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Izvlecek - Izhodis¢a. Elektrofiziolosko vrednotenje vida pri
otrocih omogoca odkrivanje nenormalnega razvoja vidnega
sistema v fazi, ko je le-ta dovolj plasticen, da se dajo nekatere
napake povsem popraviti, druge pa vsaj zgodaj prepoznati
ali zdraviti. Elektrofiziolosko ocenjujemo delovanje mrezni-
ce (pigmentnega epitela, Cepnic, palicnic, bipolarnih, amakri-
nih in ganglijskih celic), vidnega Zivca, podrocje kiazme, re-
trokiazemske vidne poti in vidne skorje.

Metode. Elektroretinogram (ERG) in vidne evocirane poten-
ciale (VEP) snemamo neinvazivno, pri dojenckih oboje hkra-
ti in samo s koZnimi elektrodami, pri starejsih otrocih pa — v
skladu z merili ISCEV (International Society for Clinical Elec-
trophysiology of Vision) - loceno in z elektrodo HK.

Rezultati. Opisane so klinicne in elektrofizioloske spremembe
pri otrocih z nistagmusom, Leberjevo kongenitalno amauvro-
zo, akromatopsijo, prirojeno stacionarno nocno slepoto, pro-
gresivnimi distrofijami mreznice, hipoplazijo vidnega Zivca,
albinizmom, akiazmijo, opticnim nevritisom in tumorji vidne
poti.

Zakljucki. Elektrofizioloske preiskave lahko pomagajo poja-
sniti diagnosticno nejasno oftalmolosko in/ali nevrolosko sta-
nje pri dojencku in otroku.

Uvod

Vid ¢loveku omogoca sprejeti ve¢ kot 80% informacij iz
okolja, kar je posebej pomembno za majhnega otroka.
Razvoj vida pa ni izoliran proces. Nasprotno, dozorevanje
ocesnih struktur je tesno povezano z dozorevanjem osred-
njega zivéevija. Ker je po ocenah celo vec kot 40% mozganov
udelezenih pri funkciji vida, ima veliko otrok z mozgansko
okvaro okvarjen tudi vid. Okvara vida pa za otroka pomeni
zaostanek in/ali tezavnejsi splodni razvoj. Poznavanje vidne
funkcije pri zdravem in bolnem otroku je zato pomembna,
a zapletena naloga. ReSujemo jo tudi z elektrofiziologijo, ki
je nepogresljiva diagnosti¢na metoda, $e zlasti za ugotavlja-
nje nenormalnosti razvoja vida. Klini¢nim preiskavam poma-
ga pojasnjevati otrokovo oftalmolosko in/ali nevrolosko sta-
nje (1).

Na Institutu za klini¢no nevrofiziologijo Klini¢nega centra v
Ljubljani so pri otrocih snemali elektroretinograme (ERG) ze
konec Sestdesetih let prejSnjega stoletja, nato od leta 1989 da-
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Abstract - Background. Electrophysiological assessment of
vision in children helps to recognise abnormal development
of the visual system when it is still susceptible to medication
and eventual correction. Visual electrophysiology provides
information about the function of the retina (retinal pigment
epithelium, cone and rod receptors, bipolar, amacrine,
and ganglion cells), optic nerve, chiasmal and postchiasmal
visual pathway, and visual cortex.

Methods. Electroretinograms (ERG) and visual evoked poten-
tials (VEP) are recorded non-invasively; in infants are recor-
ded simultaneously ERG with skin electrodes, while in older
children separately ERG with HK loop electrode in accordan-
ce with ISCEV (International Society for Clinical Electrophysi-
ology of Vision) recommendations.

Results. Clinical and electrophysiological changes in children
with nystagmus, Leber’s congenital amaurosis, achromatopsia,
congenital stationary night blindness, progressive retinal dys-
trophies, optic nerve hypoplasia, albinism, achiasmia, optic
neuritis and visual pathway tumours are presented.

Conclusions. Electrophysiological tests can help to indicate the
nature and the location of dysfunction in unclear ophthalmo-
logical and)/or neurological cases.

lje so¢asno elektroretinograme in vidne evocirane potenci-
ale (ERG/VEP), zadnja leta pa se pediatri¢na elektrofiziologi-
ja vida razvija na Ocesni kliniki, kjer letno posnamemo po-
tenciale pri do 200 otrocih, starih lahko ze od nekaj dni dalje.
Clanek temelji na nasih 16-letnih izku$njah z elektrofiziolo-
sko diagnostiko vida pri otrocih.

Med elektrofizioloske preiskave vida Stejemo elektrookulo-
grafijo (EOQG), skotopi¢no in fotopi¢no elektroretinografijo
(SFERG), multifokalno elektroretinografijo (MFERG), slikov-
no elektroretinografijo (PERG) in vidne evocirane potenci-
ale (VEP). ZEOG preucujemo in ocenjujemo delovanje mrez-
ni¢nega pigmentnega epitela, s SFERG delovanje ¢epnic, pa-
li¢nic, bipolarnih in amakrinih celic, z MFERG funkcijo maku-
le, s PERG delovanje ganglijske plasti mreznice in tudi maku-
le, z VEP pa ocenjujemo vidni Zivec, podrocje kiazme, retro-
kiazemsko vidno pot in vidno skorjo (razpr. 1) (2). Vse ome-
njene preiskave, ki jih snemamo lo¢eno, so izvedljive pri vec-
jih otrocih, to je obic¢ajno od 7. leta dalje. Pri dojenckih in ma-
lih otrocih pa snemamo skupaj elektroretinograme in vidne
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evocirane potenciale (ERG/VEP). Tako hkrati ocenjujemo de-
lovanje mreznice in vidne poti.

V tem ¢lanku predstavljamo nekaj oftalmoloskih stanj, pri ka-
terih je elektrofizioloska diagnostika vida lahko pomembna.
Prikaz osnov vidne elektrofiziologije pri otroku namenjamo
pediatri¢nim oftalmologom in nevrofiziologom, ki §e nimajo
izkusenjs tem podro¢jem. Preiskave in raba vidne elektrofizi-
ologije v otroski oftalmologiji so sicer obsirneje predstavlje-
ne predvsem v ¢lankih 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, nastetih v literaturi.

Razpr. 1. Elektrofizioloske preiskave (po ISCEV) in raven
vidnega sistema, katerega delovanje preverjajo.

Table 1. Electrophysiological tests according to ISCEV stan-
dards and the level of visual system under investigation.

Preiskava  Odziv Val Delovanje
Test Response Wave Function
EOG Ardenov indeks RPE, fotoreceptorji
EOG Arden index RPE, photoreceptors
SFERG Maksimalni val a fotoreceptorji
Full-field Maximal awave photoreceptors
ERG valb Miillerjeve bipolarne celice
b wave Muiller bipolar cells
Pali¢nice valb Miillerjeve bipolarne celice
Rod b wave Muller bipolar cells
Oscilatorni valovi 1-4 amakrine celice
potenciali
Oscillatory waves 1-4 amacrine cells
potentials
Cepnice val a ¢epnice
Cones awave cones
valb Miillerjeve bipolarne celice
b wave Miiller bipolar cells
30 Hz valb Cepnice
30 Hz b wave cones
ON-OFF val b depolarizirajoce bipolarne
celice
ON-OFF b wave depolarising bipolar cells
vald hiperpolarizirajoce bipolarne
celice
d wave hyperpolarising bipolar cells
MFERG val bl makula, notranja nuklearna
plast
MFERG b1 wave macula, inner nuclear layer
PERG val P50 makula, notranja nuklearna
plast, ganglijske celice
PERG wave P50 macula, inner nuclear layer,
ganglion cells
val N95 makula, ganglijske celice
wave N95 macula, ganglion cells
Bliskovni val P2, integriteta vidne poti, krizanje
VEP val N vlaken v kiazmi
Flash VEP wave P2, visual integrity, optic
wave N fibres crossing at chiasma
Reversal odziv na val P100 vidni zivec, vidna pot
VEP celo polje
Reversal full-field wave P100 optic nerve, visual pathway
VEP response
odziv na val P100, podrodje kiazme, retro-
polovico polja  valovi PNP kiazemska pot, vidna skorja
half-field wave P100, chiasma, retrochiasm,
response waves PNP visual cortex
Onset VEP val C1 vidna pot, krizanje vlaken
v kiazmi
Onset VEP wave Cl optic fibres

crossing at chiasm

RPE - retinalni pigmentni epitelij / retinal pigment epithelium

Metode

Elektrofizioloske preiskave vida so prilagojene starosti otrok.
Mednarodna organizacija ISCEV (International Society for Cli-
nical Electrophysiology of Vision) elektrofizioloskega testira-

nja vida pri dojenckih in malih otrocih Se ni standardizirala,
pri vegjih otrocih (obi¢ajno od 7. leta dalje) pa ze uposteva-
mo njena priporocila.

Osnovno nacelo vseh elektrofizioloskih preiskav vida je sne-
manje in merjenje potencialov, ki nastanejo zaradi socasne
elektri¢ne dejavnosti vecje populacije zivénih celic, vzburje-
nih s svetlobnim drazljajem. To dejavnost odjemamo s povr-
sinskimi elektrodami. Te preiskave so torej neinvazivne in za-
radi merljivosti in primerljivosti rezultatov tudi objektivne (10).

Snemanje pri dojenckih in malckih

V svetu prevladujeta dva pristopa. Po prvem ERG in VEP sne-
majo lo¢eno, za ERG uporabljajo kornealne elektrode in do-
jencka ali mal¢ka zato uspavajo ali budnega tesno ovijejo z
odejico, da se ne giblje (3, 11). Po drugem pristopu, ki je tudi
nas in temelji na protokolu GOSH (Great Ormond Street Ho-
spital for Sick Children, London), snemamo so¢asno ERG/VEP,
dojencek je buden, sedi v naro¢ju starsev; za snemanje ERG
uporabljamo kozne elektrode, nalepljene na spodnjo veko,
za VEP pa 3 elektrode, ki jih namestimo nad vidni predel mo-
zganske skorje (12-15).

Bliskovni ERG izzovemo z bliskovnimi drazljaji bele, rdece,
modre svetlobe in z drazljajem frekvence 30 Hz. Z ERG na
drazenje z belo svetlobo ocenjujemo delovanje pali¢nic, ¢ep-
nic in bipolarnih celic, z ERG na drazenje z rdeco svetlobo in
z drazljajem frekvence 30 Hz delovanje ¢epnic, z ERG na dra-
Zenje z modro svetlobo pa ocenjujemo delovanje pali¢nic.
Bliskovni VEP izzovemo z bliskom bele svetlobe in z njim oce-
njujemo integriteto vidne poti (morebitne prirojene anoma-
lije krizanja vlaken vidnega zivca). Za t. i. reversal VEP na za-
slon projiciramo svetlobni vzorec v obliki sahovnice, katere
¢rna in bela polja medsebojno spreminjajo barvo, medtem
ko onset VEP izzovemo z drazljajem, ko se na zaslonu pojav-
ljajo in izginjajo ¢rno-beli kvadrati. Z reversal VEP in z onset
VEP vrednotimo delovanje vidnega Zivca, podro¢ja kiazme,
genikulostriatne poti in vidne mozganske skorje.

Snemanje pri Solskih otrocih

Po merilih ISCEV delamo naslednje meritve: EOG, SFERG,
MFERG, PERG in VEP (16-20). SFERG, MFERG in PERG sne-
mamo z elektrodo HK (21), VEP pa s tremi elektrodami nad
vidno skorjo, ko drazimo s celim poljem in petimi elektroda-
mi, ko drazimo s polpolji. Nacini drazenja, snemanja in anali-
ze so prikazani v nasih ¢lankih (10, 22). V razpredelnici 1 pri-
kazujemo, katere strukture vidne poti ocenjujemo, s katero
od elektrofizioloskih preiskav.

Elektrofizioloska diagnostika v otroski
oftalmologiji

Elektrofizioloska diagnostika je pri otrocih pomembna za glo-
balno oceno vida in ne sovpada s Snellenovim ekvivalentom
vidne ostrine. S primeri prikazujemo, kako z vidno elektrofi-
ziologijo ocenimo delovanje raznih struktur vidnega sistema
prinekaterih otroskih oftalmoloskih boleznih. Opisujemo kli-
ni¢ne spremembe bolezni, elektrofizioloske spremembe in
pomen elektrofizioloske diagnostike.

Prirojeni nistagmus

Pojavi se Ze prve mesece po rojstvu. Natanc¢nih inciden¢nih
podatkov ni, vec¢ina ¢lankov njegovo pogostost ocenjuje na
1/350-1/20.000 otrok. Zavedati se je treba, da prirojeni nista-
gmus ni diagnoza, ampak skupen znak vec bolezni ali okvar,
ki zahteva poglobljeno etiolosko diagnostiko za morebitno
zdravljenje (tumorji, presnovne bolezni), za ugotavljanje ge-
netske osnove, razlicne napovedi izida glede vida in habilita-
cije otroka. Prakti¢ni pristop k oceni prirojenega nistagmusa
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je povzela Casteels s sod. (23) z delitvi-
jo na senzori¢ni, nevroloski in idiopat-
ski nistagmus.

Senzoric¢na, razli¢no oc¢itna motnja (ka-
tarakta, rozeni¢na sprememba, spre-
memba mreZnice ali o¢esnega zivca z
vidno potjo) je najpogostejsi vzrok
zgodnjega nistagmusa. Bolj prikrite sen-
zori¢ne motnje so Leberjeva kongeni-
talna amavroza, akromatopsija, druge
mrezni¢ne distrofije, albinizem, kjer sta
ocesna zgradba in ozadje Se v mejah
normale ali zelo malo spremenjena, vid
parazli¢no ohranjen. Druzinsko pojav-
ljanje nistagmusa tudi ne izkljucuje sen-
zori¢ne motnje.

Nevroloski nistagmus je povezan z bo-
leznimi vidne poti (tumorji kiazme, tu-
morji o¢esnega zivca, nastali v zgod-
njem otrostvu), z nekaterimi oblikami
epilepsije, demielinizacijskimi stanji, in-
trakranialno hipertenzijo in s sistemski-
mi boleznimi (Downov sindrom, hipo-
tireoidizem, razlicne presnovne bole-
zni). To obliko nistagmusa nakazuje
njegova asimetri¢nost in enostranskost.
Diagnozo prirojeni idiopatski nistag-
mus je mogoce postaviti Sele po izklju-
¢itvi vseh nevroloskih in oftalmoloskih
vzrokov. Za to obliko nistagmusa je zna-
¢ilen le zmerno prizadet vid (vidna
ostrina vsaj 0,3). Pojavlja se sporadi¢no
ali dedno povseh osnovnih nac¢inih de-
dovanja. Oblika nistagmusa (nihajen, tr-
zalen, horizontalen, vertikalen itd.) je
lahko povezana z osnovno boleznijo,
vendar med obliko in etiologijo bole-
zni ni prave povezave. Pri iskanju vzro-
kov so zato nujni dobra anamneza,
opredelitev oftalmoloskega stanja (pre-
gled vseh zunanjih o¢esnih delov, lege
in gibljivosti zrkel, biomikroskopija pri
ozki in Siroki zenici, opredelitev refrak-
cije v cikloplegiji, ciljane funkcionalne,
morfoloske oftalmoloske preiskave), ci-
ljan pediatri¢ni pregled (nevrolosko sta-
nje, laboratorijske preiskave), ciljane
nevroradioloske preiskave (razvojne,
pridobljene spremembe vidne poti,
mozganov). Elektrofiziologija je opora
klini¢ni diagnostiki (mrezni¢ne distro-
fije, albinizem, nevroloske, multisistem-
ske bolezni), prispeva k boljsemu sle-
denju in napovedovanju poteka bole-
zni in je v pomoc¢ pri genetskih bole-
znih (ugotavljanje prenasalstva).

Po nasih dosedanjih izkusnjah je v pr-
vih mesecih starosti Ze mozna klini¢na
in elektrofizioloska opredelitev nistag-
musav vec kot 80% primerov. Najtezav-
nejsaje diagnostika nevroloskega nista-
gmusa prve mesece po rojstvu ob Se pri-
kritih spremembah (nevrodegenerativ-
ne bolezni, razvojni zaostanki). Pri do-
jenc¢kih z nistagmusom s so¢asnim sne-
manjem ERG/VEP razkrivamo, ali je ok-
vara v mreznici ali v vidni poti (24, 25).
Razlikujemo tri osnovne izvide: spreme-
njen bliskovni ERG razkriva okvare v

MraZniina distrofija /| Ratinal dystrophy

Zdeerd cinok | Bealthy chiks
@ ey (9 monifs

Dok z nistagmusom ! Child with restagmus
G masasin | 3 months 3 beda # 3 yoars

Bl bhsk, EAG
Wik Mash ERG . ¥

Pk i, ERSG k
D fAssh EAG il

Rdadi blek ERG
Fedad Biasih EF0G i

3 Hz ERG:

Bisbozeri VEP
Flash VEF L

Handrah 50° VEP
Checks B0 WEP

Haadral 100 VEF
Chacks 100 VEP

(] L] N Lo 108

Foal ] [: L] ] rex

Sl. 1. ERG/VEP zdravega 9-mesecnega dojencka in enako starega dojencka z mrez-
nicno distrofijo, ki ima zniZan bliskovni ERG na drazljaj bele in modre svetlobe ter
neizziven bliskovni ERG na drazljaj rdece svetlobe in 30 Hz. Pri 3 letih bliskovnega
ERG ni na nobeno vrsto drazenja, bliskovni VEP je normalen, val P100 pa je zakas-
njen. (Iz Brecelj in Stirn-Kranjc [24] z dovoljenjem Elsevier Science.)
Figure 1. ERG/VEP from a healthy infant at 9 months and an infant diagnosed with
retinal dystrophy also at 9 months. ERG is attenuated to white and blue flash, non-
recordable to red flash and 30 Hz flicker. At 3 years, ERG is non-recordable to all
fash stimuli, while flash VEP is still within normal limits and P100 is prolonged.
(From Brecelj and Stirn-Kranjc [24] with permission of Elsevier Science.)

Kongenitalni idiopatski nistagmus / Congenital idiopathic nystagmus
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Sl. 2. ERG/VEP pri 5-mesecnem otroku z idiopatskim nistagmusom, ki ima norma-
len bliskovni ERG na drazljaj bele, modre, rdece svetlobe, ter normaina bliskovni
VEP in reversal VEP. (I1z Brecelj in Stirn-Kranjc [24] z dovoljenjem Elsevier Science.)

Figure 2. ERG/VEP from an infant diagnosed with congenital idiopathic nystagmus:
white, red and blue flash ERG, as well as flash and pattern VEP were normal at
5 months. (From Brecelj and Stirn-Kranjc [24] with permission of Elsevier Science.)
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Lebeneva kongenitalna amavroza f Leber's congenital amaurosis
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Sl. 3. ERG/VEP pri zdravem 3-mesecnem otroku in otroku z Leberjevo kongenitalno
amavrozo pri 3 in 9 mesecih, ki nima bliskovnega ERG, bliskovni VEP pa je zakas-
njen. (Iz Brecelj in Stirn-Kranjc [24] z dovoljenjem Elsevier Science.)

Figure 3. ERG/VEP from a healthy infant at 3 months and an infant diagnosed with

Leber’s congenital amaurosis: in the latter, flash ERG was not recordable at 3 and

9 months, flash VEP wass prolonged. (From Brecelj and Stirn-Kranjc [24] with per-
mission of Elsevier Science.)
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Sl. 4. ERG/VEP pri zdravem 17-mesecnem otroku in otroku z akromatopsijo pri 17
mesecih in 3 letih, ko je bliskovni ERG izziven z drazljajem bele in modre svetlobe,
ne pa z drazljajem rdece svetlobe in 30 Hz. Bliskovni VEP je zakasnjen, reversal
VEP pa ni izziven. (Iz Brecelj in Stirn-Krvanjc [24] z dovoljenjem Elsevier Science.)

Figure 4. ERG/VEP from a healthy infant at 17 months and an infant diagnosed as

achromatopsia. in the latter, at 17 months and 3 years, white and blue flash ERG

were recordable, while red flash and 30 Hz flicker ERG were not. Flash VEP was

prolonged and pattern VEP was non-recovdable. (From Brecelj and Stirn-Kranjc
[24] with permission of Elsevier Science.)

mreznici pri senzoricnem nistagmusu
(sl. 1), normalen bliskovni ERG in spre-
menjen VEP razkriva okvare vidne po-
ti pri senzori¢nem ali nevroloskem ni-
stagmusu, normalen bliskovni ERG in
normalen VEP pa pokazeta primerno
delovanje mreznice in vidne poti, kar
pomeni, da je nistagmus najverjetneje
idiopatski (sl. 2). Specifi¢ni vzorci elek-
trofizioloskih sprememb, ki jih lahko
najdemo pri senzori¢nem nistagmusu,
npr. pri akromatopsiji, albinizmu, aki-
azmiji, so opisani v nadaljnjih poglav-
jih.

Leberjeva kongenitalna amavroza
(Lca)

Je dedna mreznic¢na distrofija s priza-
detostjo pali¢nic in ¢epnic, ki jo sprem-
ljata zelo slab vid (projekcija svetlobe,
vec¢inoma 0,05, redko 0,2-0,3) in nista-
gmus kot »plavajoce oci«, pogosto tudi
okulodigitalni refleks. Bolezen je pogo-
sto opazna Ze ob rojstvu, v¢asih pa se
razvije kmalu po njem. Znacilna je vi-
soka hipermetropija, redkeje miopija.
Zenici sta ve¢inoma srednje Siroki, re-
lativno togi, lenih reakcij. O¢esno ozad-
je je v zgodnjem otrostvu vecinoma
normalno, kasneje so mozne distrofic-
ne pigmentne ali rumeno lisaste mrez-
ni¢ne spremembe, predvsem v prede-
lu ekvatorja, ozenje arterij in bledenje
papile vidnega zivca. Molekularna ge-
netika je omogocila prepoznati do se-
daj vsaj Sest genov, ki sodelujejo pri pri-
blizno polovici bolnikov z LCA. Gre za
gene z ekspresijo pri razvoju mreznic-
nih fotoreceptorjev (CRX), pri njiho-
vi zgradbi (CRB1), fototransdukciji
(GUCY2D), prenosu beljakovin (AIPL1,
RPGRIP1) in pri presnovi vitamina A
(RPEG5). Mutacija RPE6G5 ima najboljsi
izid tudi glede prihodnje (menda sko-
raj$nje) moznostis transgenskim zdrav-
ljenjem. Med slepimi in slabovidnimi
ima LCA 18-odstotni delez in je pogo-
sto premalo prepoznavna. Potrebna je
izkljucitev sistemskih sprememb, pred-
vsem sindroma Joubert, in paroksizmal-
nih bolezni, kot so Zellwegerjeva, Ref-
sumova in adrenolevkodistrofija (25).
Za diagnozo LCA je treba pri dojenckih
potrditi okvaro delovanja fotoreceptor-
jev z bliskovnim ERG, ki praviloma Ze
zgodaj ni izvabljiv (24, 26). S skalpa nad
vidno mozgansko skorjo je mogoce po-
sneti VEP na bliskovni drazljaj, kadar je
vidna zaznava $e ohranjena (sl. 3). Elek-
trofizioloska diagnostika omogoca tu-
di sledenje stanja (26), kar bo $e po-
membnejSe pri ugotavljanju ucinkovi-
tosti pricakovanega genskega zdravlje-
nja.

Akromatopsija

Jenenapredujoca okvara ¢epnic, genet-
sko je heterogena, opazna paze prido-
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Elektrofizioloske spremembe so pri do-
jenckih znacilne za akromatopsijo, ko
je bliskovni ERG izziven z belo in mo-
dro svetlobo, ne pa na rdeco svetlobo
in drazljaj 30 Hz (sl. 4) (24). Pri starejsih
otrocih z akromatopsijo pa ocenjujemo
mreznico s preiskavo SFERG. Elektrofi-
zioloske spremembe, znacilne za akro-
matopsijo, so pri njih neodzivnost od-
ziva ¢epnic in odziva 30 Hz, normalni
pa so maksimalni odziv, odziv pali¢nic
in oscilatorni potenciali (27).
Zadiagnozo prirojene akromatopsije je
smiselno potrditi prizadetost ¢epnic in normalno delovanje
pali¢nic. Znacilnosti bliskovnega ERG omogocajo zgodnjo dia-
gnozo akromatopsije ze pri dojenckih, elektrofiziolosko pa
jo opredelimo $e kasneje, ko so otroci dovolj veliki za sodelo-
vanje pri SFERG (vec¢inoma po 5. ali 6. letu).

Prirojena stacionarna no¢na
slepota

Deduje se lahko avtosomsko dominantno, avtosomsko rece-
sivno in vezano na kromosom X (mutacija gena NYX pri kom-
pletni obliki ali mutacija gena CACNATF pri nekompletni obli-
ki). Znacilna je no¢na slepota, ki ima razlicno moc¢ne simpto-
me: vidna ostrina je normalna ali zmerno zmanj$ana, o¢esno
ozadje je vec¢inoma normalno, miopija je zmerna do huda,
vidna sta lahko nistagmus in skiljenje. Vid je slabsi predvsem
pri recesivnih in na kromosom X vezanih oblikah. Papili vi-
dnega zivca sta lahko zvrnjeni, kasneje bolj bledi in z ozjim
ziljem.

Elektrofizioloske spremembe pri dojenckih s stacionarno no¢-
no slepoto so bliskovni ERG, ki je negativne oblike (znizan
val b) na drazenje z belo svetlobo, neizziven na drazenje z
modro svetlobo, normalen pa na draZenje z rdeco svetlobo
in drazljajem 30 Hz (13). Pri ve¢jih otrocih lahko s SFERG raz-
likujemo kompletno in nekompletno obliko stacionarne no¢-
ne slepote (27). Pri kompletni obliki so znacilnosti SFERG na-
slednje: val a je normalne amplitude, val b pa je znizan, zaradi
Cesar je maksimalni odziv negativne oblike, ni odziva palic-
nic, manj spremenjena pa sta odziv ¢epnic in odziv na
30-her¢no drazenje. Tudi pri nekompletni obliki je maksimal-
ni odziv negativne oblike, znizani pa so odziv pali¢nic, oscila-
torni potenciali, odziv ¢epnic in odziv na 30-her¢no draZenje
(sl. 5). Negativna oblika maksimalnega odziva pomeni, da je
funkcija fotoreceptorjev ohranjena, medtem ko je aktivnost
bipolarnih celic v notranji jedrni plasti zmanj$ana. Mozne so
elektrofizioloske variacije, in sicer, da maksimalni odziv nima
negativne oblike. Elektrofiziolosko znacilne spremembe se
kazejo tudi pri odzivu on-off, ki opredeli delovanje bipolar-

SL. 5. SFERG in PERG pri zdravem otroku in otroku s stacionarno nocno slepoto
(nekompletno obliko): maksimaini odziv (maks.) je negativne oblike, ker je val a
normalne amplitude,

torni potenciali (osc.), odziv cepnic, odziv na 30 Hz in PERG.

Figure 5. ERG and PERG from a healthy child and a child with congenital stationary

night-blindness (incomplete form): rnegative ERG« - in the maximal response (max.),

a wave was normal and b wave was reduced. Rod response, oscillatory potentials
(osc.), cone response, response to 30 Hz flicker, and PERG were also reduced.

val b pa znizan. Prav tako so znizani odziv palicnic, oscila-

nih celic on in off v notranji jedrni plasti. Pri kompletni obliki
stacionarne nocne slepote je prizadeto delovanje bipolarnih
celic on, pri nekompletni obliki pa sta prizadeti funkciji obo-
jih, bipolarnih celic on in off:

Za diagnozo stacionarne nocne slepote je smiselno potrditi
prizadetost delovanja notranje jedrne plasti mreZnice in opre-
deliti, ali gre za kompletno ali nekompletno obliko bolezni.

Progresivne distrofije mreZznice

Bestova viteliformna distrofija je avtosomsko dominantna ma-
kularna distrofija, pri kateri je pogosto Ze v otro§tvu mogoce
najti asimetri¢no tipi¢no rumenkasto viteliformno poskodbo
v makuli, ki kasneje preide v atrofi¢ne spremembe z brazgoti-
njenjem. Mutirani gen je na kromosomu 11q13, ki kodira be-
ljakovino bestrofin v retinalnem pigmentnem epiteliju. Vidna
ostrina je navadno boljsa, kot jo nakazuje videz makule, pa
tudi vid - sicer okrnjen - je vendarle uporaben in ostane do
pozne starosti (28). Klju¢na diagnosti¢na preiskava je EOG;
izvid je abnormen pri vseh bolnikih in tudi pri ljudeh, ki so
nosilci okvarjenega gena, ¢eprav pri njih bolezen klini¢no se
ni opazna. Za njihov EOG je znacilno, da nima svetlobnega
vrha (Ardenov indeks je manjsi od 1,5), SFERG pa je norma-
len (29, 30).

Juvenilna makularna degeneracija — fundus flavimaculatus
(Stargardtovabolezen) je razli¢no izrazena, najpogostejsa ma-
kularna, recesivno (genska povezava s kromosomom 1p-gen
kodira fotoreceptor specifi¢ni ATP vezani transportni protein
ABCR) in v¢asih dominantno (genska povezava s kromoso-
mom 6q in 13q) avtosomno dedna bolezen. Do drugega de-
setletja je znacilna obojestranska huda izguba vida (0,1 in
manj). Oftalmoskopsko ugotovljive spremembe so sprva bla-
ge, zato je v diagnosti¢no pomoc fluoresceinska angiografija.
Pigmentne atrofi¢ne spremembe v makuli lahko napredujejo
v obsezne atrofi¢ne predele mreznice, mrezni¢nega pigment-
nega epitelija in zilnice. Rumene lise so ve¢inoma vidne po
zadaj$njem polu in/ali periferno po mreznici. Gre za hiper-
trofirane celice retinalnega pigmentnega epitela z akumula-
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SL. 6. SFERG in PERG pri zdravem otroku, otroku z Stargardtovo makularno distro-

fijo in pri otroku z distrofijo cepnic. Pri Stargardtovi makularni distrofiji je SFERG

normalen, PERG pa ni izziven. Pri distrofiji cepnic ima SFERG normalen maksi-

malni odgovor (Maks.), normalen odziv palicnic in normaline oscilacijske poten-
ciale (Osc.), ni pa odziva cepnic, odziva na 30 Hz in PERG.

Figure 0. ERG and PERG from a healthy child, a child with Stargardt macular dy-
strophy, and a child with cone dystrophy. In Stargardt macular dystrophy, all ERG
responses were normal, while there was no recordable PERG. In cone dystrophy,
maximal response (Max.), rod response, and oscillatory potentials (Osc.) were nor-
mal, cone response, response to 30 Hz flicker, and PERG were not recordable.
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Sl. 7. MFERG pri zdravem preiskovancu kaze gostoto odziva in vrednosti spodnje

meje normale v vseh petih obrocih (a), razporeditev posameznih valov b1 (b) in

3D-obliko (c). Pri Stargardtovi makularni distrofiji je zelo zmanjsana gostota odzi-

va v prvih dveh obrocih (a), valovi b1 niso prepoznavni v centru (b) in se ne izobli-

kuje en vrh v 3D-obliki (c). Pri distrofiji cepnic je zelo zmanjsana gostota odziva

v vseh petih obrocih (a), valovi b1 niso prepoznauvni v srediscu in na periferiji (b),
3D-oblika je spremenjena (c).

cijo lipofuscinu podobne snovi, ki av-
tofluorescira. Relativni centralni skotom
postaja absoluten. Tudi barvni vid, ki je
sprva normalen, z napredovanjem bo-
lezni upada. Znacilna elektrofizioloska
slika je normalen SFERG, PERG ni izvab-
ljiv, MFERG je abnormen (sl. 6, sl. 7). To-
rej je delovanje pali¢nic in ¢epnic na pe-
riferiji mreZnice neprizadeto (norma-
len SFERG), delovanje ¢epnic v makuli
pa je okvarjeno (abnormna sta PERG
in MFERG). Vendar so elektrofizioloske
spremembe, opisane pri odraslih, lah-
ko kompleksnejse, saj so lahko priza-
dete Cepnice na periferiji mreznice in
pali¢nice (31).

Distrofije cepnic in distrofije cepnic in
palicnic so zelo heterogena skupina
progresivnih bolezni, ki se dedujejo av-
tosomsko dominantno, avtosomno re-
cesivno in vezano na kromosom X. Zna-
¢ilnaje lahko fotofobija, progresivna iz-
guba centralnega (do 0,1 ali manj) in
barvnega vida. Pojavijo se v poznem
otrostvu, ve¢inoma pa e kasneje. Pri di-
strofijah ¢epnic in pali¢nic se lahko po-
javijo tuditezave zvidom v temi. Na oce-
snem ozadju so spremembe raznolike,
od obseznih - makulopatije v obliki vo-
lovskega ocesa (bull’s eye) - do mini-
malne atrofije mrezni¢nega pigmentne-
gaepitelav predelu makule. SFERG po-
kaze pri distrofijah ¢epnic njihovo pri-
zadetost (sl. 5), pri distrofijah ¢epnic in
pali¢nic pa prizadetost obeh. Z elektro-
retinografijo torej lahko opredelimo, ali
so prizadete Cepnice (oblika cone) ali
Cepnice in pali¢nice (oblika cone-rod)
(27). Pri nekaterih progresivnih distro-
fijah ¢epnic pa so najprej prizadete
Cepnice, sCasoma pa tudi pali¢nice. S
PERG in MFERG opredelimo funkcio-
nalnost centralnega dela (makule)
mreznice. Ta je okrnjena ali povsem iz-
gubljena pri distrofiji cepnic (sl. 6, sl. 7)
in distrofiji ¢epnic in pali¢nic.

Figure 7. MFERG from a healthy volun-
leer: group averages responses in five
rings and their lower limit of normal
amplitudes (a), topographic map of
wave b1 (b), and a 3D topography (c)
are presented. In Stargardt macular
dystrophy the response from the first two
rings (a) is attenuated, wave b1 is not
recognisable in the centre of the topo-
graphic map (b), and in 3D topography
there is no peak. In cone dystrophy the
response from all five rings (a) is atte-
nuated, wave b1 is not recognisable in
the centre or periphery of the topogra-
phic map (b), and 3D topography is
changed.
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Tudi retinitis pigmentosa je genetsko
in klini¢no zelo heterogena skupina bo-
lezni. Deduje se avtosomno dominant-
no, avtosomno recesivno in vezano na
kromosom X. Njene znacilnosti so te-
zave z vidom v temi. Vidno polje se ozi
sprva na srednji periferiji in zgoraj, na-
to pa koncentri¢no. Na o¢esnem ozad-
ju so vidne spremembe klasi¢no v obli-
ki kostnih celic. Kdaj se pri otroku zac-
ne bolezen in kako huda je prizade-
tost, je odvisno od narave mutacije in
dedovanja. Spremembe na oclesnem
ozadju so lahko minimalne: atrofija
mrezni¢nega pigmenta na srednji peri-
feriji, kasneje odlaganje pigmenta, oze-
nje zilja, bledenje papile vidnega Zziv-
ca, spremembe v predelu steklovine,
lece, edem makule, mrezni¢nozilne
spremembe z obsezno eksudacijo.
SFERG pokaZze motnjo na ravni fotore-
ceptorjev, vecdjo za pali¢nice kot ¢epni-
ce (elektrofizioloSka oblika rod-cone).
Z napredovanjem bolezni ni ve¢ mo-
goce dobiti odziva pali¢nic in ¢epnic
(27). Spremembe SFERG so sicer do-
kaj razli¢ne, od znizanja do zakasnitve
odziva pali¢nic in odziva ¢epnic. SFERG
je morda lahko Ze neizziven, ko je funk-
cija makule $e ohranjena, kar pokaze
PERG. Pri pigmentni retinopatiji je
PERG res najdlje ohranjeni elektrofizi-
oloski odziv, ki se znizuje s slabsanjem
vidne ostrine (32).

Pri progresivnih distrofijah mreznice z
vidno elektrofiziologijo opredelimo,
katere strukture v mreznici so prizade-
te - mrezni¢ni pigmentni epitel (npr.
pri Bestovi distrofiji), ¢epnice (npr. pri
distrofiji ¢epnic) in/ali pali¢nice (npr.
pri distrofiji ¢epnic in pali¢nic) - kot

Hipoplazija vidnega Zivca / Optic nerve hypoplasia
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SL. 8. ERG/VEP pri dveh otrocih s hipoplazijo vidnega Zivca: pri 9-mesecnem otroku

Je bliskovni ERG normalen, bliskovni VEP ni izziven, pri 10-mesecnem otroku je

bliskovni VEP normalen, reversal VEP pa ni izziven. (1z Brecelj in Stirn-Kranjc [24]
z dovoljenjem Elsevier Science.)

Figure 8. ERG/VEP in two infants diagnosed with optic nerve hypoplasia. in the 9

month old infant, flash ERG was novmal, while flash VEP was non-recordable; in the

10 month old infant, flash VEP was normal, but pattern VEP was non-recordable.
(From Brecelj and Stirn-Kranjc [24] with permission of Elsevier Science.)

tudi, ali je prizadet le centralni del mrez-

nice (npr. pri Stargardtovi makularni

distrofiji) ali pa fotoreceptorji na periferiji in/ali centralnem
delu mreznice (npr. pri pigmentni retinopatiji).

Hipoplazija vidnega Zivca

Pri izrazitih hipoplazijah vidnega Zivca je vid zelo prizadet,
lahko le do dojemanja svetlobe, prisoten je nistagmus. Temu
primerno je Ze pri dojenckih zelo znizan bliskovni VEP ali pa
ga sploh ni (sl. 8) (33, 25). Ko je hipoplazija vidnega Zivca
zmerna ali blaga, pa elektrofizioloske spremembe vedno ne
korelirajo s klini¢no sliko. Pri otroku z blago hipoplazijo vid-
nega zivca je namrec lahko bliskovni VEP Ze spremenjen. V
primeru, ki ga prikazujemo, je VEP razkril nekrizanje vlaken v
kiazmi (sl. 9).

Zaenkrat je za oceno hipoplazije vidnega zivca smiselna vid-
na elektrofizioloska ocena pri tistem otroku, ki ima nistagmus,
ali pri komer je po videzu papile vidnega Zivca pri¢akovati
slabsi vid, in pri otroku s sumom na tako prirojeno anomalijo
vidne poti, ki zajema poleg vidnega zivca tudi vlakna v kiazmi
in/ali vidnega traktusa.

Albinizem

Albinizem je genetsko in klini¢no heterogena skupina bole-
zni, pri katerih je zmanjSana sinteza melanina. Pri okulo-kuta-
nem albinizmu je v melanosomih manj melanina, bolniki z

ocesnim albinizmom pa imajo manj melanosomov. Hude
oblike albinizma se dedujejo recesivnho, dominantno dedne
so blazje; pri recesivnih, na kromosom X vezanih oblikah, so
pri materi prenasalki na o¢eh tudi znaki hipopigmentirano-
sti (razli¢na presvetljivost Sarenic, svetlejSe ocesno ozadje s
spremembo fovealnega refleksa ali brez). Znanih je vec si-
stemskih pridruzenih bolezni, npr. Chediakov sindrom, pri
katerem otrok pogosto zboleva z okuzbami, in Hermansky-
Pudlakov sindrom, pri katerem albinizem spremlja $e okvara
trombocitov z znaki motnje strjevanja krvi. Kljub zelo razlic-
ni klini¢ni izrazenosti albinizma je vsem bolnikom skupna
slabsa vidna ostrina in nistagmus, izredno redko gre za albi-
noidizem z normalno vidno ostrino in brez nistagmusa. Fo-
tofobija je razli¢cno mocna, prav tako presvetljivost Sarenic in
pigmentacija oc¢esnega ozadja. Slabsa ostrina vida je odvisna
od okvare pigmentacije in makularne hipoplazije s pali¢nica-
mi v predelu makule in odrinjenih ¢epnic. Poleg napak v
ocesu je nenormalen tudi potek vlaken v vidni poti: vlakna
vidnega zivca, ki izvirajo iz nazalnega dela mreznice, pri nor-
malno pigmentiranem v kiazmi preidejo v nasprotno hemi-
sfero, medtem ko vlakna iz temporalnega dela mreznice po-
tekajo v mozgansko poloblo iste strani. Pri albinih pa se del
vlaken vidnega zivca, ki izhajajo iz temporalnega dela mrez-
nice, v kiazmi kriza in poteka v poloblo nasprotne strani.
Zaradi tega pri njih prehaja vecina vlaken vidnega zZivca v
nasportno hemisfero.
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S1. 9. Bliskovni VEP pri otroku z albinizmom in otroku z akiazmijo ima navzkrizno
asimetricno distribucijo. Med obema razvojnima anomalijama vidne poti je raz-
likovangje razvidno tudi na kanalu O1-O2) ki odjema razliko v aktivnosti med ka-

naloma na desni in levi hemisferi.

Figure 9. Flash VEP from a child with albinism and a child with achiasmia: crossed

asymmetry distribution is seen. The electrophysiological difference between both

anomalies of the visual pathway is also evident in the O1-02' channel presenting
the difference in potentials between the left and right hemisphere.

Pri otrocih z albinizmom ima bliskovni VEP znacilno na-
vzkrizno asimetrijo, ki odseva stanje, ko se vecina vlaken
vidnega zivca kriza v kiazmi in projicira v nasprotno hemisfe-
ro (34, 25). Pri drazenju desnega ocesa je zgodnji pozitivni
val P razporejen nad desno hemisfero, zgodnji negativni val
N pa nad levo hemisfero, medtem ko je pri drazenju levega
ocesa razporejenost valov P in N ravno nasprotna. Medoce-
sna razlika se poudari v posnetku, ki pokaze razliko med
desno in levo hemisfero; po drazenju desnega ocesa se po-
kaze negativni val H, po drazenju levega ocesa pa pozitivni
val P (sl. 9).

Za diagnozo albinizma, ki klini¢no ni jasno razpoznaven, je
VEP diagnosti¢na preiskava izbire. Specifi¢na navzkrizna asi-
metrija VEP se kaze pri dojenckih in malckih z albinizmom na
bliskovni drazljaj. Pri ve¢jih otrocih je bliskovni drazljaj manj
obcutljiv; nenormalno albino krizanje vidne poti bolje poka-
ze drazljaj onset: pozitivni val C1 ima kontralateralno razpo-
rejenost, znacilno za nenormalno albino krizanje vlaken vi-
dnega zZivca v kiazmi (35).

Akiazmija

Akiazmija je zaenkrat Se redko prepoznana prirojena okvara
vidne poti. V kiazmi se kriza le malo ali ni¢ vlaken vidnega
zivca. Leta 1993 so opisali prva dva primera (36), nato Se 7
(37-39), nadaljnja dva smo prepoznali v Sloveniji (40). Otroci
imajo nistagmus od rojstva, slabo ostrino vida in lahko hipo-
plasti¢ni papili vidnega zivca. Pri vseh opisanih primerih je
preiskava bliskovni VEP ali onset VEP odkrila motnjo krizajo-
¢ih se vlaken, z MRI pa je bila nato morfolosko potrjena priro-
jena okvara kiazme. Bliskovni VEP pokaze navzkrizno asime-
trijo, ki je nasprotna tisti pri otrocih z albinizmom (sL. 9).

Pri otrocih s hipoplazijo kiazme ali akiazmijo lahko MRI po-
leg malostevilnega krizanja ali celo nekrizanja vlaken vidne-
ga zivcav kiazmi pokaze $e druge morfolosko dokazljive spre-
membe, npr. nerazvitost septuma peluciduma, hipoplasticen
corpus callosum in druge spremembe osrednjega Zivcéevja.
Posebnega pomena je ocena delovanja nevrohipofize.

e Akimzmmiga f Achissmia

B m&s 0

Opticni nevritis

Dlanso chn Px s ses s . :
Pight iy Opti¢ni nevritis je pri otrocih pogosta
oftalmologova delovna hipoteza, pose-
i bej ko najde slabso ostrino vida kljub
i najboljsi korekciji refrakcije in ko izklju-
Vi ¢islabovidnost, ali takrat, ko vidne ostri-
ne, izpadovvvidnem polju ali zaznava-
nju barv ni mogoce zanesljivo oceniti,
— ocesni status pa je normalen ali so vi-

dne le spremembe papile vidnega Ziv-
cain zeni¢nih odzivov (41). Klini¢na sli-
ka opti¢nega nevritisa pri otrocih je ti-
e pi¢na, Ce je zelo prizadeta vidna ostri-
na(pod0,3), okvarjen barvnivid, ¢e sta
dokazana centralni skotom v vidnem
polju in edem papile vidnega zivca, ki

o A
=/, o ju spremljajo (ali pa ne) bole¢ine ob
premikanju o¢i. Pogosto je pri otrocih
sl klini¢na slika atipi¢na: navedeni znaki
= L] = K =

in simptomi so malo izrazeni, lahko v
povezavi s kako nalezljivo boleznijo ali
pa s kasnejsim ali zelo zgodnjim razvo-
jem multiple skleroze.

Reversal VEP v akutni fazi opti¢nega
nevritisa odsevajo prizadetost vidnega
zivca: vala P100 ni ali je pomembno
znizan, kar je posledica bloka v preva-
janju po vlaknih vidnega Zivca, in/ali je
zakasnjen, kar je posledica zmanjs$anja
hitrosti prevajanja po demieliniziranem
podrodju (33, 42). Po prebolelem opti¢nem nevritisu se P100
pri vecini otrok (55%) normalizira, pri odraslih pa le redko
(pri 10%). Drugacna je tudi hitrost normalizacije: pri otrocih
se P100 normalizira Ze v 3 do 6 mesecih (43), pri odraslih pa
ostaja zakasnjen se 10 ali ve¢ let po prebolelem opti¢nem
nevritisu. Pri otrocih torej reversal VEP pokaze tudi stanje, ko
se delovanje vidnega zivca popravlja, domnevno z remielini-
zacijo (sl. 10). Pri otrocih je zato zdravljenje s kortikosteroidi
le redko umestno.

Kadar je klini¢na slika opti¢nega nevritisa pri otroku atipic-
na, je smiselno opredeliti funkcijo vidnega Zivca z reversal
VEP. Abnormni izvid reversal VEP v akutni fazi bolezni potr-
di diagnozo, normalni pa ne izklju¢uje diagnoze opti¢nega
nevritisa.

Kompresijske spremembe vidne poti

Tumorje vidne poti pri otrocih odkrivamo s klini¢nim oftal-
molodkim in nevroloskim pregledom. Njihovo mesto poka-
Ze rac¢unalniska tomografija (CT) ali slikanje z magnetno re-
sonanco (MRI), z reversal VEP pa tudi lahko ocenjujemo, kje
je prizadeta funkcija vidne poti zaradi tumorja. Elektrofizio-
loske spremembe so upocasnitev ali blok v prevajanju ali po
vidnem zivcu ali v podroc¢ju kiazme (navzkrizna asimetrija)
ali vvidni progi za kiazmo (nenavzkrizna asimetrija) (33, 22).
Nase izkusnje kazejo, da je Ze pri manjsih otrocih mogoce s
selektivnim drazenjem v temporalnih in nazalnih polovicah
prepoznati spremembe v delovanju krizajocih se in nekriza-
jocih se vlaken in s tem napovedati spremembe, kot na pri-
mer, ali je gliom distalnega dela vidnega Zzivca ze prizadel
krizajoca se vlakna nasprotnega ocesa, ali je supraselarni
tumor prizadel eno oko ali obe ocesi (sl. 11). Moznost take
napovedi je lahko veckrat pomembna, saj se pri otrocih z
okvarjenim vidom preiskave vidnega polja veckrat ne da
napraviti. Po drugi strani pa z elektrofizioloskim sledenjem
dobimo tudi podatke o popravljanju vida po zdravljenju (ope-
raciji, obsevanju) in s tem moznost napovedovanja uspesno-
sti zdravljenja.
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Za diagnozo tumorjev pri otrocih sta
pomembna CT in MRI, medtem ko vi-
dna elektrofiziologija omogoci prepo-
znavanje, ali je prevajanje po vidni poti
povsem ali delno ohranjeno ali ga ni.
Tak podatek je Se posebej pomemben,
kadar otrok ni zmozen sodelovanja pri
okulisti¢cnem pregledu, ali pa za odkri-
vanje subklini¢nih prizadetosti vidne
poti.

Nekaj drugih indikacij za elektro-
fizioloske preiskave
priotrocih

Na kromosom X vezana juvenilna reti-
noshiza sodik dednim vitreoretinalnim
boleznim. Shiza mreznice nastane v
zivéno vlaknatem sloju, ve¢inomaje pri-
zadeta tudi makula, ki lahko dobi zve-
zdasto obliko. Vid je razli¢no prizadet,
mozne so krvavitve v steklovino in od-
stop mreznice. Spremembe SFERG so
znacilne, ko ima maksimalni odziv ohra-
njen val a in zelo znizan val b in je zato
negativne oblike. Bliskovni VEP in re-
versal VEP sta nizja in zakasnjena (7).

Pri sindromih, povezanih s pigmentno
mreznic¢no distrofijo, ki je podobna pi-
gmentni retinopatiji, so elektrofiziolo-
ske spremembe razli¢ne. ERG je lahko
prizadet Ze zelo zgodaj in razli¢no hu-
do, mozne so tudi klini¢ne fenotipske
razlike. Mrezni¢na distrofija z gluhost-
jo je poznana pri Usherjevem, Cockay-
nejevem, Alstromovem, Alportovem
sindromu, Refsumovi bolezni, mitohon-
drijski citopatiji in peroksisomalnih,
mukopolisaharidozi IL, IIT idr. Pigment-
na retinopatija je v sklopu sistemskih
bolezni, ki se dedujejo na vse poznane
nacine dedovanja. Najbolj poznane so
avtosomno recesivne bolezni, kot abe-
talipoproteinemija, Batten, Laurence-
Moon-Bardet-Biedlov, Hallervorden-
Spatzev sindrom, sindrom po Marie
Joubert idr. Elektrofizioloske spremem-
be sta opisala Kriss in Thompson (7).

Leberjeva hereditarna opticna nevro-
patija (LHON) se zelo redko pojavi
pred najstniskimi leti ali enostransko.
Izgubaje nenadnain huda (0,1 in manj),
vec¢inoma nepopravljiva. Sprva edema-
tozna in hiperemicna vidna zivca, lah-
ko z okolno krvavitvijo in eksudacijo,
ze po nekaj tednih atrofirata, nastane
centralni skotom. Pri fluoresceinski an-
giografiji ni prepusc¢anja barvila. Bole-
zen se deduje po materini mitohondrij-

ski DNK. Elektrofizioloske spremembe so znacilne: SFERG je
normalen, PERG ima normalen val P50 in pomembno znizan
val N95, reversal VEP ima znizan in zakasnjen val P100.

Zapoznela vidna zrelost je mozna pri sicer zdravih otrocih, ki
nimajo nistagmusa, imajo normalno zenicno odzivanje in oce-
sno zgradbo, so pa vidno nepozorni, ne zmorejo fiksacije in
sledenja s pogledom. Pri njih je elektrofizioloska diagnostika
zelo pomembna. Pri takem dojencku so bliskovni ERG, bli-
skovni VEP, reversal VEP in onset VEP normalni, kar pomeni,
da je delovanje mreznice in vidne poti starosti primerno.
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Sl. 10. Reversal VEP pri 11-letni deklici z opticnim nevritisom levega ocesa v akutni
Jfazi bolezni in ob casovnem spremljanju. V akutni fazi vala P100 sploh ni, po
1 mesecu je zakasnjen, po 3 mesecih je njegova latenca ze krajsa, po 6 mesecih pa je
normalna z levega ocesa. (Iz Tekavcic-Pompe [43] z dovoljenjem Kluwer Academic

Publishers.)

Figure 10. Reversal VEP from an 11 year old girl with optic neuritis of the left eye at
the acute phase and at follow-up: there was no P100 in the acute phase recording
[from the affected eye, one month later it was prolonged, at 3 months it was shorter
than previously, and at 6 months it was normal. (From Tekavcic-Pompe [43] with
permission of Kluwer Academic Publishers.)

Razpravljanje

Vidna elektrofiziologija je za otroke pomembna, ker je nein-
vazivna in omogoca oceniti delovanje mrezni¢nega pigment-
nega epitela, struktur v mreznici (¢epnice, pali¢nice, bipolar-
ne celice, amakrine celice in ganglijske celice) ali v vidni poti
(vidni zivec, podro¢je kiazme ali podrodje za kiazmo in vi-
dno skorjo). Posredno omogoca informacijo o kakovosti vi-
da. Pri dojenckih in malih otrocih v svetu ni enotnih meril za
elektrofiziolosko snemanje, medtem ko pri vedjih in dovolj
sodelujoc¢ih otrocih, lahko Zze od 7. leta dalje, ocenjujemo
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SL. 11. Reversal VEP pri 5-letnem otroku s 4,6 cm velikim selar-
nim in supraselarnim tumorjem kaze disfunkcijo vidne poti
v podrocju kiazme. Normalna sta bliskovni ERG in PERG, med-
tem ko vala P100 ni ne na drazenje desnega ocesa s celim
drazilnim poljem ne na drazenje levega ocesa s temporalno
polovico drazilnega polja. Val P100 je normalne amplitude
in latence (oznacen s puscico) na drazenje levega ocesa s ce-
lim drazilnim poljem in z nazalno polovico drazilnega. (Iz
Brecelj in Stirn-Kranjc [33] z dovoljenjem Kluwer Academic
Publishers.)

Figure 11. Reversal VEP from a 5 year old girl with 4.6 cm
large sellar and suprasellar tumour: chiasmal visual pathway
dysfunction was demonstrated. Retinal responses (Flash ERG
and PERG) were normal, while P100 wave was non-record-
able from the right eye to full-field stimulation and from the
left eye to temporal halffield stimulation. P100 wave (mar-
ked by arrows) to full-field and nasal half-field stimulation of
the left eye was of normal amplitude and latency. (From Bre-
celj and Stirn-Kranjc [33] with permission of Kluwer Acade-
mic Publishers.)

elektrofiziolosko funkcijo vida po mednarodnih priporodi-
lih ISCEV. Podrodje vidne elektrofiziologije se pri otrocih
intenzivno razvija. Raziskave so usmerjene v ugotavljanje,
pri katerih oftalmoloskih boleznih otrok je vidna elektrofizi-
ologija diagnosti¢cno pomembna in kako obcutljive in speci-
ficne so elektrofizioloske spremembe pri oftalmoloskih bo-

leznih otrok. V zadnjem ¢asu so zelo odmevne tudi raziska-
ve, ki so pokazale, da je mozno s skotopi¢no in fotopi¢no
ERG ocenjevati toksi¢nost, ki ga lahko povzroci antiepilep-
ti¢no zdravilo vigabatrin (44).

Ocena elektrofizioloskih parametrov pri otrocih zahteva po-
sebno pozornost, kajti ne le patoloski proces, tudi zorenje vi-
dnega sistema je lahko vzrok moznih sprememb. Znano je,
da zorenje poteka vec let, najizrazitejse, prav dramati¢no, je v
prvih nekaj mesecih zivljenja: fovea centralis dozoreva pri-
blizno do cetrtega leta starosti, vlakna vidnega zivca so mieli-
nizirana pri sedmih mesecih, debelina mielina se povecuje
do drugega leta starosti, v vidni skorji se gostota sinaps pove-
¢uje v prvih osmih mesecih zivljenja. Elektrofizioloske spre-
membe so velike pri dojenckih do 6. meseca starosti, zatem
pa se nadaljujejo pocasnejse spremembe vse do 18. leta sta-
rosti (45-47).

Elektrofizioloska diagnostika je nepogresljiva pri distrofijah
mreZnice. Ze pri dojenckih je mogoce razlikovati nekaj zna-
¢ilnih vzorcev ERG sprememb, ki razkrivajo prizadetost ¢ep-
nic in pali¢ni¢ pri Leberjevi kongenitalni amavrozi, prizade-
tost cepnic pri akromatopsiji in prizadetost notranje nuklear-
ne plasti pri kongenitalni no¢ni slepoti. Pri ve¢jih otrocih zna-
¢ilni vzorci SFERG sprememb pokazejo, ali gre za prizadetost
funkcije ¢epnic pri distrofijah ¢epnic ali za prizadetost ¢epnic
in pali¢nic pri distrofijah ¢epnic in pali¢nic ali pigmentni reti-
nopatiji, ali pa le ¢epnic v makuli pri Stargardtovi makularni
degeneraciji. Znacilne so tudi spremembe pri stacionarni noc-
ni slepoti, ki pri kompletni obliki pokaZzejo prizadetost funk-
cije bipolarnih celic »ong, in nekompletni obliki prizadetost
bipolarnih celic »on in off«. Pri Bestovi viteliformni distrofiji
je prizadeta funkcija mrezni¢nega pigmentnega epitela, zato
je EOG abnormen, ohranjena pa je funkcija fotoreceptorjev.
Zato je SFERG normalen.

Elektrofizioloska opredelitev funkcije vidne poti je pri otro-
cih enako pomembna. Specifi¢ni so vzorci sprememb VEP, ki
pokazejo, da se pri albinizmu velika vecina vlaken obeh vi-
dnih zivcev kriza v kiazmi in pri akiazmiji, da se malo ali nic¢
vlaken obeh vidnih Zivcev kriza v kiazmi. Znacilen vzorec spre-
memb VEP se kaze, ¢e je prizadeta retrokiazemska vidna pot.
Spremembe VEP tudi povedo, ali gre v vidni poti za blok pre-
vajanja ali zmanj$ane hitrosti prevajanja prek demielinizira-
nega podrocja.

Razvoj vidne elektrofiziologije je usmerjen tudi v razlikova-
nje funkcije parvocelularne vidne poti, ki je specializirana za
analizo oblik in barv, in magnocelularne vidne poti, speciali-
zirane za analizo gibanja. V ta namen pri otrocih razvijamo
barvni VEP za testiranje parvocelularne vidne poti (48). Testi-
rali pa smo tudi otroke z disleksijo, za katere se domneva, da
imajo prizadeto magnocelularno vidno pot (49, 50). Nova elek-
trofizioloska preiskava multifokalni VEP se tudi izvaja pri otro-
cih (51).

Zakljucki

Pri dojenckih in otrocih so elektrofizioloske preiskave vida
smiselne le, ¢e so v sklopu klini¢ne preiskave. Preiskave so
popolnoma neinvazivne in neskodljive za otroka in razkriva-
jo, na kateri ravni vidnega sistema je okvara.
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