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Badania kliniczne w zespole Ushera
Clinical examinations in Usher’s syndrome
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a barwnikowego siatkOwki
az pierwszy von Graefe (6)

w 1858 r. Natomiast angielski okulista Usher w 1914
r., wykazat dziedziczny charakter tego zespotu (9).
W podzniejszym okresie inni badacze, jak Hallgren (5)
— 1959 r., Amman (1) - 1965 r. potwierdzili wyniki
badan Ushera.
Zespdt Ushera to

Zwiazek zwyrodnieni
z gluchotg zauwazyt po T

dziedziczone autosomalnie re-
cesywne schorzenie, ktore gtownie charakteryzuje
sie wrodzonym, catkowitym lub czesciowym uszko-
dzeniem stuchu oraz zwyrodnieniem barwnikowym
siatkowki. Jest najczestszym zespotem wspolistnieja-
cym z dystrofia parwnikowa siatkowki. Wystepuje
u 10% pacjentow chorujgcych na te ciezka, postepu-

jaca dystrofie (3)-
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Wyroéznia sig cztery Kliniczne typy zespotu Ushera
(3, 6, 8) (tab. I). J
U niektérych osob wykazano nieprawidiowa organi-
zacje mikrotubul rzesek (Connecting cilium) fotorecep-
torow, komorek rzeskowych nosa oraz plemnikow (10).
Zespot Ushera typu jest nastgpstwem defektu ge-
nu zlokalizowanego na chromosomie 11 lub 14, typu
2 na chromosomie 1(3, 10).
W obecnej pracy przedstawiamy
nicznych rodziny, w ktorej u trojga rod
dzono zespot Ushera typu 1.
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Ryc. 3. FERG u pacjenta 11/1 w poréwnaniu z zapisem prawidtowym

Fig. 3. Audiogram in patienty 1/7

ny typowe dla dystrofii barwnikowej (bladg tarcze n.
Il, waskie naczynia oraz zmiany barwnikowe zlokali-
zowane giéwnie na obwodzie). Godny uwagi jest
fakt, ze obraz dna oka wérod rodzenstwa byt bardzo
podobny. Jest to jedna z charakterystycznych cech
zespotu Ushera typu 14 (ryc. 2)8

W perymetrii kinetycznej i statycznej stwierdzono
lunetowe (zawezone koncentrycznie do 10 stopni ka-
towych) pole widzenia, FERG byt nieobecny (ryc. 3).

Wyniki badan perymetrycznych i elektrofizjologicz-
nych wskazywaty na zaawansowane stadium zwyrod-
nienia barwnikowego siatkowki. U pacjenta 11/8 stwier-
dzono zaburzenie widzenia barw w osi niebieskiej (Far-
nsworth Panel D-15). Uszkodzenie widzenia barw tego
typu jest obserwowane W przebiegu dystrofii barwniko-
wej siatkowki i wskazuje na uszkodzenie czutosci sys-
temu czopkéw krétkofalowych (7). U wszystkich cho-

20000

\ \ \ N\ N 1
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-

Ryc. 4. Audiogram u pacjenta /7
Fig. 4. Audiogram in patieny I1/7

rych w badaniu audiometrycznym stwierdzono catkowi-
ta gtuchote (ryc. 4).

Prawidtowa krzywa audiometryczna u ludzi w wie-
ku 30-40 lat oscyluje w poblizu 10 dB. W przedsta-
wionym przyktadzie u pacjenta [1/7 ubytek stuchu wy-
nosit wiecej niz 100 dB i byt rownoznaczny z catkowi-
ta gtuchota, ktéra byta przyczyna niewyksztatcenia
sie mowy. Préba kaloryczna wykazata brak funkcji
btednikow, ktory w potaczeniu z uszkodzeniem stu-
chu wywotywat dostrzegaine zaburzenia rownowagi.
Stan neurologiczny i psychiczny pacjentow Il/1, 1117, 11/8
byt prawidtowy. W TK mézgu nie ujawniono zmian
zanikowych w mozdzku, kiore opisali w zespole Ushe-
ra Bloom i wsp. (2).

Na podstawie przeprowadzonych padan stwierdzo-
no dystrofie barwnikowa siatkéwki, catkowitg gluchote,
brak funkcji btednikéw, rozpoznano zespot Ushera
typu 1 (tab. 1).

W réznicowaniu z
ni¢ inne zespoty, w |
oraz zwyrodnienie ban

a nalezy uwzgled-
; R

Whioski

1. Przeprowadzone
liwity postawienie prawidiowej di
nie recesywnego zespotu Ush

2. Rozpoznanie zespoiu i Sposo
umozliwia okreélenie praw\/clopodmiensi a
nia choroby w nastepnych pokoleniach
i mozliwosci ich leczenia ora

3. Wczesna diagn
na w okresleniu wiagciwego programui €c

4. Celowe jest, by u v ;
stuchu przeprowadzic lok

|C aoKiaan



cz, Stanistaw Zajaczek

Wojciech Lubliski, Olgierd Pala

jenil ikowe siatk
1a lI: Zwyrodnienié barwniK
‘.Il: :!!)Jleeal‘l: R:t!i,nis pigmentosa with deafness

Inne objawy.
Zespdl Other symptoms

Syndrome

zaéma, jaskra

1. Wrodzona rézyczka eatarct, glaucoma

'wu“)r

Gwki Z gluchota
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Refsum’s syndrome
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ocular myopathy, cardiac conduction defect
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obesity, diabetes

5. Zespot Alstroma
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Freidrich’s ataxia cerebellar — medullary degeneration
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powiktania oczne w zatruciu muchomorem sromotnikowym
Ocular complications in Amanita phalloides poisoning

Marta Misiuk-Hojto, Maria Magnowska-Wozniak'

Abstract: We present a case of a young man poisone
however he had multiple complications, incl
in the second eye, which was affected by glaucoma.

d with Amanita phalloides. He survived thaks to intensive treatment,
luding endophthalmitis in one eye, which was enucleated, and macular deposits

Stowa kluczowe: zatrucie grzybami, powiktania okulistyczne

Key words: mushroom poisoning, ocular complications

Najczestsze $miertelne zatrucia grzybami spowo-
dowane sg przez muchomory sromotnikowe Amanita
phalloides (5). Rozpoznanie opiera sie na wywiadzie,
przediuzonym okresie utajenia (6-10 godzin) (7) i ty-
powym obrazie klinicznym, ktory obejmuje 4 okresy:
asymptomatycznag faze utajenia, faze zotadkowo-jeli-
towa, faze przerwy skapoobjawowej i faze watrobo-
wo-nerkowa. Ponadto wykonuje si¢ badanie che-
miczne zawartosci zotadka i pomiary radioimmunolo-
giczne we krwi i moczu (8). W leczeniu podejmuje
sie préby wyréwnania hipokalcemii i zaburzen ele-
ktrolitowych (8) oraz uzupetnianie czynnikéw krzep-
niecia (2) i czerwonych ciatek krwi (1, 5). Odtrucie
polega na ptukaniu zoladka, podawaniu aktywowane-
go wegla i $rodkow wyprézniajacych oraz stosowaniu
wymuszonej diurezy. Podaje sie wysokie dawki peni-
cyliny lub innych antybiotykow. W rzadkich przypad-
kach mozliwe jest wykonanie przeszczepu watroby

(3, 5, 6).
Przypadek wiasny

28-letni gornik dializowany byt w dniu 25.07.1993 r.
z powodu zatrucia muchomorem sromotnikowym Ama-

Z Kliniki Okulistycznej AM we Wroctawiu
Kierownik: prof. dr hab. Maria Hanna Nizankowska

1Z Oddzialu Ocznego GHS ZOZ w Lubinie
Ordynator: dr n. med. Tadeusz Glodzik

Adres do korespondencji (Reprint requests 10)
Dr med. Marta Misiuk-Hojto

ul. Slgzna 96/12

53-111 Wroctaw

nita phalloides spozytym dzien wczesniej. W piatym
dniu leczenia na Oddziale Wewnetrznym u chorego
wystapito zaniewidzenie oka prawego, Z widocznymi
w dnie oka zmianami o charakterze zarostowego za-
palenia naczyn siatkowki. Pomimo zastosowanego
leczenia ogélnego i miejscowego (leki rozszerzajace
naczynia i przeciwzapalne podane podspojowkowo
i pozagatkowo) nie uzyskano istotnej poprawy stanu
narzadu wzroku.

W nastepnych dniach dotaczyt sie ostry proces
zapalny o charakterze zapalenia wewnatrzgatkowe-
go, wobec czego przekazano chorego na Oddziat
Oczny Szpitala GHS ZOZ w Lubinie w stanie inter-
nistycznym zadowalajacym.

W dniu przekazania w oku prawym stwierdzono
watpliwe $wiattopoczucie bez lokalizacji, cisnienie
wewnatrzgatkowe 40 mmiig, objawy Ostr!
cego sig procesu zaj
w obreb oczodolu, z posig]
kra. Zapalenie rozpoczeio sie od za
kowki, nastepnie objeto ciato szklis
zagatkowy i spowodowaio catke
W oku lewym stwierdzono pl
w obszarze plamki nad doi
w stanie nie zmienionym prze

wzroku tego oka. Cisni
26,6 mmHg. Angiograf
no w obawie przed toks
ceiny na komor I
czenia przeciwzapaine




