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A Debreceni Orvostudomdnyi Egyetem
Szemklinikajanak (igazgato: Alberth Béla egyetemi
tandr) kozleménye

Leber-féle congenitalis amaurosis

Hidasi Vanda

Osszefoglalas

A szerzd egy ciganycsalddbdl szirmazo harom gyermek
kapesdn, a legismertebb nevén Leber-féle congenitalis
amaurosis leggyakoribb és lehetséges jarulékos, illetve
az irodalomban eddig még nem ismertetett timeteit mu-
tatja be, korabbi szerzék munkdival Osszevetve. A beteg-
ségre jellemzd differencidl diagnosztikai tiinetek mind-
harom gyermeken megtaldlhatok voltak (1. Ia.,
I/b. tablazatok). Egyes tiinetek az eddig ismert formatdl
cltéréd médon jelentkeztek, és leir olyan tiineteket is,
amelyek tovabb szaporitjak az elvaltozasok sorat. A hd-
rom gyermekbdl ketton (testvérpar) nagyfoku keratoco-
nust taldlt, mely joval a szokdsos kor (15 év) elott alakult
ki. Mindkét keratoconus subacut stadiumba keriilt az
egyik szemen. A CT-vizsgélat a fitinal rendellenes lefutd-
st n.opticust mutatott és a testvérpar mindkét tagjén
megtaldlhato volt a primer perzisztalé tivegtestre jellem-
z6 kép (szemtitkor, UH). E két utdbbi elviltozasrol az
eddig megjelent kozleményekben nem tortént emlités.
Ezenkiviil a szerzé felhivia a figyelmet a betegség tdrsa-
dalmi jelentoségére, tekintettel arra, hogy Magyar-
orszdgon ezzel kapcsolatos felmérés még nem tortént,
ugyanakkor az irodalom szerint egyes orszdgokban a
eyermekkori vaksdg 10-20%-4ért felelds.

Kulesszavak: congenitalis amaurosis. keratoconus, primér per-
zisztalo tivegtest.

Leber’s congenital amaurosis

The author describes the most frequent, the possible ac-
cessory and until now unpublished symptoms of the Le-
ber’s congenital amaurosis in connection with three
children of a gipsy family. The characteristic differential
diagnostic symptoms were found on all the three patients
(see table I/a., I/b.). Certain symptoms showed unusual
appearance. Advanced keratoconus was found on two of
them (they were brother and sister) that developed much
earlier than the usual age (15 years). The keratoconus
turned in subacut stage on one eye of both patients. The-
re were some new findings. The CT showed abnormal
contour of the n. opticus of the boy and both of them had
a characteristic picture of the posterior primary persis-
tent vitreous (ophthalmoscope, ultrasound). Beside the-
se the author underlines the social importance of the
syndrome, considering that is certain countries it is re-
sponsible for the 10-20 % of the blindness in childhood.

Keywords: congenital amaurosis, keratoconus, posterior pri-
mary persistent vitreous.

Bevezetés
Az elsdként Theodor Leber altal 1869-ben leirt tiinetegyiittest
(27) 6t kdvetden egészen napjainkig sok szerzo targyalta. Az dl-

tala megjelolt jellemzé tiinetek (kétoldali vaksdg, ill. silyosan
karosodott latas sziiletést6l fogva, ami altaldban csak néhany
hénapos korban deriil ki; véltozatos funduskép, a normalistol a
stilyos pigmentzavarig; a pupillak renyhe fényreakcidja; nystag-
mus) azéta megszaporodtak és egyéb, kevésbé gyakori szimp-
témak sordval gazdagodott a szindroma komplex képe. 1916-
ban 6 maga kiilonitette el a betegség juvenilis formdjat, ahol is
csak 6-7 éves korban kezd nagymértékben romlani a latds (7). A
rendkiviil nagyszamu tiinet olyan variabilitist mutat, hogy a
kdrképet tobb szerzo tobb néven ismertette (7, 18, 23). holott
tk. ugyanarrdl a betegségrol van szo. [gy a Leber-féle congeni-
talis amaurosist ismerhetjiik Kurz-féle congenitalis vaksig
szindréma (1951) (24), Alstrom-Olson-féle heredoretinopat-
hia recessiva monohybrida autosomalis (1957) (1), Waarden-
burg-féle dysgenesis retinalis neuroepithelialis (1957) (46),
Sorsby-féle herediter retinalis aplasia (1960) (42) neveken. A
kérkép megjelenése annyira véltozatos, hogy nemcsak az elne-
vezésben, de az etioldgiai megitélésben is kiillonbdzo szemléle-
tek uralkodnak. Duke-Elder a retina degenerdciokat és disztro-
fidkat hdrom nagy csoportra osztja: szenilis, szekunder és tape-
to-retindlis elviltozasok. A Leber-féle congenitalis amaurosist
az utébbiba, ezen beliil a diffuz disztrofidk kozé sorolja (7). Ez-
zel szemben Yanoff a retinopathia pigmentosa betegség cso-
portban a szekunder elvaltozdsok kozott emliti (48), mig Nau-
mann (31) az izolalt retinopathia pigmentosa (retinitis pigmen-
tosa) egyik varidnsdnak.tartja, vagyis szisztémds tiinetek nél-
kiil, csak a szemre korlatozodo kongenitdlis formédnak.

Itt kell megjegyezni, hogy a szoban forgd szindréma tiinetei
sok, ettél eltérd korképre hasonlitanak (11, 25, 34). Az egyik
leggyakoribb téves diagndzis a degeneratio pigmentosa retinac
(7,15,22,48), az esetenként kisértetiesen hasonlité okuldris tii-
netek miatt. Az elkiilonitésben segithet, hogy a Leber-féle con-
genitalis amaurosisban a centralis latds mindig igen rossz mar
kezdettdl fogva és az, hogy az ERG dltalaban teljesen kioltott,
esetenként igen csokkent mérték( palcikamikodés (b-hullam)
regisztralhatd (csap-palcika degeneracic). Ettol eltéroen a de-
generatio pigmentosa retinae esetén a centrélis latds sokdig
meglepden j6 maradhat (3, 7). A latétér minden esetben beszii-
kiilt, amely a korral csélatotérig fokozodik (3, 7). Az ERG le-
het kioltott, de itt el6szdr a pdleikak kdrosodnak, ami miatt
b-hullam nem nyerheté (palcika-csap degeneracid) (3,7,21). A
kérkép valodi mibenléte sokszor nem deriil ki, pedig a gyer-
mekkori vaksdg viszonylag gyakori okai kozott szerepel egyes
orszdgokban tortént felmérések alapjan (Hollandia 18% , Svéd-
orszdg 10% , Csehszlovikia 10-20%) (9, 10).

A betegség autoszomdlis recessziv Oroklodést mutat az ese-
tek tilnyomd tébbségében (1, 7.9, 14, 20, 22), de autoszomalis
domindns 6roklodés is eldfordul (4, 19, 48).

A csaladokban gyakori a vérrokonsag, bar terheld csaladi
anamnézis nélkiil is jelentkezik. A betegséget okuldris és — a
legtébb leird szerint — szisztémds tiinetek jellemzik. A f6 okula-
ris tiinetek tekintetében megegyezik az egyes szerzok leirdsa.
Ezek a kovetkezok: vaksag vagy nagyon rossz latisélesség szii-
letéstol fogva: nagyhullimi nystagmus; a pupillaik renyhe
fényreakeidja; digito-okuldris jel (Franceschetti, 1939-47) (7);
fotofébia; véltozatos funduskép (5, 12, 29, 35, 44) a normalistdl
a csontsejt alaka pigment Kicsapodasig (melyek alapjdan Fran-
¢ois a funduselviltozdsokat négy csoportra osztotta (19), a pa-
pilla lehet halvény, az erek clvékonyodhatnak, s6t eléfordul
oedema papillae és coloboma maculace luteae (10, 28) és a diffe-
rencidl diagndzis alapjdul szolgdld kioltott, vagy majdnem kiol-
tott ERG (a pdlcikafunkcié viszonylag megkimélt lehet) (7).
Ezenkiviil gyakori, de nem esszenciilis tiinetek: sziirkehdlyog
(17); keratoglobus, -conus (15 éves kor alatt ritkdn lathato, a
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gyakorisdg a korral nd) (9, 15, 46); enophthalmus, hypermetro-
pia (47); kancsalsédg; csokkent VEP. A szisztémas tiinetek ko-
ziil jellemzonek tartjdk a kiilonbozo rendlis rendellenességeket
(familiaris juvenilis nephronorphthisis (8, 37), policisztas vese
(6), dupla iiregrendszer stb.); a csontvéz-rendellenesscgeket
(scoliosis, koponyaelvéltozdsok stb.) (7): a hallascsokkenést
(7); a cardiomyopathidt (39) és az idegrendszer kiilonboz6
funkcionélis és anatomiai defektusait (epilepszia, ataxia cere-
bellaris, abnormélis ERG, hypoplasia vermis cerebelli stb.)
(32, 33). Vitatott kérdés a mentalis, illetve pszichomotoros re-
tardécio jellemzo el6forduldsa. A legtobb szerzd beszamol bi-
zonyos szazalékban mentalis retarddciordl (6, 7, 22), egyesek
motoros alulfejlettségrol is. Alstrém és Olson azonban azt dllit-
ja, hogy a mentalis retardécié eléforduldsa ezen betegek kore-
ben nem gyakoribb, mint az dtlagpopuldcioban (1, 2, 11).
Ugyanezt dllapitotta meg Nickel és Hoytis (32). E kérdés eldon-
tése igen nehéz, mivel Alsirdm és Olson a Tomteboda Vakok
[ntézetének (Stockholm) lakéit vizsgaltdk, azaz a szellemi szin-
tet tekintve szelektalt csoportot, akik tanuldsra képesek voltak.
Ugyanakkor a kiilonbozd intelligencia vizsgdlati tesztek hamis
eredményt adhatnak, hiszen egy vak gyermek szellemi fejl6dé-
se sziikségszertien elmarad a latokétdl, ha nem megtelelen
foglalkoznak vele (30). Az emlitett tiinetcken kivil igen sok
egyéb, ritka elvéltozds tarsulhat, st kiilonboz8, mas genetikai
eredet(i szindrémadkkal jarhat egyiitt (Ehlers—Danlos- szindro-
ma (36), hyperthreoninaemia (16) stb.). vagy egyes szindromak
alkotérésze lehet (Joubert-szindroma (26), Saldino-Mainzer-
szindréma (8), Alstrom-szindroma (41)) (I/a., I/b. tablazatok).

A betegség lefolydsara jellemzd, hogy nem, vagy szinte csak
észrevétleniil progredidl, nincsenek remisszids fazisok (mint a
degeneratio pigmentosa retinae-nél) (7, 48).

A tovdbbiakban egy cigdnycsalddbdl szirmazé harom gyer-
meket mutatunk be. Az esetek jol példazzik a fent leirtakat.

Esetek, vizsgilatok

1988. december 12-én N. M. 12 éves cigdny kislany jelentkezett
klinikdnkon. Két héttel korabban néthas lett és egy reggel arra
ébredt, hogy a bal szemével szokatlanul homdlyosan lat. Szaru-
hartydja erésen kicsticsosodott és fehérré vélt. Anamnézisbol
kideriilt, hogy sziiletésétol fogva bantja a fény, sokat dorzsdli a
szemét, és soha sem ldtott jol egyik szemével sem.

Edesanyja elmondta, hogy a kisliny 16 éves bdtyja is nagyon
rosszul lat. A tovdbbi kikérdezés sordn fény deriilt arra is, hogy
a csaladban tobb rokonhazassdg fordult el. Van a gyermekek-
nek egy masod-unokatestvére, aki szintén gyengén ldt. Anyai
iitkanyjuk és annak lanytestvére is vakok voltak (1. dbra).

A kisldny megtekintésekor azonnal feltiint kétoldali nagyhul-
lamu, szabalytalan nystagmusa, enophthalmusa. Visusa mind-
két oldalon kézmozgaslatds volt, a fényt 5 m-r6l jol lokalizalta.
A jobb szem békés volt. Réslampdval vizsgdlva a szaruhdrtya
kifejezetten cldesticsosodott, a centrumban elvékonyodott, né-
hény szabalytalan felszini heggel, stretching fenomennel. A pu-
pilla fényre renyhén reagdlt. A lencse tiszta volt. Az Gvegtest-
ben a papilla el6tt, azzal Osszefiiggd, helyét nem viltoztato,
sziirkés szinfi, koriilirt képlet helyezkedett el. A papilla és az
erck felt(ind elviltozast nem mutattak. A centrumban egy kb. 3
papilla dtméronyi sargas szini, éles sz€1i, haromszog alaku de-
generativ clvdltozds, benne két nagyobb pigmentrog latszott.
Az egész szemfenék sziirkés-rozsaszin drnyalati volt, a perifé-
ridn finoman pottydzétt pigment egyenetlenséggel. A bal szem
izgatott, kénnyez6 volt. A cornea igen erdsen kicsicsosodott,
vizenyds volt, transzparencidja nagymértékben csokkent, ami
miatt a mélyebb képleteket ekkor nem tudtuk vizsgalni. A ki-
alakult subacut keratoconus megolddsdra a parcidlis perforald

koratoplasztikdt vélasztottuk. A miitét utdn lathatova valt a
jobb oldalhoz hasonlé iivegtesti homdly ¢és a szemfenék, amely
gyakorlatilag megegyezett a mésik oldallal, csak a centrilis de-
generacio alaja kiilonbozott (2. dbra). A visus 0,01-0,02-re ja-
vult. A latétér a jobb oldalon nem volt vizsgilhatd, a bal olda-
lon csészerlien beszikilt.

A 16 éves fintestvér stdtusza lényegében megegyezett a hu-
gdéval. Visusa a jobb oldalon kézmozgésldtas, a fényt 5 méter-
1ol jol lokalizélta. A bal oldalon csak fényérzés volt, j6 lokaliza-
ciéval. Mindkét cornea kicstcsosodott, de mig a jobb oldali tisz-
ta volt, a bal oldalon a keratoconus el6re haladott stadiumdra
jellemzd szoveti elvdltozasokat mutatott. Az iivegtestben a kis-
lanyéhoz hasonlé homalyt lattunk a papilla elétt. A szemfenéki
pigmentelvaltozds valamivel durvdbb volt, mint a higandl. A
jobb oldalon a papillo-maculdris kateget szegélyezd, a macula
lutea temporalis szélét ivben megkeriild pigmentcsikot lattunk,
amely Osszefliggdtt a papilla temporalis sz¢lét keretezd pig-
ment- sarloval. A latotérvizsgalat kivitelezhetetlen volt.

Erdekes, hogy a ldtszélag jobban kdrosodott fundus ellenére
a kisldny 14t jobban, ami biztonsdgosabb mozgasabol is kitlinik.
O az élénk szineket is folismeri. i

Ultrahang vizsgalattal is ki tudtuk mutatni mindkét betegen a
szemtiikorrel ldtott iivegtesti homdlyt, ami valdszinileg az
a.hyaloidea maradvdnya. Az echoforrds embrionilis eredetét
aldtamasztja a primer perzisztalo tivegtestre jellemzo papillaris
felrakddas is (3. dbra). Biometriai vizsgdlataink szerint a szem-
golydk tengelyhossza mindkét gyermeknél megrovidilt (22-23
mm kozott volt). Az ERG-vizsgdlat sordn a kisldnyndl (a kera-
toplasztika utdn) fényadaptélt dllapotban mindkét oldalrdl ala-
csony valaszt kaptunk, voros fénnyel nem volt vilasz. Sotét-
adaptalt dllapotban jobb oldalrdl bizonytalan, bal oldalrél rep-
rodukdlhatd, monofizisos, megnyilt latencidji b-hullam nyer-
hetd, azaz mind a csapok. mind a palcikdk miitkodése koros, de
a palcikak relative jobban megkiméltek. Ezt igazolta a sitéta-
daptdcios vizsgdlat eredménye is, ami a csapok és palcikdk
nagymértékil funkcioromlasat mutatta. A fitindl az ERG-vilasz
mindkét oldalon kioltott volt. A CT-vizsgidlat mindkett6jiiknél
inhomogén iivegtesti struktirdt mutatott (4. dbra). A fiundl a
n.opticus orbitacsiesi szakaszdn mindkét oldalon szabalytalan,
a szomszédos képletekkel dsszefolyd drnyék volt lathato, amely
fejlédési rendellenességre utalhat (5. dbra). A koponya rtg.-fel-
vételeken elvéltozds nem volt.

A rutin és specialis szemészeti vizsgalatok sordn talalt eltére-
sek alapjan feltételeztiik, hogy egyéb fejlédési rendellenessé-
geik is lehetnek, czért dltaldnos kivizsgaldst is végeztiink.

Mindkét gyermek igen vékony testalkatd. Hatuk gérbe, tho-
racalis scoliosisuk van (6. dbra). a kislanynak ezenkiviil pectus
excavatusa. A fiti hatdn, a thoraco-sacralis tajon tébb, vizszin-
tes lefutdsu stria lathatd. Mindkettojiiknek leuconychidja van.

A fizikilis belgy6gydszati vizsgdlat eredménye negativ volt.
A hasi UH a kisldnynal a bal vese mérsékelt megnagyobboddsat
mutatta, dupla tiregrendszerrel.

A laboratoriumi vizsgdlatok koziil a ledny szérum triglicerid
és koleszterin értékei a gyanisan magas tartomanyba estek
(triglicerid: 2,19 mmol/1; koleszterin: 5,77 mmol/1). A fitndl a
hgb- és ht-értékek voltak kissé emelkedettek (hgb: 167 g/l; ht:
0.52). A hormoniilis stiatusuk gyakorlatilag normdlisnak tekint-
hetd, figyelembe véve a pubertdskori labilitst. (A lednynal
a TSH volt kissé magas: 4,6 mU/1; a tesztoszteron kiss¢ ala-
csony: 170 pg/l. A fitindl az androsztendion enyhén emelke-
dett: 230 ng/100 ml; a DHEA kifejezetten emelkedett: 2430 ng/
100 ml.)

Az 1Q-vizsgdlatndl csak a MAWI-teszt verbdlis részprobait
lehetett alkalmazni. A kislanyndl normalis (105), a fiandl igen
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alacsony (70) volt az értéke, a rossz latés figyelembevétele mel-
lett is.

A kromoszémavizsgalat eredménye negativ volt.

Megjegyzend6, hogy a lednynal a bal oldali perfordl6 kerato-
plasztika utdn, a jobb szemet eltakarva a fixdcio javult a koréab-
bihoz képest, a nystagmus mértéke csokkent.

Kilenc hénappal késébb a fititestvér ismét jelentkezett. Két
nappal kordbban megfijdult a bal szeme. Az eleve rosszabb dl-
lapotban 1évd szaruhdrtydn a keratoconus aktiv stidiumba ke-
riilt. A fényt csak 2-3 m-r6l érzékelte, j6l lokalizdlta. A konzer-
vativ kezelésre a szaruhdrtya vizeny6je csokkent, igy a matéti
megoldastdl eltekintettiink.

1989. jinius 19-én megjelent nalunk a 10 éves masodunoka-
testvér ledany. Visusa jobb, mint a testvérparé, a jobb oldalon
0,04, a bal oldalon 0,06. Nystagmusa kisebb foku, kezdddo ke-
ratoconust lattunk tiszta cornedval. A térdkozegek tisztdk vol-
tak. A szemfenéken azonban a degeneratio pigmentosa reti-
nae-ra mindenben jellemzé elvéltozdsokat taldltunk. A papilla
narancssargds szinit, éles sz€ld, fliggblegesen ovilis volt. Az
erek viszonylag vékonyak. A periférian, f6ként az erek men-
tén, csontsejt alakd pigmenttomoriilések voltak. A 14totér cs6-
szerfien beszikilt, hemeralopids, az ERG mindkét oldalon
kioltott volt. VEP csak fényvillandssal (flash) nyerhet$, norma-
lisnak bizonyult.

A gyermekek sziilei teljesen egészségesek, sem okuldris, sem
a betegségre jellemzd szisztémds tiineteket nem mutatnak.

Megheszélés

A leletek birtokdban biztonsdggal feldllithattuk a Leber-féle
congenitalis amaurosis diagndzisat. Hasonldan az eddig megje-
lent Gjabb és Gjabb ismertetésekhez, a mi betegeinknél is taldl-
tunk a szokdsostdl eltérd médon jelentkezo tiineteket, st olya-
nokat is, amit eddig nem irtak le.

A harom gyermekbdl kettdnél vizsgalhato volt a latotér, ami
csoszertien besziikiiltnek bizonyult. Ezt az irodalomban nem
tartjak jellemzonek és ez iddig csak néhanyan irtak le hasonlo
leletet (35, 40). Meg kell jegyezni, hogy az irodalmi adatok elle-
nére a lat6tér kdrosodasa jol magyardzhatd, hiszen a fotorecep-
torok nagy része degeneralddik (vagy ki sem fejlodik).

A keratoconus a legtobb szerzd szerint dltalaban 15 éves kor
utan alakul ki (9, 15, 46). Az altalunk vizsgalt betegeknél méar
joval a megjelolt kor elott jelentkezett, méghozz4 silyos fokban
(43). A keratoconus aktivalédasardl eddig csak kevés esetben
tortént emlités (13, 25), mig ndlunk a testvérpar mindkét tagjan
bekovetkezett. A kislanyndl kéthetes, silyos, ldzas influenza
szerepelt elozményként. Az eddig megjelent kdzlemények nem
tesznek emlitést a n.opticus szabdlytalan lefutdsarél, amit a 16
éves fiandl a CT-vizsgdlat igazolt. Nem talaltunk utaldst a pri-
mer perzisztilo tvegtest meglétére sem (38).

1869 (azaz a betegség elso leirdsa) ota még ma, 1989-ben is
talalhatunk eddig ismeretlen tiineteket a betegséggel kapcesolat-
ban. Ez arra enged kovetkeztetni, hogy a szindromit igen 0sz-
szetett genetikai defektus idézi eld (9, 30, 45) és sok korilmény
befolydsolja, hogy végiil is milyen fenotipus formajdban jut ki-
fejezésre. Ezt a feltételezést erdsiti meg, az eddig tobb szerzé
altal leirt nagy hasonlésdg a Leber-féle congenitalis amaurosis
és a degeneratio pigmentosa retinae kozott (3, 7, 15, 21, 22, 31,
48). A hdarom vizsgalt gyermek koziil egynél ugyanis inkabb az
utébbira jellemzo képet taldltunk mi is a rutin szemészeti vizs-
gélatok sordn. Az egyetlen lelet, ami nem illik bele a degenera-
tio pigmentosa retinae-r0l alkotott képbe, az a rossz lataséles-
ség a gyermek fiatal kora ellenére. Esetleg annak is diagnoszti-
zaljuk, ha nem latjuk a masik két beteget (7). A testvérpdr és a
mdsod-unokatestvér kozti megjelenésbeli eltérést magyaraz-

hatja, hogy a testvérek esetén nagyobb a valészinlisége a geneti-
kai identitdsnak (mindkettdjiik vércsoportja A).

Erdekes jelenség, bar a betegség alapveté jellegétol fiigget-
len, hogy a kislanyndl a keratoplasztika elvégzése utdn (a conu-
sos szemet eltakarva) csokkent a nystagmus, kissé javult a visus
és afixdcié. Ez a varatlan eredmény felveti a kérdést, vajon nem
érdemes-e elvégezni a mitétet (kiilondsen a keratoconus sub-
acut stddiumdba jutdsa esetén) az olyan betegeken, ahol vala-
mennyi visus és regisztralhaté ERG talalhaté. A mutét kocka-
zata viszonylag kicsi, mivel erezetlen cornedrdl van sz, a be-
tegnek viszont még 0,01-0,02 lat4sélesség-javulds is sokat je-
lenthet jobb fixaciéval.

A csalddfa elemzése alapjan valdszintileg esetiinkben is auto-
szomdlis recessziv 6rokléssel dllunk szemben (1, 7, 9, 14, 20,
22). A gén expresszivitds és penetrancia fiiggvénye lehet az,
hogy milyen fenotipus képében jelentkezik a betegség.

Az eset felhivja a figyelmet arra, hogy az eddig vizsgdlt popu-
laciékhoz hasonldan (9, 10), hazdnkban is felelds lehet a beteg-
ség a vaksdgok bizonyos szazalékaért, esetleg nagyobb szam-
ban, mint gondolndnk. A betegség természetesen gyodgyithatat-
lan. Tarsadalmi kovetkezményeit tekintve viszont, nagy szere-
pe lehet genetikus kollégdinknak. Hazdnk lakossdgdnak nagy
része, sok egyéb mellett, nincs tisztdban azzal sem, hogy a ro-
konhdzassdgok milyen valds veszélyt rejtenck magukban (még
kéros gének nélkiil is). A hazankban é16 cigdnylakossag (koril-
ményekhez mért) felvildgositasa, a nagy szaporoddsi rata miatt,
igen fontos lenne, mivel ndluk szinte tradiciénak szamit a csala-
don beliil valé hazasodds. Ennek természetes kvetkezménye a
kéros gének folszaporodasa. Az dltalunk vizsgdlt csaldd igen jol
szitudlt, intelligens tagjai példdul, tudatosan torekedtek a ro-
konhdzassagra, a csalddi vagyon megorzése érdekében. A be-
tegség ismerete azonban nemcsak az dtlagpolgdr szintjén fon-
tos. A testvérpdr édesanyja a vak filigyermek megsziiletése
utdn ndgybgyasz orvosahoz fordult azzal a kérdéssel, hogy val-
lalhatja-e kockdzat nélkiil a kovetkezd gyermeket. Orvosa,
nem ismervén a mar megsziletett gyermek betegségének orok-
16d6 természetét, semmi ellenvetést nem tett, sot kifejtette,
hogy az ismétlodés esélye elenyészden kicsi.

Az eset kapcesén olyan tapasztalatokat szerezhettiink, ame-
lyek mdr tilmutatnak a szemészet keretein, és genetikali, illetve
rehabilitacios kérdéseket is folvetnek.

O @H
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1. dbra. Csaladla. Nyillal jeloltik az dltalunk vizsgdlt betegeket.
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I/a. tablazat
A Leber-féle congenitalis amaurosis jellemzd és jarulékos tiinetei
(+-tel jeloltiik azokat, amelyek betegeinknél is megtaldlhatdk).

JELLEMZO TUNETEK

1. Vaksdg, vagy nagyon rossz ldtasélesség sziiletéstdl fogva (esetleg
-7 éves korban kezdddo latasromlds)”

2. Kioltott, vagy alig regisztrdlhaté ERG (a szkotopikus komponens
viszonylag megkimélt lehet)”

3. Viltozatos funduskép a normalistol a sulyos pigmentzavarig (akdr
csontsejt alaki pigmentkicsapoddsig), a papilla lehet halvdnyabb, az
erek clvékonyodhatnak™

4. Nystagmus™

5. A pupilldk csokkent fényreakcioja®

6. Digito-okularis jel”

7. Fotofobia®

JELLEMZOEN TARSULO TUNETEK

okularis egyéb
1. Cataracta 1. Veseabnormalitast (familaris
2. Keratoglobus, juvenilis nephronophthisis.
policisztds vese, dupla iiregrendszer”
sth.)

Csontvaz-rendellenességek

keratoconus™
3. Hypermetropia

(tengely)™ 7
4. Konvergens (scoliosis”, koponya fejlédési
kancsalsdg rendellenesség stb.)
5. Enophthalmus® 3. Halldscsokkenés
VITATOTTAN JELLEMZO TARSULO TUNETEK
1. Mentalis retarddcié (imbecillitas™, oligofrénia, autizmus stb.)

2. Pszichomotoros retardacid

2. abra. A 12 éves ledny bal oldali fundusa. Feltind a macula lutca
degenericidja. A periféridn foltos pigmentegyenctienség ldthato.

I/b. tablazat
A Leber-féle congenitalis amaurosis jarulékos tiinetei (+-tel jeldltiik

azokat, amelyek betegeinknél is megtaldlhatdk).

RITKA JARULEKOS TUNETEK

okuléris

1
2

Latotér-besziikiilés*
Coloboma maculae

latuea

3
. Myopia
. Divergens kancsalsag

[ e Y

Oedema papillae

. Megalocornea
. Miorocornea
. Astigmia

9,
10.

Subacut keratoconus”
Paradox pupilla-

reakcié

11
12
13.
14.
15.
16.

Szemmozgaszavar
Szinvaksag"
Patolégias EOG
Farkasvaksag®
Csokkent VEP*
Blepharophimosis

egyéb

1.

Idegrendszeri defektusok
(hypoplasia vermis cerebelli, ataxia
cerebellaris, epilepszia, abnormalis
ERG, ceroid lipofuszcindzis,
agyvérzés, beszédzavar stb.)

. Cardiomyopathia

. Elhizas

. Endocrin zavarok

. Osteoporosis

. Mijfibrozis

. Kopaszsag

. Hyperthreoninaemia

. Ehlers-Danlos-szindroma

. Juobert-szindroma

. Saldino—Mainzer-szindréma
. Alstrom-szindroma

. Pigmentdlt kdzépvonali naevusok

AZ IRODALOMBAN EDDIG NEM SZEREPLO TUNETEK
1. Primer perzisztdlo iivegtest

2. A n. opticus rendellenes lefutdsa

3729789

9:57 AM

S-CURVE

3. dbra. A hatsé primer perzisztald Gvegtest ultrahangos képe.
Jellemz6 a papilléris felrakodds és az tvegtesti homaly (nyil).
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4. abra. C 1 kepo Inhomoson uveetesn struktar Lthoato es ol
abrazoladih o keratoconus
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S, abra. Rekonstrukeos © 1 kepo N onbitaesueshan szabalytalan
armvek Bithato.

\ i

6. abra. Thoraculis scohosis.

Irodalom

|. Alstrém, C. H., Olson. O.: Lund (1957). 2. Bitiner, H.: Klin. Mbl.
Augenheilk. 147/2, 246 (1965). 3. Bjork, A., Karpe, G.: Acta Ophthal-
mol. 29, 361 (1951). 4. Bovino, J. A., Gordon, C., Marcus, D. F.: Am.
1. Ophthalmol. 97/5, 655 (1984). 5. Chew, E., Deutman, A., Pinckers,
A., Aan de Kerk A.: Br.J. Ophthalmol. 68/10, 727 (1984). 6. Dekaban,
A. S8.: Am.J. Ophthalmol. 68, 1029 (1969). 7. Duke-Elder, S.: System
of Ophthalmology. Vol. X. 517 (1969). 8. Ellis, D. S., Heckenlively, J.
R., Martin, C. L., at al.- Am. J. Ophthalmol. 97, 233 (1984). 9. Flan-
ders, M., Lapointe, M. L., Brownstein, S., Liftle, J. M.: Can. J. Opht-
halmol. 19/7, 310 (1984). 10. Flynn, J. T., Cullen, R. F.: Br. ]. Ophthal-
mol. 59, 479 (1975). 11. Foxman, S. G.: Arch. Ophthalmol. 105/10,
1319 (1987). 12. Franceschetti, A., Forni, S.: Klin. Mbl. Augenheilk.
132, 427 (1958). 13. Franceschetti, A.: The Cornea World Congress 156
(1965). 14. Gillespie, F. D.: Am. J. Ophthalmol, 61. 874 (1966). 15. Git-
tinger, J. W.: Ophthalmology. 206 (1984). 16. Hayasaka, S., Hara, S.,
Mizuno, K., Narisawa, K., Tada, K.: Am. J. Ophthalmol. 101/4, 475
(1986). 17. Heckenlively, J.: Am. J. Ophthalmol. 93, 733 (1982). 18.
Henkes, H. E., Verduin, P. C.: Ophthalmologica 145, 144 (1963). 19.
Hirose, T., Wand, O.: Ann. Ophthalmol. 7, 59 (1975). 20. Hollwich,
F.: Der Augenarzt, Band V. 716 (1963). 21. Jandki, M.: Szemészet 126,
203 (1989). 22. Kanski, J. J.: Clinical Ophthalmology. 375 (1989). 23.
Karel, I, Sedli¢kovd, E.: Acta Ophthalmol. 45, 42 (1967). 24. Kurz, J.:
Cs. oftalm. 7, 377 (1951). 25. Lambert, S. R., Kriss, A., Taylor, D.,
Caffey, R., Pembrey, M.: Am. J. Ophthalmol. 107/6, 624 (1989). 26.
Lambert, §. R., Kriss, A., Gresty, M., Benton, S., Taylor, D.: Arch.
Ophthalmol. 107/5, 709 (1989). 27. Leber, Th.: Graefes Arch. Klin.
Ophthalmol. 15, 1 (1969). 28. Margolis, S., Scher, B. M., Carr, R. E.:
Am. J. Ophthalmol. 83,27 (1977). 29. Mizuno, K., Takei, Y., Sears, M.
L., Peterson, W. S., Carr, R. E., Jampol, L. M.: Am. J. Ophthalmol.
83,32(1977).30. Moore, A. T., Taylor, D. §. I.: Br. J. Ophthalmol. 68,
421 (1984). 31. Nawmann, G. O. H., Apple, D. J.: Pathology of the Eye
011 ed. Springer-Verlag (1986. New York). 32. Nickel, B., Hoyt, C. §.:
Arch. Ophthalmol. 100, 1089 (1982). 33. Noble, K. G., Carr, R. E.:
Arch. Ophthalmol. 96, 818 (1978). 34. Phillips, C. I., Levy, A. M.,
Newton, M., Stoke, N. L.: Br. J. Ophthalmol. 71/8, 578 (1987). 35.
Quigley, M., Jacob, J-L.: Arch. Ophthalmol. 106/9, 1164 (1988). 36.
Rahn, E. K., Meadow, E., Falls, H.F., Knagg, J. G., Proux, O.J., Ar-
hor, A.: Arch. Ophthalmol. 79, 135 (1968). 37. Senior, B., Friedmann,
A. 1., Braduo, J. L.: Am. J. Ophthalmol. 52, 625 (1961). 38. Rubins-
tein, K.: Br. J. Ophthalmol. 64. 105 (1980). 39. Russell-Eggit, 1. M.,
Taylor, D. §. 1., Clayton, P. T., Garner. A., Kriss, A., Taylor,J. F. N.:
Br. J. Ophthalmol. 73/4, 250 (1989). 40. Schappert-Kimmijser, J., Hen-
kes, H. E., van der Bosch, J.: Arch. Ophthalmol. 61, 211 (1959). 41.
Sebag, J., Albert, M. D., Craft, J. L.: Br. J. Ophthalmol. 68, 494
(1984). 42. Sorsby, A., Williams, C. E.: Br. Med. J. 1. 293 (1960). 43.
Siiveges, .. Doktori értckezés (1983). 44. Ticho, B., Sieving, P. A.:
Am. J. Ophthalmol. 107/4, 426 (1989). 45. Waardenburg, P. J., Schap-
pert-Kimmijser, J. : Acta Ophthalmol. 41, 317 (1963). 46. Waarden-
burg, P. J.: Ophthalmologica 133, 454 (1957). 47. Wagner, R. S., Capu-
to, A. R., Nelson, L. B., Zanoni, D.: Arch. Ophthalmol. 103/10, 1507
(1985). 48. Yanoff, M., Fine, B. S.: Ocular Pathology 438 (1982).



