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Metody oceny narządu wzroku w przypadku  
oczopląsu dużego stopnia na przykładzie dziecka  
z wrodzonyM brakieM tęczówki – opis przypadku

diagnostic Methods of assessing the condition  
of the visual organ in a case of serious nystagMus  

based on the case of a child with congenital aniridia – 
case report
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Streszczenie 
Wrodzony brak tęczówki (aniridia) jest chorobą  

uwarunkowaną genetycznie, dziedziczoną autosomal- 
nie dominująco. Mutacja w genie PAX6, oprócz pa- 
tologii tęczówki, odpowiada również za hipoplazję  
plamki oraz nerwu wzrokowego, które powodują  
oczopląs. Aniridii często towarzyszy zaćma, jaskra  
oraz keratopatia. Opisywana w niniejszej pracy czter- 
nastoletnia pacjentka jest leczona w tutejszej klinice  
od 8 miesiąca życia z powodu jaskry wrodzonej, bez- 
tęczówkowości  obu  oczu  oraz  oczopląsu. 

Badania diagnostyczne wykonano w znieczuleniu 
ogólnym sewofluranem oraz bez znieczulenia. Pomi- 
mo znacznego stopnia oczopląsu, wyniki elektrore-
tinografii błyskowej uzyskane bez znieczulenia za  
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Summary
Congenital absence of the iris (aniridia) is a ge- 

netically determined condition, with an autosomal  
dominant pattern of inheritance. In addition to the  
pathology of the iris, mutation in the PAX6 gene  
also causes macular and optic nerve hypoplasia,  
which lead to nystagmus. Aniridia is often accom- 
panied    by    cataract,    glaucoma    and    keratopathy.  
The 14-year-old girl described in this article has  
been treated in our clinic for congenital glaucoma,  
aniridia of both eyes and nystagmus since she was  
8  months  old. 

The diagnostic procedures were performed un- 
der general anesthesia (sevoflurane) and without  
anesthesia. Despite considerable nystagmus, the res- 
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pomocą przenośnego aparatu elektrofizjologicznego  
RETeval nie różniły się istotnie od wyników bada- 
nia w znieczuleniu ogólnym. Wzrokowe potencjały  
wywołane błyskiem, badane bez znieczulenia ogól- 
nego, nie miały cech występujących w niedorozwoju  
nerwu wzrokowego. Latencje fali P2 nie różniły się  
istotnie od uzyskanych za pomocą aparatu stacjonar- 
nego RetiPort, a amplitudy były istotnie wyższe. Na  
podstawie wykonanych badań elektrofizjologicznych 
stwierdzono, że podstawową przyczyną niskiej ostro- 
ści  wzroku  jest  hipoplazja  plamki  i  niedowidzenie. 

Badania elektrofizjologiczne znacznie poszerzają  
wiedzę o czynności oczu pacjentów, szczególnie 
słabowidzących i trudnych do zbadania z powodu  
oczopląsu. Nowe narzędzie diagnostyczne, czyli ręcz- 
ny aparat elektrofizjologiczny, umożliwia badanie  
w warunkach sali operacyjnej, a zastosowanie elek- 
trod powiekowych niweluje zakłócenia spowodowa- 
ne przemieszczaniem się elektrod w czasie ruchów  
oczopląsowych oczu. Właściwy dobór metody i apa- 
ratury    umożliwia    badanie    elektrofizjologiczne    bez  
znieczulenia ogólnego nawet przy oczopląsie znacz- 
nego  stopnia.

ults of flash electroretinography performed with  
a portable electrophysiological stimulator RETeval  
without anesthesia were not significantly different  
from those obtained under general anesthesia. Visual  
evoked potentials, examined without general anes- 
thesia, had no signs typical of optic nerve hypo- 
plasia. The latencies of the P2 wave were not signi- 
ficantly different from those obtained with a station- 
ary RetiPort, and the amplitudes were significantly  
higher. Based on the electrophysiological examina- 
tions it was concluded that the main cause of low  
visual  acuity  was  macular  hypoplasia  and  amblyopia. 

Electrophysiological tests significantly expand the 
knowledge about the function of patients’ eyes, espe- 
cially those who are partially sighted or difficult to  
examine due to nystagmus. A new diagnostic instru-
ment, the manual electrophysiological device, makes  
it possible to examine patients in the operating room, 
and the use of on-eyelid electrodes reduces interfer- 
ence caused by the nystagmatic movements of the  
eyes.The proper choice of method and equipment  
enables electrophysiological examination without gen- 
eral  anesthesia  even  in  a  case  of significant nys- 
tagmus.
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