
64 Klinika Oczna 2014, 116 (1) ISSN 0023-2157 Index 362646

Wstęp
Wrodzone wady gałki ocznej występują u 2–3% żywo uro-

dzonych noworodków i mogą być wynikiem nieprawidłowego 
różnicowania struktur gałki ocznej zarówno w okresie embrio-
nalnym, jak i płodowym. Początek rozwoju oka u zarodka ludz-
kiego przypada na 21.–22. dzień embriogenezy. W 4. tygodniu 
ciąży pojawia się szypuła oczna, która jest prekursorem nerwu 
wzrokowego (n. II). Do powstawania anomalii wrodzonych tar-
czy n. II przyczyniają się m.in.: nieprawidłowe różnicowanie 
kielicha ocznego podczas zamykania szczeliny płodowej w 7. ty-
godniu ciąży (szczelina tarczy, dołek rozwojowy), pozostałość 
unaczynienia ciała szklistego, którego zanik obejmuje okres 
od 3.–4. miesiąca aż do końcowej fazy życia płodowego, lub in-
wolucja pierwotnej tarczy Beigmeistera (brodawka Bergmeiste-
ra). Anomalie wypełnienia światła szypuły ocznej w 8. tygodniu 
życia płodowego skutkują powstaniem zespołu kwiatu powoju. 
Liczba aksonów n. II znacząco zmienia się w okresie płodowym, 
około 70% aksonów wytworzonych w czasie powstawania pier-
wotnej drogi wzrokowej zanika na drodze apoptozy. Zaburzenia 
na różnych etapach rozwoju n. II mogą prowadzić do jego hipo-
plazji. Nieprawidłowy proces mielinizacji, który rozpoczyna się 
w 5. miesiącu życia płodowego i przebiega do 1. miesiąca po 
urodzeniu, może powodować pojawienie się włókien rdzennych 
(1–3).

Największe ryzyko uszkodzenia struktur oka w okresie or-
ganogenezy występuje między 18. a 60. dniem życia płodowe-
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go (4). Podłożem występowania tych nieprawidłowości, kiedy 
zmiany chorobowe są umiejscowione jedno- lub obustronnie, 
mogą być czynniki genetyczne – sporadyczne lub rodzinne. 
Podstawową oś kaskady genetycznej regulacji okulogenezy 
stanowi układ genów PAX- EYA1/SIX3-DACH1. Za prawidłowy 
rozwój n. II odpowiada również oś BMP4/BMP7/SHH-OPTX2 
(SIX6)/PAX 6. Dużą rolę odgrywa gen PAX 2, który pełni funk-
cję czynnika morfogenetycznego, niezbędnego do zamknięcia 
szczeliny ocznej i cewy nerwowej (1, 5). Oprócz wymienionych 
czynników istotną rolę w tworzeniu wad wrodzonych tarczy 
nerwu wzrokowego odgrywają również czynniki środowiskowe 
i teratogenne, a wśród nich substancje zakaźne, farmakologicz-
ne, chemiczne lub fizyczne. Potwierdzonymi czynnikami infek-
cyjnymi są wirusy różyczki, cytomegalii, opryszczki zwykłej oraz 
krętek kiły. Promieniowanie elektromagnetyczne, toksyny, alko-
hol oraz cukrzyca u matki są kolejnymi czynnikami mogącymi 
indukować rozwój wad wrodzonych gałki ocznej u dzieci. Wśród 
leków wywołujących wady wrodzone nerwu wzrokowego naj-
częściej wymieniane są: talidomid, preparaty przeciwpadacz-
kowe, pochodne kumaryny, amiodaron, kokaina, dietyloamid 
kwasu D-lizergowego (LSD) oraz retinoidy. W 50% przypadków 
czynnik etiologiczny jest nieznany (1, 6). Anomalie wrodzone 
tarczy mogą być wadami izolowanymi lub mogą współwystę-
pować z innymi nieprawidłowościami zarówno narządu wzroku, 
jak i innych narządów, głównie centralnego układu nerwowego 
(CUN) (2) (tab. I).
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Cel
Z uwagi na bardzo rzadkie występowanie wrodzonych wad 

rozwojowych narządu wzroku oraz nieliczne dane w piśmiennic-
twie dotyczące tego zagadnienia autorzy doniesienia na podsta-
wie własnych obserwacji przedstawili charakterystykę wad roz-
wojowych tarczy nerwu wzrokowego, omawiając jednocześnie 
przyczyny, stan kliniczny i diagnostykę różnicową rozpoznanych 
nieprawidłowości.

Omówienie
Wady rozwojowe tarczy n. II można podzielić na anomalie 

dotyczące wielkości tarczy, struktury i obecności nieprawidło-
wej tkanki (4, 7).

Anomalie związane z rozmiarem tarczy n. II
Aplazja nerwu wzrokowego występuje bardzo rzadko, nie 

jest dziedziczona, jej etiologia pozostaje nieznana. Charakteryzują 
ją brak n. II, tarczy n. II, warstwy włókien nerwowych siatkówki, 
komórek zwojowych i unaczynienia siatkówki. Często jest zwią-
zana z innymi ocznymi malformacjami takimi jak: małoocze, za-
ćma (100%), anomalie kąta przesączania (100%), dysplazja siat-
kówki (77%), szczelina przednia (85%), hipoplazja tęczówki (77%), 
przetrwałe hiperplastyczne pierwotne ciało szkliste (85%) oraz 
z wadami CUN, kiedy występuje obustronnie (8).

Hipoplazja n. II jest najczęściej rozpoznawaną wadą tarczy 
nerwu wzrokowego. Występuje zwykle idiopatycznie, obustron-
nie, w górnym segmencie i nie wykazuje cech progresji. Histo-
logicznie tkanka nerwowa jest prawidłowo zbudowana, ale wy-
kazuje zredukowaną liczbę aksonów, wynika to z nadnormalnej 
regresji wewnątrzmacicznej. Spotyka się ją u dzieci urodzonych 
przez młode matki z pierwszej ciąży. Może być dziedziczona do-
minująco lub recesywnie, może współwystępować z trisomią 
18. i 21. czy chromosomem 13q. Również leki i używki, takie 
jak LSD, chinina, kokaina, leki przeciwpadaczkowe, kortykoste-
roidy, leki odwadniające, insulina, środki przeciw przeziębieniu, 
oraz infekcje CMV i WZW B i urazy wewnątrzmaciczne odgry-
wają rolę w patogenezie zmian. Substancje toksyczne lub nie-
prawidłowości strukturalne mogą nasilać naturalny proces eli-
minacji zbędnych aksonów między 16. a 31. tygodniem ciąży 
i prowadzić do hipoplazji. Ostrość wzroku jest różna, a prognoza 
odnośnie do widzenia niepewna. Mogą występować astyg-
matyzm, zez i niedowidzenie. Często stwierdza się dodatkowe 
wady CUN (45%) lub zaburzenia endokrynologiczne w osi pod-
wzgórze–przysadka (zespół de Morsiera). Wymaga różnicowa-
nia z zanikiem prostym (2–4, 6, 7).

Tarcza olbrzymia to tarcza, której średnica przekracza 
2,1 mm. Może występować w 2 postaciach fenotypowych, 
z prawidłową konfiguracją lub z nieprawidłowym zagłębieniem 
i zatartym pierścieniem nerwowo-siatkówkowym. Wymaga 
różnicowania z tarczą olbrzymią nabytą, spotykaną w przebiegu 
jaskry normalnego ciśnienia lub glejaka oczodołu. W większości 
przypadków tarcza olbrzymia jest obustronnym wariantem nor-
my lub powstaje w wyniku nieprawidłowej migracji aksonów 
nerwu wzrokowego na wczesnym etapie embriogenezy. Rzadko 
występuje z wadami OUN (3, 4, 7, 9, 10) (ryc. 1.)

Ryc. 1.	 Tarcza olbrzymia.
Fig. 1.	 Megalopapilla.

Wrodzone anomalie  
tarczy n. II/ Congenital optic 

disc anomaly

Współistniejące zaburzenia  
systemowe/ Systemie findings 

Hipoplazja n. II/  
Optic nerve hypoplasia

Niedobór hormonu wzrostu/ 
Growth hormone deficiency
Hypotyroidyzm/ Hypothyroidism
Hypokortyzolizm/ Hypocortisolism
Hyperprolaktynemia/ Hyperprolac-
tinemia
Moczówka prosta/  
Diabetes incipidus
Brak przegrody przezroczystej/  
Absence of the septum pellucidum
Wodogłowie/ Hydrocephaly
Encefalomalacja/ Porencephaly

Zespół kwiatu powoju/  
Morning glory syndrome

Niedoczynność przysadki/  
Hypopituitarism
Przezklinowa przepuklina mózgowa/ 
Transsphenoidal encephalocele
Ageneza segmentu A1 tętnicy 
przedniej mózgu/ Agenesis  
of the A1 segment of the anterior 
cerebral artery
Obustronna stenoza tętnicy szyjnej 
wewnętrznej/ Bilateral stenosis  
of the internal carotid arteries
Choroba Moyamoya/ Moyamoya 
disease

Szczelina tarczy n. II/  
Optic disc coloboma

Przezklinowe encefalocele/  
Transsphenoidal encephalocele

Dołek tarczy n. II/ Optic disc pit Brak/ None

Zespół tarczy pochyłej/  
Tilted disc

Przezklinowe encefalocele/ Trans-
sphenoidal encephalocele
Wrodzone guzy przedniej drogi 
wzrokowej/ Congenital tumors  
of the anterior Visual pathways

Pętla naczyniowa przedtarczo-
wa/ Prepapillary vascular loop Brak/ None

Włókna rdzenne/  
Myelinated nerve vibre layer Brak/ None

Torbiel tarczy n. II/  
Optic disc cyst Brak/ None

Tab. I.	 Nieprawidłowości systemowe związane z wadami wrodzonymi 
tarczy n. II.

Tab. I.	 Systemic findings reported with congenital optic disc anomalies.
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Anomalie dotyczące konformacji tarczy n. II
Zespół tarczy pochyłej w 80% występuje obustronnie, 

w postaci izolowanej, jest spowodowany skośnym wejściem 
nerwu wzrokowego do gałki ocznej. Doprowadza to do rzeko-
mego obrotu bieguna górnego tarczy, skrzywienia osi zagłębie-
nia fizjologicznego i uniesienia pierścienia nerwowo-siatków-
kowego. Zmiany wynikają z nasiodłowego uszkodzenia, które 
wpływa na migrację aksonów nerwu wzrokowego. Przyczyną 
ubytków w górnej skroniowej części pola widzenia jest mro-
czek refrakcyjny, który powstał w wyniku miejscowej krótko-
wzroczności osiowej dolnej nosowej części siatkówki, tej, która 
jest związana z układem tarczy. Rzadko można zaobserwować 
neowaskularyzację podsiatkówkową i odwarstwienie siatkówki 
sensorycznej w plamce. Równie rzadko stwierdza się współ-
występowanie zespołu tarczy pochyłej z zaburzeniami twarzo-
czaszki, z przepukliną podstawy mózgu, z guzami przedniej drogi 
wzrokowej, zespołem Ehlersa-Danlosa, wrodzoną stacjonarną 
ślepotą nocną sprzężoną z chromosomem X czy rodzinną dek-
strokardią (3, 4, 8).

Szczelina tarczy n. II typowo umiejscowiona jest w części 
dolnej nosowej, powstaje w wyniku nieprawidłowego zamknię-
cia szczeliny ocznej około 6.–7. tygodnia ciąży. Histopatologicznie 
szczelina jest otoczona tkanką tłuszczową i mięśniem gładkim. 
Szczelina może być częścią ubytku obejmującego błonę naczynio-
wą, siatkówkę lub może przyjąć postać izolowaną, nie dochodzi 
wówczas do zamknięcia bliższej – proksymalnej – części szczeli-
ny. Nieprawidłowość może występować jedno- lub obustronnie, 
sporadycznie lub może być dziedziczona AD (2–4, 11). Szczelina 
tarczy może towarzyszyć nieprawidłowościom innych narządów 
(zespół CHARGE: coloboma-ubytek, heart disease – wady serca, 
choanal atresia – zarośnięcie nozdrzy tylnych, mental retardation 
– opóźnienie rozwoju, genitourinary abnormalities – anomalie 
układu moczowo-płciowego, ear abnormalities – zaburzenia słu-
chu) (3, 8). Nie stwierdzono zależności między wyglądem tarczy 
n. II a ostrością wzroku. Dzieci, u których występuje postać jed-
nostronna, w wieku przedszkolnym prezentują ezotropię i anizo-
metropię. Jako powikłania mogą występować surowicze od-
warstwienie siatkówki, rozwarstwienie siatkówki, obrzęk plamki 
i neowaskularyzacja okołotarczowa naczyniówki. Podobny obraz 
kliniczny obserwuje się w przebiegu zespołu kwiatu powoju, tar-

czy olbrzymiej lub w dołku rozwojowym tarczy oraz w przebiegu 
zespołu Aicardiego (3, 6) (ryc. 2.).

Zespół kwiatu powoju w większości przypadków występu-
je jednostronnie i częściej u kobiet. Wynika z nieprawidłowego 
zamknięcia szczeliny kielicha wzrokowego lub rozwoju dystal-
nej jego części, towarzyszą temu nieprawidłowości naczyniowe 
i neuroglej. Przypadki obuoczne mogą współwystępować ze 
zniekształceniami środkowej części twarzy i zaburzeniami neu-
rologicznymi. Ostrość wzroku jest zazwyczaj obniżona i pogar-
sza się. W 38% obserwuje się surowicze odwarstwienie siat-
kówki oraz neowaskularyzację podsiatkówkową (2–4, 6, 8, 12) 
(ryc. 3.).

Dołek tarczy n. II jest umiejscowiony najczęściej w dol-
nej skroniowej części tarczy. Występuje z częstością 1: 11000, 
zwykle jednostronnie w 85%. Przeważnie spotykana jest postać 
sporadyczna, ale może być dziedziczony. Histopatologicznie ob-
serwuje się defekt blaszki sitowej w obszarze dołka, który ma 
charakter przepukliny w postaci kolagenowej kieszonki zawiera-
jącej dysplastyczną neuroektodermalną tkankę siatkówki i gle-
jową. Może przyjmować kształt okrągły lub rzadziej trójkątny. 
W 25–75% przypadków rozwija się surowicze odwarstwienie 

Ryc. 2.	 Szczelina tarczy n. II.
Fig. 2.	 Optic disc coloboma.

Ryc. 3.	 Zespół kwiatu powoju.
Fig. 3.	 Morning glory disc anomaly.

Ryc. 4.	 Dołek tarczy n. II. Brodawka Beigmeistera.
Fig. 4.	 Optic disc pit. Beigmeister’s papilla.
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siatkówki, a w 59% obserwuje się obecność tętnicy rzęskowo- 
siatkówkowej. Ostrość wzroku typowo jest dobra, ale w 50% 
obserwuje się zmiany w polu widzenia w postaci powiększenia 
plamy ślepej wraz z paracentralnym łukowatym mroczkiem, na-
leży to różnicować z dołkiem nabytym stwierdzanym w przebie-
gu jaskry normalnego ciśnienia. Dołek tarczy n. II sporadycznie 
może towarzyszyć przepuklinie podstawy mózgu i zespołowi 
Aicardiego (3, 4, 6, 8, 13) (ryc. 4.).

Garbiak okołotarczowy występuje sporadycznie, izolowa-
nie, zwykle jednostronnie. Powstaje w wyniku niekompletnego 
różnicowania twardówki z komórek tylnego grzebienia nerwo-
wego w 5. miesiącu ciąży. Wygląd tarczy n. II i naczyń siat-
kówki jest zwykle prawidłowy. Ostrość wzroku jest obniżona 
najczęściej w przebiegu krótkowzroczności. W polu widzenia 
może pojawić się mroczek centrocekalny. Rzadko współistnie-
je z innymi wadami wrodzonymi lub chorobami układowymi 
(PHACE syndrome – posterior fossa abnormalities or structural 
brain abnormalities – wady tylnego dołu czaszki lub mózgu, he-
mangiomas of cervical facia region – naczyniaki szyjne, arterial 
cerebrovascular anomalie – wady tętnicy szyjno-mózgowej, 
cardiac defekt – wady serca, aorctic coarctation or aortal ab-
normalitis – koarktacja lub wady aorty, eye anomalie – wady 
gałki ocznej). Powikłaniem może być odwarstwienie siatkówki 
(2, 3, 7) (ryc. 5.).

Dysplazja tarczy n. II dotyczy tarczy zniekształconej, zmian 
opisywanych w jej przebiegu nie można zakwalifikować do żad-
nej ze znanych anomalii (3, 7).

Anomalie związane z nieprawidłową tkanką na tarczy n. II
Przetrwałe włókna rdzenne są wynikiem nieprawidłowej 

mielinizacji części włókien siatkówki. Obserwowane są u 0,3– 
–0,6% populacji, obustronnie zaś występują u 17–20% popula-
cji. Nieprawidłowości te najczęściej są umiejscowione w brze-
gach tarczy n. II – górnym i dolnym (81%). Włókna rdzenne nie 
powodują objawów klinicznych, a pogorszenie ostrości wzroku 
może być spowodowane zajęciem plamki lub niedowidzeniem 
w wyniku anizometropii z powodu wysokiej jednoocznej krót-
kowzroczności. W miejscu mielinizacji mogą być obserwowa-
ne poszerzenie plamy ślepej i mroczek. Towarzyszące choroby 
układowe obejmują NF 1 i zespół Gorlina (2, 6, 7, 14) (ryc. 6.).

Druzy tarczy nerwu wzrokowego zbudowane są z materia-
łu hialinowo-wapniowego. U 0,3–3,4% populacji są jawne klinicz-
nie i często występują obustronnie. We wczesnym dzieciństwie 
mogą być ukryte, wówczas naśladują obrzęk tarczy. U ¾  pa-
cjentów obserwowane są peryferyjne ubytki w polu widzenia. 
Upośledzenie ostrości wzroku zwykle postępuje powoli i asymp-
tomatycznie. Druzy mogą współwystępować ze zwyrodnieniem 
barwnikowym siatkówki (RP), pasmami naczyniastymi oraz ze-
społem Alagille’a. Powikłania występują rzadko w postaci atrofii 
włókien nerwowych, nowotwórstwa naczyniówkowego okołotar-
czowego, zamknięcia światła tętnicy i żyły środkowej siatkówki, 
krwawienia doszklistkowego, makulopatii surowiczej czy przed-
niej niedokrwiennej neuropatii n. II (AION) (6, 7, 14) (ryc. 7.).

Tarcza Bergmeistera jest skutkiem niepełnego zaniku tęt-
nicy płodowej, w którym tkanka glejowa i przedsiatkówkowe 
beznaczyniowe błony są umiejscowione przed tarczą n. II. Wy-
stępuje jednostronnie (7, 15) (ryc. 4.).

Pętla naczyniowa przedtarczowa jest anomalią naczyń 
tętniczych siatkówki. Rozciąga się od tarczy n. II w głąb ciała 
szklistego. Histopatologicznie stwierdzono połączenie pętli z tęt-
nicą środkową siatkówki, brak blaszki elastycznej wewnętrznej, 

Ryc. 6.	 Włókna rdzenne.
Fig. 6.	 Myelinated nerve fibre layer.

Ryc. 7.	 Druzy tarczy n. II.
Fig. 7.	 Optic disc drusen.

Ryc. 5.	 Garbiak tarczy n. II.
Fig. 5.	 Peripapillary staphyloma.
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osłonkę z tkanki łącznej. W większości przypadków obserwuje 
się współwystępowanie tętnicy rzęskowo-siatkówkowej. Pętla 
naczyniowa występuje jednostronnie, w 10% przypadków ob-
serwuje się niedrożność tętnicy siatkówki zaopatrującej pętlę 
lub krwotok do ciała szklistego (2) (ryc. 8.).

Pigmentacja tarczy występuje jako wada izolowana lub 
z niedorozwojem tarczy n. II. Wynika z obecności nieregular-
nych, ziarnistych złogów melaniny, które są zgromadzone przed 
blaszką sitową. Występuje bardzo rzadko, głównie u dzieci z de-
lecją chromosomu 17. i z zespołem Aicardiego. Przeważnie nie 
powoduje obniżenia ostrości wzroku. Szare zabarwienie tarczy 
występuje przejściowo u wcześniaków i albinosów (3) (ryc. 9.).

Patogeneza wrodzonej torbieli tarczy n. II związana jest 
z powiększeniem i poszerzeniem pierwotnej osłonki nerwu 
w wyniku wrodzonego ubytku struktur gałki ocznej w tylnym 
biegunie i przechodzeniem płynu mózgowo-rdzeniowego przez 
nieprawidłowo zróżnicowaną tkankę. Wpływ podwyższonego 
ciśnienia wewnątrzczaszkowego na rozwój tej patologii nie zo-
stał potwierdzony (16). Powstałe meningocele penetrują najczę-

Ryc. 8.	 Pętla naczyniowa.
Fig. 8.	 Prepapillary vascular loop.

Ryc. 9.	 Pigmentacja okołotarczowa.
Fig. 9.	 Peripapillary pigmentation.

ściej w kierunku oczodołu. Badania histopatologiczne wykazały, 
że torbiel może być zbudowana z siatkówkowej tkanki glejowej 
z proliferacją komórkową, która wywodzi się z linii fibroblastów, 
gleju i piaszczaka (psammoma). Ponadto zaobserwowano, 
że  pozostałe struktury gałki ocznej w okolicy szczeliny tarczy 
i torbieli mogą wykazywać nieprawidłową budowę i sprzyjać 
powstawaniu opisywanych zmian (17). Zmiana jest podobna do 
przepukliny oponowej tarczy n. II (optic nerve head meningo-
cele – ONHM), która obejmuje nieprawidłowości umiejscowio-
ne w tylnym biegunie, takie jak torbiel arachnoidalna, wodniak 
i otwory przestrzeni podpajęczynówkowej. Zmiany torbielowate 
związane są z poszerzeniem osłonki n. II i przechodzeniem płynu 
mózgowo-rdzeniowego do powstałej przestrzeni. Według nie-
których badaczy patologia ta może powstać na tle zmian po-
urazowych, pozapalnych, a także guzów nerwu wzrokowego. 
Naturalny przebieg choroby nie jest jednoznacznie określony, 
wiąże się to również z niepewnym rokowaniem. Pacjenci z nad-
wzrocznością i fałdami naczyniówki wykazują tendencję do ła-
godnego przebiegu, chociaż istnieje możliwość utraty widzenia. 
W niektórych przypadkach zaleca się chirurgiczne odbarczenie 
n. II, może to wpływać korzystnie na zachowanie użytecznej 
ostrości wzroku (16). Zmiany torbielowate tarczy n. II mogą 
współwystępować z zespołem pustego siodła, glejakiem nerwu 
wzrokowego i neurofibromatozą (11, 16, 17) (ryc. 10.).

Wnioski
Problematyka wad wrodzonych tarczy nerwu wzrokowego 

pozostaje kontrowersyjna. Ich rzadkie występowanie i etiologia 
w większości przypadków pozostają nieznane. Rokowanie odno-
śnie do widzenia zależy od rodzaju nieprawidłowości. Anoma-
lie te mogą występować jedno- lub obustronnie. U pacjentów 
z wadami obustronnymi zazwyczaj występują niska ostrość 
wzroku i oczopląs. Pogorszenie ostrości wzroku obserwuje się 
u pacjentów z surowiczym odwarstwieniem siatkówki, atrofią 
tarczy lub neowaskularyzacją podsiatkówkową powstałą w wy-
niku wytworzenia się druz tarczy nerwu wzrokowego. Niektó-
re anomalie, np. włókna rdzenne, nie wykazują cech progresji. 
Wady CUN oraz zaburzenia wielonarządowe często współistnie-
ją z wadami nerwu wzrokowego. Zniekształcenie tarczy nerwu 
wzrokowego lub mała tarcza towarzyszą niedorozwojowi półkul 

Ryc. 10.	Torbiel tarczy n. II.
Fig. 10.	 Optic disc cyst.



69Klinika Oczna 2014, 116 (1)ISSN 0023-2157 Index 362646

Monika Modrzejewska, Ewelina Lachowicz

mózgu, przysadki, czy też patologiom struktur wewnątrzczasz-
kowych (takich jak przegroda przezroczysta i ciało modzelowa-
te). Duża tarcza, która jest charakterystyczna dla zespołu kwiatu 
powoju, może współwystępować z przepukliną mózgową.

Większość wad wrodzonych tarczy n. II można zdiagnozo-
wać już podczas pierwszego badania okulistycznego. Jeśli te 
nieprawidłości zostaną potwierdzone, należy rozważnie dobrać 
taką formę terapii, która zapobiegnie wystąpieniu okulistycz-
nych powikłań czynnościowych i anatomicznych.
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