja nasad kości
abnormalities zwyrodnienia stawów
 zwężające się ku przodowi trzony kręgów

Objawy uszne 
upośledzenie słuchu

Auricular signs

Inne / Others wypadanie zastawki dwudzielnej serca

Tab. I. Ob ja wy wy stę pu ją ce w ze spo le Stic kle ra. 
Tab. I. As so cia ted fin dings in Stic kler syn dro me. 
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