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Definicja

fundus abnormalities.

Congenital stationary night blindness (CSNB) refers to a non-progressive group of retinal
disorders characterized by night or dim light vision disturbance or delayed dark adaptation,
poor visual acuity (ranging from 20/30 to 20/200), myopia (ranging from low (-0.25 diopters
[D] to -4.75 D) to high (&#8805;-10.00 D)), nystagmus, strabismus, normal color vision and
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Wrodzona stacjonarna Slepota nocna (zwigzana z genem TRPM1)



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=215

ICD-10: H53.6

Definicja choroby

Wrodzona stacjonarna Slepota nocna (CSNB) odnosi sie do grupy genetycznie
heterogennych, niepostepujacych schorzen siatkowki, charakteryzujacych sie
zaburzeniem widzenia w nocy lub przy stabym Swietle, lub op6zniong adaptacja wzroku
do ciemnosci, obnizona ostroscia wzroku, krotkowzrocznoscia, oczoplasem, zezem,
prawidtowym widzeniem kolorow i nieprawidtowosSciami dna oka.

Etiologia. Podtoze genetyczne

CSNB to klinicznie i genetycznie heterogenna grupa chorob siatkowki, ktore zgodnie z
obecna wiedza sa zwigzane z defektami w 17 genach, z roznymi wzorcami dziedziczenia:
autosomalny dominujacy (AD), autosomalny recesywny (AR), dominujacy sprzezony z
chromosomem X (XL) i recesywny sprzezony z chromosomem X (XLR). Najczestsza
przyczyna CNSB o dziedziczeniu autosomalnym recesywnym s3 mutacje w genie TRPM1.
Moga to byc punktowe warianty patogenne na obu allelach lub choroba moze byc
zwigzana z obualleliczng mikrodelecja 15q13.3, ktora obejmuje locus genu TRPM1.
Opisano takze chorych z CNSB ze ztozona heterozygotyczna delecja 15q13.3 na jednym
allelu oraz punktowa mutacja TRPM1 na drugim allelu.

Epidemiologia
Szacowana czestosc wystepowania CSNB 1:100.000 zywych urodzen.

Opis kliniczny

Wrodzona stacjonarna Slepota nocna (CSNB) odnosi si¢ do grupy genetycznie
heterogennych, niepostepujacych schorzen siatkowki, charakteryzujacych sie
zaburzeniem widzenia w nocy lub przy stabym Swietle, lub op6zniong adaptacja wzroku
do ciemnosci, obnizonga ostroscia wzroku (w zakresie od 20/30 do 20/200),
krotkowzrocznoscia (od matej (-0.25 dioptrii [D] do -4.75 D) do duzej (-10.00 D)),
oczoplasem, zezem, prawidtowym widzeniem kolorow i nieprawidtowosSciami dna oka.
Rozpoznaje si¢ dwie postacie CSNB: petng (CSNB1) i niepetng (CSNB2).

Patogenne warianty w obu kopiach genu TRPM1 powoduja podtyp 1C choroby z
dziedziczeniem AR. Mutacje w obu kopiach tego genu powoduja utrate odpowiedzi
komorek ON bipolarnych i objawiaja sie¢ wrodzona stacjonarng slepota nocna. U
wiekszosci pacjentow z CSNB zwigzanym z punktowymi mutacjami w genie TRPM1
obserwuje sie izolowany fenotyp okulistyczny, z wysoka krotkowzrocznoscia,
oczoplasem, zezem i Slepote nocna (nyktalopia), obecne od urodzenia. U pacjentow ze
ztozona heterozygotyczna delecja 15q13.3 na jednym allelu oraz punktowa mutacja
TRPM1 na drugim allelu oraz u pacjentow z obualleliczng del15q13.3 objawom
okulistycznym towarzysza zaburzenia neurorozwojowe o roznym nasileniu.

Na podstawie elektroretinografii (ERG) rozroznia sie¢ dwa typy CSNB: typ Schuberta-
Bornscheina (ze sptaszczonga fala b bardziej wyrazna niz fala a) i typ Riggsa (z
proporcjonalnym sptaszczeniem zarowno fal b, jak i a). Typ Schuberta-Bornscheina jest
zwigzany ze zmniejszona ostroscia wzroku, krotkowzrocznoscia i oczoplasem, podczas




gdy pacjenci z typem Riggsa maja prawidtowa ostrosc wzroku bez krotkowzrocznosci
lub oczoplasu. Ponadto rozroznia sie dwa podtypy Schuberta-Bornscheina CSNB:
niekompletny (inCSNB) i kompletny (cCSNB). W podtypie niekompletnym, z powodu
dysfunkcji zarowno komorek dwubiegunowych ON, jak i OFF, wystepuje znacznie
zmniejszona odpowiedz fotoreceptorow precikowych i czopkowych. W podtypie
catkowitym, spowodowanym dysfunkcja komorek dwubiegunowych ON, wystepuje
selektywna, wyraznie zmniejszona odpowiedz fotoreceptorow precikowych z
zachowana, nieznacznie zmniejszona odpowiedzig czopkow. Elektroretinogram
pacjentow z CSNB zwigzanym z TRPM1 jest charakterystyczny dla podtypu catkowitego
CSNB.

Diagnostyka

Kompleksowe badanie okulistyczne obejmujace elektroretinografie (ERG), badanie dna
oka, badanie pola widzenia oraz badanie ostrosci wzroku,.

Biorac pod uwage duza heterogennosc genetyczng CSNB badaniem genetycznym z
wyboru jest sekwencjonowanie nowej generacji (panel NGS obejmujacy geny zwigzane z
zaburzeniami siatkowki).

W przypadku wystepowania dodatkowych objawow neurorozwojowych, zwtaszcza w
przypadku, gdy w badaniu NGS widoczny jest tylko jeden wariant TRPM1, warto
rozwazyc szczegotowa analize w kierunku zmiennosci liczby kopii w regionie
chromosomalnym 15q13.3, obejmujacym locus genu TRPM1, za pomoc3a badania aCGH
(porownawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy) lub MLPA (zalezna od ligacji
multipleksowa amplifikacja sond).

Leczenie

Nie ma dotychczas leczenia przyczynowego CSNB.

Konieczna opieka okulistyczna i innych specjalistow wedtug potrzeb oraz poradnictwo
genetyczne.

Szczepienia ochronne
Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegolne
Brak

Rokowanie
Zasadniczo przebieg kliniczny choroby u pacjentow z CSNB nie zmienia si¢ z uptywem
czasu.
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 22022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawad, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowe;j
oraz z nalezyta starannoscia.
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