'a-Streiff’a—Fran;:ois zwany tez

Z ESPOL Hallermanmn Dok na-Frangois nalezy

zespolem Ulricha-Fremerey'a- et
do gru:))y tzw. dysplazji twarzowo--szczego:viz:éy?:: tha-
jacych szereg postaci tego schorzenia 2 oty e
rzoczaszki i zuchwy, mie$ni us-znych 1. ocz;x. e
zwigzana jest z zaburzeniami 'embnona negm 5 i
skrzelowego, we wczesnym o};resuag ozlafo"dll:owy g
. 7 tygodniem zycia ptodowego ™ ™ = il ;
dz&l:r;ldvczyygnnikéw etiopatogenetycz.nych .wy.mu?ma} Csele:
niedobory wit. AT Bs? prorr.xiemowame Jo’mzu]: za-,
zwigzki ‘chemiczne (sulfonamidy 1 kwas.bomy) ora z
kazenia wirusowe (r6zyczke) > ™ . Nie wyklucza sie

réwniez czynnika dziedzicznego, najpra“{(.iopodotznxe]
o charakterze recesywnym Jub tez mutacji genetycz
nej 1-4, 7, 9, 10, M.

Do zasadniczych cech tego zespolu naI?Za: niedox}‘m—
wbj twarzoczaszki, aplazja zuchwy, cienkll, zakrzywiony
nos przypominajacy dziéb ptaka, anoTnal'le zebowe v&{y-
stepujace czesto z gotyckim podniebieniem, prOpOI‘C,?O-
nalna karlowatosé, rzadkie wilosy z plackowatym lysie-
niem na glowie, zaniki skoérne przede wszystkim na glo—
wie i nosie, obustronne maloocze, obustronna zac¢ma
wrodzona o réznym stopniu nasilenia. Z innych obja-
woéw opisywano: oczoplgs ™" 820 antymongoidalne‘uslta—
wienie szpary powiek®*? szczeling powieki dolnej* **,
niebieskie twardéwki®® ¥, keratoglobus®, szczeling te-
czéwlki?, blade tarcze™®', niecharakterystyczne zmiany
zwyrodnieniowe naczyniéwki i siatkéwki ¥ oraz ja-
skre > *°.

Ponadto opisywano inne objawy ogélne np. lagodny
niedorozw6j umystowy ®* ¥, reke szponowata ™ 1 osteo-
poroze ¥, hipogenitalizm * * *°, skolioze 41 rozszczepie-
nie kregostupa“® a takie podwoéjne nerki i moczo-
wody .

PRZYPADKI WEASNE

Przypadek 1. Dziewczynka W.T. z rodziny wielo-
dzietnej, w Iktérej pozostale rodzenstwo jest zdrowe,
przyjeta zostata do kliniki w 1964 r. w wieku 4,5 lat.
W 3 miesigcu zycia matka zauwazyla, ze dziecko nie
widzi. W tym czasie byto konsultowane w krakowskiej
klinice lecz ze wzgledu na wiek i zly stan ogélny nie
operowano zaémy wrodzonej. Z wywiadu wynika, ze
matka dziecka we weczesnym okresie cigzy wypilta szkla-
neczke eteru.

Badaniem przedmiotowym stwierdzono niedobér wzro-
stu i wagi (13,5 kg przy normie 18), malg czaszke (obwod
47 cm przy normie 51), plytkie oczodoly, nos waski,
przypominajgcy dziéb ptasi oraz gotyckie podniebienie
a ponadto niewielkiego stopnia niedorozwdj umysiowy
i zaburzenia mowy. Badanie rtg czaszki wykazalo nie-
dorozwéj kosci twarzoczaszki, poglebienie wyciskéw pal-
czastych kosci pokrywy czaszki, skrécenie i stromy prze-
bieg przedniego dotu czaszkowego. Szew wiencowy byl
prawie niewidoczny.

Badanie okulistyczne: ostro$ci wzroku nie ustalono.
Stwierdzono oczoplas poziomy, maty $rednice rogoéwek
(10 mm), obustronng za¢éme bloniast. Zaéme te wydo-
byto w okresie kolejnych pobytéw chorej w klinice. Po
zabiegu na dnie obu oczu stwierdzono bladawg tarcze

Z Kliniki Okulistycznej AM w Krakowie, kierownik:
prof. dr med. Helena Zygulska-Mach

Reprint requests to: Prof. dr med. Helena Zygulska-M
Rynek Kleparski 6 m. 2; 31-150 Krakéw, Poland S

Klin. oczna 93: 180—14; i
1)

HELENA ZYGULSKA-MACH, JOANNA

3 SL
{ HANNA OSTERCZY-SLIWINSKA OMSK 4,

Zespét Hallermann'a-Streiff' q-
-Francois

THE HALLERMANN-STREIFF-FRANCOIS
SYNDROME

Presented are 2 cases of oculo-mandibulo-facia,
sia in which —apart from the most characteri
seen in this syndrome — appeared the less frequent)
described anomalies such as secondary glaucoma, claw}:
_hand, hypogenitalism and lowgrade mental deficiency‘

1 dyspla.
stic signg

HASEA: zesp6t Hallermann’a-Streiff’a-Francois, dyspla-
zja oczno-zuchwowo-twarzowa, za¢ma wrodzona, jaskra
wtérna

KEY WORDS: Hallermann-Streiff-Francois syndrome
oculo-mandibulo-facial dysplasia, congenital cataract, se.
condary glaucoma

n. II, za§ w okolicy plamkowej i skroniowo od plamki
liczne, ciemne skupiska barwnika.

Po ostatnim pobycie w klinice matka, mimo wezwan,
nie zglosila sie z dzieckiem do dalszej kontroli.

Przypadek 2. Chory W.J. zglosil sie w wieku
26 lat. Pochodzi z rodziny wielodzietnej, w ktérej 3 star-
szych braci jest zdrowych, a 2 starsze siostry zmarly
we wezesnym dziecinstwie z powodu schorzen gérnych
drég oddechowych. Matka ojca i babka matki byly sio-
strami. ;

Chory od 10 r.z. leczony byt zachowawczo 1 operacy)-
nie z powodu jaskry w réznych o$rodkach okulistycz-
nych. W 13 r.z. przeby!l stan zapalny nerek za$ w dzie-
cinstwie zlamanie kosci udowej lewej.

Badaniem przedmiotowym stwierdzono: wzrost karlo-
waty (137 cm), wage 33 kg, drobng ale proporc nalna
budowe ciala, wytrzeszcz prawej galki ocznej (ryc. 1).

Ryes 1.
! Zzmianami zwyrodnieniowymi rogéwki oraz !
nigta lewy galka oczng.

Twarz chorego z rozdetg prawd B2

S

Nr 6 ZESPOEL

Zcienczenie skéry twarzy z zanikiem tkanki podskér-
nej i przeswiecaniem siatki naczyn zylnych w okolicy
jarzmowo-skroniowej, nos cienki z zanikiem skrzydetek
(xye. 2)- Na skoérze nosa i policzkéw nieregularne ogni-
ska bliznowate z odbarwieniem w centrum, za§ na po-
gladkach symetryczne zaniki tkanki podskérnej powo-
dujace nieregularne zaglebienia skéry. Badanie jamy
ustnej utrudnia szczekoscisk. Zeby z nasilong préchnics,
male nieprawidiowo uksztaltowane.

hCr e TR e
Ryc. 2. Profil twarzy z waskim, przypominajacym dziéb
ptaka nosem. Widoczne sa takze odbarwienia skory
i cienkie wiosy.

W narzadzie ruchu stwierdzono przykurcze zgigciowe
lokei i palcow oraz ograniczenie zakresu ruchéw bioder
i kolan. Palce rak sa w lekkim przykurczu, a paznokcie
palcow lewej stopy szponowate. Ponadto stwierdzonc
szczatkowy zarost, natomiast na glowie cienkie, delikat-
ne i tluste wiosy. W worku mosznowym obecne sa male
jadra.

Badanie rtg czaszki wykazalo w zakresie lewego oczo-
dolu owalne zwapnienie o wymiarach 7 X5 mm odpo-
wiadajace najprawdopodobniej zwapnieniom w soczew-
ce, zas w badaniu rtg rak i stop osteoporoze przerosto-

wa, zwlaszeza w odcinkach przystawowych oraz w ko-
Sciach nads tka 1 stgpu. W stawach miedzypaliczko-
wych rgk i stop przykurcze.

Badanie okulistyczne: vis.o.d. poczucie $wiatla z nie-
prawidlowym rzutowaniem, vis.o.s. ©. P.o.d. 8 mmHg. Pole
widzenia zawezone do 20°. O.p.: powieka gorna lekko

nie domy
oczna

: do wewnatrz. Gatka
Z rdowka $cienczala, sino prze-
a. Rogowka przymglona, zwlaszcza dolem, ze
alym, obrz

d Ic a, tw

eklym nablonkiem. Zrenica nieregular-
na, soczewka szaro zmetniala. O.l: zanikle z mala, po-
Zlomo owalng, caltkowicie przymglona rogbéwka. Po usu-
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nigciu zaémy w prawym oku stwierdzono bladawa,
miseczkowata tarcze, a wokét niej i w tylnym biegunie
rozlegte ogniska zanikowe i duze zwezenie naczyn. Wy-
konano aspiracje zaémy z irydektomia w oku prawym.
Po zabiegu vis.o.d. w dal 0,05 c.c. Dsph + 10,0, z bliska
6,0 cc. Dsph + 13,0. Podczas kolejnych kontroli obser-
wowano staly postep zmian zwyrodnieniowych w rogéw-
ce i tworzenie si¢ garbiakéw twardéwki mimo prawi-
diowego ci$nienia wewnatrzgatkowego. Ze wzgledu na
niedomykalno§é powieki prawego oka wykonano cze-
Sciowe zeszycie powiek i usuwano nieprawidlowo wzra-
stajace rzesy.

OMOWIENIE

W przedstawionym przez nas 1 przyp. wystepowaty
charakterystyczne, opisywane przez innych autoréw ano-
malie "% %4 3 ponadto rzadziej obserwowane jak
oczoplas, blados¢ tarczy, skupiska barwnika w dnie oka
a takze niewielki niedorozw6j umyslowy i zaburzenia
mowy.

W przyp. 2 wystepowaly wszystkie charakterystyczne
cechy zespolu z malooczem w jednym oku i jaskrg w
oku drugim. Wystepujace w tym przypadku hipogenita-
lizm, reka szponowata i osteoporoza nalezg do rzadziej
opisywanych nieprawidlowosci.
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