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Av världens barn under 15 års ålder är uppskattnings-
vis 19 miljoner synskadade, med en synskärpa lägre 
än 0,3. Av dessa är 1,4 miljoner barn blinda [1-3]. I låg-
inkomstländer beror synskadan oftast på en grumlad 
hornhinna [4, 5] eller kongenital katarakt [6]. I hög- 
och medelinkomstländer har vaccinations- och scree
ningprogram samt tillgång till kataraktkirurgi ändrat 
synskadepanoramat [7]. Här är cerebral synskada, pre-
maturitetsretinopati och optikushypoplasi viktiga or-
saker till synskada [4, 8]. 

Hos 150 barn med kongenital eller infantil blindhet 
födda i Sverige 1988–2008 var orsakerna i fallande ord-
ning: prematuritetsretinopati 24 procent, optikushy-
poplasi 15 procent och Lebers kongenitala amauros 15 
procent. En majoritet av barnen hade ytterligare nå-
gon funktionsnedsättning [9].

Vi fokuserar i denna artikel på optikusmissbild-
ningarna optikushypoplasi, optikuskolobom och  
MGDA (morning glory disc anomaly), som alla kan 
orsaka synskada och blindhet, med syftet att beskri-
va dessa ögonsjukdomar och även belysa dem ur ett 
barnmedicinskt samt genetiskt perspektiv på grund 
av den stora risken för associerade endokrinologiska 
och neurologiska sjukdomar.

Optikushypoplasi 
Bakgrund och prevalens
Optikushypoplasi är en medfödd anläggningsstör-
ning som innebär att synnerven är tunn och underut-
vecklad med färre gangliecellsaxoner än normalt. Op-
tikushypoplasi var den vanligaste optikusmissbild-
ningen i vår populationsbaserade Stockholmsstudie 
med en prevalens på 17/100 000 barn, varav cirka hälf-
ten av fallen (55 procent) var bilaterala [10]. Optikus-
hypoplasi uppges i andra, möjligen selekterade, stu-
dier förekomma bilateralt i upp till 80 procent [11, 12]. 

Synnedsättningens spektrum spänner från subnor-
mal synskärpa endast på ena ögat till bilateral total 
blindhet. Svår synskada/blindhet med en synskärpa 
på < 0,1 har uppgetts föreligga i 86 procent vid bilate-
ral optikushypoplasi [13]. I Stockholmsstudien hade 
bara 36 procent av barnen med bilateral optikushy-
poplasi en synskärpa på < 0,1 [10]. Ett exempel på en 
uttalad ensidig optikushypoplasi men en normal pa-
pill i andra ögat ses i Figur 1. 

Optikushypoplasi kan förekomma isolerat eller till-
sammans med andra hjärnmissbildningar, neurolo-
giska avvikelser eller hypofysinsufficiens [14-17].

Debutsymtom
Symtom vid svår bilateral optikushypoplasi hos det 
lilla barnet är till exempel att det inte reagerar på ljus, 

inte fixerar eller följer ansikten med blicken eller har 
nystagmus. Vid lindrigare eller ensidig optikushypo
plasi upptäcks synnedsättningen ofta senare på 
grund av skelning, »titta-nära-beteende« eller vid ru-
tinkontroll av synen på barnavårdscentralen eller i 
skolhälsovården. Mer sällan kan i stället de tidigare 
nämnda associerade sjukdomarna ge debutsymtom 
i form av neonatal recidiverande hypoglykemi, irrita-
bilitet, kramp, ikterus, dålig tillväxt eller mikropenis.  

Etiologi och riskfaktorer
Orsaken till det reducerade antalet gangliecellsaxo-
ner vid optikushypoplasi kan vara tidig och primär, 
t ex bristande axonal vägledning, eller senare och se-
kundär till följd av ökad apoptos eller transsynaptisk 
degeneration [18-20]. Tidpunkten för skadan bestäm-
mer skillnaden i storlek av papillen och exkavationen 
samt även graden av atrofi. En tidig skada under första 
trimestern resulterar ofta i en liten papill [19, 20].

Många etiologiska studier har visat att förstagångs-
graviditet hos unga kvinnor är en oberoende riskfak-
tor för optikushypoplasi hos barnet [12, 21-23]. Vaginal 
blödning i tidig graviditet har rapporterats vara en 
riskfaktor [12], liksom exponering för olika teratogena 
substanser under embryogenesen [15]. Optikushypop-
lasi är beskrivet hos barn med fetalt alkoholsyndrom 
[24-26], men alkohol, liksom kongenitala infektioner, 
har i större kohortstudier visat sig vara en mer ovan-
lig orsak [23].

huvudbudskap
b Barn med medfödd optikushypoplasi, optikuskolobom 
eller MGDA (morning glory disc anomaly) debuterar 
ofta med dålig fixation, nystagmus, skelning och nedsatt 
syn men har hög risk för associerade sjukdomar, vilket 
kräver utredning.
b Hypofysinsufficiens, neurologisk eller intellektuell 
funktionsnedsättning samt autism är överrepresen-
terade vid optikushypoplasi och optikuskolobom. Vid 
optikuskolobom förekommer även ökad risk för hjärt-
sjukdom och hörselnedsättning. 
b Encefalocele samt vaskulära, renala och endokrina 
problem kan finnas hos patienter med MGDA. 
b Optisk koherenstomografi kan ge värdefull hjälp vid 
klassificering och prognostisering av framtida synpo-
tential.
b Förutom ögon- och barnläkarundersökning bör gene-
tisk utredning övervägas.
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Genetiska orsaker är ännu inte fullständigt kartlag-
da. I de flesta fall verkar optikushypoplasi uppstå spo-
radiskt, men både punktmutationer och gendosavvi-
kelser finns beskrivna, och nya sjukdomsorsakande 
gener upptäcks ständigt [27, 28].

Diagnostik
Diagnosen ställs kliniskt genom ögonbottenunder-
sökning där papillstorleken bedöms i relation till 
andra ögats papill samt vidden på ögonbottenkärlen. 
Om möjligt kompletteras med ögonbottenfoto där 
man manuellt kan mäta papill–makula-avståndet 
och räkna ut en kvot [29]. Alternativt kan man beräk-
na papillarean digitalt [30]. 

Förutom minskad storlek är papillen ofta blek och 
ibland omgiven av en dubbelring, vilken ses som en 
ljus halo, ibland omgiven av en pigmenterad kant [31] 
(Figur 1, 2 och 3). Dubbelringen kan göra att papillen 
ser falskt normalstor ut vid en snabb bedömning (Fi-

Figur 1. A, B, C och D visar ögonbottenbilder 
från en tre år gammal pojke som har normal 
syn på höger öga men är blind på vänster öga. 
A visar normal ögonbotten med normalstor 
papill (grön pil) och normal makulareflex (vit 
pil). B visar uttalad optikushypoplasi med liten 
ljus papill (röd pil) med omgivande dubbelring 
(blå tunn pil) med en mörk pigmentering och 
ljus halo. Notera också avsaknad av ringreflex 
vänster makula (vit pil). Vid snabb blick kan 
den vänstra papillen bedömas som normal 
vid ögonbottenspegling. Med optisk koherens-
tomografi av det friska ögats makula ses i C 
en normal foveagrop (grön pil) och normalt 
nervfiberlager (blå pil), men i D ses foveal 
hypoplasi, dvs avsaknad av den fovela gropen 
(röd pil) och förtunnat retinalt nervfiberlager 
(gul pil). 

Figur 2. A och B visar ögonbottenbilder från en tonårsflicka som är helt 
blind på grund av uttalad optikushypoplasi. Flickan gav inte ögonkontakt 
från födelsen och utvecklade nystagmus från cirka en månads ålder. 
Hon uppvisade en avflackande längdtillväxt, och tillväxthormonbrist 
diagnostiserades vid fyra års ålder. Senare utvecklade hon även en cen-
tral hypotyreos. Hon är normalbegåvad men har autism. A och B visar 
mycket små papiller (svarta pilar). C och D visar förstorade bilder av de 
rudimentära papillerna (svarta pilar) utan någon reell papillvävnad alls 
men omgivna av skleral atrofi (blå pilar). Kärlen är lätt slingriga.

Figur 3. A, B, C och D visar ögonbottenbilder från en normalbegåvad 
flicka med uttalad optikushypoplasi bilateralt. Flickan uppfattar ljus med 
höger öga men är helt blind på vänster. Hon uppvisade en avflackande 
längdtillväxt och vid två års ålder diagnostiserades tillväxthormonbrist. 
A och B visar små papiller (svarta pilar) där den omgivande ringfor-
made ljusa atrofin (blåa pilar) syns tydligt. De vita pilarna markerar 
makulor där man inte ser några ringreflexer. C och D visar förstoring 
av de små papillerna och den omgivande atrofin.

gur 1 och 3). Vallreflexen i makula kan saknas [10] (Fi-
gur 1 och 3), och arterioli och venoler kan vara sling-
riga eller abnormt raka [32, 33]. 

Optisk koherenstomografi (OCT), en skanning av 
näthinnans tjocklek med hjälp av laser, har visat sig 
ha hög sensitivitet och specificitet för diagnostik av 
optikushypoplasi. Förutom papillhypoplasi ses en 
förtunning av gangliecellslagret och nervfiberlagret 
(RNFL) samt en underutveckling av makula, s k foveal 
hypoplasi [34, 35] (Figur 1D). Förhoppningsvis kom-
mer OCT i framtiden att förbättra möjligheten till sä-
ker diagnos samt synprognos, då synfunktion ofta är 
kopplad till foveal struktur och nervfiberlagret. 

Med MR kan man vid optikushypoplasi ofta visu-
alisera tunna synnerver och en avvikande chiasma 
[36] (Figur 4), men en normal neuroradiologisk un-
dersökning utesluter inte optikushypoplasi och tun-
na synnerver kan också föreligga vid optikusatrofi 
[37]. 
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Differentialdiagnoser
Optikusatrofi, förtvining av synnerven, utgör en dif-
ferentialdiagnos [20]. Papillen är då normalstor, men 
blek och skarpt avgränsad. Synnedsättningen kom-
mer ofta senare, men patienterna kan ha liknande 
OCT-förändringar som vid optikushypoplasi [38]. Op-
tikusatrofi ses som ett resttillstånd efter hjärnskador 
som påverkat synnerven pre- eller postnatalt, såsom 
expansiv process eller hydrocefalus. Dominant opti-
kusatrofi och Lebers hereditära optikusatrofi utgör 
genetiska orsaker, men där debuterar synnedsätt-
ningen ofta senare i barndomen eller i ungdomen.

Associerade tillstånd
Hypofysinsufficiens och strukturella avvikelser i CNS. As-
sociationen mellan optikushypoplasi och hypofysin-
sufficiens beskrevs redan 1970 [14] och har verifierats 
i ett stort antal studier med prevalenssiffror varieran-
de mellan 28 och 70 procent [11, 17, 39-45]. I den popu-
lationsbaserade Stockholmsstudien var prevalensen 
av hypofysinsufficiens 29 procent utan någon skillnad 
mellan den unilaterala och bilaterala gruppen [17]. Tidi-
gare studier har där visat varierande resultat [42, 44, 46]. 

Tillväxthormonbrist är vanligast [41, 45, 47], följt av 
central hypotyreos [48] och brist på adrenokortiko
tropt hormon, som ger kortisolbrist vilket kan leda till 
hypoglykemi och hypotoni och vara livshotande vid 
allvarlig stress [49]. Dysfunktion av gonadotropiner 
kan ge pubertas praecox eller pubertas tarda, medan 
brist på antidiuretiskt hormon ger polyuri och poly-
dipsi, det vill säga central diabetes insipidus. Hyper-
prolaktinemi är vanligt [39, 41, 45].

Vid optikushypoplasi och samtidig hypofysinsuffi-
ciens har det rapporterats en hög förekomst av neu-
roradiologiska strukturella avvikelser i adenohypo-
fysen, infundibulum eller neurohypofysen (ektopisk 
hypofys eller avsaknad av neurohypofysen) (Figur 5) 
[17, 42, 44, 50]. Sådana avvikelser utgör viktiga predik-
torer för hormonell insufficiens vid optikushypoplasi 
[42, 44, 50], men en strukturellt normal hypofys ute-
sluter inte hypofysinsufficiens [15, 43, 45]. Även an-
dra strukturella avvikelser i CNS, t ex septum pellu-
cidum-agenesi, corpus callosum-hypoplasi/-agenesi 
och migrationsstörningar i hemisfärerna, förekom-
mer [11, 17, 22, 41, 43, 51]. Avsaknad av septum pelluci-
dum anses inte användbart som prognosmarkör för 
hypofysinsufficiens vid optikushypoplasi [17, 42, 43, 
47]. Vidare är risken för strukturella avvikelser i CNS 
högre hos barn med bilateral optikushypoplasi [17, 43] 
och korrelerar till utvecklingsförseningar [15, 22, 43]. 

Neurologiska funktionsnedsättningar och autism. Redan 
på 1980-talet beskrevs barn med optikushypoplasi 
och samtidig intellektuell funktionsnedsättning, ce-
rebral pares eller epilepsi [52]. Bilateral optikushypo
plasi verkar öka risken för intellektuell funktionsned-
sättning (prevalens 56 procent), motoriska svårighe-
ter (74 procent), och epilepsi (23 procent) jämfört med 
unilateral optikushypoplasi, som dock också innebär 
en förhöjd risk [16, 17]. Även beteendeproblem är vanli-
ga [10, 52-54], och autism har påvisats hos en tredjedel 
av blinda barn med optikushypoplasi [53, 55, 56]. I den 
populationsbaserade Stockholmsstudien, inkluderan-
de barn med unilateral optikushypoplasi, var risken 
för autism 17 procent [16].

Utredning, behandling och prognos
Synnedsättningen vid optikushypoplasi är beståen-
de, varför tidig remiss till syncentral vid misstanke 
om synskada är viktig för synhabilitering och optime-
ring av synen för att minska negativ påverkan på öv-
rig psykomotorisk utveckling. Barnet bör följas regel-
bundet hos ortoptist och ögonläkare i småbarnsåren 
och upp till 7–8 års ålder. Korrigering av större refrak-
tionsfel med glasögon övervägs om det finns synpo-
tential. Ocklusionsbehandling kan vara indicerad, 
men om svår optikushypoplasi föreligger bilateralt 
kan lappbehandling i stället försämra det bästa ögat 
och påverka barnets psykomotoriska utveckling ne-
gativt. När barnet är äldre kan skelningskirurgi över-
vägas för att bredda synfältet vid inåtskelning eller av 
psykosociala skäl. Nyttan av nystagmuskirurgi med 
bättre synskärpa och minskad nystagmus oberoende 
av bakomliggande orsak till synnedsättningen har be-
skrivits [57]. Efter åtta års ålder kan kontrollerna gle-
sas ut om tillståndet är stabilt och om endokrinologis-
ka och neurologiska komorbiditeter är väl kartlagda.

Det kan vara svårt att uttala sig om synprognos för 
det lilla barnet, men generellt kan sägas att synned-
sättningen vid optikushypoplasi inte progredierar. 
I stället finns det en chans för viss mognad av syn-
systemet, tack vare ökad myelinisering av neuron i 
synbanorna, utveckling av synapser och mognad av 
primära och sekundära syncentra i hjärnan [58, 59]. 
Denna mognad verkar ske senare hos barn med op-
tikushypoplasi [60], varför spädbarnet med optikus
hypoplasi som initialt förefaller vara helt blint ändå 
kan utveckla någon typ av synförmåga. 

Vid upptäckt av såväl ensidig som dubbelsidig op-
tikushypoplasi är skyndsam remittering till barnen-
dokrinolog och barnneurolog obligat på grund av de 
tidigare beskrivna associerade tillstånden. Den pedi-
atriska bedömningen inkluderar endokrinologisk ut-
redning samt eventuellt MR av hjärna, orbita och hyp-
ofys. Barnens utveckling ska bedömas, och vid tecken 
till neuropsykiatrisk funktionsnedsättning ska vidare 

Figur 4.Pojke i tonåren med bilateral optikushypoplasi. MR 
av hjärnan som visar septum pellucidum-agenesi (röd pil) 
och en ektopisk neurohypofys (vit pil). Pojken är normalbe-
gåvad och har multipel hypofysinsufficiens.
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utredning initieras [16]. Barnen bör följas över tid, då 
till exempel hypofysinsufficiens kan utvecklas senare 
[15, 17] och autismdiagnos inte säkert kan ställas i låg 
ålder [55]. Genetisk utredning med så kallad genpanel, 
vilket innebär att ett urval av gener som är relevanta 
för den specifika symtombilden hos patienten analy-
seras, bör övervägas. I vissa fall kan även gendosarray 
och helgenomsekvensering vara motiverad. 

Optikuskolobom
Bakgrund och prevalens
Ordet »kolobom« kommer av grekiskan och betyder 
stympad. Kolobom beror på en ofullständig slutning 
av fissuren i ögat under embryogenesen, vilket kan 
leda till defekter i såväl iris (nyckelhålspupill) som 
lins och ögonbotten, det senare i form av optikusko-
lobom med eller utan retinokoroidalt kolobom. Op-
tikuskolobom är den näst vanligaste förekommande 
optikusmissbildningen bland Stockholmsbarn med 
en prevalens på 9/100 000, lika ofta ensidig som dub-
belsidig [61]. 

Debutsymtom
De vanligaste tecknen är synnedsättning, skelning 
och/eller nystagmus. Även yttre förändringar som 
mikroftalmus och iriskolobom kan föreligga, och vid 
ett samtidigt stort retinokoroidalt kolobom kan pupil-
len vara vit. Graden av synnedsättning vid optikusko-
lobom varierar och beror bland annat på kolobomets 
storlek och lokalisation [62].

Etiologi och riskfaktorer
Uppkomstmekanismen är en slutningsdefekt av de 
inre lagren av den fetala optikusstjälken i graviditets-
vecka 5–7 [63-65]. Därefter kan inte heller de yttre lag-
ren sluta sig och ger i stället upphov till ett gap, hål 
eller fissur, och i vissa fall en cysta. Slutningsdefek-
ten inhiberar troligtvis normal tillväxt av hela ögon-
blåsan, vilket gör att kolobom, framför allt optikusko-
lobom, är associerat med mikroftalmus [63, 65, 66].

Majoriteten av optikuskolobom-fallen är sporadis-
ka och av oklar etiologi. Autosomalt dominant nedärv-

ning är vanligast vid isolerat optikuskolobom, men 
även andra nedärvningsmönster finns beskrivna [64, 
66]. Mutationer i generna PAX2, PAX6, SOX2, OTX2 och 
RX är vanliga [64, 65, 67]. Även teratogena substanser 
som talidomid, LSD, antiepileptika, alkohol och koka-
in har kopplats till optikuskolobom [63, 66]. 

Diagnostik 
Diagnosen optikuskolobom är klinisk och ställs ge-
nom ögonbottenundersökning. Omfattningen av opti-
kuskolobom kan variera från en förstorad papillexka-
vation till ett utbrett papilloretinokoroidalt kolobom 
som engagerar också omgivande retina och koroidea 
(Figur 5B). Då kan fotografering med vidvinkelkamera 
vara av värde. OCT kan påvisa sekundärkomplikationer 
som subretinal vätska och näthinneavlossning [68].

Differentialdiagnoser
Tillstånd som man kan förväxla med optikuskolobom 
är makulakolobom, »optic pit«, peripapillärt stafylom 
och MGDA [69, 70]. 

Associerade tillstånd och komplikationer. Kolobom kan 
vara en isolerad förändring hos ett i övrigt friskt barn. 
Dock förekommer hörselnedsättning, beteendeför-
ändringar, hypofysinsufficiens samt intellektuell och 
neurologisk funktionsnedsättning i ökad grad hos 
barn med optikuskolobom [61, 65, 71]. Ibland är kolobo-
met en del av ett syndrom, såsom CHARGE-, Kabuki- 
[72, 73], Joubert- [71, 74] eller cat eye-syndromet [75].  

CHARGE ingår i gruppen dövblindsyndrom och or-
sakas av en mutation i CHD7-genen. Namnet är en 
akronym av de engelska orden för kolobom, hjärtfel, 
koanalatresi, tillväxthämning, underutveckling av 
könsorganen och öronmissbildning/hörselnedsätt-
ning/dövhet. Barn med CHARGE drabbas av flera eller 
alla av ovan nämnda tillstånd i varierande svårighets-
grad [76]. Kolobom förekommer hos 86 procent av bar-
nen, men även mikroftalmus och optikushypoplasi 
kan förekomma [77]. Risken för näthinneavlossning är 
ökad hos barn med optikuskolobom [61, 78-81] framför 
allt vid samtidigt retinokoroidalt kolobom. Risken för 
amblyopi är också ökad, speciellt vid samtidig mikrof-
talmus och anisometropi [63]. 

Utredning, behandling och prognos
Synprognosen varierar och beror på omfattning och 
utbredning av optikuskolobom [68], där makulaenga-
gemang och mikroftalmus är ogynnsamma faktorer 
[61, 63]. Precis som vid optikushypoplasi sträcker sig 
spektrumet från god synskärpa utan associerade till-
stånd till blindhet bilateralt och associerade intellektu-
ella och neurologiska funktionsnedsättningar [61, 63]. 
Ingen progressiv synnedsättning har dock dokumen-
terats om inte komplikationer, såsom t ex näthinne- 
avlossning eller amblyopi, har uppstått [70]. Det är 
därför av stor vikt att följa barnen regelbundet under 
småbarnsåren för att tidigt upptäcka och behandla 
detta. Efter 7–8 års ålder kan kontrollerna glesas ut.

Remiss till barnläkare bör alltid övervägas då före-
komst av kolobom kan motivera ytterligare utredning 
hos det multisjuka barnet [61]. Beroende på vilken dia
gnos som misstänks görs olika genetiska analyser, ex-
empelvis genpanel eller gendosarray. Det är också vik-
tigt med hörselkontroller.

Figur 5. A och B visar ögonbottenbilder från en flicka som remitterades på grund 
av nedsatt syn på det vänstra ögat, som också hade noterats vara mindre i storlek. 
Höger ögas ögonbotten är normal med en normal papill (grön pil) och normal ma-
kulareflex (vit pil). Vänster öga uppvisar ett papillkolobom (röd pil) men också ett re-
tinokoroidalt kolobom (svart pil). Makula är sparad och ser normal ut (vit pil). Synen 
är normal på det högra ögat, dvs 1,0, och också relativt bra, 0,8, på det vänstra ögat. 

A B
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MGDA (Morning Glory Disc Anomaly)
Bakgrund och prevalens
MGDA är oftast en ensidig optikusmissbildning där 
man har en trattliknande utbuktning av bakre sklera
väggen inkluderande synnerven. Utseendet påminner 
om blomman »morning glory« (»blomman för dagen« 
på svenska) [82]. Orsaken tros bero på dålig utveckling 
av mesenkymet i bakre sklera och lamina cribrosa un-
der fosterstadiet [70]. Förekomsten i en populations-
baserad studie i Stockholm var 2,6/100 000 [83]. 

Debutsymtom
MGDA debuterar ofta med skelning, och när barnet är 
äldre kan en relativt uttalad synnedsättning påvisas 
[84, 85].

Diagnostik
Diagnosen MGDA är klinisk och ställs genom ögon-
bottenspegling, där man ser en förstorad papill med 
peripapillära pigmenteringar, en djup exkavation, ett 
radierande mönster av retinala kärl och en vit gliatofs 
ovan papillen [70] (Figur 6B). Risk för serös näthinne-
avlossning föreligger [83, 85]. Man kan också se typis-
ka tecken på MR som trattformad exkavation och av-
saknad av sklera baktill på bulben [86].

Differentialdiagnoser
Till differentialdiagnoserna räknas optikuskolobom, 
optikusgliom och bakre stafylom [82]. 

Associerade tillstånd. Neurologiska, neurovaskulä-
ra, kardiovaskulära, renala och endokrina problem 
kan finnas hos patienter med MGDA. Även medel
linjedefekter med brett avstånd mellan ögonen, läpp-,
käk- och gomspalt och cerebrala abnormiteter som 
basalt encefalocele, cerebrovaskulära anomalier, 
moyamoyasjukdom, hypofyspåverkan och corpus cal-
losum-agenesi förekommer varför MR av hjärnan re-
kommenderas [83, 84, 87-89]. 

Utredning, behandling och prognos
Amblyopibehanding är viktig att initiera vid MGDA 
[90], och skelningskirurgi kan bli aktuell. Serös retinal 

avlossning förekommer i ca 30 procent [83] och kräver of-
tast bara uppföljning, men glaskroppskirurgi med laser-
behandling kan bli aktuell. MR av orbita och hjärnan vi-
sar breddökningen av synnerven som kan likna optikus-
gliom, och på MR-angiografi ses också basala encefaloce-
len och moyamoyasjuka [91].

Sammanfattning
Barn med olika typer av optikusmissbildningar diagnos-
tiseras och följs i huvudsak på ögonklinik och eventuellt 
på syncentral. Vid såväl ensidig som dubbelsidig optikus-
hypoplasi, optikuskolobom eller MGDA finns det dock 
risk för komorbiditet. Kunskap om risken för associera-
de problem bör återfinnas multidisciplinärt hos barnof-
talmologer, ortoptister, barnneurologer, barnendokrino-
loger, ÖNH-läkare, audiologer, barnpsykiatrer, pedagoger 
och syncentralsoptiker. Detta för att kunna sätta tidig di-
agnos, initiera adekvat utredning, behandling och habili-
tering; allt för att optimera barnens förutsättningar och 
livskvalitet. s

b Potentiella bindningar eller jävsförhållanden: Inga uppgivna.
Citera som: Läkartidningen. 2020;117:19238

Figur 6. A och B visar ögonbottenbilder från en 7 år gammal pojke med normal syn 
och normal papill på höger öga (A), men MGDA på vänster öga med en synskärpa på 
0,05 (B). Bilder i figuren publicerade med tillstånd från Acta Ophthalmologica [83].
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Summary
Important to evaluate children with visual impairment
Congenital optic disc malformations can cause visual 
impairment. Diagnostics can be challenging during early 
infancy and childhood and visual prognosis difficult 
to predict; optical coherence tomography may be of 
value. The children often have coexisting comorbidities 
like pituitary hormone deficiency, neurodevelopmental 
disorders, and neurological impairments, and evaluation 
by a pediatrician should be performed. Also, genetic 
analyses should be considered. Co-operation in 
multidisciplinary teams is of value for correct diagnosis, 
visual habilitation and treatment of hormonal and 
neurological dysfunctions.


