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Kod Orpha: 790 Kod OMIM: 180200

Opis choroby *

Definicja

Arare eye tumor disease representing the most common intraocular malignancy in children.
It is a life threatening neoplasia but is potentially curable and it can be hereditary or non
hereditary, unilateral or bilateral.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Choroba RTB

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
790 180200 C69.2

Kod ICD11
2D02.2
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Siatkowczak
Synonimy: Retinoblastoma (ang. Retinoblastoma; RTB)

OMIM: 180200



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=790

ORPHA kod: 790

ICD-10: C69.2

Definicja choroby

Siatkéwczak (retinoblastoma) jest nowotworem ztosliwym wywodzgcym sie z pierwotnych
komorek fotoreceptorowych siatkdwki. Na potrzeby kliniczne siatkowczaka dzieli sie na
posta¢ wewnatrzgatkowg i chorobe pozagatkowg. Nowotwory pozagatkowe mozna podzieli¢
na zaawansowane miejscowo (postac oczodotowa) i chorobe przerzutowg z zajeciem lub bez
osrodkowego uktadu nerwowego.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Retinoblastoma jest nowotworem uwarunkowanym genetycznie, zwigzanym z mutacjami
genu supresorowego RB1 o wysokiej penetracji (90-95%), zlokalizowanym na chromosomie
13 w locus 13q14. Do powstania nowotworu niezbedne jest zmutowanie obu kopii genu RB1.
Przypadki rodzinne, w ktérych jeden zmutowany allel jest dziedziczony stanowig okoto
25-30% siatkbéwczakdw. Pozostate 70-75% to przypadki sporadyczne, gdzie mutacje obu alleli
zachodzg dopiero w czasie rozwoju osobniczego. Jesli jedno z rodzicdw jest nosicielem
mutacji konstytucyjnej w obrebie genu RB1, to prawdopodobieristwo przekazania wady
genetycznej wynosi 50% w kazdej kolejnej cigzy.

W przypadku rodzica z postacig jednooczng guza, bez znanego statusu nosicielstwa mutacji,
ryzyko wystgpienia nowotworu u potomstwa szacuje sie na 7-15%.

Epidemiologia

Jest to najczestszy wewnatrzgatkowy nowotwor u dzieci. Stanowi 2,5-3% wszystkich
nowotworow ztosliwych wieku rozwojowego w grupie do 15 rz. W Polsce odnotowuje sie
okoto 25-30 nowych zachorowan rocznie. Retinoblastoma u 2/3 pacjentow rozpoznawana jest
przed ukoniczeniem drugiego roku zycia. W 25-30% przypadkdéw wystepuje obustronnie.




Opis kliniczny

Najczestszym objawem siatkdwczaka jest leukokoria (60-65% przypadkow) a takze pojawienie
sie zeza zbieznego badz rozbieznego (25% przypadkdw). Leukokoria to biaty odblask
Zreniczny zauwazany przez otoczenie, widoczny takze na zdjeciu fotograficznym wykonanym z
uzyciem lampy btyskowej. Objaw ten pojawia sie, gdy guz zajmuje wiekszg czes¢ siatkdwki i
widoczny jest przez zrenice. Zez jest wynikiem utraty centralnego widzenia wynikajgcego z
zajecia plamki zéttej przez guz. Do innych rzadziej wystepujacych objawow nalezg
réznobarwnosc¢ teczowek oraz zmiany w zachowaniu dziecka zwigzane z zaburzeniami
widzenia. Do p6znych objawdw, zwigzanych z miejscowym zaawansowaniem choroby naleza:
zaczerwienienie i bl gatki ocznej, najczesciej spowodowany jaskrg wtérng, wytrzeszcz gatki
ocznej, obecnos¢ masy guza w oczodole, powiekszone okoliczne wezty chtonne. Wspdtczesdnie
w Polsce wiekszos¢ rozpoznan siatkdbwczaka jest stawiana na etapie choroby ograniczonej do
gatki ocznej. Jezeli choroba nie zostanie rozpoznana na etapie zaawansowania miejscowego,
pierwsze objawy mogg by¢ zwigzane z obecnoscig przerzutéw odlegtych. W obrazie
klinicznym dominujg dolegliwosci zwigzanie z nadcisSnieniem srédczaszkowym (bole gtowy,
nudnosci, wymioty, brak taknienia oraz rozdraznienie). W sytuacji zajecia przez proces
rozrostowy szpiku i kosci wystepujg béle kostne, obecnos¢ masy guza w obrebie uktadu
szkieletowego oraz zaburzenia w obrazie morfologii krwi obwodowe;j.

Diagnostyka

Podstawg rozpoznania siatkbwczaka jest badanie okulistyczne oftalmoskopii posrednie;j.
Badanie oftalmoskopowe powinno by¢ wykonane w znieczuleniu ogélnym po rozszerzeniu
Zrenicy, przy uzyciu wziernika posredniego po zatozeniu rozworki powiekowej. Po
postawieniu rozpoznania siatkbwczaka w badaniu oftalmoskopowym diagnostyke nalezy
rozszerzy¢ o badanie rezonansem magnetycznym (MRI) mozgu i oczodotow.

Diagnostyka genetyczna. Wszyscy pacjenci z rozpoznanym siatkéwczakiem powinni by¢
poddani badaniom genetycznym. W przypadku identyfikacji u pacjenta zmiany germinalnej w
genie RB1 wskazane jest objecie badaniami molekularnymi wszystkich cztonkow rodziny
pacjenta w kierunku nosicielstwa wykrytej zmiany oraz okreslenia sposobu dziedziczenia
choroby.




Leczenie

Gtownymi celami leczenia sg zachowanie zycia, zachowanie gatki ocznej i na koncu
zachowanie widzenia. Dazy sie rowniez do zmniejszenia powiktan i odleglych nastepstw
leczenia. Rodzaj leczenia zalezy od postaci choroby (jednooczna, obuoczna), stopnia
zaawansowania, potencjalnej mozliwosci zachowania widzenia obecnosci nosicielstwa
mutacji konstytucyjnej w obrebie genu RB1. W leczeniu przeciwnowotworowym podstawowg
role petni chemioterapia w potgczeniu z miejscowym leczeniem okulistycznym. Cytostatyki
mogg by¢ podawane systemowo drogg dozylng lub miejscowo w postaci selektywnej
chemioterapii dotetniczej oraz w iniekcji bezposrednio do ciata szklistego. W przypadku
matych guzow skuteczne moze by¢ wytgcznie leczenie miejscowe z zastosowaniem krioterapii
i laseroterapii. Wytuszczenie gatki ocznej pozostaje wysoce skutecznym sposobem
postepowania w przypadku masywnego zajecia gatki ocznej, ktore nie rokuje zachowania
widzenia i stanowi ryzyko powstania przerzutow odlegtych. Siatkowczak charakteryzuje sie
wysokg wrazliwoscig na promieniowanie jonizujgce. W wybranych przypadkach zastosowanie
znajduje szczegoblnie brachyterapia guzow wewngatrzgatkowych. Napromienianie z pol
zewnetrznych stosuje sie wyjatkowo w leczeniu skojarzonym w chorobie pozagatkowej i
przerzutowej.

Szczepienia ochronne

Zaleca sie rewakcynacje, rozpoczynajac 3 miesigce po zakonczeniu leczenia. W trakcie
leczenia, ze wzgledow epidemiologicznych, mozliwe jest szczepienie szczepionkami zabitymi
lub posiadajgcymi czastke wirusa (np. grypa, COVID-19, wzw B). Konieczne szczepienia
kokonowe (czyli rodzina i wszyscy w otoczeniu) przeciwko grypie i COVID-19.

Zalecenia szczegolne

W trakcie intensywnej chemioterapii i/lub radioterapii konieczna ochrona pacjenta przez
infekcjami, maksymalne izolowanie przez innymi osobami. Zalecana dieta lekkostrawna. Nie
dac sie nabrac na oferty terapii tzw. alternatywnych lub tatwej drogi do wyleczenia. W Polsce
terapia jest prowadzona w klinikach, wedtug zasad miedzynarodowych.




Rokowanie

W chorobie wewnatrzgatkowej 5-letnie catkowite przezycie wynosi ponad 97%. Przy
zastosowaniu skojarzonego leczenia szansa na zachowanie gatki ocznej waha sie od 50 do
ponad 90 procent w zaleznosci od stopnia zaawansowania wewnatrzgatkowego nowotworu.

W trakcie intensywnej chemioterapii i/lub radioterapii konieczna ochrona pacjenta przez
infekcjami, maksymalne izolowanie przez innymi osobami. Zalecana dieta lekkostrawna. Nie
dac sie nabrac na oferty terapii tzw. alternatywnych lub tatwej drogi do wyleczenia. W Polsce
terapia jest prowadzona w klinikach, wedtug zasad miedzynarodowych.

Organizacje pacjenckie

Wiekszosc¢ klinik wspotpracuje z fundacjami pozarzgdowymi, dziatajgcymi w interesie
rodzicow.

Wazne strony internetowe

Osrodki eksperckie (ze wskazaniem odpowiedniego OECR lub listy desygnowanych OECR, lub
np. oddziaty gastroenterologii, oddziaty pulmonologii dzieciecej, poradnie zdrowia
psychicznego i poradnie ortopedii, etc)

Kliniki onkologii i hematologii dzieciecej
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Zawarte informacje majg charakter ogélny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczgcy pacjenta, w sposéb dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, omdwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art. 4
ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
choréb, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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