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Pregledni ¢lanek s prikazom primerov / Review article with case reports
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IZVLECEK

Nistagmus so ritmicni, sinhroni in od nase volje neodvisni gibi o¢esnih zrkel. Nistagmus je lahko prirojen
ali pridobljen. Za prirojen oz. kongenitalni nistagmus je znacilno, da je lahko prisoten Ze ob otrokovem roj-
stvu ali pa se pojavi v prvih Sestih mesecih zivljenja. V literaturi zasledimo delitev kongenitalni nistagmus
na tri podskupine: kongenitalni nistagmus s senzoricno motnjo, pri katerem gre za dokazano motnjo vidne
poti, kongenitalni nistagmus z nevrolosko motnjo, ki se pojavlja v povezavi z nevroloskimi boleznimi ali
sindromi, ter idiopatski kongenitalni nistagmus, pri katerem ne moremo potrditi niti senzori¢nega niti ne-
vroloskega vzroka. Zaradi zgodnje terapevtske obravnave z rehabilitacijo ter zaradi moznosti genetskega
svetovanja je pomembno, da kongenitalni nistagmus klini¢no opredelimo ¢im bolj zgoda;.

Kljuéne besede: kongenitalni nistagmus, dojencek, diferencialna diagnoza, zdravljenje.

ABSTRACT

Nystagmus is an involuntary, rthythmic, synchronous oscillation of the eyes. It may be congenital or ac-
quired. Congenital nystagmus may be present at birth, but more frequently appears in the first 6 months
of life. The congenital form of nystagmus may be subdivided into three categories: sensory defect nystag-
mus, in which there is a proven sensory impairment, neurological nystagmus, which is associated with neu-
rological disease or a syndrome, and congenital idiopathic nystagmus, in which no visual or neurological
impairment can be found. In infants it is important to classify congenital nystagmus early because of the
different underlying defects, investigations, treatment with rehabilitation and genetic counselling.

Key words: congenital nystagmus, infant, differential diagnosis, treatment.



14

Slov Pediatr 2015; 22

UvOD

Nistagmus so ritmicni, sinhroni in od nase volje ne-
odvisni gibi o¢esnih zrkel v doloceni ravnini. Nista-
gmus je lahko prirojen ali pridobljen. V prispevku
podrobneje obravnavamo prirojeni nistagmus.

Za prirojeni oz. kongenitalni nistagmus (KN) je zna-
¢ilno, da je lahko prisoten ze ob otrokovem rojstvu
ali pa se pojavi v prvih Sestih mesecih zivljenja, naj-
pogosteje pri priblizno drugem mesecu starosti (1).

Enotne klasifikacije nistagmusa zgodnjega otro-
Stva zaenkrat $e ni, vendar pa je delovna skupina
CEMAS (angl. classification of eye movement
abnormalities and strabismus) namesto termina
kongenitalni nistagmus predlagala termin sindrom
infantilnega nistagmusa, ki naj bi vkljuceval vse
primere nistagmusa, ki se pojavijo pred Sestim me-
secem otrokove starosti (2).

EPIDEMIOLOGIJA

Pojavnost KN je razli¢na in znasa 1/1.000—1/6.000
rojstev (3). Pri deckih in deklicah se pojavlja v ena-
kem razmerju (4).

KLINICNA SLIKA

Glede na obliko oscilacij ocesnih zrkel ima KN
lahko znacilnosti nistagmusa s trzljajem (angl. jerk
nystagmus) ali nihajo¢ega nistagmusa (angl. pen-
dular nystagmus) (4, 5). Za nistagmus s trzljajem
je znacilno, da pocasni fazi sledi hiter premik oce-
snega zrkla v nasprotni smeri. Znacilnost nihajoce-
ga nistagmusa je simetri¢no gibanje zrkel s stalno
hitrostjo (4, 6). Prave povezanosti med obliko in
etiologijo KN ni (7).

Amplituda, frekvenca in oblika oscilacij se lahko
spreminjajo glede na smer pogleda, konvergenco
in glede na monokularno oz. binokularno gledanje
(4). Smer KN je obicajno vodoravna, redkeje je KN

navpicen ali rotatoren, lahko pa gre tudi za kombi-
nacijo vseh omenjenih (8). Z nistagmografijo lahko
nistagmus objektiviziramo glede na obliko, hitrost,
frekvenco in amplitudo, vendar jo zaenkrat upora-
bljamo bolj v raziskovalne kot vsakodnevne klinic-
ne namene (9).

Klini¢no je nistagmus lahko ociten (opazen pri bi-
nokularnem gledanju) ali prikrit oz. latenten, kar
pomeni, da ga zaznamo $ele pri monokularnem gle-
danju, pri katerem zakrijemo eno oko (5). Latenten
nistagmus je navadno povezan s skiljenjem ali sla-
bovidnostjo (4, 5).

Glede na trajanje je KN intermitenten ali kontinu-
iran. Ob KN je ostrina vida dobra ali slaba. Inten-
zivnost nistagmusa se poveca s poskusom fiksaci-
je ali z anksioznostjo, medtem ko se s poskusom
konvergence njegova jakost zmanjsa (10). V spanju
izzveni (4).

Poleg nistagmusa so v klini¢ni sliki lahko prisotni
tudi motnje vida (40 %), kompenzatorna drza glave
(37 %), skiljenje (26 %), albinizem (28 %) in oce-
sne nepravilnosti (10 %). V 7-30 % ugotavljamo
pozitivno druzinsko anamnezo (2).

Iz prakticno-klini¢nih razlogov v literaturi pogo-
sto zasledimo delitev prirojenega nistagmusa na tri
podskupine: KN s senzori¢no motnjo, KN z nevro-
losko motnjo in idiopatski KN (5).

Kongenitalni nistagmus s senzori¢no motnjo

Pri KN s senzori¢no motnjo gre za primarno motnjo
aferentne vidne poti — bolezen sprednjega oziroma
zadnjega oCesnega segmenta ter okvaro vidnega ziv-
ca ali vidnega korteksa (mozne vzroke KN s senzo-
ri¢no motnjo predstavljamo v Tabeli 1) (4, 10). Ome-
njene motnje okrnijo prevajanje vidnih signalov in
s tem onemogocijo stabilno fiksacijo ocesa ter tako
vodijo v pojav nistagmusa. Najpogostejsi vzroki KN
s senzori¢no motnjo so albinizem, retinalne distrofije
in hipoplazija opti¢nega zivca ali makule (4).
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Tabela 1. Vzroki KN s senzoricno motnjo (10).
Table 1. Aetiology of sensory defect nystagmus (10).

Diagnoza navadno jasna Ze ob

klinicnem pregledu

diagnosticiranje

Potrebno dodatno elektrofiziolosko

Potrebno dodatno nevroradiolosko
slikovno oz. drugo diagnosticiranje

sprednji ocesni segment
- kornealne motnjave

- katarakta

- aniridija

- napredovali glavkom - makulopatije
- visoke refrakcijske motnje z ambliopijo

- okulokutani albinizem

- retinalne distrofije

(Leberjeva kongenitalna amavroza,

akromatopsija, distrofija pali¢nic in/
ali Cepnic, kongenitalna stacionarna
nocna slepota) (11)

- hipoplazija vidnega zivca in/ali
vidne poti

- atrofija vidnega Zivca

- sindromi

- drugo (tumorji, presnovne motnje,
bolezni kopicenja ipd.)

- okvare v vidni poti

zadnji ocesni segment
- retinopatija nedonosenckov
- retinalna displazija
- destruktivni retinitis
(npr. okuzba s citomegalovirusom)
- kolobomi
- brazgotinjenje makule

Tabela 2. Nekateri sindromi, pri katerih se pojavlja KN z nevrolosko motnjo (12).

Table 2. Some syndromes with neurological nystagmus (12).

Kromosomske motnje Ciliopatije

motnje

Peroksisomske

Lizosomske motnje Druge organelne motnje

- Downov sindrom - Sindrom Joubert

(trisomija 21) - Alstrdmov sindrom

- Edwardsov sindrom

- Bardet-Biedlov
(trisomija 18) sindrom
- Pataujev sindrom - Meckel-Gruberjev
(trisomija 13) sindrom
- druge redke - Jeunov sindrom
kromosomopatije

- Refsumov sindrom

- Zellwegerjev sindrom - Chediak-Higashijev - Cockaynov sindrom

sindrom - Pelizacus-Merzbacherjev

sindrom
- Lowejev sindrom
- Gorlin-Goltzev sindrom
- PKAN
(nevrodegeneracija,

povezana s pomanjka
njem pantotenat kinaze)

- Sindrom Nance-Horan

KN s senzoricno motnjo je najpogostejSa oblika ni-
stagmusa, zato je zelo pomembno, da pri vseh otro-
cih s KN najprej izklju¢imo primarno senzori¢no
motnjo. Znacilno se pojavi med drugim in tretjim
mesecem starosti, nistagmus pa je praviloma oboje-
stranski in simetricen (4).

Kongenitalni nistagmus z nevrolosko motnjo

KN z nevrolosko motnjo se pojavlja v povezavi z
nevroloskimi motnjami v okviru kromosomskih
nepravilnosti in sindromov, ki jih uvrs¢amo med
ciliopatije, mitohondropatije in peroksisomske ali
lizosomske motnje (12).



16

Slov Pediatr 2015; 22

Primere najpogostejsih sindromov, pri katerih se
pojavlja nevroloski KN, predstavljamo v Tabeli 2.

V diferencialni diagnozi pridejo v postev tudi prido-
bljeni vzroki nistagmusa z nevrolosko motnjo, kot so
epilepsija, kijazmalni tumorji, kompresija opticnega
zivea zaradi kostnih nepravilnosti, hipotiroidizem,
toksini, demielinizacijske bolezni in poskodbe (5).

Idiopatski oz. esencialni kongenitalni nistagmus

Idiopatski KN je nistagmus, pri katerem s klini¢nim
pregledom ter elektrofizioloskimi in nevroradiolo-
Skimi preiskavami ne moremo potrditi senzori¢nega
ali nevroloskega vzroka. Diagnoza idiopatski KN
torej temelji na izkljucitvi vseh oftalmoloskih in ne-
vroloskih vzrokov (5).

Idiopatski KN je obicajno familiaren, najpogosteje
gre za X-vezano dedovanje z razlicno ekspresivno-
stjo in nepopolno penetranco (mutacija FRMD7),
redkeje pa za avtosomno dominantno ali recesivno
dedovanje. Pojavlja se tudi sporadi¢no (10, 13).

Patofiziolosko je najverjetneje povezan s primarno
okulomotorno motnjo, zato v literaturi zasledimo
tudi poimenovanje motori¢ni nistagmus (14). Tako
idiopatski KN kot KN z nevrolo$ko motnjo sta obi-
¢ajno prisotna ze ob rojstvu oziroma se v vecini
primerov pojavita najkasneje do drugega meseca
starosti (4).

Idiopatski nistagmus je navadno vodoraven in obo-
jestranski. Zanj je znacilna od smeri pogleda odvi-
sna jakost nistagmusa — v t. i. nicelni tocki je nista-
gmus najmanj izrazen oziroma lahko celo neopazen
ter ob tem dosezena najvecja ostrina vida. Ker je
ni¢elna tocka lahko zunaj centralne linije, je pri teh
otrocih pogosto prisotna kompenzatorna drza glave
v nasprotno stran (5, 8). Ostrina vida pri idiopat-
skem nistagmusu je navadno dobra (6/18 ali vec).
Manj je izrazen pri konvergenci. Pri zaprtih oceh in
v spanju izzveni (10).

DIAGNOSTICNI POSTOPKI

Klini¢ni diagnosti¢ni postopki temeljijo na pre-,
peri- in postnatalni anamnezi, pomembna pa je tudi
druzinska anamneza. Za opredelitev moznega vzro-
ka KN je potrebna timska obravnava oftalmologa,
pediatra nevrologa, nevrofiziologa in nevroradiolo-

ga (7).

Za opredelitev oftalmoloskega stanja je nujen po-
globljen pregled z biomikroskopijo pri ozki in Siro-
ki zenici ter z dolo¢anjem refrakcije v cikloplegiji.
Dodatno moramo opraviti Se ultrazvo¢ni pregled
zrkel in orbit ter pri spremembah sprednjega oce-
snega segmenta tudi ultrazvocno biomikroskopijo.
Dodatno lahko strukturo mreznice, makule in oCe-
snega zivca prikazemo z avtofluorescenco in optic-
no koherentno tomografijo (angl. optical coheren-
ce tomography, OCT), vendar ju pri zelo majhnih
otrocih in visokoamplitudnem nistagmusu vcasih
tehni¢no tezko izvedemo (7).

Pediater nevrolog poda oceno otrokovega razvoja in
nevroloskega stanja, potrdi prisotnost displasti¢nih
znakov in pridruzenih sistemskih motenj ter njihovo
umescenost v morebitne sindrome. Z laboratorijski-
mi preiskavami izkljuci presnovne motnje (7).

Nevrofizioloske preiskave so pri KN opora klini¢ni
diagnozi, hkrati pa omogocajo tudi oceno napove-
di izida bolezni in nadaljnje sledenje. V pomo¢ so
pri genetskih boleznih in ugotavljanju prenasalstva.
Pomembno je, da vemo, da z nevrofizioloskimi pre-
iskavami ne postavimo diagnoze, pa¢ pa izklju¢imo
elektrofiziolosko prizadetost mreznice ali vidne poti
(7). Pri majhnih otrocih uporabljamo predvsem bli-
skovno elektroretinografijo (ERG) v fotopi¢nih in
skotopi¢nih pogojih ter preiskavo vidnih izvabljenih
potencialov (angl. visually evoked potentials, VEP)
z bliskovnim in slikovnim drazenjem (11, 15—-18).

Nevroradioloske preiskave (magnetnoresonan¢no
slikovno diagnosticiranje) so usmerjene v iskanje
morfoloskih sprememb osrednjega zivéevja in vi-
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dne poti oziroma v iskanje zgodnjih bolezenskih
sprememb omenjenih struktur (7, 19).

DIFERENCIALNA DIAGNOZA

Ob pojavu nistagmusa pri dojencku moramo najprej
presoditi, ali gre res za pravi nistagmus, torej za rit-
micne gibe ocesnih zrkel, in ne za katero koli drugo
motnjo oesnih gibov. Predvsem moramo izkljuciti
morebiten opsoklonus. Pri otrocih z opsoklonusom
opazimo izbruhe zelo hitrih (sakadi¢nih) o¢esnih gi-
bov, ki so izrazeni v ve¢ smereh (vodoravni, navpic-
ni, posevni) in so za otroka pogosto neprijetni (10).

Medtem ko so omenjene motnje ocesnih gibov v pr-
vih 2-3 mesecih starosti $e lahko normalne in nato
spontano izzvenijo (20), pa je njihovo vztrajanje ali
celo pojav na novo pri starejSem otroku lahko znak
okultnega nevroblastoma (21) ali del nevroloskega
sindroma opsoklonus-mioklonus-ataksija.

V diferencialni diagnozi so mozni pridobljeni vzro-
ki nistagmusa, zato moramo izkljuciti morebitne
nevroloske motnje (npr. strukturne spremembe ce-
rebeluma in/ali mozganskega debla — najpogosteje
Arnold-Chiarijeva malformacija, supraselarne spre-
membe, hidrocefalus) ali metabolne motnje (hipo-
tiroidizem, intoksikacije — najpogosteje z antikon-
vulzivi) (10).

Ce opazimo monokularni nistagmus ali zelo asi-
metrien nistagmus, pomislimo na spasmus nutans
(nevroloska motnja, za katero je znacilen trias — asi-
metricen nistagmus, tortikolis in vodoravno tresenje
glave), hudo enostransko okvaro vida, internukle-
arno oftalmoplegijo ali na cerebelarno spremembo
(8, 10).

ZDRAVLJENJE

Vsi otroci s KN potrebujejo opticno korekeijo re-
frakcije, vCasih tudi aplikacijo prizem. Pri Solanju
jim moramo zagotoviti ustrezno pomoc, zato uci-

teljem razlozimo kompenzatorne mehanizme, npr.
drzo glave ali tresenje glave, ki otroku omogocajo
boljsi vid in s tem boljSe sledenje pouku. Vecina
otrok s KN hkrati tudi skili, zato je pomembno, da
zdravimo tudi Skiljenje (5, 7).

Kirursko zdravljenje nistagmusa je indicirano v
Solskem obdobju. Z operativno korekcijo ob upo-
Stevanju nicelne tocke nistagmusa popravimo kom-
penzatorno drzo glave. Zzdravljenje z zdravili (npr.
baklofen, gabapentin idr.) zaenkrat uporabljamo
samo pri odraslih (5, 7, 10).

S sodobnimi genetsko-molekularnimi diagnosticni-
mi metodami se tudi v Sloveniji Siri spekter diagno-
sticiranja genetskih bolezni, pri katerih se pojavlja
KN, ugotavljanje prenasalstva in genetsko svetova-
nje (22).

NASE IZKUSNJE

V vec kot 80 % primerov lahko KN klini¢no oprede-
limo zZe zelo zgodaj, tj. v prvih mesecih po rojstvu.
Zgodnja opredelitev je pomembna zaradi ¢im prej-
$nje vkljucitve v terapevtsko obravnavo z rehabili-
tacijo in zaradi moznosti genetskega svetovanja (7).

Primer 1

Oftalmolosko smo pregledali 9-mesec¢no deklico s
kongenitalnim horizontalnim nistagmusom in kom-
penzatorno drzo glave, ki je bila do sedaj zdrava, in
tudi razvoj je potekal normalno. Druzinska anamne-
za glede ocesnih bolezni je bila negativna.

Oftalmoloski pregled je pokazal primerne strukture
sprednjega ocesnega segmenta, razen blage hipo-
plazije Sarenice brez transiluminacije. Zenici, ste-
klovina in ocesno ozadje so bili v mejah normale.
Ostrina vida obojestransko je bila starosti primerna
(6/90—6/50), prisotna pa je bila nizka hipermetro-
pija, klini¢no ortoforija. ElektrofizioloSke preiska-
ve so pokazale normalen izvid elektroretinografije
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(ERG) in normalno prevajanje po vidni poti.
Diagnoza: Idiopatski nistagmus. Se brez genetske
obravnave.

Primer 2

Deklica v starosti Sest tednov s pogledom ni sledila
predmetom, sicer pa je bila zdrava in brez pridruze-
nih bolezni.

Oftalmolog je ugotovil plavajoce o¢i. Sprednji in
opti¢ni deli so bili v mejah normale, zenici srednje
Siroki in pocasneje odzivni, o¢esno ozadje Se v me-
jah normale. Vidna ostrina obojestransko — dojem
svetlobe, prisotna vi§ja hipermetropija. Pri starosti
6 mesecev smo ugotovili primeren psihomotori¢ni
razvoj, deklica je sledila svetlobi, ob¢asno je videla
6/1000, oftalmoloski status pa je bil enak z naka-
zano neenakomerno razporeditvijo retinalnega pi-
gmentnega epitela za ekvatorjem. Elektrofizioloski
preiskavi ERG in VEP brez izvabljenih odgovorov.
Diagnoza: Leberjeva kongenitalna amavroza
(prirojena retinalna distrofija s prizadetostjo palic-
nic in ¢epnic). Genetsko dokazana prisotnost muta-
cije CEP 290.

Primer 3

Pregledali smo SestmeseCnega, sicer zdravega dec-
ka rjavkastordeckastih las z nistagmusom in brez
oCitnega Skiljenja ali fotofobije.

Ob oftalmoloskem pregledu smo ugotovili Ciste op-
ticne medije, zelenkasto Sarenico s tanjSo stromo v
zunanji tretjini in le posamezne presvetlitvene de-
fekte. Zenici sta lezali centralno in bili ozki ter pri-
merno odzivni. Pregled oCesnega ozadja je pokazal
normalno zilje in normalni papili vidnega Zivca ter
nekoliko redkejsi retinalni pigmentni epitel po za-
dajsnjem polu brez vidnega fovealnega refleksa, kar
smo potrdili tudi z opticno koheren¢no tomografijo

(OCT), ki ni pokazala pri¢akovane foveolizacije v
predelu makule.

Izvid ERG je bil normalen, pri bliskovnih VEP pa
je bils prisotna tipi¢na navzkrizna albino-asimetrija
(prekomerno krizanje zivenih vlaken v kijazmi — v
nasprotju z akijazmijo z ipsilateralno asimetrijo v
odzivih VEP).

Diagnoza: Okularni albinizem. Genetsko potrjen
okularni albinizem tipa 1, mutacija GPR143.

Primer 4

Deklica je bila v starosti 4 tednov konziliarno napo-
tena z infekcijske klinike zaradi ugotovljenega ni-
stagmusa. Na infekcijski kliniki je bila hospitalizi-
rana zaradi akutne bolezni dihal s povisano telesno
temperaturo, ob elektrolitskem neravnovesju pa so
ugotovili tudi diabetes insipidus.

Pri oftalmoloskem pregledu smo ugotovili ekstre-
mni hipoplaziji papil vidnih Zivcev. Izvid ERG je
bil normalen, odzivi bliskovnega VEP pa odsotni.
Magnetnoresonanc¢no slikanje orbit in glave je po-
kazalo septoopti¢no displazijo s hipoplazijo optic-
nih Zivcev, aplazijo kaloznega korpusa in membra-
ne septum pellucidum.

Diagnoza: Septoopticna displazija s hipoplazijo
vidnih Zivcev.

ZAKLJUCEK

Kongenitalni nistagmus je lahko prisoten Ze ob roj-
stvu ali pa se pojavi v prvih Sestih mesecih zivlje-
nja. Pri opredelitvi moznega vzroka KN je potrebna
timska obravnava oftalmologa, pediatra nevrologa,
nevrofiziologa in nevroradiologa. Klini¢na oprede-
litev KN je v Sloveniji v ve¢ kot 80 % mogoca ze
v prvih mesecih po rojstvu. Zgodnja opredelitev je
pomembna zaradi ¢im prejsnje vkljucitve v terapev-
tsko obravnavo z rehabilitacijo ter zaradi moznosti
genetskega svetovanja.
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