Zwigzek miedzy wrodzonym przerostem nabtonka
barwnikowego siatkowki CHRPE, rodzinng
polipowatoscia gruczolakowatg FAP
| rakiem jelita grubego.

Opis przypadku.
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Background: Congenital hypertrophy of the retinal pigment epithelium (CHRPE) is the most
common extracolonic manifestation of familial adenomatous polyposis (FAP), present in 75%
of FAP population and is an early, seen in childhood, clinical marker of the disease.

Familial Adenomatous Polyposis (FAP) is an autosomal dominant condition giving rise to
multiple adenomatous polyps in the colon which invariably become malignant by the fourth
decade.

Opis przypadku

Do poradni okulistycznej zgtosita sie 27 letnia kobieta na badanie okresowe
Z powodu wady wzroku.

W dniu badania wywiad rodzinny w kierunku raka jelita grubego ujemny.
Przedni odcinek -kropka zacmy wrodzone w PO.

Dno PLO : w obu oczach, gtéwnie w okolicy rownika, ciemno ubarwione,
wrzecionowate zmiany z aureolg zaniku i objawem ,rybiego ogona”, na dalekim
obwodzie widoczne punktowe zmiany barwnikowe (ryc. 1, dwie powiekszone zmiany
pokazano na ryc. 3).

W obrazie OCT stwierdzono: siatkbwka nad zmiang Scienczata, zanik
fotoreceptorow, przerost nabtonka barwnikowego cieniujgcy naczyniowke, otoczony
obszarem zaniku RPE (ryc. 4). W obrazie autofluorescencji FAF widoczna
hipofluorescencja nad barwnikiem i hiperfluorescencja w miejscach zaniku (ryc. 2).
Catosc¢ obrazu odpowiadata CHRPE zwigzanego z rodzinng polipowatoscig
gruczolakowatg okreznicy (FAP).

Wydano skierowanie na kolonoskopie w trybie pilnym.

Wynik badania: w lewej potowie okreznicy bardzo liczne, roznej wielkosci polipy.
Usunieto siedem najwiekszych polipéw i przestano do badania histopatologicznego.
Kontynuacja leczenia w Poradni Chirurgiczne,.

Pacjentka uzupetnita wywiad rodzinny — okazato sie, ze dziadek zmart z powodu raka
jelita grubego.

Zaproszono na badanie okulistyczne reszte rodziny ze strony matki.

Do tej pory zbadano 5-letnig corke pacjentki. Wynik badania:




Skany 27-letniej kobiety wykonane fundus kamerg szerokokatng Clarus Zeiss
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Ryc. 1. Ciemno ubarwione, wrzecionowate zmiany z aureolg zaniku i objawem ,rybiego ogona”,
na dalekim obwodzie widoczne punktowe zmiany barwnikowe

Ryc. 2. W obrazie autofluorescencji FAF widoczna hipofluorescencja nad barwnikiem
| hiperfluorescencja w miejscach zaniku

Ryc. 4. W obrazie OCT (ryc. 3 PO ) siatkbwka nad zmiang Scienczata, przerost nabtonka
barwnikowego cieniujgcy naczyniowke, otoczony obszarem zaniku RPE , zanik fotoreceptorow



Wprowadzenie

CHRPE-wrodzony przerost nabtonka barwnikowego siatkowki to tagodne zmiany

wrodzone. Zwykle sg bezobjawowe i stwierdza sie je przypadkowo podczas badania dna oka.
Komorki nabtonka barwnikowego siatkowki (RPE), we wszystkich rodzajach zmian CHRPE, sg
wyzsze niz otaczajgce RPE [7,8]. Zawierajg wiele melanosomow i nie majg granulek lipofuscyny
[7,10]. Powoduje to hipo-autofluorescencije a luki wykazujg tagodng hiperautofluorescencje, ktora
moze korelowac z autofluorescencjg twardowki [10].

W badaniu OCT stwierdza sie scienczenie siatkowki ,utrate fotoreceptoréw i zwiekszong grubosc
RPE cieniujgcg btone naczyniowg [8,10]. Naczynidwka CHRPE jest ciensza niz sgsiednia
prawidtowa z preferencjg wewnetrznych warstw Sattlera i choriocapillaris [9].

Typowe CHRPE majg postac ptaskich, pigmentowanych lub niepigmentowanych, najczesciej
dobrze odgraniczonych zmian, czasem otoczone sg odbarwiong obwodkg. Z uptywem czasu
mogqg zwiekszac swojg srednice. Spotyka sie CHRPE z obszarami depigmentaciji , ktore po kilku
latach mogg wypefnic¢ catg zmiane. W przypadkach o duzej srednicy, zlokalizowanych centralnie,
pojawiajg sie ubytki w polu widzenia [8]. (ryc.5, 6, 7).

CHRPE moze tez wystepowac w postaci licznych, matych, ciemnych zmian, czesto
przypominajgcych odciski stop zwierzat - ,slady niedzwiedzia” (ryc. 8) i najczesciej
wystepujgcych w jednym kwadrancie. Zmiany te mogg tez by¢ bez ciemnego pigmentu -,,slady
niedzwiedzia polarnego”.

Bardzo rzadko CHRPE przeksztatca sie w gruczolaka lub gruczolakoraka RPE.

Pojedyncze typowe CHRPE i zgrupowana pigmentacja nie maja zwigzku z chorobami
ogoinymi, w tym FAP.

Ryc. 5. Okragty przerost RPE Ryc. 6. Okragty przerost RPE z odbarwionymi
z delikatnymi odbarwieniami i aureolg lukami
zaniku w okoto

Ryc. 7. CHRPE z matym obszarem o

pigmentu Ryc. 8. Zgrupowany przerost RPE —slady niedzwiedzia



Atypowe CHRPE powigzane jest z rodzinng gruczolakowata polipowatoscia
(FAP)
R&znig sie od typowych CHRPE tym, ze sa:

zwykle obustronne,

wystepuja w kilku kwadrantach

mnogie, ale nie zgrupowane

owalne lub w ksztatcie ryby czesto z odbarwiong aureola
| z odbarwionym rybim ogonem (ryc.1, 3, 9, 10) [7]
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Znajomosc¢ tych cech jest pomocna zwtaszcza w sytuacji podejrzenia FAP de novo.

Skany dziewczynki 5-letnie] wykonane fundus kamerg szerokokatng Clarus Zeiss

Ryc. 9. Dwie wieksze i dwie mniejsze,
ciemno ubarwione, wrzecionowate

,rybiego ogona oraz jedna punktowa ogona’- jedna wieksza, ubarwiona, jedna bez
zmiana barwnikowa barwnika, oraz cztery, punktowe zmiany barwnikowe

FAP - rodzinna gruczolakowata polipowatoS¢ okreznicy jest zespotem genetycznie
uwarunkowanym , dziedziczgcym sie w sposob autosomalnie dominujgcy. Powoduje
tworzenie sie mnogich polipow okreznicy, a w przypadkach zbyt pozno wykrytych , w
mtodym wieku /przed 40 rokiem zycia/w 95% rozwija sie gruczolakorak [1, 7]. Sredni
wiek pojawienia sie polipow to 16 lat [1].

Zmutowanym genem odpowiedzialnym za FAP jest gen APC. Ciezkos¢ choroby

| obecnosc¢ cech pozaokrezniczych sg zwigzane z lokalizacjg mutacji APC. CHRPE
wystepuje u pacjentow z mutacjami miedzy kodonami 457 i 1444 [1, 3]. Wyroznia sie
rowniez fenotyp zwigzany z mutacjami w genie MUTYH (MAP), rowniez ze
sktonnoscig do wystepowania polipow jelita grubego, charakteryzujacy sie
tagodniejszym przebiegiem, przy czym liczba polipow jest mniejsza niz w klasycznym
FAP. W klasycznym FAP wystepujg setki a nawet tysigce polipow , ostabiony FAP-
(attenuated AFAP) pojawia sie nieco pozniej i ilos¢ polipow jest mniejsza (okoto 30)
[1]. Inne nowotwory zwigzane z FAP to rak okotobrodawkowy, rak tarczycy,guzy
mozgu i inne .Moga tez wystepowac zmiany nienowotworowe jak: torbiele na skorze,
nieprawidtowosci zebowe, kostniaki szczeki, guzy desmoidalne brzucha (zespot
Gardnera) [1, 7].

FAP stanowi 0,5-2% wszystkich nowotworow jelita grubego.
Czestosc¢ wystepowania mutacji de novo stanowi 11-33% FAP [1, 7].



WhniosKki

Wrodzony przerost nabtonka barwnikowego siatkowki (CHRPE) jest
jednym z objawow pozajelitowych obserwowanych we wczesnym
dziecinstwie, wystepujgcym u ok 75% populacji z FAP i tatwym do
wykrycia. Nadaje sie wiec jako badanie przesiewowe dla cztonkow
rodzin z FAP [3, 4, 5,7,11], a takze do identyfikacji pacjentow z mutacji
APC de novo, u ktorych istnieje wysokie prawdopodobienstwo
gruczolakoraka w mtodym wieku przed rozpoczeciem kolonoskopii
przesiewowych. Znajomosc¢ cech roznicujgcych typowe i atypowe
CHRPE jest wiec niezbedna, aby rozpoznacC zagrozenie chorobg
nowotworowg odpowiednio wczesnie .

(Wszystkie zdjecia byly wykonane w Poradni Okulistycznej w SPZOZ Brzesko przy pomocy
fundus kamery szerokokatnej Clarus Zeiss).

Finansowanie-brak wsparcia finansowego.
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