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Summary:
some hereditary retinal and optic nerve diseases.

Purpose: The goal of our study was to determine the value of electrophysiological tests in early and differential diagnosis of

Material and methods: Review article on the basis of own experiences and results of another authors concerning to EOG,
ERG, PERG, MfERG and VEP tests in evaluation of hereditary, stationary and progressive retinal diseases, as well as optic

nerve diseases.

Results: Electrophysiological tests can be abnormal even in patients without fundus changes seen in routine ophthalmological

examination.

Conclusions: Electrophysiological tests are useful in early and differential diagnosis of some hereditary retinal and optic nerve
diseases. General ophthalmologists should remember about its application, especially in difficult diagnostic cases.
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Prawidtowe rozpoznanie genetycznie uwarunkowanych cho-
réb siatkéwki i nerwu wzrokowego jest bardzo wazne dla pa-
cjentéw i ich rodzin. Szczegétowa analiza rodowodu pozwala
okresli¢ prawdopodobienstwo wystapienia choroby w nastep-
nych pokoleniach, co odgrywa istotng role w poradnictwie ge-
netycznym. Prawidtowa diagnoza choroby umozliwia udzielenie
pacjentowi rzetelnej informacji dotyczacej istoty schorzenia,
jego przebiegu oraz mozliwosci terapeutycznych. Przed posta-
wieniem rozpoznania z reguty konieczne jest wykonanie wielu
badan dodatkowych. Jednym z nich sg nieinwazyjne, obiektyw-
ne badania elektrofizjologiczne oceniajgce funkcje bioelektrycz-
ng siatkéwki i nerwu wzrokowego, ktéra jest czesto zmieniona
juz we wczesnych stadiach choroby (1,2,3).

Celem niniejszej pracy jest przedstawienie niektorych dzie-
dzicznych choréb siatkdwki i nerwu wzrokowego, w ktérych bada-
nia elektrofizjologiczne sg szczegolnie przydatne we wczesnej diag-
nozie, gdy jeszcze nie ma zmian na dnie oka lub wystepuja zmiany
niecharakterystyczne dla konkretnej jednostki chorobowe;.

Pacjenci i metody

Przedstawiono przyktady nieprawidtowych wynikéw badan
elektrofizjologicznych u pacjentéw ze zwyrodnieniem zéftkowatym
plamki Besta, zwyrodnieniem barwnikowym siatkéwki, dystrofiig

dziedziczne choroby siatkéwki i nerwu wzrokowego, diagnostyka wczesna i réznicowa, EOG, ERG, PERG, MfERG, VEP
hereditary retinal and optic nerve diseases, early and differential diagnosis, EOG, ERG, PERG, MfERG, VEP.

czopkowo-precikowa, achromatopsja, wrodzong $lepotg nocna,
zwyrodnieniem plamki Stargardta, mtodzienczym rozwarstwieniem
siatkéwki, zespofem wzmozonej aktywnos$ci systemu krdtkofalo-
wego, glejakiem nerwu wzrokowego w nerwiakowtékniakowato-
$ci. Badania elektrofizjologiczne: elektrookulogram (electro-oculo-
gram — EOG), elektroretinogram btyskowy (flash electroretinogram
— ERG), elektroretinogram typu pattern (pattern ERG — PERG), elek-
troretinogram wieloogniskowy (multifocal ERG — MfERG), wzroko-
we potencjaly wywotane (visual evoked potentials — VEP), byty
wykonywane zgodnie z zaleceniami Migdzynarodowego Stowarzy-
szenia ds. Klinicznej Elektrofizjologii Widzenia (International Society
for Clinical Electrophysiology of Vision — ISCEV) (2).

Wyniki i ich oméwienie

Badanie EOG

Badanie EOG ma najwigkszg warto$¢ diagnostyczng w zwy-
rodnieniu zéttkowatym plamki Besta (4,5). Jest to rzadkie scho-
rzenie dziedziczone autosomalnie dominujaco (11913 — VMD2)
(6) o bardzo zréznicowanej klinicznej ekspresji i asymetrycznej
prezentacji. Choroba charakteryzuje sie nadmiernym odktada-
niem lipofuscyny w nabtonku barwnikowyn siatkéwki (RPE).
W badaniu dna oka najcze$ciej obserwuje si¢ w plamce zmia-
ne o wygladzie ,zéttka kurzego jaja”. Zmiany w RPE mogg by¢
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takze liczne i rozproszone. Badanie EQG jest nieprawidiowe nie
tylko u pacjentéw we wczesnych stadiach choroby, lecz takze
u oséb, ktére sg nosicielami mutacji genu VMDZ2, a na dnie oka
nie stwierdza sie zmian typowych dla tego schorzenia lub sg
one widoczne tylko w jednym oku (ryc. 1).

EOG pozwala zréznicowaé pacjentéw z innymi chorobami
0 podobnym obrazie klinicznym, takimi jak dystrofia zéttkowata
plamki — postaé dorostych, surowicze odwarstwienie nabtonka
barwnikowego siatkéwki, stany zapalne, takie jak np. toksopla-
zmoza, histoplazmoza, gruzlica. W wymienionych chorobach
jest najczesciej nieznacznie zmieniony lub prawidtowy.

Badanie ERG
I.  Uogodlnione dystrofie fotoreceptordw.
1. Dystrofia precikowo-czopkowa (7).
a) zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki (RP — retinitis
pigmentosa). Schorzenie wystepuje z czesto$cig
1 do 3500 urodzen, charakteryzuje sie duza hetero-
gennos$cig genetyczng i kliniczng (6), dziedziczy sie
w spos6b autosomalnie dominujgcy, recesywny,
sprzezony z chromosomem X. W nastepstwie mu-
tacji genowych dochodzi do uszkodzenia fotorecep-
toréw i nabtonka barwnikowego, progresywnego
ubytku pola widzenia i $lepoty nocnej. Zmiany ERG
moga wyprzedza¢ pojawienie sie charakterystycz-
nych nieprawidtowosci na dnie oka (1) (ryc. 2).
Badanie ERG jest szczegolnie przydatne w trudnych diag-
nostycznie postaciach RP, takich jak postaé bez pigmentu, jed-
nostronna, sektorowa, retinitis punctata albescens czy $lepota
wrodzona Lebera. ERG jest bardzo pomocny w réznicowaniu RP
z innymi schorzeniami dajgcymi podobny obraz dna oka, takimi
jak zmiany w przebiegu kity, rézyczki, cystynozy, toksycznego
wplywu lekéw — jak pochodne chlorochiny, fenotiazyny, star-
czych zmian barwnikowych, zmian pourazowych, choroby Coat-
sa, starego zatoru tetnicy srodkowej siatkéwki.
2. Dystrofia czopkowo-precikowa (8) — dziedziczy sie
w sposdb autosomalnie dominujgcy, recesywny, sprzezony
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 sie wystgpowaniem w 1. dekadzie zycia
uszkodzenia widzenia centralnego, a nastepnie obwodowe-
go z objawami $lepoty nocnej. Bez wykonania badania ERG
jest nie do zréznicowania z precikowo-czopkows dystrofig
lub czopkowa dystrofia, gdyz czesto w badaniu klinicznym
zmiany barwnikowe sg zlokalizowane tylko w regionie
plamki, co sugeruje czopkowa dystrofig, lub w plamce i na
obwodzie, co wskazuje na RP. Dopiero wykonanie bada-
nia ERG umozliwia prawidtowe rozpoznanie. Stwierdza sie
uszkodzenie zaréwno sytemu czopkowego, jak i preciko-
wego, gtdwnie czopkowego (ryc. 3).
Il. Stacjonarne dysfunkcje czopkéw.
1. Achromatopsja (monochromatyzm precikowy). Schorzenie
wystepuije z czestoscig 1 do 300 tys. urodzen (9,10). Dzie-
dziczy sie autosomalnie recesywnie (2q11-ACHM2, 8q 21-
22 — ACHM3) (6). Charakteryzuje sie brakiem prawidio-
wo funkcjonujgcych czopkdéw, znacznie obnizong ostro$cig
wzroku (okoto 0,1), oczoplasem, fotofobig, brakiem widze-

nia barw, prawidfowym dnem oka. U starszych osdb moga
wystepowa¢ w plamce niespecyficzne zmiany barwniko-
we, w pojedynczych przypadkach moze wystepowac obraz
.wolego oka”. ERG fotopowy jest nieobecny, precikowy
— prawidfowy. Niektérzy pacjenci z niekompletng postacig
achromatopsji maja resztkowg funkcje czopkéw (ryc. 4).

Schorzenie to nalezy réznicowaé z niedowidzeniem u dzieci
oraz z progresywng czopkowa dystrofia. ERG w niedowidzeniu
jest prawidiowy, w czopkowej dystrofii bedzie wskazywaé na
postepujagce uszkodzenie systemu czopkowego.

2. Wrodzony defekt widzenia barwy czerwono-zielonej (8%
populacji meskiej) — dno oka jest prawidtowe. ERG jest pra-
widtowy z wyjatkiem braku fali b1 lub redukcji jej amplitudy
w adaptacji nocnej z zastosowaniem btyskéw pojedynczych
czerwonych w przypadku protanopii lub protanomalii. ERG
jest obecny w deuteranopii i deuteranomalii. Badanie ERG
wyklucza wystepowanie uogdlnionej dystrofii.

ll. Choroby charakteryzujace sie stacjonarng $lepota nocna.

1. Wrodzona $lepota nocna (congenital stationary night blin-
dness — CSNB) (11) — charakteryzuje sie $lepotg nocna,
prawidiowym dnem oka, oczoplgsem, obnizong ostroscig
wzroku. W typie autosomalnie dominujgcym (3p21-GNAT1,
3921-9g24-RHO, 4p16.3-PDE6B) (6) ostro$¢ wzroku moze
by¢ prawidiowa, w przeciwienstwie do form recesyw-
nych oraz sprzgzonych z chromosomem X (Xp11.4-NYX,
Xp11.23-CACNA1F) (2), gdzie jest zawsze znacznie zre-
dukowana. Pacjenci z CSNB (X) sg czesto krétkowidzami
$redniego i wysokiego stopnia. Widzenie barwne jest
prawidfowe. Badanie ERG jest przydatne w diagnostyce,
pozwala na rozpoznanie choroby, ktéra podobnie jak RP
charakteryzuje si¢ $lepotg nocng, lecz ma charakter stacjo-
narny. W badaniu ERG najbardziej charakterystyczng cecha
jest tzw. negatywny typ ERG (zachowana fala a, znaczna
redukcja fali b w adaptacji nocnej z zastosowaniem bty-
skéw biatych o duzej mocy) (12) (ryc. 5).

Negatywny typ ERG wystepuje w formach AR i sprzezonych

z chromosomem X.

W typie dziedziczenia AD w skotopowym ERG czesto
stwierdza sie redukcje fal aib (b > a).

Odmiang kliniczng stacjonarnej wrodzonej $lepoty nocnej
jest fundus albipunctatus dziedziczony autosomalnie recesywnie
(12913-q14-RDH5), ktory nalezy réznicowac elektrofizjologicznie
z retinitis punctata albescens — formg zwyrodnienia barwniko-
wego siatkdwki.

IV. Dziedziczne dystrofie plamki.

1. Zwyrodnienie plamki Stargardta. Schorzenie wystepuje
z czestoscig 1 do 10 tys. (13). Dziedziczy sie autosomalnie
recesywnie (1p21-p22.1 — ABCA4), rzadko autosomalnie
dominujaco (6cen-g14, 4p — ELOVL4) (6). Charakteryzuje
sie progresywnym pogorszeniem widzenia centralnego
z zachowaniem widzenia nocnego/ obwodowego. ERG
we wczesnych stadiach choroby jest prawidiowy, chy-
ba ze wspdfistnieje z fundus flavimaculatus (w tym przy-
padku czesto jest podnormalny). Obraz kliniczny choroby
Stargardta moze przyjmowac forme ,wolego oka”(14),
charakterystycznego dla dystrofii czopkowej (15). Prawid-
towy ERG lub nieznacznie podnormalny wyklucza uogol-
niong dystrofie czopkowa (ryc. 6).
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Ryc. 1. Zwyrodnienie zéttkowate plamki Besta — nieobecny EOG w po-
réwnaniu z EOG prawidtowym. Dno oka — ognisko ,zéttkowa-
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.
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Ryc. 2. Zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki — ERG o zredukowanej ampli-
tudzie i wydtuzonej latenciji fali b czopkowe;j i precikowej w poréw-
naniu z prawidtowym ERG. Dno oka — bez zmian barwnikowych
charakterystycznych dla zwyrodnienia barwnikowego siatkdwki.

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-precikowa — ERG o zredukowanej am-
plitudzie i wydtuzonej latencji skotopowej i fotopowej fali b,
gtéwnie fotopowej w poréwnaniu z prawidowym ERG. Dno
oka: uszkodzenie nabfonka barwnikowego w regionie plamki.
Obwodowa siatkéwka byta prawidfowa.

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.

Fig. 3.

W dystrofii czopkowej (16) w badaniu ERG stwierdza sie
prawidtowe odpowiedzi w adaptacji nocnej, odpowiedz w adap-
tacji dziennej jest wybitnie podnormalna lub nieobecna.

Ryc. 4. Achromatopsja wrodzona — ERG skotopowy prawidfowy, fotopo-
wy (30 Hz) nieobecny w poréwnaniu z prawidiowym ERG. Dno
oka: niecharakterystyczne depigmentacje w tylnym biegunie.
Congenital achromatopsia — normal scotopic, absent photopic
(30Hz) ERG in comparison to normal ERG. Eye fundus: non-cha-
racteristic depigmentations in the posterior pole.

Fig. 4.
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Ryc. 5. Wrodzona stacjonarna $lepota nocna — negatywny typ ERG w
poréwnaniu z prawidtowym ERG. Dno oka: zmiany typowe dla
krétkowzroczno$ci zwyrodnieniowe;.

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

Fig. 5.

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

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.

Fig. 6.
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Ryc. 7. Miodziericze rozwarstwienie siatkowki — negatywny typ ERG
w poréwnaniu z prawidtowym ERG. Dno oka: gwiaZdziste,
drobnotorbielowate zmiany w dotku.

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

Fig. 7.
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Ryc. 8. Zespét wzmozonej aktywnosci systemu krdtkofalowego
— negatywny typ ERG. Podobienstwo morfologii fal w ad-
aptacji skotopowej i skotopowej w stymulacji btyskami
o duzej intensywnosci. Pordwnanie z ERG prawidiowym.
Dno oka: zmiany barwnikowe w regionie arkad naczynio-
wych.

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.

Fig. 8.
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Ryc. 9. Zwyrodnienie plamki Stargardta — wydtuzona latencja fali P,
redukcja amplitudy fali N, PERG w poréwnaniu z PERG pra-
widfowym. Dno oka: liczne, drobne, owalne, podsiatkdwkowe,
z61te zmiany w plamce.

Fig.9. Stargardt macular dystrophy — delayed latency of P_-wave, re-

duced amplitude of Ny,-wave of PERG in comparison to normal
PERG. Eye fundus: multiple, small, oval, subretinal, yellowish le-
sions in the macula.
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Ryc. 10. Zwyrodnienie plamki Stargardta (A) — redukcja $redniej ampli-
tudy fali b (P,) MfERG w analizowanych pier§cieniach w po-
réwnaniu z MfERG prawidiowym (B). Dno oka: wole oko.
Stargardt macular dystrophy (A) — reduced amplitude of b-wave
(P,) of MfERG in comparison to normal MfERG (B). Eye fundus:
bull's eye.

Fig. 10.
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Ryc. 11. Glejak nerwu wzrokowego w nerwiakowtékniakowato$ci typu
1. — wydtuzona latencja fali P, , PVEP w poréwnaniu z PVEP
prawidtowym. Dno oka: prawidiowe.

Optic nerve glioma in neurofibromatosis type 1 — delayed laten-
cy of P, -wave of PVEP in comparison to normal PVEP.

Fig. 11.

V. Dziedziczne choroby szklistkowo-siatkéwkowe.
1. Rozwarstwienie siatkdwki miodziencze (17) — dzie-
dziczy sie z chromosomem X (Xp22.2-p22.1- RS1)
(2). Schorzenie wystepuje z czestoscig 1 do 5-25 tys.
Ujawnia sie w 1. dekadzie zycia wystepowaniem roz-
warstwienia torbielowatego siatkéwki w plamce (przy-
pomina szprychy kota rowerowego) oraz rozwarstwie-
nia siatkdwki na obwodzie i redukcjg ostrosci wzroku.
Badanie ERG prezentuje tzw. negatywny typ ERG. Ba-
danie to nasuwa diagnoze szczegdlnie w przypadkach,
w ktdrych jedyng cechg obserwowang na dnie sg zmia-
ny w plamce (ryc. 7).
VI. Dystrofia miotoniczna. Schorzenie wystepuje z czestoscig 1
do 20 tys. (18,19). Dziedziczone jest autosomalnie dominu-
jaco (19q13-DMPK). W przebiegu tego schorzenia wyste-
puja réwniez zmiany oczne, takie jak zaéma i zwyrodnienie
siatkéwki. Negatywny ERG obserwuje sie we wczesnych
stadiach choroby pomimo prawidtowego obrazu dna oka.
Dystrofie mig$niowe Duchenne’a i Beckera (20) — dziedzi-
czy sie z chromosomem X (Xp21.2, 12q21-dystrophin) — ba-
danie ERG jest pomocne w wykryciu dysfunkcji siatkdwki
bedacej nastepstwem zaburzenia neurotransmisji pomiedzy
receptorami czopkowymi i precikowymi a komdérkami dwu-

VL.
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biegunowymi. Stwierdza sie negatywny typ ERG pomimo
prawidtowego dna oka oraz braku skarg na $lepote nocna.

VIII. Ataxia rdzeniowo-mézdzkowa ze zwyrodnieniem siatkéwki

(21) — dziedziczy sie autosomalnie dominujaco (3p21.1-p12-
ataxin 7). W ERG stwierdza sig uszkodzenie funkcji sytemu
czopkowego i precikowego nawet u cztonkéw rodziny, ktd-
rzy nie majg objawdw neurologicznych, a obraz dna oka jest
u nich prawidtowy.

. Zesp6t wzmozonej aktywnos$ci sytemu krétkofalowego (22)

— dziedziczy sie autosomalnie recesywnie (15q23-NR2E3)
(6). Charakteryzuje sig¢ wystepowaniem zmian barwnikowych
i z6ttych plamek wokét arkad naczyniowych, w 50% wyste-
puje obrzek drobnotorbielowaty plamki. Schorzenie to zostato
wyodrebnione z RP za pomocg badania ERG. Charakteryzuje
sie prawdopodobnie powolniejszym przebiegiem niz RP, co
ma istotne znaczenie dla pacjentéw. Charakterystyczng ce-
cha standardowego zapisu ERG jest podobieristwo morfologii
fali uzyskanej w adaptacji nocnej z zastosowaniem btyskdw
pojedynczych biatych do fali uzyskanej w adaptaciji dziennej
z zastosowaniem blyskéw pojedynczych biatych (ryc. 8).

W ERG z zastosowaniem wybidrczej stymulacji dla czopkdw

diugo— i $redniofalowych oraz niebieskoczutych stwierdza sie
redukcje czutosci precikéw, czopkéw $rednio— i diugofalowych
oraz bezwzgledng lub wzgledng wzmozong czuto$¢ czopkéw
krétkofalowych (S-cones). Odmiang fenotypowg tego zespotu
jest zespot Goldmanna-Favre'a.

X.

Okotozylny zanik siatkéwki i naczynidwki z barwnikiem
(23,24) — moze by¢ nabyty (w przebiegu gruzlicy, kily, sar-
koidozy, rézyczki, gdzie ERG jest zwykle prawidtowy lub ge-
netycznie uwarunkowany). Obraz kliniczny moze by¢ mylony
z nietypowymi postaciami RP (ERG w tym przypadku bedzie
wskazywat na uogélniong dystrofie precikowo-czopkowa).

Badanie PERG

Oszacowanie funkcji plamki w uogélnionych dystrofiach
siatkéwki — PERG moze wykrywaé asymptomatyczne
uszkodzenie plamki (25) w zwyrodnieniu barwnikowym
siatkéwki, rozwarstwieniu siatkéwki miodzienczym, we
wrodzonej $lepocie nocnej. Ma wiec znaczenie progno-
styczne. Wskazuje, ze u pacjentéw, u ktérych stwierdzo-
no dysfunkcje plamki, nalezy sie spodziewaé¢ w najblizszej
przyszto$ci obnizenia ostro$ci wzroku.

. Zwyrodnienia plamki.

1. Zwyrodnienie plamki Stargardta — PERG jest bardzo po-
mocny w postawieniu prawidiowej diagnozy we wczes-
nych stadiach choroby (26) (ryc. 9).

lIl. Zanik nerwu wzrokowego.

1. Dominujacy zanik nerwu wzrokowego (27,28) — 3q28-q29,
18q12.2-12.3 (6) — OPA1. Schorzenie wystepuje z cze-
stoscig 1 do 12-50 tys., charakteryzuje sie stopniowym
pogorszeniem ostro$ci wzroku miedzy 4. a 6. rokiem zycia,
mroczkami centralnymi lub paracentralnymi, zblednigciem
skroniowym tarczy n. Il. Zmiany PERG obserwuje si¢ we
wczesnych stadiach choroby, gdy obraz kliniczny nie wska-
zuje jeszcze zdecydowanie na pierwotng chorobe komdrek
zwojowych — dominuje redukcja amplitudy fali N,.

2. Neuropatia nerwu wzrokowego Lebera (29) — dziedziczenie
mitochondrialne (mutacie mtDNA: 11778, 3460, 14434)

(6). Charakteryzuje si¢ ostrym lub podostrym obnizeniem
ostro$ci wzroku $rednio w wieku 30 lat, obrzekiem tarczy n.
I, okototarczowq teleangiektazja, kretoscig naczyn. Znaczna
redukcja amplitudy fali Ny, w obojgu oczach, krétko po wy-
stgpieniu znacznego obnizenia ostro$ci wzroku wskazuje na
pierwotng dysfunkcje komérek zwojowych. Badanie PERG
pomaga w postawieniu prawidfowej diagnozy.

Badanie MfERG
Badanie MfERG jest przydatne w diagnostyce nastepuja-

cych schorzen.

Zwyrodnienie plamki.

1. Zwyrodnienie plamki Stargardta (30) — we wczesnych
stadiach, gdy jedynym objawem jest obnizona ostro§¢
wzroku sugerujaca histerie lub problem neurologiczny,
stwierdza sig znaczng redukcje fali b (P,) lub zapis nie-
obecny z matych obszaréw regionu plamki (ryc. 10).

2. Ukryte zwyrodnienie plamki (31) — charakteryzuje sie
progresywng redukcjg ostro$ci wzroku. Dno oka i wy-
nik angiografii fluoresceinowej sg prawidtowe. Przyczy-
na obnizonej ostro$ci wzroku moze by¢é mylona z cho-
robami nerwu wzrokowego lub chorobg nieorganiczna.
MfERG jest przydatny w diagnostyce tego schorzenia
i ujawnia dysfunkcje plamki pomimo braku zmian na
dnie oka.

Badanie VEP
Badanie wzrokowych potencjatéw wywotanych jest przy-

datne w diagnostyce nastepujgcych schorzen.

Leukodystrofie — heterogenna grupa dziedzicznych schorzen,
charakteryzujgca sie demielinizacjg i zwyrodnieniem istoty
biatej. Nieprawidfowo$ci latencji VEP s opisywane nawet
u pacjentéw bez cech klinicznych wskazujgcych na neuro-
patie nerwu wzrokowego (32).

Zanik mézdzku — dziedziczony autosomalnie dominujaco. Niepra-

widtowe wzrokowe potencjaly wywotane wskazujg na neuropa-

tie nerwu wzrokowego pomimo prawidtowego dna oka (33).

Dziedziczne neuropatie nerwu wzrokowego.

1. Zanik nerwu wzrokowego (AD) — czesto manifestuje sie
w badaniu dna oka tylko subtelnym zblednigciem tarczy
n. Il. Nieprawidiowe VEP wskazujg jednoznacznie na
jego uszkodzenie (28).

2. Neuropatia nerwu wzrokowego typu Lebera — niepra-
widiowe VEP sg obserwowane u nosicieli choroby oraz
asymptomatycznych pacjentow (34).

3. Glejaki nerwu wzrokowego w nerwiakowtékniakowato-
$ci typu 1 (NF-1) dziedziczy sig autosomalnie dominujaco
(17g11.2-neurofibromin) (6). Schorzenie wystepuije z cze-
stoscig 1 do 3-4 tys. Charakteryzuje sie wystepowaniem
w oczach guzkéw Lischa, hamartoma naczynidwki, jaskry
wrodzonej. U okoto 10% pacjentéw z NF-1 rozwijajg sie
guzy CUN, z czego potowa to glejaki nerwu wzrokowego.
VEP sg pomocne w wykrywaniu asymptomatycznych
glejakéw nerwu wzrokowego (35), (ryc. 11).

Podsumowanie
Przedstawione powyzej wyniki badan -elektrofizjologicz-

nych w niektérych, dziedzicznych chorobach siatkéwki i nerwu
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Badania elektrofizjologiczne we wczesnej diagnostyce i roznicowaniu niektorych uwarunkowanych genetycznie choréb siatkowki...

wzrokowego wskazuja, ze te badania sg pomocne we wczesnej
diagnostyce tych schorzen. Lekarze okuli$ci powinni pamietaé
0 ich wykorzystywaniu, szczegdlnie w przypadkach trudnych
diagnostycznie.
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