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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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Wady wrodzone tarczy nerwu wzrokowego moga by¢ powo-
dem obnizenia ostrosci wzroku lub ubytkéw w polu widzenia. Te
uposledzenia rozwojowe powodujg, ze obraz tarczy moze by¢ trak-
towany w niektorych przypadkach jako tarcza zastoinowa,
w innych za$ jako tarcza z patologicznym zagtebieniem jaskrowym.
Wady wrodzone tarczy nerwu wzrokowego niekiedy wspdtistnieja
z wadami rozwojowymi o$rodkowego uktadu nerwowego lub
ukfadu wzrokowego (1,5,6,10,13,17). Dlatego rozpoznanie cech
wrodzonych zaburzen tarczy determinuje dalsze postepowanie,
wazne ze wzgledow terapeutycznych, i zwigzane z tym koszty
(5,6,13,17,20).

Wady rozwojowe tarczy nerwu wzrokowego dzielimy na:

% zmiany barwnikowe,

wrodzone nieprawidtowosci naczyniowe,

zaburzenia dotyczace nieprawidfowej wielkosci tarczy nerwu
wzrokowego,

druzy gtebokie tarczy nerwu wzrokowego,

przetrwate widkna rdzenne (20).
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Patogeneza wiekszosci wad wrodzonych tarczy nerwu wzroko-
wego nie jest do kornca wyjasniona i pozostaje wiele spornych kwe-
stii. W pracy omoéwiono grupe nieprawidfowosci rozwojowych tar-
czy nerwu wzrokowego charakteryzujacych sie zaburzeniem wiel-
kosci tarczy.

Wrodzone malformacje oka powstaja w okresie organogenezy,
wiasciwie miedzy 20. a 60. dniem, ale podatnos¢ na dziatanie tera-
togendw istnieje réwniez w pdzniejszych okresach rozwoju, czyli
w okresie histogenezy (3,16).

W wyniku zaburzenia rozwoju tarczy nerwu wzrokowego moze
doj$¢ do powstania tarczy o nieprawidtfowej wielkosci — tarczy duzej
lub matej.

Do grupy anomalii majacych posta¢ tarczy duzej zalicza sie:
szczeling tarczy nerwu wzrokowego, zesp6t kwiatu powoju, wro-
dzony dofek tarczy nerwu wzrokowego oraz tarcze olbrzymia (20).

Szczelina tarczy nerwu wzrokowego (optic disc coloboma)
(ryc. 1) wystepuje w postaci typowej lub atypowej (19). Postac
typowa powstaje w wyniku nieprawidtowego zamkniecia szczeliny
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ocznej, do ktérego dochodzi okoto 6. -7. tygodnia ciazy (14). Szcze-
lina lokalizuje sie wtedy w czesci dolno-nosowej i moze dotyczyc
tarczy nerwu wzrokowego, siatkéwki, naczyniéwki, ciata rzeskowe-
go i teczéwki. Postac atypowa szczeliny ma lokalizacje niesugeruja-
€3 zwigzku ze szczeling embrionalng (19). W przypadku izolowanej
szczeliny tarczy nerwu wzrokowego uszkodzenie w procesie
embriogenezy powinno mie¢ punkt uchwytu pod koniec zamykania
sie szczeliny embrionalnej (6,15). Objecie szczeling sasiadujacych
tkanek, czyli siatkdwki i naczyniéwki, sugeruje zadziatanie czynnika
szkodliwego nieco wczesniej. W tym przypadku szczelinie tarczy
nerwu wzrokowego czesto towarzyszy mafoocze (5,6).

Pollock (1987) w swych badaniach stwierdzit, ze szczelina tarczy
nerwu wzrokowego wystepuje jednostronnie lub obustronnie
z podobna czestoscig (wedtug 5). Moze pojawic sie sporadycznie
lub by¢ dziedziczona w sposéb autosomalny dominujacy, co zdarza
sie w przypadku zmian obustronnych (5,6,19). Szczelina tarczy ner-
wu wzrokowego moze wystepowac réwniez w sprzezeniu z muta-
Cja genu PAX 2 u rodzin z wadami nerek i refluksem pecherzowo-
moczowodowym (5). Szczelinie tarczy moga towarzyszy¢ inne
zmiany oczne badz zaburzenia dotyczace osrodkowego uktadu
nerwowego czy inne zmiany ogdlne pod postacia zespotéw wad.
W celu przejrzystego zobrazowania wspétistniejgcych nieprawidto-
wosci zostaty one usystematyzowane w tab. I.

rzeniu sie zespofu kwiatu powoju. Obecnie obie anomalie uwaza
sie za zupetnie odrebne, jednak Savell i Cook (1976) oraz Rosenberg
i Burde (1988) opisali pojedyncze przypadki natozenia sie cech
zaréwno szczeliny tarczy, jak i zespotu kwiatu powoju (wedtug 5).
Te tzw. hybrydy mogg by¢ wynikiem uszkodzenia we wczesnym
okresie embriogenezy, ktére dotyczyto zaréwno proksymalnej czesci
szczeliny ocznej, jak i dystalnej czesci szyputy.

Dowodem na zawifo$¢ problemu jest doniesienie Villalonga
Gornesa i wsp. z 1995 r., ktorzy udokumentowali fotograficznie
przypadek szczeliny tarczy nerwu wzrokowego ze wspdfistniejacg
torbielg oczodotu, w ktorym doszto do spontanicznego zamkniecia
duzego, dolnego zagfebienia tarczy i przeksztatcenia sie¢ w zespot
kwiatu powoju (wedtug 5). Zespét kwiatu powoju (morning glo-
ry syndrome) (ryc. 2) to anomalia pod postacig duzej, nieprawidto-
wej tarczy nerwu wzrokowego, lezgcej wewnatrz zagtebienia
o lejowatym ksztatcie, wypetnionego tkanka glejowa i siegajacego
poza granice samej tarczy. Zespdt kwiatu powoju w wiekszosci
przypadkéw wystepuje jednostronnie (5,6,17,20). Odnotowano
réwniez i obustronne wystepowanie tej wady, a ostros¢ wzroku
byta wéwczas prawidtowa lub nieznacznie obnizona (5,6,17). Przy-
padki obuocznego wystepowania tej wady przewaznie sg dziedzi-
czone i mogag by¢ taczone z wada linii Srodkowej czesci twarzowej
czaszki, takg jak przepuklina podstawy mézgu, dos¢ dobrze udoku-

Oczne (ophthalmic)

wady refrakgji

szczeliny naczyniowki, ciata rzeskowego, teczowki i soczewki, odwarstwienie siatkdwki, neowaskularyzacja
podsiatkéwkowa, dysplazje siatkowki, przetrwafa tetnica ciata szklistego, zacma, zwichniecie soczewki, stozek
tylny soczewki, jaskra zwigzana z nieprawidfowosciami przedniego odcinka oka, mikroftalmia, torbiel oczodotu,

(5,8,10,11,20)

Dotyczgce oun
(associated with CNS)

bezmézgowie, brak ciata modzelowatego, przepuklina podstawy mézgu.

(5,20)

Zespoty wad wrodzonych
(congenital syndromes)
z. Edwardsa, z. Meckla-Grubera.

z. CHARGE (szczelina, wrodzone wady serca, zaro$niecie nozdrzy tylnych i inne anomalie), z. Walkera-Warburga,
ogniskowa skérna hipoplazja Goltza, z. Aicardiego, z. Goldenhara, z. linijnych znamion fojowych, z. Patana,

(5,10,20)

Tab. I
Tab. I

Zaburzenia towarzyszace szczelinie tarczy nerwu wzrokowego.
Disturbances associated with optic disc coloboma.

Szczelina tarczy nerwu wzrokowego jest czesto mylona z rézny-
mi dysplazjami tarczy, stad istniejg pewne trudnosci w usystematy-
zowaniu danych, $wiadczacych o jej uwarunkowaniach genetycz-
nych (5). Defekt w tworzeniu i zaniku pierwotnej tarczy Bergmeiste-
ra moze rowniez dawac anomalie podobna do szczeliny tarczy (19).
Von Szyli (1924) oraz Goldenhammer i Smith (1975) sadzili, ze
malformacje tarczy nerwu wzrokowego, facznie ze szczeling tarczy,
sg tylko jedng z wielu manifestacji tej samej anomalii rozwojowej
(wedtug 5). Obecnie odchodzi sie od takiego stanowiska. Mimo to
nadal powszechnie uwaza sig, ze szczelina tarczy nerwu wzrokowe-
go razem z zespotem kwiatu powoju sg fenotypowymi ekspresjami
tego samego defektu embriogenezy, czyli nieprawidtowego
zamkniecia proksymalnej czesci szczeliny ocznej (5,15). Chociaz
pewne cechy zespotu kwiatu powoju i szczeliny tarczy sq podobne,
to istniejg zaburzenia oczne oraz systemowe, ktdre réznicujq zdecy-
dowanie te obie anomalie. Na powstanie szczeliny tarczy nerwu
wzrokowego rzutuje gtéwnie dysgeneza proksymalnej czesci szcze-
liny ocznej. Nieprawidtowe za$ rozszerzenie dystalnej czesci szyputy
ocznej jest charakterystyczng i niezbedng cechg towarzyszacg two-

mentowana w tym zespole (4,5,17). Anomalia ta jest czesciej spo-
tykana u kobiet. Rzadziej wystepuje u osob rasy czamnej (5,6).
Wsréd autorow wystepujg réznice poglagdéw co do ustalenia miej-
sca i czasu defektu embriogenezy prowadzacego do powstania
zespotu kwiatu powoju. Gardner i wsp. (1984) oraz Mafee i wsp.
(1987) sugeruja, ze zespét kwiatu powoju jest tylko fenotypowa
odmiang defektu zwigzanego ze szczeling embrionalng (wedtug 5).
Inni interpretujg wystepujace w zespole nieprawidtowosci naczy-
niowe, centralng kepke neurogleju, defekt twardéwki oraz obec-
nos¢ tkanki tluszczowej i miesni gtadkich w okolicy tarczy jako
pierwotna nieprawidtowo$¢ mezodermalng (5,6). Dempster (1983)
prébowat pogodzi¢ te poglady, proponujac teorig, ze podstawg
zaburzenia jest defekt mezodermalny, ale pewne cechy kliniczne
wady moga by¢ wynikiem braku réwnowagi miedzy wzrostem
mezodermy i ektodermy (wedtug 6). Polloch (1987) sugerowat, ze
poczatkowym zaburzeniem embriogenezy, prowadzacym do rozwo-
ju zespotu kwiatu powoju, jest lejkowatego ksztattu, nieprawidiowe
powiekszenie dystalnej czesci szyputy ocznej i jego potgczenie
z pierwotnym pecherzykiem ocznym (wedtug 6). Wéwczas wpukle-
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Oczne (ophthalmic)

Po tej samej stronie:

odwarstwienie siatkowki bez otworu, zwykle obejmujgce siatkdwke okototarczowa (udokumentowano nieliczne
przypadki odwarstwienia z otworem), surowicze odwarstwienie plamki, anomalie naczyniowe typu pochewki
naczyn, nadmierna liczba kapilaréw, wysiek i proliferacje podsiatkéwkowe wokéf tarczy, niedorozwéj dotka
centralnego, przetrwate hiperplastyczne ciato szkliste, proliferacje tkanek bedacych pozostatoscig tetnicy ciata
szklistego, zacma, szczelina soczewki, brak teczowki, naczyniak powieki, wady refrakgji. (2,5,10,11,20).
Po stronie przeciwnej:

szczelina tarczy nerwu wzrokowego, z. rozszczepienia komory przedniej, mikroftalmia. (11)

Dotyczace oun

przepuklina podstawy mézgu z objawami towarzyszacymi (brak ciata modzelowatego, poszerzenie komor

(associated with CNS) bocznych mdzgu, niedorozwoj przysadki) (2,5,10,11)
Zespoly wad wrodzonych wady linii $rodkowej czesci twarzowej czaszki (m.in. zajecza warga, rozszczep podniebienia)
(congenital syndromes) (2,5,10,11)

Tab. Il. Zaburzenia towarzyszace zespotowi kwiatu powoju.
Tab. II. Disturbances associated with morning glory disc anomaly.

nie pecherzyka ocznego prowadzi do wytworzenia szczeliny zarod-
kowej, ktora rozcigga sie od powstatego kubka ocznego do dystal-
nego, rozszerzonego konca szyputy ocznej. Szczelina zarodkowa
zamyka sie, ale z powodu powiekszonego rozmiaru dystalnej czesci
szypuly nie dochodzi do zamknigcia przestrzeni wewnatrz tej czesci
szyputy ocznej, co prowadzi do powstania przetrwatego zagtebie-
nia od strony wejscia nerwu wzrokowego do gatki ocznej. Zgodnie
z tg hipotezg nieprawidtowosci naczyniowe i neurogleju rozwijaja
sie pozniej, w procesie neurogenezy i obrazujg nieprawidtowy roz-
woj elementdw mezenchymy w otoczeniu pierwotnej dysgenezy
neuroektodermy (5,6,15). Uwaza sie rowniez, ze zespdt kwiatu
powoju jest poronng postacia pierwotnego, przetrwatego ciata
szklistego lub uszkodzeniem pierwotnej tarczy nabtonkowe;j (17,20).
Podnosi sie role genu PAX 2, ktéry w okresie cigzowym ulega eks-
presji w polu srodkowym i tylnym moézgu, a jest identyfikowany
jako gtowny regulator organogenezy oka i ucha wewnetrznego.
Petni on funkcje czynnika morfogenetycznego, niezbednego do
zamkniecia szczeliny ocznej i cewy nerwowej (2,13).

Polloch (1987) oraz Nucci i wsp. (1990) stwierdzaja, ze zespot
kwiatu powoju, w odréznieniu od szczeliny tarczy nerwu wzroko-
wego, zwykle, poza pewnymi wyjatkami, nie towarzyszy wielosys-
temowym zaburzeniom uwarunkowanym genetycznie (wedtug 5).
Przepuklina podstawy mdzgu w skojarzeniu z zespotem kwiatu
powoju jest dobrze udokumentowana i nalezy do wad linii $rodko-
wej czesci twarzowej czaszki. Pacjenci z przepukling mézgowa maja
szerokg gfowe, ptaski nos, fagodny hiperteloryzm, zajeczg warge,

rozszczep podniebienia oraz nieprawidtowosci o$rodkowego ukfa-
du nerwowego, wsrdd ktorych sa: brak ciata modzelowatego,
poszerzenie komér bocznych mézgu i niedorozwoj przysadki.
Zespot kwiatu powoju wystepuje ponadto w skojarzeniu z licznymi
towarzyszacymi objawami ocznymi, przedstawionymi w tab. I1.

Wrodzony dotek tarczy nerwu wzrokowego (optic pit) (ryc. 3)
to kolejna anomalia rozwojowa w grupie duzych tarcz. Dotek tarczy
najczesciej wystepuje w skroniowej czesci tarczy nerwu wzrokowe-
go, ale moze by¢ zlokalizowany w dowolnym sektorze (5,6). Wro-
dzone dofki tarczy nalezy réznicowa¢ z dotkami nabytymi, ktdre
stwierdza sie w przypadkach jaskry normalnego cisnienia — typ
ogniskowy, w gérnej i dolnej czesci tarczy (5,6). Dotki tarczy zwykle
wystepuja jednostronnie, chociaz Brown i Tasman (1983) w 15%
przypadkéw odnotowali zmiany obustronne (wedtug 5). Histopato-
logicznie stwierdza sie defekt blaszki sitowej w obszarze dotka. Sam
dofek ma charakter przepukliny pod postacia kolagenowej kieszon-
ki zawierajgcej dysplastyczng siatkéwke. Ferry (1963), Brown
i Tasman (1983), Irvine i wsp. (1986) oraz Mc. Donald i wsp. (1992)
udokumentowali, ze przepuklina moze siega¢ az do przestrzeni
podpajeczynéwkowej (wedtug 5).

Wrodzony dotek tarczy nerwu wzrokowego zazwyczaj wyste-
puje sporadycznie, chociaz sg pojedyncze doniesienia o rodzin-
nym wystepowaniu tej anomalii. Jonas i Freisler (1997) opisali
przypadek wystapienia obustronnego, wrodzonego dotka tarczy
u homozygotycznego rodzenstwa, sugerujac defekt genetyczny
(9). Z kolei Babel i Faurpour przedstawili przypadek dziedziczenia

Oczne (ophthalmic)

szczelina tarczy nerwu wzrokowego, szczelina siatkéwkowo-naczyniéwkowa, kretos¢ naczyn siatkéwki, brak
refleksu z plamki,albinizm, brak teczéwki, hiperteloryzm, zwezenie szpary powiekowej, mikroftalmia,wysoka
krétkowzrocznos¢, astygmatyzm. (5,10,14)

Dotyczace oun
(associated with CNS)

przepuklina podstawy mdzgu,niedorozwdj robaka mézgu, torbielowate rozdecie komory IV, torbiele tylnego
dotu czaszkowego,torbielowate zwyrodnienie mézgu, bezmézgowie, brak przegrody przezroczystej,izolowana
niedoczynnos¢ przysadki,zmiany rozrostowe w przednich drogach wzrokowych. (10,14,17,20)

Zespoty wad

i wrodzone anomalie
(congenital syndromes
and anomalies)

z. De Morsiera, z. Duana, z. Klippela-Trenauneya-Webera,z. Goldenhara-Gorlina, z. Meckela, z. Dandy'ego-

Walkera, z. Dellemana, z. Aicardiego, z. Aperta, z. Pottera, z. szczytu oczodotu, atrofia potowicza twarzy, wady
linii $rodkowej czedci twarzowej czaszki, ptodowy zespét alkoholowy,chondrodysplasia punctata,osteogenesis
imperfecta,mafoptytkowo$¢ immunologiczna noworodkéw, z. linijnych znamion fojowych. (5,10,14)

Tab. Ill. Zaburzenia towarzyszace hipoplazji nerwu wzrokowego.
Tab. lll. Disturbances associated with optic nerve hypoplasia.
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Ryc. 1. Szczelina tarczy nerwu wzrokowego. Ryc. 4. Tarcza olbrzymia.
Fig. 1. Optic disc coloboma. Fig. 4. Megalopapilla.

Ryc. 2. Zespot kwiatu powoju. Ryc. 5. Hipoplazja nerwu wzrokowego.
Fig. 2. Morning glory syndrome. Fig. 5. Optic nerve hypoplasia.

Ryc. 3. Wrodzony dofek tarczy nerwu wzrokowego. tarczy pochyte;j.
Fig. 3. Optic pit. Fig. 6. Tilted disc syndrom.
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dotka tarczy z ojca na corke (wedtug 19). Te doniesienia sg zgodne
z badaniami Savella i Cooka, ktérzy przypadek dziedziczenia dotka
w sposob autosomalny dominujacy udokumentowali fotograficz-
nie (wedtug 9).

Wrodzony dofek tarczy nerwu wzrokowego zwykle nie jest
zwiastunem malformacji osrodkowego uktadu nerwowego. Istnieja
jednak wyjatki. U nielicznych pacjentéw dotek moze by¢ skojarzony
z przepukling podstawy mézgu, zespotem Aicardiego albo innymi
zaburzeniami ocznymi, tj. szczeling teczéwki, naczyniéwki, lokal-
nym defektem warstwy wiékien nerwowych siatkéwki z korespon-
dujgcymi zmianami w polu widzenia (9). W prawie 45% przypad-
kéw wrodzonego dotka tarczy nerwu wzrokowego rozwija sie
surowiczy obrzek plamki (6). Zastanawiajacy jest fakt, ze w 59%
oczu z tg wada wystepuje tetnica rzeskowo-siatkéwkowa (6).

Patogeneza tej anomalii jest wcigz niejasna. Niektdrzy autorzy
uwazaja ja za tagodniejsza odmiane szczeliny tarczy. Udowadniajg
to, wskazujac, ze dofki tarczy i szczeliny tarczy wystepuja w nielicz-
nych przypadkach wspélnie. Powyzsze zafozenia podwazane sg
przez fakt, ze dotki tarczy czesto s zlokalizowane w miejscu nie-
zwigzanym ze szczeling embrionalng, wyjatkowo rzadko towarzy-
szg szczelinie teczowki lub siatkowki i sg zmianami zwykle jedno-
stronnymi, wystepujgcymi sporadycznie i niekojarzacymi sie z ano-
maliami uktadowymi.

Tarcza olbrzymia (megalopapilla) (ryc. 4) to tarcza nerwu
wzrokowego o $rednicy przekraczajacej 2,1 mm, zaréwno w pionie,
jak i w poziomie. Nie wykazuje cech ani szczeliny tarczy nerwu
wzrokowego, ani zespotu kwiatu powoju. Na tarcze olbrzymia skta-
daja sie dwie odmiany fenotypowe (5,6).

W pierwszej, czesciej spotykanej, nieprawidtowo duza tarcza
zachowuje wiasciwg sobie konfiguracje. Postac ta wystepuje zwykle
obustronnie i moze by¢ mylona z jaskra normalnego ci$nienia.

Rzadziej spotyka sie drugg odmiane tarczy olbrzymiej, z niepra-
widtowym zagfebieniem, o lokalizacji innej niz dolna oraz z zatar-
tym w sgsiedztwie zagtebienia pierscieniem nerwowo-siatkow-
kowym. Postac te opisat Slusher i wsp. (1989), sugerujgc dziedzicze-
nie autosomalne dominujgce (wedfug 5). Czestsze wystepowanie
tarczy olbrzymiej odnotowano u tubylcéw zamieszkujgcych wyspy
Marshalla (5,6).

Posta¢ wrodzong tarczy olbrzymiej nalezy réznicowac z posta-
cig nabyta, ktéra jest spotykana w przebiegu jaskry normalnego
cisnienia oraz glejaka oczodotu.

Zaktada sie, ze wiekszo$¢ przypadkéw tarczy olbrzymiej jest
odzwierciedleniem statystycznej normy. Prawdopodobny jest réw-
niez wariant zaktadajacy powstanie tarczy olbrzymiej w wyniku
nieprawidtowej migracji aksonéw nerwu wzrokowego we wcze-
snym etapie embriogenezy (5,6). Tarcza olbrzymia rzadko wystepu-
je z wadami osrodkowego ukfadu nerwowego (m. in. przepukling
podstawy mozgu) i spotyka sie jg w przypadku wad linii $srodkowej
czesci twarzowej czaszki (4,5).

Do grupy wad wrodzonych z matg tarcza nerwu wzrokowego
naleza hipoplazja tarczy nerwu wzrokowego oraz zespét tarczy
pochyfej (20).

Hipoplazja nerwu wzrokowego (optic nerve hypoplasia)
(ryc. 5) jest obecnie najczesciej rozpoznawang wrodzong wadg tar-
czy nerwu wzrokowego (5,6,17). Czasem myli sie jg z zanikiem
prostym nerwu wzrokowego. Niedorozwdj tarczy nerwu wzroko-
wego wystepuje czesciej obustronnie, nie jest schorzeniem progre-
sywnym (14). Moze by¢ wadg odosobniong u zdrowego dziecka,

wystepowac w oku prawidfowym lub w oku z duzymi wadami (10).
Czesto, szczegolnie w przypadkach obustronnych, stwierdza sie
wady centralnego ukfadu nerwowego lub zaburzenia w osi pod-
wzgbrzowo-przysadkowej (18). Hipoplazja nerwu wzrokowego jest
najczesciej idiopatyczna, poza zespotami wad i wrodzonymi ano-
maliami, ktérym moze towarzyszy¢, przedstawionymi w tab. III.

Niektore doniesienia sugerujg dziedziczenie hipoplazji w spo-
s6b autosomalny dominujacy czy recesywny (7,12,14). Hipoplazja
wystepuje takze, choc rzadko, z trisomig 18 i 21 czy chromosomem
13q (6,14). Réwniez specyficzne $rodki farmakologiczne stosowane
przez kobiety w pierwszych tygodniach ciagzy moga doprowadzi¢ do
niedorozwoju nerwu wzrokowego. Wymienia si¢ LSD, chinine,
kokaine, leki przeciwpadaczkowe, kortykosteroidy, leki odwadniaja-
ce, insuline cynkowo-protaminowa, $rodki przeciw przeziebieniu
(10,18). Potwierdzono wptyw zakazenia ptodu, a takze noworodka
cytomegalowirusem lub wirusem zapalenia watroby typu B (6,12).
Krause przytacza przebyta przez ciezarng w pierwszym trymestrze
cigzy infekcje bakteryjng uktadu moczowego leczong nieznanym
antybiotykiem (wedfug 12). Statystyki wskazujg na czestsze wyste-
powanie hipoplazji u dzieci urodzonych przez mtode matki z pierw-
szej cigzy (wedtug 5). Niektdre formy hipoplazji nerwu wzrokowego
dotycza tylko czesci tarczy. Patognomoniczna hipoplazja gérnego
segmentu nerwu wzrokowego z ubytkiem w dolnej czesci pola
widzenia zdarza sie u dzieci kobiet z cukrzycg insulinozalezng. Cze-
$ciowa hipoplazja tarczy jest réwniez kojarzona z wewnatrzmacicz-
nymi urazami siatkéwki, nerwu wzrokowego, drogi wzrokowej albo
pfata potylicznego.

Woezesniejsze badania ograniczaty hipoplazje nerwu wzrokowe-
go gtéwnie do uszkodzenia w réznicowaniu komérek zwojowych
siatkéwki w okresie miedzy 4. a 6. tygodniem cigzy. Ta hipoteza
upadta z powodu czestego wspdfistnienia hipoplazji nerwu wzroko-
wego z innymi nieprawidtowosciami osrodkowego ukfadu nerwo-
wego (6). Ponadto zaburzenia w réznicowaniu komérek zwojowych
siatkéwki wydaja sie niemozliwe przy obecnosci prawidtowych
komorek amakrynowych i komérek poziomych, ktére wywodza sie
z tej samej komérki macierzystej (wedtug 14).

U prawie 45% pacjentéw z hipoplazjg nerwu wzrokowego
wystepuja nieprawidtowosci pétkul mézgu. Sugeruje to, ze pewne
przypadki hipoplazji moga by¢ wynikiem niewyjasnionego zaktdce-
nia przewodnich mechanizméw neuronalnych, ktére reguluja roz-
woj pétkul mdzgu i aksonéw nerwu wzrokowego u ptodu. Toksycz-
ne substancje albo nieprawidtowosci strukturalne moga powiek-
sza¢ naturalny proces, podczas ktérego zbedne aksony nerwu
wzrokowego ulegajg eliminagji, co ma miejsce pomiedzy 16. a 31.
tygodniem cigzy — efektem jest hipoplazja nerwu wzrokowego.
W celu zobrazowania ztozonosci tej wady zaburzenia towarzyszace
hipoplazji tarczy nerwu wzrokowego wyszczegélniono w tab. Ill.

Zespot tarczy pochytej (tilted disc syndrom) (ryc. 6) w oko-
to 80% przypadkdw wystepuje obuocznie, zazwyczaj jako zmiana
odosobniona. Udokumentowano jednak przypadki wystepowania
tej anomalii w zespotach wad. Margolis i Szegel (1979) donosza
o zespole tarczy pochytej u pacjentéw z nieprawidtowos$ciami
twarzoczaszki, zaliczajgc do nich zespét Crouzona i Aperta (wedtug
5). Czasami tarcza pochyfa w przypadkach bez rozrzedzenia siat-
kowki wystepuje u osdb z przepukling podstawy mozgu (Brodsky
i wsp., 1995), we wrodzonych guzach przedniej drogi wzrokowe;j
(Taylor, 1982), wrodzonej stacjonarnej $lepocie nocnej sprzezone;j
z chromosomem X (Hittner i Borda, 1981; Hechenlively i wsp.,

ISSN 0023-2157 Index 362646




Powstawanie wad wrodzonych tarczy nerwu wzrokowego. Czes¢ Il. Wady wrodzone tarczy nerwu wzrokowego z nieprawidfowa wielkoscia tarczy

1983), w zespole Ehlersa-Danlosa, rodzinnej dekstrokardii (Fish-
man i wsp., 1976) (wedfug 12). Rothhoff i Biedner (1979) udoku-
mentowali przypadek pacjenta z obustronna tarczg pochyta, atro-
fig potowy twarzy i porazeniem skojarzonego ruchu gatek ocznych
(wedtug 5).

Przyczyna wystepowania zespotu tarczy pochytej jest ciggle nie-
znana. Sugeruje sie gtéwnie zwigzek patogenetyczny ze szczeling
siatkdwkowo-naczynidwkowa z uwagi na dolno-nosowa lub dolng
lokalizacje zagtebienia tarczy. Keane (1977), Osher i Schatz (1979)
oraz Taylor (1982) sugeruja nadsiodtowe uszkodzenie wptywajace
na proces migracji aksonéw nerwu wzrokowego w okresie organo-
genezy (wedfug 5). Podobna patogeneze przypisujg oni réwniez
hipoplazji nerwu wzrokowego.

Problematyka wad wrodzonych tarczy jest ztozona i zawiera wcigz
wiele niejasnosci. Zauwaza sie jednak nowy kierunek w spojrzeniu na
etiopatogeneze tych wad. Wezesniej wiekszo$¢ omawianych tutaj ano-
malii przypisywano zaburzeniom w procesie zamykania sie szczeliny
embrionalnej. Zespdt kwiatu powoju i szczeline tarczy traktowano jako
odmiane tej samej wady. Na podstawie nowych doniesien, analizujgc
wspdttowarzyszace zespoly wad oraz uwarunkowania genetyczne,
nalezatoby raczej sktonic sie w kierunku stanowiska, ktdre traktuje kaz-
da z anomalii jako catkiem odrebng jednostke.
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