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Zespół Mowata–Wilson jest rzadkim zespołem wad wrodzonych o podłożu genetycznym. U pacjentów występują 
charakterystyczna dysmorfia twarzy, niepełnosprawność intelektualna oraz zaburzenia ze strony układów nerwowego, 
krwionośnego, pokarmowego, a także moczowo-płciowego. W dostępnej literaturze niewiele jest jednak opisów dotyczących 
zaburzeń ze strony narządu wzroku, które stanowią istotny problem wśród dzieci ze zdiagnozowanym zespołem Mowata– 
–Wilson. W artykule autorzy przedstawili opis czterech przypadków klinicznych, skupiając się głównie na nieprawidłowościach 
ocznych występujących w przebiegu choroby. Choć manifestacje okulistyczne pojawiają się według danych u mniej niż 10% 
chorych, należy podkreślić, że w przypadku podejrzenia lub rozpoznania u dziecka zespołu Mowata–Wilson powinno się 
skierować pacjenta do ośrodków o najwyższym stopniu referencyjności w celu wykonania pełnej diagnostyki i wdrożenia 
specjalistycznego leczenia.

Słowa kluczowe: zespół Mowata–Wilson, wady narządu wzroku, choroba Hirschsprunga, niepełnosprawność intelektualna

Mowat–Wilson syndrome is a rare genetic disorder. Patients present with characteristic facial dysmorphia, intellectual 
disability, and disorders of the nervous, circulatory, gastrointestinal, and genitourinary systems. However, in the available 
literature there are few descriptions of ocular abnormalities, which are a significant problem among children diagnosed with 
Mowat–Wilson syndrome. This article reports four clinical cases, focusing mainly on the ocular abnormalities that occur 
during the course of the disease. Even though ophthalmic manifestations, based on the current data, affect less than 10%  
of patients, if Mowat–Wilson syndrome is suspected or diagnosed, the child should be referred to a medical centre with  
the highest level of referral for full diagnostics and implementation of specialised treatment.
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WSTĘP

Zespół Mowata–Wilson (Mowat–Wilson syndrome,  
MWS) należy do rzadkich zespołów wad gene-
tycznych. W dostępnej literaturze występuje też 

pod nazwą „choroba Hirschsprunga – niepełnosprawność 
intelektualna”.
Rozpoznanie ustala się na podstawie charakterystycznego 
obrazu klinicznego, do którego zalicza się klasyczną dla MWS 
dysmorfię twarzy, chorobę Hirschsprunga, a także niepeł-
nosprawność intelektualną. Jednak gdy przebieg jest skąpo-
objawowy i u dziecka nie stwierdza się typowego fenotypu, 
potwierdzenie diagnozy wymaga wykonania badań mole-
kularnych. W dostępnej literaturze rzadko odnotowuje się  
nieprawidłowości narządu wzroku u osób z MWS(1–4).  
W związku ze skrajnie niską częstością występowania ze-
społu postanowiliśmy zaprezentować cztery przypadki kli-
niczne dzieci z MWS z trzech ośrodków okulistycznych  
w Polsce ze zmianami w obrębie narządu wzroku wykryty-
mi w procesie diagnostycznym. Warto podkreślić, iż zebra-
nie takiej liczby pacjentów było możliwe dzięki funkcjono-
waniu grupy zrzeszającej rodziców dzieci z MWS.

OPIS PRZYPADKÓW

Przypadek 1: 11-letni chłopiec

Chłopiec został zdiagnozowany w wieku 4 lat. W badaniach 
genetycznych wykazano, że jest nosicielem delecji około 
17,5 Mbp (megabase pairs, milionów par zasad) w obrębie 
długiego ramienia chromosomu 2 – stwierdzono uszkodze-
nie kopii genu ZEB2. Mutacja powstała de novo – w bada-
niach ustalono, iż rodzice nie są nosicielami wadliwego genu.
U pacjenta występują typowe dla MWS zaburzenia układu 
krwionośnego i rozwoju narządów płciowych (spodziectwo, 
wnętrostwo) oraz niepełnosprawność intelektualna.
Chłopiec został skierowany do okulisty przez lekarza ro-
dzinnego, który stwierdził nieprawidłowości w obrę-
bie narządu wzroku. Pogłębiona diagnostyka okulistycz-
na ujawniła wadę refrakcyjną wzroku – dalekowzroczność 
z astygmatyzmem [sfera (sph) +2,25, cylinder (cyl) −1,5, 
oś (ax) 130], którą następnie skorygowano odpowiednio  
dobranymi okularami.

Przypadek 2: 13-letnia dziewczynka

Dziewczynka otrzymała diagnozę MWS, gdy miała 6 lat. 
W procesie diagnostycznym, zanim ustalono prawidłowe 
rozpoznanie, podejrzewano wiele schorzeń. W badaniu ge-
netycznym potwierdzono obecność mutacji p.Gln694Ter, 
nierejestrowanej dotychczas w bazie danych, w jednym alle-
lu genu ZEB2. Tak jak u wcześniej opisanego pacjenta, mu-
tacja powstała de novo.
U dziewczynki zdiagnozowano wrodzoną wadę serca (zwę-
żenie zastawki aorty, drożny przewód tętniczy, dwupłatko-
wa zastawka aorty), padaczkę i chorobę Hirschsprunga.

Badanie okulistyczne wykazało zaburzenia tarczy nerwu 
wzrokowego i wrodzoną zaćmę obuoczną, bardziej zaawan-
sowaną w oku prawym. W celu poprawy widzenia wykona-
no zabiegi usunięcia zaćmy z wszczepieniem soczewek we-
wnątrzgałkowych – na początku do oka prawego (w 2019 
roku), a następnie do oka lewego (w 2021 roku). W wyni-
ku leczenia operacyjnego uzyskano pełną ostrość wzroku.

Przypadek 3: 18-letni chłopiec

Diagnozę MWS postawiono, gdy pacjent miał 12 lat, na 
podstawie licznych cech dysmorfii oraz po wykonaniu ba-
dań genetycznych potwierdzających mutację de novo w ob-
rębie genu ZEB2. Proces diagnostyczny był bardzo długi –  
zanim ustalono rozpoznanie, wykluczono wiele innych, 
częstszych jednostek chorobowych (wśród nich zespół 
Angelmana czy autyzm).
W obrazie klinicznym występowały: padaczka (zdiagno-
zowana w 4. roku życia), niepełnosprawność intelektualna 
znacznego stopnia, agenezja ciała modzelowatego w bada-
niach obrazowych mózgowia oraz nieliczne nieprawidłowo-
ści kardiologiczne, aktualnie nieistotne hemodynamicznie. 
Dodatkowo u chłopca zdiagnozowano mózgowe porażenie 
dziecięce.
W 2020 roku lekarz rodzinny skierował pacjenta z podej-
rzeniem zaćmy do oddziału okulistycznego. Badanie przed-
miotowe wykazało występującą obuocznie zaćmę całkowi-
tą, która rozwinęła się w 13. roku życia dziecka; ponadto 
stwierdzono prawidłowe wodzenie wzrokiem za przed-
miotami i brak nieprawidłowości w odcinku przednim oka 
i badaniu dna oka. W związku ze stopniem zaawansowa-
nia zaćmy podjęto decyzję o zabiegu fakoemulsyfikacji za-
ćmy z wszczepieniem wewnątrzgałkowych soczewek jedno-
ogniskowych. Ze względu na znaczną niepełnosprawność 
intelektualną pacjenta i brak współpracy dokonano jedno-
czasowego usunięcia zaćmy w obydwu oczach w znieczu-
leniu ogólnym. W okresie pooperacyjnym nie odnotowano 
żadnych powikłań. Operację wykonano w 2020 roku, odtąd 
pacjent pozostaje pod opieką poradni okulistycznej.

Przypadek 4: 4-letni chłopiec

U chłopca diagnoza została postawiona w pierwszych 
dniach życia, ze względu na charakterystyczne, wyraź-
ne cechy fenotypowe opisywanego zespołu genetycznego. 
Dziecko z dysmorfią twarzy miało stosunkowo głęboko osa-
dzone gałki oczne i wąskie szpary powiekowe, w niewielkim 
stopniu ustawione skośnie. Co więcej, badanie przedmioto-
we ujawniło zeza zbieżnego oraz prawostronne małoocze. 
Dalsza ewaluacja okulistyczna wykazała brak reakcji źre-
nicy oka prawego (OP) na światło i brak przezierności so-
czewki OP, sugerujący zaćmę wrodzoną. W nieinwazyjnym 
badaniu ultrasonograficznym (USG) OP w prezentacji B 
stwierdzono całkowite odwarstwienie siatkówki w posta-
ci leja zamkniętego wraz z hiperechogennymi proliferacja-
mi łącznotkankowymi wewnątrz gałki oka. Zaawansowane 
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zmiany w obrębie OP nie rokowały rozwoju widzenia, więc 
w 2022 roku podjęto decyzję o zabiegu enukleacji z następ-
czym wszczepieniem protezy oka. Oko lewe w przepro-
wadzonych badaniach nie odbiegało od normy. W obra-
zie klinicznym występują także tetralogia Fallota oraz wady 
układu moczowo-płciowego (spodziectwo i niezstąpione  
jądro prawe).

OMÓWIENIE

MWS to rzadki zespół wad wrodzonych. Według danych 
opublikowanych w „Orphanet Journal of Rare Diseases” do 
2020 roku odnotowano 350 przypadków dzieci z MWS(5). 
W związku z rzadkością MWS i trudnościami diagnostycz-
nymi określenie dokładnej częstości występowania choro-
by nie jest możliwe, a szacowane liczby przypadków mogą 
być znacznie zaniżone.
Opisywany zespół dziedziczony jest w sposób autosomalny 
dominujący. W dostępnej literaturze większość przypadków 
to mutacje de novo genu ZEB2, zlokalizowanego na chro-
mosomie 2.
U chorych z MWS występuje charakterystyczna dys-
morfia twarzoczaszki, do której zalicza się hiperteloryzm 
oczny, telekantus, głęboko osadzone oczy, szerokie brwi, 
duże małżowiny uszne i siodełkowaty nos z szeroką na-
sadą (ryc. 1 A, B). Do obrazu zespołu należą także: cho-
roba Hirschsprunga (schorzenie związane z zaburzeniem 

unerwienia jelita, objawiające się uciążliwymi zaparciami), 
niepełnosprawność intelektualna, anomalie rozwojowe na-
rządów rozrodczych (spodziectwo, wnętrostwo, opóźnienie 
dojrzewania płciowego, przegroda pochwy), wady serca (te-
tralogia Fallota, zwężenie zastawki aorty, drożny przewód 
tętniczy, dwupłatkowa zastawka aorty, ubytek przegrody 
międzykomorowej, ubytek przegrody międzyprzedsionko-
wej), zaburzenia słuchu oraz niskorosłość.
Zaburzenia narządu wzroku opisano dotychczas jedy-
nie u około 10% pacjentów z MWS. Zostały one przed-
stawione w tab. 1 wraz z krótką charakterystyką. Według 
Ivanovskiego i wsp. najczęstszym zaburzeniem był zez, któ-
ry występował u 56,8% przebadanych pacjentów, następ-
nie – astygmatyzm, krótkowzroczność, oczopląs i opadanie 
powiek, anomalia Axenfelda, mikroftalmia i heterochromia 
tęczówki(6).

PODSUMOWANIE

W przebiegu MWS występują liczne zaburzenia rozwojo-
we, obejmujące wiele układów. Jak potwierdzają opisane 
wyżej przypadki, ze względu na bardzo szeroką gamę ob-
jawów i niejednokrotnie niepełnoobjawowy obraz klinicz-
ny diagnoza bywa stawiana ze znacznym opóźnieniem.  
Do późnego rozpoznania przyczynia się także mała często-
tliwość występowania MWS. Dlatego gdy w gabinecie le-
karskim pojawia się dziecko z dysmorfią i licznymi wadami 

Ryc. 1 A, B.  Pojedyncze cechy dysmorfii twarzoczaszki – hiperteloryzm, duże brwi (skąpe w środkowej części, gęstsze obwodowo), duże i nisko  
osadzone małżowiny uszne

A B
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innych układów, któremu dotychczas nie postawiono kon-
kretnej diagnozy, warto się zastanowić, czy nie jest to MWS. 
Różnorodność wad powoduje, iż pacjenci z podejrzeniem 
MWS wymagają ukierunkowanych badań i wielospecjali-
stycznej opieki. Zgodnie z dostępną literaturą objawy oku-
listyczne pojawiły się zaledwie w około 10% analizowanych 
przypadków, jednak niektóre zaburzenia, przykładowo za-
ćma wrodzona, bez odpowiednio szybko podjętego leczenia 
mogą doprowadzić do nieodwracalnej ślepoty(1–18). Dlatego 
też w każdym przypadku stwierdzenia MWS należy skiero-
wać dziecko na badanie okulistyczne w celu wykluczenia 
zaburzeń narządu wzroku.
Wszyscy pacjenci opisani w artykule są obecnie pod stałą 
opieką poradni okulistycznych.

Zgody
Od opiekunów prawnych dzieci uzyskano zgody na przedstawienie  
opisu przypadków nieletnich pacjentów oraz upublicznienie ich wize-
runku w postaci zdjęć.
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Wada Definicja, charakterystyka

Zez Wada wynikająca z osłabienia mięśni ocznych, powodująca nierównoległe ustawienie gałek ocznych
W MWS dotyczy ponad połowy chorych

Wada refrakcji: krótkowzroczność, astygmatyzm Nieprawidłowości związane z utrudnionym skupianiem światła na siatkówce
Aplazja lub niedorozwój siatkówki Brak rozwoju lub niecałkowity rozwój siatkówki, wada uniemożliwiająca rozwój widzenia
Mikroftalmia Wada polegająca na jednostronnym lub obustronnym niedorozwoju gałek ocznych

Coloboma tęczówki, coloboma siatkówki

Coloboma tęczówki – malformacja, w wyniku której dochodzi do rozszczepienia lub ubytku tęczówki; zaburzenie to 
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Coloboma siatkówki – występuje w przebiegu rzadkich wad genetycznych i zależnie od lokalizacji powoduje zaburzenia 
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Rzadka anomalia o podłożu genetycznym. Wady w budowie przedniego odcinka oka skutkują zaburzoną 
budową kąta przesączania, co może doprowadzić do zaburzeń w odpływie cieczy wodnistej i do rozwoju 
wrodzonej jaskry wtórnej

Ptoza
Opadanie powieki górnej
W przypadku MWS – o etiologii wrodzonej; opadanie powieki wynika tu najprawdopodobniej z zaburzenia rozwoju 
mięśnia dźwigacza powieki

Oczopląs
Mimowolne ruchy gałek ocznych w poziomie, w pionie lub obrotowo
U pacjentów z MWS spowodowany problemem z fiksacją; szczególnie nasilony w okresie noworodkowym – w opisanych 
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Zaćma Zmętnienie soczewki wewnątrzgałkowej
U przeważającej części pacjentów z MWS diagnozowana jest zaćma wrodzona

Tab. 1.  Nieprawidłowości narządu wzroku opisywane u osób z MWS
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