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Wstęp
Prawidłowe rozpoznanie genetycznie uwarunkowanych cho-

rób siatkówki i nerwu wzrokowego jest bardzo ważne dla pa-
cjentów i ich rodzin. Szczegółowa analiza rodowodu pozwala 
określić prawdopodobieństwo wystąpienia choroby w następ-
nych pokoleniach, co odgrywa istotną rolę w poradnictwie ge-
netycznym. Prawidłowa diagnoza choroby umożliwia udzielenie 
pacjentowi rzetelnej informacji dotyczącej istoty schorzenia, 
jego przebiegu oraz możliwości terapeutycznych. Przed posta-
wieniem rozpoznania z reguły konieczne jest wykonanie wielu 
badań dodatkowych. Jednym z nich są nieinwazyjne, obiektyw-
ne badania elektrofizjologiczne oceniające funkcję bioelektrycz-
ną siatkówki i nerwu wzrokowego, która jest często zmieniona 
już we wczesnych stadiach choroby (1,2,3). 

Celem niniejszej pracy jest przedstawienie niektórych dzie-
dzicznych chorób siatkówki i nerwu wzrokowego, w których bada-
nia elektrofizjologiczne są szczególnie przydatne we wczesnej diag-
nozie, gdy jeszcze nie ma zmian na dnie oka lub występują zmiany 
niecharakterystyczne dla konkretnej jednostki chorobowej. 

Pacjenci i metody
Przedstawiono przykłady nieprawidłowych wyników badań 

elektrofizjologicznych u pacjentów ze zwyrodnieniem żółtkowatym 
plamki Besta, zwyrodnieniem barwnikowym siatkówki, dystrofiią 

czopkowo-pręcikową, achromatopsją, wrodzoną ślepotą nocną, 
zwyrodnieniem plamki Stargardta, młodzieńczym rozwarstwieniem 
siatkówki, zespołem wzmożonej aktywności systemu krótkofalo-
wego, glejakiem nerwu wzrokowego w nerwiakowłókniakowato-
ści. Badania elektrofizjologiczne: elektrookulogram (electro-oculo-
gram – EOG), elektroretinogram błyskowy (flash electroretinogram 
– ERG), elektroretinogram typu pattern (pattern ERG – PERG), elek-
troretinogram wieloogniskowy (multifocal ERG – MfERG), wzroko-
we potencjały wywołane (visual evoked potentials – VEP), były 
wykonywane zgodnie z zaleceniami Międzynarodowego Stowarzy-
szenia ds. Klinicznej Elektrofizjologii Widzenia (International Society 
for Clinical Electrophysiology of Vision – ISCEV) (2).

Wyniki i ich omówienie

Badanie EOG
Badanie EOG ma największą wartość diagnostyczną w zwy-

rodnieniu żółtkowatym plamki Besta (4,5). Jest to rzadkie scho-
rzenie dziedziczone autosomalnie dominująco (11q13 – VMD2) 
(6) o bardzo zróżnicowanej klinicznej ekspresji i asymetrycznej 
prezentacji. Choroba charakteryzuje się nadmiernym odkłada-
niem lipofuscyny w nabłonku barwnikowyn siatkówki (RPE). 
W badaniu dna oka najczęściej obserwuje się w plamce zmia-
nę o wyglądzie „żółtka kurzego jaja”. Zmiany w RPE mogą być 
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także liczne i rozproszone. Badanie EOG jest nieprawidłowe nie 
tylko u pacjentów we wczesnych stadiach choroby, lecz także 
u osób, które są nosicielami mutacji genu VMD2, a na dnie oka 
nie stwierdza się zmian typowych dla tego schorzenia lub są 
one widoczne tylko w jednym oku (ryc. 1).

EOG pozwala zróżnicować pacjentów z innymi chorobami 
o podobnym obrazie klinicznym, takimi jak dystrofia żółtkowata 
plamki – postać dorosłych, surowicze odwarstwienie nabłonka 
barwnikowego siatkówki, stany zapalne, takie jak np. toksopla-
zmoza, histoplazmoza, gruźlica. W wymienionych chorobach 
jest najczęściej nieznacznie zmieniony lub prawidłowy. 

Badanie ERG
I. Uogólnione dystrofie fotoreceptorów.

1. Dystrofia pręcikowo-czopkowa (7).
a) zwyrodnienie barwnikowe siatkówki (RP – retinitis 

pigmentosa). Schorzenie występuje z częstością 
1 do 3500 urodzeń, charakteryzuje się dużą hetero-
gennością genetyczną i kliniczną (6), dziedziczy się 
w sposób autosomalnie dominujący, recesywny, 
sprzężony z chromosomem X. W następstwie mu-
tacji genowych dochodzi do uszkodzenia fotorecep-
torów i nabłonka barwnikowego, progresywnego 
ubytku pola widzenia i ślepoty nocnej. Zmiany ERG 
mogą wyprzedzać pojawienie się charakterystycz-
nych nieprawidłowości na dnie oka (1) (ryc. 2). 

Badanie ERG jest szczególnie przydatne w trudnych diag-
nostycznie postaciach RP, takich jak postać bez pigmentu, jed-
nostronna, sektorowa, retinitis punctata albescens czy ślepota 
wrodzona Lebera. ERG jest bardzo pomocny w różnicowaniu RP 
z innymi schorzeniami dającymi podobny obraz dna oka, takimi 
jak zmiany w przebiegu kiły, różyczki, cystynozy, toksycznego 
wpływu leków – jak pochodne chlorochiny, fenotiazyny, star-
czych zmian barwnikowych, zmian pourazowych, choroby Coat-
sa, starego zatoru tętnicy środkowej siatkówki.

2. Dystrofia czopkowo-pręcikowa (8) – dziedziczy się 
w sposób autosomalnie dominujący, recesywny, sprzężony 
z chromosomem X (19q13.3 – CRX, 1p13-p21 – ABCA4, 
10p13 – GUCY2D, 17q11.2 – HRG4, Xp11.4 – RPGR) (6). 
Schorzenie to jest heterogenne genetycznie i fenotypowo. 
Charakteryzuje się występowaniem w 1. dekadzie życia 
uszkodzenia widzenia centralnego, a następnie obwodowe-
go z objawami ślepoty nocnej. Bez wykonania badania ERG 
jest nie do zróżnicowania z pręcikowo-czopkową dystrofią 
lub czopkową dystrofią, gdyż często w badaniu klinicznym 
zmiany barwnikowe są zlokalizowane tylko w regionie 
plamki, co sugeruje czopkową dystrofię, lub w plamce i na 
obwodzie, co wskazuje na RP. Dopiero wykonanie bada-
nia ERG umożliwia prawidłowe rozpoznanie. Stwierdza się 
uszkodzenie zarówno sytemu czopkowego, jak i pręciko-
wego, głównie czopkowego (ryc. 3).

II. Stacjonarne dysfunkcje czopków.
1. Achromatopsja (monochromatyzm pręcikowy). Schorzenie 

występuje z częstością 1 do 300 tys. urodzeń (9,10). Dzie-
dziczy się autosomalnie recesywnie (2q11-ACHM2, 8q 21-
q22 – ACHM3) (6). Charakteryzuje się brakiem prawidło-
wo funkcjonujących czopków, znacznie obniżoną ostrością 
wzroku (około 0,1), oczopląsem, fotofobią, brakiem widze-

nia barw, prawidłowym dnem oka. U starszych osób mogą 
występować w plamce niespecyficzne zmiany barwniko-
we, w pojedynczych przypadkach może występować obraz 
„wolego oka”. ERG fotopowy jest nieobecny, pręcikowy 
– prawidłowy. Niektórzy pacjenci z niekompletną postacią 
achromatopsji mają resztkową funkcję czopków (ryc. 4).

Schorzenie to należy różnicować z niedowidzeniem u dzieci 
oraz z progresywną czopkową dystrofią. ERG w niedowidzeniu 
jest prawidłowy, w czopkowej dystrofii będzie wskazywać na 
postępujące uszkodzenie systemu czopkowego.

2. Wrodzony defekt widzenia barwy czerwono-zielonej (8% 
populacji męskiej) – dno oka jest prawidłowe. ERG jest pra-
widłowy z wyjątkiem braku fali b1 lub redukcji jej amplitudy 
w adaptacji nocnej z zastosowaniem błysków pojedynczych 
czerwonych w przypadku protanopii lub protanomalii. ERG 
jest obecny w deuteranopii i deuteranomalii. Badanie ERG 
wyklucza występowanie uogólnionej dystrofii. 

III. Choroby charakteryzujące się stacjonarną ślepotą nocną.
1. Wrodzona ślepota nocna (congenital stationary night blin-

dness – CSNB) (11) – charakteryzuje się ślepotą nocną, 
prawidłowym dnem oka, oczopląsem, obniżoną ostrością 
wzroku. W typie autosomalnie dominującym (3p21-GNAT1, 
3q21-q24-RHO, 4p16.3-PDE6B) (6) ostrość wzroku może 
być prawidłowa, w przeciwieństwie do form recesyw-
nych oraz sprzężonych z chromosomem X (Xp11.4-NYX, 
Xp11.23-CACNA1F) (2), gdzie jest zawsze znacznie zre-
dukowana. Pacjenci z CSNB (X) są często krótkowidzami 
średniego i wysokiego stopnia. Widzenie barwne jest 
prawidłowe. Badanie ERG jest przydatne w diagnostyce, 
pozwala na rozpoznanie choroby, która podobnie jak RP 
charakteryzuje się ślepotą nocną, lecz ma charakter stacjo-
narny. W badaniu ERG najbardziej charakterystyczną cechą 
jest tzw. negatywny typ ERG (zachowana fala a, znaczna 
redukcja fali b w adaptacji nocnej z zastosowaniem bły-
sków białych o dużej mocy) (12) (ryc. 5).

Negatywny typ ERG występuje w formach AR i sprzężonych 
z chromosomem X.

W typie dziedziczenia AD w skotopowym ERG często 
stwierdza się redukcję fal a i b (b > a).

Odmianą kliniczną stacjonarnej wrodzonej ślepoty nocnej 
jest fundus albipunctatus dziedziczony autosomalnie recesywnie 
(12q13-q14-RDH5), który należy różnicować elektrofizjologicznie 
z retinitis punctata albescens – formą zwyrodnienia barwniko-
wego siatkówki. 
IV. Dziedziczne dystrofie plamki.

1. Zwyrodnienie plamki Stargardta. Schorzenie występuje 
z częstością 1 do 10 tys. (13). Dziedziczy się autosomalnie 
recesywnie (1p21-p22.1 – ABCA4), rzadko autosomalnie 
dominująco (6cen-g14, 4p – ELOVL4) (6). Charakteryzuje 
się progresywnym pogorszeniem widzenia centralnego 
z zachowaniem widzenia nocnego/ obwodowego. ERG 
we wczesnych stadiach choroby jest prawidłowy, chy-
ba że współistnieje z fundus flavimaculatus (w tym przy-
padku często jest podnormalny). Obraz kliniczny choroby 
Stargardta może przyjmować formę „wolego oka”(14), 
charakterystycznego dla dystrofii czopkowej (15). Prawid-
łowy ERG lub nieznacznie podnormalny wyklucza uogól-
nioną dystrofię czopkową (ryc. 6).
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W dystrofii czopkowej (16) w badaniu ERG stwierdza się 
prawidłowe odpowiedzi w adaptacji nocnej, odpowiedź w adap-
tacji dziennej jest wybitnie podnormalna lub nieobecna. 

Ryc. 1. Zwyrodnienie żółtkowate plamki Besta – nieobecny EOG w po-
równaniu z EOG prawidłowym. Dno oka – ognisko „żółtkowa-
te” w plamce.

Fig. 1. Best vitelliformis macular dystrophy – absent EOG in compari-
son to normal EOG. Eye fundus: “egg yolk” lesion in the macula.

Ryc. 2. Zwyrodnienie barwnikowe siatkówki – ERG o zredukowanej ampli-
tudzie i wydłużonej latencji fali b czopkowej i pręcikowej w porów-
naniu z prawidłowym ERG. Dno oka – bez zmian barwnikowych 
charakterystycznych dla zwyrodnienia barwnikowego siatkówki.

Fig. 2. Retinitis pigmentosa – ERG with reduced amplitude and delayed 
in timing of scotopic and photopic b wave in comparison to nor-
mal ERG. Eye fundus: without characteristic pigmentary chan-
ges for retinitis pigmentosa. 

Ryc. 3. Dystrofia czopkowo-pręcikowa – ERG o zredukowanej am-
plitudzie i wydłużonej latencji skotopowej i fotopowej fali b, 
głównie fotopowej w porównaniu z prawidłowym ERG. Dno 
oka: uszkodzenie nabłonka barwnikowego w regionie plamki. 
Obwodowa siatkówka była prawidłowa. 

Fig. 3. Cone – rod dystrophy – ERG with reduced amplitude and delay-
ed in timing of scotopic and photopic b wave, mainly photopic 
b wave in comparison to normal ERG. Eye fundus: RPE defect in 
the macular region. Peripheral retina was normal. 

Ryc. 4. Achromatopsja wrodzona – ERG skotopowy prawidłowy, fotopo-
wy (30 Hz) nieobecny w porównaniu z prawidłowym ERG. Dno 
oka: niecharakterystyczne depigmentacje w tylnym biegunie.

Fig. 4. Congenital achromatopsia – normal scotopic, absent photopic 
(30Hz) ERG in comparison to normal ERG. Eye fundus: non-cha-
racteristic depigmentations in the posterior pole. 

Ryc. 5. Wrodzona stacjonarna ślepota nocna – negatywny typ ERG w 
porównaniu z prawidłowym ERG. Dno oka: zmiany typowe dla 
krótkowzroczności zwyrodnieniowej. 

Fig. 5. Congenital stationary night blindness – negative type of ERG in 
comparison to normal ERG. Eye fundus: typical changes for de-
generative myopia.

Ryc. 6. Dystrofia czopkowa (A) – resztkowy fotopowy ERG, skotopo-
wy ERG prawidłowy. Dno oka: wole oko (potwierdzone w an-
giografii fluoresceinowej). Zwyrodnienie plamki Stargardta (B) 
– ERG prawidłowy. Dno oka: wole oko.

Fig. 6. Cone dystrophy (A) – minimal photopic ERG, normal scotopic 
ERG. Eye fundus: bull’s eye (confirmed by fluorescein angio-
graphy). Stargardt macular dystrophy (B) – normal ERG. Eye 
fundus: bull’s eye. 
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V. Dziedziczne choroby szklistkowo-siatkówkowe.
1. Rozwarstwienie siatkówki młodzieńcze (17) – dzie-

dziczy się z chromosomem X (Xp22.2-p22.1– RS1) 
(2). Schorzenie występuje z częstością 1 do 5-25 tys. 
Ujawnia się w 1. dekadzie życia występowaniem roz-
warstwienia torbielowatego siatkówki w plamce (przy-
pomina szprychy koła rowerowego) oraz rozwarstwie-
nia siatkówki na obwodzie i redukcją ostrości wzroku. 
Badanie ERG prezentuje tzw. negatywny typ ERG. Ba-
danie to nasuwa diagnozę szczególnie w przypadkach, 
w których jedyną cechą obserwowaną na dnie są zmia-
ny w plamce (ryc. 7).

VI. Dystrofia miotoniczna. Schorzenie występuje z częstością 1 
do 20 tys. (18,19). Dziedziczone jest autosomalnie dominu-
jąco (19q13-DMPK). W przebiegu tego schorzenia wystę-
pują również zmiany oczne, takie jak zaćma i zwyrodnienie 
siatkówki. Negatywny ERG obserwuje się we wczesnych 
stadiach choroby pomimo prawidłowego obrazu dna oka. 

VII. Dystrofie mięśniowe Duchenne’a i Beckera (20) – dziedzi-
czy się z chromosomem X (Xp21.2, 12q21-dystrophin) – ba-
danie ERG jest pomocne w wykryciu dysfunkcji siatkówki 
będącej następstwem zaburzenia neurotransmisji pomiędzy 
receptorami czopkowymi i pręcikowymi a komórkami dwu-

Ryc. 7. Młodzieńcze rozwarstwienie siatkówki – negatywny typ ERG 
w porównaniu z prawidłowym ERG. Dno oka: gwiaździste, 
drobnotorbielowate zmiany w dołku.

Fig. 7. Juvenile retinoschisis – negative type of ERG in comparison 
to normal ERG. Eye fundus: stellate, small cysts in the fo-
vea. 

Ryc. 8. Zespół wzmożonej aktywności systemu krótkofalowego 
– negatywny typ ERG. Podobieństwo morfologii fal w ad-
aptacji skotopowej i skotopowej w stymulacji błyskami 
o dużej intensywności. Porównanie z ERG prawidłowym. 
Dno oka: zmiany barwnikowe w regionie arkad naczynio-
wych.

Fig. 8. Enhanced S-cone syndrome – negative type of ERG. The wave-
forms are similar under scotopic and photopic adaptation to 
high-intensity stimuli. Eye fundus: pigmentary changes near va-
scular arcades.

Ryc. 9. Zwyrodnienie plamki Stargardta – wydłużona latencja fali P50, 
redukcja amplitudy fali N95 PERG w porównaniu z PERG pra-
widłowym. Dno oka: liczne, drobne, owalne, podsiatkówkowe, 
żółte zmiany w plamce.

Fig. 9. Stargardt macular dystrophy – delayed latency of P50-wave, re-
duced amplitude of N95-wave of PERG in comparison to normal 
PERG. Eye fundus: multiple, small, oval, subretinal, yellowish le-
sions in the macula. 

Ryc. 10. Zwyrodnienie plamki Stargardta (A) – redukcja średniej ampli-
tudy fali b (P1) MfERG w analizowanych pierścieniach w po-
równaniu z MfERG prawidłowym (B). Dno oka: wole oko. 

Fig. 10. Stargardt macular dystrophy (A) – reduced amplitude of b-wave 
(P1) of MfERG in comparison to normal MfERG (B). Eye fundus: 
bull’s eye.  

Ryc. 11. Glejak nerwu wzrokowego w nerwiakowłókniakowatości typu 
1. – wydłużona latencja fali P100 PVEP w porównaniu z PVEP 
prawidłowym. Dno oka: prawidłowe.

Fig. 11. Optic nerve glioma in neurofibromatosis type 1 – delayed laten-
cy of P100-wave of PVEP in comparison to normal PVEP.
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biegunowymi. Stwierdza się negatywny typ ERG pomimo 
prawidłowego dna oka oraz braku skarg na ślepotę nocną. 

VIII. Ataxia rdzeniowo-móżdżkowa ze zwyrodnieniem siatkówki 
(21) – dziedziczy się autosomalnie dominująco (3p21.1-p12-
ataxin 7). W ERG stwierdza się uszkodzenie funkcji sytemu 
czopkowego i pręcikowego nawet u członków rodziny, któ-
rzy nie mają objawów neurologicznych, a obraz dna oka jest 
u nich prawidłowy. 

IX. Zespół wzmożonej aktywności sytemu krótkofalowego (22) 
– dziedziczy się autosomalnie recesywnie (15q23-NR2E3) 
(6). Charakteryzuje się występowaniem zmian barwnikowych 
i żółtych plamek wokół arkad naczyniowych, w 50% wystę-
puje obrzęk drobnotorbielowaty plamki. Schorzenie to zostało 
wyodrębnione z RP za pomocą badania ERG. Charakteryzuje 
się prawdopodobnie powolniejszym przebiegiem niż RP, co 
ma istotne znaczenie dla pacjentów. Charakterystyczną ce-
chą standardowego zapisu ERG jest podobieństwo morfologii 
fali uzyskanej w adaptacji nocnej z zastosowaniem błysków 
pojedynczych białych do fali uzyskanej w adaptacji dziennej 
z zastosowaniem błysków pojedynczych białych (ryc. 8).
W ERG z zastosowaniem wybiórczej stymulacji dla czopków 

długo– i średniofalowych oraz niebieskoczułych stwierdza się 
redukcję czułości pręcików, czopków średnio– i długofalowych 
oraz bezwzględną lub względną wzmożoną czułość czopków 
krótkofalowych (S-cones). Odmianą fenotypową tego zespołu 
jest zespół Goldmanna-Favre’a. 
X. Okołożylny zanik siatkówki i naczyniówki z barwnikiem 

(23,24) – może być nabyty (w przebiegu gruźlicy, kiły, sar-
koidozy, różyczki, gdzie ERG jest zwykle prawidłowy lub ge-
netycznie uwarunkowany). Obraz kliniczny może być mylony 
z nietypowymi postaciami RP (ERG w tym przypadku będzie 
wskazywał na uogólnioną dystrofię pręcikowo-czopkową). 

Badanie PERG
I. Oszacowanie funkcji plamki w uogólnionych dystrofiach 

siatkówki – PERG może wykrywać asymptomatyczne 
uszkodzenie plamki (25) w zwyrodnieniu barwnikowym 
siatkówki, rozwarstwieniu siatkówki młodzieńczym, we 
wrodzonej ślepocie nocnej. Ma więc znaczenie progno-
styczne. Wskazuje, że u pacjentów, u których stwierdzo-
no dysfunkcję plamki, należy się spodziewać w najbliższej 
przyszłości obniżenia ostrości wzroku. 

II. Zwyrodnienia plamki.
1. Zwyrodnienie plamki Stargardta – PERG jest bardzo po-

mocny w postawieniu prawidłowej diagnozy we wczes-
nych stadiach choroby (26) (ryc. 9). 

III. Zanik nerwu wzrokowego. 
1. Dominujący zanik nerwu wzrokowego (27,28) – 3q28-q29, 

18q12.2-12.3 (6) – OPA1. Schorzenie występuje z czę-
stością 1 do 12-50 tys., charakteryzuje się stopniowym 
pogorszeniem ostrości wzroku między 4. a 6. rokiem życia, 
mroczkami centralnymi lub paracentralnymi, zblednięciem 
skroniowym tarczy n. II. Zmiany PERG obserwuje się we 
wczesnych stadiach choroby, gdy obraz kliniczny nie wska-
zuje jeszcze zdecydowanie na pierwotną chorobę komórek 
zwojowych – dominuje redukcja amplitudy fali N95.

2. Neuropatia nerwu wzrokowego Lebera (29) – dziedziczenie 
mitochondrialne (mutacje mtDNA: 11778, 3460, 14484) 

(6). Charakteryzuje się ostrym lub podostrym obniżeniem 
ostrości wzroku średnio w wieku 30 lat, obrzękiem tarczy n. 
II, okołotarczową teleangiektazją, krętością naczyń. Znaczna 
redukcja amplitudy fali N95 w obojgu oczach, krótko po wy-
stąpieniu znacznego obniżenia ostrości wzroku wskazuje na 
pierwotną dysfunkcję komórek zwojowych. Badanie PERG 
pomaga w postawieniu prawidłowej diagnozy.

Badanie MfERG
Badanie MfERG jest przydatne w diagnostyce następują-

cych schorzeń.
I. Zwyrodnienie plamki.

1. Zwyrodnienie plamki Stargardta (30) – we wczesnych 
stadiach, gdy jedynym objawem jest obniżona ostrość 
wzroku sugerująca histerię lub problem neurologiczny, 
stwierdza się znaczną redukcję fali b (P1) lub zapis nie-
obecny z małych obszarów regionu plamki (ryc. 10).

2. Ukryte zwyrodnienie plamki (31) – charakteryzuje się 
progresywną redukcją ostrości wzroku. Dno oka i wy-
nik angiografii fluoresceinowej są prawidłowe. Przyczy-
na obniżonej ostrości wzroku może być mylona z cho-
robami nerwu wzrokowego lub chorobą nieorganiczną. 
MfERG jest przydatny w diagnostyce tego schorzenia 
i ujawnia dysfunkcję plamki pomimo braku zmian na 
dnie oka. 

Badanie VEP
Badanie wzrokowych potencjałów wywołanych jest przy-

datne w diagnostyce następujących schorzeń. 
I. Leukodystrofie – heterogenna grupa dziedzicznych schorzeń, 

charakteryzująca się demielinizacją i zwyrodnieniem istoty 
białej. Nieprawidłowości latencji VEP są opisywane nawet 
u pacjentów bez cech klinicznych wskazujących na neuro-
patię nerwu wzrokowego (32).

II. Zanik móżdżku – dziedziczony autosomalnie dominująco. Niepra-
widłowe wzrokowe potencjały wywołane wskazują na neuropa-
tię nerwu wzrokowego pomimo prawidłowego dna oka (33).

III. Dziedziczne neuropatie nerwu wzrokowego.
1. Zanik nerwu wzrokowego (AD) – często manifestuje się 

w badaniu dna oka tylko subtelnym zblednięciem tarczy 
n. II. Nieprawidłowe VEP wskazują jednoznacznie na 
jego uszkodzenie (28). 

2. Neuropatia nerwu wzrokowego typu Lebera – niepra-
widłowe VEP są obserwowane u nosicieli choroby oraz 
asymptomatycznych pacjentów (34).

3. Glejaki nerwu wzrokowego w nerwiakowłókniakowato-
ści typu 1 (NF-1) dziedziczy się autosomalnie dominująco 
(17q11.2-neurofibromin) (6). Schorzenie występuje z czę-
stością 1 do 3-4 tys. Charakteryzuje się występowaniem 
w oczach guzków Lischa, hamartoma naczyniówki, jaskry 
wrodzonej. U około 10% pacjentów z NF-1 rozwijają się 
guzy CUN, z czego połowa to glejaki nerwu wzrokowego. 
VEP są pomocne w wykrywaniu asymptomatycznych 
glejaków nerwu wzrokowego (35), (ryc. 11).

Podsumowanie
Przedstawione powyżej wyniki badań elektrofizjologicz-

nych w niektórych, dziedzicznych chorobach siatkówki i nerwu 
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wzrokowego wskazują, że te badania są pomocne we wczesnej 
diagnostyce tych schorzeń. Lekarze okuliści powinni pamiętać 
o ich wykorzystywaniu, szczególnie w przypadkach trudnych 
diagnostycznie. 
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