OCNY NALEZ U PACIENTA
S LOWEOVYM SYNDROMOM

SUHRN

Autori uvadzaju oc¢ny nalez u pacienta, ktory bol vo veku 4,5 mesiaca prijaty pre nalez
obojstrannej totédlnej katarakty. Pacient bol sledovany u neuroldga pre centralny hypoto-
nicky syndrém a mentalnu retardaciu. Pri kompletnom vysetreni pacienta bolo vyslovené
podozrenie na Loweov syndrom, ktory bol potvrdeny metabolickym vysSetrenim aj genetic-
ky. Pri vySetreni rodiny bol geneticky defekt (mutdcia OCRL1 génu), potvrdeny aj u matky
pacienta. U matky bol pritomny jemny subkapsularny zakal pod zadnym puzdrom. Pacient
bol operovany pre obojstrannu adnatnu kataraktu. Pri vysetreni v celkovej anestézii bola
diagnostikovana trabekulodysgenéza. Vnutroocny tlak zostdva v medziach normy. Pacient
je t.C. 8 rocny, pravidelne sledovany z hladiska metabolickej kompenzacie, neurolégom aj
oftalmolégom, s uspokojivymi zrakovymi funkciami. V¢asna diagnéza Loweovho syndromu
bola stanovend na zdklade komplexného vysetrenia pacienta v rdmci etiologickej diagnostiky
bilateralnej kongenitdlnej katarakty.

Klacové slova: Loweov syndrém, okulo-cerebro-renalny syndrém, adnatna katarakta,
glaukédm, nystagmus.

SUMMARY

OPHTHALMOLOGICAL FINDING IN THE PATIENT WITH LOWE
SYNDROME

Authors present ophthalmological findings in male patient, which was examined because
of total bilateral congenital cataract at the age of 4, 5 months. Patient was registered by
a neurologist because of central hypotonia and mental retardation. Complex examination
suspected Lowe syndrome. Diagnosis of Lowe syndrome was established by metabolic exa-
mination and genetic tests. By genetic examination of family members, the gene mutation
(OCRL 1gene) was also found in patient’s mother. She had a fine opacification of posterior
lens capsule. Patient underwent cataract surgery. By examination under general anesthesia,
trabeculodysgenesis was detected. Intraocular pressure reminds normal. Today, patient is
8 years old and is regularly checked by nephrologists, neurologist and ophthalmologist. His
visual function remains satisfying. Early diagnosis of Lowe syndrome was made based on
a complex evaluation of the patient, by searching for etiology of bilateral congenital cataract.
Key words: Lowe syndrome, oculo — cerebro — renal syndrome, congenital cataract, glauco-
ma, nystagmus.
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Loweov syndrom (okulo — cerebro — renalny syndrém,
s prevalenciou 1:500 000 obyvatelov) je dedi¢né ochorenie,
viazané na X chromozém, takze postihuje temer vylucne chlap-
cov, Zeny byvaju prenasacky ochorenia. Ochorenie primarne
postihuje oci (kongenitalna katarakta, glaukém), mozog (psy-
chomotoricka retardacia, hypoténia) a oblicky (Fanconiho
syndrém). Ochorenie prvykrat popisal Lowe v roku 1952 [3].
Z celkovych priznakov su charakteristické retardécia rastu,
bledad pokozka, mentalna retardacia, areflexia, hypotdnia, za-
chvaty, nezapalové zhrubnutie kibov a najméa generalizovana
dysfunkcia proximalneho tubulu, ktord vedie k nadmernému
vylucovaniu vody, bikarbonatov, glukdzy a aminokyselin, ¢o sa
prejavuje polyuriou a vedie k polydypsii. Fatdlnym byva me-
tabolicky rozvrat spojeny s oblickovym zlyhanim, casto v 2.
dekade Zivota. [6]. ROzne ocné priznaky, najma kongenitdlna,
infantilnd katarakta a glaukém sa vyskytuju v rdmci mnohych
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metabolickych, dedi¢nych a systémovych ochoreni. Casto by-
vaju prvymi priznakmi, ktoré vedu pacienta k lekarovi. Preto
je dolezZité venovat sa etiologickej diagnostike ochoreni. Pri
bilaterdlnej kongenitdlnej a infantilnej katarakte je potrebné
zamerat sa na metabolické vysSetrenie, ktoré moze odhalit
metabolicky defekt, etiologicky podmieriujuci vznik katarakty.
Jeho kompenzacia moze predist ireparabilnému postihnutiu
organizmu a zabezpecit lepsiu kvalitu Zivota.

METODIKA

V ramci oftalmologického vySetrenia boli vySetrované: central-
na zrakova ostrost (CZO), vnutroocny tlak, lokdlny nalez na pred-
nom segmente, optickych médiach a oénom pozadi. Centralna
zrakova ostrost probanda bola vysetrovana pomocou preverbal-
nych tabuliek Cardiff, u matky pomocou Snellenovych optotypov.
Na vySetrenie SoSovky sme poutZili Strbinovd lampu Zeiss SLO 10,
u probanda do 3 rokov ru¢nu Strbinovi lampu. ViySetrenie bolo
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realizované v arteficidlnej mydriaze. Na fotodokumentaciu sme
poutzili fotostrbinovi lampu CSO SL 9900. Gonioskopia bola vy-
Setrovana v celkovej anestézii pomocou trojbokej Goldmanovej
SoSovky. Nalez na ocnom pozadi probanda i jeho matky bol
vySetreny nepriamym oftalmoskopom, takisto v arteficidlnej
mydriaze. Okrem oftalmologického vySetrenia bolo vykonané aj
biochemické vysSetrenie a genetické vysetrenie.

4,5 mesacné dieta bolo odoslané na Kliniku detskej of-
talmoldgie DFNsP LFUK v Bratislave s bilateralnou kon-
genitdlnou kataraktou. Dieta bolo od 1 mesiaca veku
sledované neurolégom pre psychomotorickl retardaciu
a hypotdniu. Zaroven bola zistena zIa reakcia na zrakové
podnety. Rodinna anamnéza bola negativna. Pri vysetreni
na nasej klinike bol odobraty metabolicky skrining v rdm-
ci etiologickej diagnostiky adnatnych katarakt. Pri vySe-
treni mocu bola zistend zvySena aminoaciduria, zvySena
exkrécia oligosacharidov, zvysena exkréciu metabolitov
Krebsovho cyklu. Bolo vyslovené podozrenie na Loweov
syndrém, ktory bol nasledne potvrdeny aj genetickym vy-
Setrenim. Mutacia OCRL 1 (c.2083C >T(Arg695Ter)) génu
v hemizygotnom stave bola zistena u pacienta aj u jeho
matky, ktora tym bola potvrdend ako prenasacka pato-
logického génu. U matky neboli zistené typické kortika-
Ine zédkaly SoSovky. Bola pritomna len jemna opacifikacia
pod zadnym puzdrom. Kongenitalne katarakty u pacienta
boli Uspesne operované vo veku 5 a 6 mesiacov. Neskor-
$i termin operacie bol podmieneny neskorym odosla-
nim pacienta na operaciu a zaroven infektom hornych
dychacich ciest, pre ktoré musela byt celkova anestézia
odloZena. Pacient je pravidelne dispenzarizovany. Pri po-
slednom vysetreni vo veku 8 rokov je CZO pacienta 6/18
Cardiff s afakickou korekciou (obr. ¢. 1). Nezaznamenali
sme zvyseny vnutroocny tlak, napriek ndlezu trabekulo-

dysgenézy. Vzhladom na vysoké riziko vyskytu glaukd-
mu neboli u pacienta implantované vnatroocné Sosovky.
Lokalny nalez je uspokojivy. U matky pacienta, ktord je
prendsackou patologickej mutacie, neboli zistené typické
kortikalne zakaly ani v ¢ase diagnostikovania ochorenia
u probanda, ani po 8 rokoch. Bola pritomna len jemna
opacifikacia pod zadnym puzdrom (obr.c. 2).

Primarnym nalezom v rdmci ocnej patoldgie Loweov syn-
dromu je katarakta. U pacienta s Loweovym syndrémom
je typickd kongenitalna totdlna bilaterdlna katarakta [3, 2].
Pre prenasacky patologickej mutacie ORCL 1 génu su typic-
ké bodkovité belavé, resp. Sedobelavé opacity v SoSovkach,
lokalizované vo vSetkych vrstvach kortexu, s predilekciou
v prednom kortexe v oblasti equatoru, ¢o poukazuje na ich
povod v dospelom Zivote. Nie su lokalizované v jadre. Nieke-
dy méze byt pritomny zakal pod zadnym kortexom centralne
[4, 5]. Velkost zékalov mbze byt od mikrénov po niekolko
milimetrov. Vyskyt viac ako 25 kortikalnych zakalov na 1
kvadrant SoSovky v druhej dekade Zivota je patognomicky
pre prendsacky tohto ochorenia [2]. Niektori autori udavaju
93 az 100% vyskyt lentikularnych opacit u prenasaciek [2,4].
Napriek tomu, Ze v ¢ase diagndzy ochorenia mala matka pro-
banda 25 rokov, nezaznamenali sme u nej vyskyt typickych
kortikalnych lentikularnych opacit. Pri vysetreni matky vo
veku 33 rokov bol nalez z hladiska vyskytu kortikalnych len-
tikularnych opacit opét negativny. Bola pritomna len jemna
opacifikacia pod zadnym puzdrom. Tento nalez je v rozpore
s tvrdenim [2], Ze pritomnost kortikalnych lentikuldrnych opa-
cit je tak patognomicka, Ze ich diagnostika bola navrhovana
ako skriningova metdda na diagnostiku prenasacstva Loweo-
vho syndromu. Pritomnost mutacie ORCL 1 génu aj u matky
vsak vylucuje akékolvek pochybnosti, Ze sa jedna o prenasac-
ku ochorenia. Na zaklade mikroskopickych morfologickych

Obr. 1 Afakické LO probanda vo veku 8 rokov.

Obr. 2 Sosovka matky probanda bez ndlezu typickych kortikdinych
opacit, len s jemnou opacifikdciou pod zadnym puzdrom.
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studii, charakteristické lentikularne opacity u Loweovho syn-
drému s podmienené genetickym defektom buniek Sosovky.
Defekt sa manifestuje pocas véasnej embryogenézy a vedie
k chybnej tvorbe a naslednej degeneracii primarnych zadnych
Sosovkovych lamiel, ¢o vedie k tvorbe plochej, diskoidnej
alebo prstencovej katarakty. Predna polarna katarakta, len-
tikonus posterior a subkapsularne plaky nie su typické pre
Loweov syndrém [5]. U pacienta bol nalez typickych bilateral-
nych totalnych katarakt, pre ktoré bola vo veku 5 a 6 mesiacov
vykonana extrakapsularna extrakcia SoSovky. Vnutroo¢né So-
Sovky sme neimplantovali pre zvysené riziko tazko kompenzo-
vatelného glaukdmu [1]. Takisto nie je doporucovana korek-
cia kontaktnymi SoSovkami pre riziko tvorby keloidnych jaziev
rohovky [4]. Tazky glaukém, podmieneny goniodysgenézou,
ktory vyZaduje chirurgické rieSenie, sa vyskytuje az v 50 %
pripadov [4]. U nasho pacienta je vnutroocny tlak zatial vo
fyziologickom rozmedzi. Najlepsia korigovana zrakova ostrost
byva zriedka lepsia nez 0,2 ¢o sa potvrdilo aj u nasho pacien-
ta. Horsi funkcny vysledok bol okrem poskodenia centralne-
ho nervového systému podmieneny aj neskorou operdciou
katarakt a sucasnym vyskytom nystagmu. Pacient je v celko-

vo dobre]j kondicii, ¢o je podmienené vcasnou diagnostikou
a snahou o ¢o najoptimalnejsiu kompenzaciu metabolického
defektu u pacienta.

ZAVER

U dietata s bilaterdlnymi kongenitdlnymi kataraktami
sme v ramci etiologicke]j diagnostiky diagnostikovali Lowe-
ov syndrom. Oc¢né priznaky sa vyskytuju v rémci mnohych
metabolickych, dedi¢nych a systémovych ochoreni. Casto
byvaja inicialnymi priznakmi ochorenia. Preto je délezité
venovat sa etiologickej diagnostike ochoreni. Pri bilatera-
Inej kongenitalnej alebo infantilnej katarakte je potrebné
zamerat sa na metabolické vysetrenie, ktoré méze odha-
lit metabolicky defekt, etiologicky podmienujuci vznik ka-
tarakty. Jeho kompenzacia moze predist ireparabilnému
postihnutiu organizmu a zabezpedit lepsiu kvalitu Zivota.
U matky pacienta sme napriek geneticky potvrdenej mu-
tacii ORCL 1 génu nezistili zakaly Sosovky, charakteristické
pre prendasacky ochorenia.
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