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. SANTRUMPOS

CNS - centriné nervy sistema

KT - kompiuteriné tomografija

MGDA - ,,morning glory* disko anomalija
MRT - magnetinio rezonanso tomografija
OKT - optiné koherentiné tomografija
SP-OKT - spektrinio diapazono OKT
TGL - tinklainés ganglijinés lastelés

TNSS - tinklainés nerviniy skaiduly sluoksnis



2. SANTRAUKA

Jgimtos regos nervo disko anomalijos yra retos, taciau jos gali turéti didele jtakg paciento regéjimui
ir gyvenimo kokybei. Siame darbe nagrin¢jamos jvairios $iy patologijy priezastys, paplitimas,
diagnostikos metodai bei gydymo galimybés.

Darbo tikslas — susisteminti Zinias apie jgimtas regos nervo disko anomalijas, jy kliniking reikSme
bei diagnostikos ir gydymo strategijas. Siam tikslui pasiekti buvo iskelti sie uzdaviniai:

1. Apibudinti regos nervo disko struktiirg, fiziologing reik§me ir embriologing raida;

2. ISnagrinéti dazniausiai pasitaikanciy ir daugiausias literatiiroje aprasyty jgimty regos nervo
disko anomalijy klasifikacija ir patogeneze;

3. Isnagrinéti pagrindinius diagnostikos metodus ir jy efektyvuma nustatant sias patologijas;

4. Aprasyti esamus gydymo metodus, atsizvelgiant | anomalijos pobudj bei galimg poveikj
regéjimui.

Literattiros apzvalga atlikta remiantis naujausiais moksliniais Saltiniais. Joje buvo analizuotos
dazniausiai pasitaikancios arba daugiausiai aprasytos jgimtos regos nervo disko anomalijos, tokios
kaip regos nervo aplazija, regos nervo koloboma, ,,morning glory*“ disko anomalija, regos nervo
hipoplazija, regos nervo disko driizos ir jstrizas regos nervo diskas.

Si literatiiros apzvalga parodo, kad jgimtos regos nervo disko anomalijos gali pasireiksti labai
jvairiai - nuo visai nepastebimy iki zymiai regéjimag pazeidzianciy bukliy. Diagnozei nustatyti
svarbiausi tyrimai yra oftalmoskopija, magnetinio rezonanso tomografija, optiné koherentiné
tomografija, ultragarsiniai tyrimai bei genetiniai testai. Gydymo strategijos pasirinkimas priklauso
nuo anomalijos tipo - kai kuriais atvejais reikalingas tik paciento biiklés stebéjimas, taciau esant regos
sutrikimams, gali biti taikomi optiniai, farmakologiniai ar chirurginiai metodai.

ISvada: Ankstyva diagnostika ir tiksli anomalijy diferenciacija yra butinos siekiant tinkamai jvertinti
pacienty biuklés prognoze ir iSvengti regéjimo komplikacijy. Tolimesni moksliniai tyrimai yra
reikalingi naujy gydymo galimybiy ktirimui, siekiant pagerinti pacienty gyvenimo kokybe.

RaktaZodZiai: regos nervo aplazija, regos nervo hipoplazija, ,,morning glory* disko anomalija, regos

nervo koloboma, regos nervo disko driizos, jstrizo regos nervo disko sindromas.



3. SUMMARY

Congenital optic nerve disc anomalies are rare, but clinically important conditions that can
significantly affect a patient’s vision and overall quality of life. This review explores their causes,
prevalence, diagnostic techniques, and treatment approaches.

The aim of this review is to examine and summarize current information about congenital optic
nerve disc anomalies, their clinical relevance, and current strategies for diagnosis and treatment. The
following objectives were set:

1. To describe the structure, function, and embryological development of the optic nerve disc;

2. To explore the classification and pathogenesis of the most common or most explored
congenital anomalies of the optic nerve disc;

3. To review the main diagnostic methods and assess their effectiveness in detecting these
conditions;

4. To evaluate available treatment considering the type of anomaly and its potential impact on
vision.

This literature review draws from recent scientific publications, focusing on well-known and widely
studied congenital optic nerve disc anomalies, such as optic nerve aplasia, optic nerve coloboma,
morning glory disc anomaly, optic nerve hypoplasia, optic disc drusen and tilted optic disc.

This review highlights that these anomalies can range from being completely asymptomatic or
causing varying degrees of visual impairment. Key diagnostic tools include ophthalmoscopy,
magnetic resonance imaging, optical coherence tomography, ultrasound, and genetic testing.
Treatment options vary depending on specific anomaly - while some cases require only observation,
others may benefit from optical, pharmaceutical, or surgical interventions.

Conclusion: Early and accurate diagnosis is crucial to better understanding the prognosis and
minimizing long-term visual complications. Continued research in this field can help develop more
effective treatment options and ultimately improve patients' quality of life.

Keywords: optic nerve aplasia, optic nerve hypoplasia, morning disc glory anomaly, optic nerve

coloboma, optic disc drusen, tilted optic disc syndrome.



4. TVADAS

Jgimtos regos disko anomalijos yra retos, taciau svarbios regéjimo sutrikimy priezastys. Jy
suprastéjusi rega, zvairumas, nistagmas ar net aklumas. Dazniausiai Sios patologijos pasireiskia
vienapusiskai ir izoliuotai, taciau neretai jos yra susijusios su kitomis akiy anomalijomis arba
sisteminiais sutrikimais. Tai gali apsunkinti tiek anomalijos diagnozavima, tiek gydyma. (1,2)

Diagnozuojant Sias anomalijas, pagrindinis tyrimo metodas yra oftalmoskopija - ji leidzia tiesiogiali
jvertinti regos nervo disko struktiiras. Taip pat, siekiant iSsamiau jvertinti akiy bukle, gali bati
pasitelkiami ir kiti diagnostikos jrankiai - pazangiis neurovaizdavimo metodai. Siuolaikinés
technologijos leidzia tiksliai analizuoti neuroretinalinio krasto ribas, regos nervo disko kontarus ir
centring jdubg. Vertinant regos nervo diska, daZniausiai atsizvelgiama j centrinés jdubos ir disko
dydzio santykj, arba jvertinamas neuroretinalinio krasto plotas. (3)

Siuolaikinés neurovaizdavimo technologijos zenkliai pagerino galimybe aptikti subtilias centrinés
nervy sistemos (CNS) anomalijas. Tai leidzia prognozuoti galimus su Siomis anomalijomis susijusius
neurovystymosi ir endokrininius sutrikimus. Be to, pazanga genetiniy tyrimy Srityje i$plété Zinias
apie tam tikry Sios grupés patologijy iSsivystimo priezastis ir suteiké vertingy jzvalgy apie jy
prognostinius veiksnius. (1,2)

Nors jgimty regos disko anomalijy paplitimas yra gana mazas, jos gali turéti reik§minga poveikj
regéjimui ir gyvenimo kokybei. I$samesné $iy anomalijy epidemiologiné analizé bus pateikta
vélesniuose $io darbo skyriuose. Sioje sisteminéje literatiiros apzvalgoje nagrinéjamos §ios jgimtos
regos disko anomalijos: regos nervo aplazija, regos nervo disko koloboma, regos nervo disko
hipoplazija, ,,morning glory“ disko sindromas, regos nervo disko driizos ir pasvires regos nervo
diskas. Sios apzvalgos $altiniai buvo atrinkti naudojantis ,,Google Scholar* programa pagal atradimy
naujuma ir diagnostikos inovacijas, naudojant Siuos raktinius zodzius: regos nervo aplazija, regos
nervo hipoplazija, ,,morning glory* disko anomalija, regos nervo koloboma, regos nervo disko
driizos, jstrizo regos nervo disko sindromas. Baigiamojo darbo rengimo procese prioritetas buvo
teikiamas straipsniams, paskelbtiems per pastaruosius penkerius metus, taciau senesni leidiniai taip
pat buvo pasitelkiami, siekiant uztikrinti darbo iSsamuma. Apzvalgos tikslas - sujungti ir iSsamiai
pristatyti Siuo metu turimas Zinias apie Sias specifines mediciniskai svarbias bukles, siekiant gilesnio

Siy anomalijy supratimo ir efektyvesnio jy valdymo klinikinéje praktikoje.



5. REGOS NERVO ANATOMIJA, FIZIOLOGIJA IR
EMBRIOLOGIJA

5.1 Regos nervo struktiira ir funkcija
Regos nervas, budamas antruoju galviniu nervu, atlieka svarby vaidmenj regos sistemoje. Visgi jis

néra laikomas ,tikruoju® periferiniu nervu, kadangi i$ esmés yra smegeny parenchimos tgsinys.
Skirtingai nuo kity galviniy nervy, Kurie yra sudaryti i$ periferiniy nervy skaiduly, regos nervas
nepriklauso periferinei nervy sistemai (PNS), o tiesiogiai jeina j CNS. Sis nervas néra apsuptas Svano
lgsteliy, kurios paprastai padeda formuoti mieling periferiniuose nervuose. Vietoj to, regos nervo
skaidulas apgaubia dura mater, 0 jo struktiirg sudaro baltosios smegeny medziagos skaidulos.

Regos nervas yra mazdaug 50 mm ilgio ir gali biti skirstomas j keturis segmentus: intraokulinj,
intraorbitalinj, intrakanalikulinj ir intrakranialinj. (Pav. 1) Kiekvienas segmentas turi specifines
funkcijas ir struktiirinius ypatumus, Kurie yra svarbiis regéjimo funkcijai:

1. Intraokulinis segmentas - tai segmentas, esantis akyje, kurio ilgis yra 1 mm. Jis sudarytas i$
tinklainés gangliniy lasteliy (TGL) aksony, kurie perduoda vizualinius signalus is tinklainés.
Sios skaidulos iseina i§ regos nervo disko ir pradeda formuoti nerva.

2. Intraorbitalinis segmentas - §is segmentas apima regos nervo kelig nuo akies iki orbitos. Jame
nervo skaidulos tampa mielinizuotos oligodendrocity pagalba (ne Svano lastelémis, kaip tai
vyksta kituose periferiniuose nervuose.) Sio segmento ilgis - 25 mm.

3. Intrakanalikulinis segmentas - tai segmentas, einantis per regos nervo kanalg, kol pasiekia
intrakranialinj segmenta. Sio segmento ilgis - apie 9-10 mm.

4. Intrakranialinis segmentas - tai paskutinis regos nervo segmentas, esantis smegenyse, kur
nervas jungiasi su optiniu traktu ir perduoda vizualing informacija j smegeny Zieve. Sio
segmento ilgis - 16 mm.

Regos nervo diske, kuris yra regos nervo pradzia akies obuolyje, nervo skersmuo yra 1,5-2 mm.
Kai regos nervas pereina j orbitg ir pasiekia smegenis, jo skersmuo padidéja iki 3-4 mm, kad biity
uztikrinta tinkama signaly perdavimo funkcija. (4-8)

Regos nervo funkcija yra perduoti elektrinius impulsus, kurie generuojami tinklainéje, j Smegenis,
kur jie apdorojami kaip vizualiné informacija. Tinklaingje Sviesos bangos yra paverciamos
elektriniais signalais, kurie keliauja per nervo skaidulas j smegeny vizualinj centra, Kur jie atpazjstami

ir interpretuojami kaip vaizdai. (4)
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Pav. 1 Regos nervo segmentai, Initial Pattern of Optic Nerve Enhancement in Korean Patients with

Unilateral Optic Neuritis. Korean Journal of Ophthalmology, Son, D. Y. ir kt., 2017

5.2 Regos nervo vaskuliarizacija ir glimfiné sistema
Regos nervo kraujotakg daugiausia uztikrina vidinés miego arterijos $akos, kurios tiekia krauja

didzigjai regos sistemos daliai. Regos nervas krauja gauna i$ akinés arterijos, kuri tiekia krauja tiek
tinklainéje esancioje, tiek ekstrakranialinei nervo daliai. Pagrindinés §ios arterijos atsakos regos nervo
struktiirai - centriné tinklainés arterija, ilgosios ir trumposios uzpakalinés ciliarinés arterijos bei
griztanciosios (angl. recurrent) Sakos. Vening sistema sudaro virSutiné ir apatiné akinés venos. (Pav.
2) (9,10)

Be to, regos nervas taip pat atlieka svarby vaidmenj glimfin¢je sistemoje, per kurig nuteka dalis
cerebrospinalinio skys¢io. Glimfiné sistema yra atsakinga uz skysc¢iy pertekliaus pasalinimg i§ CNS
ir padeda palaikyti normaly intracerebrinj slégj. Sutrikus Sios sistemos veiklai, gali sutrikti nervy

funkcija ir i§sivystyti patologinés biklés. (10)
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Pav. 2 Regos nervo vaskuliarizacija, Revisiting Postoperative Vision Loss following Non-Ocular

Surgery: A Short Review of Etiology and Legal Considerations, E. Mendel ir kt., 2017

5.3 Embriologija

Regos nervas susiformuoja IS regos stiebo - struktoros, jungiancios regos kaulelj su
besivystangiomis smegenimis. Sis procesas prasideda ketvirtaja savaite po apvaisinimo. Regos stiebo
pradmuo yra ventraliné vaga, vadinama choiroidiniu plysiu, kurioje i$sidésto hialoidinés kraujagyslés
(vasa hyaloidea). Sios kraujagyslés eina palei viding regos stiebo sienele ir atlieka atlikti svarby
vaidmen] nervy audiniy apriipinime maistinémis medziagomis bei deguonimi.

Vystantis akiai, nerviniy skaiduly kiekis Sioje sieneléje didéja, 0 didziausias nerviniy skaiduly
susitelkimas stebimas septintgja gestacijos savaite. Tuo metu susilieja vidiné ir iSoriné regos stiebo
sienelés. Dél Sio susiliejimo hialoidinés kraujagyslés apsupa abi sieneles, taciau tarp jy lieka lumen.
Tai sukuria tarpine erdve, kurioje palaipsniui vystosi nerviniai audiniai.

Siame etape tinklainés nervo skaidulos pradeda transformuotis j regos nervo skaidulas. Vienu
svarbiausiy momenty tampa centrinés tinklainés arterijos iSsitiesimas regos stiebo centre - tai
uztikrina efektyvy nervino audinio apriipinimg deguonimi ir maistinémis medziagomis. Tokiu badu

susiformuoja galutinis regos nervas. (Pav. 3) (5)

10
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Pav. 3 Regos nervos embriologinis formavimasis, An Extensive Study Regarding the Microscopic
Anatomy of the Early Fetal Human Optic Nerve, Mihai Alin Publik ir kt., 2024 m.

6. IGIMTOS REGOS NERVO DISKO ANOMALIJOS

6.1 BENDRAS IGIMTU REGOS NERVO DISKU ANOMALIJU

KLIN

IKINIS PASIREISKIMAS

Norint tinkamai diagnozuoti ir gydyti vaikus, turin¢ius jgimtas regos nervo disko anomalijas, galima

taikyti keturis

pagrindinius Klinikinius principus. Jie padeda tiksliau nustatyti patologijos pobiidj,

jvertinti jos galimas sasajas su kitomis neurologinémis ar oftalmologinémis buklémis bei pasirinkti

optimaliausia, Kiekvienam pacientui pritaikyta gydymo strategija:

O

(@]

Vaikams, turintiems abipuses regos nervo disko anomalijas, pirmieji simptomai
dazniausiai pasireiskia ankstyvame kudikystés periode - dazniausiai zenkliu regéjimo
aStrumo sumazé&jimu ir nistagmu.

Vienpusés regos nervo disko anomalijos dazniausiai pastebimos véliau, paprastai
kuomet vaikams sukanka 3-5 metai. Siuo amziaus tarpsniu daZnai pasireiskia

sensoriné ezotropija.

11



Sasaja su CNS malformacijomis:

(¢]

Mazesnio dydzio regos nervo diskai gali bati susijuse su tam tikromis CNS strukttry
anomalijomis, tokioms kaip smegeny pusrutuliy vystymosi sutrikimai, posmegeninés
liaukos, infundibulumo displazija arba vidurio linijos struktiiry, tokiy kaip skaidrioji
pertvara (septum pellucidum) ar didzioji smegeny jungtis (corpus callosum),
apsigimimai.

Padidéjes, ryskiai iSreikstas regos nervo diskas, dar vadinamas ,,morning glory* disko
anomalija, daZnai yra susijes su transfenoidaline bazinés encefalocelés forma, kai per
sfenoidalinj plysj gali iSsigaubti smegeny dangalai ar net smegeny audinys.

Jei akyje su pakitusiu regos nervo disku matoma aiSki ‘V’ arba liezuvio formos
retinochoroidalinés depigmentacijos sritis, tai gali buti Zenklas, kad vaikas turi

transfenoidaling encefalocele.

Spalvinés regos iSsaugojimas:

(o]

Skirtingai nei jgytos regos neuropatijos, kurios daznai sukelia rySkius spalvinés regos
sutrikimus, jgimty regos nervo disko anomalijy atvejais spalvinis matymas paprastai

iSlieka geras.

Ambliopijos rizika ir gydymas:

(o]

Bet koks struktiirinis akies defektas, kuris sukelia reikSmingg regéjimo astrumo
sumazéjimg ankstyvuoju vaiko raidos laikotarpiu, gali lemti ambliopijos i$sivystyma.
Todél siems vaikams yra bitinas reguliarus oftalmologinis stebéjimas ir ankstyvas
gydymas, siekiant maksimaliai i§saugoti regos funkcija.

Vaikams, kuriems nustatyta vienpusé regos nervo disko anomalija ar stebimas
progresuojantis regéjimo blogéjimas, gali biti taikoma okliuziné terapija. Sis gydymo
metodas pagristas sveikosios akies uzdengimu, siekiant skatinti silpnesnés akies

funkcijos vystymasi ir SUumazinti ambliopijos progresavimo rizika. (2)

12



6.2 REGOS NERVO APLAZIJA
6.2.1  Apibrézimas
Regos nervo aplazija yra reta, dazniausiai vienpusé anomalija, kurios pagrindinis bruozas yra

jgimtas regos nervo skaiduly, TGL ir centriniy tinklainés kraujagysliy visiskas nebuvimas. (11)

6.2.2 Patogenezé
Regos nervo aplazijos etiopatogenezé iki Siol néra tiksliai nustatyta, taciau yra iSkelta keletas

hipoteziy. Tarp jy minimi galimi TGL formavimosi sutrikimai, tinklainés vystymosi ir angiogenezés
problemos, neuralinio griovelio (sulcus neuralis) malformacijos ar mezenchiminis nepakankamumas.
Nors Sios hipotezés padeda geriau suprasti galimus vystymosi mechanizmus, tikslios $ios anomalijos
prieZastys islicka neaiskios. (11)

Tyrimai rodo, kad $ig bukle gali lemti tam tikri genetiniai pokyciai. Nors genetinis regos nervo
aplazijos komponentas dar néra iki galo istirtas, zinoma, kad su Sia patologija gali buti susije¢ keli
geny variantai. ApraSyta, kad PAX6 ir OTX2 geny mutacijos gali prisidéti prie Sios biklés
i§sivystymo. Meire ir kt. (2011 m.) tyrimuose aprasyta nesindrominé regos nervo aplazijos forma su
autosominiu dominuojanéiu paveldéjimo buidu, kai genetiné mutacija ne visada sukelia liga, nors gali
buti paveldima. Be to, nustatyta, kad CYP26A1 ir CYP26C1 geny, kurie koduoja retino rtgsties

skaidymo fermentus, funkcijos sutrikimas taip pat gali lemti sios anomalijos atsiradimg. (12)

6.2.3  Paplitimas
Ghassemi ir kt. (2015 m.) literattiros apzvalgos duomenimis, iki Siol buvo aprasyti 38 regos nervo

aplazijos atvejai. Si buklé neturi polinkio j tam tikra lytj ar rase, todé¢l gali pasireikiti jvairiose
populiacijose be aiskiai iSreik§ty demografiniy skirtumy. (12)

6.2.4 Diagnozé
Pagal siuolaikinius diagnostinius metodus, regos nervo aplazija dazniausiai nustatoma remiantis

klinikiniais simptomais ir oftalmoskopijos duomenimis. Akies dugno vaizdas gali biti jvairus - nuo
visi§ko regos nervo disko nebuvimo ir balk§vos zonos iki ryskaus jdubimo toje vietoje, kur turéty
biti regos nervo diskas. Visais atvejais siai anomalijai yra biidingas centriniy tinklainés kraujagysliy
nebuvimas, kuris laikomas svarbiu diagnostiniu kriterijumi. (Pav. 4) (11)

Diagnozé gali buti patvirtinta ir remiantis radiologiniais tyrimais, dazniausiai atliekant magnetinio
rezonanso tomografija (MRT), kuri leidzia nustatyti regos nervo nebuvima bei pokycius kituose
smegeny regionuose, pavyzdziui, regos kryzméje ar Soniniame gumbure. (Pav. 5) Be to, kompiuteriné

tomografija (KT) ir B-skeno ultragarsas gali padéti jvertinti akiduobés ir akies obuolio dydj, o
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rentgeno tyrimas daznai naudojamas nustatyti sumazéjusia regos nervo anga. Ultragarsinis B-skenas
taip pat gali nustatyti regos nervo sesélio nebuvima pazeistoje akyje. (12,13)

Kadangi pacientams, turintiems dvipusg regos nervo aplazija, daznai nustatomos CNS anomalijos,
jiems rekomenduojama atlikti MRT. Taciau vis dar vyksta diskusijos, kuris vaizdavimo metodas yra
tiksliausias diagnozuojant tikraja regos nervo aplazija, nes §i patologija daznai Klaidingai

diagnozuojama kaip sunki regos nervo hipoplazija. (13,14)

Pav. 4 Fundoskopinis akies vaizdas. Kairéje - normalus akies dugnas, deSinéje - regos nervo aplazija
su visisku tinklainés kraujagysliy nebuvimu, Optic nerve aplasia: A case series. K Samyukta
Sadasivan ir kt., 2018

Pav. 5 Kairéje - T2 sekos horizontalaus pjavio MRT vaizdas, rodantis kairiojo regos nervo nebuvima.
Desinysis regos nervas yra matomas (pazymeétas rodykle) ir néra pastebimy jokiy anomalijy. Viduryje
- T1 sekos horizontalaus pjuvio MRT vaizdas, parodantis, kad kairysis akies obuolys yra mazesnio
dydzio nei desinysis. Sis radinys atitinka kairiojo mikroftalmo diagnoze. Desinéje - T1 sekos
priekinio pjavio MRT vaizdas, rodantis regos kryzmés nukrypimg j desine puse (parodyta rodykle),

susijes su kairiojo regos nervo nebuvimu, Aplasia of the optic nerva, D. Tang ir kt., 2015 m.
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6.2.5 Simptomai
Regos nervo aplazijos atveju, dél tinklainés kraujagysliy nesusiformavimo, pazeistoje akyje visiskai

prarandamas Sviesos jutimas, o fotomotorinis refleksas iSnyksta. (11) Kartais gali bati stebimi
likutiniai regos nervo audiniai, kurie atrodo kaip plonas, mielinizuotas siiilas, besitesiantis nuo silpnai
iSsivysciusios regos kryzmés iki akies uzpakalinio poliaus. Tokie radiniai paprastai siejami su itin
sunkia regos nervo hipoplazijos forma, kai regos nervas yra nepakankamai issivystes. Taciau esant
tikrai aplazijai, regos nervas visiskai nesusiformuoja. (14)

80% atvejy regos nervo aplazija yra vienpusé. (11)

Si bukleé gali biti izoliuota akiy malformacija, tadiau dazniausiai ji yra susijusi su kitomis jgimtomis
akiy anomalijomis, tokiomis kaip mikroftalmija, sklerokornija, priekinio segmento disgenezé,
ragenos edema, islikusi tunica vasculosa lentis, rainelés anomalijos, katarakta arba tinklainés
displazija. Sios papildomos patologijos gali dar labiau apsunkinti ligos eiga ir regéjimo sutrikimus.
(11)

Vienpusé regos nervo aplazija dazniausiai pasireiskia esant normaliam smegeny vystymuisi, todél
Siuo atveju CNS islieka nepazeista. Taciau dvipusé Sios anomalijos forma daznai siejama su smegeny
raidos ydomis, tokiomis kaip jgimtas hipopituitarizmas, ektopiné neurohipofizé, hidranencefalija,

orbitaliné meningoencefalocelé, anencefalija ir kt. (11,15).

6.2.6 Gydymas
Regos nervo aplazijos prognozé paprastai yra nepalanki, kadangi $iai buklei néra specifinio

gydymo. Regéjimo praradimas pazeistoje akyje yra negrjZztamas, todél gydymas daZniausiai
orientuotas j susijusiy oftalmologiniy ir neurologiniy sutrikimy valdyma bei paciento gyvenimo

kokybés gerinimg. (16)

6.3 REGOS NERVO DISKO KOLOBOMA
6.3.1 Apibrézimas
Regos nervo disko koloboma - tai jgimtas akies defektas, atsirandantis dél nebaigto choroidinio
plysio uzsidarymo. Kolobomos dazniausiai pasireiskia apatinéje arba infranazalinéje akies dugno
dalyje ir daznai biina tiesiogiai susijusios su choroidinio plysio uzsidarymo sutrikimais - tuomet jos
vadinamos ,.tipinémis kolobomomis®. Defektai, esantys kitose regos nervo srityse, vadinami

,atipinémis kolobomomis*. (16)

6.3.2 Patogenezé
Normali zmogaus akiy morfogenezé prasideda nuo bilateraliniy optiniy pusleliy, kurios isssivysto

i$ neuroektodermos nuo 21 iki 25 néstumo dienos. (18) 7-0je gestacijos savaitéje susidaro choroidinis
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plysys, kuris formuojasi apatinéje regos kaulelio dalyje. Sis plysys leidzia ankstyvajai kraujagysliy
sistemai patekti j regos kaulelj. Véliau plySys uzsidaro ir nebepraleidzia kraujagysliy, taip
uzbaigdamas pradinj akies formavimosi etapa. Choroidinio plySio uzsidarymas yra svarbus regos
kaulelio formavimosi ir akies vystymosi elementas, 0 jo neuzsidarymas yra zinoma jgimtos akiy
kolobomos priezastis. (19,20)

Regos nervo disko koloboma dazniausi susiformuoja sporadiskai, taciau ji gali bati paveldima
autosominiu dominantiniu budu arba bati atskiro sindromo dalis. (20) Yra manoma, kad skirtingy
populiacijy Kintamumas gali buti susij¢s su aplinkos veiksniais, tokiais kaip motinos vitamino A
trokumas (Hornby ir kt., 2003 m.), narkotiky vartojimas (Miller ir Stromland, 1999 m.) ir alkoholio
vartojimas néstumo metu (Stromland ir Pinazo-Duran, 2002 m.). Visgi, remiantis jrodymais apie
pasikartojancig paveldéjimo rizikg tarp broliy ir sesery (Morrison ir kt., 2002 m.) ir kolobomos
pasirei§kimg jau gimimo metu, galima teigti, kad pagrindiné akiy kolobomos issivystimo prieZastis
yra genetiné (Gregory-Evans ir kt., 2004 m.). (18)

I§ genetinés pusés, dalyje izoliuoty akiy kolobomos atvejy buvo nustatyta viena ar dvi skirtingiems
asmenims ar Seimoms budingos genetinés mutacijos, pavyzdziui, SALL2, YAP1 ir PAX6 geny
mutacijos. Vienas tyrimas parodé, kad nesindrominés akiy kolobomos atvejais daugiau nei 70%
asmeny neturi nustatytos genetinés priezasties (Williamson ir kt., 2014). Genetinés priezastés
nustatymo tikimybé sindrominése akiy kolobomos formose yra daug didesné. Pavyzdziui, CDH7
mutacijos nustatomos 67-90% CHARGE sindromo atvejy (Legendre ir kt., 2017). Apie 50% inksty
kolobomos sindromo atvejy yra susije su PAX2 mutacijos (Schimmenti, 2011). Pagal PAX2 mutacijy
duomeny baze (Bower ir kt., 2012), buvo nustatytos 92 mutacijos PAX2 gene, 0 Val26Glyfs*28
mutacija yra dazniausias defektas, apie kurj pranesta 57 kartus. (18)

6.3.3  Paplitimas
Regos nervo disko koloboma yra antra dazniausiai pasitaikanti regos disko anomalija po regos

nervo hipoplazijos. (21) Akiy kolobomas paplitimas vertinamas kaip 2-14 atvejy 100 000 gyventojy.
Paplitimas skiriasi parklausomai nuo regiono - Jungtinése Amerikos Valstijose jis siekia 2,6 atvejy
10,000 gimimy (Porges ir kt. 1992 m.), o Kinijoje - 7,5 atvejy 10,000 gimimy (Hornby ir kt., 2000
m.)

5-10% europinés kilmés akly vaiky turi akiy koloboma, todél tai yra svarbus regéjimo sutrikimo

veiksnys. (18)
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6.3.4 Diagnozé
Akiy dugno tyrimo metu galima stebéti ryskius ir didelius regos nervo jdubimus, kurie dazniausiai

randasi apatinéje akiy dugno dalyje. Jy dydis ir forma gali skirtis priklausomai nuo individualiy
paciento anatominiy ypatumy. (Pav. 6)

MRT tyrimo metu taip pat galima stebéti lokalizuotus struktiirinius defektus uzpakalinéje akies
obuolio dalyje, bitent ties regos nervo disko jterpimo vieta. (Pav. 7) Sie defektai gali biti jvairaus
dydzio ir formos, ta¢iau dazniausiai jie biina maZesni uz patj regos nervo diska. (22)

Optinés koherentinés tomografijos (OKT) tyrimai padeda diferencijuoti koloboma nuo kity panasiy
bukliy, identifikuojant budinga retinochoroidinj-sklerinj jdubima. Be to, OKT angiografija gali bati
naudojama ,,morning glory* disko anomalijos, pasizymincios tankiu peripapiliariniu tinklu, nuo regos

regos nervo kolobomos, kuriai nebudingas spinduliskai iSsidéstes peripapiliarinis tinklas,

diferencinei diagnostikai. (23)

Pav. 6 Fundoskopinis akies vaizdas. Kairéje - didelé regos nervo disko koloboma, kuri néra lydima
jokiy kity anomalijy deSinéje akyje. DeSinéje - mazesné regos nervo disko koloboma kairéje akyje,
taip pat nesiejama su jokiomis kitomis akiy struktary anomalijomis, Colobomas of the Optic Nerve,
Kenneth M. Downes ir kt., 2016 m.
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Pav. 7 Koloboma: aksialiniame (kairéje ir viduryje) ir sagitaliniame (desinéje) T2 sekos pjiiviuose
matoma desinio regos nervo koloboma (pazyméta raudona rodyklé), desinio Soninio skilvelio cista
(pazyméta geltona rodykle) ir corpus callosum disgenezé (mélyna linija briiksneliais) pacientui,
sergan¢iam Aicardi sindromu, The Optic Nerve: Anatomy and Pathology, T. de Andrade Louren ir
kt., 2022 m.

6.3.5 Simptomai

masto bei kity intraokuliniy patologijy. Si anomalija gali pasireiksti asimptomatiskai arba ambliopija,
fotofobija ar kitais simptomais. Jeigu pacientas turi kity anomalijy, tokiy kaip mikroftalmija ar
iSlikusios embrioninés kraujagyslés, arba kai kolobomos defektas yra platus, regéjimas gali stipriai
sutrikti.

Apie pusé visy regos nervo disko kolobomos atvejy yra abipusiai.

Kitos, su liga susijusios akiy anomalijos, gali biiti mazo dydzio ragena, rainelés koloboma, cilijinio
ktino koloboma, orbitalinés cistos, miopinis astigmatizmas, anisometropiné ambliopija, lesio jlinkis,
kontralateraliné regos nervo disko duobé, spontaninis skleros plysimas, gyslainés atSoka, tinklainés

displazija, retinosizé ir tinklainés atSoka. (20,23,24)

6.3.6 Gydymas
Kolobomos dazniausiai sukelia negrjztamus regéjimo sutrikimus. Gydymas paprastai apribojamas

ambliopijos valdymu arba akiniy nuo saulés naudojimu fotofobijos atveju. Chirurginés intervencijos
gali bati atliekamos dél kosmetiniy priezas¢iy arba dél rimtesniy komplikacijy, tokiy kaip tinklainés
atsoka ar katarakta. Be to, visiems pacientams, sergantiems abipuse regos nervo koloboma,
rekomenduojama atlikti galvos smegeny radiologinius tyrimus (pvz., MRT), nes abipusé koloboma

daznai yra susijusi su padidéjusia smegeny vidurio linijos defekty rizika. (20,21)
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6.4 ,LMORNING GLORY“ DISKO ANOMALIJA

6.4.1 Apibrézimas
»Morning glory* disko anomalija (MGDA) - tai jgimta regos nervo disko anomalija, pasizyminti

iSsiplétusiu regos nervo disku, kurio centre yra glijos lastelémis uzpildyta kiigio formos duobé. Nuo
disko spinduliskai i$sidés¢iusios daugybé kraujagysliy, suteikianciy patologijai budingg iSvaizda.
(20)

6.4.2 Patogenezé
Sios ligos embriologiné kilmé Siuo metu néra iki galo aiski. OKT tyrimai parodé anomalig jungtj

tarp subarachnoidinés ir subretininés ertmiy. Pagal §iuos duomenimis viena i$ hipoteziy teigia, kad
§i patologija gali buti pirminis neuroektoderminio vystymosi sutrikimas, susijes su regos stiebo
iSsiplétimu.
Taip pat literatiiroje apraSoma, kad $i liga gali baiti pirminé mezoderminé patologija, atsirandanti
dél netinkamo lamina cribrosa vystymosi ir klaidingo uzpakalinés skleros sienelés uzsidarymo.
Genetiniu pozitriu nustatyta, kad PAX6 geno mutacijos gali biti susijusios su §ia patologija.
(1,26,27)

6.4.3 Paplitimas
MGDA paplitimas yra aprasytas kaip kaip 2,6 atvejo 100 000 gyventojy (Chan ir kt., 2014 m.) (27)

Si patologija dazniau pasireiskia moterims - tarp juy ir vyry anomalijos pasireiskimo santykis yra
mazdaug 2:1. (1)

6.4.4  Simptomai

leukokorija, ir, retesniais atvejais, zvairumas. Si patologija daznai siejama su tinklinés at$oka, kuri
nustatoma beveik tre¢daliui pacienty. (1)

Su MGDA susijusios gretutinés patologijos yra mikroftalmija, katarakta, anomalios arterijy-veny,
arba arterijy tarpusavio anastomozés, islikusi vaisiaus kraujagysliy sistema, skleros ar regos nervo
kalcifikacija ir priesingos pusés regos nervo duobé. (20)

MGDA dazniausiai pasireiskia vienoje akyje. (27)

6.4.5 Diagnozé
Akies dugno tyrimas yra pagrindinis MGDA diagnostikos metodas. Fundoskopijos metu matomas

ktigio formos jdubimas uzpakalingje akies dalyje, kur randasi regos nervo diskas. Didzioji dalis Sios
jdubusios srities biina uzpildyta glijos lagstelémis, aplink regos nerva daznai pastebimas patologijai
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budingas ,,chorioretinalinis pigmentacijos Ziedas“. (Pav. 8) Tinklainés kraujagyslés Sioje srityje
neretai yra atipinés, tarsi ,,iStiesintos” Krypties - tai gali bati svarbus papildomas diagnostinis
pozymis.

Kai fundoskopinio tyrimo rezultatai néra pakankamai tikslas arba reikalinga diferenciné
diagnostika su kitomis uzpakalinés akies dalies anomalijomis, pavyzdziui, koloboma, diagnozei
patvirtinti taip pat gali bati naudingi radiologiniai tyrimai. Galvos ir akiduobiy srities MRT gali
suteikti svarbiy papildomy duomeny, kurie padeda tiksliau jvertinti ligos buikle, taciau $io tyrimo
klinikiné svarba ilgai buvo nepakankamai istyrinéta literatiiroje. Ellika ir kt. (2013 m.) aprasé tris
MRT budingus MGDA pozymius, nustatytus Sesiuose pacienty atvejuose. Tai - kiigio formos
uzpakaliné regos nervo disko dalis su gretima esancios tinklainés pavirSiaus pakilimu, minkstojo
audinio anomalijos uzakiduobinéje regos nervo srityje, sukeliancios subarachnoidés ertmés iSnykima,
bei uveoskleralinio dangalo uzpakalinés dalies vientisumo pazeidimas. Ni Leidhin ir kt. (2024 m.)
retrospektyviai analizavo pediatriniy pacienty su MGDA, kurie buvo nukreipti iSsamesniems
radiologiniams tyrimams, MRT duomenis. Sio tyrimo i§vados patvirtino MRT svarba MGDA
diagnostikai bei pateiké rekomendacijg atlikti aukstos raiskos T2 sekas su riebaly slopinimu, taip pat
kontrastines ir angiografines sekas. Be to, nustatyta, kad MGDA atvejais ipsilateralinio regos nervo
bei regos kryzmens dydzio poky¢iai yra dazni. (28) Firouzabadi ir kt. (2024 m.) JAV atliktas tyrimas
su 32 pacienty duomenimis taip pat patvirtino siuos morfologinius rezultatus. (29)

Yihua Zou ir kt. (2022 m.) Kinijoje atliktas tyrimas parod¢, kad tinklainés atSokos rizika yra
didesné, kai regos nervo disko jdubimas ir akies aksialinés agies ilgio santykis virsija 0,25. Sie
duomenys rodo, kad echoskopiniai MGDA ypatumai galéty biiti naudingi siekiant nustatyti tinklainés

atSokos tikimybe. (30)

Pav. 7 Fundoskopinis akies vaizdas. Kairéje - normalus akies vaizdas. Viduryje - anomalus desinés

akies vaizdas su issiplétusiu, jdubusiu regos disku ir centre esanciomis glijinémis Igstelémis
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(pazyméta geltona rodykle), ,.chorioretinaliniu pigmentacijos ziedu“ (pazyméta brikSniniu
apskritimu) ir nuo centro spinduliskai iSsidésCiusiomis tinklainés kraujagyslémis (pazyméta
ilgesnémis geltonomis rodyklémis). Desinéje - ,,morning glory" gélé, pagal kurig $is sutrikimas buvo
pavadintas, (What’s the story) morning glory? MRI findings in morning glory disc anomaly, C. Ni
Leidhini ir kt., 2024 m.

Pav. 8 ,Morning glory“ disko anomalija: aksialinés ir koroninés STIR (angl. Short Tl Inversion
Recovery) sekos vaizdai (desinéje virSuje ir apacioje) rodo desinj kiigio formos regos nervo diska su
lokalizuotu uveoskleraliniu nutrikstamumu (pazyméta raudona rodykle) ir intraorbitalinio desiniojo
regos nervo segmento hipoplazija (pazyméta mélyna rodykle). Aksialiniai T1 sekos pries ir po
kontrasto suleidimo vaizdai (kair¢je virSuje ir apacioje) rodo nedidelj tinklainés pakilimg, matoma su
T1 hiperintensyvumu (pazyméta geltona rodykle), taip pat matomas uzakiduobinés regos nervo dalies
vaizdo sustipréjimas (pazyméta balta rodykle), The Optic Nerve: Anatomy and Pathology, T.de
Andrade Louren kt., 2022

6.4.6 Gydymas
Kol kas néra aprasyta veiksmingy gydymo metody, galinCiy visiskai iSgydyti $ig anomalija.

Dauguma gydymo biidy yra orientuoti j simptomy palengvinimg bei komplikacijy valdyma.
MGDA turintiems pacientams su tinklaine susijusios komplikacijos, kaip ir kity jgimty regos nervo
disko anomalijy atveju, gali bati gydomos vitrektomija ir silikono aliejaus tamponavimu, lazerine

terapija arba skleros sutvirtinimo operacija. Nors chirurginiy intervencijy efektyvumas gydant
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tinklainés atSoka vis dar kelia diskusijy, kai Kkuriais atvejais pavyksta pasiekti gerg anatominj
tinklainés atstatyma. Visgi regos funkcija pageréja retai, ypac jei tinklainés atSoka buvo ilgalaiké.
Daugeliu atvejy ilgalaikiai gydymo rezultatai bina nepatenkinami, todél tolimesnis tyrimy plétojimas
ir gydymo metody tobulinimas yra itin svarbis siekiant uztikrinti efektyvesnius ir tvaresnius
rezultatus. (31)

6.5 REGOS NERVO HIPOPLAZIJA

6.5.1 Apibrézimas

Regos nervo hipoplazija - tai jgimta anomolija, kai regos nervo diskas yra nejprastai mazas,
paprastai siekiantis tik 1/3-1/2 normalaus skersmens. Diskas gali atrodyti pilkSvas ar isblyskes, 0
aplink jj daznai pastebimas Sviesos ziedas, kurj juosia Kitas ziedas su padidéjesia ar sumazéjusia

pigmentacija. Si charakteristika vadinama ,,dvigubo Ziedo“ Zenklu. (2,32)

6.5.2 Patogenezé

Regos nervo hipoplazijos vystymuisi jtakos turi daugybé genetiniy veiksniy. Sios biklés
patogenezéje itin svarbis genai PAX6, PAX2, SOX2, VAX1, VAX2 ir NR2F1, kurie dalyvauja ne
tik regos nervo, bet ir bendrame akiy bei CNS vystymosi procesuose.

PAXG6 genas yra vienas svarbiausiy reguliatoriy akiy formavimosi procese, todél jo mutacijos gali
sukelti jvairius akiy struktiirinius defektus. PAX2 genas atlieka reik§mingg vaidmenj inksty ir akiy
vystymosi procese. SOX2 genas yra svarbus tinklainés ir regos nervo formavimuisi. Tuo tarpu VAX1
ir VAX2 genai yra svarbiis tiek smegeny, tiek akiy vystymuisi - jy mutacijos gali neigiamai paveikti
regos nervo formavimasi ir biti susijusios su jvairiomis CNS anomalijomis. NR2F1 genas, kuris
reguliuoja transkripcija, yra siejamas su Bosch-Boonstra-Schaaf optinés atrofijos sindromu, kuriame
viena pagrindiniy klinikiniy apraisky yra buitent regos nervo hipoplazija

Akiy vystymasis glaudziai persipina su priekinés smegeny dalies bei hipofizés formavimosi
mechanizmais, todél regos nervo hipoplazija daznai pasireiskia kaip platesnio sindromo, apimancio
smegeny anomalijas, dalis. Nors daugelis su $ia anomalija susijusiy geny taip pat dalyvauja
platesniuose akiy ir nervy sistemos defektuose, izoliuota regos nervo hipoplazija dél vieno geno
mutacijos taip pat iSlieka jmanoma. Tai pabréZia Sios buklés genetinj sudétinguma. (33)

Ankstyvesni regos nervo hipoplazija su septum pellucidum ageneze ir hipopituitarizmu sieje tyrimai
lémé, kad ilga laikg Si anomalija buvo laikoma septo-optinés displazijos sindromo dalimi. Taciau
vélesni iSsamesni tyrimai parodé, kad toks pozitiris néra visiskai tikslus, nes jis nepagristai Siejo

hipotalamo-hipofizés disfunkcijos prognosting reik§me tik su septum pellucidum nebuvimu ar kitais
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vidurio linijos smegeny struktary pakitimais. Naujausi didelés apimties tyrimai parodé, kad regos
nervo hipoplazija pati savaime gali baiti hipotalamo-hipofizés sistemos sutrikimy priezastis, net jei
néra jokiy kity smegeny struktiiros anomalijy. Be to, buvo nustatyta, kad septum pellucidum

anomalijos neturi reikSmingos prognostinés vertés endokrininés sistemos sutrikimams. (34)

6.5.3 Epidemiologija

Regos nervo hipoplazija yra dazniausiai pasitaikanti jgimta regos nervo anomalija.
Epidemiologiniai tyrimai rodo, kad Sios anomalijos paplitimas skiriasi priklausomai nuo geografinio
regiono: Svedijoje nustatytas daznis siekia apie 7,1 atvejo 100 000 gyventojy, tuo tarpu Jungtingje
Karalystéje - 10,9 atvejo 100 000 gyventojy. Be to, ji sudaro nuo 5,7% iki 12,9% visy abipusio jgimto
aklumo atvejy ir yra dazniausia oficialiai nustatyto aklumo priezastis vaikams iki trejy mety
Jungtinése Amerikos Valstijose. (35)

Demografiniai duomenys rodo, kad regos nervo hipoplazijos daznis tarp vyry ir motery yra beveik
vienodas - santykis siekia 0,97:1. (36)

Moksliniai tyrimai atskleidé keleta pagrindiniy prenataliniy rizikos veiksniy, kurie gali turéti jtakos
regos nervo hipoplazijos vystymuisi. Vieni reik§mingiausiy veiksniy yra jaunas motinos amzius ir
pirmasis néstumas - Sie aspektai daznai jvardijami kaip galintys padidinti anomalijos rizika. Be to,
tam tikri tyrimai rodo sasajas tarp Sios patologijos ir kraujavimo pirmojo néstumo trimestro metu. Tai
leidzia manyti, jog regos nervo hipoplazija gali biti susijusi su kraujotakos sutrikimais, ypac jei
pazeidziama priekiné smegeny arterija svarbiu embriono vystymosi laikotarpiu.

Salia biologiniy veiksniy, tam tikri socialiniai ir ekonominiai aspektai taip pat gali daryti jtaka $ios
anomalijos atsiradimo dazniui. Skurdas ir regioniniai skirtumai yra nurodomi kaip galimi papildomi
rizikos veiksniai, galintys turéti jtakos nésciosios sveikatai ir vaisiaus vystymuisi. Taip pat pastebéta,
kad nepakankamas prenatalinis motinos svorio prieaugis ar svorio mazéjimas gali bati papildomai
predisponuojantys veiksniai.

Kai kuriuose mazos apimties tyrimuose, kuriuose nagrinétas vaisiaus alkoholio sindromas, regos
nervo hipoplazija buvo aptikta net 25-48% atvejy. Tai rodo galimg alkoholio poveikj vaisiaus regos
sistemos vystymuisi.

Anks¢iau buvo manoma, kad regos nervo hipoplazija gali bati susijusi su rizikingu nésciosios
elgesiu, jskaitant rikyma, alkoholio vartojima, narkotiky, tokiy kaip PCP ar LSD, bei tam tikry vaisty
(pvz., chinino ar fenitoino) vartojima. Visgi naujesni, didesnés apimties prospektyviis tyrimai Siy

sgsajy nepatvirtino, todél Siy veiksniy reik§mé ligos patogenezéje islieka diskutuotina. (2,31,33)
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6.5.4 Diagnozé

Si anomalija diagnozuojama pagal sumazéjusj regos nervo disko dydj, nustatyta fundoskopinio
tyrimo metu. Regos nervo diskas gali buti pilkos arba blyskios spalvos, daznai aplink jj pastebimas
geltonas viesos Ziedas, apsuptas Kito Ziedo su padidéjusia arba sumazéjusia pigmentacija. Sis vaizdas
vadinamas ,,dvigubo Ziedo“ Zenklu. Sios anomalijos atveju tinklainés venos daznai biina vingiuotos.
Kai nistagmas trukdo tiksliai jvertinti regos nervo disko dydj, veninis vingiuotumas tampa svarbiu
diagnostiniu pozymiu. (Pav. 9) Borchert ir Garcia-Filion (2013 m.) pastebéjo, kad regos nervo
hipoplazija gali biiti susijusi ir su nejprastai tiesiomis tinklainés kraujagyslémis bei sumazéjusiu
kraujagysliy $akotumu. Sis nenormalus kraujagysliy $aky modelis taip pat pastebimas pacientams,
turintiems pirminj augimo hormono triikuma. Sie duomenys atitinka hipoteze, kad is kraujagysliy
Sakos variantas gali buiti buidingas vaikams, turintiems regos nervo hipoplazija ir endokrininiy
sutrikimy. (2)

Diagnoze patvirtinti taip pat padeda regéjimo sutrikimai ir regéjimo lauko defektai, atitinkantys
nerviniy skaiduly pluosto pazeidimus. (26)

Dazniausiai pasitaikantys intrakranijiniai radiniai neurovaizdavimo metu biidavo susije Su
hipopituitarizmu ir trukstamu septum pellucidum, kurie buvo priskiriami embriologinei sasajai su
septo-optine displazija, dar vadinama de Morsier sindromu. Naujausi tyrimai rodo, kad Sios sasajos

yra nepriklausomos viena nuo kitos. (32)

Pav. 9 Akies fundoskopinis tyrimas. VirSuje kairéje - regos nervo hipoplazija su selektyviu tinklainés

veny vingiuotumu. Virsuje desingje - pseudo-normalus regos nervo diskas vaikui, sergan¢iam regos
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nervo hipoplazija, su visiskai sutrikusiu Sviesos jutimu. Matomas ,,dvigubo ziedo* Zenklas. Apacioje
kairéje - regos nervo hipoplazija su regos nervo disko blyskumu. Apacioje desinéje - juodas regos
nervo diskas, regos nervo hipoplazijos pasekmé su jgimta regos nervo disko pigmentacija, Congenital
Optic Disc Anomalies, “Pediatric Neuro-Ophthalmology”’, Brodsky MC ir kt., 2009 m.

6.5.5 Simptomai

Regos nervo hipoplazija yra antra dazniausia jgimty regéjimo sutrikimy priezastis ir dazniausia
igimto aklumo priezastis. (33) Regéjimo astrumas sergant Sia bukle gali labai skirtis - nuo visiskai
patologijos pozymiai apima regos sutrikimg, kuris daznai pasireiskia nistagmu (1-3 mén. amziaus) ir
véliau Zvairumu, dazniausiai vidiniu.
net 80 % atvejy - pazeidziami abu regos nervai. Dauguma $iy abipusiy atvejy yra asimetriski.

Daugelio vaiky regéjimas per pirmuosius gyvenimo metus gali Siek tiek pageréti. Tai gali buti
siejama su kortikalinio regéjimo sutrikimo funkcijos adaptacija arba regos nervo mielinizacija, kuri
vyksta per pirmuosius 4 gyvenimo metus ir pagerina aksony laiduma.

Tyrimai, kuriuos atliko Fink ir kt. (2010 m.), atskleidé galima rysj tarp regos nervo hipoplazijos ir
endokrininés sistemos, ypa¢ skydliaukes, funkcijos. Siame tyrime nustatyta, kad regéjimo funkcijos
pageréjimas iki 5 mety amziaus buvo gerokai retesnis tarp vaiky, kuriy organizme buvo zemas
skydliaukés hormony lygis, taip pat tarp naujagimiy, kuriy TSH (tirotropino) koncentracija buvo
mazesné uz norma. (35) Sie duomenys pabrézia, kad ankstyvas endokrininés sistemos sutrikimy
nustatymas ir korekcija gali bati svarbi strategija siekiant optimizuoti vaiky, serganciy regos nervo

hipoplazija, regéjimo vystymosi potencialg.

6.5.6 Gydymas

Regos nervo hipoplazija yra neisgydoma buklé, nes pazeistas regos nervas negali atsistatyti ar
regeneruoti. Nors pastaraisiais metais vis dazniau siiiloma kamieniniy lasteliy terapija kaip
potencialus gydymo metodas, dabartiniai moksliniai tyrimai nepatvirtino jokio reikSmingo regos
aStrumo pageréjimo vaikams, kuriems buvo taikytas sis gydymas. Be to, ilgalaikés Sios terapijos
pasekmés ir galimos rizikos vis dar néra iki galo istirtos, todél ji neturéty baiti laikoma patikimu
gydymo metodu.

Vaikai, sergantys regos nervo hipoplazija, turéty bati reguliariai stebimi ir vertinami
neurooftalmologo bent kartg per metus. Svarbiausia skirti démesj refrakcijos ydy korekcijai ir

ambliopijos prevencijai. Jei patologija pasireiskia vienapusiskai arba yra ryskiai asimetriska, akiy
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lopymo (okliuzinés terapijos) reikéty vengti, nes tai gali dar labiau pabloginti regos funkcijg
silpnesnéje akyje. Zvairumo chirurginis koregavimas simetriskuose atvejuose turéty biiti atliekamas

kuo anksciau, ypac tais atvejais, kai yra geros binokulinés regos issivystymo galimybés. (34)

6.6 REGOS NERVO DISKO DRUZOS

6.6.1 Apibrézimas
Regos nervo disko driizos - tai nelgstelinés sankaupos, sudarytos i§ kalcio, amino rigséiy,
nukleortgsc¢iy bei mukopolisacharidy, kurios kaupiasi prie§laminarinéje regos nervo disko dalyje. Jos

gali bati klasifikuojamos j pavirSines ir giliau esancias drazas. (37)

6.6.2 Patogenezé

Tiksli sios anomalijos patogenezé vis dar néra zinoma. Labiausiai pripazinta hipotezé teigia, kad
regos nervo disko driizy atsiradima lemia aksony metabolizmo sutrikimai ir jy degeneracija. Siai
patologijai budingy genetiniy mutacijy kol kas nenustatyta, todél molekulinés priezastys lieka
neaiSkios. (37) Kita hipotezé teigia, kad regos nervo disko driizos gali atsirasti dél jgimty akies
struktiiriniy anomalijy, ypa¢ esant susiauréjusiems skleraliniams kanalams, per kuriuos eina regos
nervo skaidulos. Manoma, kad dél ribotos erdvés sutrinka normali aksony apykaita, 0 jy
degeneracijos metu kaupiasi kalcio sankaupos. Tac¢iau naujausi tyrimai kelia abejoniy dél Sios teorijos
patikimumo.

Regos lauko defektai dazniausiai atsiranda, kai driizos yra Kkalcifikuotos, nes kalcio sankaupos
sukelia mechaninj spaudimg regos nervo aksonams, o tai gali lemti TGL degeneracija ir zutj. Taip
pat manoma, kad regéjimo pablogéjima gali lemti ir kraujotakos sutrikimai, kadangi sutrikus akies
perfuzijai, gali didéti audiniy pazeidimas.

Be to, regos nervo disko drazos siejamos su padidéjusia priekinés iSeminés optinés neuropatijos,

tinklainés kraujagysliy okliuzijy ir choroidinés neovaskuliarizacijos i$sivystimo rizika. (38)

6.6.3 Paplitimas
H. Mukriyani, L. Malmaqvist ir kt. (2023 m.) atliktoje literattiros apzvalgoje pateikiami duomenys
rodo, kad regos nervo disko driizos diagnozuojamos mazdaug 1,82% visos pasaulio populiacijos. Tai
reiSkia, kad Siuo metu Sia patologija serga apie 145 milijonus zmoniy, 0 pagal prognoze, Sis skaicius
iki 2100 mety gali iSaugti iki 188 milijony. (39)

Regos nervo disko driizos dazniau pasitaiko kaukazie¢iy populiacijoje. (37)
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Be to, $i anomalija yra zymiai daznesné pacientams, kuriems anksé¢iau buvo diagnozuota ir isgydyta
papiledema - tokiy atvejy paplitimas siekia 19%, t. y. apie 10 karty dazniau nei bendroje populiacijoje.
(40)

6.6.4  Simptomai

Regos nervo disko driizos dazniausiai yra asimptomatingés, tac¢iau kai kuriais atvejais gali pasireiksti
regos sutrikimais. Jie klasifikuojami j trumpalaikius regos pablogéjimus ir regos lauko sutrikimus,
kurie gali atsirasti kartu arba atskirai. Trumpalaikiai regos pablogéjimai pasireiskia mazdaug 9%
pacienty. Regos lauko sutrikimai yra zymiai daznesni - manoma, kad juos patiria 25-70% pacienty.
Jie yra rySkesni pacientams, turintiems pavirSines, lengviau matomas driizas. DaZniausiai pasitaiko
padidéjusi akloji démé, regos praradimas vidinéje regos lauko puséje bei susiauréjes periferinis
matymas. (40) Giliau esancios regos nervo disko driizos yra dazniausia vaiky pseudopapiledemos
priezastis. (20)

Kai kuriais atvejais regos nervo disko driizos gali sukelti rimtesnes komplikacijas. Viena jy -
kraujavimas j regos nervo diska, kuris dazniausiai atsiranda virSutinéje jo dalyje. Be to, §i patologija
gali bati susijusi su nearteritine priekine iSemine optine neuropatija bei centrinés tinklainés arterijos
okliuzija, kurios gali reik§mingai pabloginti regéjima.

Si anomalija gali bati susijusi su keliais Kitais akiy ligy sindromais - daZniausiai su tinklainés
pigmentine degeneracija, anks¢iau minétomis nearteritine priekinés iSeminés optinés neuropatija bei
iSgydyta papiledema, Usherio sindromu, Noonano sindromu ir angioidinémis juostomis. (39)

Dauguma regos nervo disko driizy atvejy yra abipusiai - Sis paplitimas literattiroje Svyruoja nuo
60% iki 91,2%. (37)

6.6.5 Diagnozé

Pacientams su Sia anomalija oftalmoskopijos metu daznai pastebimas regos nervo disko iskilimas,
neryskios regos nervo disko ribos be peripapiliariniy tinklainés kraujagysliy, regos nervo disko spalvy
pakitimas ir grubléta disko krasto isvaizda. (Pav. 10) (41) Regos nervo disko driizos iSryskéjimas
oftalmoskopijos metu gali bati nulemtas daugelio veiksniy, tokiy kaip regos nervo disko anatominé
padétis, dydis, kalcifikacijos laipsnis ir regos nervo issikis§imas. Kai driizos randasi giliai regos nervo
disko viduje, jy aptikimas tampa sudétingesnis ir jos gali biiti supainiotos su papiledema. (38)

OKT siuo metu yra laikomas aukso standartu tiek pavirSinéms, tiek giliau esanc¢ioms driizoms
aptikti. (Pav.11) Lyginant su oftalmoskopija, OKT yra pranaSesnis, nes leidzia jvertinti tinklainés
nerviniy skaiduly sluoksnj (TNSS) ir TGL sluoksnj. TNSS atspindi TGL aksonus, todél jo

sumazéjimas gali rodyti aksony pazeidima ar disfunkcija. Taciau TNSS storis negali sumazéti zemiau
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tam tikros ribos, nes tinklainéje visada iSliks tam tikras Kiekis neneuroniniy struktiry. Dél Sios
priezasties TGL sluoksnio tyrimas laikomas jautresniu metodu, nes jis geriau koreliuoja su
Klinikiniais rodikliais. (37)

B-skanavimo ultragarsas laikomas auksiniu standartu kalcifikuoty regos nervo disko drizy
nustatymui. Tyrimo metu matomi itin echogeniski, apvalios formos objektai su uzpakaliniu akustiniu
Sesélio efektu. Taciau $is metodas sunkiai aptinka giliau esancias driizas, nes jos daznai néra
kalcifikuotos.

Orbitaliné KT taip pat aptinka kalcifikuotas regos nervo disko driizas, kurios matomos kaip
hiperdensinés démés. Taciau dél Zemos erdvinés raiskos (1,5 mm) ir riboto gebéjimo diferencijuoti
smulkesnes struktiiras $is metodas néra pakankamai jautrus mazesniy ar gilesniy driizy aptikimui.
Todél klinikingje praktikoje jis néra rekomenduojamas kaip pagrindinis ar vienintelis diagnostinis
jrankis.

Regos lauko perimetrija naudojama stebéti regos funkcijos suprastéjima Sios anomalijos atveju.
Dazniausiai pazeidziami inferonazaliniai ir inferotemporaliniai regos lauko sektoriai. PavirSinés
driozos dazniau sukelia regos lauko defektus nei giliau esancios.

Autofluorescencija naudojama  pavir§inéms drizoms aptikti  skenuojancios lazerinés
oftalmoskopijos bidu. Ji leidzia nustatyti autofluorescuojancias apvalias struktiiras su nelygiais
krastais. Sis metodas turi auksta jautruma pavir§inéms driizoms (93%), bet yra maziau jautrus giliau
esancioms driizoms (12-18%.) (37)

Fluoresceino angiografija padeda diferencijuoti regos nervo disko drtizas nuo papiledemos. Kai
drizos yra pavirSinés, angiografija jas ryskiai nudazo ir parodo véluojantj peripapiliarinio
choriokapiliarinio uzsipildymo pozymj, kuris pasireiskia 90% atvejy Su pavir§inémis regos nervo
disko driizomis ir 25% su giliau esanciomis. Papiledemos atveju dazniausiai stebimas difuzinis
ankstyvas fluoresceino issiliejimas, tuo tarpu giliau esancios regos nervo disko driizos pasizymi
vélyvu peripapiliariniu dazymu. Chang ir kt. (2017 m.) nustaté, kad fluoresceino angiografija yra
tiksliausias metodas atskiriant papiledemg nuo pseudopapiledemos. (37,42)

2017 m. Gaier ir kt. atlikta OKT-angiografijos vieno atvejo analizé parodé lokalizuotg pavirsinio
kapiliary tinklo slopinima regos nervo disko srityje, kuris susijes su didesnémis ir pavir§inémis regos
nervo disko driizomis. Manoma, kad Sis kapiliary signalo susilpnéjimas OKT-angiografijos
vaizduose gali parodyti kapiliarinio tinklo suspaudimg arba driizy i$staimima, dél ko gali i$sivystiti
antriné iSemija ir TNSS retéjimas. Vis délto Sis atradimas dar turi bati patvirtintas platesnios masto

klinikiniais tyrimais. (37,43)
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Pav. 10 Akiy fundoskopinis vaizdas. Regos nervo disko driizos desiniajame ir kairiajame regos nervo

diske, Acute visual field constriction in optic disc drusen: report of an unusual case, Hendriks W. ir
kt., 2007 m.

Hyperreflective margin

FIFEYy
\ ;7Hyporeﬂectlv¢ core. ’h

Pav. 11 Regos nervo disko driizos OKT vaizdavimas. VirSuje - regos nervo disko driizos matomos
akies dugno autofluorescencijoje, o jy atitinkama morfologija pavaizduota naudojant sustiprinto gylio
vaizdavimo spektrinio diapazono OKT (angl. EDI SD-OCT (Enhanced Depth Imaging Spectral-
Domain Optical Coherence Tomography)) metoda. Apacioje - regos nervo disko driiza (pazyméta
ODD), matoma kaip signalg slopinanti strukttra su dalinai hiperrefleksiniu krastu (pazyméta
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rodyklémis), Optical coherence tomography (OCT) in neuro-ophthalmology, N. Minakaran ir kt.,
2020 m.

6.6.6 Gydymas

Siuo metu néra standartinio regos nervo disko driizy gydymo, todél dazniausiai rekomenduojamas
buklés stebéjimas. Sis stebéjimas yra ypa¢ svarbus vaikystés ir paauglystés metais, kadangi $iuo
laikotarpiu $i patologija progresuoja daugiausiai. Steb¢jimas turéty apimti neurooftalmologinj tyrima,
iskaitant detalig regos nervo disko apziiirg, paripapiliarinés srities ir geltonosios démés OKT bei
automating perimetrija. (44)

Visgi, esant progresuojantiems regéjimo lauko defektams, sitilomi trys gydymo biidai: akisptidj
mazinantys lasai (pirminé rekomendacija pakilus akisptudziui), vazoaktyvioji terapija ir chirurgija.
Atsizvelgiant j galimg neuroprotekcinj poveikj, akisptidj mazinantys lasai gali bati rekomenduojami
ir normalaus akispiidzio akims. Taciau $is gydymas neturi sgsajy su jokiais privalumais regéjimo
lauko defekty progresavimo atzvilgiu. Taip pat yra teigiama, kad vazoaktyviis preparatai, tokie kaip
pentoksifilinas, galéty buti naudingi regos nervo disko driizy atveju, siekiant pagerinti regos nervo
disko kraujotaka. Taciau iki Siol nebuvo atlikta jokiy klinikiniy tyrimy, kurie jvertinty Sio gydymo
galimg nauda. Siekiant sumazinti spaudimg regos nervo skaiduloms, buvo siiilyta radialiné
neurotomija, taciau §iuo metu §i chirurginé procedira nerekomenduojama dél didelés su operacija
susijusios rizikos ir nejrodytos naudos. (37)

2024 metais J. M. Bentin, S. Heegaard ir kt. isleistoje apzvalgoje, remiantis tuo, kad regos nervo
disko drizos isskirtinis bruozas yra kalcifikacija, teigiama, jog gydymo metodas galéty biiti
nukreiptas j dekalcifikacijg. Iki Siol jokie gydymo budai tiesiogiai neatkreipé démesio j Sios jgimtos
anomalijos kalcifikacijos patogenezg. Tokio gydymo metodo kiirimg apsunkina disko driizy padétis
regos nerve, kuri riboja pricinamuma. Tai didina sisteminiy $alutiniy poveikiy, tokiy kaip poveikis
kauly sveikatai ir osteoporozeés rizikos, pavojy. Sitlomi galimi gydymo metodai apima magnio arba
pirofosfato preparatus, taip pat kalcio chelatorius, tokius kaip EDTA, kuris yra veiksmingas tam tikry
akiy kalcifikacijoms gydymui.

Lentel¢je apacioje aprasyti anks¢iau bandyti taikyti gydymo metodai. (Lentelé 1) (44)
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Gydymo Pacienty skaicius Procediira/intervencija Rezultatas

strategija

Vitrektomija ir | Atvejo apraSymas/1 | Vitrektomija ir chirurginis | Gydymas nesékmingas.

chirurginis atvejis pasalinimas

pasalinimas

Chirurginis Atvejo aprasymas/1 | Chirurginis metodas Gydymas nesékmingas.

gydymas atvejis Nervy audiniai ir
kraujagyslés eina per
regos nervo disko driizg

Radialiné optiné | 6 pacientai Radialiné optiné neurotomija | 2 pacientai be poky¢iy, 4

neurotomija

slégiui akies nerve mazinti

pacientams pageréjo

regos lauko defektali

Akispudzio 236 normotenzings | - Nenustatyta sasaja tarp

mazinimas akys akisptidzio ir regos lauko
defekty

Vazoaktyvus Nesisteminiai Pentoksifilinas Klinikiniai tyrimai dar

gydymas praneSimai  (angl. neatlikti

Anecdotal evidence)

Lentelé 1. AnksCiau iSbandyti regos nervo disko drizy gydymo metodai, Optic disc drusen:

Dystrophic calcification, a potential target for treatment, J. M. Bentin ir kt, 2024

6.7 ISTRIZO REGOS NERVO DISKO SINDROMAS

6.7.1

Istrizo regos nervo disko sindromas daznai apibréziamas kaip jgimta regos nervo disko anomalija,

Apibrézimas

kuriai bidingas inferonazalinis regos nervo disko posvyris. Sia biikle daznai lydi pusménulio formos
strukttira toje pacioje srityje, tinklainés pigmentinio epitelio ir gyslainés suplon¢jimas bei tinklainés
kraujagysliy situs inversus. Vis délto iki Siol néra visuotinai pripazinto Sio anomalijos apibrézimo.
(45) Istrizi regos nervo diskai dazniausiai pasisuka daugiau nei 30 laipsniy nuo akies sagitalinés asies.
(46)
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6.7.2 Patogenezé

Tikétina, kad jstrizo disko sindromas yra susijgs su choriodinio plySio uzsidarymu, nors jo
pagrindiné lastelin¢ etiologija islicka neaidki. Si anomalija daznai jtraukiama j akiy kolobomos
spektra, nes pasvire diskai daznai yra susije su tipine koloboma. Siy regos nervo disky orientacija gali
koreliuoti su ta pacia anatomine lokalizacija kaip akiy koloboma. Tai rodo, kad pasvires diskas galéty
buti silpnesné Sio vystymosi sutrikimo forma. Nors tiksli Sios patologijos priezastis néra zinoma,
viena hipotezé teigia, kad ganglijiniy lasteliy nebuvimas ir nesugebéjimas uzmegzti sinapsiniy rysiy
gali lemti kity audiniy hipoplazija, dél kurios diskas gali pasvirti.

Si anomalija neturi aiskios, su aplinkos faktoriais ar infekciniu poveikiu susijusios, i§sivystimo
priezasties, taciau gali buti susijusi su genetinémis ligomis, kurios perduodamos per X chromosoma.
(45)

Taip pat yra manoma, kad jstrizas regos nervo diskas gali pasireiksti ne tik kaip jgimta anomalija,
bet ir kaip jgyta anomalija, kurig sukelia trumparegystés progresavimas. Kai akis vaikystéje auga
anteroposteriorine kryptimi, ypa¢ esant progresuojanciai aksialinei trumparegystei, regos nervas
jsiterpia kampu, tad regos nervo diskas jgauna pasvirima. Kuo didesnis trumparegystés laipsnis, tuo

labiau pastebimas regos nervo disko jstrizumas. (47)

6.7.3  Paplitimas

Jstrizas regos nervo diskas yra gana daznas anatominis variantas, nustatomas 0,4-3,5% populiacijos.
Sios biiklés paplitimas skirtinguose straipsniose varijuoja, nes néra vieno sutartinio apibrézimo,
apibuidinancio jstriza regos nervo diska, 0 jo pozymiai gali persidengti su trumparegystés sukeltais
pokyc¢iais. Kai kuriuose tyrimuose nustatyta, kad paSalinus stiprig trumparegyste (>8 dioptrijy),
pasvirgs regos nervo diskas pasitaiké reciau, taCiau Kituose tyrimuose daznis buvo reikSmingai
didesnis. Klinikinis spektras taip pat gali labai skirtis: nuo subtiliy morfologiniy varianty iki ryskiy
deformacijy, o kai kurie atvejai gali bati visiSkai nepastebimi (tai dazniausiai lengvesni asimetriniai
atvejai).

Abipusiy atvejy daznis svyruoja nuo 37,5% iki 80%. Siuo metu néra nustatyta jokios lytinés

predispozicijos. (48)

6.7.4  Simptomai

Istrizas regos nervo diskas gali turéti jtakos regéjimo aStrumui, ypac vaikystéje, kai vystosi regos
sistema. Si anomalija daznai siejama su trumparegyste, kuri gali bati jvairaus laipsnio ir progresuoti
kartu su auganc¢iu organizmu. Be to, Siems pacientams dazniau nustatomas astigmatizmas. Regos
lauko defektai, budingi jstrizam regos nervo diskui, gali buti jvairts tiek savo pobidziu, tiek

lokalizacija. Dazniausiai pastebimas regos lauko praradimas virSutiniuose ir temporaliniuose
32



kvadrantuose, taciau kai kuriais atvejais pazeidimai apima ir apatines ar supranazalines zonas. Tokie
regos lauko poky¢iai gali buti susij¢ su tinklainés ektazijos ypatumais arba atsirasti dél netaisyklingos
refrakcijos. Si regos nervo disko anomalija taip pat gali sukelti spalvy regéjimo sutrikimus - apie 49%
pacienty pastebima spalvy defekty, dazniausiai misriy. (48)

2015 metais atliktas Blue Mountains akiy tyrimas parodé, kad jstrizas regos nervo diskas buvo
nustatytas 0,4% tirty akiy, kuriy astigmatizmas buvo mazesnis nei 1 dioptrija, taciau $is rodiklis
iSaugo net iki 17,9% tarp pacienty, kuriy astigmatizmas buvo didesnis nei 5 dioptrijos. (49)

Istrizas regos nervo diskas kartais gali biiti susijes ne tik su izoliuotais akiy pakitimais, bet ir su
platesniu sisteminiy bei genetiniy sutrikimy spektru. Si buklé kai kuriais atvejais pasireiskia kartu su
transfenoidaline encefalocele, jgimtais navikais priekinéje regos taky dalyje, X chromosoma susijusiu
igimtu naktiniu aklumu, bei taip pat gali buti aptinkama pacientams, sergantiems Goldenhar-Gorlin
sindromu ar kitomis genetinémis ligomis.

Be to, si anomalija taip pat gali bati susijusi su specifiniais jgimtais akiy pokyc¢iais, tokiais kaip,
lamina cribrosa struktiros jtrtkimai, abipusis Il tipo Duano retrakcijos sindromas bei Kkiti
oftalmologiniai pakitimai, kaip regos nervo disko driizos. Literatiroje taip pat aprasytas atvejis, kai
pacientui buvo nustatyti abipusiai jstrizi regos nervo diskai kartu su veido hemiatrofija ir jgimtu

horizontalaus zvilgsnio paralyziumi. (45)

6.7.5 Diagnozé

Klinikinéje praktikoje jstrizo regos nervo disko sindromo diagnozé dazniausiai nustatoma pagal
oftalmoskopinj vertinima. Budingiausias pozymis - ryskiai ovalus arba D formos regos nervo diskas,
kuriame matomas vieno disko pusés pusrutulio formos pakilimas ir prieSingos pusés suplokstéjimas.
Esant siai anomalijai, regos nervas akies dugne daznai atrodo jeinantis j akj ne jprastu, bet staciu ar
jstrizu kampu. Tai lemia specifing disko morfologija. Dazniausiai posvyris biina inferonazalinés
krypties, t.y. superotemporaliné dalis pakilusi, 0 inferonazaliné - suplokstéjusi. Vis délto, kity kryp¢iy
posvyriai taip pat gali bati stebimi, nors jie pasitaiko re¢iau. (Pav. 12)

Dél sios struktiirinés anomalijos, pakilusi regos nervo disko krasto dalis gali atrodyti neryski, kas
gali Kklaidinti ir buti supainiojama su regos nervo disko edema, pasireiSkiancia esant papiledemai.
Paprastai pakilusi disko krasto dalis ribojasi su nepazeista neurojautria tinklaine, pigmentiniu epiteliu
ir gyslaine, o jdubusi disko dalis dazniausiai yra greta suplonéjusios gyslainés ir iSretéjusio tinklainés
pigmentinio epitelio.

Siekiant i§samiau jvertinti regos nervo struktiirg ir atmesti kitas galimas patologijas, gali biti
atliekami papildomi vaizdiniai tyrimai, tokie kaip ultragarsinis tyrimas, MRT ir SD-OKT. Atliekant

ultragarsinj tyrimag, A-skanavimo metu kai kuriuose tyrimuose pastebétas padidéjes dura mater regos
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nervo skersmuo, kas gali bati susije su anomaline nervo jterpimo vieta. Tuo tarpu B-skanavimo metu
kartais aptinkamas dvigubas regos nervo sesélis bei sustipréjes ultragarsinis signalas. Vis délto, Siy
ultragarso metody diagnostiné verté néra visisSkai patvirtinta, todél jie dazniausiai naudojami
diferencinei diagnostikai, 0 ne kaip pagrindinis anomalijos nustatymo metodas. MRT metu
dazniausiai stebima, kad regos nervas j akj jsiskverbia ne tiesia linija, bet jstrizai, kas atitinka
oftalmoskopinj disko posvyrj. Kai kuriuose atvejuose gali bati matomas suplonéjes nervo
pritvirtinimo taskas, taciau histopatologiniai tyrimai sio radinio nepatvirtino, todél jis Siuo metu néra
laikomas patikimu diagnostiniu kriterijumi. Be to, Siuo metu dar néra vienareik$miSkai nustatyty
radiografiniy kriterijy, pagal kuriuos bty galima objektyviai patvirtinti jstrizo regos nervo disko
diagnoze vien tik MRT duomenimis. (48) SD-OKT gali padéti nustatyti detalesnj regos nervo
strukttiros vertinima . Vaiky Su jstrizu regos nervo disku tyrimai rodo, kad jy tomografiniai pozymiai
skiriasi nuo suaugusiyjy. Vaikams dazniausiai pastebima nervo skaiduly herniacija ir Bruch’o
membranos issikiSimas, 0 suaugusiesiems - ryski peripapiliariné tinklainés pigmentinio epitelio
atrofija, susijusi su pigmentiniy lasteliy ir fotoreceptoriy Kiekio sumazéjimu. Tai rodo, kad Sie
poky¢iai atsiranda su amziumi, kai didéjantis asinis ilgis sukelia audiniy tempimga ir atrofija. (Pav.13)
(46)

Pav. 12 Oftalmoskopinis akiy vaizdas. Kairéje - desinéje akyje matomas inferonazalinis regos nervo
disko pasvirimas ir neuroretininio krasto suplonéjimas (pazymétas plotu tarp skliausty) su ryskia
peripapiline atrofija ir stafilomai budinga iSvaizda (pazyméta bruksneliniu plotu). DesSinéje - Kairéje
akyje matomas mazesnis regos nervo disko pasvirimas zemyn, vidutinio sunkumo neuroretininio
krasto plonéjimas (pazymétas plotu tarp skliausty) ir mazesné peripapiliné atrofija (pazyméta
briksneliniu plotu), labiausiai pastebima apatinéje dalyje, Tilted Disc Syndrome with Bitemporal
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Hemianopia in a 67-Year-Old Woman with High Myopia and Mixed/Combined-Mechanism
Glaucoma: A Report of a Rare Case, Ju C ir kt., 2024 m.

Pav. 13 SD-OKT akiy vaizdavimas. Jis atliktas keturiems pediatriniams pacientams, turintiems

jstrizo regos nervo disko diagnoze. Infraraudonyjy spinduliy nuotraukos rodo nazalinj regos nervo
disko krasto pakilima, Spectral-domain optical coherence tomography findings in pediatric tilted disc

syndrome, Francesco Pichi ir kt., 2014 m.

6.7.6 Gydymas

Mazos trumparegystés korekcija, apimanti dioptrijas nuo -1,0 D iki -2,0 D, gali reikSmingai
pagerinti regos lauko defektus pacientams su jstrizu regos nervo disku. Individualizuotas regos lauko
tyrimas su optimaliu koregavimu ne tik padeda iSvengti nereikalingo gydymo, bet ir uztikrina
efektyvy jstrizo regos nervo disko sindromo simptomy valdyma. Tinkamai pritaikyta korekcija gali
Zymiai pagerinti regéjimag ir sumazinti susijusius simptomus, taip prisidedant prie geresnés gyvenimo

kokybés pacientams. (50)
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7. ISVADOS

Si literatiiros apzvalga apibendrina dabartines Zinias apie jgimtas regos nervo disko anomalijas. Joje
yra nagrinéjama $iy anomalijy patofiziologija, paplitimas, klinikinis pasireiskimas bei diagnozés ir
gydymo metodai. Jgimtos regos nervo disko anomalijos apima jvairias patologijas, tokias kaip regos
nervo aplazija, hipoplazija, koloboma, ,,morning glory* disko anomalija, drizos ir jstrizas regos nervo
diskas.

Tolimesni moksliniai tyrimai yra bitini, siekiant gilinti zinias apie $iy anomalijy atsiradimo
mechanizmus ir genetinius veiksnius.

Pazangus diagnostikos metodai, tokie kaip optiné koherentiné tomografija ir magnetinio rezonanso
tomografija, suteikia vertingy jzvalgy apie $iy patologijy strukttrinius ir funkcinius ypatumus. Tai
padeda tiksliau diferencijuoti ir efektyviau valdyti sias bukles klinikinéje praktikoje.

Viena svarbiausiy ateities perspektyvy Sioms anomalijoms yra naujy gydymo metody karimas,
siekiant pagerinti pacienty gyvenimo kokybe ir uzkirsti kelig galimoms komplikacijoms. Glaudesnis
oftalmology, neurology, genetiky ir kity sri¢iy specialisty bendradarbiavimas galéty paskatinti kurti
individualizuotus gydymo planus, geriau atitinkancius kiekvieno paciento poreikius ir sveikatos
bikle.
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