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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 zgłosiła się 27 letnia kobieta na badanie okresowe 

z powodu wady wzroku.

W dniu badania wywiad rodzinny w kierunku raka jelita grubego ujemny.

Przedni odcinek -kropka zaćmy wrodzone w PO.

Dno PLO : w obu oczach, głównie w okolicy równika, ciemno ubarwione, 

wrzecionowate zmiany z aureolą zaniku i objawem „rybiego ogona”, na dalekim 

obwodzie widoczne punktowe zmiany barwnikowe (ryc. 1, dwie powiększone zmiany 

pokazano na ryc. 3). 

W obrazie OCT stwierdzono: siatkówka nad zmianą ścieńczała, zanik 

fotoreceptorów, przerost nabłonka barwnikowego cieniujący naczyniówkę, otoczony 

obszarem zaniku RPE (ryc. 4). W obrazie autofluorescencji FAF widoczna 

hipofluorescencja nad barwnikiem i hiperfluorescencja w miejscach zaniku (ryc. 2). 

Całość obrazu odpowiadała CHRPE związanego z rodzinną polipowatością 

gruczolakowatą okrężnicy (FAP).

Wydano skierowanie na kolonoskopię w trybie pilnym. 

Wynik badania: w lewej połowie okrężnicy bardzo liczne, różnej wielkości polipy. 

Usunięto siedem największych polipów i przesłano do badania histopatologicznego. 

Kontynuacja leczenia w Poradni Chirurgicznej.

Pacjentka uzupełniła wywiad rodzinny − okazało się, że dziadek zmarł z powodu raka 

jelita grubego.

Zaproszono na badanie okulistyczne resztę rodziny ze strony matki.

Do tej pory zbadano 5-letnią córkę pacjentki. Wynik badania:

Przedni odcinek prawidłowy

Dno oka: PO- widoczne 5 atypowych ognisk CHRPE: 3 wrzecionowate z obszarem 

zaniku RPE ,,rybi ogon ” i 2 małe punktowe na dalekim obwodzie (ryc. 9).

LO -2 atopowe ogniska CHRPE w tym jedno bez barwnika oraz kilka zmian 

punktowych (ryc. 10).

Dziecko i matka zostały skierowane na badania genetyczne.



Ryc. 1. Ciemno ubarwione, wrzecionowate zmiany z aureolą zaniku i objawem „rybiego ogona”, 

na dalekim obwodzie widoczne punktowe zmiany barwnikowe

Ryc. 2. W obrazie autofluorescencji FAF widoczna hipofluorescencja nad barwnikiem 

i hiperfluorescencja w miejscach zaniku 

Ryc. 3. Wrzecionowate zmiany z aureolą zaniku i objawem „rybiego ogona” zaznaczone na ryc. 1

Ryc. 4. W obrazie OCT (ryc. 3 PO ) siatkówka nad zmianą ścieńczała, przerost nabłonka 

barwnikowego cieniujący naczyniówkę, otoczony obszarem zaniku RPE , zanik fotoreceptorów

Skany 27-letniej kobiety wykonane fundus kamerą szerokokątną Clarus Zeiss 
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Ryc. 6. Okrągły przerost RPE z odbarwionymi 

lukami

Wprowadzenie

CHRPE-wrodzony przerost nabłonka barwnikowego siatkówki to łagodne zmiany 

wrodzone. Zwykle są bezobjawowe i stwierdza się je przypadkowo podczas badania dna oka.

Komórki nabłonka barwnikowego siatkówki (RPE), we wszystkich rodzajach zmian CHRPE, są 

wyższe niż otaczające RPE [7,8]. Zawierają wiele melanosomów i nie mają granulek lipofuscyny

[7,10]. Powoduje to hipo-autofluorescencję a luki wykazują łagodną hiperautofluorescencję, która 

może korelować z autofluorescencją twardówki [10].

W badaniu OCT stwierdza się ścieńczenie siatkówki ,utratę fotoreceptorów i zwiększoną grubość 

RPE cieniującą błonę naczyniową [8,10]. Naczyniówka CHRPE jest cieńsza niż sąsiednia 

prawidłowa z preferencją wewnętrznych warstw Sattlera i choriocapillaris [9]. 

Typowe CHRPE mają postać płaskich, pigmentowanych lub niepigmentowanych, najczęściej 

dobrze odgraniczonych zmian, czasem otoczone są odbarwioną obwódką. Z upływem czasu 

mogą zwiększać swoją średnicę. Spotyka się CHRPE z obszarami depigmentacji , które po kilku 

latach mogą wypełnić całą zmianę. W przypadkach o dużej średnicy, zlokalizowanych centralnie, 

pojawiają się ubytki w polu widzenia [8]. (ryc.5, 6, 7).

CHRPE może tez występować w postaci licznych, małych, ciemnych zmian, często 

przypominających odciski stóp zwierząt - „ślady niedżwiedzia” (ryc. 8) i najczęściej 

występujących w jednym kwadrancie. Zmiany te mogą też być bez ciemnego pigmentu -,,ślady 

niedźwiedzia polarnego”.

Bardzo rzadko CHRPE przekształca się w gruczolaka lub gruczolakoraka RPE.

Pojedyncze typowe CHRPE i zgrupowana pigmentacja nie mają związku z chorobami 

ogólnymi, w tym FAP.

Ryc. 7. CHRPE z małym obszarem 

pigmentu
Ryc. 8. Zgrupowany przerost RPE –ślady niedźwiedzia

Ryc. 5. Okrągły przerost RPE 

z delikatnymi odbarwieniami i aureolą 

zaniku w około



Atypowe CHRPE powiązane jest z rodzinną gruczolakowatą polipowatością 

(FAP)

Różnią się od typowych CHRPE tym, że są:

1. zwykle obustronne,

2. występują w kilku kwadrantach

3. mnogie, ale nie zgrupowane

4. owalne lub w kształcie ryby często z odbarwioną aureolą 

i z odbarwionym rybim ogonem (ryc.1, 3, 9, 10) [7]

Znajomość tych cech jest pomocna zwłaszcza w sytuacji podejrzenia FAP de novo.

FAP - rodzinna gruczolakowata polipowatość okrężnicy jest zespołem genetycznie 

uwarunkowanym , dziedziczącym się w sposób autosomalnie dominujący. Powoduje 

tworzenie się mnogich polipów okrężnicy, a w przypadkach zbyt póżno wykrytych , w 

młodym wieku /przed 40 rokiem życia/w 95% rozwija się gruczolakorak [1, 7]. Średni 

wiek pojawienia się polipów to 16 lat [1].

Zmutowanym genem odpowiedzialnym za FAP jest gen APC. Ciężkość choroby 

i obecność cech pozaokrężniczych są związane z lokalizacją mutacji APC. CHRPE 

występuje u pacjentów z mutacjami między kodonami 457 i 1444 [1, 3]. Wyróżnia się 

również fenotyp związany z mutacjami w genie MUTYH (MAP), również ze 

skłonnością do występowania polipów jelita grubego, charakteryzujący się 

łagodniejszym przebiegiem, przy czym liczba polipów jest mniejsza niż w klasycznym 

FAP.  W klasycznym FAP występują setki a nawet tysiące polipów , osłabiony FAP-

(attenuated AFAP) pojawia się nieco później i ilość polipów jest mniejsza (około 30) 

[1]. Inne nowotwory związane z FAP to rak okołobrodawkowy, rak tarczycy,guzy

mózgu i inne .Mogą też występować zmiany nienowotworowe jak: torbiele na skórze, 

nieprawidłowości zębowe, kostniaki szczęki, guzy desmoidalne brzucha (zespół 

Gardnera) [1, 7].

FAP stanowi 0,5–2% wszystkich nowotworów jelita grubego. 

Częstość występowania mutacji de novo stanowi 11–33% FAP [1, 7].

Ryc. 9. Dwie większe i dwie mniejsze, 

ciemno ubarwione, wrzecionowate 

zmiany z aureolą zaniku i objawem 

„rybiego ogona oraz jedna punktowa 

zmiana barwnikowa

Ryc. 10. Wrzecionowate zmiany z objawem „rybiego 

ogona”- jedna większa, ubarwiona, jedna bez 

barwnika, oraz cztery, punktowe zmiany barwnikowe

Skany dziewczynki 5-letniej wykonane fundus kamerą szerokokątną Clarus Zeiss 
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Wnioski

Wrodzony przerost nabłonka barwnikowego siatkówki (CHRPE) jest 

jednym z objawów pozajelitowych obserwowanych we wczesnym 

dzieciństwie, występującym u ok 75% populacji z FAP i łatwym do 

wykrycia. Nadaje się więc jako badanie przesiewowe dla członków 

rodzin z FAP [3, 4, 5,7,11], a także do identyfikacji pacjentów z mutacji 

APC de novo, u których istnieje wysokie prawdopodobieństwo 

gruczolakoraka w młodym wieku przed rozpoczęciem kolonoskopii

przesiewowych. Znajomość cech różnicujących typowe i atypowe 

CHRPE jest wiec niezbędna, aby rozpoznać zagrożenie chorobą 

nowotworową odpowiednio wcześnie .

(Wszystkie zdjęcia były wykonane w Poradni Okulistycznej w SPZOZ Brzesko przy pomocy 

fundus kamery szerokokątnej Clarus Zeiss).  

Finansowanie-brak wsparcia finansowego.


