Choroby sitnice a zrakového nervu u déti
Vrozené vyvojové anomalie

Aplazie a hypoplazie makuly

Aplazie makuly je vzacnéjsi porucha obvykle spojend s jinymi o¢nimi anomadliemi jako jsou
mikroftalmus, aniridie, kolobom optiku, monokularni myopie, albinismus a fibrae medullares.
U hypoplazie makuly se neuplné diferencuje centralni cast sitnice a jeji vyvoj je obvykle
zastaven ve stadiu, které odpovida 6.-7. mésici nitrodélozniho vyvoje. Oftalmoskopicky obraz
zahrnuje velmi chudou perifovedlni kapilarni sit, chybéni fovedlniho reflexu, absenci
pigmentu zluté skvrny. Snizeni zrakové ostrosti je individudlné dosti variabilni.

Perzistence hyperplastického primarniho sklivce OBRAZKY

Perzistujici hyperplasticky primarni sklivec (PHPV) je vrozena, nedédicna a obvykle
jednostrannd anomalie. Zbytky primarniho sklivee souviseji s vaskularizaci v Cloquetové
kanale. Charakteristickym nalezem je husty, bélavy sklivcovy pruh, ktery obvykle vede od
terée zrakového nervu k periferii o¢niho pozadi nebo k ¢oc¢ce. Muze se objevit v jakémkoli
merididnu, ale nejcastéji se vyskytuje nazaln¢. Ohrani¢ené odchlipeni sitnice, vitreoretinalni
trak¢ni fasy, pigmentova degenerace makuly pigmentované demarkacni linie, Bergmeisterovu
papila, vitreoretindlni zavojovité membrany kolem terée zrakového nervu a makuly jsou
obvyklymi pfidruzenymi nalezy. Prominujici ciliarni vybézky a mikroftalmus také patii mezi
typické nalezy u hyperplastického sklivce. PHPV je vyjadiena riznym stupném postizeni a ve
je nutno diferencidln¢ diagnosticky odlisit od IV.az V. stadia retinoblastomu. K tomu poméha
CT 1 ultrazvukové vySetfeni, které u primarniho sklivce nikdy neprokazuje kalcifikace.
Mikroftalmus a ¢asna katarakta s vytazenim ciliarnich vybézku, které jsou patrny v mydriaze
svéd¢i pro PHPV. Prognoza se li§i v zavislosti na pfitomnosti mikroftalmu, katarakty a
odchlipeni sitnice. Odstranéni sklivcovych opacit vitrektomii a extrakce katarakty muze
pfinést u nekterych ptipadi signifikantni zlepSeni zraku. Obvykle je nezbytna intenzivni
1é¢ba tupozrakosti.

Myelinové pochvy papily a sitnice (fibrae medullares) OBRAZKY

Mpyelinizovana nervova vldkna se vyskytuji diky rozSifeni procesu myelinizace pied lamina
cribrosa, ke kterému zde normdlné nedochazi. Vzacné pokracuje myelinizace nékterych
svazki nerovoych vlaken déle na ter¢, poptipad¢ na ptilehlou sitnici. Vznikaji tak syté bilé
skvrny ¢i prouzky, jez vybihaji z terce, prekryvaji v rizném rozsahu jeho okraj i odstupujici
cévy a kon¢i ve sméru probihajicich nervovych vlaken vétSinou typickym rozvlaknénim.
Jindy zase souvisle obkruzuji ter¢, ktery se na prvni pohled jevi mimotadné velky. Nekdy je
proces myelinizace lokalizovéan stranou od terce zrakového nervu, ale pokud neni postizena
makula, zGstava neporuSené centralni vidéni je. Takovy nélez ostriivku myelinizovanych
vlédken dale na sitnici, bez kontaktu s terCem ¢i dokonce plosnd myelinizace nékterych ¢asti
sitnice je mnohem vzacngj$i. VEtsi myelinizace pusobi v zorném poli relativni skotomy,
rozsiteni slepé skvrny apod. Oftalmoskopicky obraz fibrae medullares mize byt vyjimecné
zaménén za pocinajici méestnani, atrofii terce, exsudaci apod. Nalez zistdva cely Zivot
stacionarni, pouze po nékterych chorobach optiku s naslednou atrofii mohou 1 tato vlakna
ztratit myelinovou pochvu a myelinizované oblasti se zmensi nebo zmizi.



Coatsova choroba OBRAZKY

Coatsova choroba je nedédicnd vrozena anomadlie sitnicovych kapilar, poprvé popsana
Coatsem jiz vroce 1907. Postizeni je téméf vyluéné jednostranné (v 90% ptipadi),
manifestuje se nejcastéji mezi 6. az 15. rokem Zivota pirevazné u chlapcti. Charakteristickymi
nalezy jsou periferni retindlni teleangiektazie, mikroaneurysmata, dilatované arteriovendzni
anastomézy a sekundarni exsudace event. krvaceni do hlubokych vrstev sitnice
V pokrocilych ptipadech se muize objevit serdézni odchlipeni sitnice.  Fluorescenéni
angiografie uz v ¢asném détském veéku odhali diskrétni dilatované cévy a teleangiektazie
S vyraznym pozdnim prosakovanim barviva. Krom¢ toho jsou patrny rozsahlé vypadky-
nonperfuze kapilarni sit€¢ v oblastech perifernich retinalnich teleangiektazii. S postupujicim
vékem se objevuji dalsi teleangiektazie, mikro-aneuryzmata, zluto-bélavé organizované
exsudaty s depozity cholesterolu a lipidii a postizeni makularni oblasti. Makularni exsudaty
mohou byt patrny i tehdy, kdyz jsou cévni anomalie omezeny pouze na periferii. Ackoli je u
mladsich déti s Coatsovou chorobou vétSinou sklivec ¢iry, mohou se pozdéji v pokrocilych
ptipadech objevit sklivcové hemoragie ze sitnicovych neovaskularizaci. Postizeni terce
zrakového nervu se u této choroby vyskytuje ziidka. V terminélnich stadiich miZe pribéh
Coatsovy choroby vyustit v absolutni neovaskularni glaukom.

Lécba je sméfovana k eliminaci abnormdlnich cév kryoterapii. Jestlize v poc¢atecnich stadiich
chybi subretinalni tekutina a exsudat neni pfili§ vyrazny, lze pouzit indirektni laserovou
fotokoagulaci. U pacientli s vaskuldrnimi abnormalitami za ekvéatorem je preferovana
fotokoagulace. Obvykle je tieba provést dva az tii 1écebné bloky, ve4-6 tydennich intervalech.
U pacientl s pokrocilou Coatsovou chorobou se mize vyvinout ser6zni odchlipeni sitnice,
kdy je lécebnou metodou cerklaz s drenazi subretindlni tekutiny, ndsledovana kryoterapii
anomalnich cév. U postizeni makuly mize natrvalo zlstat v centru subretindlni organizovany
uzlik a progn6za obnoveni makularni funkce je nepfizniva.

Dokonce i u déti, které byly 1éCeny Gspésné, je po vice jak péti letech popisovan relaps. Je
doporucovano zvat pacienty na kontroly po 6 mésicich, aby ptipadnd opakovana 1é€ba mohla
byt provedena diive, nez se proces stane pfili§ rozsdhlym.

Diferencialni diagn6za Coatsovy choroby zahrnuje angiomatdzu sitnice, familadrni exsudativni
vitreoretinopatii, ROP, astrocytom sitnice a predevsim retinoblastom.

Hereditarni vitreoretinopatie

X-vazana recesivni retinoschiza OBRAZKY

X-vézana recesivni retinoschiza je vrozena oc¢ni choroba vyskytujici se u chlapci. Je
charakterizovdna degeneraci sklivce a rozstépem sitnice v Grovni vrstvy nervovych vlaken.
Nejcastéjsi nalez zahrnuje postizeni makuly a vyznaCuje se platkovitym uspoiadanim.
Obvykle nachdzime Cetné faseni ¢i zahyby, které maji vzhled paprskového kola. Nélez mtze
imitovat cystoidni makularni edém, ale chybi prosakovani fluoresceinu. Vyskytne-li se tento
nalez v ¢asném véku, mohou byt pfitomny i periferni zmény. Periferni retinoschiza (v 50%
ptipadl) je Castéj$i v dolnim temporalnim kvadrantu. Rozstép je vzdy oboustranny, ale mize
byt asymetricky. Pfedni hranice retinoschizy zfidka dosahuje k ora serrata a zadni hranice
muze sahat k ter¢i zrakového nervu. Trhliny ve vrstvach nervovych vlaken jsou bézné a jevi
se jako rozsahlé kulaté a ovalné diry. Casto se vyskytuje pfemostovani retinalnich cév a
krvaceni do sklivce. Jestlize se objevi krvaceni do sklivce, vznika riziko retindlnich trakci.
Mohou byt také pfitomny zavojovité a vlakenité sklivcové zakaly charekteru.
Elektroretinogram (ERG) casto ukazuje subnormdlné nizkou vinu B spolecné s normalni
vinou A. Abnormality barevného vidéni koreluji se stupném postizeni fovey. Vysledky
elektrookulogramu (EOG) a testu adaptace na tmu jsou obvykle normalni.V nejvétsim poctu
piipadii pacienti piichazeji kvili horSimu vidéni. Zrakova ostrost pii vySetieni se obvykle



pohybuje mezi 6/12 az 6/24. Ta se Casto (ale ne vzdy) zhorSuje az do 20 let véku pacienta a
dosahuje hodnoty 6/60. Mezi Casté komplikace patii vitrealni krvaceni, odchlipeni sitnice a
strabismus ex anopsia. Retinoschiza je staciondrni nebo pomalu progredujici onemocnéni. Je
dalezité¢ si uvédomit, ze progrese X-vazané retinoschizy muze byt nasledovana spontdnni
parcialni regresi a Ze béhem prvnich let Zivota jsou bézné zmény v nalezu na o¢nim pozadi.

V diferencidlni diagnostice se uplatiiuji: odchlipeni sitnice, perzistentni hyperplasticky
primarni sklivec, Goldmannova-Favreho choroba, Stickleriv syndrom, retinopatie
nedonosenych a familiarni exsudativni vitreoretinopatie (FEVR).

Pokud neni X-vazand retinoschiza doprovazena regmatogennim odchlipenim sitnice, neni
indikovana zadna lécba. Opakovana sklivcova krvaceni jsou obvykle nejlépe 1éCena
konzervativnim zplUsobem, nicméné pfilezitostné je nezbytna vitrektomie pro piitomnost
trak¢nich sklivcovych membran vedoucich ke odchlipeni sitnice.

U Zen — pienaseCek X-vazané retinoschizy obecné nenachdzime zadné ocni abnormality,
ackoli byly popsany periferni retindlni zmény podobné tém, které se vyskytuji u postizenych
muzl. Genetické studie ukéazaly abnormalitu distalni ¢asti kratkého raménka chromozomu X.
DNA analyza mize odhalit dikaz nosicstvi této choroby a uziva se v ptipadé genetického
poradenstvi.

Stickleriv syndrom

Stickler a spolupracovnici (1965) popsali autozomalné dominantni, progresivni o¢ni chorobu
spojenou s vysokou myopii, opticky prazdnym sklivcem a odchlipenim sitnice. Pfidruzené
systémové zmény zahrnuji zploStovani stiedni Céasti obliceje, rozstép patra, mikrognacii,
glossoptozu, ztratu sluchu a skeletalni dysplazii.

Z ocnich pfiznakii dominuje opticky prazdny sklivec, mtizkovitd degenerace sitnice, trhliny
sitnice a jeji odchlipeni. B&Zn4 je stiedni a vysoka myopie. Casto je také p¥itomna katarakta
a glaukom. Lécba odchlipeni sitnice u Sticklerova syndromu je obtizna vzhledem k cetnym
zadnim retindlnim trhlindm a vysoké incidenci proliferativni vitreoretinopatie. Riziko
odchlipeni miize omezit profylaktické laserova lécba oblasti sitnice s miizkovitou degeneraci.
Sticklertiv syndrome je spojen s mutaci genu (COL2A1) prokolagenu typu II. V genetickém
poradenstvi je také mozné vyuZit polymérazovou fetézovou reakci. (Ahmad a spol., 1996).

Goldmannova-Favreho choroba

Goldmannova-Favreho choroba (Favre, 1958; Goldmann,1957) ma autozomalné recesivni
dédicnost. Je charakterizovana noc¢ni slepotou a zménami na fundu typickymi pro retinitis
pigmentosa (RP). ERG kiivka je obvykle plocha. Stejné jako u Sticklerova syndromu je
sklivec zkapalnény a pfitomny jsou zavojovité a vlaknité sklivcové zakaly. Nékdy se vyskytne
fovealni a periferni retinoschiza, Casta je katarakta. Progndza uspésného zhojeni odchlipené
sitnice neni pfili§ dobra. Asymptomatické trhliny by mély byt 1é¢eny profylakticky diive, nez
se sitnice odchlipi.

Stargardtova choroba ( juvenilni makularni degenerace a fundus flavimaculatus)
OBRAZKY

Stargardtova choroba patii vedle Bestovy viteliformni degenerace mezi nejCastéji se
vyskytujici hereditarni makularni degenerace, které se manifestuji typicky v détském veku.
Stargardtova choroba je autozomalné recesivné dédi¢né, oboustranné a pomalu progredujici
onemocnéni, které se obvykle projevi mezi 7. a 15. rokem Zivota poklesem zrakové ostrosti.
V ranych stadiich choroby miiZze byt ztrata centrdlniho vidéni zcela nepfiméfena vzhledu
o¢niho pozadi. Degenerativni proces postihuje pigmentovy epitel a senzorické fotoreceptory
makuly. Oftalmoskopicky nalez makularnich zmén je u malych déti obvykle minimalni,
vzacné muzeme kolem 10.roku Zivota vidét na ocnim pozadi charakteristické plné vyjadiené



patologické zmény (jak ukazuje obrazek u nasi pacientky,11-leté divenky). Obvykle jsou tyto
déti odeslany terénnim specialistou s diagnézou oboustranné amblyopie ke komplexnimu
vySetfeni. Pii velmi diskrétnich nebo zddnych zménach na ocnim pozadi je spravna diagnoza
prokazatelnd pouze fluoresceienovou angiografii. Cennou znamkou k urCeni diagnozy je
centralni defekt pfi perimetrickém vySetfeni, snizena centralni senzitivita ¢i relativni skotom
v rozsahu 5-10 stupnu. Pii vySetieni pattern-VEP je patologicky nizka amplituda vrcholu P
100. Je a nekdy je spojeno s makularni degeneraci. Fovealni reflex chybi a v oblasti makuly
se vyvijeji teckovité az hrudkovité hyperpigmentace , které¢ se mohou nepravidelné hromadit.
V hlubokych sitnicovych vrstvach nebo v retindlnim pigmentovém epitelu miizeme vidét
zlutavé-bila pisciformni loziska. Typicky se nachazeji od zadnim polu az k ekvatoru.
Konecn¢, v nékterych piipadech mize dojit ke vzniku cirkularni oblasti depigmentace a
chorioretinalni atrofie. Nékdy ma oblast makuly charakteristicky vzhled ,,tepaného bronzu*.
Fluoresceinova angiografie mize odhalit abnormality pfedtim, nez jsou patrné jakékoli
anomalie o¢niho pozadi. Typicka hyperfluorescence makuly vznik4d z divodu poskozeni
vrstvy retinalniho pigmentového epitelu. Vyvoj choroby je pomalu proresivni, symetricky a
kolem 20. — 30. roku zivota je zrakova ostrost snizena na hodnoty primérn¢ 6/60 az 3/60,
které jsou dlouhodobé stacionarni. Pozdéji v pribéhu zivota se mohou vyvinout rozsahlé
oblasti chorioretinalni atrofie.

Tato choroba byla poprvé popsana Stargardtem v roce 1909. Fundus flavimaculatus byl
nezéavisle popsan jako odliSnd jednotka. AvSak dnes jsou Stargardtova choroba a fundus
flavimaculatus povazovany za postizeni se spole¢nou etiologii pfedstavujici rizmy stupen
vyjadieni jedné choroby. U mnoha ptipadll genetickd analyza odhalila vazbu obou jednotek
ke stejnému lokusu na kratkém raménku 1.chromozomu. Ostatni genové lokusy (ELOVL4
gen) na 6.chormozomu byly identifikovany u pacientll s autozomdlné¢ dominantni formou.
Histopatologicka vySetfeni potvrzuji akumulaci lipofuscinu v retindlnim pigmentovém
epitelu.

Obraz juvenilni makuldrni degenerace a fundus flavimaculatus se mohou vyskytovat
samostatn€ nebo v kombinované form¢. Z nasi klinické praxe mame zkuSenost, Ze v détském
véku se vyskytuje makularni forma v 60%, kombinovand makularni degenerace a fundus
flavimaculatus u 35% postizenych déti. Izolovand periferni forma s normélni zrakovou
ostrosti je nejvzacngjsi.

Bestova choroba (degeneratio maculae vitelliformis) OBRAZKY

Bestova makularni degenerace je pomérné casté autozomalné dominantné dédicné
onemocnéni s variabilni expresivitou a typickou klinickou manifestaci jiz v 1. deceniu Zivota.
V nasi praxi jsme ndhodné diagnostikovali typicky obraz Bestovy makuldrni degenerace u
nékolika déti ve v€ku 1 az 3 roky. Viteliformni makularni degenerace ma typicky vzhled
charakterizovany ostfe ohranienym Zluto-oranZovym diskovité-cystoidnim loZiskem
v makule. LoZiska jsou ulozena pod pigmentovym epitelem, lehce prominuji a jejich velikost
kolisa mezi 2 az 3PD.

Degenerace je obvykle diagnostikovana mezi 5. az 15. rokem Zivota, je oboustrannd, ackoli
byly publikovany vzacné piipady jednostranného vyskytu. Byly rovnéz popsany mnohocetné
viteliformni 1éze jednoho oka. Onemocnéni progreduje velmi pomalu. V pocatencich stadiich
do 20 let Zivota byva centralni zrakova ostrost normdlni nebo mirné¢ snizend. Pozdé&ji se
homogenni obsah patologického loziska rozpada a vyprazdiiuje do subretinalniho prostoru.
Proliferaci pigmentového epitelu vznikd nepravidelné pigmentovana lehce nazloutld 1éze s
chorioretindlni atrofii a vyraznym poklesem vidéni. V tomto stadiu je nélez na pozadi casto
nerozeznatelny od jinych typti makuldrni degenerace. Ztrata zrakové ostrosti je nasledkem
chorioretinalnich atrofickych zmén nebo v nékterych piipadech nasledkem vzniku
choroidalnich neovaskularnich membran.



Patogeneze onemocnéni neni presné zndma. Nekolik studii potvrzuje patologické akumulace
lipofuscinu a podobného materialu v oblasti mezi retinalnim pigmentovym epitelem a
Bruchovou membranou. Vysledky ERG jsou normalni stejné jako periferni zrakové pole.
U o¢i s normalni zrakovou ostrosti nejsou pii perimetrickém vySetieni zjiStovany centralni
skotomy, které vSak vznikaji pozdé&ji v korelaci s vyvojem makularni chorioretinalni atrofie.
Adaptace na tmu je normalni. Avsak, EOG je u pacienta s viteliformni makularni degeneraci
vzdy abnormdlni. EOG vySetfeni je diagnosticky cenné. Dilezité je genetické poradenstvi,
nebot’ nepostiZeni nosi¢i choroby maji 50%ni Sanci pfenosu onemocnéni na svého potomka.
Geneticka analyza urcila vazbu Bestovy choroby ke genovému lokusu q13 dlouhého raménka
11.chromozomu.

Pseudozanétliva Sorsbyho makulirni degenerace OBRAZKY

Je autozomalné¢ dominantné¢ dédi¢né postizeni makuly vznikajici v détském véku edémem
makuly, nésleduje subretindlni exsudace, krvaceni zneovaskularizaci, atrofické jizvy
S centralnim skotomem a zrakovou ostrosti v pasmu tézké slabozrakosti az praktické slepoty.
Familiarni exsudativni vitreoretinopatie

Familidrni exsudativni vitreoretinopatie (FEV) je autozomalné dominantné dédi¢né postizeni
sklivce a sitnice. Néapadnym rysem pii oftalmoskopickém vySetfeni je subretinalni a
intraretinalni exsudace, avaskularni oblasti a trsy neovaskularizaci v temporalni periferii.
Neovaskularizace se typicky objevuje v izolovanych chomacich na hranici mezi vaskularni a
avaskularni sitnici. Na rozdil od ROP neni u FEV patrno hiebenovité vyvyseni této hranice.
FEV mize byt diagnostikovana kratce po narozeni. Onemocnéni je oboustranné s obvykle
asymterickym nalezem. Ackoli pro nemoc svéd¢i oboustranny nalez, miize byt zaznamenéna
zietelna asymetrie. V pokrocilych stadiich se ve sklivcové dutiné tvoii periferné i centralné
organizované retinovitredlni trakéni membrény s Castecnym odchlipenim sitnice. Nalez
pomalu progeduje proliferaci cév, zvySenou exsudaci, tvorbou membran s postupujici amoci
Familiarni exsudativni vitreoretinopatie ma obvykle autozomalné dominantni zplsob
dédi¢nosti s inkompletni penetraci. Nedavné studie identifikovaly genovy lokus pro FEV -
defekt na chromozomu 11. AvSak pozitivni rodinnou anamnézu Ccasto postradame.
Onemocnéni se mize projevovat subklinicky u pifibuznych symptomatickych pacienti.
V retrospektivni studii téi odliSnych rodin s FEV bylo 85% nosic¢ii choroby asymptomatickych
nebo pouze s nalezem periferni avaskularni zony na o¢nim pozadi. V nékterych rodokmenech
je podezieni na X-vazanou dédi¢nost. Laserova koagulace a kryoterapie béhem proliferativni
faze onemocnéni neni presvédcivé ucinna. Indikace a prospéSnost chirurgického zakroku-
pars plana vitrektomie u pokrocilejSich ptipadl jsou predmétem diskuzi.

Klinické zndmky FEV se podobaji t€ém, které viddme u retinopatie nedonosenych. Od ROP ji
dlisiuje dédi¢nost, absence prematurity a oxygenoterapie. Onemocnéni se také miize podobat
Coatsové chorobg, ktera je vSak typicky jednostranna.

Stacionarni formy vrozené nocni slepoty

Do této skupiny patii kongenitalni stacionarni no¢ni slepota, Oguchiho choroba a fundus
albipunctatus.

Tyto choroby by mély byt zvazovany v diferencidlni diagnostice ¢asn¢ vzniklé Serosleposti,
ktera neni progresivni. OdliSuji se od progresivnich forem (retinitis pigmentosa,
Goldmannova-Favreho choroba, atrophia gyrata), zejména tim, ze jsou stacionarni.
Kongenitalni stacionarni no¢ni slepota (Congenital Stationary Night Blindness, CSNB)
Kongenitéalni stacionarni no¢ni slepota, choroba nezndmé patogeneze, vykazuje tii zpisoby
dédi¢nosti. Barevné vidéni a zorné pole jsou typicky normalni. Zrakova ostrost je normalni
nebo mirné snizena. Nalez na fundu je zcela normélni. Histopatologicky je sitnice normalni.
Test adaptace na tmu odhali vyrazn¢€ snizenou senzitivitu sitnice, ERG ukazuje snizenou



skotopickou odpovéd’ a normalni fotopickou odpovéd’. Zpocatku mize byt choroba zaménéna
s ¢asn¢ vzniklou retinitis pigmentosa, ale chybéni progrese u vyse uvedeného onemocnéni
pomaha tyto dve jednotky rozlisit.

Oguchiho choroba

Oguchiho choroba, dalsi z forem stacionarni vrozené Serosleposti, je obvykle diagnostikovana
diky kombinaci dvou charakteristickych ptiznakd.

Prvnim z nich je neobvykla barva o¢niho pozadi, kterd byla popsdna riznymi odstiny Sedo-
bilé az zluté. Abnormalni barva miize byt omezena na malou cast stiedni periferie nebo se
muze $ifit nesouvisle nebo homogenné pies cely fundus.

Druhym piiznakem typickym pro Oguchiho chorobu je Mizuo fenomén, coz je zména barvy
o¢niho pozadi ve stavu adaptace na tmu. Zamezime-li proniknuti svétla do oka, méni se barva
fundu od svétlého tonu na pocatku k nacervenalému odstinu blizicimu se normalnimu
vzhledu. Cas potiebny ke zjiiténi této zmény se u pacienti lisi. Test adaptace na tmu odhali
prodlouzeni doby adaptace a abnormdlné snizenou retindlni senzitivitu.

ERG testy ukazuji zpocatku vyrazné snizenou skotopickou odpovéd’, kterd se mize navratit
k normalu béhem prodlouzené adaptace na tmu. Tito pacienti maji dobrou prognozu s témef
normalnim vidénim, které zistava stabilni.

Fundus albipunctatus

Fundus albipunctatus je také stacionarni formou hemeralopie. VétSinou je zcela normalni
zrakova ostrost, barevné vidéni a zorné pole. ERG zdznam byva lehce subnormalni.
Oftalmoskopicky obraz pti fundus albipunctatus je charakterizovan pfitomnosti
mnohocetnych bilych tecek roztrouSenych po celém o¢nim pozadi v urovni retindlniho
pigmentového epitelu. Prognoéza je dobra, zrakova ostrost ziistdva po cely zivot nezménéna.

Progresivni hereditarni chorioretinalni degenerace

Pigmentova degenerace (dystrofie) sitnice

(Retinopathia pigmentosa, degeneratio retinae pigmentosa)

Tato geneticky heterogenni skupina progresivnich dystrofii, oznacovana také nazvem
tapetoretinalni degenerace, se tyka hlavné zevnich vrstev sitnice,tedy fotoreceptorii (pfevazne
ty¢inek) a pigmentového epitelu. Klasifikujeme je podle zpisobu dédi¢nosti (genotyp) jenz
urcuje klinicky obraz (fenotyp) i prognézu afekce. Nedavné pokroky v genetické analyze
ukdzaly, Ze jeden gen mulZe byt zodpovédny za n€kolik odlisnych klinickych jednotek
(fenotyptl) a n€kolik odlisnych gent zase zodpovédnych za jeden fenotyp. Mezi popsanymi
jsou napt. mutace postihujici genové lokusy pro rhodopsin a periferin.

Vedle tii samostatnych, klasickych obrazi s dédicnosti autozomalné¢ dominantni, recesivni a
vazanou na pohlavi je retinopathia pigmentosa (RP) nc¢kdy vyraznou soucéasti i fady
vrozenych systémovych, metabolickych a heredodegenerativnich chorob a syndromd.
Frekvence jednotlivych typid a forem je uddvéna velmi rizné, ale za nejcastéjSi a také
nejzavaznéjsi se vSeobecné poklada RP recesivné dédi¢na.

Klinicky obraz typické formy RP: Jde o onemocnéni vétSinou oboustranné, stranovée
symetrické, zacinajici v 1. aZ 2. decenniu a po cely Zivot zvolna progredujici. Prvnim
piiznakem RP, ktery se projevi uz v détstvi je Seroslepost (hemeralopie) z poruchy funkce
ty¢inek. Charakteristické jsou vypady zomého pole, které zacinaji ve stfedni periferii
prstencovym skotomem, jenZ se postupné §ifi do periferie 1 k centru. U pfiznivejSich forem
RP zistava vétSinou po cely Zivot i1 pfi zna¢ném koncentrickém zizeni ¢i dokonce pii tzv.
trubicovém zorném poli zachovana relativné dobra centralni zrakova ostrost. Méné ptiznivé
formy ovSem konéi vétSinou v 5.-6. decenniu slepotou. Z objektivnich ptiznakl je



charakteristicky oftalmoskopicky obraz s typickymi hyperpigmentacemi, zGzenymi
retindlnimi cévami a ascendentni atrofii terce.

Primérni je postupnd atrofie tyCinek pozdéji i Cipkti a jejich misto pak zaujimé glie a
migrujici buiikky pigmentového epitelu. Ty se shlukuji v rtizné velké hrudky, nebo Castéji pti
pomalej$im vyvoji tvofti sit’ z cipovitych pigmentaci tvaru kostnich bun¢k. Zuzeni retindlnich
cév se tykd zvlasté artérii a v pokrocCilém stadiu retinopatie byva vyrazné. Voskova atrotie
terce je typickym ptikladem, ascendentni, retinogenni atrofie. Z makuladrnich zmén se objevuji
cystoidni makuldrni edém a retindlni pigmentova epitelialni atrofie. Kromé toho vznika u RP
Casto zadni polarni ¢i subkapsularni katarakta a cast¢jSi byva myopie a poptipad¢ glaukom
nebo keratokonus.

Pro diagnostiku maji nezastupitelnou roli elektrofyziologické metody, hlavné elektroretino-
grafie. Snizeny az vyhasly ERG a plochy EOG jsou pro perifemi tapetoretinalni degenerace
specifické. Pro praxi plati, ze vybavny ERG primarni RP vylucuje a pokud ji klinicky obraz
pfipomind, jde o nepravou ¢i sekunddmi RP. Naopak nevybavny ERG u malych déti v
rodiné s vyskytem RP diagnozu afekce potvrzuje i tehdy, je-li oftalmoskopicky i funkéni
nalez zatim normalni.

RP autozomalné recesivné dédi¢na je nejcastéjsi (udava se 60% az 90% vsech nemocnych).
Sporadicky nebo sourozenecky vyskyt afekce nékteré generace preskoci a mnohé ptipady jsou
deceniu Zivota a jejich vyvoj je rychlejsi, takze pacienti byvaji zpravidla uz ve stfednim véku
tézce invalidni. Do této skupiny patii i vétSina pigmentovych dystrofii provazejicich rizné
syndromy.

RP autozomilné dominantné dédi¢na predstavuje benigni a vzacnéji se vyskytujici formu.
V postizené rodiné se objevuje bez predilekce pohlavi v nékolika generacich za sebou, cozZ pii
plné penetranci znamena 50 % postizeni. Manifestuje se pozd¢ji nez ostatni formy, Casto az
kolem 15.az 20. roku, jeji vyvoj je pomaly a vétSin€ pacientl ziistdva po cely Zivot zachovan
pouzitelny zrak s dobrou centralni zrakovou ostrosti.

RP s dédi¢nosti recesivni vazanou na pohlavi byla doneddvna nepravem povazovana za
velmi vzacnou. U hemizygotnich chlapci je prubéh choroby podobné velmi neptiznivy jako u
autozomalné recesivni formy. Dosti rozmanity byva obraz oftalmoskopickych i funkénich
zmén u heterozygotnich divek-ptenaSeek. Pohybuje se od zrnit¢ho fundu s normdalnimi
zrakovymi funkcemi pfes retinitis punctata albescens a progresivni choroidalni sklerézu az
k retinitis pigmentosa sine pigmento a klasické formé& RP s praktickou amaurdzou.

RETINITIS PIGMENTOSA A PRIDRUZENE SYSTEMOVE PORUCHY

1. Lipidozy

a. Gaucherova choroba

b. Amauroticka familiarni idiocie

Konstantni nalez u juvenilni formy (Battenova-Mayouova choroba, Spielmeyerova-Vogtova
choroba), ale variabilni nalez u pozdn¢ infantilni formy (Janského-Bielschowského choroba),
u které mohou o¢ni znamky varirovat mezi infantilni a juvenilni formou.

2. Pozdni forma Pelizaeusovy-Merzbacherovy choroby

(forma sudanofilni mozkové skler6zy)

3. Progresivni familiarni myoklonicka epilepsie

4. Spinopontocerebellarni degenerace

(Marie ataxia, Friedreich ataxia, neklasifikované spastické paraplegie, Charcot-Marie-Tooth
choroba, progresivni pallidalni degenerace s retinitis pigmentosa, hereditarni muskularni
atrofie, ataxie a diabetes mellitus.

5. Specifické syndromy s progresivni externi oftalmoplegii a retinitis pigmentosa



a.progresivni externi oftalmoplegie (progresivni nuklearni oftalmoplegickd okuldrni myopatie
b. retinitis pigmentosa, externi oftalmoplegie a srdec¢ni blok

c. retinitis pigmentosa, oftalmoplegie a spasticka kvadruplegie

d. abetalipoproteinémie (Bassentiv-Kornzweigliv syndrom, akantocytdza)

6. Generalizovana muskularni dystrofie

7. Myotonické dystrofie (Steinertova choroba)

8. Syndromy s postizenim sluchu

(Hallgrendv syndrom, Refsumtv syndrom, Ushertiv syndrom, retinitis pigmentosa s hluchtou
rizné zavaznosti, Cockaynova choroba, Alstromav syndrom - retinitis pigmentosa, hluchota,
obezita a diabetes).

9. Syndromy s postizenim ledvin

(Familiarni juvenilni nefroftiza, Fanconiho nefroftiza, hereditarni nefritis, retinitis pigmentosa
a chromozomalni abnormality, cystintrie, oxaldza.

10. Syndromy s postizenim kosti

(Pagetova choroba, osteogenesis imperfecta — Lobsteintiv syndrom, Marfantv syndrom,
osteosclerosis fragilis generalisata)

11. Syndromy s koznimi chorobami (Wernerova choroba, psoriaza)

12. Laurence-Moon-Biedl-Bardet syndrom

13. Dresbachiiv syndrom (eliptocytdza, ovalocytdza)

Atypické formy

Degeneratio pigmentosa retinae sine pigmento. U této vyjimeéné varianty chybi v oftalmo-
skopickém obraze typické pigmentace, ale ostatni ptiznaky jako atrofie pigmentového listu,
uzké arterie, voskova atrofie terce a piisluSné funkcni poruchy jsou pln€ vyznaceny.
Degeneratio pigmentosa retinae peripherica et centralis je autozomalné recesivné dédi¢na
smiSena forma RP, u niZ je soucasné s perifernimi zménami sitnice postiZzena i makula. Pokles
centralni zrakové ostrosti je jednou z asnych piiznakl choroby.

Jednostrannd RP je rovnéz vzacna. Podminkou je, aby postizené oko mélo vSechny klasické
pfiznaky, pozorovaci doba byla minimalné 5 let, v anamnéze nebylo trauma ani zanétlivé
afekce, jejichz nasledky by mohly, obraz RP imitovat. Na zdravém oku ma byt normalni ERG
a na postizeném oku nevybavny ERG. U této formy nebyla prokézéana dédi¢nost.

Sektorova RP ma oftalmoskopické zmény omezeny jen na néktery sektor ¢i kvadrant jednoho
nebo obou o¢i a ty pak koreluji s vypady zorného pole. Pokud jsou retinalni zmény stranové
symetrické, mohou imitovat napf. bitemporalni ¢i binazalni hemianopsii. Problémem muze
byt pak rozhodnuti, zda jde o pravou (primarni) ¢i nepravou (sekundarni) RP. Pokud vypady
zorného pole vychdzeji ze slepé skvrny, jde pravdépodobné o nepravou, sekundarni RP. U
pravé sektorové RP byva patologicky ERG a prokazatelnd dédi¢nost.

Pseudoretinitis pigmentosa - neprava RP

Podobnost obrazu pravé a nepravé RP se tyka predevSim oftalmoskopickych zmén. Zavazné
rozdily naopak byvaji ve funkénich a elektrofyziologickych nédlezech a v anamnestickych
udajich o zanétlivé ¢i traumatické afekci. Traumatické pfesuny pigmentu, pfipominajici RP
jsou znamy po tézkych kontuzich bulbu u déti a po operacich odchlipeni sitnice. Ze
zangtlivych pficin jsou tyto obrazy vzacnou komplikaci nékterych détskych virovych infekei,
hlavné spalni¢ek. Tento vzacny obraz, imitujici RP, mize vzniknout i po jinych virovych
infekcich, ale po morbilach je nejcastéjsi. Probihd ve dvou fazich, oddélenych nékolikaletym
latentnim intervalem. N¢kolik dni po vzniku exantému se nahle zhorSi zrak obou oc¢i. Na



fundu jsou vzdy napadné uzké cévy a nékdy i prosakla makularni oblast. Tézka porucha zraku
trva 3-4 tydny, a pak se zrak a nalez na pozadi postupné upravi k normé¢. Takovy obraz byva
hodnocen vétSinou s rozpaky jako parainfekéni neuroretinitis. Za nékolik let se mtize objevit
Seroslepost a na fundu obraz pln¢ vyvinuté RP se zizenym zornym polem a defektnim ERG,
tedy obraz tézko diferencovatelny od primarni RP. Patogeneze piedpokldda piechodnou
ischemii sitnice i1 cévnatky s naslednou destrukci (abiotrofii) hlubokych vrstev sitnice.
Pti¢inou ischemie ma byt cévni spazmus z toxickych pti¢in u disponovanych osob.

Retinopathia pigmentosa spojena s neurologickymi chorobami

Heredoataxie spinopontocerebelarni (Friedreichova choroba), heredoataxie spinalni

s postizenim dlouhych miSnich drah, zvlasté zadnich provazcl s poruchou hluboké citlivosti
a koordinace a z toho plynouci ataxii je vzacna. Byl identifikovan vétsi pocet riznych forem
a variant afekce, které se od sebe li§i pestrymi pravodnimi piiznaky (neurologickymi,
ofnimi) a rozdilnym typem dédi¢nosti. Onemocnéni zacina mezi 5.-10. rokem zvolna
progredujici poruchou chlize. Zarovenl se vyviji deformita nohy s vysokou klenbou nértu,
s kladivkovymi prsty a palcem v abdukci (tzv.Friedreichova noha). Z oc¢nich ptiznakl je
vedle RP Casty i nystagmus a prosta atrofie papil.

Chronicka progresivni zevni oftalmoplegie

Asi u tfetiny nemocnych této skupiny ocnich myopatii je velmi svérdzny klinicky obraz
okohybné poruchy provazen dalSimi oc¢nimi a nervovymi piiznaky a mluvi se pak o
oftalmoplegii plus ¢i syndromu Kearns-Sayre- .Z o¢nich piiznakd to je pfedevs§im RP,
vzéacné s typickym oftalmoskopickym a funkénim obrazem, mnohem castéji atypicka s vice
¢1 méné typickymi pigmentacemi, ale s normalnimi retindlnimi cévami a vétSinou
1 normalnimi zrakovymi funkcemi. Zavaznou komplikaci této svalové choroby je
kardiomyopatie, jez hrozi pfevodovou poruchou s pfipadnou srde¢ni zastavou. Nervové
ptiznaky jsou pestré a rizné se kombinuji. Patii k nim cerebelarni ataxie, poruchy sluchu
a nekdy 1 intelektu. U divek jsou castéjsi retindlni ptiznaky, u chlapct spi§ neurologické
a kardialni projevy. Oftalmoplegie plus byva mitochondrialné dédic¢na.

Syndrom Laurence -Moon -Biedl -Bardet

Kompletni obraz syndromu ptredstavuje soubor téchto ptiznaki: tapetoretinalni degenerace,
adipozogenitalni dystrofie (obezita Frohlichova typu s hypogenitalismem), polydaktylie
a porucha intelektu rizného stupné. K nekonstantnim ptiznaktim patii poruchy rustu, poruchy
sluchu, anomalie skeletu (mikrocefalie, brachydaktylie, genua valga), diabetes mellitus i
insipidus, myopatie, srde¢ni vady a dalsi. De¢&di¢nost je autozomalné recesivni s variabilni
expresivitou, RP mize byt typicka i atypicka, ERG je zpravidla vymizely.

Syndromy sdruZené s poruchou sluchu.

Pigmentova degenerace sitnice je asi v 10 % sdruZena s poruchami sluchu a k obrazim,
spojujicim oba defekty patii napf. Ushertv syndrom s vrozenou hluchotou, resp.
hluchonémosti a s RP, Hallgrentiv syndrom, kdy k obéma senzorickym defektliim pfistupuje
jesté ties oCi, cerebelarni ataxie a rizny stupen oligofrenie. U Alstromova syndromu
pfistupuje k RP a hluchoté jesté obezita, cukrovka, nystagmus, ale psychicky vyvoj byva
normalni. VSechny uvedené syndromy se dédi autozomalné recesivné.

Retinopathia pigmentosa u metabolickych poruch

Abetalipoproteinemie, syndrom Bassen-Kornzweig (choreoakantocytéza) je vzacna porucha
tukového metabolismu s akantocyt6zou, steatoreou, ataxii, dyskinézami s nizkymi hodnotami
cholesterolu a fosfolipidd v krvi a zpravidla s typickou RP. Dé&dicnost je autozomalné
recesivni.



Refsumlv syndrom -stfddani kyseliny fytanové v tkanich. Hlavnirni pfiznaky jsou RP a
progresivni zevni oftalmoplegie, chronickd polyneuropatie, mozeCkova ataxie, poruchy
sluchu, ¢ichu a ptipadné ichtydza.

Poruchy tukového metabolismu s moznou ucasti RP v klinickém obraze jako gangliozid6zy
(Tay- Sachs), neuronalni ceroidni lipofuscindzy (Battenova choroba) jsou dnes vysvétleny
enzymovym defektem a nadbyte¢nym ukladanim abnormalnich lipidi.

Jako familarni amarotickd idiocie se ozancuje autozomalné recesivné dédi¢né onemocnéni
zpusobené intracelularnim defektem enzymu [-N-acetylhexoaminidazy A s naslednou
akumulaci gangliosidi v gangliovych buiikdch mozKku, sitnice a vnitinich organt. Pfi
infantilni form¢é (Tayova- Sachsova choroba) je zdkladnim piiznakem neteCnost, kiece,
kachexie a slepota. Na o¢nim pozadi je bledy ter¢, Sedavé zkalena sitnice a tfesnova makula.
Prognoza je infaustni, vétSinou déti nepieziji 5. rok zivota. Juvenilni forma (Vogtova-
Spielmeyerova choroba) se vyviji mezi 5.-15. rokem zivota a je charakteristickd ochrnutim,
kachexii a slepotou. Na o¢nim pozadi je obraz pigmentové retinopatie.

Leberova vrozena slepota

Leberova vrozena slepota predstavuje vzacnou a velmi zévaznou formu autozomalné
recesivné dédicné difuzni tapetoretindlni degenerace. Postizené déti jsou od narozeni slepé
s difuzni aplazii fotoreceptorti nebo maji jen zbytky zraku (pohyb ¢i prsty pred okem) s
chybé&jici nebo minimélni fotoreakci zornic a bloudivymi o¢nimi pohyby. Je piitomen
charakteristicky enoftalmus. Nalez na o¢nim pozadi muize byt v prvnich letech zZivota
prakticky normdlni. VétSinou az ve 2. deceniu. se vyviji klasicky obraz pigmentovych zmén,
uzkych cév a bledého terce. Typicky je pro tyto déti tzv. okulodigitalni fenomén: opakované
si tla¢i prsty mezi oko a okraj o¢nice a vybavuji si tak entopické vjemy. Z ocnich ptiznak je
Casta vys$i hypermetropie, keratokonus ¢i keratoglobus, katarakta nebo glaukom. Z neuro-
logickych komplikaci je Casty riizny stupen oligofrenie, abnormity v EEG zdznamu, poruchy
sluchu, kyfoskolidza, svalova hypotonie, vzacnéji polydaktylie, hydrocefalus aj.

ERG vySetfeni je nezbytné k potvrzeni spravné diagndzy, nebot klinické projevy jsou
variabilni. Fotopicka 1 skotopicka ERG odpovéd’ je u Leberovy kongenitdlni amaurdzy
nevybavitelna.

Retinopathia punctata albescens

Retinopathia punctata albescens je vzacnd a zvlastni forma autozomalné recesivné dédicné
tapetoretinalni degenerace. Od klasického obrazu RP se 1i§i tim, Ze typické shluky tmavého
pigmentu jsou nahrazeny bélavymi teckami a skvrnkami, které na zplsob driiz prosvitaji z
hloubky fundu. Ostatni ptiznaky, tj. uzké cévy, Zluta atrofie papily, progrese funkénich zmén
od hemeralopie k trubicovému zorému poli, vyhasly ERG. Pro diferencialni diagnostiku je
tieba ptipomenout benigni, stacionami afekci- fundus albipunctatus, ktera se od piedchaze-
jiciho obrazu lisi tim, Ze drobné bélavé tecky jsou riizn€ husté rozloZeny na jinak zcela
normalnim fundu, zrakova ostrost a zorné pole jsou normalni. AvSak adaptace na tmu je
sniZena a také ERG byva lehce subnormalni.

Cipkovi dystrofie

Degenerace Cipkt je charakterizovdna ztratou centralniho vidéni, fotofobii, abnormalitami
barevného vidéni a abnormalné snizenym fotopickym ERG zadznamem. Pfitomnym znakem je
obvykle ziskany nystagmus. Choroba se manifestuje u vétSiny pacientli v prvni dekadé Zivota.
Dé&di¢nost je castéji autozomalné recesivni, ackoli byla popsana 1 autozomalné dominantni.
Oftalmoskopicky mize byt fundus normdlni, nebo jsou zjistény difuzni pigmentové zmény ¢i
okrsky chorioretinalni atrofie postihujici makulu. Byla téz popsana atrofie optiku. Diagndza je
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potrvrzena piitomnosti abnormalné nizké odpovédi pii flicker-ERG, pii fotopickém flash-ERG
a normalnim skotopickym ERG zaznamem. Pfi fluoresceinové angiografii kontrastuje tmava
fovea s okolni perifovealni hyperfluorescenci (tzv. obraz byciho oka) Testy barvocitu ukazuji
brzy v pribé¢hu choroby zavazné abnormality. Prognoza je obvykle nepfizniva, u vétSiny
pacientil progreduje snizeni zraku k hodnoté¢ 6/60.

Dalsi vzacnou poruchou ¢ipkt je achromatopsie nebo ¢ipkovy monochromatismus. Tato
porucha se projevuje Vv prvnim roce zivota kyvadlovym nystagmem, fotofobii a sniZzenym
vidénim. Na fundu se jevi normalni nalez. Dédicnost je typicky autozomalné recesivni. Pfi
elektrofyziologickych testech nachazime vyrazné¢ snizenou amplitudu flicker ERG,
subnormalni fotopicky ERG a normdlni skotopicky ERG zdznam. Zrakovéa ostrost se obvykle
pohybuje mezi hodnotami 6/36 az 6/60 a zlstava béhem zivota staciondrni.

Choroideremie

Choroidermie je progresivni degenerace sitnice, ktera muze byt zaménéna s retinopathia
pigmentosa sine pigmento. Choroideremie je charakterizovdna bélavymi lozisky
chororetinalni atrofie. V téchto mistech chybi choriokapilaris, obliteruji cévy chorioidey a je
atroficky pigmentovy epitel sitnice. Zmény progreduji pomalu z periferie do centra a makula
je uchovéna intaktni do pozdnich stadii nemoci. Oftalmoskopické zmény jsou provazeny
hemeralopii a koncetrickym ziZenim zorného pole. Choroba se zac¢ina projevovat v prvni
dekadé zivota a ztrata centralniho vidéni se objevuje mezi 40. a 50. rokem zivota. Dédi¢nost
je X-recesivni vdzana na pohlavi. Zeny — prenasecky choroby obvykle vykazuji pouze mirné
abnormality postihujici retindlni pigmentovy epitel.

Choroideremie byt odliSena od retinopathia pigmentosa a atrophia gyrata peclivym
vySetfenim oc¢niho pozadi. UziteCnym voditkem v diagnostice je dédiCnost véazand na
chromozom X, vySetfeni Zen — pienaSecek, u kterych Casto nalézdme jen nepravidelné
pigmentové shluky.

Atrophia gyrata

Atrophia gyrata je autozomalné recesivné dédi¢né postizeni s typickou manifestaci mezi 10.
az 30. rokem zivota. Muze se také projevit pfed desdtym rokem zivota hemeralopii a
perifernimi defekty zorného pole. Zmény na o¢nim pozadi zacinaji ve stfedni periferii jako
dobte ohrani¢ené okrsky atrofie retindlniho pigmentového epitelu a chorioidey. Fundus je
pigmentovan vice nez u choroideremie. Pfidruzenymi o¢nimi ndlezy byvaji myopie a
katarakta. Choroba obecné¢ postupuje pomalu a pacienti si udrzuji dobré centralni vidéni do
Ctyficeti let. Periferni vidéni se horSi s nové vzniklymi okrsky atrofie, které splyvaji se
starSimi lozisky. Pfedpoklada se, Ze atrofie je vysledkem deficitu mitochondrialniho enzymu
ornitinamino-transferazy. Tento deficit vede ke zvySeni sérové hladiny ornitinu, ktery je
povazovan za toxicky pro retindlni pigmentovy epitel. ZvySena hladina ornitinu v krvi a moci
pomaha ke stanoveni diagndzy. Diagndéza mize byt potvrzena také uréenim enzymatické
koncetrace v bunécnych kulturach koznich fibroblasti.

Lécba pyridoxinem a omezeni argininu ve stravé miiZe snizovat hladiny sérového ornitinu az
o 27 procent a vice, zatim vSak neni prokazano, zda tato léCba zpomaluje nebo zastavuje
progresi retinalnich zmén.

Albinismus

Termin albinismus popisuje sniZzenou pigmentaci. Pravy albinismus je ¢asto rozdélovan na
okulokutanni a o¢ni formu, pficemz zalezi, zda je nebo neni postizena kiize. U ocniho
albinismu jsou postizeny pouze o€i, nachdzime zde pokles poc¢tu melanozomt, nicméné kazdy
melanozom je ¢asto plné pigmentovany — tzv. makromelanozom. U okulokutdnniho albinismu
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jsou postizeny jak oci, tak klize, a nachazime snizené¢ mnozstvi melaninu ulozeného v kazdém
melanozomu. Okulokutanni albinismus je dale d€len na zadklad¢ vysledku tyrozindzového
testu. U tyrozindza-negativnich albinti chybi v o¢ich, pokoZce nebo vlasech jakykoli pigment.
Jsou zaznamenany vSechny tfi typy dédi¢nosti. O¢ni nalezy jsou podobné u vSech skutecnych
pfipadti albinismu bez ohledu na typ. Klinicky obraz charakterizuje snizené vidéni a
kyvadlovy nystagmus vztahujici se k fovealni hypoplazii. Pacienti maji fotofobii, typickou
transiluminaci ~ duhovky, hypoplazii retindlniho pigmentového epitelu s abnormalné
prosvitajici cévni kresbou choroidey. U pravych albini byla nalezena abnormalni
retinogeniculostridtova projekce. Albinismus je soucasti dvou dulezitych syndromd —
Hefmanského-Pudladkova syndromu a Chédiakova-Higashiho syndromu. U prvné
jmenovaného jsou piitomny petechie a ekchymozy jako nasledek trombocytarniho defektu,
tito pacienti maji patologické hemokoagulacni testy. U pozdéji jmenovaného syndromu trpi
pacienti recidivujicimi infekcemi z diivodu leukocytarniho defektu.

Vrozené chorioretinitidy skupiny TORCH

Mezi infekce pfendSené z matky na plod transplacentdmi cestou, se zatfazuji toxoplazmoza,
rubeola, infekce cytomegalovirem, virem herpes simplex a syfilis.

Toxoplazmoéza

Tato nejcastéj$i antropozoondza je zpusobena prvokem Toxoplasma Gondii. Promotfenost
populace je vysokd (10 % v Casném détstvi). VétSina infekci probiha subklinickou formou.
Rizikova je primarni infekce zen v druhé poloviné gravidity. Infekce ptejde az ve 40 % na
jejich plod, miize zpiisobit piedCasny porod ¢i potrat a u donoSenych déti obraz vrozené
toxoplazmozy. Vrozend toxoplazmoza je mnohem Castéjsi nez ziskana (4:1). Klinikcy obraz
tvoii klasickd Sabinova tridda- nitrolebni kalcifikace (provazené poptipad¢ zachvaty), vnitini
hydrocefalus a charakteristickd jizva po centrdlni chorioretinitidé typu tzv."makularniho
pseudo-kolobomu". Cerstvy aktivni proces v makule byva zastizen jen vyjimeéné. Vétsinou
je patrno klidné jizevnaté chorioretindlni lozisko s bile zafici sklérou v centru, lemované syté
tmavymi pigmentacemi (obr.). Jeho velikost i tvar mohou byt rizné, vétSinou vsak byva
nepravidelné okrouhlé ¢i ovalné o priméru 1-2 PD. Mohou byt vytvorena jesté dalsi, satelitni,
dcefinnd loZziska. Afekce mlZe byt jednostrannd i oboustrannd a vizus je porusen podle toho
jak jizva zasahuje foveu. Nélez miiZze ziistat po cely Zivot stabilni, jindy vSak se lozisko
znovu aktivizuje, vétSinou na jeho okraji. Na fundu pak vidime, Ze okraj ptivodni jizvy
v nékterém misté Sedozlutaveé prominuje a pfilehla sitnice je prosakla, nékdy s hemoragierni.
Vzacnéji vznikne v periferii sitnice zcela nové, Cerstvé chorioretindlni loZisko, které se po
nékolika tydnech zjizvi, Dalsi z&vaznou komplikaci vrozené toxoplazmézy byva
mikroftalmus, komplikovana katarakta a sekundarni glaukom. Vyznamny je na RTG lebky
nalez drobnych kalcifikaci postencefalitického piivodu. Z neurologickych ptiznakl je
charakteristicky vnitfni hydrocefalus, epilepsie, zmény v likvoru (pleocytéza a psychické
poruchy.

Ziskana toxoplazmoéza je vzacnéjsi a probihd u déti jako horecnaté onemocnéni s bolestmi
hlavy a svall a se zdufenim miznich uzlin nebo hepatosplenomegalii a tak mlZze imitovat
mononukledzu ¢i hepatitidu aj. Na oku se vedle Cerstvé akutni chorioretinitidy s vyraznou
exsudaci a krvacenim pfii okraji loZiska, mohou vyskytnout i dal$i formy uvealnich zanéti
(pars planitis, granulomatdzni iridocyklitida).

Pro diagnozu vrozené formy je cenny typicky klinicky obraz. U ziskané formy potvrzuje
diagnozu sérologické vySetieni a titry protilatek. V 1€¢bé se doporucuje kombinace
pyrimethaminu /Daraprim/, sulfadiazinu a azithromycinu. Kortikosteroidy mohou tuto
kombinaci doplnit, ale pouze v kombinaci se specifickou 1é¢bou.
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Rubeola

Rubeolovéa embryopatie s difuzni chorioretinitidou je vzacné€jsi, nebot’ vysoka promotenost a
aktivni imunizace zaji$tuje Zenam v gestaénim véku imunitu. Casto je patrna po extrakci
vrozené¢ oboustranné totalni katarakty nebo u déti vySetfovanych pro tézkou vrozenou
poruchu sluchu. Na fundu jsou charakteristické difuzni zrnité pfesuny pigmentu typu "pept a
sul". Zmény jsou v pigmentovém epitelu, neuroepitel byva normalni a proto i zrakové funkce
véetné adaptace a ERG nebyvaji poruseny, podobné jako retindlni cévy a ter¢ zrakového
nervu.

Cytomegalovirus (CMV)

Patfi mezi oportunni infekce, které projevi svou patogenitu v pfipad¢ vyrazného oslabeni
odolnosti organismu, napf. u imunodeficientnich novorozencii, u déti léenych imuno-
supresivy a hlavné je tézkou komplikaci syndromu ziskané imunodeficience (AIDS).
Vedoucim o¢nim ptiznakem je difuzni nekrotizujici cytomegalovirova chorioretinitida. Jejimu
vyvoji pfedchazeji ptiznaky retinalni mikroangiopatie s vatovitymi lozisky ischemie ve vrstvé
nervovych vlaken. Pfi AIDS byvaji vatovita loziska Casto provazena drobnymi hemoragiemi.
Zacatek nekrotizujici retinitidy byva prudky a Casto je sdruzen se zhorSenim zdravotniho
stavu. Kdekoliv na fundu, nejcastéji ale v Siroké oblasti zadniho p6lu, vznikaji mnohocetna a
splyvajici Zlutobélava loziska retindlni nekrézy s povrchnimi hemoragiemi. Vidéni byva od
zacatku té€Zce poruseno. Po nékolika tydnech proces postupné prechazi do jizevnatého stadia s
rozsahlym profidnutim az defekty sitnice 1 cévnatky, s pfesuny pigmentu, proliferaci glie a
atrofii optiku. Vznik CMV retinitidy u HIV pozitivnich pacientli vétSinou byva znamkou
nepiiznivé progrese onemocnéni.

Herpes simplex virus (HSV)

Rozeznavame dva hlavni typy: HSV-Il s afinitou ke kiiZi, ustni sliznici a o¢im, pfenosny
béZznym kontaktem a HSV-2, odpovédny za genitalni a novorozenecké projevy, pfenosny na
dit¢ béhem porodu z infikovanych porodnich cest. Pfi manifestni genitalni infekci je za
porodu az 50 % riziko pfenosu na dité. Onemocnéni se miiZe projevit uz v prvnim meésici
zivota témito piiznaky: vesikularni dermatitidou, keratokonjunktivitidou riznych forem,
postizenim plic, jater a nekrotizujici chorioretinitidou. Diagndézu potvrzuje izolace viru z
t€lnich tekutin a sekretd (PCR -polymerase chain reaction). Mortalita je u novorozenci
vysoka, 1écbou je acyklovir a pfibuzné preparaty v intravenoznim podavani.

Chorioretinitis u subakutni sklerézujici encefalitidy

(Encephalitis subacuta sclerotisans van Bogaert)

Chorioretindlni zmény jsou vyznamnou soucasti oc¢ni symptomatolologie tohoto vzacného,
infaustniho onemocnéni pievazné détského veéku. Jde o chronickou encefalitidu, vyvolanou
modifikovanym virem spalni¢ek. Chorioretinalni zmény se vyskytuji asi u poloviny pacienti
a mohou byt prvnim a dlouho jedinym pfiznakem tohoto zdvazného onemocnéni. Akutni faze
centralni chorioretinitidy, s prosaklou a zasedlou makulou a ¢ervené prosvitajici foveou, byva
zastizena jen vyjimecné (Otradovec 1963). Pfi vyvinutém neurologickém obraze se vétSinou
zjisti uZ jizevnaté zmény, jeZ se odliSuji od obrazu obvyklého u béZnych chorioretinitid
vysevem zrnitého pigmentu a tendenci k tvorb€ jemnych preretindlnich membran.

Inkontinence pigmentu (Blochiiv —Sulzbergeriv syndrom)

Incontinence pigmentu (IP) je genodermatoza s X-vazanou dominantni dédi¢nosti. Je letalné
probihajici pro chlapce. Postizené divky maji pestré spektrum abnormalit kiize, vlast, nehtt,
centralniho nervového systému vcetné t€¢Zkého poskozeni oci, které vede vetSinou ke slepoté
Z divodu $patné 1écebné ovlivnitelného odchlipent sitnice. Genovy lokus pro klasickou formu
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onemocnéni (forma IP 1) je Xp28, sporadicky se vyskytujici forma tzv. IP-2 (ltova
hypomelanéza) ma genovy lokus Xpll. Postizeni kuZe =zahrnuje vyvoj od stadia
vesikulozniho erytému prfes stadium verukézni a jizevnaté az k rozsdhlym plochdm
loziskovych hyperpigmentaci. Pfidruzené osteo-dentalni anomalie tvoifi kyfoskolioza,
syndaktylie, sristy obratlli, hypodoncie, opozdény vyvoj zubli. O¢ni postiZeni je asymetricky
oboustranné a vétSinou konci slepotou. Mezi o¢nimi klinickymi pifiznaky dominuje vyvoj
retrolentalni masy z glidlni tkdn€ a totalni odchlipeni sitnice. V ¢asnych fazich zastihneme
Vv periferii sitnice abnormalni vaskuldrni anastomdzy, rozsahlé oblasti retindlni nonperfuze,
subretinalni exsudace a preretinalni fibrozy. Tvorici se trakéni pruhy jsou prvni pfiinou
odchlipeni sitnice. Piedpoklada se analogicky mechanizmus jako u rozvoje retinopatie
nedonosenych do terminalnich stadii. Nékdy je odliseni obou chorob z o¢niho hlediska velmi
problematické, ale kozni zmény pro IP jsou dosti typické. Pestry klinicky obraz doplituje
mikroftalmus, atrofie terCe zrakového nervu, katarakta, nystagmus, strabismus ex anopsia.
Lécebné je mozno s nejistym uspéchem a v pocatecnich stadiich ovlivnit progresi retindlnich
zmeén kryoterapii a laserovou fotokoagulaci.

Retinopatie nedonoSenych (ROP) je zdaleka nejcastéj$i retinovitrealni patologii, ktera je
diagnostikovana, 1é¢ena a sledovana na klinickych pracovistich specializovanych pro détskou
oftalmologii. Jeji incidence v poslednich 10 letech stoupa a tato tendence koreluje se
zvySenym procentem piedCasné narozenych a nezralych déti, které moderni neonatologie
dokaze udrzet pti zivote. Problematikou ROP se zabyva samostatnd kapitola.

Vrozené anomalie terce zrakového nervu

Kolobomy terée OBRAZEK

Anomadlie vznikd nedokonalym uzdvérem fetalni ocni Stérbiny. Jeji klinické projevy se
vyznacuji velkou variaéni §ifi, od rudimentarnich forem k téZkym zméndm, spojenym s
kolobomy sitnice, cévnatky ¢i celé uvey, s buftalmem, tvorbou cyst (mikroftalmus s cystou),
nebo s tézkou myopii. Vyskytuje se podle rtiznych studii s frekvenci 1 az 6/10 000 déti.

Ter¢ byva zvétSeny, ma hlubsi, SirSi, atypicky uloZenou cévni branku, né€kdy vyplnénou
Sedavou hmotou, vidime atypicky vstup a vétveni retinalnich cév, n¢kdy tzv. dolni konus.
Zmény jsou prevazné v dolni poloving terce. Porucha zraku kolisa v Sirokych mezich, od
témet normalnich funkei k téZkym vypadim, pfevazné v hornich kvadrantech zorného pole.
Anomalie miize byt jednostranna nebo postihuje ob¢€ oci s asymetrickym vyjadienim poruchy.
Byl popsan 1 dédicny vyskyt. Diagnostické problémy mohou byt s odliSenim nékterych jinych
vyvojovych anomalii, atypickych atrofii terCe, popi. glaukomové exkavace. Vzacnéjsi je
abnormalni zvétSeni ter¢e —megalopapila ve spojeni s kolobomem.

Ve vztahu ke kolobomu optiku se muze castéji vyskytnout nonregmatogenni odchlipeni
sitnice za&inajici od anomalniho terée zrakového nervu, obvykle ve 2. deceniu Zivota. Casné
provedena pars plana vitrektomie a endolaserova koagulace je zde vétSinou GspéSna.

Neékteré syndromy typicky spojené s vyskytem kolobomi ter¢e ZN jsou:

Goltziiv syndrom: kolobom ter¢e ZN, fokdlni dermalni hypolpasie, dédicnost X-
chromosomaln¢ dominantni.

Goldenhariiv syndrom: kolobom terée ZN, kolobomy vicek, epibulbarni dermoidy, usni
abnormality.

Walker-Warburgtiv syndrom: kolobom terée ZN, retinalni dysplazie, hydocefalus,
encefalokéla, dédi¢nost autosomalné recesivni.
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Meckel- Grubertv syndrom: kolobomy terce ZN, vyvovojé anomalie ledvin, encefalokéla,
dédi¢nost autosomalné recesivni.

Jamka na ter¢i zrakového nervu OBRAZEK vlastni + Graefe J.
Jamka tere zrakového nervu (pit of the disc) se vyskytuje sporadicky a s mirn¢ nizsi
incidenci jako kolobomy. Tato vétSinou jednostrannd vrozena anomadlie je také spojovana
s poruchou uzavéru fetdlni ocni Stérbiny. Okrouhlé ¢i vertikalné ovalné poharkové nebo
kraterové prohloubeni o priméru od 1/10 az k 1/4 PD a o hloubce né€kolika D je nejCastéji
uloZeno pii temporalnim okraji terCe a ma zvlastni temné-Sedavé zbarveni. Jamka terCe
nemusi pusobit zadné obtize, a miize byt n€kdy jen ndhodnym nalezem. Asi u tfetiny pacientd
vSak vznikne v prib¢hu Zivota, vétSinou az ve 2.-3. deceniu, na oku serdézni odchlipeni sitnice
v makule s cystoidni degeneraci, trvale a vyznamné snizujici zrakovou ostrost (6/60 i mén¢).
Podle zahrani¢nich studii s dosti pocetnymi soubory pacientil je vyskyt retindlnich
komplikaci v oblasti makuly vrozmezi 25-75%. Nikoliv vzacné je mozno se s touto
komplikaci setkat 1 v détském véku, jak dokladaji zkuSenosti z naseho pracovisté. Patogeneze
makularnich komplikaci neni zcela jasna. Uvazuje se bud o prosakovani likvoru z
intervaginalnich prostortt zrakového nervu nebo o sklivcovém pivodu tekutiny, pronikajici
kraterem jamky pod sitnici v makule. Nenapadnd mala jamka ter¢e muze byt piic¢inou
atypické centrdlni serdzni retinopatie, pii které fluorescencni angiografie neprokazuje zdroj
prosakovani. Klinickym pfiznakem je zpocatku metamorfopsie s kolisavym poklesem
zrakové ostrosti a v dalSim vyvoji kon¢i chorioretindlnimi jizvami s centrdlnim skotomem
(Kalvodova 1999). Fotokoagulace laserem neni dostateéné uspésna (Karel a spol. 1983) a
preventivni vykon je pfilis rizikovy.
Hypoplazie zrakového nervu OBRAZEK
Papila je vétSinou zmenSena na 1/3 az 1/2 normélniho PD a byvé lemovana Zlutavym halo ¢i
dvojitym prstencem atrofické cévnatky a pigmentového listu, ¢asto o priméru normalniho
ter¢e. V extrémni formé je ter¢ redukovan na cévni branku s drobnym bélavym lemem, z niz
vystupuji pondkud vinut&jsi cévy celkem normalniho kalibru. Uplna aplazie optiku je krajné
vzacna. Méné vyjadrenou formou hypoplasie je nepfili§ zmenSeny, bledsi ter¢ se sektorovym
vypadem ZP (ptevazné v dolnich kvadrantech) a s pouzitelnou zrakovou ostrosti. Na RTG
snimku optického kandlu, kdyz jeho zietelné uzsi priisvit na stran€ hypoplazie. Hypoplazie
zrakového nervu muze anomalii jednostrannou nebo oboustrannou (1:1). Patogeneticky jde
rovnéZ o poruchu ve vyvoji fetalni o¢ni §térbiny s narusenim diferenciace gangliovych bunék.
Pric¢inou jsou spi§ exogenni poruchy nez hereditarni vlivy. Autozomalné dominantni zptsob
dédicnosti byl zaznamenan vzacné. Farmakologické postizeni prenatdlné je spojovéano
S uzivanim phenytoinu, chininu, diethylamidu kyseliny lysergové, meperidinu, diuretik a
kortikosteroidii. Nékdy mulze byt  pficinou hypopldzie optiku infekce matky béhem
téhotenstvi. Tato anomadlie je spojovana s kongenitalni cytomegalovir6zou, rubeolou a lues.
Vyskytuje se bud’ samostatné¢ nebo v kombinaci s jinymi vrozenymi anomaliemi CNS,
predevsim s agenezi septum pellucidum, pfi niz postranni mozkové komory splynou v jednu.
Obraz pak predstavuje de Morsiertiv syndrom septooptické dysplazie, u kterého je pravidlem
nizka hladina ristového hormonu. Diagnézou hypoplazie optiku lze tedy prispét k zahdjeni
v€asné substitu¢ni 1écby (Karel a Brachtfeld 1965).Oboustranna hypoplazie optiku pisobi
Casto praktickou slepotu s nystagmem. Mize se kombinovat s dalSimi, vrozen¢ zalozenymi
nadory CNS (kraniofaryngeomy, gliomy optiku), a z tohoto hlediska je nutno doporudit
pravidlené sledovani téchto déti.

Velmi vzacnou vrozenou anomalii velikosti terée je megalopapila OBRAZEK. Muze
byt jednostranna 1 oboustranni. Vznikd defektnim embryondlnim vyvojem primitivni
epitelialni papily Pramér terée je zvétSen dvojndsobné oproti normée, jeho hranice byva ostra,
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tkan je v trovni okoli nebo lehce vyhloubena, vystup a priabéh cév je nékdy atypicky. Oko
byvé emetropické ¢i mirn¢ myopické. Zrakova ostrost a zorné pole nebyvaji vaznéji naruSeny,
kromé zvétSené slepé skvrny nebo naznacené supratemporalni kvadrantopsie.. Ve spojeni
s megalopapilou byly také popsany systémové anomalie, jako napt bazalni encefalokéla,
roz$tép patra a mandibulofacialni dysostoza

Inverzni ter¢ (tilted disc, situs inversus disci) OBRAZEK

Tato pomérné Gasta vyvojova anomalie terée se vyskytuje u 1-2% populace. Castéji byva
oboustrannd (75% ptipad). Hlavnim pfiznakem inverzniho terce je obraceny, Sikmy prostup
cévni branky terce, smétujici z horniho temporalniho kvadrantu nazaln€. Papila byva Sikmo
nebo horizontalné ovalna, se srpkovitym konusem. Casto je pitomna myopie nebo myopicky
astigmatismus Sikmy nebo proti pravidlu. Okraje terée mohou byt lahce nadzvednuty a
napodobovat edém papily. Pii vySetfeni zorného pole lze odhalit defekty v temporalnich
hornich kvadrantech, které mohou vyvolat podezieni na hypofyzarni tumor. Vypadky
zorného pole zplisobené perichiasmatickou 1ézi respektuji vertikalni sttedovou linii, avSak u
syndromu inverzniho terce jsou Casto relativni a stfedovou linii pfekracuji. Zrakova ostrost
byva mirné snizena (6/9 az 6/12).

Peripapilarni stafylom OBRAZEK

Peripapilarni stafylom (peripapilarni skleralni konus) mé vzhled vyhloubeného defektu, ktery
lemuje vcelku normalné vyhliZejici ter¢ zrakového nervu. Srpkovity temporalni nebo
cirkuldrni sklerdlni konus provazeji ¢asto osovou kratkozrakost. Atrofické zmény choroidey a
retindlniho pigmentového epitelu jsou obvykle vidét na sténach defektu. Pokud pigmentovy
list zGistane na misté, vznikne tzv. pigmentovy konus. Hloubka stafylomu se ¢asto pohybuje
mezi 8 -20 dioptriemi. Zrakova ostrost u mirné¢ho defektu bez postiZzeni makuly je normalni, u
hlubokych a rozsahlych stafylomi je centralni vidéni zna¢né€ snizeno.

Bergmeisterova papila a epipapilarni membrana OBRAZEK

Ob¢ anomalie piedstavuji residua po embryondlni primitivni epitelové papile a hyaloidnim
systétmu. Tyto utvary podléhaji od 5.mésice embryonalniho vyvoje regresi. Inkompletni
regrese pak zanechava obraz Bergmeisterovu papily nebo epipapilarni membrany. Prvni je
vzacnéj$i a jedna se o pahyl a. hyaloidea, rtizné vysoko prominujici do sklivce, opouzdieny
glidlni tkani. Tato tkan obvykle vypliiuje i cévni branku nebo prekryva okraj terce. Nékdy se
tahne ve sklivci od papily k zadnimu poélu ¢ocky vlaknity zbytek obliterované embryonalni
hyaloidni arterie. Epipapildrni membrana se vyskytuje mnohem castéji. Oftalmoskopicky je
patrna jako ostfe ohranicend zvinéna Sedobild membrana, kterd prekryva rizné velkou cast
zrakové ostrosti.

Handmannova anomalie papily OBRAZEK

Handmannova anomalie neboli morning-glory syndrom je pomérn€ vzacna jednostranna
anomalie se sporadickym vyskytem a nejasnou patogenezi. Oftalmoskopicky obraz tvofi:
rozsifeni a exkavace terCe s Sedobélavou tkani ve stfedu, rizné syté pigmentovany
peripapilarni prstenec chorioretinalni atrofie, sitnicové cévy vystupujici z okraje defektu
event. z Sedavé tkané jsou Casto opouzdiené a radidlné orientované. Nélez do jisté miry
pfipornina kvét svlacce (angl. morning-glory). Zrakova ostrost je obvykle vyznamné sniZena.
U pfiblizn€ 30% o¢i se vyviji nonregmatogenni odchlipeni sitnice v oblasti zadniho p6lu nebo
se muze rozSifovat do periferie. Stejné jako v pfipadé kolobomu je plivod subretinalni
tekutiny nejasny. V 1é¢bé amoce u této anomalie byly popsany uspesné vysledky pars plana
vitrektomie a peripapilarni laserové koagulace.
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Druzy terée zrakového nervu OBRAZEK

Idiopatické druzy terce, sféricka hyalinni depozita rizné velikosti, se sklonem ke kalcifikaci,
ulozend v razné hloubce prelaminarni casti optiku. Vyskytuji se u 0,3% az 1% populace,
vétSinou jsou oboustranné (86%) a ptevazuje dédinost autozomalné dominantni s neuplnou
penetranci. Patogeneze driz neni zcela jasna. Velké drizy terée nékdy provazeji fakomatdzy
a vyskytuji se i na sitnici (napf. astrocytarni hamartomy u tuberdzni sklerézy). OBRAZEK
Typicky a diagnosticky bezproblémovy je obraz povrchnich druz. Prezentuji se jako ojedinéla
nebo pocetnéjsi prisvitna zlutobélava téliska. Nékdy vytvareji 1 vetsi hroznovité utvary, jez se
vyklenuji nad povrch terce. Problémy vznikaji s drizami, ulozenymi v hlubokych vrstvach,
pii nichZ byva hranice terce, zvlasté nazalni, nepiesna a neziidka navalita. Oftalmoskopem je
nelze zpravidla spolehlivé identiftkovat, ale podezieni na n¢ budi uz zvinény povrch terée a
zvlasté jeho girlandovy obrys, popf. ndlez alesponn jedné drizy na druhém oku nebo u
nekteré¢ho z rodicl ¢i sourozenct. U déti a mladych dospélych jsou druzy Casto ukryté v
hloubce a zietelnéji vystupuji az v priabchu dal§iho zivota. Drobné solitarni driizy lze zobrazit
ultrazvukovym vySetfenim, vét§i drizy je mozno zachytit CT, a povrchové druzy popt. s
pomoci FAG, kterd miiZze u druzové papily navic prokazat anomalni cévy, napt. cilioretinalni
spoje, vyloucit prosakovani barviva jako pfi¢inu prominence tere a v pozdni fazi mohou
povrchové i hluboké driizy barvivo ptijimat a ptisobit pii FAG vySetieni tzv.autofluorescenci.
V diferencialni diagnoze je tfeba odlisit druzovou a pocinajici nebo chronickou méstnavou
papilu. Pro ob¢ je spole¢né nepiesné ohraniceni, prominence terce, zvétSeni slepé skvrny,
obvykle neporusena centralni zrakova ostrost a prechodné obnubilace. Pokud nelze urcit
diagnozu z klinického obrazu, mize nam pomoci UZ vySetfeni. Pfi méstavé papile nejsou
patrna, na rozdil od druzové papily, charakertistickd hyperechogenni loziska nékdy podobna
kalcifikacim s tzv. akustickym stinem (viz obrazek). U driizové papily jsou Casto prokézany
vypady zomého pole typu svazkid nervovych vldken (obloukové skotomy a sektorové
vypady), které jsou zplisobeny ischemii v oblasti zadnich cilidrnich arterii. Ptfi drazové papile
neni takova prominence jako u méstnavé papily, dale chybi ven6zni méstnéni, a peripapilarni
sitnicova vaskulatura je dobfe patrna.

Pigmentace terce zrakového nervu

Tmavy pigmentovany ter¢ nebo cirkularni lem optiku mtize predstavovat depozita melaninu
charakteristickd pro Aicardiho syndrom, hyperplazii RPE nasledujici po papillitidé nebo
melanocytom a RPE hamartom. Aicardiho syndrom s X-vazanou recesivni dédi¢nosti je
letalni postiZzeni u heterozygotnich divek. Choroba se manifestuje spasmy v détském véku,
tézkou mentalni retardaci, agenezi corpus callosum a atypickymi nalezy na fundu. Ter¢ je
vyrazné pigmentovany a jsou patrny mnohocetné peripapilarni lakuny chorioretinalni atrofie.

Atrofie optiku

Termin atrofie papily oznaCuje oftalmoskopicky obraz, ktery je klinickym pfiznakem
nekterych chorob zrakového nervu. Pojem atrofie optiku je hlavné patologicko-anatomickym
pojmem, ptedstavujicim ubytek nervovych vldken a jejich myelinovych pochev. Nazev atrofie
optiku jesté preziva i jako historicky ustadlené oznaceni klinickych jednotek, fazenych spise k
neuropatiim optiku (napt.Leberova hereditarni atrofie optiku).

Atrofii papily oznacujeme bledost terce, ptesahujici fyziologickou mez. U vyS$i myopie a ve
stafi jsou papily bledsi, stejné jako v utlém détstvi a zvlast’ u nezralych novorozenct, kde se
na vzhledu ter€e podili 1 opozdéna myelinizace nervovych vldken. Dosti spolehlivym
objektivnim pfiznakem atrofie papily je Kestenbaumtiv kapildrovy test s redukci poctl
drobnych cév piekracujicich okraj papily. Intenzita atrofie papily neni spolehlivym kritériem
funkéni poruchy zraku.

Tradi¢ni klasifikaci je zakladni d€leni na atrofie s ostrym a atrofie s neostrym ohrani¢enim.
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Atrofie s ostrou hranici (a. simplex) ma piesné konturovany bledy ter¢ s atrofickou
exkavaci, cévni branka je volnd. Uz$i retinalni cévy jsou bez doprovodnych prouzki.
Pfi¢inou je retrobulbarni 1éze druhého neuronu zrakové drahy. Jednostrannd atrofie svédci
pro afekci optiku, oboustrannd parcidlni atrofie pro 1¢ézi chiazmatickou nebo traktovou.
K nejcastéjSim pricindm patii retrobulbarni neuritidy, utlakové 1éze, pfima ¢i nepifima
poranéni a dale degenerativni, toxické a metabolické afekce, piisobici zpravidla oboustrannou
neuropatii optiku.

Atrofie s nepresnou hranici ("postneuriticka") je charakterizovana nepfesnym
ohrani¢enim terce, cévni branka i kribréza byvaji nezfetelné, retindlni cévy jsou lemovany do
ruzné vzdalenosti bélavymi doprovodnymi prouzky. Této atrofii pfedchazi intraokuldrni
neuritida a méstnava papila nejriznéjsich piicin.

Atrofie konsekutivni (komplikovana, ascendentni) je atrofie nitroo¢niho, pfedevSim
retindlniho pivodu (difuzni tapetoretindlni degenerace, diseminované chorioretinitidy).
Charakteristické je voskovée zluté zbarveni atrofického terce, izké, opouzdiené cévy a piesuny
retindlniho pigmentu rizného typu. Pro diferencidlni diagnostiku byva dtlezit¢ ERG a EOG
vySetfeni.

Parcidlni atrofie papily se nejcastéji tyka temporalniho sektoru s nervovymi vlakny
makulopapilarniho svazku po retrobulbarni neuritidé nebo nékteré makularni afekci (u déti
typicky toxoplasmoza).

Glaukomova atrofie papily- rizné¢ hluboké vyhloubeni tere zacina hned od okraje, cévy,
které podminovany okraj ptestupuji, jevi typicky bajonetovy posun, cévni branka je shmuta
nazélné¢ Podezfeni na glaukom podporuje index C/D piesahujici 0,3, jeho progrese a
vertikalné ovalna centralni exkavace.

Piiciny atrofii optiku u déti

Nejcastejsi a klinicky nejvyznamnéjsi pfi€iny atrofie optiku u déti jsou:
. utlakové 1éze a nadory optiku (29%)

. demyeliniza¢ni a zanétlivé afekce optiku (21%)

. traumatické 1éze optiku (17%)

. hereditdmi neuropatie optiku (11%)

. mé&stnava papila — hydrocefalus (9%)

. retinogenni afekce (7%)

7. vrozené a vyvojové anomalie (6%)

NN BN WN -

Diferencialni diagnostika jednotlivych typil atrofie vyplyva z anamnézy, oftalmoskopického
obrazu, zhodnoceni funkéni zrakové poruchy a jejiho vyvoje, tj. zda jde o atrofii jedno nebo
oboustrannou, zda je porucha progresivni ¢i stacionarni, jaky je defekt zomého pole, a dalsi
pfidruZené pfiznaky oc¢ni a neurologické.

Atrofie optiku z utlaku primarni zrakové drahy

Hlavnim znakem ttlakovych 1ézi primarni zrakové drahy je trvala progrese poruchy zraku,
zorného pole a oftalmoskopického obrazu. Nejcastéjsi pri¢inou kompresivni atrofie optiku
u déti jsou: kraniofaryngeom, gliomy optického nervu a chiasmatu, hypofyzarni adenom,
meningeom, mukokéla sinus sphenoidalis, kraniosynostozy, fibrézni dysplazie.

Neuropatie u demyeliniza¢nich a zanétlivych afekci

U roztrousené skler6zy probihd afekce pod klinickym obrazem jak retrobulbarni (v 60 %), tak
intraokularni neuritidy a nasledkem prosté 1 postneuritické parcidlni atrofie terce. Neuritida
optiku je Casto prvnim piiznakem zdkladniho onemocnéni, za¢ind vétSinou na jednom oku, ale
ma sklon k recidivam stfidavé na obou ocich. Typickym vypadem je rychle se vyvijejici
centralni skotom. Po prvnich atakéach neuritidy je funkéni Gprava obvykle dobra. U déti mize
vzniknout atrofie papily s koncentrickym zuzenim zorného pole po perineuritidé optiku v
pribéhu orbitocelulitidy s téZzkym zanétem paranazalnich dutin.
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Atrofie terce po méstnani

Dlouhodobé pfetrvavajici méstnava papila vede k destrukci nervovych vldken a atrofii. Pii
nitrolebni hypertenzi trva piechod ze stadia vyvinuté méstnavé papily do stadia atrofujiciho
ter¢e vice nez 6 méesicl. Prvni znamkou zrakové poruchy u atrofi ter¢e po méstnani je zvolna
postupujici, stranové Casto asymetrické, koncentrické zuzovani zomého pole s naslednym
poklesem centralni zrakové ostrosti. Atrofie terée po méstnani je nepfesné ohranicend, Sedave
bila papila s bélavé opouzdienymi, uz§imi a napfimenymi retinalnimi cévami. Pukud je vc¢as
proveden dekompresni neurochirurgicky zdkrok, odezni edém terCe obvykle béhem 1-2
meésici.

Atrofie po poranéni optiku a chiazmatu

Piimé poranéni optiku je poméme vzacné a byva nasledkem pronikajiciho, vétSinou bodného
poranéni ocnice, popfipad€ i chirurgického vykonu, napt. resekce gliomu optiku. Nélez na
o¢nim pozadi se lisi podle toho, zda byl nerv pierusen po vstupu centralnich retindlnich cév
do optiku nebo bliZe k hrotu o¢nice. Ve druhém piipadé€ je patrny atroficky ter¢, vyprazdnéné
retinalni feciste a hrubé trofické zmény sitnice.

Cast&jsi nepfimé poranéni optiku a chiazmatu je G&asto zdrojem diagnostickych i
terapeutickych problému. Vznika az u 5% kraniocerebralnich urazi a ebe¢nich zlomenin. Asi
V polovin¢ piipadi vznikd trvala jednostrannd amaurdza, u druhé poloviny je porucha
castecna. Typické jsou sektorové vypady, vychdzejici Siroce z periferie riiznych ¢asti zorného
pole. Mistem léze je zpravidla opticky kandl, kde je nerv fixovdn ke skeletu a ohroZen
kontuzi, trakei ¢i laceraci. U nékterych pifipadii dochdzi v prvnim tydnu k rtizné rozsahlé
spontanni upravé, pozdéji uz je vypad neménny a trvaly. Polrazové prostd atrofie terce se
projevi vétSinou do 1 mésice po traze. Chirurgické revize témet nikdy v téchto ptipadech
neprokéazou odstranitelnou 1ézi a jsou tedy jen zbyte¢nou dalsi zatézi zranéného, jak dokazuji
dlouhodobé studie Otradovcovy i jinych autort.

Heredofamiliarni atrofie optiku
Heredofamiliarni atrofie optiku jsou pomérné vzéacné, oboustranné atrofie optiku. Vyskytuji
se samostatné nebo v kombinaci s postizenim CNS a oka, jako napf .se spinocerebeldrni
ataxii, pigmentovou retinopatii, zevni oftalmoplegii. Klasifikuji se podle klinického obrazu
a zpusobu dédi¢nosti. RozliSujeme tii hlavni typy hereditarni atrofie optiku: 1) dominantné
dédicné 2) recesivné dédi¢né a 3) s mitochondrialni dédi¢nosti.

Autozomalné dominantné dédi¢na (Kjerova) atrofie optiku
Z vrozenych atrofii optiku je nejcastéjsi, a jeji progndza nejpiiznivéjsi. Vyskytuje se
s incidenci 1/5000 porodi. Genovy lokus této neuropatie byl objeven na chromozomu 3.
Klinicky se zacind projevovat ve Skolnich letech a zvolna progreduje ke kone¢nému vizu,
ktery se pohybuje mezi 6/12 az 6/60. Centralni ¢i centrocekalni skotom neni pfili§ intenzivni,
vzdy je pfitomna dyschromatopsie pro Zlutou a modrou barvu. Tritanopie zplsobuje inverzi
barevnych izopter, z nichZ modra je uz$i nez cervend a miZe bitemporalni depresi imitovat
utlak chiazmatu. Papily jsou temporalné bledSi =z parcialni atrofie. PfidruZené nervové
piiznaky- nystagmus a mentéalni poruchy- jsou vyjimec¢né.
Autozomalné recesivné dédi¢na atrotie optiku
Je nejtéz8i a nejméné Castou formou vrozenych atrofii optiku. Porucha zraku je od zacatku
tézkd a je provazend bloudivym nystagmem. Papily jsou totdlné atrofické, s mélkou ne
glaukomovou exkavaci. Retinalni arterie jsou velmi uzké. ERG vSak je vzdy vybavny , coz v
diferenciélni diagnostice dulezité k odliSeni od Leberova syndromu vrozené slepoty (tapeto-
retindlni degenerace) u kterého je ERG vzdy nevybavny. Kromé zavazné poruchy zraku je
pfitomna achromatopsie nebo tézka dyschromatopsie. Casto se sdruzuje s dal§imi nervovymi
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a systémovymi poruchami jako je ataxie, spasticita, hypertonie, mentalni retardace a juvenilni
diabetes mellitus, diabetes insipidus, hluchota. Wolframtv syndrom tvofi nasledujici afekce:
diabetes insipidus, diabetes mellitus, atrofie optiku, hluchota (deafness)- DIDMOAD.

Tyto symptomy se nékdy zahrnuji do obrazu komplikované Behrovy atrofie optiku, ktera
byva dominantné i recesivné dédi¢na. Tezky pokles zraku zac¢ina mezi 1.-8. rokem Zivota a je
provazen zavaznou psychomotorickou retardaci, nystagmem, spasticitou, ataxii apod.
Neurologie zahrnuje tento pestry soubor klinickych forem s rozdilnym genotypem do pojmu
Friedreichova syndromu ¢i Friedreichovy cerebelarni ataxie.

Atrofie optiku s mitochondrialni dédi¢nosti (Leberova hereditarni atrotie optiku)

Tato vrozena optickd neuropatie ma charakteristicky klinicky obraz a zcela ojedinély typ
dédi¢nosti. Onemocnéni se manifestuje obvykle ve 2. deceniu oboustrannym uUbytkem
zrakové ostrosti s intervalem 1-5 tydnii mezi obéma ocima. Zacatek poruchy zraku byva
prudky s centralnim skotomem, snizujicim vizus na hodnoty kolem 6/60. V pocate¢nim stadiu
je ter¢ zrakového nervu prekrveny a prosakly, s rozsifenymi, vinutymi cévami pii okraji (tzv.
peripapilarni teleangiektatickda mikroangiopatie). Po odeznéni této faze se vizus nékdy mirné
zlepsi. Postizeni je po cely zivot trvalé a stabilni a jen vzacné byla popsana progrese. Papila je
v konecném stadiu difuzné bleda, avSak jeji hranice nebyva zcela ptesnd. Konecny vizus
byva primérné zpravidla kolem 6/60. Pomocna vysetieni jako EEG, ERG, likvor, CT a MR
mozku a optiku vykazuji normalni nalezy. Také pti FAG chybi prosakovani barviva. VétSinou
nejsou pridruzeny ani zadné neurologické ptiznaky.

V evropskych zemich jsou Leberovou hereditarni neuropatii optiku postizeni téméef vyluéné
jen muzi, vyskyt u zen se udavd pouze od 3 do 10 %. Postizeni muzi chorobu dale
neptenaseji. Konduktorkami jsou vyhradné€ Zeny. VétSina jejich synit onemocni a vétSina dcer
se stane prenaseCkami. Dé&di¢nost je zajisténa pomoci mitochondrialni DNA v cytoplazmatu
vajicka. Tento geneticky material pfedava zena potomkim obojiho pohlavi, avsak jenom
dcery ho postupuji dale svym détem. Genetickou analyzou bylo prokazano nékolik lokust na
mitochondridlni DNA, zodpovédnych za pienos Leberovy atrofie, ale pfiblizné¢ 50% ptipada
této afekce je sporadickych.

Méstnava papila a edém terce zrakového nervu

Termin méstnava papila (MP) ziistava v Ceské terminologii vyhrazen jen oftalmoskopickym
projevim nitrolebni hypertenze. V ostatnich ptipadech se doporucuje uzivat etiologicky a
patogeneticky neutralni nazev zdutela papila (Kurz, 1958, Otradovec 2002).

V angli¢tin€ je nazev papilledema vyhrazen pouze projeviim nitrolebni hypertenze a nasemu
pojmu zdureld papila odpovidaji nazvy disc edema, elevated disc nebo swelling of the disc.

Hlavni pri¢iny méstnavé ¢i zdurelé papily u déti jsou:

Pasivni edém pfi nitrolebni hypertenzi

Zanétlivy edém pfi intraokuldrni neuritidé

Nadory optiku (zejména gliom, vzacné meningeom)

Chronické o¢ni hypotonie

Juvenilni diabeticka papilopatie

Neuropatie pii chronické uveitidé

Hereditarni neuropatie optiku

Zdanlivé zdutela papila (pseudopapillitis hypermetropica, drizova papila,
vrozené anomalie tere zrakového nervu)

Méstnava papila (MP)

MP vznik4 ptusobenim vysokého nitrolebniho tlaku, ktery se Sifi subarachnoidanimi
intervaginalnimi prostorami nervu a je spojen s transsudaci tekutiny do optiku. Vzestup
intraneuralniho tlaku blokuje axoplazmaticky transport na lamina cribriformis. V prelami-
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narnim useku nervu se hromadi mitochondrie a dalsi slozky transportu a axony reaguji
zdufenim a obéhovymi poruchami jako je hyperemie, kongesce a krvaceni. Ve vyvoji MP se
uplatituje predevSim objem nddoru, doprovodny mozkovy edém a piipadny okluzivni
hydrocefalus. U nadort infratentoridlnich, které porusuji brzy cirkulaci likvoru a v détském
veéku je MP cast¢jsi a masivnéj$i nez u naddort supratentoridlnich a ve star§Sim véku. Pfiinou
MP je ze 75 % nitrolebe¢ni nador a vice nez 60 % nitrolebecnich nadorii je provazeno MP.
Nejcastéjsi pticinou MP u détskych nadorti jsou maligni rychle rostouci glioblastomy.
Zvlastni forma MP provazi pseudotumor cerebri. Projevy meéstnani jsou méné vyrazné
u vysoké kratkozrakosti. Méstnava papila nevznika pfi atrofii terce.

MP jako objektivni pFiznak nitrolebe¢ni hypertenze se vyznaCuje zpravidla
oboustrannym, stranové vétSinou symetrickym edémem nepiesné ohraniceného terce
zrakového nervu, ktery prominuje az nékolik dioptrii. Je doprovazen hyperemii, retinalni
venostazou, nékdy krvacenim a vatovitymi lozisky. Zrakové funkce a zomicové fotoreakce
nejsou poruSeny. Hemoragie, provazejici MP mohou byt rizného typu a jejich, mnozstvi a
velikost zavisi na stupni a rychlosti vzniku nitrolebec¢ni hypertenze.

Vyvoj MP je pomérné rychly, zvlasté ve srovnani s jejim ustupem, ktery je zpravidla
nékolikrat pomalejsi. Pomalejsi vyvoj MP probiha u malych déti, u nichz nejsou dosud
uzavieny fontanely nebo se §vy mohou jesté rozestoupit. Ustup plné vyvinuté MP trva i po
normalizaci nitrolebe¢niho tlaku vétSinou 6-8 tydnti. MP vétSinou nenarusuje zrakové funkce,
pokud edém C¢i krvaceni nezasdhne makuldrni krajinu. Dosti Castou a charakteristickou
poruchou zraku jsou tzv. obnubilace, kratkodob4, vtefinova zamlzeni pfed obéma ocima.

Oftalmoskopicky obraz zavisi na rychlosti vyvoje a délce trvani nitrolebecni
hypertenze. Ve vyvoji MP se standardné rozliSuji ¢tyii hlavni stadia:

-Pocinajici MP: Lehce neostra papila je rizovéjsi, prekrvend, se zietelnou kresbou kapilar a
na sitnici je mima venostdza, nckdy s ojedinélou hemoragii. Fluorescencni angiografie
spolehlivé odlisi tuto fazi od pseudopapilitis hypermetropica.

-Vyvinuta MP: Kypry edém terce s bohaté nastiiknutou kapilarni siti prominuje az 6 dioptrii,
edém piechazi na okolni sitnici jeZ mizZe byt koncentricky zfasena, Siroké vény se misty
zanotuji do edému a na papile podé€l vén jsou sttikancovité hemoragie.

-Chronickd MP: edém terce je sklovity, knoflikovitd prominence se snizuje na 2-3 D, ubyva
hemoragii a ustupuje venostaza. Obraz muize pfipominat drizovou papilu.

-Atrofujici MP (atrotie po mé&stnani). Pokud neni nitrolebe¢ni tlak béhem néckolika tydnt az
meésict normalizovan papila atrofuje. Ter¢ je bélavy, bez prominence, hranice zistavaji
zastieny proliferujicim pojivem, arterie jsou uzsi a odstupujici cévy maji perivaskularni svétlé
opouzdfeni.

K ostatnim pfiznakiim, provazejicim MP patii bolesti hlavy, zvraceni, paréza jednoho nebo
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obou n.VI. s nezktizenou diplopii, a neurologické ptiznaky podle lokalizace nadoru.

Zanétlivy edém pri intraokularni neuritidé -Neuritis intraocularis

Intraokularni neuritida (IN) je u déti vedle retrobulbarni neuritidy druhou hlavni klinickou
formou akutni neuritidy optiku. Lisi se od sebe pouze oftalmoskopickym obrazem -zatimco
retrobulbarni neuritida probihd bez patrnych zmén o¢niho pozadi, projevuje se intraokularni
neuritida od po¢atku edémem terCe zrakového nervu. Pficina, vyvoj i prognoza obou forem je
podobna. U intraokularni neuritidy je zanét nebo demyelinizace v nitroo¢ni ¢i juxtabulbarni
¢asti nervu, u retrobulbarni neuritidy je az v dalSim prabéhu nervu a maze vzniknout i v
chiazmatu ¢i optickém traktu. Intraokularni neuritida je méné Castd nez retrobularni, u déti je
castéjSi nez u dospélych. Jeji oftalmoskopicky obraz je podobny jako u méstnavé papily.
Zasadni rozdil se tyka kvality zrakovych funkci, které jsou u MP v podstateé vzdy
neporuseny, zatimco u IN je pfitomna zdvazna a progredujici porucha zraku (s absolutnim
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centralnim skotomem). Vyznamnym diferencidlné¢ diagnostickym piiznakem pro IN je
porucha fotoreakce zornice. MP byva oboustranna, zatimco IN je vétSinou monokularni.

Postinfekéni a postvakcina¢ni neuritida u déti.

Neuritidy v détském veku jsou cCastéji nez u dospélych provazeny edémem terce (70%)
a byvaji také cCastéji na obou oci zaroven. PfiCinou jsou komplikace détskych infekénich
chorob - meningoencefalitidy ¢i encefalomyelititdy po spalnickach, zardénkach, ptiusnicich,
planych nestovicich aj. Probihaji vétSinou pod obrazem intraokularni neuritidy nebo
perineuritidy s pfechodnou a riizné¢ hlubokou poruchou zraku a jejich prognoza je v podstaté
dobra. Podobny obraz mtize byt i vzacnou komplikaci riiznych ockovani proti t¢émto infekcim
a popt.i proti chiipce, tetanu, zaskrtu a dalsim. Obraz edému papily se najde asi v 5-10 %
piipadi AIDS a na jeho vzniku se podili nitrolebni hypertenze, oportunni infekce,
neuroretinitidy, perineuritidy, nebo i ischemicky edém terce. U borrelidzy mohou byt papila a
optikus postizeny podobnym zpisobem ve II. a III. stadiu v pribéhu encefalomyelitidy.

Papillophlebitis

Toto vzacné postizené nejasné etiologie lze charakterizovat jako jednostranny rnimotfadné
masivni, benigni edém papily s vyraznymi flebitickyrni zménami a s ptekvapivé malou
poruchou zraku. Vyskytuje se spiSe u déti po 10. roce zZivota a u mladych dospélych, jinak
zcela zdravych. Vzdy je vyrazné zvétSena Mariottova skvrna. FAG prokéaze nastfiknutou
kapilarni sit’ a projevy venostazy. Spontanni Ustup edému trva tydny i mésice, ale kone¢na
prognoza je dobra. Kortikosteroidy jsou vétSinou bez efektu.

Juvenilni diabeticka papilopatie

Neuropatie optiku se mize vyskytnout v kterékoliv fazi juvenilniho diabetu, nejcastéji mezi
15.az 20. rokem Zivota. Edém terce jednoho ¢i obou oc¢i rizného stupng, s hemoragiemi a
vatovitymi lozisky byva provazen vétSinou jen mirnym a piechodnym poklesem zrakové
ostrosti s oblenénou zornicovou fotoreakci. Oftalmoskopicky obraz a funkéni poruchy se
upravuji bézne do 2 mésicu.

Neuritis optica

Timto nadzvem oznacujeme skupinu vétSinou akutnich chorob zrakového nervu, jejichz
spole€nym hlavnim ptiznakem je pokles zrakové ostrosti, zplisobeny 1€ézi senzorickych vldken
optiku a objektivné prokazatelny poruchou zornicovych reakei, vznikajici 1ézi jeho vldken
pupilomotorickych. Neuritidy optiku lze klasifikovat z riznych hledisek.

Podle postiZzeni nervovych vlaken na pfi¢ném fezu optikem rozliSujeme

a) neuritis axialis, postihujici vyluéné vlakna makulopapilarniho svazku

b) neuritis interstitialis peripherica (perineuritis) poskozuje jen obvodové, periferni svazky

¢ ) neuritis transversalis, postihujici vSechna vldkna nervu , v celém jeho prifezu.

Podle toho, ktera ¢ast optiku je postizena v délce jeho pribehu se déli neuritidy na:

a) neuritis intraocularis a juxtabulbaris, postihujici nitrooni a k ni tésn¢ piiléhajici Cast
optiku, s odpovidajici odezvou v oftalmoskopickém obraze (zduteni terce)

b ) neuritis retrobulbaris; tykajici se dalSi orbitalni ¢asti zrakového nervu a vyznacujici se
zpravidla negativnim nalezem na terc¢i, nez se na ném projevi sestupna atrofie optiku

c) neuritis intracanalicularis (oedematosa), zvlastni vzacna perakutni forma, ktera se
vyznacuje edémem celého kmene

d) neuritis chiasmatica et tractus optici, zpusobené zpravidla demyeliniza¢ni 1¢ézi téchto
struktur a vyznacujici se patognomicky ménlivymi defekty zorného pole typu bitemporalni ¢i
traktové homonymni hernianopsie.

Podle vyvoje klinického obrazu rozliSujeme pak dvé velké skupiny:
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a) Akutni neuritidy optiku vétSinou jednostranné , u nichz se subjektivni i objektivni
piiznaky rozvijeji v né¢kolika hodinadch ¢i dnech. Tyto obrazy byvaji demyeliniza¢niho
puvodu.

b) Chronické neuritidy optiku, ¢asto oboustranné, za¢inaji naopak vétSinou nenapadné, pliziveé
a jejich zvolna progresivni vyvoj mize trvat tydny i mésice. I kdyz vétSinou nekonci slepotou,
jejich prognoza je horSi nez u neuritid akutnich. Tyto chronické formy se oznacuji dnes
prevazné jako neuropatie optiku a vetiologii pfevazuji hlavné toxické a heredodegenerativni
priciny.

Etiologie neuritid a neuropatii optiku je velmi riznoroda, avSak mnoho pfipadi zlstava
etiologicky neobjasnéno. Castymi pii¢inami jsou demyeliniza¢ni, degenerativni a imunitni
poruchy. Zanétlivé 1éze intraokularni casti optiku  vznikajici nasledkem ¢i pfimym
piestupem ze sitnice a cévnatky na papilu oznacujeme jako neuroretinitida. Zanét prestupujici
na orbitalni ¢ast optiku ptes jeho pochvy pii zdnétech ocnice predstavuje dosti vzacnou peri-
neuritidu. Byva vétSinou komplikaci tézkych hnisavych zdnéth paranazalnich dutin
Parainfek¢ni a postinfekéni neuritidy jsou znamy prakticky po vSech infekcich, ale jsou
vzacné. U déti, hlavné po exantematickych onemocnénich, byvaji oboustranné. U neuritid
optiku specifické etiologie je v soucasnosti tfeba myslet na borrelidzu. Zanétlivé zmény
nitrolebni ¢asti optiku jsou zahrnuty do obrazu optikochiazmatické arachnoiditidy (obr).
Demyelinizacni etiologie je nejcastéjSi a klinicky nejvyznamnéj$i u akutnich neuritid
(demyeliniza¢ni neuritidy ¢i neuropatie optiku). V nasi sestavé déti s diagnézou neuritidy
optiku (z obdobi let 1990 az 2003) byla demyeliniza¢ni (RS) etiologie prokazana u 36%
nemocnych. Divky byly postizeny 4x astéji nez chlapci.

Klinicky obraz je charakterizovan tim, Ze porucha zraku vznikd u déti a mladych dospélych
nahle z plného zdravi. Po Gvodni poruse barvocitu vizus klesad pro centrdlni skotom, jenz
rychle progreduje a muze vyvrcholit pfechodnou amaurdézou. Afekce je zpravidla
jednostranna a objektivné ji potvrzuje porucha piimé fotoreakce (Gunnova zornice). Progrese
poruchy byva rychla, ale kratk4d (n€kolik dni), jeji ustup naopak pomaly. U retrobulbarni
neuritidy je na vrcholu onemocnéni na ter¢i normalni nalez, zatimco u intraokuldrni formy
(30 %) je pti stejné tézké funkeni poruSe papila zdufela a prekrvena. Pattern VEP jsou ve
floridni fazi velmi snizené nebo vymizelé, po Upravé zraku se sice obnovi, ale ziistava
"prodlouzend latence" 1 sniZzend amplituda vrcholu P100. Prikaz demyeliniza¢nich plak na
MR mozku (hypodenzni loZiska v T2 vaZeném obraze) byva uspéSny asi v 50 %. Pii
vySetfeni likvoru je zvySena hladina gamaglobulini, IgG, a prikaz oligoklonalnich pasu-
OCB). Lécebné se pfi prvni atace doporucuje ndraz kortikosteroidii i. v. (3-5 dni 1000 mg
metylprednisolonu v pomalé infuzi, coz miZze urychlit obnovu zraku, ale hlavné oddalit
pfipadnou recidivu neuritidy. Pouze perordlni podani kortikosteroidi je u akutni neuritidy
malo efektivni. V dlouhodobé 1é¢bé se uplatiuji  interferony P, glatiramacetat, imuno-
supresivni nebo imunomodulacni davky cytostatik.

Devicova choroba (Neuromyelitis optica)

Toto onemocnéni predstavuje  kombinaci oboustranné akutni intraokularni neuritidy,
postihujici ob€ oci bud’ zaroven nebo postupné a tézké transverzalni myelitidy s paraplegii,
jez nasleduje v odstupu za nékolik dni az tydnti. Choroba ma trvalé a zavazné nasledky. Jeji
vyskyt byl popsadn ve vSech veékovych skupindch vcéetné déti, nejvyssi frekvence se vSak
udava u mladych dospélych pacientt. Lécba zatim neni znama.
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Nadory optiku
Klinicky vyznarnné primarni nddory optiku u déti jsou: gliom optiku, nejCastéjsi forma
vrozen¢ zalozené¢ho nadoru (hamartomu ) periferni ¢asti zrakové drahy a vzacnéji meningeom
pochev optiku, ktery se tyka orbitalni a/nebo kanalikularni ¢asti nervu. Biologicky jde v obou
ptipadech o benigni, nemetastazujici naddory, jez ovSem vzdy vazn€ ohrozuji zrak a moznymi
komplikacemi vzacn¢ i zivot. PrestoZze v klinickém obraze obou afekci jsou nékteré piiznaky
dosti podobné, nebyva jejich rozliSeni diky soucasnym zobrazovacim moznostem obtizné.
Gliom optiku je navic témeét vyluéné nadorem détského véku, meningeom pochev se naopak
vyskytuje ptevazné v dospélosti.
Poranéni zrakového nervu

Pticinou pfimého poranéni optiku jsou predev§im bodné, fezné a stfelné rany ocnice,
nekdy s cizim télesem, jindy bez néj, popiipad¢ poranéni orbitocerebralni nebo iatrogenni 1éze
pfi chirurgickych vykonech v orbité ¢i lebecni duting, ¢i pii retrobulbarni injekci. VéEtSinou
ovSem jde o Urazy sportovni a dopravni. Pii pferuSeni optiku blizko za bulbem vznika na
o¢nim pozadi obraz akutni retinalni ischernie s Sed¢ zkalenou sitnici, tfesnovou skvrnou
vV makule a vyprazdnénymi retindlnimi cévami. Pferuseni nervu pii hrotu o¢nice se vedle
amaurotické ztuhlosti zomice projevi az za 2 az 3 tydny prostou descendentni atrofii terce.

Neptimé poranéni optiku vznikaji az u 5% kraniocerebralnich urazii se zlomeninami
lebecnich kosti. Jde vesmés o nasledky pohybovych traumat, zplsobenych dopravnirni
nehodami nebo padem z vySky. Porucha je obvykle jednostranna a vznika vzdy v okamziku
urazu.. Asi v poloviné piipadi jde o parcidlni 1ézi optiku s tézkym poklesem zrakové ostrosti
a vypadem zomého pole riizného typu, vétSinou sektorovym. V druhé poloviné jde o
transverzalni 1ézi optiku s amaurdzou, az na vyjimky vzdy trvalou. Pfi¢inou je kontuze,
natazeni ¢i zhmozdéni, vyjimecné dilacerace zrakového nervu v optickém kandle. Afekce se
vyznacuje pozoruhodnou schopnosti spontanni restituce zrakovych funkci, s kterou lze pocitat
asi u poloviny poranénych. Jeji prvni znamky nastupuji obvykle 3 az 4 dny po uraze,
vyjimecné i pozdéji. Postupna obnova zraku miize pak pokracovat del§i dobu. Bulbus nemusi
byt poskozen a jedinou objektivni znamkou senzorické léze v ¢asném potrazovém obdobi
muZe byt porucha zornicovych reakci ascendentniho typu (Gunnova zornice). Pourazova
amaur6za se po neurochirurgické revizi a dekompresi kandlu obvykle nezlepsi. Indikace k
chirurgické revizi kanalikulami oblasti u pourazové amaurdzy jsou jen likvorea,
pneumocefalie, ascendentni meningitis apod. O¢ni indikaci miize byt edém optiku prokazany
oftalmoskopicky nebo v CT obraze. Za kontraindikaci chirurgického vykonu se povazuje
obdobi prvnich 4 dnti po traze, kdy moZna spontanni restituce. Antiedematdzni 1écba vySsimi
davkami kortikosteroidii miize byt ucelna.
Hematom pochev optiku
Pti subarachnoidalnim mozkovém krvéaceni je hematom v pochvach vyluéné nebo pievazné
subdurdlni a neni omezen jen na subarachnoiddlni intervaginalni prostor. Jako klinicky
piiznak hematomu pochev se piipomina Sedavé peripapilarni halo ¢i hemoragicky lem kolem
ter¢e. Diagnosticky cenné je vySetfeni MRI, které prokdze hypointenzivni loZiska hemo-
siderinu v Tl a T2 vaZenych obrazech.
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