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4.1.3. A latopalya velesziiletett megbetegedései

A latopalya velesziiletett korképei lehetnek fejlédési rendellenességek és 6rokléds megbetegedések. A fejlédési rendellenességel
vagyis a kongenitélis papilla anomaliak felismerésének nagy a jelentdsége. Egyrészt nem ritkak, masrészt differencialdiagnos:
tikai problémét okozhatnak: a funduskép alapjan papillaoedemdval keverhetéek Ossze, latotérdefektust okozhatnak, jarhatna
kozponti idegrendszeri malformaciokkal, de a retina és a macula lutea miikodésében is zavart okozhatnak.

FEJLODESI RENDELLENESSEGEK

A velesziiletett papillagodor (Optic disc pit)
Sziirke, kerek vagy ovalis, a kornyezeténél sotétebb folt, leggyakrabban a papilla temporalis alsé kvadrédnséban. A papilla lehe
nagyobb, mint az ellenoldali. Kévetkezmény: serosus maculalevélas. Differencidldiagndzis: centralis serosus retinopathia.

A ferde belépésii papilla (Tilted disc)

A nervus opticus ferde belépése a szemgolydba. A papilla ovilis, a vertikalis tengelye ferde, ugyhogy a papilla fels6 temporali:
része elébbre 4ll, mint az alsé széle. Gyakran lathaté a retina alsé nazalis kvadransiaban hypopigmentatio. Gyakori a nagyfo-
ku myopia és a ferde tengelyii astigmia. Kovetkezmény: felsé temporalis latotérsziikiilet. Differencidldiagnozis: papillaoedema
chiasmalis kompresszio.

A latéideg hypoplasidja (hypoplasia nervi optici)

Nem tul ritka rendellenesség, mindkét vagy csak az egyik szemet is érintheti, és a stilyossdga is valtozé. A latéidegf6 kicsi,
és hypopigmentgytir(i veszi koriil a koncentrikus chorioidea és pigmentepithel-abnormalitds miatt (double-ring sign). A kis
atmérojii opticusfej ellenére az erek normdlis méretliek. Gyakori a foveareflex hidnya. Tarsulhat aniridiaval is, és a canalis
opticus is lehet szlik csatorndju. Megjelenhet elkiiloniilt fejlédési rendellenességként, de kapcsolédhat kozponti idegrendszeri
elvéltozasokkal is, mint a septum pellucidum hidnya vagy egyetlen eliils6 kamra, septo-optico dysplasia, azaz az ugynevezett
de Morsier-szindroma. Tarsulhat hydranencephalidval, anencephaliaval. Kovetkezménye fiigg a stilyossagtol és a tarsulé koz-
ponti idegrendszeri rendellenességekt6l. Egyes, izolalt esetekben a latasélességlehet megtartott vagy nagymértékben csokkent,
annak fiiggvényében, hogy a centralis keresztez6d6 rostok kifejlédtek-e idében vagy sem. Ez hatdrozza meg a latétérdefektus
mértékét, jellegét is, ugymint binasalis vagy bitemporalis latotérkiesés, de iv alaku és értipust scotomadk is eléfordulhatnak,
vagy ritkdn centralis scotoma. Gyakran tarsul nystagmussal a centralis lét(’}fo;tok hypoplasidja. Afferens pupillomotoros de-
fektus kovetkezménye az antechiasmalis ldtérostsériilésnek. A tarsul6 neuro}(S‘giai eltérések endokrinoldgiai tiinetcsoportokat
okozhatnak, péld4ul alacsony novekedésihormon-szintet, ami szubsztitticios kezeléssel jol kezelheté. Cukorbeteg anyak gyerme-
kénél gyakoribb, valamint azoknal, akik antiepilepszids gyogyszereket, kinint vagy LSD-t szedtek a terhesség alatt.

A latéideg colobomaja (Coloboma nervi optici)

Az embrionélis szemholyag tokéletlen zarddésa. A papillan, féleg az alsé részén nagy excavatio lathatd, és tarsulhat chorioidea
colobomaval. Ezen fejlédési defektus latascsokkenést és a latotérdefektus eltéré formait eredményezi. Differencidldiagnozis:
funduskép alapjan a glaucoma okozta excavatiéval keverhet Gssze.

Morning glory szindréma (displastic opticus coloboma)

Ritka és dltalaban féloldali. A papilla nagyobbnak tiinik, és az iivegtestben perzisztdlé hyaloid artériamaradvéanyt tartalmaz.
Az erek a papilla szélén radidlis irdnyban, ugynevezett kerékkiill forméban lathatok. Emellett a papillat koriilveszi egy kissé el6-
emelkedd, chorioretinalis pigmentzavar okozta gytiri. Gyakran tarsul retinalevaldssal. E stlyos fejlddési zavar kovetkezménye
a komplett vaksdg az érintett szemen.

Megalopapilla
A lat6idegfé nagyobb, mint normalisan. (Normal varidns.)

Myelinizalt optikus rostok (fibrae medullares)

A myelinisatio sordn az idegrostok myelinhiivelyt kapnak a fejl3désiikkor. A corpus geniculatum lateraléndl kezd6édik a hetedik
terhességi honapban, és a lamina cribrosat elérve megéll. Fejlodési anoméliaként, kiilonb6z6 formékban beterjedhet a szemgo-
ly6 belsejébe, tulhaladva a fizioldgids latéideg lamina cribrosa-rétegét. Kovetheti a rostok lefutdsanak mintajat, de megjelenhet
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a retina periféridjdn is, kis fehér folt formdjéban. Ennek a kovetkezménye, hogy a ldtétérben a vakfolt megnagyobbodott lehet,
megtartott latdsfunkciok mellett.

Hyalinszemcsék (drusen papillae, hyalin bodies)

Velesziiletett rendellenesség, ami a népesség megkozelitéen 1%-éban eléfordul. Gyakran csaladi halmozédast mutat, és mindkét
szem fundusan lathaté ezen elvéltozas. Gyermekekben a papilla felszine alatt, mélyen a litoidegf6 szdvetében taldlhaté. Tizéves
kor utdn mar kénnyebben észrevehetd (ezek az ugynevezett mély drusenek). Az erek rendellenes elégazast mutathatnak. Kezdetben
76 latasfunkciok mellett a kor el6rehaladtaval latétérkiesést, litasélesség-csdkkenést okoz. Differencidldiagnézis szempontjabol
igen lényeges, hogy a papillaoedema kezdeti szemfenéki képétél szinte alig kiilonitheté el. Segit a megkiilénboztetésben, hogy
az esetek 80%-aban van spontdn vénds pulzdci, mig papillaoedema esetén nincs. A papilla dltalaban nem hyperaemids, a vénak
nem teltek, tortudzak.

Melanocytoma

Ritka és dltalaban csak az egyik szemet érintd az elvéltozas. Altaliban a papilla als6 szélét foglalja el. A velesziiletett melanosis
oculi megnyilvdnulasdnak tartjak. A velesziiletett latdideg-anomalidk méds malformécidkkal tdrsulhatnak, nevezetesen a
midfacialis malformacié, encephalokele, leggyakrabban azonban hypertelorismus, szdjpadhasadék vagy nytilsz4j (1. dbra).

OROKLODO LATOIDEG-ATROPHIAK

Izoldltan igen ritka, heredodegenerativ szindrémak részeként gyakrabban fordulnak eld. A latéskarosodas lehet enyhe vagy nagyon stilyos,
2z elsé tiinetek megjelenhetnek korai gyermekkorban vagy felnéttkorban. Megkiilénboztethetjiik Sket az 6roklédés tipusa szerint is.

Leber-féle herediter opticus neuropathia (a mitochondrialis DNS 6r5kl6dé mutacija)

Elsé tiinetei fiatal felndttkorban jelentkeznek, féjdalom nélkiili féloldali latascsékkenéssel, amely a maximumat 1-2 hénap alatt
ériel. A teljes vaksdg ritka. A masik szem ldtdsromldsa hetek vagy hénapok mulva kévetkezik be. Nagyon ritkén javulhat.
Diagnosztikai kritériumai: pseudo-papillaoedema (nincs festékkilépés a FLAG vizsgalat soran, microangiopathia a papilla
koriil). Kezdetben papillitis képét utdnozhatja, dtmenetileg vérzés is lithaté a papillin. Késébb részleges vagy komplett
latoideg-atrophidba megy 4t. A papilla koriili erek lehetnek behiivelyezettek. A latétérkiesés jellegzetesen centrocoecalis scotoma.
A Leber-szindréma tiinetei: opticus atrophia, nystagmus, macula coloboma, cataracta, keratoconus, lehet fejfajds, szédiilés,
Uhthoff-tiinet.

Differencidldiagnézis: a sclerosis mul-
tiplex okozta neuritis nervi optici. Di-
agnosztikus értékid a latokérgi kivaltott
valasz (VEP), ami gyakorlatilag kiol-
tott, és a mintdzott elektroretinogram
(PERG), ami szintén kioltott. A PERG-
eltérés hivta fel a figyelmet arra, hogy
elsédlegesen retindlis ganglionsejt-
karosodasrol, majd  anterograd
axondegeneracié  okozta  opticus
atrophiardl van szo.

Optic disc pit Coloboma nervi optici Fibrae medullares

Juvenilis opticus atrophia (Kjer),
domindnsan 6r6kl6dé opticus atrophia
(dominant optic atrophy, DOA)
Gyermekkorban a latdsromlds lap- A
pangva kezdddik, alattomosan Tilted disc
progredial. A latdsélesség csokkené-
se nem vagy csak mérsékelten stlyos.
Opticus neuritis képében jelentkezik,
majd féleg a latéidegfs temporalis fe-
lének atrophidjéba torkollik. A retina
artéridi és vénai nagyon kanyargosak,
a pigmentepithelium destrukcidja és
az érhértya sclerosisa is megfigyel- Hypoplnsiaoptisl Mrgalopapilla ——
het6. Centralis, paracentralis vagy
centrocoecalis scotoma mutathatd 1. ébra

ki lét(’)térvizsgélattal. Els(ﬁdleges a Létdidegf6-rendellenességek szemfenéki képei

Drusen pupillaea
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ganglionsejt-degeneracid, majd anterogrdd axondegeneracio fejlédik ki. A betegek 10%-4ban mentalis retardaci6val, 80%-dban
hallascsokkenéssel is tarsul. A recessziven 6rokl6dé forma megjelenése 3-4 éves korban kezdédik, és sulyos latdsélesség-
csokkenés, valamint papilladekolorécié jellemzik, akdrcsak a domindns format. Domindns 6rékl6dést mutat az az opticus
atrophia, amelyhez a kézponti idegrendszer demyelinisatidja is térsul. Ebben a kérképben a papilla a normélisnél kisebbnek
tiinik, dekoloralt és sziirkés szinii. Az erek is sziikebbek. A latéideg gyulladdsahoz hasonlit kezdetben, de id6vel, a kezelés ellenére
kialakul a nervus opticus atrophidja. Végtaggyengeséggel, ataxidval, hemiparesissel, hangképzési zavarral (dysarthria) tarsul.
Domindns 6roklédést mutat a sziirkehdlyoggal és neuroldgiai tiinetekkel jéré opticus atrophia. Tiineteiben hasonlit a recessziv
6roklédésti Behr-, Marinesco-, Sjogren- és Friedreich-szindrémakhoz.

Behr-szindroma (opticus atrophia és ataxia szindréma)

Autoszomilis recessziv 6roklédést mutat. Infantilis formaja ritka, idénként némi progresszié figyelhet meg, majd stagnal az
allapot. Gyermekkor utdn mar nem progredidl. Az opticus atrophia eredményezi a latasélesség-csokkenést, emellett centrélis
scotoma és horizontélis nystagmus is a jellegzetes szemtiinete a betegségnek. 6-14 éves korban manifesztalodé formdjahoz tar-
sulhat diabetes mellitus, de retinopathia kialakuldsaval ilyenkor nem kell szimolnunk. Térsul6 neurolégiai eltérések az ataxia,
fokozott tendonreflex, pozitiv Babinski-tiinet, koordindciézavar és mentdlis zavar. A hélyagsphincterizom miikédésének gyen-
geségével is tarsulhat. Egyéb tiinetek is megtaldlhatok, mint a progressziv spasticus paraplegia, dysarthria, dongaléb, bologatd
fejmozgas. Recessziv 6roklédést mutat a nervus acusticus degeneraci6javal jaré opticus atrophia, amelynél gyakori a progressziv
polyneuropathia.

A spasticus paraplegia szindréma egy nemhez kotott, recessziven 6rokl6dé megbetegedés, ami a spasticus paraplegia és
a latéideg-atrophia tiinetegyiittese. Ez egy degenerativ kérkép a kozponti idegrendszerben. A ,nem Leber-tipusi” opticus
atrophidra a korai gyermekkori kezdet jellemz6. Mentalis retarddci6val, fokozott térdreflexszel, dysarthridval, tremorral térsul-
hat. A neurodegenerativ szindrémakban fellépé opticus atrophiék térsulhatnak a Charcot-Marie-Tooth-féle 6r6kl6d6 prog-
ressziv polyneuropathidval. Az elsé tiinetek a 10-20. életév kozott kezdddnek, majd megtartott izomerejli combizomzat mellett
aldbikra elsorvaddsa az iigynevezett ,,gélyalab” kialakuldséhoz vezet. Friedreich-ataxia is tdrsulhat opticus atrophidval, valamint

retinitis pigmentosdval is.
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