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Summary:

Purpose: The aim of this study is to present the earliest functional changes in Stargardt disease in family with three
affected and one unaffected children.

Patients and methods: Four children: three girls (4, 7, 10, year old) and one boy (13 year old) and their parents (34
rear old mother and 36 year old father) were examined. Visual acuity (Snellen card), color perception (Ishihara’s
cards), electroretinography (flash full-field ERG — standard and chromatic) and electrooculography (EOG) were done.
For ERG and EOG LKC equipment and UTAS E-2000 program was used.

Results: 13 year old boy has had visual acuity about 5/50 for about 3 years, nystagmus and no color perception.
On his ocular fundus abnormal macular reflex (like beaten metal) was seen. Visual acuity about 5/12 was found in
7 year old girl during routine examination at school, but color perception and ocular fundus were normal. The others
examined family members had visual acuity 5/5 without correction and no changes on ocular fundus. Color percep-
tion was normal in girls and mother. The father had red-green deficiency. Arden ratio in EOG was below normal
(1.4) only in boy but dark trough and light peak amplitudes were lower than normal also in girls 4 and 7 year old
and these two girls were also suspected of Stargardt’s disease. ERG was nearly abolished in boy and markedly
abnormal in his 7 year old sister. In father’s ERG small reduction of cone function especially after chromatic stimu-
lations was found. ERG was normal and similar in mother and 10 year old daughter. ERG was not done in the
youngest girl. Two years later loss of visual acuity to 4/50 occurred in girl previously 7 and to 5/6 in the youngest
sister.

Conclusion: Detail analysis of EOG and ERG results may lead to diagnose retinal dystrophy in preclinical stadium.

Stowa kluczowe:
Key words:

Choroba Stargardta jest najczesciej wystepujacg dystrofig plam-
ki siatkdwki (czestos¢ w populacji 1: 10 000). Moze by¢ dziedziczo-
na autosomalnie recesywnie i dominujgco, a gen ABCR (Stargardt
gen) wykazuje duzy polimorfizm i w kolejnych badaniach odkrywa-
ne sg rozne jego formy, warunkujgce prawdopodobnie odmienny
przebieg kliniczny choroby (2,4,8,9). Najczesciej wystepuje tzw.
posta¢ klasyczna, w ktérej pierwszym objawem jest obuoczne
znaczne pogorszenie ostrosci wzroku miedzy 7. a 10. rokiem zycia.
W niniejszej pracy opisujemy rodzine, w ktérej choroba dotknetfa az
troje z czworga dzieci zdrowych rodzicéw.

Pacjenci i metody

Badaniem objeto trzy dziewczynki w wieku 4, 7 i 10 lat i ich
13-letniego brata oraz rodzicéw: 34-letnig matke i 36-letniego ojca.
Ostro$¢ wzroku badano za pomocg tablic Snellena, widzenie barw-
ne — tablicami pseudoizochromatycznymi Ishihary, dno oka — wzier-
nikowaniem bezposrednim i posrednim. Elektoretinografie btysko-
wg catopolowa (ERG — standardowa i barwna) i elektrookulografie

choroba Stargardta, elektroretinogram, elektrookulogram.
Stargardt's disease, electroretinogram, electrooculogram.

(EOG) wykonano za pomocg aparatu elektrofizjologicznego firmy
LKC i programu UTAS E-2000.

Wyniki

Istotne obnizenie ostrosci wzroku do 5/50 od okoto 3 lat wyste-
powato u 13-letniego chfopca. Stwierdzono réwniez oczoplas
poziomy o zmiennym nasileniu i brak percepcji barw poza barwami
podstawowymi. Nieprawidtowy refleks z plamki siatkdwki mozna
byto poréwnac do efektu kutego metalu. Zmiany byty symetryczne
w obojgu oczach. U 7-letniej dziewczynki obnizenie ostroéci wzroku
do 5/12 zauwazono w czasie rutynowego badania w szkole. Dziew-
czynka prawidtowo czytafa tablice Ishihary, a przy badaniu dna
oczu stwierdzono zywe refleksy z plamki i doteczka. U pozostatych
badanych cztonkéw rodziny ostro$¢ wzroku bez korekcji wynosita
5/5, na dnie oczu nie znaleziono zmian chorobowych.

Prawidtowe widzenie barw miaty corki i matka. U ojca stwier-
dzono zaburzenie widzenia barw w osi czerwono-zielonej. Obnizo-
ny wspofczynnik Ardena w EOG (1,4) wystapit tylko u chtopca, ale
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u dwdch dziewczynek (4- i 7-letniej) zanotowano nieprawidfowe,
znacznie ponizej normy amplitudy szczytu w fazach ciemnej i jasnej
(dark trough, light peak). Przebieg EOG podobny do uzyskanego
u chorego brata wskazywat na prawdopodobienstwo istnienia cho-
roby Stargardta réwniez u tych dwaoch siostr (ryc. 1).

ERG u chfopca byt znacznie zredukowany w adaptacji skotopo-
wej i prawie zniesiony w adaptacji fotopowej. Brak byto potencja-

(R T o P .
TDERL R Ny GBS Um wmaE ;opirOm e IR
W RO B JEEENE D " | EEREME M4 DERT DR ONE
8 LEmETL L e L% 3 | EmEE LE [T Ay
2 - S aa _ T [* ]
3 Palm
= R S
: T o i T
L ¥ .
el S e
¥ ln | T [ i) -I.Inm:—ll [ I
H T WA PR e MELEE Ed DEEELIER 24
= OEN L ER A EEECEE DN I B 3-LR PR s R
A TERFE L DN LN n MEY i [ B k]
u ] ux 5 m o e
f ] = M
Losw Bl
R o P S
Tiw e | mia'eie b e el
Ryc. 1. EOG u badanego rodzenstwa.

Fig. 1. EOG in examined children.

téw oscylacyjnych. Podobne, chociaz mniej zaawansowane zmiany
wystepowaty u 7-letniej siostry. Niewielkie obnizenie amplitudy fal
a i b odpowiedzi czopkowych w ERG ojca, szczegdlnie po btyskach
barwnych, byto prawdopodobnie zwigzane z daltonizmem. ERG
matki i 10-letniej corki byty prawidtowe i podobne do siebie. U naj-
mtodszej, 4-letniej dziewczynki ERG nie wykonano.

W badaniu dwa lata pézniej stwierdzono pogorszenie widze-
nia u dwoch dziewczynek, u ktérych podejrzewano wczesniej cho-
robe Stargardta. Ostro$¢ wzroku starszej, teraz juz 9-letniej, wyno-
sita 4/50, a mtodszej, obecnie 6-letniej — 5/6. Na dnie oczu u star-
szej zmienit sie refleks z plamki i zanikt refleks z doteczka, pojawity
sie zarysy pierscieniowatego rozrzedzenia nabtonka barwnikowe-
go w plamce. U miodszej refleksy plamkowe i doteczkowe byty
prawidfowe.

Omowienie

Wspdtczynnik Ardena w EOG w chorobie Stargardta jest opisy-
wany zazwyczaj jako prawidtowy (5,7), nieznacznie obnizony (1,6)
lub nieprawidtowy w zaawansowanym stadium choroby (3).
W niniejszej pracy zwracamy uwage na istotne znaczenie oddzielnej
analizy faz ciemnej i jasnej we wczesnym rozpoznaniu patologii
nabtonka barwnikowego. Dowody na istnienie tej patologii przed-
stawili ostatnio Zhang i wsp. (10). Wczesna redukcja potencjatow

oscylacyjnych w ERG u dzieci nie byta opisywana, ale w ERG doro-
stych opisali j3 Moloney i wsp. (6). Wystapienie choroby u trojki
rodzefistwa wtasciwie wyklucza mozliwos¢ przypadkowej sponta-
nicznej mutacji. Nie stwierdzity$my jednak specyficznych cech
w ERG lub EOG rodzicéw, ktére moga wskazywac na nosicielstwo,
jak to ma miejsce np. w zwyrodnieniu barwnikowym siatkéwki.
Wieksze réznice w ERG niz w EOG chorego rodzeristwa w zalez-
nosci od wieku s3 dowodem na postepujacy charakter choroby
i pierwotng lokalizacje patologii w nabtonku barwnikowym, co
wtérnie prowadzi do stopniowego uszkodzenia funkgji siatkdwki.

Whniosek
Szczegéfowa analiza ERG i EOG umozliwia rozpoznanie lub
podejrzenie dystrofii siatkdwki w stadium przedklinicznym.
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