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Duanes retraktionssyndrom

utvirdering av patienter vid Akademiska sjukhusets 6gonklinik 2000-2008

Bakgrund

Duanes retraktionssyndrom har namngivits efter Alexander Duane som 1905 sammanstéllde
kliniska fynd hos ett femtiotal patienter med denna 6gonmotilitetspaverkan. Detta tillstdnd
beskrevs dock sé tidigt som 1897 av Heuck. Senare har dven Stilling och Turk beskrivit mer

detaljerade fall av detta syndrom varfor det ibland dven kallas Stilling-Turk-Duane syndrom

[1].

Duanes retraktionssyndrom (DRS) &r ett kongenitalt tillstdnd som pdverkar 6gonmotiliteten.
Syndromet karaktériseras av begransning/avsaknad av abduktion, varierad begransning av
adduktion, minskad d6gonspringa och retraktion av 6gonbulben vid forsok till adduktion.
Ibland forekommer dven vertikala motilitetsavvikelser i samband med adduktion, sa kallad
up- och downshoot, dir upshoot dr den vanligast forekommande. DRS star for cirka 1% av all
skelning i en normalpopulation och &r vanligare hos kvinnor. Ett flertal studier har visat pa en
60% dominans hos kvinnor. Tillstdndet dr vanligen unilateralt. I de flesta fall 4r det vénstra
Ogat drabbat men det forekommer dven bilateralt i 15-20% av fallen. Patienter med detta
tillstdnd har vanligen en normal synskédrpa men har ofta en sa kallad tvdngshuvudhallning och
kan behova vrida huvudet mot den paverkade sidan for att erhalla binokulért enkelseende [2].
Skelning i primérposition forekommer i manga fall men behdver inte finnas. Den vanligaste
typen av skelning dr esotropi vid DRS typ I och III. Exotropi dr vanligast vid DRS typ II (for
definition av DRS-typerna, se nedan) [3].

Flera olika kliniska klassificeringssystem av DRS har presenterats. Den mest anvénda &r
baserad pé elektromyografi(EMG)-fynd frén dessa patienter dar man delar upp dem i tre olika
grupper; typ I, Il och III. Typ I &r den vanligaste formen och omfattar cirka 78% av
patienterna med DRS. Denna typ innebdr begréning/avsaknad av abduktion och relativt
normal adduktion. Typ II innefattar cirka 7% av patienterna och innebér en
begriansning/avsaknad av adduktion och relativt normal abduktion. Typ III innefattar 15% av
patienterna; den dr en kombination av typ I och II da den innebér begransad/avsaknad av bade

abduktion och adduktion [1].



De flesta fall av DRS ér sporadiska men familjéra fall forekommer i 10 % av fallen och da i
form av autosomal dominant &rftlighet. Genetiskt lokus (DURS2) har fastsillts pad kromosom
2 (2931) [4]. Etiologin bakom DRS &4r dnnu okédnd, men det finns ett flertal teorier som ar
baserade pa kliniska-, kirurgiska-, EMG- , obduktions- och MRT-fynd. De flesta fall av DRS
anses orsakas av en kongenital “’fel-innervering” av musculus rectus lateralis och medialis till
foljd av avsaknad eller hypoplastisk abducens kdrna och nerv. Nervus abducens (NVI)
innerverar normalt musculus rectus lateralis (RL). Vid avsaknad av NVI har man istéllet sett
att RL innerveras av en gren av nervus occulomotorius (NIII) [5] som normalt innerverar
musculus rectus medialis, superior, inferior och obliquus inferior [6]. Man har nyligen visat
att en mutation i DURS2 genen verkar paverka den priméra utvecklingen av nervus abducens.
Denna mutation péverkar uttrycket av en gen (CHN1) som kodar for proteinet a2-chimaerin

som i sin tur har en betydande roll som végvisare for de okuldra motoraxonen [5].

Associerade manifestationer i form av 6gonmissbildningar eller systemiska missbildningar
finns beskrivna i manga fall av DRS. Ogonmissbildningarna innefattar bland annat
krokodiltérar, katarakt, microphthalmus, pupillanomalier och heterokromi [3]. De systemiska
missbildningarna forkommer hos cirka 30% av patienterna med DRS [1] och innefattar bland
annat sensorineural horselnedséttning, Klippel-Feil syndrom, Goldenhars syndrom, cervical
spina bifida, gomspalt, Chiari I missbildning, ytterorondeformiteter samt anomalier i

extremiteter, hiander och fotter [3].

Alla patienter med DRS bor utredas for att identifiera och behandla brytningsfel,
synnedsittning och skelning. Sjédlva syndromet kan inte behandlas men det finns atgérder for
att underlétta patientens symtom. De flesta patienter med DRS upplever inga storre problem
forutom en littare tvangshuvudhallning (TVH) men hos de patienter som har en stérre TVH
med smaértor fran nacken kan behandling med prismaglasdgon eller olika typer av
ogonmuskelkirurgi bli aktuellt. Andra indikationer for kirugi dr up-eller downshoot eller
smértsam retraktion av 6gonbulben [2]. Det finns dock ingen kirurgisk metod som kan

aterstilla normal ockuldr motilitet i alla blickriktningar [3].

Syfte
Syftet med studien &r att kartldgga patienter med Duanes syndrom, som behandlats pa

ogonkliniken vid Akademiska sjukhuset under aren 2000 - 2008. Vi vill studera typen av



Duanes retraktionssyndrom hos dessa patienter och hur syndromet paverkar patientens 6gon-
och samsynsfunktion, mdjlighet att kdra bil mm. Syftet &r ocksd att kartlagga olika
behandlingsalternativ och hur de har paverkat outcome for patienten. Resultatet av projektet
kommer att ha betydelse for framtida omhéndertagande av denna patientgrupp och fér

betraktas som ett kvalitetssékerhetsprojekt.

Metod

Identifiering av patienter med diagnosen Duanes retraktionssyndrom som behandlats pé
ogonkliniken vid Akademiska sjukhuset under aren 2000-2008. Alla patienter med
diagnoskoden H508 ”Andra specificerade skelningar” himtades ur IMX. Patienter med
diagnosen Duanes retraktionssyndrom kunde sedan identifieras med hjélp av journaldatabasen
Cosmic. En journalgenomgang genomfordes och extraherad data har sedan sammanstéllts i en

Excel-fil.

Refraktionen uttryckes i sférisk ekvivalent ( dvs sfériskt glas + cylinderglas/2).
Stereoseende dr undersokt med hjélp av Langs -test i alla fall utom tvé dér man har anvént sig
av TNO-test samt Bagolini-glas. For syntestning har Monoyers tavla, HVOT samt LH-test

anvénts. Skelning har definierats som “manifest skelning”.

Betriaffande 6gonmuskelkirurgi har foljande forkortningar anvénts: tillbakalaggning (TL),
musculus rectus medialis (RM), musculus rectus lateralis (RL), musculus obliquus superior

(OS).

Resultat

Antalet patienter med diagnosen Duanes retraktionssyndrom var 33 stycken varav 23 (70%)
kvinnor och 10 mén. Tva patienter hade en kind hereditet och var kusiner. Fyra av patienterna
var regionspatienter. Medeldldern hos patienterna vid senaste undersokning var 12 ar (range
3-43 ar). Tidpunkten for diagnos var kénd hos 25 patienter. Medelaldern for diagnos hos

dessa var 4,4 ar (range 5 manader-26 ér).

Medelsynskérpan var 1,0 pa bada 6gonen (range 0,63-1,5 hoger, range 0,8-1,5 vénster). Nio
patienter (27%) hade lappbehandlats pé grund av amblyopi. Fem patienter bar glasogon vid
sista undersokningstillfillet. Medelvirdet av refraktionen var 0,78 pa hoger och 0,30 pé

vénster 0ga (sférisk ekvivalent).



Unilaterlat DRS forekom hos 28 (85%) patienter och bilateral hos fem patienter. Alla

patienter hade en retraktion av 6gonbulben vid abduktion och/eller adduktion. Patienternas

motilitetsavvikelser illustreras i tabell 1.

Motilitetsavvikelse Antal
Enbart abduktionsinskrdnkning 14
Enbart adduktionsinskrinkning 0
Abduktion- och adduktionsinskrankning 5
Up- och/eller Downshoot + abd/add 14

inskrdnkning

Tabell 1. Motilitetsavvikelser

Skelning 1 priméirposition forekom hos 70 % (23/33) pa langt hall och hos 79% (26/33) pa

néra hall. Férdelningen av skelningstyperna illustreras i figur 1a och b.

Strabism langt hall

Strabism nara hall
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Figur 1a strabism pa langt héll och 1b strabism pé néra hall.

Négon form av tvangshuvudhéllning forekom hos 76% (25/33). Trettio patienter hade

stereoseende medan tre saknade denna uppgift. Uppgift om diplopi fanns hos 23 patienter,
varav 65 % (15/23) uppgav dubbelseende.

Ingen patient hade ndgon 6gonmissbildning. Sju patienter uppvisade andra manifestationer;

tva hade scolios, tvd horselnedséttning, en habituell tdgdng, en ventrikelseptumdefekt (VSD)

och en hade ett missbildningssyndrom innefattande Marcus-Gunn Jaw winkingsyndrom,

oppetstaende ductus, ektopisk anus, stort huvud samt ytterérondeformiteter.

Problem med korkortstillstdnd var endast ként hos tva av patienterna.

Behandling hade givits till 30% (10/33). Fyra patienter behandlades med enbart prismor, fem

med kirurgi samt en med bade prismor och kirurgi (se diagram 1). Fem av de opererade




patienterna upplevde en funktionell forbattring avseende diplopi och/eller

tvingshuvudhéllning. Se tabell 2 for typ av kirurgisk behandling.

Behandling

Prisma
12%

Totalt 33 patienter

Prisma+Op

3%

Diagram 1. Behandling

Typ av Operationstyp | Skelningstyp Op-indikation Resultat
DRS
Bilateral TL RL 6mm Exo + Diplopi intermittent | Symptomfri
Up / Down- LH Intermittent exo LH
shoot
Hoger TL RM 3mm Eso TVH O TVH
Hoger TL RM 3mm, Exo + Upshoot Smaértsam retraktion | ?? - Regionspat
RL 10mm
Vinster TL RM 3mm, Exo + Upshoot TVH + diplopi + 0 TVH
RL 5mm minimalt SF Minskad retraktion
Minskad up-shoot
SF centrerat, storre??
Lang pos
Vinster TL RM 3,5mm, | Exo+ Diplopi + Minskade besvir
RL 9mm Up / Down- minimalt SF + Minskad retraktion
shoot liten TVH+ Minskad up/down
besvérande retraktion | SF knappt storre
Lang pos
Vinster Op 1) TLRM | Eso + Downshoot | Kosmetisk 7?7 - Regionspat
sin 6,5mm
Op2) TLRM
dx 11mm
Op3) TL RM
sin 2mm,
OS sin 10mm
Op 1 +2 annan
ort (80-talet)

Tabell 2. Typ av kirurgisk behandling (SF=synfilt)




Diskussion

Denna studie visar att 33 patienter hade fatt diagnosen DRS under &ren 2000-2008 vid
Akademiska sjukhuset, Uppsala. Av dessa hade 76% tvdngshuvudhallning och 65% angav
dubbelseende. Sex av patienterna hade opererats. Pateienterna var for ovrigt 6gonfriska och

hade normal syn. Ovriga manifestationer fanns hos sju av patienterna.

DRS anses forekomma hos cirka 1% av patienter med skelning [2]. I den berdknade
populationen i Uppsala (350 000 invénare) riknar man med att cirka 3% (10 500) har en
skelning vilket skulle innebéra att cirka 100 patienter har DRS. Den framsta anledningen till
vért relativt 1dga antal (33 patienter) dr formodligen att endast de som har uttalad klinisk bild
samt funktionella besvir ar kidnda pd 6gonkliniken. Det formodas finnas ett ansenligt antal
personer i befolkningen med en lattare variant av DRS som inte foranleder kontakt med
ogonklinik. En ytterligare anledning till vara relativt laga siffror skulle ocksé kunna vara att

patienter med DRS inte givits korrekt diagnoskod och darmed inte kunnat identifieras av oss.

Hereditet for DRS forekom hos tva patienter (6%). I manga av fallen (13 av 33) fanns ingen
klar uppgift angdende hereditet varfor andelen skulle kunna ténkas vara hogre. Forekomsten
av hereditet for DRS i denna studie skulle alltsd kunna stimma nigorlunda med litteraturen

dér familjar DRS sdgs forekomma i 10% av fallen [4].

Skelning forekommer ofta vid DRS, men &r inte obligat i primérposition.
Abduktionsinskrankning dr den vanligaste motilitetsinskrdnkningen vid DRS [1], vilket
bekriftades i var patientgrupp, som foljaktligen hade esotropi som den vanligaste typen av
skelning pa langt hall. I var studie var esotropi den vanligaste formen av strabism. Enligt
litteraturen &r esotropi vanligare dn exotropi vid DRS typ I och III, medan exotropi &r
vanligare vid DRS typ II. Eftersom man inte anvénder uppdelningen av DRS i typ L, II och III

1 Uppsala dr det svart att gora direkta jamforelser med siffror 1 litteraturen.

Merparten av patienterna (30 av 33) hade stereoseende. Detta beror troligtvis pé att de intar en
tvingshuvudhallning for att behélla sitt stereoseende. Dubbelseende i ndgon blickriktning
angavs hos 65% av patienterna. Korkortsproblem var troligtvis ett storre problem tidigare
eftersom den tidigare grénsen for korkort vad det géller enkelseende/synfilt var ett totalt
horisontelllt synfélt pd 60 grader. Enligt nya regler gors en mer individuell bedomning for att
avgora om dubbelseendet dr till besvér i trafiken [7], vilket kan komma att gagna patienter

med DRS eftersom det i manga fall ror sig om tillvanda tillstdnd. Manga patienter har inget



problem med dubbelseende sé lange de haller sig i sin tvangshuvudhéllning varfor de
eventuellt 4ndé skulle kunna kora bil. Eftersom 25 av patienterna i denna studie ar under 16 ar
ar det dnnu ej aktuellt med ansdkan om 6vningskorning och korkortstillstdnd. Av de atta
patienter som dr 6ver 16 ar finns det endast uppgift om att tvd har problem att fa
ovningskdrningstillstdnd och att en patient har korkort. I de resterande fallen kan det alltsa

finnas problem vad det géller korkort men journaluppgifter saknas angaende detta.

De flesta (70%) av patienterna i var grupp var inte i behov av ndgon behandling. Detta
avspeglar uppfattningen om att patienter med DRS i manga fall inte har nigra storre besvér i
vardagen. | vér patientgrupp kan ocksa den laga aldern hos ménga av patienterna (50% < 10
ar) bidra till att endast tio behdvde behandling. Vid besvérande tvingshuvudhallning eller
dubbelseende kan behandling i form av prismaglasdgon eller 6gonmuskelkirurgi vara
aktuella. Detta bekriftades 1 vér studie dér fyra patienter blev besvirsfria med enbart
prismaglas medan sex behovde 6gonmuskelkirurgi. Den vanligaste kirurgin brukar vara
tillbakaldggning av RL. Vi fann dock att tre av sex patienter hade opererats med
tillbakaldggning av bdde RL och RM. Indikationen fo6r denna kombinerande
ogonmuskelkirurgi var besvdrande upshoot i adduktion. Hos samtliga opererade patienter

erholls en klar forbéttring efter operationen.

Andra manifestationer forekom hos sju patienter varav tvé hade horselnedséttning. Véra
reslutat 6verensstimmer med litteraturen [ 1, 3] och understryker vikten av en vidgad anamnes

och vid behov remittering av patienten till andra kliniker bland annat 6ron- och barnkliniken.
Konklusion

Var inventering av patienter med Duanes retraktionssyndrom vid 6gonkliniken, Akademiska
sjukhuset, bekriftar att det &r en relativt vanligt forekommande diagnos pa en
ogonmottagning. Problem i form av tvangshuvudhéllning, skelning och dubbelseende var
forekommande. Endast en tredjedel av patienterna behdvde nagon behandling och merparten
av dessa var ndjda med resultatet. Andra manifestationer var relativt vanliga, vilket
understryker betydelsen av en noggrann anamnes fr.a. hos barn, och eventuell remiss till

annan specialist, sdsom audiolog.
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