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Summary:

Authors present diagnostic procedures and clinical features of the congenital stationary night blindness (CSNB)

in 19 patients. Effective therapy of the concomitant ophthalmological pathologies usually improves patient's vision

ability.
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Wstep

Wrodzona niepostepujaca $lepota nocna (CSNB — congenital
stationary night blindnes) stanowi grupe choréb dziedzicznych, cha-
rakteryzujgcych sie zaburzeniami widzenia zmierzchowego istnieja-
cymi od urodzenia i niepogtebiajacymi sie oraz uposledzong adapta-
Cja do ciemnosci. Po raz pierwszy zostata opisana w 1838 roku przez
Cuniere'a (wg 8) na podstawie obserwacji siedmiu generacji jednej
rodziny, w ktdrej wystepowaly osoby ze ztym widzeniem o zmierz-
chu, z zachowanymi prawidtowymi innymi funkcjami ukfadu wzro-
kowego. W pismiennictwie zwraca sie uwage na czeste wspotwyste-
powanie CSNB i krétkowzrocznosci. Jest to ttumaczone bliskim usy-
tuowaniem genéw odpowiedzialnych za oba schorzenia (2,3). CSNB
powinna by¢ takze brana pod uwage w diagnostyce oczoplasu (9).

Obecnie wyrdznia sie CSNB z prawidtowym obrazem dna oczu
oraz CSNB ze zmianami na dnie oczu (ang. Oguchi disease, fundus
albipunctatus, fleck retina of Kandori) (8,9). CSNB z prawidtowym
obrazem dna oczu moze dziedziczy¢ sie autosomalnie recesywnie
i dominujgco lub by¢ recesywnie zwigzane z picia (6,8,10). Zgodnie
z wystepujacymi zmianami w zapisie ERG wyodrebniono dwa typy
choroby (6,8,10). Typ | — Riggsa — charakteryzuje sie brakiem zapisu
skotopowego, typ Il — Shuberta-Bornsheina — cechuje sie negatyw-
nym zapisem ERG.

Cel pracy
Celem pracy jest analiza probleméw diagnostycznych i poste-
powania terapeutycznego u dzieci z CSNB, bez zmian na dnie oczu.

Materiat i metody

Zbadano 19 dzieci, w tym 6 dziewczynek w wieku 8-10 lat oraz
13 chtopcéw w wieku 4-16 lat, u ktérych postepowanie diagno-
styczne pozwolito rozpozna¢ wrodzong niepostepujaca $lepote
oczna. Zostaty one wyodrebnione z 90-osobowej grupy pacjentéw,
badanej w latach 1998-2003 w naszej klinice z powodu zaburzen

widzenia zmierzchowego z nieprawidtowymi zapisami ERG. Ocena
obejmowata dane z wywiadu, uwzgledniajace rodzinne wystepo-
wanie dolegliwosci, oraz stan narzadu wzroku. Badanie okulistycz-
ne uwzgledniato okreslenie ostrosci wzroku za pomoca tablic Snel-
lena, oznaczenie refrakgji (po porazeniu akomodacji), ocene odcinka
przedniego w lampie szczelinowej, dno oczu metodg bezposrednig
oraz posrednia, widzenie barwne na tablicach Ischihary, angiogra-
fie fluoresceinowq i badanie ERG. U 16 starszych dzieci wykonano
badanie perymetryczne. W celu diagnostyki réznicowej u 7 dzieci
badano wywotane potencjaly wzrokowe, u 6 — przeprowadzano
tomografie komputerowg gtowy i oczodotow.

Badanie ERG wykonywano aparatem UTAS-2000, standardowym
programem, uzywajac stymulacji $wietlnej metodg petnego pola typu
Ganzfeld oraz elektrod ERG-Jet, przy znieczuleniu rogéwki 0,5% roz-
tworem Alcainy, po rozszerzeniu zrenic, stosujgc 30-minutowy czas
adaptacji do ciemnosci i 5-minutowy czas adaptadji fotopowej.

Wyniki

U 13 pacjentoéw, oceniajac do trzech pokolen wstecz, potwier-
dzono rodzinne wystepowanie schorzenia. Wyniki badan zawarto
w tabelach I'i Il.

Wyjsciowg i ostateczng ostros¢ wzroku przedstawiono na ryc. 1.

Poprawe ostrosci wzroku uzyskato 14 dzieci po zastosowaniu
naleznej korekgji okularowej oraz obturacji oka prowadzacego przy
stwierdzonym niedowidzeniu i nieprawidtowej fiksacji. U 2 dzieci
ostros¢ widzenia nie ulegta poprawie mimo zastosowanego lecze-
nia. U 6 dzieci przeprowadzono leczenie operacyjne zeza, uzyskujac
réwnolegte ustawienie gatek ocznych.

U dwojga dzieci stwierdzono w badaniu ERG wygaszony zapis
skotopowy (typu I) (ryc. 2) z towarzyszagcym obnizeniem amplitudy
odpowiedzi fotopowych, bez wydtuzonego przewodnictwa, u pozo-
statych 17 — zapisy elektronegatywne (typ 1) (ryc. 3) z prawidfowy-
mi zapisami fotopowymi.
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Angiografia fluoresceinowa nie wykazata u zadnego badanego

dziecka patologii nabfonka barwnikowego siatkéwki.

Oméwienie
Charakterystyczny wywiad rodzinny, zapisy ERG oraz prawidto-

wy obraz angiograficzny pozwolity wykluczy¢ u omawianych
pacjentéw wystepowanie zwyrodnienia barwnikowego siatkdwki
i rozpozna¢ mniej uciazliwg zyciowo przyczyne ztego widzenia
zmierzchowego (4). Zwraca uwagg fakt, ze mimo znacznej popra-
wy ostroéci widzenia w wyniku postepowania terapeutycznego
wiekszo$¢ dzieci nie osiggnefa pefnej ostrosci wzroku, a u dwéch
dziewczynek (siostry) nie uzyskano poprawy widzenia. Na podsta-
wie obrazu klinicznego rozpoznano u nich wspétistniejacg hipopla-
zje plamek. W pismiennictwie brak doniesien o podobnej korelacji.

Szukajac wyttumaczenia braku pefnej ostrosci widzenia u bada-
nych dzieci, nalezy wzig¢ pod uwage mozliwos¢ jednoczesnego
wystepowania CSNB i zaburzen strukturalnych czy funkcjonalnych
w plamce. Mozliwe, ze odpowiedz przyniosg badania skupiajgce

Ryc. 1. Wyniki wyjsciowych i ostatecznych pomiaréw ostrosci widzenia.
Fig. 1. Results of baseline and final assessment of visual acuity. sie na zaburzeniach zwigzanych z przenoszeniem pobudzenia
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Ryc. 2. Zapis skotopowy z atenuacja, u géry —norma, u dotu — wygaszony
zapis skotopowy.
Fig. 2. Scotopic ERG with attenuation, upper curves: normal, lower

curves: absent scotopic ERG.

Ryc. 3. Zapis skotopowy, pobudzenie pojedynczym biatym bodzcem bez
atenuagji. U gory — norma, zapis dolny — elektroujemny.
Fig. 3. Scotopic ERG without attenuation. Upper curves — normal. Lower

curves — negative ERG.
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normal colour vision

prawidtowe pole widzenia

0,
normal visual field 19 (100%)

Parametr kliniczny Liczba pacjentéw . . Po leczeniu
.. Patologia Przed leczeniem
Clinical measure No. of pts . After
Abnormality Before treatment
prawidtowa ostros¢ wzroku 3 (16%) treatment
normal visual acuity ° nieprawidtowa ostros¢ wzroku
oczoplas 5 62% decreased visual acuity 16 (84%) 14 (74%)
nystagmus ° zez / strabismus 6 (32%) 0
prawidtowe widzenie barwne 19 (100%) niedowidzenie / amblyopia 6 (32%) 0

Tab. . Cechy kliniczne pacjentéw niewymagajace lub niepodlegajace
terapii.
Tab. I. Clinical measures — normal or untreatable.

pomiedzy fotoreceptorami a komdrkami dwubiegunowymi na
poziomie kanatéw jonowych i ich uwarunkowania genetyczne
(1,5,7). Obecnie, po ustaleniu rozpoznania powinno sie dazy¢ do
minimalizacji zaburzen wspétistniejacych, takich jak wady refrakji,
niedowidzenie i zez.

Whnioski

1. CSNB jest rzadkim schorzeniem wystepujgcym rodzinnie, cechu-
jacym sie charakterystycznym zapisem ERG.

2. Postepowanie terapeutyczne sprowadza sie do leczenia wspot-
istniejacych zaburzen uposledzajacych widzenie.
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