J N —

GENialni

— poradnik dla oséb z genetycznymi
schorzeniami wzroku

Retina
AMD Polska




,GENialni — poradnik dla osdb z genetycznymi schorzeniami wzroku”
powstat w ramach projektu ,Wszystko dla ratowania wzroku”
realizowanego z dotacji programu Aktywni Obywatele Fundusz
Krajowy, finansowanego z Funduszy EOG.

Iceland [Pd:h—

Liechtenstein Active
Norway citizens fund

Poradnik opracowat zespét ekspertéw

z dziedziny genetyki, okulistyki i rehabilitacji:

e prof. dr hab. n. med. Maciej Krawczynski — kierownik Pracowni
Poradnictwa Genetycznego w Chorobach Narzadu
Wzroku Katedry i Zaktadu Genetyki Medycznej
Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu

e dr Anna Skorczyk-Werner — Katedra i Zaktad Genetyki
Medycznej Uniwersytetu Medycznego
im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

e Elzbieta Oleksiak — Instytut Tyflologiczny Polskiego
Zwigzku Niewidomych

e Matgorzata Pacholec — Dyrektor Instytutu
Tyflologicznego Polskiego Zwigzku Niewidomych,
prezes Stowarzyszenia Retina AMD Polska

Redakcja jezykowa i korekta:
e Dominika Urbanik
e Monika Zalewska

Projekt graficzny, sktad, druk: EPEdruk Sp. z .0.0., www. EPEdruk.pl

Poradnik opracowany zgodnie z zasadami druku powiekszonego,
dostosowany dla oséb stabowidzgcych.

Poradnik dostepny jest na stronie: www.retinaamd.org.pl.
Warszawa 2021



GENialni
— poradnik dla os6b z genetycznymi
schorzeniami wzroku

Retina
AMD Polska



SPIS TRESCI

VI.

LAY = 2 3
AspPeKtY BENELYCZNE ...ccuuereererieennirrennerieenneerennseeeeenneeeennneesennnes 5
WPIOWAAZENIE ..euvvviiiiereeeiiee et ee e e e e e e e e e e e abarareeeeees 6
RYZYKO ENELYCZNE ...ttt 7
Choroby jedNOZENOWE .......ccooeeeetiireeeeeeee e 9
Badania GENELYCZNE ......uuvvviiirieeeeeeeee e 13
Pytania i OdPOWIEAZI c....uuvuriiiiierieeeiee e e 17
Najczesciej wystepujace schorzenia genetyczne siatkowki oka ... 26
Retinitis pigmentosa......cee i ieiiiiicee e 26
Choroba Stargardta......c.cceeeeeeeeicciiiiieeeee e 28
ChOroideremia ......oueeeeeiiee e 32
ZESPOt USNEIA. ..t e e e e e e aanes 32
Wrodzona $lepota LEDEra .........coooevvveiiiiiiirieeeeeeeeeeeeeee e, 36
Jak widzg osoby z genetycznymi schorzeniami wzroku........... 39
SIEPOta ZMIEIZCNOWA ...ttt 39
Ograniczone pole WIdzenia ......ccccccuvrrrrereeeeeee e, 40
SWIATTOWSEIEE ..ttt et ettt ee e 42
Rozwigzania pomocne osobom chorym na genetyczne

schorzenia wzroku w codziennym funkcjonowaniu ................ 43
Okulary z filtrami.ueeeeeeeee e e 43
Specjalne soczewki okularowe .........ccocceciivirvieieenieeeeeeeeeeeeee, 44
INNe POMOCNE rOZWIGZaNIa .eeevvveieeeeeeiiice e e e et e e e e e e e e 45
Pomoc psychologiczna i grupy wsparcia .....cceeeeeeeeeeerennneeneennens 47

VIl POSIOWIE c.ueuieieeiererererereerererenrenrenrensasressessessassessessassassanses 49



I. WSTEP

W Polsce zyje kilkanascie tysiecy osdb, ktére stopniowo
tracg wzrok z powodu rzadkich schorzen uwarunkowanych
genetycznie. Rodzg sie one zazwyczaj bez dysfunkgji
wzroku, a ich bliscy czasem do$¢ dtugo nie zauwazajg
problemodw i nie rozumiejg, jak postepuja te zaburzenia.
Chorzy, u ktorych widzenie zaweza sie tunelowo, mimo

ze sg w stanie przeczyta¢ nawet drobny druk, to potykajg
sie o duze przedmioty albo potrgcajg przechodniow. Nie
widzg tez nadjezdzajgcego z boku samochodu czy roweru.
Inne osoby tracg najpierw centralne widzenie i wtedy nie
mogg czytac czy spojrze¢ drugiemu prosto w oczy. Maja
tez problem z rozpoznaniem twarzy. Wiekszos¢ chorych
gorzej widzi o zmroku, a w ciemnosci juz praktycznie nic.
Ludzie ci wstydzg sie swojej przypadfosci, przez co unikaja

kontaktow spotecznych.

Jest wiele rodzajéw i postaci tych schorzen. Zazwyczaj
majg one charakter postepujacy i niektére z nich w ciggu
kilkunastu lat odbierajg wzrok nawet catkowicie. Niestety
wiekszos¢ pacjentéw nie ma jeszcze postawionej doktadnej

diagnozy i zyje w ciggtym leku, bo nie zna i nie rozumie
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mechanizmu swojej choroby. Dlatego Stowarzyszenie
Retina AMD Polska przygotowato wtasnie dla tych

0s6b poradnik, z ktérego moina dowiedzie¢ sie, w jaki
sposob dziedziczy sie schorzenia wzroku, jakie sg ich
rodzaje i objawy oraz jak wptywaja na codzienne
funkcjonowanie. Dzielimy sie swoim doswiadczeniem,
wskazujac, gdzie i jakiej pomocy szuka¢, aby mimo utraty

wzroku zy¢ aktywnie, godnie i szczesliwie.

Publikacja ta powstata w ramach projektu ,Wszystko dla
ratowania wzroku” realizowanego z dotacji programu
Aktywni Obywatele Fundusz Krajowy finansowanego

z Funduszy EOG. Szczegdlne podziekowania kierujemy do
wspaniatych ekspertéw z dziedziny genetyki: prof. Macieja
Krawczynskiego i dr Anny Skorczyk-Werner, dzieki ktdrym
poradnik zawiera najnowszg wiedze medyczng o rzadkich

dziedzicznych schorzeniach wzroku.

Matgorzata Pacholec
prezes Retina AMD Polska



Il. ASPEKTY GENETYCZNE

Osoby ze schorzeniami wzroku czesto zadajg pytania,
czy ich choroba oczu jest genetyczna, czy da sie j3
wyleczy¢ i jaka czeka ich przyszto$é. Nie jest tatwo na nie
odpowiedzie¢, zwtaszcza gdy mowimy o schorzeniach
genetycznych powodujgcych uszkodzenie siatkowki.
Czesto sg to choroby, w przypadku ktérych medycyna
jest jeszcze bezsilna, ale pojawiajg sie pewne ,Swiatetka
w tunelu”. Jest nim np. terapia genowa, ktdra pozwala
lepiej zrozumie¢, dlaczego ciggle prowadzi sie badania
na ten temat i czy powinnismy w nich uczestniczyc.

Na stronach tego poradnika sprébujemy rozwiaé niektdre

z watpliwosci dotyczace genetycznych chordb oczu.




Wprowadzenie
Obcigzenie wadg wrodzong lub chorobg genetyczng
jednego badz obojga przysztych rodzicéw albo
wystepowanie takiej dolegliwosci w rodzinie moze budzic
obawy o zdrowie planowanego potomstwa. Posiadanie
wiarygodnych informacji na ten temat jest warunkiem
swiadomego rodzicielstwa, a niewtasciwie udzielona
porada moze skutkowac niepotrzebng rezygnacja z planéw
prokreacyjnych w przypadku niskiego ryzyka lub odwrotnie
— nieuswiadomionym, wysokim ryzykiem posiadania
chorych dzieci i nieplanowanym powtarzaniem sie

przypadfosci w rodzinie.

Podstawowg informacjg, ktérg powinno sie uzyskac
podczas porady, jest typ uwarunkowania choroby.
Wsréd schorzen genetycznych wyrdznia sie: choroby
jednogenowe, aberracje chromosomowe oraz choroby
wieloczynnikowe. Wiekszos¢ z nich stanowig choroby
jednogenowe. Aberracje chromosomowe zas$ to
schorzenia spowodowane zmiang liczby lub struktury
chromosomoéw. I1zolowane wady lub choroby oczu nigdy
nie bedg spowodowane przez te aberracje, gdyz zmiany

chromosomowe prowadzg zawsze do bardziej ztozonych
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zespotéw wad. Z kolei zaburzenia wieloczynnikowe
uwarunkowane sg wspotdziataniem wielu gendw,

ktorego efektem jest predyspozycja do wystgpienia
schorzenia. Jednak w etiologii tych chordb znaczenie

majga takze czynniki Srodowiskowe wptywajace na
ujawnienie sie przypadfosci u oséb predysponowanych.
Do tego typu dolegliwosci nalezy wiekszo$¢ izolowanych
wad wrodzonych (np. wiekszos¢ przypadkdw szczeliny
teczéwki), a takze wiele czestych chordb wieku dorostego
(np. wiekszos¢ przypadkow jaskry, zaémy lub zwyrodnienia

plamki zwigzanego z wiekiem).

Ryzyko genetyczne
Ryzyko genetyczne, czyli prawdopodobienistwo
wystgpienia choroby u potomstwa lub rodzenstwa,
ocenia sie indywidualnie w kazdej rodzinie i dla kazdego
jej cztonka. Wyraza sie je w procentach i jest ono scisle
zwigzane ze sposobem dziedziczenia przypadtosci. Choroby
jednogenowe, rowniez te dotyczgce narzadu wzroku,
moga by¢ dziedziczone na jeden z pieciu sposobow:
autosomalny dominujacy, autosomalny recesywny,
sprzezony z chromosomem X recesywny, sprzezony

z chromosomem X dominujgcy i mitochondrialny.
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Kluczowe dla oceny ryzyka powtdrzenia sie choroby

w rodzinie jest wtasciwe rozpoznanie przyczynowe.

W wiekszosci przypadkdw postawienie takiej diagnozy
wymaga porady lekarza genetyka, a w wielu sytuacjach
konieczne jest wykonanie specjalistycznych badan

u osoby obcigzonej chorobg genetyczng oczu. Ponadto
zdarza sie, ze to samo schorzenie moze by¢ przekazywane
w odmienny sposoéb, co przektada sie na rézne wartosci
ryzyka zachorowania. Bedzie ono inne np. w przypadku
zwyrodnienia barwnikowego siatkdwki dziedziczonego
autosomalnie dominujgco i tej samej choroby
dziedziczonej autosomalnie recesywnie. Aby wiec
odpowiedzie¢ na pytanie, jakie jest ryzyko odziedziczenia
schorzenia przez potomstwo, niezbedne jest ustalenie
sposobu przekazywania danej choroby genetycznej

w rodzinie. Podczas pierwszej wizyty w poradni
genetycznej lekarz przeprowadza doktadny wywiad, na
podstawie ktorego wykresla rodowdd rodziny. Jest to
graficzne przedstawienie wywiadu, ktére pozwala na
catosciowy przeglad obcigzenia rodziny poszczegdlnymi

chorobami i sposobu ich dziedziczenia.



Choroby jednogenowe
Przyczyng choroby jednogenowej jest mutacja, czyli
uszkodzenie pojedynczego genu prowadzace do jego
nieprawidtowego dziatania i w efekcie do choroby.
Znajduja sie one w 46 chromosomach, na ktore sktadajg
sie 22 pary chromosoméw autosomalnych (tzw.
autosomoéw) i jedna para chromosomow pfciowych
(w uktadzie XX u kobiet oraz XY u mezczyzn). Kazdy gen
autosomalny wystepuje zatem w dwéch kopiach
— jedna z nich pochodzi od matki, a druga od ojca. Geny
zlokalizowane w chromosomie X wystepujg w dwdch
kopiach u kobiet i jednej u mezczyzn. Pojawiajg sie
w populacji w postaci wielu réznych wariantéw (alleli),
z ktorych wiekszosé jest prawidfowa, jednak niektdre z nich
mogga by¢ zmutowane, czyli zawieraé patogenng zmiane
sekwencji. W zaleznosci od sposobu dziedziczenia do
spowodowania choroby moze wystarcza¢ mutacja jednej

kopii genu lub konieczna jest mutacja w obu kopiach.

Dziedziczenie autosomalne dominujgce zwigzane jest
na ogot z wystepowaniem mutacji w jednej kopii genu.
Przypadtos¢ wystepuje rownie czesto i przebiega tak samo

u obu pfci. Osoba chora obcigzona jest 50-proc. ryzykiem
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powtdrzenia sie schorzenia u potomstwa niezaleznie

od liczby posiadanych wczesniej zdrowych czy chorych
dzieci. Choroba taka moze tez pojawic sie nieoczekiwanie
u dziecka zdrowych rodzicéw na skutek tzw. swiezej
mutacji. Jest to zjawisko ogdlnie dosc¢ rzadkie, choé

w przypadku niektérych przypadfosci moze odpowiadac

za znaczgcg czesc¢ 0sob dotknietych schorzeniem.

Dziedziczenie autosomalne recesywne zwigzane jest
zawsze z wystepowaniem mutacji w obu kopiach genu.
Choroba wystepuje i przebiega tak samo niezaleznie

od ptci. Schorzenia te dziedziczone sg zwykle po

obojgu rodzicach, ktdérzy na ogoét sg zdrowi, lecz sg
bezobjawowymi nosicielami pojedynczej mutacji.
Sprzyja temu spokrewnienie rodzicow. Taka para
zdrowych rodzicéw-nosicieli obcigzona jest 25-proc.
ryzykiem wystgpienia choroby u kazdego dziecka.
Zatem ten odsetek ryzyka powtarzalnosci schorzenia
dotyczy ewentualnego rodzenstwa chorych dzieci.
Natomiast osoba dotknieta przypadtosciag ma na ogot
dzieci zdrowe (ryzyko zwykle ponizej 1 proc.), jesli tylko
partnerowi/partnerce nie doskwiera ta dolegliwos¢, ani

nie pochodzi z rodziny nig dotknietej. Niezwykle rzadko
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zdarza sie, ze osoba chora moze przypadkiem trafié

na partnera/partnerke bedgcego zdrowym nosicielem
pojedynczej mutacji w tym samym genie — wowczas
ryzyko dla potomstwa wynosi 50 proc. W przypadku
dwojga partnerdw chorujgcych na to samo schorzenie
powodowane mutacjami tego samego genu powtorzy sie

ono u kazdego dziecka.

Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X recesywne
zwigzane jest z wystepowaniem choroby niemal
wytacznie u mezczyzn (z niezwykle rzadkimi wyjgtkami).
Chory posiada pojedynczg, zmutowang kopie genu na
swoim jedynym chromosomie X. Schorzenie jest na ogot
dziedziczone od zdrowej matki-nosicielki, ktéra ma jedna
kopie genu prawidtowg i jedng zmutowang. Rzadziej
choroba jest efektem Swiezej mutacji genu u mezczyzny.
Kobieta-nosicielka ma 50-proc. ryzyko wystgpienia
przypadtosci u syndw i powtdrzenia sie nosicielstwa

u corek. Z kolei chory mezczyzna bedzie miat zdrowe
dzieci, ale wszystkie jego cérki zawsze bedg nosicielkami,
zatem schorzenie moze powtdérzyé sie u wnuka lub

siostrzenca chorego.
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Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X dominujgce
zwigzane jest z wystepowaniem choroby zarowno

u kobiet, jak i mezczyzn posiadajgcych jedng zmutowana
kopie genu na chromosomie X. Dla mezczyzny jest

to jedyny chromosom X, zatem przekaze dolegliwos$é
wszystkim swoim cérkom, ale nigdy nie przekaze jej synom
(ktérzy otrzymuja od ojca chromosom pfciowy Y). Chore
kobiety majg 50-proc. ryzyko przekazania schorzenia
potomstwu, niezaleznie od pici dziecka. Typowe dla

tego dziedziczenia jest wystepowanie petnoobjawowej
choroby u mezczyzn i zréznicowana, czesto tagodniejsza

manifestacja u kobiet.

Dziedziczenie mitochondrialne, zwane tez dziedziczeniem
matczynym, dotyczy bardzo nielicznych jednostek
chorobowych, z ktérych najbardziej znang jest dziedziczna
neuropatia nerwéw wzrokowych Lebera. Polega ono na
mozliwosci przekazywania przypadtosci na potomstwo
wytacznie przez matki, ktére moga by¢ chore, ale
(zwtaszcza w przypadku neuropatii Lebera) czesto

sg zdrowe. Mezczyzni nigdy nie przekazg potomstwu

schorzenia.
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Badania genetyczne

pDa

W niektérych genetycznych schorzeniach oczu trudno jest
okresli¢ rozpoznanie przyczynowe na podstawie objawow,
przebiegu choroby, a nawet wynikéw szczegdtowych badan
okulistycznych. W wielu sytuacjach okreslenie sposobu
dziedziczenia mozliwe jest dopiero po wykonaniu badan
genetycznych. Trudnosci przysparza réwniez rozpoznanie
sposobu przekazywania zaburzen w przypadkach
sporadycznych, czyli gdy choroba genetyczna oczu
wystepuje tylko u jednej osoby w rodzinie (np. u przysztego
rodzica lub u pierwszego dziecka). Rdwniez w takich
sytuacjach dopiero wykonanie specjalistycznych badan
pozwala ustali¢ wiasciwe rozpoznanie i okresli¢ ryzyko
odziedziczenia przypadtosci przez potomstwo. Postawienie
rozpoznania na poziomie molekularnym, czyli ustalenie,

jaka mutacja lub mutacje i w jakim genie powodujg
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chorobe u pacjenta, nie tylko umozliwia ocene ryzyka
genetycznego i rokowania wzrokowego, lecz takze nabrato
ostatnio szczegolnego znaczenia w zwigzku z rozwojem
tzw. terapii genowej jako sposobu leczenia niektorych
dziedzicznych schorzen oczu. Decyzje, jakie badanie

nalezy wykonaé u pacjenta, podejmuje wyfagcznie lekarz
genetyk. Zlecenie badania genetycznego przez lekarza

innej specjalnosci grozi niewfasciwym wyborem testu

i nieskuteczng diagnostyka. Rodzaj i metoda takiego badania
uzaleznione sg przede wszystkim od podejrzewanej etiologii

choroby.

W przypadku podejrzenia aberracji chromosomowe;j,

np. u dziecka z zespotem wad wrodzonych, w tym
wadami oczu, badanie wykonuje sie metodami
cytogenetycznymi. Wsrdd nich wyrdznia sie badanie
kariotypu i metody cytogenetyki molekularnej, takie jak
porownawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy
(ang. aCGH — array Comparative Genomic Hybridization),
ktéra pozwala na identyfikacje w chromosomach
wielokrotnie mniejszych defektéw niz te wykrywane za

pomocg badania kariotypu.
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Z kolei w przypadku podejrzenia choroby jednogenowej
badania oparte sg przede wszystkim na technikach
sekwencjonowania DNA, a wybdor odpowiedniego
rodzaju testu zalezy od tego, czy podejrzewana
dolegliwos$é zawsze jest powodowana przez mutacje
jednego genu, czy tez moze by¢ efektem mutacji

w jednym z wielu réznych gendw. Jezeli mutacja
wystepuje prawdopodobnie tylko w jednym genie

(lub kilku niewielkich), na ogét wykonuje sie klasyczne
sekwencjonowanie Sangera, ktore umozliwia poznanie
sekwencji nukleotydowej genu, a zatem poszukiwanie
mutacji. Przyktadowo u pacjenta z rozpoznaniem
mtodzienczego rozwarstwienia siatkéwki mozna wykona¢é
sekwencjonowanie genu RS1, ktory jest niewielki, bo
obejmuje 6 eksondw i jest jedynym genem powigzanym
z tg chorobg. W przypadku duzych gendw, a takze choréb
heterogennych genetycznie, czyli takich, ktére moga
by¢ spowodowane przez mutacje w jednym z dziesigtek,
a nawet setek gendw, konieczne jest wykorzystanie
technologii sekwencjonowania nastepnej generacji
(ang. NGS — Next Generation Sequencing). Umozliwia
ona jednoczesne sekwencjonowanie dowolnej liczby

gendw. Obecnie dostepne sg tzw. panele genowe NGS
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obejmujgce geny zwigzane z wybranymi chorobami oczu,
np. zwyrodnieniem barwnikowym siatkowki lub panele
do poszukiwania mutacji we wszystkich opisanych dotad

genach zwigzanych z dziedzicznymi chorobami siatkéwki.

Niekiedy badanie molekularne wymaga uzupetnienia

o poszukiwanie mutacji niewykrywalnych technikami
sekwencjonowania DNA. Wéwczas wykorzystuje sie inne
metody badan. W bardziej ztozonych i niejednoznacznych
przypadkach mozliwe jest rowniez sekwencjonowanie
catego eksomu (ang. WES — Whole Exome Sequencing),
czyli czesci kodujacych wszystkich gendw w genomie
cztowieka. W tym przypadku mozna wykryé mutacje nawet

w genach dotad niepowigzanych z dang choroba.

Badania genetyczne w kierunku obcigzenia schorzeniem
dziedzicznym mozna wykona¢ w réznym czasie: u dziecka
lub dorostego (badania postnatalne), w trakcie cigzy

u ptodu (badania prenatalne), a w niektdrych przypadkach
mozliwa jest rowniez diagnostyka preimplantacyjna.

W przypadku badan wykonywanych postnatalnie,

np. u dziecka z podejrzeniem choroby oczu czy wady

wrodzonej lub osoby dorostej z obcigzonym wywiadem
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rodzinnym planujacej potomstwo, najczesciej pobiera

sie niewielkg ilos¢ krwi zylnej. Jezeli zas chodzi o badania
prenatalne, ktére majg na celu ustalenie, czy u dziecka
wystepuje choroba genetyczna lub wada wrodzona
stwierdzana w rodzinie, materiatem moze by¢ ptyn
owodniowy, fragmenty kosmowki lub krew pepowinowa.
Diagnostyka preimplantacyjna wigze sie z metodg
zaptodnienia pozaustrojowego. Niektore kliniki leczenia
nieptodnosci metoda zaptodnienia in vitro oferujg badanie
genetyczne komoérek zarodka przed jego implantacjg do

macicy.
Pytania i odpowiedzi

Jakie jest prawdopodobienstwo dziedziczenia przez
? dziecko chorob oczu, ktore powodujqg problemy ze

wzrokiem u rodzicow?
Nie ma prostej odpowiedzi na to pytanie. Ryzyko
przekazania dziecku takiej dolegliwosci jest bezposrednio
zalezne od rozpoznania przyczynowego u rodzica.
Wiekszo$¢ dziedzicznych chordb oczu wykazuje tzw.
dziedziczenie jednogenowe (opisane wyzej). Upraszczajac:

jesli choruje jedno z rodzicdw, a schorzenie dziedziczy
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sie w sposdb dominujgcy, wéwczas ryzyko przekazania
dolegliwosci dziecku jest wysokie i siega 50 proc. Jesli zas
jest to choroba recesywna — woéwczas ryzyko jest niskie

(< 1 proc.). Wyjatkowe sg pod tym wzgledem przypadtosci
mitochondrialne dziedziczone po matce oraz niezwykfa
sytuacja, w ktorej oboje rodzice cierpig na te samg
chorobe recesywng — wéwczas ryzyko moze siega¢ nawet
100 proc.

Precyzyjne okreslenie ryzyka genetycznego dla
konkretnej pary rodzicow mozliwe jest jednak tylko po
konsultacji genetycznej, a niekiedy dopiero po wykonaniu

odpowiednich badan.

e Jakie rodzaje chorob dziedziczone sq najczesciej?
Jak wspomniano wyzej, najczesciej dziedziczone przez
potomstwo sg schorzenia nalezgce do grupy chordb
jednogenowych uwarunkowanych dominujgco lub
mitochondrialnie. Z klinicznego punktu widzenia sg
to przede wszystkim: wybrane choroby dystroficzne
siatkdwki, dziedziczne zaniki/neuropatie nerwow
wzrokowych, dysgenezje odcinka przedniego oka

(np. aniridia), zacma wrodzona oraz niektére zespoty
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chorobowe (np. zespoty Marfana, Sticklera,

Axenfelda-Riegera itp.).

Czy przy dziedziczeniu ma znaczenie to, u ktorego
¥z rodzicow wystepuje choroba genetyczna
powodujgca problemy ze wzrokiem?
W odniesieniu do choréb autosomalnych dominujacych
i recesywnych nie ma to znaczenia. Jesli jedno z rodzicéw
choruje na dolegliwos¢ autosomalng dominujacg — ryzyko
dla potomstwa zawsze wynosi 50 proc.; pte¢ potomstwa
réwniez nie gra roli. W odniesieniu do choréb sprzezonych
z chromosomem X oraz chordb mitochondrialnych ptec
chorego rodzica jest jednym z najwazniejszych czynnikéw

warunkujgcych ryzyko dla potomstwa (patrz wyzej).

Czy mozliwe jest wykonanie badan sprawdzajgcych
? przed porodem, czy dziecko odziedziczy chorobe
genetycznqg?
Jak wspomniano wyzej, badania, ktére mozna wykona¢é
przed urodzeniem, mozemy podzieli¢ na prenatalne
i preimplantacyjne. Te pierwsze wykonuje sie, gdy juz
dojdzie do zaptodnienia i mozliwe sg od ok. 7-8 tygodnia

cigzy. Wynik badania daje nam informacje o wystepowaniu

19



lub braku choroby u dziecka juz na wczesnym etapie cigzy.
Drugie natomiast zwigzane sg z koniecznoscig skorzystania
z technik zaptodnienia pozaustrojowego in vitro, ktore
pozwalajg na wykonanie badania genetycznego zarodka
przed jego implantacjg do jamy macicy. Badanie to
pozwala na wybor zarodka nieobcigzonego chorobg, co

pozwala unikng¢ powtdrzenia sie schorzenia u potomstwa.

Czy mozliwe jest wykonanie szerszych badan
? genetycznych, gdy kobieta urodzita chore dziecko bqgdz
poronita?
Oczywiscie, po zakoriczeniu cigzy mozliwe jest
wykonanie szerszych badan genetycznych. W przypadku
powtarzajgcych sie poronien istniejg wskazania do
wykonania badan kariotypu u obojga rodzicow w kierunku
nosicielstwa zrownowazonych aberracji chromosomowych.
W przypadku uzasadnionego podejrzenia, ze poronienie
zwigzane byto z konkretng recesywng chorobg
jednogenowg, mozna réwniez wykonaé badania

w kierunku nosicielstwa danego schorzenia recesywnego.

W przypadku urodzenia sie chorego dziecka

z podejrzeniem dolegliwosci uwarunkowanej genetycznie,
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powinno ono mie¢ zlecone odpowiednio dobrane

do podejrzen badanie genetyczne. Ma to na celu nie
tylko postawienie diagnozy oraz wskazanie rokowania
i optymalnej pomocy, lecz takze okreslenie ryzyka

powtarzania sie przypadtosci u kolejnych dzieci.

e Czy badania genetyczne sq finansowane przez NFZ?
Finansowanie badan genetycznych przez NFZ zalezy od
kontraktu podpisanego z danym osrodkiem diagnostyki

i poradnictwa genetycznego. Na ogot obecne kontrakty
pozwalajg na wykonanie badania kariotypu, prostych
badan w kierunku rearanzacji strukturalnych (np. badania
technikg MLPA) lub sekwencjonowania nieduzych gendw.
Nowoczesne badania oparte na technikach aCGH,
sekwencjonowaniu panelowym NGS lub WES na ogot

nie sg finansowane, sg zatem dostepne dla pacjentéw

wytacznie odptatnie.

Gdzie szuka¢ pomocy gdy dziecko urodzi sie z chorobg
® Jub wadgq narzqdu wzroku?
Dziecko, u ktorego krotko po urodzeniu badz w wieku
pozniejszym rozpoznaje sie chorobe narzgdu wzroku,

powinno w pierwszej kolejnosci trafi¢ na kompleksowa
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diagnostyke okulistyczng do specjalistycznej jednostki
okulistyki dzieciecej — najlepiej w osrodku akademickim.
Placowka ta powinna mie¢ mozliwo$¢é petnego badania
okulistycznego matego dziecka (réwniez w znieczuleniu
0golnym), w tym badan obrazowych (np. FAF i OCT)

i elektrofizjologicznych (zwtaszcza ERG i VEP) narzadu
wzroku. Takie wyspecjalizowane jednostki wyzszej
referencji dziatajg np. w Biatymstoku, Katowicach,

Poznaniu, Szczecinie, Warszawie czy Wroctawiu.

W kazdym przypadku rozpoznania lub podejrzenia
choroby o podfozu genetycznym bezwzglednie konieczne
jest skierowanie dziecka wraz z rodzicami na konsultacje
do poradni genetycznej, najlepiej wyspecjalizowanej

w zakresie oftalmogenetyki (czyli genetycznie
uwarunkowanych choréb narzagdu wzroku). Taka jednostka

dziata np. w Poznaniu.

Czy wczesne rozpoznanie choroby narzgdu wzroku
? u dziecka i podjecie leczenia gwarantuje zachowanie
lub poprawe widzenia?
Wszystko zalezy od postawionego rozpoznania.

W niektérych chorobach nie ma mozliwosci podjecia
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leczenia i poprawy widzenia u dziecka. Jednak w wielu
przypadkach, np. zaémy wrodzonej, jaskry wrodzonej

lub wybranych chorobach metabolicznych, wczesna
interwencja lecznicza czesto pozwala na uratowanie
wzroku. W innych schorzeniach wczesne rozpoznanie
pozwala na podjecie dziatan spowalniajgcych lub
zatrzymujacych ich przebieg. Moze tak byc¢ np.

w przypadku choroby Stargardta lub dziedzicznej
neuropatii nerwéw wzrokowych Lebera. Bardzo obiecujgce
sg w tym wzgledzie perspektywy tzw. terapii genowej
pozwalajgcej na przywrécenie funkcji uszkodzonych
genow — jednak rowniez w ich przypadku wydaje sie, ze
istnieje pewne ,,okno terapeutyczne”, czyli okres, w ktérym
leczenie ma szanse da¢ optymalne rezultaty. Jest to jednak
niezwykle kosztowny proces dostepny obecnie tylko

w odniesieniu do defektéw kilku wybranych gendéw (czyli

po diagnostyce genetycznej).

Czy cigza lub porod mogq spowodowac pogorszenie
® wzroku? Jakich chorob to dotyczy?
W odniesieniu do wiekszosci genetycznie uwarunkowanych
chordéb narzadu wzroku cigza o prawidtowym przebiegu

i fizjologiczny pordd drogg naturalng nie powinny
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powodowac pogorszenia widzenia. Oczywiscie warunkiem
jest optymalna opieka potoznicza oraz wczesna
diagnostyka i leczenie ewentualnych powiktan cigzy (takich
jak: cukrzyca cigzowa, nadcisnienie tetnicze, rzucawka

i stany przedrzucawkowe).

Wyjatek stanowig jednostki chorobowe zwigzane

z wystepowaniem wysokiej krotkowzrocznosci
zwyrodnieniowej, zagrozenia odwarstwieniem siatkowki,
niekontrolowanej jaskry z wysokim ciSnieniem
wewnatrzgatkowym, niektére choroby rogéwki (zwtaszcza
prowadzgce do jej $cieficzenia) oraz wybrane stany
pooperacyjne (np. po usunieciu za¢my), ktére moga
stanowi¢ wskazanie do rozwigzania cigzy drogg ciecia

cesarskiego.
W kazdym przypadku konieczne jest jednak podejscie

indywidualne i zwrdcenie sie do prowadzgcego okulisty

o wytyczne dotyczgce cigzy i porodu.
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Czy inne choroby towarzyszqce (np. nadcisnienie,
? cukrzyca itp.) powodujq nasilenie sie w cigzy
problemow ze wzrokiem?
Cukrzyca i nadcisnienie sg przypadfosciami, ktdre
niezaleznie od innych problemdw mogg prowadzi¢ do
powaznych powiktan okulistycznych. Jezeli wspotwystepuja
one z genetycznie uwarunkowang chorobg narzadu
wzroku, mogg nasila¢ wystepujgce u pacjenta problemy
z widzeniem. Ma to réwniez znaczenie w cigzy, poniewaz
nawet u kobiet, ktore wczesniej nie miaty takich
problemodw ze zdrowiem, moze rozwingc sie cukrzyca
cigzowa lub nadcisnienie. Wtasciwa opieka potoznicza
powinna jednak pozwoli¢ na wczesne rozpoznanie
i leczenie tych zagrozen, co pozwoli na unikniecie

pogorszenia stanu narzgdu wzroku.

dr Anna Skorczyk-Werner

prof. dr hab. n. med. Maciej Krawczynski
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I1l. NAJCZESCIEJ WYSTEPUJACE SCHORZENIA GENETYCZNE
SIATKOWKI OKA

Wsrdd dziedzicznych dystrofii siatkéwki najczesciej
wyroznia sie: klasyczne (centralne i obwodowe),
naczyniowkowo-siatkdwkowe, szklistkowo-siatkdwkowe
oraz czynnosciowe bez zwyrodnienia. Mozliwe sg tez
inne kryteria podziatu, np. na dystrofie izolowane

i zespotowe, dystrofie niemowlece, dzieciece i wieku
dorostego, badz dystrofie czopkowe, precikowe

i czopkowo-precikowe.

Retinitis pigmentosa (zwyrodnienie barwnikowe

siatkowki)
Zwyrodnienie barwnikowe siatkowki (tac. retinitis
pigmentosa) to choroba siatkéwki, ktéra moze prowadzic
do utraty wzroku. Siatkdwka sktada sie z czopkéw
umozliwiajgcych widzenie koloréw oraz precikow, ktore sg
odpowiedzialne za widzenie czarno-biate. Preciki znajduja
sie przede wszystkim na obrzezach siatkowki, a czopki
—w centrum. Najwiecej jest ich w tak zwanej plamce
20ttej, ktora jest punktem najlepszej ostrosci widzenia.

Retinitis pigmentosa wystepuje jako choroba izolowana,

26



tj. ,typowe RP” oraz w przebiegu innych schorzen

i zespotéw chorobowych.

Gtowne symptomy przypadtosci to:

Slepota zmierzchowa (nocna),
ograniczenie pola widzenia,
Swiattowstret,

zamglone widzenie.

Podtoze genetyczne i leczenie

Retinitis pigmentosa jest jedng z najbardziej klasycznych

chordb dziedzicznych. Kwestia przekazywania, jak wyzej

wspomniano, jest niezwykle skomplikowana. Proces ten

w konkretnym przypadku moze wyjasnic tylko doktadna

analiza genetyczna.
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Zaréwno typowe RP, jak i nietypowe postaci schorzenia,

a takze zespoty chorobowe, w ktorych wystepuje RP,

sg stanami, ktdrych na ogét nie poddaje sie leczeniu.

Nie oznacza to, ze pacjentowi nie mozna pomaoc. Stosuje
sie leczenie objawowe, podajac leki rozszerzajgce naczynia,
polepszajgce przeptyw krwi oraz witaminy: szczegdlnie

Ai E oraz witaminy z grupy B. Nadziejg na wyleczenie

pacjentdw w przysztosci jest genoterapia.

Choroba Stargardta
Choroba Stargardta jest jedng z najczestszych dystrofii
plamki (centralnych dystrofii siatkéwki) diagnozowanych
u dzieci i mtodych dorostych. Czesto$¢ wystepowania
tej wolno postepujgcej przypadtosci to 1:8000—-10 000.
Pierwsze objawy pojawiajg sie najczesciej w wieku
10-15 lat. Schorzenie polega na stopniowym pogarszaniu
sie centralnej ostrosci wzroku, za ktére odpowiada
plamka z6tta — miejsce na siatkdwce o najwiekszej
liczbie czopkdw, czyli fotoreceptoréw odpowiedzialnych
za widzenie dzienne. Choroba Stargardta powoduje
stopniowg degeneracje fotoreceptoréw i komorek
nabtonka barwnikowego siatkdwki w obrebie plamki.

Niektdrzy pacjenci z tym zaburzeniem majg problemy
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z rozpoznawaniem koloréw, szczegdlnie tych bardzo
ciemnych lub jasnych. Objawem choroby jest tez
zwiekszona wrazliwos¢ na swiatto. W pierwszych latach
schorzenia dochodzi do najszybszego spadku ostrosci

wzroku, jednak nie prowadzi ono do catkowitej slepoty.

Utrata funkcji siatkdwki nastepuje powoli, a szybkos¢
postepu przypadtosci jest zréznicowana u réznych osdb,
nawet z jednej rodziny, co sugeruje wptyw czynnikow
modyfikujgcych, rowniez srodowiskowych. Czesto
choroba zatrzymuje swoj rozwdj i pacjent zachowuje
zdolnos¢ widzenia na niskim poziomie (u duzej czesci

chorych ostros¢ wzroku utrzymuje sie na poziomie 0.1).

Dolegliwos¢ poczagtkowo nie powoduje zaburzenia widzenia

obwodowego, a pacjenci zazwyczaj nie majg duzych

problemdw z poruszaniem sie i orientacjg przestrzenna.
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Podtoze genetyczne i leczenie

Choroba Stargardta dziedziczy sie na ogdt w sposob
autosomalny recesywny i spowodowana jest
mutacjami w genie ABCA4. Chory posiada mutacje

w obu allelach tego genu. W przypadku zdrowych
rodzicow istnieje 25 proc. ryzyka powtdrzenia sie
choroby u rodzenstwa osoby dotknietej schorzeniem.
Natomiast ryzyko przekazania dolegliwos$ci potomstwu
jest bardzo niskie — ponizej 1 proc. (przy zatozeniu, ze
partner chorego bedzie zdrowy i nie bedzie pochodzit
z rodziny obcigzonej chorobg Stargardta). Gen ABCA4
jest duzy i obejmuje az 50 eksonéw, a kodowane

przez niego biatko bierze udziat w przezbtonowym
transporcie witaminy A do wewnetrznych segmentow
fotoreceptoréw, przez co odgrywa istotng role

w procesie widzenia. Ze wzgledu na to, ze jest to

duzy gen, badanie podfoza molekularnego choroby
opiera sie gtdwnie na metodzie sekwencjonowania
nowej generacji (NGS — Next-Generation Sequencing).
W genie ABCA4 zidentyfikowano jak dotad ponad 1500
mutacji. Duza liczba opisanych dotad mutacji ma swoje
odzwierciedlenie w réznorodnosci przebiegu klinicznego

choroby. Niektére warianty genu, gtéwnie te skutkujace
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powstaniem skréconego, nieprawidtowo funkcjonujgcego
biatka, powoduja przypadtosé¢ o wczesnym poczatku

i stosunkowo szybko postepujgcej utracie wzroku. Inne
warianty tego genu, np. mutacje typu missense, czyli
zmiany sensu, powodujg zazwyczaj schorzenie o péznym
poczatku i tagodniejszym przebiegu. Opisywano rzadkie
przypadki dolegliwosci podobnych do choroby Stargardta
wykazujgcych dziedziczenie autosomalne dominujgce

i zwigzanych z 50-proc. ryzykiem powtdrzenia sie

zaburzenia u potomstwa osob chorych.

Obecnie nie ma skutecznego leczenia choroby Stargardta.
Podejmowane sg jednak préby badan klinicznych nad
opracowaniem metod leczenia eksperymentalnego.
Pacjentom z tym schorzeniem zaleca sie zapewnienie
odpowiedniej ochrony oczu przed promieniami UV, gdyz
stwierdzono szkodliwy wptyw jasnego swiatta, ktére
przyspiesza rozwoj choroby i wptywa na zwiekszone ryzyko
uszkodzen siatkowki. Nalezy rowniez unikaé preparatow

z witaming A i beta-karotenem.

dr Anna Skorczyk-Werner

prof. dr hab. n. med. Maciej Krawczynski
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Choroideremia (CHIM)
Choroideremia jest rzadkim dziedzicznym schorzeniem,
ktore powoduje postepujacy utrate wzroku az do
catkowitej Slepoty. Jest uwazana za rzadka chorobe,
poniewaz dotyczy 1 na 50 000 osdb. Pierwszymi objawami
sg na ogot slepota nocna i nietolerancja swiatta. Z czasem
choroba prowadzi do widzenia tunelowego, a bywa ze i do

catkowitej utraty wzroku.

Podtoze genetyczne i leczenie

Zaburzenie jest spowodowane defektem genetycznym
chromosomu X, ktory wptywa na siatkdwke. Zazwyczaj
mezczyzn dotyka catkowita slepota, podczas gdy kobiety
sg nosicielkami choroby. Obecnie na choroidermie nie ma
lekarstwa, ale prowadzone sg badania kliniczne terapii

genowej.

Zespot Ushera
Zespo6t Ushera jest schorzeniem dziedziczonym
autosomalnie recesywnie. Charakteryzuje sie gtéwnie
uszkodzeniem stuchu typu odbiorczego i postepujaca
utratg wzroku wskutek barwnikowego zwyrodnienia

siatkdwki. Utrata stuchu jest wrodzona, czesto powazna
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i zazwyczaj stabilna. Barwnikowe zwyrodnienie siatkowki

(retinitis pigmentosa) moze wystgpic bez utraty stuchu.

Szybkos¢ pogarszania sie wzroku jest bardzo rézna.

U niektdrych oséb zniszczenie siatkowki jest tak znaczne,
ze juz w wieku 6 lat mogg odczuwacd potrzebe specjalnego
ksztatcenia dla oséb z problemami wzroku. Inni moga

nie zauwazac zadnych ostrych ograniczen widzenia az do
wieku 30 lat. Nie jest tez czyms$ niezwyktym, iz u niektérych
0sOb zachowana jest tak duza prawidtowos¢ widzenia,

ze umozliwia ona swobodne czytanie tekstu nawet

w podesztym wieku.

Najwazniejszymi objawami, ktdre natychmiast powinny

naprowadzaé¢ na domniemanie, iz chodzi o zespét Ushera,
s3: Slepota nocna, nadmierna wrazliwos$¢ na swiatto i/lub
widzenie lunetowe. Chorzy mogg rowniez mie¢ problemy

z rownowaga.

Wyrdznia sie 4 typy tego schorzenia:
— typ 1. — charakteryzuje sie gtebokg gtuchotg odbiorcza
od urodzenia powigzang z zaburzeniami réwnowagi

(objawy przedsionkowe) oraz retinopatig barwnikowg

33



zaczynajgca sie juz we wczesnym dziecinstwie, a do
tego opdznieniem rozwoju psychomotorycznego
i gtebokim niedorozwojem mowy;

— typ 2. — cechuje sie wrodzong, czesciowg
i niepostepujaca gtuchotg bez objawdw zaburzen
rownowagi oraz pdzno pojawiajgca sie retinopatia
barwnikowg;

— typ 3. —to postac najrzadziej wystepujaca, ktora
charakteryzuje sie postepujgca gtuchotg pojawiajgca
sie miedzy 2. a 4. dekadg zycia; retinopatie barwnikowg
stwierdza sie w wieku dojrzatym, mogg takze
wystepowac problemy z rownowagg, czesto obserwuje

sie takze nadwzrocznos¢;

— typ 4. — cechuje go gteboka gtuchota odbiorcza, retinitis

pigmentosa, a takze opdznienie rozwoju umystowego.

Jezeli zespot Ushera jest stwierdzany diagnostycznie,
zanim mtoda osoba opusci szkote, nauczycielom bedzie
potrzebne poradnictwo, w jaki sposdb postepowadé

z uczniem z barwnikowym zwyrodnieniem siatkowki.
Niezbedna bedzie doktadna informacja na temat pola
widzenia oraz tego, czy nie potrzebuje on ochrony przed

dochodzgcym z zewnatrz swiattem. W miare pogarszania

34



sie wzroku potrzebna bedzie pomoc w poruszaniu sie

i wykonywaniu czynnosci zycia codziennego.

Podtoze genetyczne i leczenie

Zespo6t Ushera dziedziczy sie w sposdb autosomalny
recesywny. Autosomalny oznacza, ze gen nie jest
zwigzany z ptcig, tak wiec zaréwno mezczyzni, jak

i kobiety sg w rownym stopniu podatni na to schorzenie.
W przekazywaniu cech recesywnych oboje rodzice
posiadajg dany gen, ale nie sg Swiadomi, ze sg jego
nosicielami, az do momentu rozpoznania choroby u ich
potomkdw. Dziecko z tym zaburzeniem bedzie miato oba
recesywne geny, ktdore bedzie przekazywac¢ swojemu
potomstwu.

Jezeli osoba z zespotem Ushera poslubi kogos z t3 samg
przypadtoscig, mozna sie spodziewac, ze wszystkie ich

dzieci bedg miaty ten sam rodzaj schorzenia.
Jezeli chory poslubi osobe bez tej dolegliwosci, jest mato

prawdopodobne, aby dzieci miaty to zaburzenie, ale beda

jego nosicielami.
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Jezeli za$ osoba z zespotem Ushera poslubi osobe gtuchg,
ta druga powinna by¢ przebadana, aby zorientowac sie,
czy nie wystgpi u niej to samo schorzenie, ale w fagodnej
formie.

Na Swiecie prowadzone sg prace nad precyzyjnym
okresleniem mutacji genowych odpowiedzialnych za
zespot Ushera, natomiast dzisiejsza medycyna nie zna

skutecznych metod leczenia tego zaburzenia.

Wrodzona slepota Lebera (LCA — Leber congenital
amaurosis)
Wrodzona $lepota Lebera nalezy do grupy dystrofii
siatkdwki i jest najwczesniejszg i najpowazniejsza
ich forma mogaca prowadzi¢ do slepoty juz u dzieci.
Ujawnia sie zazwyczaj w pierwszych miesigcach zycia.
Najczesciej obserwowane objawy u dzieci to: brak
wodzenia wzrokiem oraz pocieranie oczu pigstkami,
btgdzace ruchy gatek ocznych oraz leniwe odruchy
zreniczne na swiatto. Charakterystycznym objawem
jest takze wczesnoniemowlecy oczoplas pojawiajgcy
sie zwykle w wieku 2—3 miesiecy. U pacjentow z LCA

mogg wystepowac takze: swiattowstret, nadwzrocznosé,
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stozek rogdwki oraz slepota nocna i zaéma. U niektdrych
0s0Ob gatki oczne sg zapadniete i wystepuje niedorozwaj
srodkowej czesci twarzy. W niektorych postaciach choroby,
oprocz objawdw okulistycznych, stwierdza sie niedostuch

i opdznienie rozwoju psychomotorycznego.

Szacuje sie, ze w Polsce chorobg dotknietych jest okoto
1000-1200 osb6b. Schorzenie wystepuje z czestoscig
ok. 1 na 30 000 urodzen.

Podtoze genetyczne i leczenie

LCA zazwyczaj dziedziczy sie autosomalnie recesywnie.
Obie kopie genu sg uszkodzone. W przypadku takiego
dziedziczenia istnieje 25-proc. ryzyko powtdrzenia sie
zaburzenia u kazdego kolejnego rodzenstwa osoby
chorej. Natomiast ryzyko wystgpienia schorzenia

u przysztego potomstwa oséb chorych jest niskie
(znacznie ponizej 1 proc.), jesli tylko partner/partnerka
nie cierpi na podobng przypadtos¢, ani nie pochodzi

z rodziny nig dotknietej. Istnieje tez posta¢ LCA
dziedziczona w sposdb autosomalny dominujgcy

i wowczas ryzyko powtdrzenia sie zaburzenia u dzieci

osoby chorej wynosi 50 proc. Wrodzona $lepota
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Lebera moze byé spowodowana mutacjami w jednym

z 25 opisanych dotad gendw.

Od niedawna istnieje mozliwos¢ leczenia LCA metoda

terapii genowej u pacjentéw z mutacjami w genie RPE65.

Poza wymienionymi wczesniej genetycznymi schorzeniami
siatkdwki oka do tej grupy nalezg jeszcze inne zaburzenia.
WSszystkie choroby tej grupy nalezg do choréb rzadkich lub
ultrarzadkich, a niektdre opisano tylko w pojedynczych

rodzinach w skali Swiata.
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IV. JAK WIDZA OSOBY Z GENETYCZNYMI SCHORZENIAMI
WZROKU

Omawiajac poszczegdlne schorzenia, wskazywalismy

na to, jakie sg funkcjonalne konsekwencje tych choréb.

Najczesciej powtarzajgcymi sie s3:

— Slepota zmierzchowa (nocna),

— ograniczenie pola widzenia — obwodowego (widzenie
lunetowe), centralnego (mroczek centralny) lub
mroczki rozsiane,

— Swiattowstret,

— zamglony obraz.

Slepota zmierzchowa
Slepota zmierzchowa oznacza, ze bardzo zle widzi sie noca,
a oczy z duzg trudnoscig przystosowuja sie do ciemnosci.
Jezeli osoba chora na RP wchodzi z pomieszczenia jasnego
do ciemnego, to jej oczy potrzebujg wiecej niz minute,
aby przyzwyczaic sie do ciemnosci i odbierac bodzce
wzrokowe. Taki sam efekt powodujg cienie domoéw i drzew
w zaawansowanym stadium choroby w stoneczny dzien.
W ciggu dnia i przy dobrym oswietleniu chory na RP jest

osobg stabowidzacg, nocg zas staje sie prawie niewidomy,
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a przez to ma problem w samodzielnym poruszaniu sie.
Widoczne sg np. tylko jasne punkty latarni ulicznych, nie

dostrzega sie natomiast oswietlonego otoczenia.

Ograniczenie pola widzenia
Ograniczenie pola widzenia rozwija sie powoli i jest
zréznicowane. Moze rozpoczynacd sie na obrzezach,
w centrum siatkowki lub przybrac posta¢ mroczkow. Jezeli
te plamki potgczg sie, pole widzenia mozna przyrownadé

do patrzenia przez dziurke od klucza (widzenie lunetowe).

40



Z kolei utrata centralnego pola widzenia oznacza, ze
pacjent ma zachowane jedynie widzenie peryferyjne
(obwodowe). Moze mie¢ wowczas catkiem dobrg
orientacje przestrzenng, ale czynnos$ci wymagajace
centralnej ostros$ci widzenia, np. czytanie, nawlekanie igty
czy robotki reczne stajg sie trudne do wykonania. Osoby te

majga takze trudnosci w rozpoznawaniu twarzy.

Utrata peryferyjnego pola widzenia badz przybierajaca
posta¢ mroczkdw powoduje, ze czynnosci, ktére wymagaja
punktowego postrzegania (np. czytanie) nie sprawiaja
trudnosci. Natomiast problemem staje sie poruszanie

w terenie i orientacja w duzej przestrzeni. Spacer po
ruchliwych ulicach jest bardzo trudny, nie dostrzega sie
ludzi idgcych z boku, nadjezdzajgcych samochoddw czy
donic kwiatowych ustawionych na chodnikach, co moze

prowadzi¢ do potencjalnie niebezpiecznych sytuacji.
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Swiatlowstret
Wrazliwos¢ na Swiatto zas moze by¢ tak ucigzliwa, ze osoba
chora na RP musi nosi¢ okulary przeciwstoneczne nawet
przy deszczowej pogodzie. Nawet zwykfe swiatto dzienne

moze odbierac¢ wtedy jako bardzo razace.
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V. ROZWIAZANIA POMOCNE OSOBOM CHORYM NA
GENETYCZNE SCHORZENIA WZROKU W CODZIENNYM
FUNKCJONOWANIU

Ograniczone pole widzenia daje sie w niewielkim stopniu
wyréwnac za pomocg skomplikowanych uktadow
optycznych, np. za pomocg okularéw max TV. Z kolei
widzenie zmierzchowe czy nadwrazliwos¢ na swiatto

mozna poprawic okularami z filtrami/szktami Blue-Blocker.

Okulary z filtrami
Nadwrazliwo$¢ na swiatto najefektywniej mozna zwalczyc
za pomocga okularow z filtrami medycznymi. Istotng
réznicg pomiedzy nimi a zwyktymi okularami jest to,
ze odfiltrowujg one niechciane swiatto, podczas gdy
zwykte okulary przeciwstoneczne blokujg cze$¢ kazdego,
nawet tego potrzebnego sSwiatta. Ponadto okulary
przeciwstoneczne z filtrem pozwalajg na zdecydowanie,
ktore swiatto odfiltrowaé; mozemy wiec sobie
wybraé, ktore Swiatto jest tym dla nas nieprzyjaznym,
a jednoczesnie pozwalajg nie czuc sie jak w tunelu.
Mozliwos¢ doboru koloru filtra zapewnia komfort, kontrast

i ochrone.
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Okulary z filtrami medycznymi w potgczeniu

z wielowarstwowymi powtokami antyrefleksyjnymi

likwidujg ucigzliwe odbicie Swiatta od powierzchni szkiet

i zmniejszajg wysitek akomodacyjny oka. W odréznieniu od

standardowych okularéw posiadajg specjalne wiasciwosci,

w petnym zakresie zatrzymujg szkodliwe dla wzroku

promieniowanie ultrafioletowe oraz filtrujg swiatto

niebieskie, zmniejszajg uczucie oslepienia i poprawiaja

warunki kontrastowe widzenia, a takze wywotujg

wrazenie ostrzejszego widzenia odlegtych oraz bliskich

przedmiotéw. Do wyboru istniejg dwa rodzaje okularéw

filtrujacych:

— gotowe (tzw. gogle) naktadane na okulary korekcyjne,
jesli ich uzywamy,

— wykonywane na indywidualne zamdwienie

z uwzglednieniem (lub bez niego) korekcji wad wzroku.

Specjalne soczewki okularowe
AMD Comfort to specjalny rodzaj soczewek okularowych
dajacy rozszerzone widzenie, wyiszy kontrast
i maksymalng ochrone. Oferujg one znaczng poprawe
widzenia w dali, a takze polepszenie ogdlnego komfortu

widzenia poprzez zastosowanie filtra.
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W Centralnej Przychodni Rehabilitacyjno-Leczniczej
PZN w Warszawie przy ul. Karmelickiej 26 (www.
przychodniapzn.pl) dostepne sg wszystkie rodzaje filtrow

medycznych renomowanych producentow.

Inne pomocne rozwigzania
Poza tradycyjnymi juz pomocami opisanymi w wielu
poradnikach, takimi jak biata laska, pies asystujacy
(przewodnik), urzadzenia nagrywajgco-odtwarzajgce,
komputery wyposazone w mowe syntetyczna,
programy powiekszajace, dyktafony czy odtwarzacze do
audiobookow, bardzo pomocne sg smartfony. Pozwalajg
one na kontakt z bliskimi, a takze za ich pomocg mozna:
— czytac artykuty i ksigzki w wersji elektronicznej
z wykorzystaniem mowy syntetycznej,
— dostosowac do wtasnych preferencji rozmiar czcionki,
kontrast i wielko$¢ obrazu,
— korzystaé z nawigacji GPS, ktéra poinformuje, jak
dojechac do celu,
— korzystaé z latarki (szczegdlnie przydatne dla oséb

majacych trudnosci w widzeniu po zmroku).
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Smartfon moze takze stuzy¢ jako udzwiekowiony kalkulator,
zegarek, notatnik, lupa elektroniczna, a takze czytnik

kolorow.
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VI. POMOC PSYCHOLOGICZNA | GRUPY WSPARCIA

Z uwagi na to, ze schorzenia siatkdwki sg chorobami
progresywnymi, powodujg ciggty stres, a chory odczuwa
lek przed pogtebieniem sie choroby. Jako dziatanie
terapeutyczne polecamy rehabilitacje psychologiczna

w formie zajec¢ indywidualnych i grupowych
prowadzonych przez psychologa oraz tworzenie grup
wsparcia jak najblizej miejsca zamieszkania osob

z problemami wzroku. Takie grupy to takze spotkania

z dobrze zrehabilitowanymi osobami z dysfunkcja
wzroku, ktdre mogg inspirowac oraz zachecac¢ do dziatania

W nieznanej, trudnej sytuacji i uczenia sie nowych

.

umiejetnosci.
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Zachecamy réwniez do korzystania ze stron organizacji:
— Retina AMD Polska — www.retinaamd.org.pl,

— Polski Zwigzek Niewidomych —www.pzn.org.pl,
ktore stanowig cenne zrédto wiedzy o chorobach oczu,
rehabilitacji os6b niewidomych i stabowidzacych oraz

pomocy osobom tracgcym wzrok.

Rekomendujemy zapoznanie sie z najnowszymi
doniesieniami dotyczagcymi badan genetycznych
schorzen siatkowki oka na portalu www.retina-kyc.org

opracowanymi przez Retina International.
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VIl. POStOWIE

Na koniec jeszcze kilka stow od Matgorzaty Pacholec,

prezes Stowarzyszenia Retina AMD Polska:

Jestem zatozycielka i prezesem Stowarzyszenia Retina
AMD Polska. Bardzo dobrze rozumiem sytuacje oséb

z rzadkimi schorzeniami oczu, bo sama mam zwyrodnienie
barwnikowe siatkdwki — retinitis pigmentosa. Od niedawna
juz wiem, ze to, co odebrato mi wzrok, to mutacja genu
CRB1. Mimo utraty widzenia, jestem aktywna zawodowo:
pracuje w Polskim Zwigzku Niewidomych. Staram sie
pomagac ludziom zaleknionym i zagubionym — sama tez
kiedys taka bytam.

W moim zyciu zawodowym niemal codziennie spotykam
doroste osoby, ktére tracg wzrok z powodu réznych
schorzen. Zgtaszajg sie do nas w poczuciu kleski

i beznadziei. Gdy przedstawiamy im propozycje podjecia
nauki bezwzrokowych technik utatwiajgcych codzienne
funkcjonowanie, zazwyczaj na poczatku natrafiamy na
psychiczny opdr przed rozpoczeciem procesu takiej

specjalnej rehabilitacji. Osobom tym bardzo trudno
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zaakceptowac nowag sytuacje i pogodzi¢ sie z myslg,

ze nalezg juz do srodowiska osdb stabowidzgcych lub
niewidomych. Zastanawiajgc sie nad przyczynami takiej
postawy, dosztam do wniosku, ze to, co blokuje osoby
stabowidzgce i utrudnia ich rehabilitacje, to poczucie

wstydu.

Ja sama jestem przyktadem takiej osoby, ktora przez
wiele lat wstydzita sie pogarszania sie wzroku. Dzi$ wiem,
ze byto to uczucie irracjonalne i wpedzato mnie w rézne

deprymujace sytuacje.

Od dziecinstwa miatam problemy ze wzrokiem. Gdy
miatam 6 lat okazato sie, ze mam trudnosci w czytaniu

nut. Cho¢ lekarze od razu postawili prawidtowg diagnoze,
nigdy otwarcie nie poinformowali rodzicow o konsekwencji
mojego schorzenia. O tym, ze choroba ma podtoze
genetyczne, jest nieuleczalna, postepujgca i prowadzi

do stopniowej utraty widzenia. Rodzice tracili zatem

cenny czas, pienigdze i nerwy, a pozniej tez nadzieje

w ciggtej pogoni za cudowng kuracjg, ktora poprawi

wzrok ich cdreczce. Widzgc wielkie rozczarowanie, bol

i rozpacz na twarzy mojej matki, po kolejnych wizytach
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u okulistéw nauczytam sie ukrywaé swoje problemy,

aby jej nie martwié. Na pamiec znatam tablice Snellena

do badania ostrosci wzroku i oszukiwatam zaréwno jg3,

jak i lekarzy. Mowitam, ze widze, cho¢ tak naprawde nie
widziatam. O moich problemach rodzice ze znajomymi

czy nauczycielami mowili przyciszonym gtosem. W ten
sposob powoli nabieratam przekonania, ze stabe

widzenie jest powodem do wstydu i trzeba to ukrywac.
Pogarszanie wzroku traktowatam jako wade, za ktérg
jestem wspoétodpowiedzialna. Za wszelka cene staratam
sie doréwnac¢ moim kolegom i udowodnic im, ze jestem
taka sama jak oni. Za nic nie chciatam przyznac sie, ze mam
pewne problemy z oczami. Gdy oni grali w pitke na plazy,
ja mowitam, ze wole sie opalaé. Na spotkania do kawiarni
przychodzitam zawsze wczesniej, by nie zwracaé na siebie
uwagi nieporadnym rozglgdaniem sie za umoéwiong osobg.
Chodzitam na wagary w pochmurne dni, by nie narazic sie
na oSmieszenie przed kolegami, kiedy nauczyciel kaze mi
przeczytac fragment z ksigzki. Unikatam tez wychodzenia
o zmroku, bo w ciemnosci nie widziatam zupetnie nic.
Nawet w stoneczne dni chodzitam z dtugim parasolem, aby
wymacac przed sobg schody w dét, ktorych panicznie sie

batam.
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Niestety przyszedt czas, kiedy nie dato sie juz diuzej
ukry¢ utraty znacznej czesci widzenia. Trafitam do PZN-u,
oczywiscie w poczuciu przegranej. Jednak, ku mojemu
zaskoczeniu, spotkatam tu ludzi niewidomych, ktdrzy
zaimponowali mi swojg wiedzg, samodzielnoscig oraz

kompetencjami.

Zanim przysztam do PZN-u myslatam, ze stabe widzenie
usuwa mnie z zycia towarzyskiego i zawodowego.

A tymczasem, odkad zaufatam madrzejszym ode mnie

i podjetam decyzje o rozpoczeciu rehabilitacji, moje

zycie i samopoczucie diametralnie sie zmienito. Przede
wszystkim nauczytam sie, ze miarg mojej wartosci nie jest
dobry wzrok i mimo jego dysfunkcji nie mam sie czego
wstydzi¢. Dzi$ jestem odporniejsza na réznego rodzaju
wpadki i porazki. Paradoksalnie, cho¢ dzis juz nic nie widze,
to lepiej sie czuje. Potrafie otwarcie mowic kazdemu

o moich problemach z widzeniem i prosi¢ o przystuge czy
pomoc. Wiem, ze wiele kolezanek i kolegéw do tej pory
nie wyzbyto sie uczucia wstydu. Swiadczy o tym to, ze cho¢
ich stan wzroku nie pozwala na samodzielne bezpieczne
poruszanie sie po ulicy, za nic nie chcg wzig¢ do reki biatej

laski.
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Nie da sie zaprzeczy¢, ze utrata widzenia to wielka strata
powodujgca catkowitg zmiane dotychczasowego zycia. Dla
niektorych to ogromna trauma, po ktérej trudno jest sie

podzwigngé. Ale nie musi tak by¢.

Moje wieloletnie doswiadczenie w pracy z ludZzmi pokazuje,
ze oproécz zalu po stracie to wstyd najczesciej jest przyczyna
ztego samopoczucia, samotnosci, izolacji i bezradnosci.

| oile trudno jest przywrdcié sprawnosc¢ wzroku, o tyle wstyd

mozna pokonad.

Szukajcie zatem kolegdw majacych podobne problemy

i prébujcie wspiera¢ sie w trudnych chwilach. Mowcie
otwarcie, co jestescie w stanie zrobi¢ sami, a w czym
trzeba Wam pomadc. Wkrdtce okaze sie, ze to nie jest az
takie straszne. Czesto powtarzam innym zastyszang kiedys

maksyme: co nie zabija, to wzmacnia.






