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A cystinosis ritka, aminosav-anyagcserét érint6, lizoszomalis tiroldsi megbetegedés, melyben jellegzetes eltérés a
cisztin felszaporodasa és kikristilyosoddsa a kiillonboz3 szervekben, szovetekben, elsGsorban a szemben és a vesében.
Szemészeti vonatkozasban kiemelkedd jelentéségt a cisztinnek a cornedban valé lerakédasa, ami nagyfokua fényérzé-
kenység kialakuldsihoz vezet. A kifejezett fényérzékenység jelentGsen rontja az érintett paciensek életmindségét, igy
a kristdlyok mennyiségének csokkentését célzé hatékony szemészeti kezelés kiemelt szereppel bir. Esettanulmanyunk
kapcsdn a szakirodalom attekintésével mutatjuk be a cystinosis jellegzetes szemészeti klinikai megjelenését és kezelési
lehet&ségeit. A lokélis kezelésben korabban széles korben alkalmaztik a kristalyok felolddsat elGsegité ciszteamin
egyszer(i vizes oldatit, e készitmény terapids hatékonysiga azonban vitatott. Ujabban a ciszteamin 6j, viszkozus ol-
datdnak alkalmazdsira nyilt lehet&ség. A 29 éves férfi betegiinknél a cornealis cisztinkristilyok kezelésére viszkdzus
formdtumd, ciszteamintartalma készitményt vezettiink be, és ezt alkalmaztuk 1 éven at. Paciensiinknél az 6j lokalis
szemcsepp haszndlata mellett a kezelés megkezdését kovetS egy évben a fényérzékenység jelentds, fokozatos csokke-
nését figyeltiik meg. Eliils6 szegmens optikaikoherencia-tomografids ¢és in vivo konfokdlis mikroszképos vizsgilata-
inkkal kimutathaté volt a cornealis kristalyok mennyiségének folyamatos csokkenése mér az 1. honaptdl kezdve. Jelen
kozleménytink célja, hogy felhivja a figyelmet a cystinosis szemészeti tiineteire, illetve a Magyarorszigon elséként
alkalmazott, viszk6zus formatuma ciszteaminkezelés hatékonysigara.
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Ocular treatment of cystinosis with eye drop containing cysteamine

Cystinosis is a rare lysosomal storage disease affecting amino acid metabolism, characterized by the accumulation and
crystallization of cystine in various tissues, primarily in the eye and kidney. The major ophthalmic symptom is photo-
phobia, which is related to the corneal deposition of cystine crystals. The light sensitivity significantly impairs the
quality of life of the affected patients, thus, effective ophthalmic treatment to reduce the crystal density is very im-
portance. In the current case report, we present the characteristic ocular clinical appearance and treatment options of
cystinosis by reviewing the literature. A simple aqueous solution of cysteamine, which aids in the dissolution of crys-
tals, has been widely used in topical treatment in the past, however, its therapeutic efficacy is debatable. Recently,
a new viscous formulation of cysteamine has been proposed for ophthalmic treatment. For the treatment of corneal
cystine crystals in our patient, the new viscous format of cysteamine has been applied, and therapeutic effects were
recorded for a year. Applying the viscous cysteamine formulation, a marked and gradual decrease in photophobia was
observed in our patient in the first year of the treatment. Anterior-segment optical coherence tomography and 2z vivo
confocal microscopy represented a continuous decrease in the density of corneal crystals even from the first month
of the treatment period. The aim of our case report is to present the ophthalmic symptoms of cystinosis and the re-
sults of the first clinical application of viscous formulation of cysteamin eye drops in Hungary in a cystinosis patient.
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Roviditések

AS-OCT = (anterior-segment optical coherence tomography)
cliilsé szegmens optikaikoherencia-tomogrifia; BCDVA
(best corrected distance visual acuity) legjobb korrigalt lato-
élesség; CTNS gene = cystinosin lysosomal cystine transporter
gén; ETDRS = Early Treatment Diabetic Retinopathy Study;
IVCM = (in vivo confocal microscopy) én vivo konfokdlis mik-
roszkdpia

A cystinosis igen ritka, autoszomalis recessziv médon
orokléda, lizoszomdlis tirolasi megbetegedés. Lényege a
CTNS- (cystinosin lysosomal cystine transporter) gén
mutdciéja, mely a cisztinozin transzporter fehérjét ko-
dolja a lizoszoma membranjaban. A cisztinozin hibds
mikodése esetén a cisztin felhalmozoédik a lizoszéman
beliil, kristilyos formaban kivélik és testszerte lerakodik,
a szervek és szovetek funkciondlis kirosoddsit okozva
[1]. A betegség leggyakoribb formdja — mely az esetek
95%-at érinti — az infantilis nephropatids forma, mely
egyben a legsulyosabb lefolyast [2]. Az els6 tiinetek mar
csecsemOkorban jelentkeznek, dltalaban renalis Fanconi-
szindréma képében (renalis tubularis acidosis, elektrolit-
vesztés, novekedési elmaradas), mely kezelés nélkil az
elsé évtizedben végstidiumu veseelégtelenséghez vezet
[3]. A vese mellett szamos egyéb szerv is érintett, de a
leghamarabb és a legstlyosabb formdban a szemészeti
eltérések domindlnak [4]. A szemészeti tlineteket nagy-
részt a szaruhdrtyiban lerakédott kristilyok okozzak,
melyek mdr csecsem@korban megjelennek, az életkor
cl6rehaladtaval fokozatosan felhalmozddnak, és kifeje-
zett fényérzékenységhez, blepharospasmushoz, szem-
szarazsaghoz vezetnek [5]. A latdélességet a kristdlyok
felszaporoddsa altaliban nem befolydsolja [6].

A szemészeti kezelés a ciszteamin-hidroklorid hato-
anyagot tartalmazo lokalis szemcsepp alkalmazasa, mely
csokkenti a cornealis cisztinkristalyok felszaporodasit az-
altal, hogy a kristalyos cisztint ciszteinné alakitja, mely
ebben a formaban kitiriil a szovetekbdl [7]. A szemcsepp
hagyomdnyos formdja a ciszteamin-hidroklorid vizes ol-
data [8]. Mindennapi haszndlata a betegek szdmdra igen
nehézkes, hiszen a hatdéanyag instabilitisa miatt folyama-
tos hitést igényel, a szemfelszinrdl valé gyors kitiriilés
miatt a cseppet 6ranként kell cseppenteni, és becseppen-
téskor kellemetlen, csipG érzést okoz [9]. Mindez a be-
tegek részérdl — kiilonos tekintettel arra, hogy gyerme-
kekrdl van sz6 —a terdpids egytittmiikodés gyengiilésé¢hez
vezethet. Tovabbi hatrany, hogy az Eurdépai Uniéban
nincs forgalomban ennek megteleld, engedélyezett ké-
szitmény, igy a cseppet altaliban magisztralis formaban
szlikséges elkészittetni [10].

A kozelmultban 1) 6sszetételd, ciszteamin-hidroklori-
dot tartalmazé lokdlis készitmény alkalmazdsara nyilt le-
het8ség az érintett paciensek korében. Az 1j oldat a stird,
viszkozus allaga miatt elhtizdédoan a szemfelszinen ma-
rad, igy a hatéanyag szaruhartyaba valé bejutasa is folya-
matos, és elegend6 4 alkalommal cseppenteni naponta.
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A készitményt nem kell hiteni, és kevésbé okoz égd, csi-
pé érzést becseppentéskor, igy biztositva a kényelmesebb
alkalmazast [11]. Esettanulmanyunkban egy 29 éves, in-
fantilis nephropathids cystinosisban szenvedd férfi beteg
kortorténetén keresztiil mutatjuk be az 4j szemcseppel
tortént kezelés eredményeit 1 éves alkalmazast kove-
téen.

Esetismertetés

Betegiink esetében 7 honapos korban diagnosztizaltik a
cystinosist az ekkor jelentkez6 Fanconi-szindroma hitte-
rében. Ennek talajin végstidiumu veseelégtelenség ala-
kult ki, majd az évekig tart6 dializist kovetSen 11 éves
korban kadavervese-transzplantici6 tortént. A krénikus
veseelégtelenség és az alapbetegség manifesztacidjaként
hypertonia, hypothyreosis, a kézfejet érint§ kétoldali
izomatrophia, dysphagia jelentkezett. A paciens sziszté-
miés kezelése ciszteamin hatdéanyagot tartalmazéd oralis
készitmény adasaval torténik a betegség diagnosztizalisa
ota. Szemészeti gondozasa 15 éves kora 6ta zajlik Klini-
kankon, az ezt megel6z6 szemészeti vizsgalatokrol, ke-
zelésrdl nincs informacionk. Elsé megjelenése 6ta a ma-
gisztralisan készitett, hagyomdanyos, 0,1%-o0s ciszteamin
hatbéanyagot tartalmazé szemceseppet alkalmaztuk lokali-
san. Betegiink a cseppet azonban a kényelmetlen haszné-
lat miatt csupan naponta maximum 3—4 alkalommal
cseppentette, és a szaruhartyidban lerakodott kristaly-
mennyiségben a terapia mellett érdemi javulds nem tor-
tént. Emellett betegiinknél szemszarazsig, folyamatos
tényérzékenység, illetve az utébbi miatt alland6 blepha-
rospasmus allt fenn.

2020 6szén a kordbbi lokalis terapiat felfiiggesztettiik,
és  0,55%-0s ciszteamint tartalmazé  szemcseppre
(Cystadrops®, 3,8 mg/ml ciszteamin-hidroklorid, Re-
cordati Rare Diseases, Puteaux, Franciaorszag) médosi-
tottuk. A készitményt az alkalmazasi elGiratnak megfele-
I6en naponta 4 alkalommal javasoltuk cseppenteni
mindkét szembe. Az Gj szemcsepp bevezetése elbtt és
utan a kovetkezd vizsgalatokat végeztiik.

Els6ként ETDRS- (Early Treatment Diabetic Retino-
pathy Study) tibla segitségével meghatiroztuk a legjobb
korrigalt litoélességet (best corrected distance visual
acuity, BCDVA), majd réslampas vizsgalat tortént, kiilo-
nos tekintettel a szaruhdrtya allapotanak felmérésére. Ezt
kovet6en meghatiroztuk a szubjektiv, beteg dltal érté-
kelt, illetve az objektiv, vizsgaldé orvos dltal réslampds
vizsgilat soran értékelt fényérzékenységet egy nemzet-
kozileg is haszndlt skala alapjan [6] (1. tablizat).

Ezutan eliilsészegmens-optikaikoherenciatomografias
(anterior-segment optical coherence tomography,
AS-OCT) vizsgilatot végeztiink. A szaruhdrtya kereszt-
metszeti képén a centrumban (0,00 mm) mértiik az allo-
ményaban az epithelium felSl szamitva a legfelszineseb-
ben lathato kristalyok elhelyezkedésének mélységét.

Végiil elvégeztiik a szaruhdartya iz vivo konfokélis mik-
roszképos vizsgalatit (im vive confocal microscopy,
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1. tablazat | Szubjektiv és objektiv fényérzékenység-becsls skila
Pontszim  Szubjektiv fényérzékenység-  Objektiv fényérzékenység-
becsl§ skala becsld skala
0 Nem zavar a fény Nincs fényérzékenység,
még a leger&sebb
résténynél sem
1 Kicsit zavar a fény, ami Fényérzékenység kozepes
miatt néha pislognom kell  résfénynél
2 Kicsit zavar a fény, ami Fényérzékenység a
miatt gyakran kell legkisebb erdsségt
pislognom résfénynél
3 Zavar a fény, emiatt Fényérzékenység még
napszemiiveget kell kobaltkék sztir§ mellett is
hordanom
4 Nagyon zavar a fény, és Napszemiiveg horddsa
emiatt szinte folyamatosan  sziikséges, a nélkiil
napszemiiveget kell képtelen kinyitni a szemét
hordanom a vizsgialohelyiségben
5 Rendkiviil zavar a fény, Sotétitett helyiségben is

emiatt nem tudok kimenni

képtelen kinyitni a szemét

a szabadba, a természetes
fényt még napszemiiveg-
ben sem birom elviselni

IVCM), mely az egyes rétegek nagy nagyitasa, en face
ellendrzését teszi lehetévé egy 400 x 400 pm-es teriile-
ten, illetve biztositja a lerakodott kristalyok direkt vizua-
lizaciojat. Az IVCM-képeken elemeztiik a kristalydenzi-
tist a koribban publikilt, nemzetkozileg elfogadott,
standard képgyljtemény alapjin egy 1-t6l 4-ig terjedd
skalan (0: nincs kristaly; 1: a vizsgalt tertilet kevesebb
mint 25%-a érintett; 2: a vizsgdlt teriilet 25-50%-a érin-
tett; 3: a vizsgdlt teriilet 50-75%-a érintett; 4: a vizsgilt
teriilet tobb mint 75%-a érintett) [5]. A kilonboz§ sza-
ruhdartyarétegekben (epithelium, Bowman-membran,
elils6, kozépsS és hatsd stroma, Descemet-membrin,
endothelium) 5 kiilonb6z8, egymassal nem dtfeds képen
tortént a kristalydenzitds meghatarozasa és rétegenként
az értékek atlagolasa. A kapott atlagokat 6sszeadva kap-
tuk meg az an. IVCM-pontszimot, mely a szaruhdartya
egészére vonatkozd, a kristalylerakodas mértékét jellem-
26 szam.

A fenti vizsgilatokat kozvetleniil a Cystadrops® beve-
zetése elott, és azt kovetSen 1, 6, illetve 12 hénappal
végeztik el.

A Cystadrops® szemcsepp haszndlata mellett betegiink
miér 1 hénappal a terdpia bevezetését kovetGen a szem-
szarazsagérzés nagyfoka csokkenésérdl szamolt be. A l4-
toélesség mind a jobb, mind a bal szemen a kiindulasi
értékkel megegyezd, 1,0 feletti volt 1 évvel az 4j szem-
csepp bevezetését kovetSen. A fényérzékenység a szub-
jektiv fényérzékenység-becsld skila alapjan a kezdeti 5-0s
pontszamrol 2-esre, az objektiv becslés alapjan mért 2-es
pontszamrol 1-esre csokkent, igy a sotétitett lencséjd
szemiiveg alland6 hasznilatit a beteg mellézni tudta.
A fényérzékenység csokkenése miatt dllandé blepharos-

ESETISMERTETES

1. dbra

Dittaz kristalylerak6dds a jobb oldali szaruhdrtydban. A centralis
teriileteken, a pupilla vetiiletében megfigyelhetS a kristalyok
mennyiségének csokkenése a kiindulasi allapothoz képest (A) az
1 (B),a 6 (C) ésa 12 hénapos (D) kontrollvizsgilat alkalmaval

pasmusa is oldédott. A réslampds vizsgilat sorin az
1. hénapnal csak minimdlis kiilonbség latszédott a kiin-
dulisi allapothoz képest, a 6. honaptél azonban markans
csokkenést tapasztaltunk a lerakddott kristaly mennyi-
ségében (1. dbra).

A képalkoto vizsgalatok alapjan mdr az 1. hénapban
kimutathat6 volt a csokkenés a cisztinkristilyok mennyi-
ségében. Az AS-OCT-felvételeken a centrumban mérve
a kristidlymentes réteg mélysége jelentGen megnoveke-
dett, mindkét szem esetén. A jobb szemen a kiinduldsi
allapotban mért 71 pm-r6l 1 hénap utin 162 pm-re, 6
hénap utdn 217 nm-re, majd 12 hénap utin 292 ym-re
novekedett. A bal szemen hasonl6 tendencia volt meg-
figyelhetS: a kezdeti 93 pm 1 hénap utin 165 pm-re,
6 hoénap utan 213 pm-re, majd 12 hénap utin 284 pum-
re novekedett (2. dbra).

Az IVCM-felvételek ezt alitdmasztva szintén a kris-
talymennyiség csokkenését mutattak. A kristalylerakddas
csokkenése f6ként a szaruhartya eliils rétegeiben volt
megfigyelhetS, az epitheliumtdl az elilsé stromaig. A
kezdeti felvételeken lithaté Gsszecsapzodott kristdlyok
kisebbé, td alakava valtak (3. abra).

A kristalydenzitas kisebb csokkenése a mélyebb réte-
gekben is kimutathaté volt. A kezdeti felvételeken ldtha-
t6, a szaruhdrtydban igen ritkin megfigyelhet$ hatszog-
letd kristalyok az 4 terapia mellett elttintek (4. dbra).
A cornea egészére vonatkoz6 atlagos kristilydenzitds-ér-
téket jellemz8 IVCM-pontszam a 12 hénapos kezelési
idStartam alatt fokozatos csokkenést mutatott mindkét
szem esetében, és a 6. hénaptdl csokkent a legkifejezet-
tebben. A kiindulisi 20,6-0s és 23,3-as érték az 1. ho-
napnal 20,2 és 20,6; a 6. honapndl 15,05 és 15,25 1 év-
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2. 4bra

AS-OCT- (eliilsészegmens-optikaikoherenciatomografias) fel-
vételek a jobb szem szaruhdrtydjarél. A szaruhdrtya eliils§ réte-
geiben az epitheliumt6l mérve fokozatosan megnévekedett a
kristalymentes teriilet mélysége a kiinduldsi (A), az 1 (B), a 6
(C) és a 12 (D) hénapos kontrollvizsgilaton

nél pedig 15,03 és 15,07 volt a jobb és a bal szem esetén.
Az IVCM-pontszdm alapjan a jobb szemen Osszesen
27%-0s, a bal szemen 35%-0s csokkenést értiink el a kris-
talystrtiségben.

A szemcsepp alkalmazasa mellett betegiink mellékha-
tasként a cseppentéskor ritkin érzett enyhe csips érzés-
rél, valamint a szempillak tovére raszaradé szemcsepp
altal okozott sztré érzésrdl szamolt be. Egyéb mellékha-
tast a terapia alkalmazasa mellett vizsgdlataink soran nem
észleltiink.

Megbeszélés

A cornealis kristalylerakédas a cystinosis pathognomicus
jele [4]. Az infantilis formaban a kristalyok legkésébb 16
hoénapos életkortdl valnak lathatéva a szaruhartyaban,
majd a folyamat progresszidjival a mennyiségiik hozzi-
vetblegesen a 8. életév koriil éri el a maximalis stiriséget
[4, 8]. A szaruhdrtydban atldtszé, reflektiv képletekként
latszédnak, melyek fokozott fényszérodast okoznak. En-
nek kovetkeztében a pdacienseknél kifejezett fényérzé-

kenység alakul ki, mely esetenként olyan stlyossa is val-
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hat, hogy alland6 napszemiiveghordast tesz sziikségessé,
jelentGsen befolyasolva a paciensek mindennapi életvite-
1ét [6]. Hosszt tava szovédményként keratitis punctata
superficialis, filamentaris és ,,band” keratopathia, illetve
periférias érajdonképzidés jelenhet meg, melyek a latas-
romlas potencialis kockdzati tényezdi, s a folyamat egyes
esetekben latdsvesztéshez is vezethet [2]. A hatékony ke-
zelés igy nem csupan a mindennapi életmindség javitasa
céljabol, hanem a hossza tava szovédmények megel§zé-
se szempontjabdl is kiemelt jelentSségd.

A betegség kezelésének része az oralisan alkalmazott
ciszteamin, a szaruhdartya avascularis jellege miatt azon-
ban a szisztémasan adagolt ciszteamin a szaruhartya szo-
veteiben nem vagy csak igen alacsony koncentriciéban
jelenik meg, igy a kezelés lokilis ciszteamintartalmt
szemcseppkezeléssel egészitendd ki. A ciszteamintartal-
mu hagyomanyos szemcsepp legnagyobb héatranya, hogy
htités nélkil, szobahSmérsékleten a hatdanyag cisz-
teaminna oxidalédik, mely a kristdlyok feloldasiban nem
hatékony [12]. A szemcsepp erGs csips érzést okoz be-
cseppentéskor, igy az irritacié miatti konnyezésnek, vala-
mint a vizes oldatformatumnak koszonhet&en a szemfel-
szinr6l valé gyors kitiriilés jellemzi. A hagyomdnyos
készitmény hatékonysigardl ellentmondisos szakirodal-
mi eredmények taldlhatok. Egy hossz tavi kovetési
eredményeket bemutaté tanulmanyban a 0,55%-os cisz-
teamin-hidrokloridot tartalmaz6 magisztralis szemcsepp
alkalmazasa mellett a cornealis cisztinkristalyok mennyi-
sége a paciensek 66%-iaban nem valtozott, 34%-iban pe-
dig fokozddott a vizsgilt idGszak alatt, kétérinkénti
cseppentés mellett [13]. MacDonald és mtsai tanulmi-
nyukban szintén hatastalannak {télték a 0,3%-os cisztea-
min-hidrokloridot tartalmazé magisztralis szemcseppet
a cornealis kristilylerakddas kezelésében [14]. Néhiny
vizsgalatban, amelyeknél a szemcseppet nagyon sirtin
— napi 10-12 alkalommal - javasoltik a pacienseknek,
szignifikans csokkenést mutattak ki a kristalyok mennyi-
ségében. Az orankénti cseppentést azonban hosszi ti-
von kifejezetten nehéz alkalmazni, f6ként gyermekek
esetén. A magisztralis formaban elGallitott szemcsepp
tehdt szamos hatrannyal bir, igy a legtobb esetben a pa-
ciensek nem az el6irasnak megfelelen alkalmazzak a ké-
szitményt.

A 0,55%-o0s, viszkdzus ciszteamintartalmt szemcsepp
alkalmazasat 2017-ben engedélyezte az Eurdpai Gyogy-
szeriigynokség a 2 évnél idGsebb gyermekek korében
[8]. Viszkézus formdjanak koszonhetSen napi 4 alka-
lommal val6 cseppentés mellett is hossza ideig megtapad
a szemfelszinen, el8segitve a hatdéanyag jobb cornealis
felszivodasat. Az Gj formula hozzijarul a hatdéanyag fo-
kozott stabilitisahoz, igy szobahén 1 hétig tarolhaté.
Mind felnéttek, mind gyermekek esetén kimutattak,
hogy hatékony a cisztinkristdlyok felolddsaban és a fény-
érzékenység csokkentésében [11, 15]. Az ,,OCT-1”
vizsgilatban hosszu tivon, 5 éven keresztiil értékelték az
4j készitmény biztonsagossagat és hatékonysagat. Napi 4
becseppentés mellett mar 30 nap utan 30%-os csokke-
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3. abra Az IVCM- (in vivo konfokalis mikroszkopos) felvételeken megfigyelhets a lerakodott kristilyok mennyiségének csokkenése az epithelium, a Bowman-

membrin és az eliilsG stroma teriiletében a kiinduldsi (A, B, C) és a 12 hénapos vizit (D, E, F) alkalmaval

4. dbra A kristilydenzitas csokkenését dbrizolé IVCM- (in vivo konfokalis mikroszkopos) felvételek a kozépsS és hatso stroma, a Descemet-membrin és az
endothelium rétegeiben a kiinduldsi (A, B, C, D) és az 1 éves vizsgilat (E, F, G, H) alkalméval. A kezdeti dllapotban lathat6 hatszogletd kristdlyok
(A, nyil) az 4j készitmény alkalmazdsa mellett eltéintek

nést mutattak ki a kristalylerak6das stirliségében az | cseppentés gyakorisagat [15]. A 0,1%-os, vizes alapa
IVCM-pontszim meghatirozasa alapjan, és javuldst mu- | ciszteamincseppel sszehasonlitva a 0,55%-os, viszkdzus
tatott a fényérzékenység is minden paciens esetén. Az | oldatformatumut ciszteamincsepp mellett szignifikans
elsG 1 évben megfigyelt fokozatos csokkenést kovetGen | csokkenés volt kimutathaté a kristdlylerakdédds méreé-
stagndlo allapot allt be a kristdlymennyiségben és a fény- | kében [15]. Egy randomizalt, multicentrikus tanulmany
érzékenységben is, mely mellett csokkenteni lehetett a | szintén csokkenést mutatott ki az IVCM-6sszpontszam-
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ban a 30. napon, valamint igazoltak a viszkézus allagt
készitmény fokozott hatékonysigit a hagyomanyos,
0,1%-o0s ciszteaminoldathoz képest mind a kristilymeny-
nyiség, mind a fényérzékenység csokkentésében, 90 na-
pos kezelési id6szak utan [16]. A viszkézus dllaga cisz-
teamincsepp benzalkonium-klorid-tartalma miatt hossza
tavon toxikus hatast fejthet ki a szaruhdrtya epithelsejtje-
ire, igy a csepp haszndlata mellett rendszeres szemészeti
ellendrzés sziikséges [17].

Picienstink az Gj terdpia bevezetését megel6z6en éve-
ken keresztiil alkalmazta a vizesoldat-formituma cisz-
teamintartalmt szemcseppet, a cseppet azonban csupin
3—4 alkalommal cseppentette naponta. A cornealis cisz-
tinkristalyok mennyiségében, a szaruhdrtya allapotaban,
illetve a fényérzékenységben a koribbi szemcsepp mel-
lett javulast nem tapasztaltunk. Paciensiink az j, viszko-
zus oldatformatumu szemcsepp haszndlata mellett mér
az 1. hénapban beszdmolt a szemszdrazsag és a tényérzé-
kenység csokkenésérdl, mely az 1 éves alkalmazas alatt
tovabbi javulé tendenciat mutatott, jelentGs életmind-
ség-javulast eredményezve. Mind az AS-OCT-, mind az
IVCM-felvételek kimutattik, hogy a cornealis kristalyok
mennyisége a terdpia mellett f6ként a szaruhartya eliilsé
rétegeiben csokkent. FeltételezhetS, hogy a viszkdzus
formanak koszonhetSen hosszabb ideig a szemfelszinen
maradé hatdéanyag a cornea rétegeibe felszivédva na-
gyobb koncentriciét ér el a szaruhdrtya eliils6 rétegei-
ben a hatsé rétegekhez viszonyitva, igy ezen a teriileten
fokozottabb a cisztinkristalyok feloldédasa. Cystinosis-
ban a kristdlylerakodas a szaruhdrtya eliils6é rétegeiben
indul, majd késébb a hatsébb rétegek is érintetté valnak
[18, 19]. Igy a viszkézus dllagh készitmény minél kordb-
bi életkorban val6 alkalmazdsa és ezaltal a szaruhdrtya
elils6 rétegeiben lerakodott kristalymennyiség hatékony
csokkentése felteheten hozzdjarul a cornealis érintett-
ség mértékének enyhitéséhez. Emiatt is célszerd lenne a
viszkézus készitmény mihamarabbi bevezetése a cystino-
sisban szenvedd pdciensek szemészeti terapidjaban, ami
a tarsszakmak (gyermekgyogyisz, gyermeknefrologus,
szemész) szoros egytittmiikodését igényli.

Kovetkeztetés

Tudomasunk szerint Magyarorszagon elséként alkal-
maztuk a 0,55%-o0s, 0j, viszkézus oldatformatuma cisz-
teamintartalmt szemcseppkészitményt infantilis nephro-
pathids cystinosisban szenved$ paciensiinknél. A
készitmény lokalis alkalmazasa mellett mar 1 hénappal a
terapia bevezetését kovetGen csokkenést figyeltiink meg
a fényérzékenységben, illetve a cisztinkristalyok mennyi-
ségében az AS-OCT- és IVCM-felvételek alapjan. Az Gj
terdpia mellett paciensiink szemészeti panaszaiban nagy-
mértékd javulas mutatkozott. Jelentds mellékhatast a ké-
sz{tmény alkalmazisa mellett nem tapasztaltunk. Esetbe-
mutatdsunk prezentalja a cystinosis szemészeti tiineteinek
kezelésében alkalmazhaté 4j, viszk6zus formatuma cisz-
teamintartalmt szemcsepp biztonsagos és hatékony tera-
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pias hatdsait 1 éves idGtartamban. Az 4j terapia teljes
kord megismeréséhez hossza tava kovetéses adatokra is
szlikség lesz.

Anyagi tamogatds: A kozlemény megirdsa anyagi timo-
gatisban nem részesiilt.

Szerzdi munkamegosztis: Cs. A.: A vizsgilatok kivitelezé-
se, a szakirodalom attekintése, a kézirat megirisa, szer-
kesztése. M. E.: A beteg szemészeti gondozasa, a vizsga-
latok irdnyitasa. Sz. A., K. K., R. Gy.: A beteg
nefrologiai gondozasa, a terdpia bevezetése, a kézirat at-
tekintése, javitdsa. N. Z. Zs.: A kézirat dttekintése, javi-
tasa. A cikk végleges valtozatat valamennyi szerz$ elol-
vasta és jovahagyta.

FErdekelrségek: A szerzéknek nincsenek érdekeltségeik.
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LJAmici vitia si feras, facias tua.”
(Ha tlrod, magadéva teszed baratod hibait.)
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