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Dotek rozwojowy tarczy nerwu wzrokowego
2 makulopatig — opis przypadku

Congenital pit of the optic nerve head with maculopathy — a case report
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Celem doniesienia jest oméwienie przypadku dotka rozwojowego tarczy n. Il (ODP) u 51-letniego mezczyzny, z uchwyceniem
momentu remisji zmian potwierdzonych badaniem OCT. Diagnoze postawiono na podstawie oftalmoskopii posredniej i badania
OCT. Dotek rozwojowy tarczy nerwu wzrokowego (n. ll) to rzadka anomalia o podiozu genetycznym — mutacja genu PAX 2.
Lokalizacja patologii i jej abjawy sg przyczynami trudno$ci diagnostycznych, sugerujg centralng surowiczg choroidopatie lub
jaskre. Nowoczesne, nieinwazyjne techniki diagnostyczne wykazaty dwuwarstwowg strukture oraz nieprawidtowosci na styku
cialo szkliste—siatkdwka o réznym charakterze. Obecno$¢ dotka rozwojowego tarczy n. Il ma znaczenie prognostyczne co do
rozwoju innych schorzen siatkéwki — np. otworu w plamce. Tylko w 25% przypadkéw dochodzi do samoistnej remisji objawaw,
pozostate przypadki wymagajg monitoringu i stosowania réznych metod leczniczych z witrektomig wigcznie.

dotek rozwojowy tarczy n. Il, surowicze odwarstwienie siatkdwki, makulopatia.

The aim of the article is to present the case of a fifty years old man suffering from congenital pit of the optic head with remis-
sion confirmed by OCT examination. The diagnosis was established after indirect ophtalmascopy and OCT. Congenital pit of the
head is a rare anomaly caused by the mutation of a PAX 2 gene. Location of the pathology and its symptoms cause difficul-
ties in diagnosis and may indicate central serous choroidoretinopathy or glaucoma. Modern and non-invasive techniques show
a two-layer structure at the edge of corpus vitreum and retina. Confirmation of congenital pit of the optic head has a prognostic
value with other diseases of retina, such as hole of macula. Only 25% of cases have symptoms of remission without treatment.

Summary:
The rest require further monitoring and various methods of treatment, including vitrectomy.
Key words: Congenital pit of the optic head, serosus retinal detachment, maculopathy.
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Dotek rozwojowy tarczy nerwu wzrokowego (Optic Disc
Pit — ODP) jest rzadkg anomalig. Pierwszy raz opisat jg Wie-
the w 1882 r. (1). Powstanie dotka rozwojowego zwigzane jest
z mutacjg genu PAX 2 opowiedzialng za niekompletne zamknie-
cie sie szczeliny ptodowej w | trymestrze embriogenezy (2). Hi-
stologicznie stwierdzono deficyt blaszki sitowej w obrebie dotka
(3). Czesto$¢ wystepowania dotka oceniana jest na 1: 10000,
w tym w 10-15% przypadkéw dotek wystepuje obustronnie (3).
0DP moze mieé rézne wielko$¢ i gieboko$¢, najczesciej jest zlo-
kalizowany w skroniowej lub dolnej skroniowej cze$ci tarczy,
ale rzadko (tylko w 20% przypadkdéw) usytuowany jest central-
nie (1). W przypadkach, w ktdrych dotek jest zlokalizowany na
granicy tarczy n. ll, czesto towarzyszy mu okototarczowy zanik
naczyniowki ze zmianami barwnikowymi. W ok. 59% oczu z tg
anomalig stwierdza sie obecno$é tetnicy rzeskowo-siatkéwko-
wej (1,3).

ODP w 25-75% przypadkéw prowadzi do rozwoju surowicze-
go odwarstwienia siatkéwki w okolicach plamkowej i tarczowo-
-plamkowej oraz do znacznego upos$ledzenia widzenia (1,3-6).
Mechanizm produkciji ptynu podsiatkdéwkowego i miejsce, w ktd-
rym jest on produkowany, nadal sg kontrowersyjne. Najbardziej
prawdopodobna jest teoria, ktéra zaktada, ze ptyn podsiatkdw-
kowy pochodzi z ciata szklistego, skad przez ODP dostaje sig do

przestrzeni podsiatkéwkowej. Rzadziej akceptowane sg teorie
o istnieniu nieprawidtowych potgczen dotka z przestrzenig podpa-
jeczynéwkowa i wydostawaniu sie ptynu mézgowo-rdzeniowego
tq droga, czy tez o przesieku z nieprawidtowych naczyn krwiono-
$nych w obrebie dotka (1,7). Badania biochemiczne skfadu ptynu
podsiatkéwkowego nie potwierdzity, ze pochodzi on z przestrzeni
podpajeczynéwkowej, natomiast badania angiograficzne siat-
kéwki i naczynidwki nie wykazaty obecnosci naczyn w dotku.
Woprowadzenie do diagnostyki techniki OCT dostarczyto nowych
danych wskazujacych na patogeneze tej choroby. Lincoff i wsp.
(5) po analizie badan OCT opisali dwuwarstwowg strukture ODP
pofgczonego z makulopatia. Wedtug nich poczatkowo nastepu-
je rozdzielenie wewnetrznych warstw siatkéwki potaczonych
z dotkiem, a nastepnie dochodzi do odwarstwienia zewnetrznych
warstw. Bonnet, Gass i Gordon (1) w swoich publikacjach za-
sugerowali obecnos¢ trakeji witrealnych w okolicy plamkowo-
-tarczowej, utatwiaty one drenaz ptynu pod siatkéwke zwtaszcza
wtedy, gdy cialo szkliste si¢ poruszato, natomiast Brown i wsp.
(4) podniesli problem tylnego odtgczenia ciata szklistego (PVD)
w rozwoju tej patologii. Theodosiadis i wsp. (1) w ok. 75% ba-
danych przez siebie przypadkéw makulopatii z ODP potwierdzili
obecno$¢ nieprawidtowosci w ciele szklistym takich jak czescio-
we lub catkowite PVD, trakcje witreomakularne lub wiékienkowa-
te sploty szklistki na dotku rozwojowym. Ci sami autorzy zwrécili
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uwage na fakt, ze w ok. 25% oczu z rozwinigtg makulopatig z ODP
dochodzi do rozwoju czesciowych lub petnosciennych otworéw
w plamce, co znacznie pogarsza rokowanie utrzymania uzytecz-
nej ostrosci widzenia. Przeprowadzona przez Meyera i wsp. (6)
szczegétowa analiza grubos$ci warstwy widkien nerwowych
w okolicy tarczowo-plamkowej wykazata, ze u czesci pacjentow
z ODP ulegta ona $cienczeniu i redukcji. Badacze uznali, ze okolica
ta moze by¢ miejscem ,zmniejszonej odporno$ci” i moze odegrac¢
znaczacg role w rozwoju spontanicznego rozwarstwienia siat-
kowki, ktére towarzyszy ODP. Bezobjawowy ODP bywa wykryty
przypadkowo podczas badania okulistycznego. Obnizenie ostro-
§ci wzroku nastegpuje wraz z rozwojem makulopatii. Obraz dna
oka czesto mylnie sugeruje centralng surowicza choroidopatieg,
a zmiany w polu widzenia moga nasladowaé ubytki wywotane
jaskra. Watpliwosci rozstrzyga badanie angiografii fluoresceino-
wej z typowg poczatkowa fazg hypofluorescencii i pdzng fazg hy-
perfluorescenciji dotka oraz badania struktury siatkéwki i tarczy
nerwu wzrokowego w OCT.

Opis przypadku

Mezczyzna (lat 51) zostat przyjety na oddziat okulistyczny
z powodu znacznego stopnia obnizenia widzenia w OL, ktdre
utrzymywato sie od ok. 7 dni. W wywiadzie odnotowano, ze
w ostatnim roku miaty miejsce kilkudniowe epizody znacznego
pogorszenia widzenia OL z samoistng poprawa, pacjent nie byt
diagnozowany ani leczony przez okulistg, nie miat dolegliwosci
ogbInych, nie przyjmuje zadnych lekéw. Przyjmujac pacjenta,
stwierdzono: V (tablica Snellena) do dali OP 1,0 s.c., OL 0,08
k.n.p., do blizy OP 0,5 cc +2,0, OL nie czyta; warto$ci cisnien
$rddgatkowych OP — 19,0 mmHg, OL — 19,0 mmHg. Refrakcja
w granicach normy. Odcinki przednie obojga oczu w ocenie
biomikroskopowej — w normie, oftalmoskopia posrednia: OP —
obraz dna w granicach normy, OL — tarcza n. Il okragta, blada,

-

Ryc 1.
Fig. 1.

OCT tarczy n. Il OL.
OCT of optic nerve head 0S.

Ryc 2.

Zmiany widoczne w badaniu OCT OL w kolejnych dniach — a.
w 1. dobie, b. w 2. dobie, c. w 40. dniu.

Changes in the OCT OS in the following days — a. first day, b.
second day, c. 40 days.

Fig. 2.

granice wyrazne, z centralnym duzym zagtebieniem, na brzegu
zagtebienia widoczne pnie duzych naczyn, pier§cien neuroreti-
nalny IlI°; naczynia tetnicze z cechami zmian miazdzycowych,
naczynia zylne ugiete na skrzyzowaniach a-v; siatkéwka na
obszarze obejmujagcym plamke i okolice plamkowo-tarczowa
dyskowato uniesiona, na pozostatym obszarze rézowa, przyto-
zona. W dniu przyjecia wykonano badania OCT, USG-B, GDX.
W badaniu OCT stwierdzono w OL cechy rozwarstwienia siat-
kowki z przestrzenig ptynowa na obszarze obejmujacym plamke
i okolice plamkowo-tarczowg oraz znaczne zagtebienie w obre-
bie tarczy n. Il o wymiarach: $rednica ok. 1,51 mm, gteboko$¢
ok. 1,75 mm (ryc. 1, 2).

W badaniu USG-B OL: struktura o hiperechogenicznym ob-
rysie z hipoechogenicznym wnetrzem w rzucie plamki oraz ob-
szar hipoechogeniczny odpowiadajacy zagtebieniu w tarczy n. II;
0P — badanie w normie (ryc. 3).

Ryc 3.
Fig. 3.

USG OL w dniu przyjecia pacjenta.
US exam of the fundus OS at the day of admission.
Whyniki badania GDX obojga oczu w normie (ryc. 4).
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Ryc 4.
Fig. 4.

GDX tarczy n. Il.
GDX of optic nerve head.

W drugiej dobie hospitalizacji w godzinach porannych ob-
serwowano u pacjenta samoistne, stopniowe zmniejszanie sig
uniesienia siatkéwki, stwierdzono je oftalmoskopig posrednig
i udokumentowano kontrolnymi badaniami OCT, ktére wskazaly,
ze nastgpita poprawa widzenia (V = 0,3). Wykonano angiografie
fluoresceinowa, ktéra wykazata: w OL — nieregularng hyperfluore-
scencje obejmujaca peczek tarczowo-plamkowy i doteczek; w fa-
zach péznych — widoczng hyperfluorescencje ODP (ryc. 5).

Profil ci$nienia $rédgatkowego w OP i OL utrzymywat sie na
poziomie 15-18 mmHg. Badanie perymetrii OL wykazato tylko
poszerzenie sie plamy $lepej. Przeprowadzono szczegétowa dia-
gnostyke laboratoryjng, nie wykazata ona istotnych przesunigé,
ktére odbiegatyby od obowigzujgcych norm. Badania w kierun-
ku boreliozy, toksoplazmozy daty wyniki ujemne. RTG klatki pier-
siowej, USG jamy brzusznej oraz konsultacje interdyscyplinarne
nie wykazaty zmian. W pierwszej dobie hospitalizacji zalecono
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Ryc 5.

Fotografia dna OL — a., fotografia tarczy n. Il OL — b., angiografia
fluoresceinowa OL (31 sekunda) — c., angiografia fluoresceinowa
OL (5 32 minuta) —d.

The fundus of the right eye — a., image of the optic nerve head
0S - b., fluorescein angiography 0S (31 sec.) — c., fluorescein
angiography 0S (5 and 32 min.) — d.

Fig. 5.

ogbInie antybiotykoterapig, leki resorbujgce oraz miejscowo
steroidoterapig; leczenie kontynuowano do dnia, w ktérym
pacjenta wypisano. W kolejnych dniach hospitalizacji oprécz
poprawy stanu miejscowego odnotowano polepszanie parame-
trow wzrokowych — do 0,7 w dniu wypisu. Pacjent pozostaje
nadal pod kontrolg naszej placéwki.

Omowienie

W makulopatii z ODP samoistne przytozenie sig siatkéwki,
wchfonigcie sie ptynu podsiatkéwkowego i poprawa widzenia
wystepuja w ok. 25% przypadkéw (7). Pacjenci ci wymagaja
systematycznych badan kontrolnych, np. co 3 miesiace, w celu
monitorowania remisji. W wigkszos$ci przypadkéw z tg patologig
prognoza zachowania dobrej ostro$ci wzroku bez leczenia jest
relatywnie zta. W literaturze opisywane sg rézne metody lecze-
nia. W przypadku pogorszenia sie ostro$ci wzroku stosuje sie
laseroterapie wzdiuz skroniowego brzegu tarczy (1,5,7). Wedtug
niektorych autoréw (1,5) profilaktyczna barykada tych punktéw
moze znacznie zredukowaé potrzebe pézniejszego stosowania
bardziej inwazyjnych metod, do ktérych zaliczamy iniekcje gazu
CP bez laseroterapii lub z laseroterapig oraz witrektomie tylng
potaczong z tamponadg gazem i endolaseroterapia. Jail i wsp.
(8) opisali nowg metode leczenia makulopatii w przebiegu ODP
poprzez drenaz ptynu podsiatkéwkowego z uzyciem kaniuli 42
gauge. Podczas omawiania leczenia tej choroby metodg witrek-
tomii zwraca sie uwage na to, ze wysoki odsetek powodzen
jest zwigzany z usunigciem trakcji witreoretinalnych w dotku

w czasie zabiegu — potwierdza to udziat ciata szklistego w pa-
togenezie choroby (1,5,9). Opisywany przez nas przypadek sa-
moistnego przytozenia sie siatkdwki w przebiegu makulopatii
z ODP jest interesujacy ze wzgledu na rzadko$¢é wystepowania,
nietypowe potozenie i wielko§¢ dotka. W badaniu kontrolnym
po 6 tygodniach ostro§¢ wzroku OL utrzymuje sig nadal na ta-
kim samym poziomie jak w dniu wypisu, ale w badaniu OCT
obserwujemy istniejagce na matym obszarze rozwarstwienie ze-
whnetrznych warstw siatkéwki. Prawdopodobnie w przysztosci
pacjent bedzie wymagat zastosowania jednej z wymienionych
wyzej metod leczenia.
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