PATOLOGIA POLSKA
1962, XIII, 2, 159

MARIA DAMBSKA, JAGNA CZOCHANSKA, MIROSLAW MOSSAKOWSKI

PRZYPADEK DZIECIECEJ POSTACI IDIOTIA AMAUROTICA
(TAY-SACHS)
OPRACOWANIE NEUROPATOLOGICZNE | HISTOCHEMICZNE

Z Pracowni Warszawskiej Zaktadu Neuropatologii PAN
Kierownik: doc, dr med. E. Osetowska
Z Kliniki Diagnostyki Choréb Dzieciecych AM w Warszawie
Kierownik: prof. dr med. Z. Lejmbach

W pismiennictwie $wiatowym ostatnich lat, dat sie zauwazyé znaczny
wzrost zainteresowania chorobami osrodkowego uktadu nerwowego ktére
nalezg do grupy lipidoz. U podstaw tych zainteresowan lezy znaczny roz-
woj biochemii lipidéw osrodkowego uktadu nerwowego oraz metodyki hi-
stochemicznej, pozwalajacej na mniej lub bardziej Scistg identyfikacje po-
szczegoblnych zwigzkéw lipidowych, wystepujacych w réznych odmianach
tej grupy schorzen w ich tkankowym roztozeniu. Wymienimy tylko bio-
chemiczne prace takich autoréw jak Brante [5, 6], Cumings [8, 9, 10], Ed-
gar [14, 15, 16], Klenk [22, 23], Svennerholm [31] i histochemiczne takich
jak Diezel [11, 12, 13] i Seitelberger i wspotautorzy [29, 30].

PiSmiennictwo polskie lat ostatnich jest pod tym wzgledem stosunkowo
ubogie. Jedynie Wender i Jaworska [32] podali opis kliniczno-patologiczny
i histochemiczny przypadku p6Zno-dziecigcej postaci rodzinnego zwyrod-
nienia siatkbwkowo-mozgowego.

Wydato nam sie przeto celowe, przedstawienie typowego przypadku
dzieciecej postaci idiotia amaurotica familiaris z dtugim okresem obser-
wacji klinicznej, uzupetnionego badaniem patologicznym i histochemicz-
nym os$rodkowego uktadu nerwowego. Przypadek ten pozwoli nam na
zilustrowanie wspoétczesnego stanu wiedzy o tej jednostce chorobowej.

OPIS PRZYPADKU

J. S., urodzony 15. V. 1959 r., zmart 8. XI. 1960 r. w wieku 18 miesiecy. W ro-
dzinach obojga miodych, zdrowych i niespokrewnionych ze sobg rodzicow, nie no-
towano przypadkéw podobnego schorzenia. J. S. byt drugim dzieckiem w rodzinie.
Jego starszy brat byt zdrowy i rozwijat sie prawidtowo. J. urodzit sie po donoszonej
normalnej, niepowiktanej cigzy w fizjologicznym porodzie. Odzywiany byt prawi-
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diowo i do szdstego miesigca zycia rozwijat sie normalnie. Po przebyciu infekcji gor-
nych drég oddechowych w wieku 6 miesiecy stat sie apatyczny, mato ruchliwy, stra-
cit apetyt i zaczal gorzej porusza¢ lewg reka. Juz wczesniej spostrzezono u niego
nadwrazliwos$¢ na dzwieki. J. po raz pierwszy przebywat w Klinice w marcu 1960 r
w wieku 10 miesiecy. Stwierdzono woéwczas wybitne opd6znienie rozwoju ruchowego
(nie siadat, z pozycji siedzacej scyzorykowato opadat ku przodowi, stabo utrzymy-
wat gltowe), przy dobrym stanie ogélnym dziecka. Z odchylen od stanu prawidtowego
stwierdzono dyskretne objawy krzywicze, uposledzone ruchy konczyna gorng lewa
oraz obnizenie napiecia miesniowego we wszystkich konczynach przy zachowaniu
symetrycznych odruchéw S$ciegnisto-okostnowych. W zachowaniu dziecka uderzata
znaczna apatia; poznawat jednak matke, usmiechat sie do niej.

Badaniem okulistycznym (dr Nar6g) stwierdzono: tarcze nerwow wzrokowych
w catosci blade, plamki zéte wisniowo-czerwone na tle biatego zmleczenia siat-
kéwki. Rozpoznanie okulistyczne: Tay — Sachs fundus.

W czasie pobytu w Klinice dziecko uktadato sie w statej pozycji z odwiedzionymi
i zgietymi konczynami dolnymi. Po pewnym czasie przestalo poznawa¢ matke. Nad-
wrazliwo$¢ na dzwieki poglebita sie. Spostrzezono réwniez wzrastanie napiecia mie-
$niowego, ktére z wiotkiego przeksztalcito sie we wzmozone. Wystapity ruchy ny-
stagmoidalne gatek ocznych. Rozwdj cielesny ulegt dalszemu zahamowaniu. Pojawito
sie obfite $linienie, wystapity uporczywe zaparcia.

Badania dodatkowe moézgu wykonane w tym czasie nie wykazywaty istotnych
odchylen od stanu prawidtowego, poza symetrycznym poszerzeniem ukiadu komo-
rowego, widocznym na zdjeciach poodmowych czaszki.

Od kwietnia do pazdziernika 1960 r. chory przebywat w domu. Z powodu pogar-
szania sie stanu ogolnego zostat on ponownie przyjety do Kliniki 10. X. 1960 r.
Stwierdzono woéwczas upos$ledzony stan odzywienia dziecka i znaczna blado$¢ po-
wilok skérnych z ich zéttawym zabarwieniem. Dziecko lezato ze sztywno utozonymi
konczynami nie reagujac na otoczenie. Oddziatywanie Zrenic na S$wiatto leniwe;
okresowo wystepowaty poziome ruchy gatek ocznych. Napiecie mieSniowe we
wszystkich konczynach byto wybitnie wzmozone, odruchy ze $ciegien Achillesa wy-
gorowane; pozostatych odruchéw Sciegnistych i okostnowych nie udato sie wywotac.
Wyrazny objaw Rossolimo obustronnie. W badaniu okulistycznym, poza poprzednio
opisanymi zmianami, stwierdzono narastajacy zanik nerwdéw wzrokowych.

W drugim tygodniu pobytu dziecka w Klinice, pojawity sie drgawki toniczno-
kloniczne wystepujace coraz czesciej w miare postepu choroby. Stale utrzymywato
sie znaczne przyspieszenie oddechu, pomimo braku zmian w ukladzie oddechowym.
Dziecko zle jadto; z powodu uposledzonego tykania trzeba je bylo karmié¢ sonda.
Napiecie miesniowe stale wzrastalo. W okresie przed zgonem wystgpit pelny obraz
odkorowania. Dziecko zmarto wséréd objawoéw drgawkowych i hypertermii.

W badaniu sekcyjnym stwierdzono przekrwienie bierne narzadéw wewnetrznych
oraz poszerzenie jam serca. W badaniu makroskopowym mozgu, poza sadiowato
wzmozong spoistoscig tkanki nerwowej potkul mézgowych, nie stwierdzono wyraz-
nych odchyleh od stanu prawidtowego. Uklad komorowy byt miernie, symetrycznie
poszerzony.

Badania mikroskopowe

Badania drobnowidowe wykonano na skrawkach parafinowych i mrozikowych
pobranych z nastepujacych okolic potkul: ptat czotowy, skroniowy, ciemieniowy,
potyliczny, zwoje podstawy, wzgoérze wzrokowe oraz pnia moézgowego i moézdzku;
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barwionych fioletem krezylowym, hematoksyling-eozyng, sudanem 11l oraz meto-
dami Spielmyera i Holzera.

Struktura procesu: Pierwotne zmiany w badanym procesie chorobo-
wym, dotyczg w sposob uogolniony wszystkich komorek nerwowych, sg
one speczniate, balonowate rozdete, ich protoplazma wypetniona jest sub-
stancjami spichrzanymi (po wyptukaniu ich pozostaje delikatny siatecz-
kowaty lub piankowaty zrgb protoptazmy). Jadra przemieszczone sg na
obwdd komorki zwykle w kierunku najwigkszego dendrytu (ryc. 1). Czes¢
komérek ma jeszcze dobrze zachowane obrysy i widoczng piankowatg pro-

Ryc. 1. Jadro nerwu podjezykowego, widoczne balonowate rozdete ko-
morki nerwowe. Fiolet krezylowy, pow. 250 X.

toplazme, gdy inne znajdujg sie juz w okresie rozpadu. Przedstawiony
obraz komoérkowy odpowiada zwyrodnieniu Schaffera-Spielmeyera, typo-
wemu dla idiotia amaurotica. Uog6lnionemu schorzeniu komérek nerwo-
wych odpowiada znaczny przerost gleju. Rozplem i pobudzenie makro-
gleju jest szczegolnie duze w okolicach, gdzie zmiany komoérkowe sg naj-
dalej posunigte. Astrocyty sg tu duze z widoczng w wielu z nich proto-
plazmg. Mikroglej zachowuje sie podobnie; jego ilo$¢ jest najwieksza
w korze najbardziej uszkodzonej.

Demielinizacja wiokien nerwowych jest niewielka i ma charakter
wtorny w stosunku do zmian komérkowych. Zgodnie z tym w barwieniu
udanem wida¢ w istocie biatej przynaczyniowo nieliczne komorki zerne
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z sudanofilnymi ziarnistosciami. Demielinizacji odpowiada glejoza wiok-
nista o charakterze reparacyjnym. Jest ona zgodna pod wzgledem rozmie-
szczenia z obrazem w barwieniu Spielmeyera, ale jest proporcjonalnie bar-
dziej nasilona. W niektorych okolicach zjawisko to wystepuje szczeg6lnie
wyraznie (np. okolica jadra zebatego); w wielu miejscach wiokienka gle-
jowe oplatajg na ksztatt koszyczkdw zmienione komdrki nerwowe (ryc. 2).

Topografia zmian: fiolet krezylowy i hematoksylina eozyna. Przeglad
preparatow pod lupg ujawnia najwieksze uszkodzenie komdrek nerwo-
wych w nastepujgcych okolicach: Kora m6zgowa dotknigta jest opisanymi

Ryc. 2. Jadro zebate mozdzku, widoczna znaczna glejoza wioknista.
Widkienka glejowe tworzg koszyczkl dokota pustych Jamek po wyptu-
kanych komérkach nerwowych. Holzer, pow. 500

zmianami we wszystkich warstwach, jej warstwowy ukiad utrzymany jest
w okolicy czotowej, mniej wyrazny w okolicy ciemieniowej i potylicznej.
Nasilenie zmian komoérkowych przybiera na intensywnosci w potozonych
w kierunku bieguna potylicznego czesciach kory. W tej okolicy widoczne
sg jadra komorek nerwowych z resztkami utrzymanej wokot nich proto-
plazmy, bez dostrzegalnych zewnetrznych zaryséw komorki.

W obrebie zwojow podstawy zmiany w prazkowiu sg tak daleko posu-
niete, ze w jego przedniej czesci widoczne sg zaledwie pojedyncze, bardzo
zmienione komérki nerwowe. We wzgérzu wzrokowym uderza natomiast
obecno$¢ jasnych balonowatych komdérek nerwowych. W obrebie torebki
wewnetrznej ilos¢ gleju jest wzmozona przy jego prawidtowym uktadzie.
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Na terenie pnia moézgowego komorki wszystkich struktur anatomicz-
nych (jadra nerwow czaszkowych, istota czarna, jadro czerwienne, oliwy,
jadra formacji siateczkowatej) sg zmienione typowo. Warstwa ziarnista
mo6zdzku jest przerzedzona, komérki Purkiniego wystepuja w zmniejszo-
nej ilosci, zachowane za$ sa balonowato rozdete. Zmiany te dotyczg za-
réwno ciata komdrkowego jak i dendrytow. W jadrze zebatym nie widaé
zupetnie komorek, w ich miejscach widoczne sg jedynie puste jamki
(ryc. 3).

Barwienie metodg Spielmeyera. W obrazie myelinowym widac¢ jedynie
lekkie nieostro ograniczone przejasnienia istoty biatej potkul. Nie docho-
dzi w nich jednak do zupelnego zblednigcia, jak réwniez nie wida¢ tu
rozpadu poszczego6lnych ostonek myelinowych. Obraz myelinowy pnia
mozgowego jest podobny, z tym, ze widoczna jest tu wyrazna demielini-
zacja szlakéw piramidowych, zarébwno na poziomie mostu jak i opuszki.
W opuszce demielinizacja obejmuje réwniez widkna otaczajace oliwy, jak
i wychodzace z ich wnek. Podobny obraz wystepuje w jadrze zebatym
moézdzku.

Badania histopatologiczne siatkdwki, wykonano na skrawkach parafi-
nowych barwionych hematoksyling-eozyng. Stwierdzono znaczne zcien-
czenie warstwy widkien nerwowych oraz zmniejszenie ilosci komérek
zwojowych, zwiaszcza w okolicy zagtebienia Srodkowego. Zachowane ko-
morki zwojowe siatkOwki sg duze, rozdete (ryc. 4), podobnie jak komorki

Tabela 1

Metoda barwienia Zwigzek lub grupa zwigzkéw chemicznych

wykrywanych
Sudan 111 Thuszcze obojetne, estry cholesterolu
Sudan czarny b Lipidy
PAS Polisacharydy, glikoproteiny, itp.
PAS po acetylacji Jak wyzej — kontrola
PAS po acetylacji z wtdrng redukcja Jak wyzej — kontrola
Metoda Peiffer-Hirscha Metachromazja — sulfatydy
Metoda Feyrter'a Metachromazja — kwasne lipidy
Metoda Biala’a Kwas neuraminowy
Metoda Lison’a Kwasne mukopolisacharydy
Metoda Kliivera Lipidy zawierajace choling
Metoda Danielli’ego I Aminokwasy aromatyczne (biatka)

Metoda Miliona | Tyrozyna (biatka)
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Ryc. 3. Jadro zgbate mozdzku, widoczne puste jamki po rozpadtych ko
morkach nerwowych; wzmozona ilos¢ gleju. H-E, pow. 120 X.

Ryc. 4. Siatkéwka, widoczne rozdete komorki zwojowe wypetnione deli-
katng ziarnistoscig. Warstwa ziarnista zewnetrzna zachowana. Lison,
pow. 300 X.
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Tabela 2
Metoda Osrodkowy uktad nerwowy Siatkéwka,
Wyniki komarki nerw. makrofagi komorki zwojowe
Sudan 111 - - 0
Sudan czarny b ++ ++ + 4-4-4-
PAS +++ ++ + ++ +
PAS po acetylacji — — _
PAS po acetylacji z wt6rng redukcja + + +
Metoda Peiffer-Hirscha +eo +e 0
Metoda Feyrter'a ++ ++ ++
Metoda Bial'a — + 0
Metoda Lison’a ++ + + 4+
Metoda Kliiver'a ++ ++ 4+ +
Metoda Danielli’'ego — + 4-
Metoda Millon’a — + 0

Legenda: + + + odczyn silnie dodatni; + -- odczyn dodatni; -+ odczyn stabo dodatni; —odczyn

ujemny.
Tabela 3
Sudan czarny b PAS Metachromazja
Rozpuszczalnik

P komorki . komorki . komdrki .

nerwowe Makrofagi o o6 makrofagi oo makrofagi
Woda 4-4- 4-4-4- +++ 4-4-4- 4- 4- ++
Eter + + +++ +++ + + + ++ 4 4
Aceton zimny + + ++ + +++ ++ + ++ 4+
Aceton cieply 60° 4- 4- ++ + 4+ ++ 4- +
Alkohol 100% 4- ++ + ++ — —
Pirydyna — + — + — —
Metanol-chloroform — - - + _ _

Legenda: + ++ odczyn wybitnie dodatni; ++ odczyn dodatni; + odczyn stabo dodatni;
— odczyn ujemny.

+' R-metachromazja.
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nerwowe w osrodkowym uktadzie nerwowym; stopien ich rozdecia jest
jednak mniejszy. Komérki obu warstw ziarnistych siatkdwki sg dobrze
zachowane.

Badania histochemiczne. Celem blizszej charakterystyki ztogéw komér-
kowych, wykonano badania histochemiczne, postugujac sie metodami po-
danymi w tabeli 1. Badaniu poddano zaréwno skrawki z o$rodkowego
uktadu nerwowego jak i z siatkdwki. Uzyskane wyniki podaje tabela 2.
Ponadto wykonano badania rozpuszczalnosci spichrzanych zwigzkéw uzy-
wajac do kontroli barwienia Sudanem czarnym b, PAS-em i kwasnym
fioletem krezylowym na metachromazje wedtug Peiffera i Hirscha. Wy-
niki testu rozpuszczalno$ci podaje tabela 3.

OMOWIENIE PRZYPADKU

Podsumowujgc wyniki badan i obserwacji naszego przypadku, nalezy
podkresli¢ jego uderzajaca typowos¢ kliniczng (Sachs 1887; Schaffer 1930),
pozwalajgcg na wczesne prawidtowe rozpoznanie. Objawy chorobowe po-
jawity sie w 7 miesigcu zycia dziecka. W zestawieniu z badaniami porow-
nawczymi Aronsona i wspotautorow [1], okreslajacych przecietng trwania
choroby na okres okoto 2 lat, przebieg schorzenia w naszym przypadku
byt stosunkowo szybki. Choroba od wystgpienia pierwszych objawéw do
zejScia Smiertelnego trwata okoto 11 miesiecy. Charakter i kolejnos¢ wy-
stepowania poszczeg6lnych objawdw chorobowych nie budzity zadnych
watpliwosci rozpoznawczych. Schorzenie o typowym obrazie i przebiegu
klinicznym dotyczyto dziecka z rodziny zydowskiej. Od najwcze$niejszych
opisow schorzenia podkre$lano jego szczegélnie czeste wystepowanie
u dzieci pochodzenia zydowskiego. Zestawienia statystyczne Kozinna [24]
przeprowadzone na ludnosci Nowego Yorku wykazujg, ze iloS¢ nosicieli
gendéw chorobowych w grupie ludnosci zydowskiej wyraza sie stosunkiem
1:50, gdy u ludnosci niezydowskiej wynosi 1 : 300.

Pierwszym objawem, ktéry skionit rodzicow do zwrdcenia sie 0 pomoc
lekarska byt op6zniony rozwdj ruchowy dziecka. Upo$ledzona motoryka
przy obnizonym napieciu miesniowym skianiaty we wstepnym okresie do
réznicowania sprawy chorobowej z réznymi postaciami myopatii. W dal-
szej obserwacji zwracata uwage nadwrazliwo$é na dzwieki i zahamowa-
nie, a nastepnie cofanie sie rozwoju psychicznego dziecka, ktére przestato
reagowaé na jakiekolwiek bodZce Srodowiskowe. Po krotkim okresie na-
piecie miesniowe zaczeto wzrasta¢, az do obrazu zupetnego odkorowania,
a odzywienie dziecka gwattownie podupadto. Pod koniec zycia pojawity
sie napady drgawek kloniczno-tonicznych. Stwierdzenie patognomicznych
zmian na dnie oka (,,malinka”) przyczynito sie do prawidtowego rozpo-
znania juz we wczesnym okresie. Brak powigkszenia Sledziony i watroby
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oraz znaczniejszej niedokrwistosci pozwalaty wytaczy¢ chorobe Nieman-
na-Picka, w ktérej moga niekiedy wystepowac identyczne zmiany na dnie
oka [17].

W badaniu neuropatologicznym stwierdzono typowe dla dzieciecej po-
staci idiotia amaurotica 1) balonowate rozdecie komoérek nerwowych, ze
znaczng sktonnoscig do rozpadu oraz 2) uogolnione zajecie procesem cho-
robowym wszystkich formacji szarych uktadu nerwowego [28, 4, 20, 19].
W naszym przypadku obie te cechy sg szczeg6lnie mocno wyrazone, dajgc
obraz ciezszego uszkodzenia tkanki nerwowej, niz widuje sie to przecietnie
w postaci Tay-Sachsa. Podobne nasilenie zmian opisywali w swoich przy-
padkach Franceschetti i wspotaut. [18] uwazajac, ze stopien nasilenia
zmian sugeruje wczesny poczatek schorzenia, przypadajacy prawdopodob-
nie jeszcze na okres zycia ptodowego. W naszym przypadku nasilenie
zmian patologicznych zgodne jest z szybkim i dramatycznym przebiegiem
choroby. Ze wzgledu na rozlany charakter zmian patologicznych w opi-
sanym przez nas przypadku trudno jest méwi¢ o wybiorczej sktonnosci
procesu do uszkadzania pewnych ukitadéw anatomicznych. Ta uktadowa
wybiodrczos¢ jest zresztg typowa raczej dla pdzno-dzieciecej postaci scho-
rzenia [4, 29]. Podkresli¢ wypada, ze w naszym przypadku mdézdzek, a $ci-
$lej jego kora, jest stosunkowo mniej uszkodzona od innych cze$ci mozgo-
wia, w szczeg6lnosci od kory moézgu. Wieksze zmiany obserwowalismy
w jadrze zebatym. Uszkodzenie mézdzku zawiera zarébwno elementy za-
niku od- jak i do-mézdzkowego, podobnie jak w przypadku Berard-Ba-
dier [3], podczas gdy zazwyczaj przewazajg zmiany o typie zaniku do-
mozdzkowego [4]. Na podkreslenie zastuguje réwniez stosunkowo mate
uszkodzenie myeliny noszace cechy wtérnego w stosunku do zmian ko-
morkowych. Opisano bowiem liczne wypadki idiotia amaurotica z rozle-
gtymi uszkodzeniami myeliny [26, 29, 21, 3, 2], sugerujacymi réwnorzed-
no$¢ zmian myelinowych z komoérkowymi.

Pod wzgledem histochemicznym nalezy stwierdzi¢, ze ztogi wypetnia-
jace protoplazme komoérek nerwowych cechuje znaczna wrazliwo$¢ na
dziatanie rozpuszczalnikow ttuszczowych. We wszystkich barwieniach wy-
magajacych przeprowadzania skrawkéw przez rozpuszczalniki organiczne,
wiele komorek jest catkowicie wyptukanych z wypetniajacych je zawar-
tosci. W protoplazmie komdérek mozna zauwazy¢ dwa rodzaje ztogéw: dro-
bnoziarniste, wypetniajgce réwnomiernie cate rozdete ciato komdrkowe
i gruboziarniste, trudniej rozpuszczalne, skupione dookota jader i na ob-
wodzie komorek. Do$¢ znaczng rozpietos¢ wihasciwosci histochemicznych
wykazujg ztogi komorkowe w poszczegdlnych formacjach anatomicznych
osrodkowego uktadu nerwowego, np. ztogi w komoérkach piramidowych
k°ry, w duzych komorkach prazkowia i komérkach ruchowych pnia méz-
gowego cechuje najwieksza rozpuszczalnosc¢, wystepuje tu najmniej zto-
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gow gruboziarnistych. Przeciwne cechy stwierdza sie w matych komor-
kach prazkowia, w gwiazdzistych komdrkach kory i uktadu siateczkowego
pnia.

Ztogi komoérkowe okreslic mozna jako ciata thuszczowe, zwigzane z gru-
pami weglowodanowymi, na co wskazuje wybitnie dodatnia reakcja
Schieffa, gingca po acetylacji bezwodnikiem kwasu octowego, a pojawia-
jgca sie ponownie po redukcji wodorotlenkiem potasu. Dodatnia reakcja
Lisona oraz dodatnie barwienie na metachromazje wedtug Feyrtera wska-
zuje na kwasny charakter ztogéw. Negatywne reakcje biatkowe Miliona
i Daniellego oraz wysoka rozpuszczalno$¢ w zwigzkach organicznych
Swiadcza, ze kwasne ztogi glikolipidowe wystepujg w stanie wolnym, nie-
zwigzanym ze strukturalnym biatkiem komorek. Opisane wiasciwosci wy-
kazuja zaréwno cerebrozydy jak i gangliozydy. Jedynym do dzi$ sposobem
histochemicznego réznicowania tych grup glikolipidow jest stwierdzenie
obecnosci kwasu neuraminowego, stanowigcego typowy sktadnik ganglio-
zyddw, a wykrywalnego przy pomocy reakcji Biata. W naszym przypadku
reakcja ta jest catkowicie negatywna w komoérkach nerwowych. Swiad-
czy to, przy calej technicznej kaprys$nosci testu, ze podstawowy zwigzek
lipidowy nie jest gangliozydem. Spostrzezenie to odpowiada stanowisku
Diezela [13], ktory uwaza, ze materiat spichrzany w dziecigcej postaci
idiotia amaurotica nalezy do kwasnych glikolipidow, stanowigcych forme
posrednig, miedzy gangliozydami a cerebrozydarni, niezwigzanych z bial-
kiem komoérkowym i niezawierajacych kwasu neuraminowego. Obie te
wiasciwosci stanowig wedtug niego histochemiczne kryterium réznicowe
miedzy dzieciecg a pdzno-dzieciecg postacig idiotia amaurotica. Uzyskane
przez nas wyniki $wiadcza, ze obok podstawowego zwigzku, w skiad ma-
teriatlu wchodzg i inne substancje chemiczne, takie jak sfingomyeliny,
a zapewne i glicerofosfolipidy. Catkowicie ujemne barwienie Sudanem 11l
przemawia przeciwko obecnosci w nim tluszczoOw obojetnych i estréw
cholesterolu.

Ztogi wypetniajgce nieliczne zresztg komorki zerne, rozrzucone w sza-
rych formacjach mdzgu, r6znig sie od obecnych w komorkach nerwowych
znacznie mniejszg rozpuszczalno$cig oraz dodatnig reakcja Danielli i stabo
dodatniag Biata. Swiadczy to, ze spichrzane w komodrkach nerwowych
zwigzki ulegajg przeobrazeniu chemicznemu w czasie fagocytozy makro-
fagowej [13, 27, 29].

Ztogi w komorkach zwojowych siatkéwki zblizajg sie swoimi wiasciwo-
Sciami do substancji zawartych w komoérkach zernych. Dodatnia reakcja
Danielli i uderzajgco mniejsza wrazliwos$¢ na rozpuszczalniki organiczne
przemawiajg za powigzaniem ztogow ttuszczowych z biatkiem komdrko-
wym. Spostrzezenia nasze sg zbiezne z danymi Cogana i wspo6tautorow [7],
réznig sie od nich jednak w tym, ze nie spostrzegaliSmy niemal zupeinie
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ztogbw pozakomorkowych. Wiasciwosci histochemiczne ztogéw siatkdw-
kowych zastugujg o tyle na uwage, ze zblizajg sie one do typu pdzno-
dzieciecego, przy morfologicznym obrazie siatkbwki odpowiadajagcym for-
mie dzieciecej schorzenia.

Réznice w histochemicznej charakterystyce ciat tluszczowych w zalez-
nosci od formacji anatomicznych, w ktorej wystepujg, wskazuje na to, ze
istotnym czynnikiem decydujagcym o ich wiasnosciach (obok podstawo-
wego procesu patologicznego) sg réznice w wyjsciowym biochemizmie ko-
morek nerwowych, odmiennym zapewne w poszczegllnych strukturach
osrodkowego ukfadu nerwowego. Zagadnienie to w odniesieniu do leuko-
dystrofii metachromatycznej podkreslat juz poprzednio jeden z nas [25].

M. [Oomb6eka, M. YoxaHbcka, M. MoccakoBeku

C/IYUYAW JETCKOW ®OPMbI IDIOTIA AMAUROTICA
(TEN-3AKC)

Copgep>kaHue

ABTOpbl OMWCLIBAOT C/ydald [ETCKO amaBpoOTMUeCKol uamoTuu. Bone3Hb oBHapyXmBana
TUMNYHYIO KApPTUHY W KIMHWYECKOE TeueHue. Habmopanu cneundiuyeckne USMEHEHUs AHA T/as.
HeBponaToiiornyeckoe WccnefjoBaHue 0GHAPYXMI0 TUMUUHYIO KapTWHY [aHHOro 3aboseBaHus.
WMHTEHCMBHOCTb M3MEHEHU COOTBETCTBOBANA CKOPOCTU TeueHusl 3a60/eBaHUsA. OTAMUUTE/bHOI
UepTOii MaTONOrMYECKO/ KapTWUHbI AaHHOTO Crlyyasi SIBASIETCS OTHOCWTEIbHO HEBO/bLLIOE MOBPEX-
JeHMe MO3Xeuka. [MCTOXMMUUYECKOE UCCef0BaHWe OBHApYXXMW/O, YTO CKOM/MBaeMble MNpo-
[YKTbl MPEACTABNSAOT COBOK CMEET JIMMUAHBIX COEAMHEHUIA.

OCHOBHbIM COEMHEHWNEM SIBMSIETCA KWCMbIA F/IMKONWUMUEL He COAEpXKalUMii HeypamUHHO
KWCMOTbI U He COEAMHEHHBIN C KNETOUHbIM GeNKOM. [aHrIMO3HbIE KIETKM CETUATKW CoAepXau
CXOfiHble NMMUAHbIE COEAMHEHUS, KOTOpPbIE C TMCTOXMMUYECKON TOUKM 3PEHUSI CXOfHbI CKOpee
C XMMWYECKMMI BELLECTBAMM HAKOMIMBAHHLIMU B MO3AHON JETCKOW (hopme 3TOro 3aboneBaHus.

M. Dambska, J. Czochanska, M. Mossakowski
A CASE OF INFANTILE AMAUROTIC IDIOCY (TAY-SACHS)
Summary

A case of the infantile form of amaurotic idiocy is presented. The case showed
the typical clinical picture and course. Specific ophthalmological lesions were
present.

Pathologic examination of the brain showed the typical morphology of this
form of the disease. The relatively slight damage to the cerebellum was the only
pathologic peculiarity of the case.

Histochemical examination revealed that the materiat stored in the neuronal
cytoplasm was a mixture of lipid compounds. Neuraminic acid — free glycolipid
were the principal substances stored, and were not bound with cellular protein. The
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retinal ganglion cells were filled with similar lipid substances. However, their histo-
chemical properties were similar to those typical for the late infantile form of the

disease.
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