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Summary: Embryological conditions, each of fifth congenital anomalies of the optic disc from the group of anomalies of 
inappropriate optic diameter was described. Few available epidemiological data were given. The influence of 
medications, drugs, intoxications, as well as premature birth on genesis of congenital anomalies was taken into 
consideration. Malformation of central nervous system was introduced together with clinical syndromes related to 
congenital anomalies of the optic disc indicating the genetic condition.
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Wa dy wro dzo ne tar czy ner wu wzro ko we go mo gą być po wo-
dem ob ni że nia ostro ści wzro ku lub ubyt ków w po lu wi dze nia. Te 
upo śle dze nia roz wo jo we po wo du ją, że ob raz tar czy mo że być trak-
to wa ny w nie któ rych przy pad kach ja ko tar cza za sto ino wa, 
w in nych zaś ja ko tar cza z pa to lo gicz nym za głę bie niem ja skro wym. 
Wa dy wro dzo ne tar czy ner wu wzro ko we go nie kie dy współ ist nie ją 
z wa da mi roz wo jo wy mi ośrod ko we go ukła du ner wo we go lub 
ukła du wzro ko we go (1,5,6,10,13,17). Dla te go roz po zna nie cech 
wro dzo nych za bu rzeń tar czy de ter mi nu je dal sze po stę po wa nie, 
waż ne ze wzglę dów te ra peu tycz nych, i zwią za ne z tym kosz ty 
(5,6,13,17,20). 

Wa dy roz wo jo we tar czy ner wu wzro ko we go dzie li my na: 
❖ zmia ny barw ni ko we, 
❖ wro dzo ne nie pra wi dło wo ści na czy nio we, 
❖ za bu rze nia do ty czą ce nie pra wi dło wej wiel ko ści tar czy ner wu 

wzro ko we go, 
❖ dru zy głę bo kie tar czy ner wu wzro ko we go, 
❖ prze trwa łe włók na rdzen ne (20). 

Pa to ge ne za więk szo ści wad wro dzo nych tar czy ner wu wzro ko-
we go nie jest do koń ca wy ja śnio na i po zo sta je wie le spor nych kwe-
s tii. W pra cy omó wio no gru pę nie pra wi dło wo ści roz wo jo wych tar-
czy ner wu wzro ko we go cha rak te ry zu ją cych się za bu rze niem wiel-
ko ści tar czy. 

Wro dzo ne mal for ma cje oka po wsta ją w okre sie or ga no ge ne zy, 
wła ści wie mię dzy 20. a 60. dniem, ale po dat ność na dzia ła nie te ra-
to ge nów ist nie je rów nież w póź niej szych okre sach roz wo ju, czy li 
w okre sie hi sto ge ne zy (3,16). 

W wy ni ku za bu rze nia roz wo ju tar czy ner wu wzro ko we go mo że 
dojść do po wsta nia tar czy o nie pra wi dło wej wiel ko ści – tar czy du żej 
lub ma łej. 

Do gru py ano ma lii ma ją cych po stać tar czy du żej za li cza się: 
szcze li nę tar czy ner wu wzro ko we go, ze spół kwia tu po wo ju, wro-
dzo ny do łek tar czy ner wu wzro ko we go oraz tar czę ol brzy mią (20). 

Szczelinatarczynerwuwzrokowego(opticdisccoloboma) 
(ryc. 1) wy stę pu je w po sta ci ty po wej lub aty po wej (19). Po stać 
ty po wa po wsta je w wy ni ku nie pra wi dło we go za mknię cia szcze li ny 
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ocznej, do któ re go do cho dzi oko ło 6. -7. ty go dnia cią ży (14). Szcze-
li na lo ka li zu je się wte dy w czę ści dol no -n os owej i mo że do ty czyć 
tar czy ner wu wzro ko we go, siat ków ki, na czy niów ki, cia ła rzę sko we-
go i tę czów ki. Po stać aty po wa szcze li ny ma lo ka li za cję nie su ge ru ją-
cą związ ku ze szcze li ną em brio nal ną (19). W przy pad ku izo lo wa nej 
szcze li ny tar czy ner wu wzro ko we go uszko dze nie w pro ce sie 
em brio ge ne zy po win no mieć punkt uchwy tu pod ko niec za my ka nia 
się szcze li ny em brio nal nej (6,15). Ob ję cie szcze li ną są sia du ją cych 
tka nek, czy li siat ków ki i na czy niów ki, su ge ru je za dzia ła nie czyn ni ka 
szko dli we go nie co wcze śniej. W tym przy pad ku szcze li nie tar czy 
ner wu wzro ko we go czę sto to wa rzy szy ma ło ocze (5,6). 

Pol lock (1987) w swych ba da niach stwier dził, że szcze li na tar czy 
ner wu wzro ko we go wy stę pu je jed no stron nie lub obu stron nie 
z po dob ną czę sto ścią (we dług 5). Mo że po ja wić się spo ra dycz nie 
lub być dzie dzi czo na w spo sób au to so mal ny do mi nu ją cy, co zda rza 
się w przy pad ku zmian obu stron nych (5,6,19). Szcze li na tar czy ner-
wu wzro ko we go mo że wy stę po wać rów nież w sprzę że niu z mu ta-
cją ge nu PAX 2 u ro dzin z wa da mi ne rek i re fluk sem pę che rzo wo -
m ocz ow od owym (5). Szcze li nie tar czy mo gą to wa rzy szyć in ne 
zmia ny oczne bądź za bu rze nia do ty czą ce ośrod ko we go ukła du 
ner wo we go czy in ne zmia ny ogól ne pod po sta cią ze spo łów wad. 
W ce lu przej rzy ste go zo bra zo wa nia współ ist nie ją cych nie pra wi dło-
wo ści zo sta ły one usys te ma ty zo wa ne w tab. I. 

Szcze li na tar czy ner wu wzro ko we go jest czę sto my lo na z róż ny-
mi dys pla zja mi tar czy, stąd ist nie ją pew ne trud no ści w usys te ma ty-
zo wa niu da nych, świad czą cych o jej uwa run ko wa niach ge ne tycz-
nych (5). De fekt w two rze niu i za ni ku pier wot nej tar czy Berg me iste-
ra mo że rów nież da wać ano ma lię po dob ną do szcze li ny tar czy (19). 
Von Szy li (1924) oraz Gol den ham mer i Smith (1975) są dzi li, że 
mal for ma cje tar czy ner wu wzro ko we go, łącz nie ze szcze li ną tar czy, 
są tyl ko jed ną z wie lu ma ni fe sta cji tej sa mej ano ma lii roz wo jo wej 
(we dług 5). Obec nie od cho dzi się od ta kie go sta no wi ska. Mi mo to 
na dal po wszech nie uwa ża się, że szcze li na tar czy ner wu wzro ko we-
go ra zem z ze spo łem kwia tu po wo ju są fe no ty po wy mi eks pre sja mi 
te go sa me go de fek tu em brio ge ne zy, czy li nie pra wi dło we go 
za mknię cia prok sy mal nej czę ści szcze li ny ocznej (5,15). Cho ciaż 
pew ne ce chy ze spo łu kwia tu po wo ju i szcze li ny tar czy są po dob ne, 
to ist nie ją za bu rze nia oczne oraz sys te mo we, któ re róż ni cu ją zde cy-
do wa nie te obie ano ma lie. Na po wsta nie szcze li ny tar czy ner wu 
wzro ko we go rzu tu je głów nie dys ge ne za prok sy mal nej czę ści szcze-
li ny ocznej. Nie pra wi dło we zaś roz sze rze nie dy stal nej czę ści szy pu ły 
ocznej jest cha rak te ry stycz ną i nie zbęd ną ce chą to wa rzy szą cą two-

rze niu się ze spo łu kwia tu po wo ju. Obec nie obie ano ma lie uwa ża 
się za zu peł nie od ręb ne, jed nak Sa vell i Co ok (1976) oraz Ro sen berg 
i Bur de (1988) opi sa li po je dyn cze przy pad ki na ło że nia się cech 
za rów no szcze li ny tar czy, jak i ze spo łu kwia tu po wo ju (we dług 5). 
Te tzw. hy bry dy mo gą być wy ni kiem uszko dze nia we wcze snym 
okre sie em brio ge ne zy, któ re do ty czy ło za rów no prok sy mal nej czę ści 
szcze li ny ocznej, jak i dy stal nej czę ści szy pu ły. 

Do wo dem na za wi łość pro ble mu jest do nie sie nie Vil la lon ga 
Gor ne sa i wsp. z 1995 r., któ rzy udo ku men to wa li fo to gra ficz nie 
przy pa dek szcze li ny tar czy ner wu wzro ko we go ze współ ist nie ją cą 
tor bie lą oczo do łu, w któ rym do szło do spon ta nicz ne go za mknię cia 
du że go, dol ne go za głę bie nia tar czy i prze kształ ce nia się w ze spół 
kwia tu po wo ju (we dług 5). Zespółkwiatupowoju(morningglo
rysyndrome) (ryc. 2) to ano ma lia pod po sta cią du żej, nie pra wi dło-
wej tar czy ner wu wzro ko we go, le żą cej we wnątrz za głę bie nia 
o le jo wa tym kształ cie, wy peł nio ne go tkan ką gle jo wą i się ga ją ce go 
po za gra ni ce sa mej tar czy. Ze spół kwia tu po wo ju w więk szo ści 
przy pad ków wy stę pu je jed no stron nie (5,6,17,20). Od no to wa no 
rów nież i obu stron ne wy stę po wa nie tej wa dy, a ostrość wzro ku 
by ła wów czas pra wi dło wa lub nie znacz nie ob ni żo na (5,6,17). Przy-
pad ki obu ocz ne go wy stę po wa nia tej wa dy prze waż nie są dzie dzi-
czo ne i mo gą być łą czo ne z wa dą li nii środ ko wej czę ści twa rzo wej 
czasz ki, ta ką jak prze pu kli na pod sta wy mó zgu, dość do brze udo ku-

men to wa na w tym ze spo le (4,5,17). Ano ma lia ta jest czę ściej spo-
ty ka na u ko biet. Rza dziej wy stę pu je u osób ra sy czar nej (5,6). 
Wśród au to rów wy stę pu ją róż ni ce po glą dów co do usta le nia miej-
sca i cza su de fek tu em brio ge ne zy pro wa dzą ce go do po wsta nia 
ze spo łu kwia tu po wo ju. Gard ner i wsp. (1984) oraz Ma fee i wsp. 
(1987) su ge ru ją, że ze spół kwia tu po wo ju jest tyl ko fe no ty po wą 
od mia ną de fek tu zwią za ne go ze szcze li ną em brio nal ną (we dług 5). 
In ni in ter pre tu ją wy stę pu ją ce w ze spo le nie pra wi dło wo ści na czy-
nio we, cen tral ną kęp kę neu ro gle ju, de fekt twar dów ki oraz obec-
ność tkan ki tłusz czo wej i mię śni gład kich w oko li cy tar czy ja ko 
pier wot ną nie pra wi dło wość me zo der mal ną (5,6). Demp ster (1983) 
pró bo wał po go dzić te po glą dy, pro po nu jąc teo rię, że pod sta wą 
za bu rze nia jest de fekt me zo der mal ny, ale pew ne ce chy kli nicz ne 
wa dy mo gą być wy ni kiem bra ku rów no wa gi mię dzy wzro stem 
me zo der my i ek to der my (we dług 6). Pol loch (1987) su ge ro wał, że 
po cząt ko wym za bu rze niem em brio ge ne zy, pro wa dzą cym do roz wo-
ju ze spo łu kwia tu po wo ju, jest lej ko wa te go kształ tu, nie pra wi dło we 
po więk sze nie dy stal nej czę ści szy pu ły ocznej i je go po łą cze nie 
z pier wot nym pę che rzy kiem ocznym (we dług 6). Wów czas wpu kle-
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Oczne (ophthalmic) szczeliny naczyniówki, ciała rzęskowego, tęczówki i soczewki, odwarstwienie siatkówki, neowaskularyzacja
 podsiatkówkowa, dysplazje siatkówki, przetrwała tętnica ciała szklistego, zaćma, zwichnięcie soczewki, stożek
 tylny soczewki, jaskra związana z nieprawidłowościami przedniego odcinka oka, mikroftalmia, torbiel oczodołu,
 wady refrakcji (5,8,10,11,20)

Dotyczące oun bezmózgowie, brak ciała modzelowatego, przepuklina podstawy mózgu.
(associated with CNS)   (5,20)

Zespoły wad wrodzonych z. CHARGE (szczelina, wrodzone wady serca, zarośnięcie nozdrzy tylnych i inne anomalie), z. Walkera-Warburga,
(congenital syndromes) ogniskowa skórna hipoplazja Goltza, z. Aicardiego, z. Goldenhara, z. linijnych znamion łojowych, z. Patana, 
 z. Edwardsa, z. Meckla-Grubera. (5,10,20)

Tab.I. Za bu rze nia to wa rzy szą ce szcze li nie tar czy ner wu wzro ko we go. 
Tab.I. Di stur ban ces as so cia ted with optic disc co lo bo ma. 
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nie pę che rzy ka oczne go pro wa dzi do wy two rze nia szcze li ny za rod-
ko wej, któ ra roz cią ga się od po wsta łe go kub ka oczne go do dy stal-
ne go, roz sze rzo ne go koń ca szy pu ły ocznej. Szcze li na za rod ko wa 
za my ka się, ale z po wo du po więk szo ne go roz mia ru dy stal nej czę ści 
szy pu ły nie do cho dzi do za m knię cia prze strze ni we wnątrz tej czę ści 
szy pu ły ocznej, co pro wa dzi do po wsta nia prze trwa łe go za głę bie-
nia od stro ny wej ścia ner wu wzro ko we go do gał ki ocznej. Zgod nie 
z tą hi po te zą nie pra wi dło  wości na czy nio we i neu ro gle ju roz wi ja ją 
się póź niej, w pro ce sie neu ro ge ne zy i ob ra zu ją nie pra wi dło wy roz-
wój ele men tów me zen chy my w oto cze niu pier wot nej dys ge ne zy 
neu ro ek to der my (5,6,15). Uwa ża się rów nież, że ze spół kwia tu 
po wo ju jest po ron ną po sta cią pier wot ne go, prze trwa łe go cia ła 
szkli ste go lub uszko dze niem pier wot nej tar czy na błon ko wej (17,20). 
Pod no si się ro lę ge nu PAX 2, któ ry w okre sie cią żo wym ule ga eks-
pre sji w po lu środ ko wym i tyl nym mó zgu, a jest iden ty fi ko wa ny 
ja ko głów ny re gu la tor or ga no ge ne zy oka i ucha we wnętrz ne go. 
Peł ni on funk cję czyn ni ka mor fo ge ne tycz ne go, nie zbęd ne go do 
za mknię cia szcze li ny ocznej i ce wy ner wo wej (2,13). 

Pol loch (1987) oraz Nuc ci i wsp. (1990) stwier dza ją, że ze spół 
kwia tu po wo ju, w od róż nie niu od szcze li ny tar czy ner wu wzro ko-
we go, zwy kle, po za pew ny mi wy jąt ka mi, nie to wa rzy szy wie lo sys-
te mo wym za bu rze niom uwa run ko wa nym ge ne tycz nie (we dług 5). 
Prze pu kli na pod sta wy mó zgu w sko ja rze niu z ze spo łem kwia tu 
po wo ju jest do brze udo ku men to wa na i na le ży do wad li nii środ ko-
wej czę ści twa rzo wej czasz ki. Pa cjen ci z prze pu kli ną mó zgo wą ma ją 
sze ro ką gło wę, pła ski nos, ła god ny hi per te lo ryzm, za ję czą war gę, 

roz sz czep pod nie bie nia oraz nie pra wi dło wo ści ośrod ko we go ukła-
du ner wo we go, wśród któ rych są: brak cia ła mo dze lo wa te go, 
po sze rze nie ko mór bocz nych mó zgu i nie do ro zwój przy sad ki. 
Ze spół kwia tu po wo ju wy stę pu je po nad to w sko ja rze niu z licz ny mi 
to wa rzy szą cy mi ob ja wa mi oczny mi, przed sta wio ny mi w tab. II. 

Wrodzonydołektarczynerwuwzrokowego(opticpit) (ryc. 3) 
to ko lej na ano ma lia roz wo jo wa w gru pie du żych tarcz. Do łek tar czy 
naj czę ściej wy stę pu je w skro nio wej czę ści tar czy ner wu wzro ko we-
go, ale mo że być zlo ka li zo wa ny w do wol nym sek to rze (5,6). Wro-
dzo ne doł ki tar czy na le ży róż ni co wać z doł ka mi na by ty mi, któ re 
stwier dza się w przy pad kach ja skry nor mal ne go ci śnie nia – typ 
ogni sko wy, w gór nej i dol nej czę ści tar czy (5,6). Doł ki tar czy zwy kle 
wy stę pu ją jed no stron nie, cho ciaż Brown i Ta sman (1983) w 15% 
przy pad ków od no to wa li zmia ny obu stron ne (we dług 5). Hi sto pa to-
lo gicz nie stwier dza się de fekt blasz ki si to wej w ob sza rze doł ka. Sam 
do łek ma cha rak ter prze pu kli ny pod po sta cią ko la ge no wej kie szon-
ki za wie ra ją cej dys pla stycz ną siat ków kę. Fer ry (1963), Brown 
i Ta sman (1983), Irvi ne i wsp. (1986) oraz Mc. Do nald i wsp. (1992) 
udo ku men to wa li, że prze pu kli na mo że się gać aż do prze strze ni 
pod pa ję czy nów ko wej (we dług 5). 

Wro dzo ny do łek tar czy ner wu wzro ko we go za zwy czaj wy stę-
pu je spo ra dycz nie, cho ciaż są po je dyn cze do nie sie nia o ro dzin-
nym wy stę po wa niu tej ano ma lii. Jo nas i Fre isler (1997) opi sa li 
przy pa dek wy stą pie nia obu stron ne go, wro dzo ne go doł ka tar czy 
u ho mo zy go tycz ne go ro dzeń stwa, su ge ru jąc de fekt ge ne tycz ny 
(9). Z ko lei Ba bel i Faur po ur przed sta wi li przy pa dek dzie dzi cze nia 
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Oczne (ophthalmic) Po tej samej stronie:
 odwarstwienie siatkówki bez otworu, zwykle obejmujące siatkówkę okołotarczową (udokumentowano nieliczne
 przypadki odwarstwienia z otworem), surowicze odwarstwienie plamki, anomalie naczyniowe typu pochewki
 naczyń, nadmierna liczba kapilarów, wysięk i proliferacje podsiatkówkowe wokół tarczy, niedorozwój dołka
 centralnego, przetrwałe hiperplastyczne ciało szkliste, proliferacje tkanek będących pozostałością tętnicy ciała
 szklistego, zaćma, szczelina soczewki, brak tęczówki, naczyniak powieki, wady refrakcji. (2,5,10,11,20).
 Po stronie przeciwnej:
 szczelina tarczy nerwu wzrokowego, z. rozszczepienia komory przedniej, mikroftalmia.  (11)

Dotyczące oun  przepuklina podstawy mózgu z objawami towarzyszącymi (brak ciała modzelowatego, poszerzenie komór
(associated with CNS) bocznych mózgu, niedorozwój przysadki)  (2,5,10,11)

Zespoły wad wrodzonych wady linii środkowej części twarzowej czaszki (m.in. zajęcza warga, rozszczep podniebienia)
(congenital syndromes)  (2,5,10,11)

Tab.II. Za bu rze nia to wa rzy szą ce ze spo ło wi kwia tu po wo ju. 
Tab.II. Di stur ban ces as so cia ted with mor ning glo ry disc ano ma ly. 

Oczne (ophthalmic) szczelina tarczy nerwu wzrokowego, szczelina siatkówkowo-naczyniówkowa,krętość naczyń siatkówki, brak 
 refleksu z plamki,albinizm, brak tęczówki, hiperteloryzm, zwężenie szpary powiekowej, mikroftalmia,wysoka 
 krótkowzroczność, astygmatyzm. (5,10,14)

Dotyczące oun przepuklina podstawy mózgu,niedorozwój robaka mózgu, torbielowate rozdęcie komory IV, torbiele tylnego 
(associated with CNS) dołu czaszkowego,torbielowate zwyrodnienie mózgu, bezmózgowie, brak przegrody przezroczystej,izolowana
 niedoczynność przysadki,zmiany rozrostowe w przednich drogach wzrokowych. (10,14,17,20)

Zespoły wad  z. De Morsiera, z. Duana, z. Klippela-Trenauneya-Webera,z. Goldenhara-Gorlina, z. Meckela, z. Dandy'ego-
i wrodzone anomalie Walkera, z. Dellemana, z. Aicardiego, z. Aperta, z. Pottera, z. szczytu oczodołu, atrofia połowicza twarzy, wady 
(congenital syndromes  linii środkowej części twarzowej czaszki, płodowy zespół alkoholowy,chondrodysplasia punctata,osteogenesis 
and anomalies) imperfecta,małopłytkowość immunologiczna noworodków, z. linijnych znamion łojowych. (5,10,14)

Tab.III. Za bu rze nia to wa rzy szą ce hi po pla zji ner wu wzro ko we go. 
Tab.III. Di stur ban ces as so cia ted with optic ne rve hy po pla sia.
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Ryc.1. Szcze li na tar czy ner wu wzro ko we go. 
Fig.1. Optic disc co lo bo ma. 

Ryc.2. Ze spół kwia tu po wo ju. 
Fig.2. Mor ning glo ry syn dro me. 

Ryc.3. Wro dzo ny do łek tar czy ner wu wzro ko we go. 
Fig.3. Optic pit. 

Ryc.4. Tar cza ol brzy mia. 
Fig.4. Me ga lo pa pil la. 

Ryc.5. Hi po pla zja ner wu wzro ko we go. 
Fig.5. Optic ne rve hy po pla sia. 

Ryc.6. Ze spół tar czy po chy łej. 
Fig.6. Til ted disc syn drom. 
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doł ka tar czy z oj ca na cór kę (we dług 19). Te do nie sie nia są zgod ne 
z ba da nia mi Sa vel la i Co oka, któ rzy przy pa dek dzie dzi cze nia doł ka 
w spo sób au to so mal ny do mi nu ją cy udo ku men to wa li fo to gra ficz-
nie (we dług 9). 

Wro dzo ny do łek tar czy ner wu wzro ko we go zwy kle nie jest 
zwia stu nem mal for ma cji ośrod ko we go ukła du ner wo we go. Ist nie ją 
jed nak wy jąt ki. U nie licz nych pa cjen tów do łek mo że być sko ja rzo ny 
z prze pu kli ną pod sta wy mó zgu, ze spo łem Aicar die go al bo in ny mi 
za bu rze nia mi oczny mi, tj. szcze li ną tę czów ki, na czy niów ki, lo kal-
nym de fek tem war stwy włó kien ner wo wych siat ków ki z ko re spon-
du ją cy mi zmia na mi w po lu wi dze nia (9). W pra wie 45% przy pad-
ków wro dzo ne go doł ka tar czy ner wu wzro ko we go roz wi ja się 
su ro wi czy obrzęk plam ki (6). Za sta na wia ją cy jest fakt, że w 59% 
oczu z tą wa dą wy stę pu je tęt ni ca rzę sko wo -sia tkó wk owa (6). 

Pa to ge ne za tej ano ma lii jest wciąż nie ja sna. Nie któ rzy au to rzy 
uwa ża ją ją za ła god niej szą od mia nę szcze li ny tar czy. Udo wad nia ją 
to, wska zu jąc, że doł ki tar czy i szcze li ny tar czy wy stę pu ją w nie licz-
nych przy pad kach wspól nie. Po wyż sze za ło że nia pod wa ża ne są 
przez fakt, że doł ki tar czy czę sto są zlo ka li zo wa ne w miej scu nie-
zwią za nym ze szcze li ną em brio nal ną, wy jąt ko wo rzad ko to wa rzy-
szą szcze li nie tę czów ki lub siat ków ki i są zmia na mi zwy kle jed no-
stron ny mi, wy stę pu ją cy mi spo ra dycz nie i nie ko ja rzą cy mi się z ano-
ma lia mi ukła do wy mi. 

Tarcza olbrzymia (megalopapilla) (ryc. 4) to tar cza ner wu 
wzro ko we go o śred ni cy prze kra cza ją cej 2,1 mm, za rów no w pio nie, 
jak i w po zio mie. Nie wy ka zu je cech ani szcze li ny tar czy ner wu 
wzro ko we go, ani ze spo łu kwia tu po wo ju. Na tar czę ol brzy mią skła-
da ją się dwie od mia ny fe no ty po we (5,6). 

W pierw szej, czę ściej spo ty ka nej, nie pra wi dło wo du ża tar cza 
za cho wu je wła ści wą so bie kon fi gu ra cję. Po stać ta wy stę pu je zwy kle 
obu stron nie i mo że być my lo na z ja skrą nor mal ne go ci śnie nia. 

Rza dziej spo ty ka się dru gą od mia nę tar czy ol brzy miej, z nie pra-
wi dło wym za głę bie niem, o lo ka li za cji in nej niż dol na oraz z za tar-
tym w są siedz twie za głę bie nia pier ście niem ner wo wo -sia tkó w-
kowym. Po stać tę opi sał Slu sher i wsp. (1989), su ge ru jąc dzie dzi cze-
nie au to so mal ne do mi nu ją ce (we dług 5). Częst sze wy stę po wa nie 
tar czy ol brzy miej od no to wa no u tu byl ców za miesz ku ją cych wy spy 
Mar shal la (5,6). 

Po stać wro dzo ną tar czy ol brzy miej na le ży róż ni co wać z po sta-
cią na by tą, któ ra jest spo ty ka na w prze bie gu ja skry nor mal ne go 
ci śnie nia oraz gle ja ka oczo do łu. 

Za kła da się, że więk szość przy pad ków tar czy ol brzy miej jest 
od zwier cie dle niem sta ty stycz nej nor my. Praw do po dob ny jest rów-
nież wa riant za kła da ją cy po wsta nie tar czy ol brzy miej w wy ni ku 
nie pra wi dło wej mi gra cji ak so nów ner wu wzro ko we go we wcze-
snym eta pie em brio ge ne zy (5,6). Tar cza ol brzy mia rzad ko wy stę pu-
je z wa da mi ośrod ko we go ukła du ner wo we go (m. in. prze pu kli ną 
pod sta wy mó zgu) i spo ty ka się ją w przy pad ku wad li nii środ ko wej 
czę ści twa rzo wej czasz ki (4,5). 

Do gru py wad wro dzo nych z ma łą tar czą ner wu wzro ko we go 
na le żą hi po pla zja tar czy ner wu wzro ko we go oraz ze spół tar czy 
po chy łej (20). 

Hipoplazja nerwu wzrokowego (optic nerve hypoplasia) 
(ryc. 5) jest obec nie naj czę ściej roz po zna wa ną wro dzo ną wa dą tar-
czy ner wu wzro ko we go (5,6,17). Cza sem my li się ją z za ni kiem 
pro stym ner wu wzro ko we go. Nie do ro zwój tar czy ner wu wzro ko-
we go wy stę pu je czę ściej obu stron nie, nie jest scho rze niem pro gre-
syw nym (14). Mo że być wa dą od osob nio ną u zdro we go dziec ka, 

wy stę po wać w oku pra wi dło wym lub w oku z du ży mi wa da mi (10). 
Czę sto, szcze gól nie w przy pad kach obu stron nych, stwier dza się 
wa dy cen tral ne go ukła du ner wo we go lub za bu rze nia w osi pod-
wzgó rzo wo -prz ysa dk owej (18). Hi po pla zja ner wu wzro ko we go jest 
naj czę ściej idio pa tycz na, po za ze spo ła mi wad i wro dzo ny mi ano-
ma lia mi, któ rym mo że to wa rzy szyć, przed sta wio ny mi w tab. III. 

Nie któ re do nie sie nia su ge ru ją dzie dzi cze nie hi po pla zji w spo-
sób au to so mal ny do mi nu ją cy czy re ce syw ny (7,12,14). Hi po pla zja 
wy stę pu je tak że, choć rzad ko, z tri so mią 18 i 21 czy chro mo so mem 
13q (6,14). Rów nież spe cy ficz ne środ ki far ma ko lo gicz ne sto so wa ne 
przez ko bie ty w pierw szych ty go dniach cią ży mo gą do pro wa dzić do 
nie do ro zwo ju ner wu wzro ko we go. Wy mie nia się LSD, chi ni nę, 
ko ka inę, le ki prze ciw pa dacz ko we, kor ty ko ste ro idy, le ki od wad nia ją-
ce, in su li nę cyn ko wo -pr ot am in ową, środ ki prze ciw prze zię bie niu 
(10,18). Po twier dzo no wpływ za ka że nia pło du, a tak że no wo rod ka 
cy to me ga lo wi ru sem lub wi ru sem za pa le nia wą tro by ty pu B (6,12). 
Krau se przy ta cza prze by tą przez cię żar ną w pierw szym try me strze 
cią ży in fek cję bak te ryj ną ukła du mo czo we go le czo ną nie zna nym 
an ty bio ty kiem (we dług 12). Sta ty sty ki wska zu ją na częst sze wy stę-
po wa nie hi po pla zji u dzie ci uro dzo nych przez mło de mat ki z pierw-
szej cią ży (we dług 5). Nie któ re for my hi po pla zji ner wu wzro ko we go 
do ty czą tyl ko czę ści tar czy. Pa to gno mo nicz na hi po pla zja gór ne go 
seg men tu ner wu wzro ko we go z ubyt kiem w dol nej czę ści po la 
wi dze nia zda rza się u dzie ci ko biet z cu krzy cą in su li no za leż ną. Czę-
ścio wa hi po pla zja tar czy jest rów nież ko ja rzo na z we wnątrz ma cicz-
ny mi ura za mi siat ków ki, ner wu wzro ko we go, dro gi wzro ko wej al bo 
pła ta po ty licz ne go. 

Wcze śniej sze ba da nia ogra ni cza ły hi po pla zję ner wu wzro ko we-
go głów nie do uszko dze nia w róż ni co wa niu ko mó rek zwo jo wych 
siat ków ki w okre sie mię dzy 4. a 6. ty go dniem cią ży. Ta hi po te za 
upa dła z po wo du czę ste go współ ist nie nia hi po pla zji ner wu wzro ko-
we go z in ny mi nie pra wi dło wo ścia mi ośrod ko we go ukła du ner wo-
we go (6). Po nad to za bu rze nia w róż ni co wa niu ko mó rek zwo jo wych 
siat ków ki wy da ją się nie moż li we przy obec no ści pra wi dło wych 
ko mó rek ama kry no wych i ko mó rek po zio mych, któ re wy wo dzą się 
z tej sa mej ko mór ki ma cie rzy stej (we dług 14). 

U pra wie 45% pa cjen tów z hi po pla zją ner wu wzro ko we go 
wy stę pu ją nie pra wi dło wo ści pół kul mó zgu. Su ge ru je to, że pew ne 
przy pad ki hi po pla zji mo gą być wy ni kiem nie wy ja śnio ne go za kłó ce-
nia prze wod nich me cha ni zmów neu ro nal nych, któ re re gu lu ją roz-
wój pół kul mó zgu i ak so nów ner wu wzro ko we go u pło du. Tok sycz-
ne sub stan cje al bo nie pra wi dło wo ści struk tu ral ne mo gą po więk-
szać na tu ral ny pro ces, pod czas któ re go zbęd ne ak so ny ner wu 
wzro ko we go ule ga ją eli mi na cji, co ma miej sce po mię dzy 16. a 31. 
ty go dniem cią ży – efek tem jest hi po pla zja ner wu wzro ko we go. 
W ce lu zo bra zo wa nia zło żo no ści tej wa dy za bu rze nia to wa rzy szą ce 
hi po pla zji tar czy ner wu wzro ko we go wy szcze gól nio no w tab. III. 

Zespółtarczypochyłej(tilteddiscsyndrom) (ryc. 6) w oko-
ło 80% przy pad ków wy stę pu je obu ocz nie, za zwy czaj ja ko zmia na 
od osob nio na. Udo ku men to wa no jed nak przy pad ki wy stę po wa nia 
tej ano ma lii w ze spo łach wad. Mar go lis i Sze gel (1979) do no szą 
o ze spo le tar czy po chy łej u pa cjen tów z nie pra wi dło wo ścia mi 
twa rzo czasz ki, za li cza jąc do nich ze spół Cro uzo na i Aper ta (we dług 
5). Cza sa mi tar cza po chy ła w przy pad kach bez roz rze dze nia siat-
ków ki wy stę pu je u osób z prze pu kli ną pod sta wy mó zgu (Brod sky 
i wsp., 1995), we wro dzo nych gu zach przed niej dro gi wzro ko wej 
(Tay lor, 1982), wro dzo nej sta cjo nar nej śle po cie noc nej sprzę żo nej 
z chro mo so mem X (Hit t ner i Bor da, 1981; He chen li ve ly i wsp., 
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1983), w ze spo le Eh ler sa -Da nl osa, ro dzin nej dek stro kar dii (Fi sh-
man i wsp., 1976) (we dług 12). Ro th hoff i Bied ner (1979) udo ku-
men to wa li przy pa dek pa cjen ta z obu stron ną tar czą po chy łą, atro-
fią po ło wy twa rzy i po ra że niem sko ja rzo ne go ru chu ga łek ocznych 
(we dług 5). 

Przy czy na wy stę po wa nia ze spo łu tar czy po chy łej jest cią gle nie-
zna na. Su ge ru je się głów nie zwią zek pa to ge ne tycz ny ze szcze li ną 
siat ków ko wo -n acz ynió wk ową z uwa gi na dol no -n os ową lub dol ną 
lo ka li za cję za głę bie nia tar czy. Ke ane (1977), Osher i Schatz (1979) 
oraz Tay lor (1982) su ge ru ją nad sio dło we uszko dze nie wpły wa ją ce 
na pro ces mi gra cji ak so nów ner wu wzro ko we go w okre sie or ga no-
ge ne zy (we dług 5). Po dob ną pa to ge ne zę przy pi su ją oni rów nież 
hi po pla zji ner wu wzro ko we go. 

Pro ble ma ty ka wad wro dzo nych tar czy jest zło żo na i za wie ra wciąż 
wie le nie ja sno ści. Za uwa ża się jed nak no wy kie ru nek w spoj rze niu na 
etio pa to ge ne zę tych wad. Wcze śniej więk szość oma wia nych tu taj ano-
ma lii przy pi sy wa no za bu rze niom w pro ce sie za my ka nia się szcze li ny 
em brio nal nej. Ze spół kwia tu po wo ju i szcze li nę tar czy trak to wa no ja ko 
od mia nę tej sa mej wa dy. Na pod sta wie no wych do nie sień, ana li zu jąc 
współ to wa rzy szą ce ze spo ły wad oraz uwa run ko wa nia ge ne tycz ne, 
na le ża ło by ra czej skło nić się w kie run ku sta no wi ska, któ re trak tu je każ-
dą z ano ma lii ja ko cał kiem od ręb ną jed nost kę. 
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