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Zastosowanie osiagnie¢ biologii molekularnej w diagnostyce jaskry

The use of molecular biology achievements in glaucoma diagnosis

he world. The molecular basis of this disease is unknown,

action of multiple genes and environmental
resented.

satelity

ne, zwane chromosomami. Kazdy chromosom zawiera
jeden odcinek dwuniciowego DNA, zwigzany z biatka-
mi. W genomie cziowieka znajduje sie kilkadziesigt
tysiecy genow, ktére stanowig okolo 5% calego DNA.
Wiekszos¢ z nich koduje biatka, ktorych struktura i wza-
jemne oddzialywania okreslajg funkcje i charakter po-
szczegélnych tkanek. organow i calego organizmu. Ogol-
ny schemat procesu biosyntezy biatka jest taki sam dia
kazdej formy zywej i przebiega wediug tych samych re-
gul. Kolejnos¢ aminokwasow (czyli ich sekwencja) oraz
dtugosé¢ tancucha polipeptydowego determinuje jego
wlagciwosci i funkcje. Dane o sekwencji aminokwasow
u przekazywane sa ze struktury DNA
przez mRNA (messenger RNA, czyli kwas rybonukiei-
f /. stanowigcy bezposrednia matry
o migjsca biosyntezy, 4. 1
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Matgorzata Seredyka-Burduk

lub grupach genéw. Wedtug prognoz realizacja progra-
mu, . ustalenie cafkowitej sekwencji nukleotydow w ge-
nomie czlowieka, powinna nastapi¢ przed 2005 1. (1).
W okulistyce jedna z jednostek choroboWYF'_" W kto-
rej podstawy genetyczne dziedziczenia sg dos¢ dpblze
poznane, jest jaskra. Pod tym pojeciem rozumie sig
grupe choreb, w ktérych wystepuja; zaglebienie i po-
stepujacy zanik tarczy nerwu wzrokowego, postepuja-
ce ubytki w polu widzenia i podwyzszone lub nierzadko
prawidfowe cisnienie $rodgatkowe. Ponad 55% wszyst-
kich przypadkéw jaskry stanowi jaskra pierwotna otwar-
tego kata (primary open angle glaucoma — POAG).
Choroba ta dotyczy ponad 2% populacji po 45. roku zy-
cia, 34 razy czesciej wystepuije u rasy czamej. W Sta-
nach Zjednoczonych Ameryki Pétnocnej 15 milionow
ludzi choruje na jaskre i ponad polowa z nich nie jest
$wiadoma obecnosci choroby (rocznie 12 tysiecy 0sob
traci wzrok z powodu jaskry). Jaskra pierwotna otwar-
tego kata jest trzecig pod wzgledem czestosci przyczyng
Slepoty na swiecie (5,2 miliona ludzi niewidomych z po-
wodu tego typu jaskry). Ze wzgledu na wiek, w ktérym
pojawiajg sie pierwsze objawy choroby, uporczywosé
przebiegu i sposéb dziedziczenia, jaskre pierwotng
otwartego kata dzieli sig na jaskre miodziencza (juvenile
open angle glaucoma — JOAG) — mniej powszechng
forme z uporczywymi zwyzkami cisnienia srodgatkowe-
go, ujawniajaca sie miedzy 3. a 40. rokiem zycia, | prze-
Wlekig jaskre otwartego kata (chronic open angle glau-
coma — COAG) — bardziej rozpowszechniong forme
0 powolnym, podstepnym przebiegu, ujawniajgcy sie
Po 40. roku zycia. Wielu autoréw skfania sie ku stwier-
dzeniu, ze obydwa rodzaje jaskry stanowig kliniczng
kontynuacje, sztucznie podzielong przez wiek, w ktérym
pojawiajg sie pierwsze objawy choroby. Badania epide-
miologiczne wykazuja, iz czynniki genetyczne odgrywajg
wazng role w etiologii jaskry otwartego kata. Ponad
50% przypadkow tego typu jaskry ma tio genetyczne.
U najblizszych krewnych oséb z jaskra pierwotna otwar-
tego kata wzrasta ryzyko rozwoju jaskry. Brak jednak
dokiadnej oceny zagrozenia. Ogéine ryzyko zachoro-
wania rodzenstwa wynosi okolo 10%, a potomstwa —
4% (5, 9, 12). Do tej pory w literaturze polskiej pojawito
sig kilka publikacji na temat dziedziczenia jaskry i jej
rodzinnego wystepowania, niestety w zadnej z nich nie
podano doktadnej lokalizacji genu, odpowiadajgcego
za tg chorobe (3, 11).

Wedfug Bazy Danych Genomu Ludzkiego gen od-
powiedzialny za jaskre oznacza sig skrotem GLC (glau-
coma gene). Liczby 1, 2, 3 przyporzadkowujz gen do
okreslonego typu jaskry (1 — oznacza jaskre otwartego
kata, 2 — jaskre zamknigtego kata, 3 — jaskre wrodzo-
na), litery A, B, C oznaczajg kolejnosé odkrycia danego
genu w kazdej podgrupie (A — pierwszy, B — drugi, C —
trzeci) (12).

W ostatnich latach dokladnie poznano kilka miejsc
W genomie cztowieka odpowiedzialnych za jaskre.

GLC 1A - gen ten zlokalizowany jest na ramieniu
dlugim chromosomu pierwszego w obszarze 1923-g25.
Odpowiedzialny jest za rzadka, lecz agresywna forme
jaskry otwartego kata (miodziencza i dorostych), dzie-
dziczacy sie autosomalnie dominujaco z wysoka pene-
tracjg genu. Jaskre, uwarunkowang obecnoscig tego
genu, charakteryzujg wysokie wartosci cignienia $rod-
388

Klinika Oczna 1999, 101 (5)

gatkowego Zle feagujqce na leczenie zachowawcze
2wykle Wymagajacehleczenla operacyjnego, oraz mio-
dy wiek ujawnienia sig choroby (5.-45. rok 2ycia). Obec.
nosé genu GLC 1A stwierdzono podczas bac_ian prze-
prowadzonych w kilkunastu rodzinach. W wigkszogc;
z nich potwierdzono zwiazek genu z Ja_Skr_q mIonieﬁ_
cza, Ujawniajacq sie przed _20. rokiem zycia. W JEdnej
rodzinie, dokladnie opisanej przez Morissette’a i wsp.
(9), gen odpowiadat za jaskre m!odzienoza_ i jaskre
pierwotng otwartego kata dorostyc_h. W rodzinie tej no-
sicielstwo genu GLC 1A ujawnito sig szeroka réznorog-
noscia fenotypowa — od nosicielstwa bezobjawowego,
przez nadcisnienie $rodgatkowe, az do jasllsry miodzien-
czej i wezesnie ujawniajacej sie pierwotnej jaskry otwar-
tego kata u dorostych. Badaniom genetycznym podda-
no 128 cztonkéw rodziny. Analiza genomu pozwolita
stwierdzié charakterystyczny haplotyp zlozony z 14 mar-
keréw mikrosatelitarnych. Gen zlokalizowany zostat mie-
dzy markerami D1S445 i D1S416/D1S480 chromosomu
pierwszego | wykazywat srednig penetracje 70% (u osob
do 19. r.z. — 20%, od 20. do 39. r.z. — 70% i powyzej
40. roku — 90%) (9).

Przyjmuje sig, ze wigcej niz 3% przypadkow pier-
wotnej jaskry otwartego kata zwigzane jest z mutacjg
w obszarze genu GLC 1A. Wniosek ten wysunat Shef-
field na podstawie przeprowadzonych w 1996 r. badan
na obecnos¢ jednego z trzech typow mutacji w genie
GLC 1A, odpowiadajacego za zmiane aminokwasu
w fancuchu polipeptydowym biatka TIGR (trabecular
meshwork-induced glucocorticoid response) — wyste-
pujacego w siateczce beleczkowania — odpowiedzial-
nego za utrudnienie odpfywu cieczy wodnistej. Mutacja
zostala stwierdzona u 13 niespokrewnionych osob spo-
$réd 330 chorych na jaskre (co stanowi 3,9%). W dwéch
przypadkach byiz to zamiana nukleotydu guaninowego
na tyminowy w kodonie (czyli zestawie trzech kolejnych
nukleotydéw w fafcuchu kwasu nukleinowego, warun-
kujacym wigczenie okres onego aminokwasu do okre-
$lonego migjsca w Iz
miana glicyny na walin
ciu przypadkach ob
cytozynowego na tym
cie glutaminy z taricu
przypadkach dochodziio nz
otydu tyminowego na cytozy
miana tyrozyny na | styd
no$¢ mutacji w obreb
Mansergh i wsp. po
w roku 1997 (7). B
i hiszpanska. W piery zejz r
nukleotydu adeninowego zam
zycji kodonu 367, co prowadzilo do zar
argining w fancuchu TIGR, w dri
zamiang nukleotydu guaninow
donie 426, co powodowalo zamia
laning w tancuchu biatka TIGR (7
ny przebadali Michels-Rautenstrauss i
kowali oni mutacje w kodonie 37

TIGR), w dziewie
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g = -] 3 wop W ro
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obecnosé mutacji w kodonie 334 (zamiana tyminy na
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Tabela I: Rodzaje mutacji
Table I: The types of mu

w obszarze wystgpowania genu GLC 1A i ich nastgpst_wa w budowl.e biatka TIGR
tation in GLC 1A gene region and their consequences in TIGR protein structure

purine to pyrimidine

7 A s i ja zmiany w o genu GLQ 1A Zmnamlw;;ggnn biatka’
P rnuta(:jl' i Change magenome Location of change inGLC 1A gene region Change in M e
Type of mutation - =
. 367 zamiana glicyny na argining
Tranzycja — zmiana zasady adenina-guanina ';ggz: - change of giycine o ek’
purynowej na purynowa adenine-guanine e
Transition — change of purine =
RIS kodon 334 zamiana proliny na seryne
Tranzycja — zmiana zasady tymina-cytozyna codon 334 change of proline fo serine
pirymidynowej na pirymidynowa, thymine-cytosine ; T
don 36 § “E’""V
Transition — change of cytozyna-tymina l:_gd on 361 removing of glutaming
imi i cytosine-thymine ; K
pyrimidine to pyrimidine At e s e h;'s'ty‘
‘Zm‘"a'cgly‘t’?s/;z a0 change of tyrosine to histidine
thymine- -
licyny na waling
357 zamiana glicyny
Transwersja — zmiana zasady guanina-tymina ';zgg: 357 change of glycine to valine
guanine-thymine ’
purynowej na pirynidynowa wallny, ia feny
kodon 428 : 2
nina-tymina change of vaiine to phenyloalaning
Transversion — change of g codon 426
guanine-thymine

Tabela Il: Lokalizacja genow odpowiedzialnych za ja!
Table Il: Location of glaucoma genes, glaucoma sul

skre, jej rodzaj i sposéb dziedziczen
btype and type of inheritance (

ia (objagnienia skrétow w tekscie)
ts of abbreviati

in text)

Sposob dziedziczenia

Rodzaj jaskry
hafeks e e of mutation
Gen Lokalizacja .c:r'’c),w::,::bssc:r‘;\h 153 B =
wany zar)
Gene J
ocation (chromosome, region) -
= - JOAG/COAG autosomalnie domfnuja.co
Gy i autosomal dominant
autosomalnie dominujaco
iy i autosomal dominant
GLC 18
autosomainie dominujaco
PR L autosomal dominant
NTG autosomalnie recesywnie
ok autosomal recessive
jaskra wrodzona autosomalnie recesy_wnia
o~ i congenital glaucoma autosomal recessive
jaskra wrodzona autosomalnie recesywnie
5 = congenital glaucoma autosomal recessive
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razi i wsp. w chromosomie 10 w obszar
miedzy markerami D10S527 i D10S5
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kowego, zle reagujgcymi na leczepie.zachowawcze,
dziedziczacy sie autosomalnie domlnuquo. Do tej po-
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Nie do konca jest wyjasniony fakt, czy pacjenvct zZja-
skra pierwotng otwartego kata nie przejawiaja mu-.
tacji w trzech wyzej wymienionych miejscach genon";u
(GLC 1A, GLC 1B, GLC 1C), co potvwerdzatoby obe-
cno$é dziedziczenia wielogenowego, ujawniajacego

i czvnni-

sie lub nie — w zaleznoséci od wieku pacjenta i czy
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cych bakterie). Wykorzystanie plazmidow i DNA fa
pozwala powieli¢ krotkie fragmenty DNA, dlugoéc?ow
45 000 par zasad (45 kpz). Do klonowania znaczd-
diuzszych odcinkow DNA (100-1000 kpz) mozng o
korzystaé tzw. sztuczne chromosomy drozdsz e
2y Omy drozdzy (yeqg;
artificial chromosome — YAC), zawierajace opracz int
resujacego nas — wprowadzonego w celu Powigl i
; O €nia
fragmentu DNA — sekwencje drozdzowych telomerg
i centromerow (czyli skiadowych chromosomu) po“(/) i
dujacych, ze zachowujq sie one w kemarkach (‘irOZd 4
jak normalne chromosomy. Zastosowanie kombin .
enzyméw restrykeyjnych i réznych wektorow do klc)iCJI
Wwania pozwala na umieszczenie w wektorach cafe i
genomu. Zbiér réznych klonow rekombinantow naz i
sie bibliotekg genomowa. Biblioteka genomu Iudzkig o
ktora ggwiera 106 rekombinacyjnych fragmentow dugov
diugosci, ma 99-proc. szanse by¢ bibliotekg kompletn, 4
VZzll)Ject: Lezgo szanse na znalezienie pojedynczej kopa}f
ta iedzi j
gz;e e 1;_‘ ?giow1edzlalnego za jaskre, s bardzo dy-
.Obecnie, do powielenia materiatu
z {Iqscn pikogramowych do mxkrogramt?\s;;tlyri?cego
sciej wykorzystuje sie reakcje fancuchowa polimejrze_
gp;cr)]/;n\jveqags& chain reaction — PCR), opracowang i ;Z)iy
na v I. przez Kary Mullisa. Na reakcje t, |
dajg sie trzy etapy. Pierwsz) i 1464 Sk*?'-
c_zyli rozdzielenia/mci du-zjrzxx);iZO'.:IeC;o%;tzp crjzeen .
gle droztworu do temperatury 92-98°C. DrugF: etazpc;grﬁa:
233{)223:1 gggrgl;oﬂ sta‘rterc;-n,rch (prymerow) dlugoé)éi
o B : S
Z sekwencja, F{tdra r:;:g;ﬂ ;g'iigt]e:iusassltaaduja;ymi
grc:]z;z\;:tfélik; ig{gkfemu schiodzeniu rozt\JNeofllJe(;g
synteza DNA z ulz/cerr-Tf::.j-aglto e!opgacja, ok
chodzacej z baktsrii The - :ne) fiiecacy, po-
raturze jgj optymainego dz ij Sﬁarqua(/cus g
ne trzy etapy mozna po (A1) giivenio-
temperature mieszanir

CyKliicznie, zmieniajac
merazy na temperature umoz .
akql W zamknietych pr. y
nie dodaje sie Zadnych o
letg reakcji fancuchowe g
kie nowe Czgsteczki D;\JJ/
nych cyklach. Taki DNA
Cj¢ powielang oskrzyd|
narasta wiec w koleinych ey
[;-tycznne Po n cykia S
2"-krotnie (czyli np. po /
Poza tym do pPrzeprow wé
Na znajomos¢ sekw
si by¢ znana Jedynie
{acych czyli miejsc g;rz' cz
zwykle meporr‘zwnywaimlx Krot:
nas fragmentu DNA (ma on -

ciami cisnienia $rodgatkowego, dziedziczacy sie auto-
somalnie recesywnie.

GLC 3B - gen ten miesci sie na krétkim ramieniu
chromosomu pierwszego w migjscu 1p36. Koduje ja-
skre wrodzong z wysokim cisnieniem $rédgatkowym,
dziedziczaca sie autosomalnie recesywnie.

Zbadano 19 rodzin (tureckich i kanadyjskich) w kie-
runku obecnosci genu GLC 3A i GLC 3B. U 11 rodzin
Sth‘er:dZOHO obecnos¢ genu GLC 3A, a u czterech
Sposrod Qémiu pozostatych — genu GLC 3B. Brak mu-
tacji w mlej:scach genomu GLC 3A i GLC 3B w czte-
rech ostatnich rodzinach Swiadczy o istnieniu dodatko-
Wycvr\ll /?ggses dla jaskry wrodzonej (12).

- Y r. Mears stwierdzit obecnosé genu odpo-
;vlljf:sz(l)erlrl]n;g; zdao lr;yi:zjgonod);]sgenezje dziedziczchF;ie
0 ominujgco, charakteryzujaca sig niedo-
rqzwo;em teczowki, zaburzeniami kata i
| jaskrg miodziericzg, Gen ten zloka?ilzovf/,;isaczanla
: ¢ w chro-
ggioemf:p%, w okohc’y' markera D6S477. Niewyﬁg—
i ciotk jego o‘becnosc mozna stwierdzié u czesci
g nletth jaskrg gtwartego lub zamknietego ka-
; rych nie znaleziono innych wyzej ieni
nych genow (wg 12), ; el

[¢]
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&), l_(tory Z kolei warunkowany jest
0Scig metod biochemicznych i ge-
_ y genetyczna umozliwia

: | > ia identyfika-
ersﬂ gsg?ewr{o\{;pl;tog;gmnjut?qe powodujg specyz:lzzaq

] ! miast analiza biochemicz
rr:;f:'?:low pozwala na |ch charakterystyke na pgzaioﬁz
teryzow?irnnym W dgls_zg} Czesci pracy krotko scharak-
genetyczn; r;?!czescll(ej stosowane metody inzynierii
, Klore wykorzystuje si di

lekularnej chorob w. s o
o arunkowanych genetycznie, w tym
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zOlowarie DNA s komerek. Nopategy eane 2 -
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mentow DNA bakter o yki) i linijnych frag- 2t pojedynczg czast rykryé
i0fagow (czvii wires lizle) wigca mniej niz r steczke DNA cfar
390 gow (czyli wirusow zarazajg- 10, 3) 1 niz milionows czesc UWUWIMW{/.{)Iixlv;‘.u‘
; tego \ (1

Zastosowanie osiggnigé biologii mo

Powielony odcinek DNA, zawierajgcy poszukiwang

sekwencje, nalezy poddaé dzialaniu enzymow restryk-
cyjnych, ktére rozcinaja go na specyficzne fragmenty.
Mieszanine fragmentéw DNA nanosi sig nastepnie na
zel agarozowy lub poliakrylamidowy i poddaje dziataniu
pola elekirycznego pradu statego. DNA dzigki ujemne-
mu fadunkowi wedruje do katody — male fragmenty we-
drujg najszybciej (W odpowiednich rodzajach zelu moz-
na rozdzielié fragmenty DNA, ktorych wielkos¢ rozni
sie tylko jednym nukleotydem na kilkaset wehodzacych
w ich skiad!). Po odpowiednim czasie DNA denaturuje
sie tagodng alkalizacja i przenosi na filtr nitrocelulozo-
wy w postaci dokiadnej repliki ukiadu prazkow na zelu
(metoda Southerna). Nastepnie DNA zwigzane z nitro-
celuloza poddaje sig dziataniu tzw. sond DNA (czyli
okreslonych sekwencji nukleotydow, najczesciej otrzy-
mywanych syntetycznie, znakowanych radioaktywnym
fosforem 22P), ktére hybrydyzuja z komplementarnymi
fragmentami DNA, zwiazanymi z filtrem. Filtr przenosi sie
potem na film rentgenowski, ktory po wywotaniu ujaw-
nia swoiste prazki odpowiadajace fragmentom DNA
rozpoznanym przez sondy (a wigc ustala sekwencie
nukleotydow w badanym DNA) (10, 17).

Postep w badaniach DNA nastapit dzigki opracowa-
niu metod szybkiego sekwencjonowania. DNA mozna
sekwencjonowat przez chemiczne zrywanie fancucha
przy okreslonych zasadach (metoda Maxama-Gilberta)
lub przez kontrolowang terminacje replikacji enzyma-
tycznej (metoda _dideoksy” Sangera). W pierwszej z tych
metod koniec 5'DNA znakuje sig za pomoca kinazy
polinukleotydowej, ktora przytacza do tego konca ¥P
przenoszony z okreslonym tro ukleotydem. Znakowa-
ny DNA jest nastepnie A w migjscach wystepq-
wania jednej z cztere: jieszaninie reakcyj-
nej, specyficznej ze v a zasade, kazdy
zerwany tancuch da agmenty (rozcig-
gajgce sig od miej zenia radioaktywnego
markera do migjsca wy zasady w fancu-

chu), ktére elektroforetyc ielane na zelu,
gramow | usta-
C e wykorzystu-
eotydy (bedace analoga-
rupy 3' hydroksy-
nie kolejnego
3 syntezg pa-
C ydu. Synteza ta
1ej matrycy, bedacej bada-

em jest uzyskanie
zatrzymanie syn-
v. Po wprowadze-

na kazdych SUU

genom. Nie uleg
) )

polega na mutacjach DNA. U oséb.
zachodzg zwykle w niekodujacych re
w miejscach, ktére nie wywoluja zmian
wanego biatka. Wystapienie mutacji w re
jacych (w obszarach genow) zwykle daje:
rebie bialek, a w nastepstwie odpowiada :
choroby (takze jaskry). Zmiennosc sekwencji
uzytecznym narzedziem diagnostycznym.
tacje zachodzace w obrebie miejsc resuykwm 'V (czyh
rozpoznawanych przez enzymy restrykcyjne) zmieniajg
diugosc fragmentow restrykeyjnych — jawisko to nosi
nazwe polimorfizmu diugosci fragmentow restrykeyjnych
(restriction fragment lenghth polymorphism — RFLP)
i dziedziczy sie wg wzoru Mendla —a nastepnie ich po-
{ozenie podczas elektroforezy na zelu. Wykon:ysmie S
jednej z trzech opisanych wyzej metod umozliwia wigc &
wykrycie mutacji, a co za tym idzie, metody te mogda ;
byé uzyteczne do badania dziedziczenia wybranych
genéw. Analiza tego typu jest szczegolnie cenna W po-
radnictwie genetycznym (1, 4, 10, 1),
Poza zmiennoscig sekwencji DNA w genomie czio-
wieka stwierdzono obecnost zmiennosci tzw. minisate-
litow (variable number of tandem repeats — VNTR),
ktore zawierajg od kilku do kilkuset powtorzen podsta-
wowego motywu, zawierajacego wspdlny element w po-
staci 10-16-nukleotydowego fragmentu. Znaczy o, ze
dane locus minisatelitow moze wystepowac w jedne]
2 kilkuset form. Jednoczesne badanie kilku takich loci
dla danego osobnika pozwala na uzyskanie charakte-
rystycznego tylko dla niego obrazu, jako ze mozliwych
kombinacji alleli sg miliony. Ze wzgledu na nierowno-
mierne rozproszenie minisatelitow w calym genomie,
ich wysoki polimorfizm nie moze byé w duzym stopniu
wykorzystany przy konstruowaniu map genetycznych
i wykrywaniu mutacji. Prawie ideainymi markerami do
konstruowania takich map o duzej rozdzielczosci sg mi-
krosatelity (short tandem repeats — STR) — znacznie
krotsze i czesciej wystepujace W genomie niz minisateli-
ty, a zarazem réwnomiermie rozproszone W chromoso-
mach ($rednio co & kpz) Mikrosatelity to krotkie se-
kwencje zawierajace od 10 do 50 powtorzen stalego
motywu diugosci 1-6 par zasad (rzadko zajmujgce ob-
szar wiekszy niz 100 par zasad). Obecnie prowadzone
sa bardzo intensywne badania nad czestoscia wystepo-
wania poszczegolnych typow mikrosatelitow w genomie
czlowieka. Badanie zmian liczby powtorzen danej se-
kwencji mikrosatelitbw w okreslonym ocus genomu est
wykorzystywane w diagnostyce wielu chorob, takze
skry. W analizie minisatelitow | mikrosatelitow naj
tuje sic metode hybrydyzaciji z

Podsumowanie

W najblizszym czasie m

zenia diagnostyki moleku

e sig 10




Maigorzata Seredyka-Burduk

umozliwi wczesniejsze wykrycie predyspozyc! dgb?:c
chorowania u czlonkow rodziny, €0 pqmoze;;zzenie
istotnej utracie widzenia przez wczesnie|sze e
leczenia, a w przysziosci, prawdopodobnle,

wanie terapii genowe.
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Leczenie farmakologiczne w jaskrze wrodzonej u matych dzieci
Pharmacotherapy of congenital glaucoma in young children

Bronistawa Koraszewska-Matuszewska

Abstract: The aim of congenital glaucoma treatment is to preserve visual function of children's eyes. There are three forms
of congenital glaucoma: primary congenital glaucoma of infants, children and the youth, glaucoma in dysgenesis of anterior
segment of the eyeballs and glaucoma in congenital systemic diseases. Pharmacotherapy is indicated during preparation for
surgical treatment, as an adjunct following surgical procedures and as a protection of retinal and optic nerve function. Carbonic
anhydrase inhibitors, hiperosmotic agents, sympathomimetic drugs, parasympathomimetic drugs, prostaglandines may be used.
Dopamine antagonists, calcium channel blockers, serotonine antagonists are indicated as a protection of retinal cells and optic
nerve function. The most widely used are carbonic anhydrase inhibitors and p-blocker: betaxolol. Antiglaucoma drugs have
proven to be efficacious in treating children with congenital glaucoma but they have several serious side effects. Therefore,
pharmacotherapy may be used only periodically. The main treatment of congenital glaucoma is surgical treatment.

Stowa kluczowe: jaskra wrodzona, inhibitory anhydrazy weglanowej, leczenie farmakologiczne jaskry wrodzonej,
leki hiperosmotyczne, -blokery, sympatykomimetyki, parasympatykomimetyki, prostaglandyny,
antagonisci dopaminy, leki blokujace kanat wapniowy, antagonisci receptorow serotoninowych

na. carbonic anhydrase inhibitors, pharmacological treatment in congenital

ic agents, B-blockers, sympathomimetic drugs. parasympathomimetic drugs,
nists, calcium channel blockers, serotonine antagonists
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chorzeniem, w ktérym pod- Pierwotna jaskra wrodzona u dzieci moze by¢ roz-
we (cw) jest spowo- poznawana w okresie od urodzenia do 2. roku zycia (33)
zym do 5. dnia zycia jako jaskra noworodkow, do
zycia jako jaskra niemowlat (22). Jesli wy-
a 10. rokiem zycia, jest nazywana
dziecieca, za$ miedzy 10. a 35. ro-
otng jaskrg miodziencza (33)
wrodzonej podwyzszone cisnienie we-
vywolane jest zaburzen
gatki ocznej, dlatego w
/ powinno stosowac sig e

33). Terapia jaskn

nej, powstaty-
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