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XV

Předmluva

Představujeme vám knihu Dětská oftalmologie. Kli-
nické a mezioborové souvislosti. 

Jak začal její příběh? Po několikaleté spolupráci mne 
oslovila šéfredaktorka MUDr. Michaela Lízlerová s ná-
padem vydat novou publikaci Dětská oftalmologie. 
Také jsem si byla vědoma toho, že na trhu podobná 
komplexně pojatá kniha chybí, proto jsem oslovila své 
kolegy, dětské oftalmology, lékaře a odborníky z  řady 
dalších specializací. Ukázalo se, že jde o skvělý nápad, 
který ale budu muset ke svému překvapení také dokon-
čit. A tak jsem se shodou náhod stala i editorkou knihy. 
Během tří let, kdy kniha vznikala, probíhaly různé 
změny v obsazení, zažili jsme i  těžké chvíle, ale tento 
příběh patří do jiné knihy. 

Sluší se, abychom se jako autoři zmínili o slovenské 
monografii Detská oftalmológia od prof. MUDr. An-
tona Gerince, CSc., vydané v roce 2005, která je pro vět-
šinu z nás biblí v oftalmologii a také jsme z ní i mnoho 
informací čerpali. Jsme nesmírně vděčni právě autorovi 
za recenzi této knihy.

Naším cílem bylo a stále je vytvořit takovou publi-
kaci, která by přispěla k zájmu lékařů o dětskou oftal-
mologii. Snad jim kniha start v oboru usnadní. 

Záměrem bylo ale také napsat monografii, která 
bude v  duchu mezioborové spolupráce. Stále platí, 
že bychom na pacienty neměli pohlížet pouze z  na-
šeho „očního“ pohledu, ale také si vždy zachovávat ce-
lostní přístup. Je zároveň důležité vzdělávat se i v jiných 
oborech. Proto jsem kolegy z  dalších oborů oslovila, 
a vznikla tak velmi rozsáhlá a přínosná kapitola Oční 
onemocnění pohledem jiných specialistů, kteří přinesli 
jiný úhel pohledu a původní téma rozšířili a významně 

obohatili. Z  mezioborové spolupráce vycházejí i  ka-
pitoly Péče o  zrakově postižené dítě, Zraková terapie 
nebo podkapitola Ortoptika a další. 

Dále jsme se zaměřili na to, aby čtenáři v knize na-
šli nejen základní, až triviální informace, ale zároveň 
i velmi rozšířené. Kniha je totiž určena nejen začínají-
cím dětským oftalmologům, ale i oftalmologům pro do-
spělé a kolegům lékařům z jiných oborů, aby i oni mohli 
zpětně proniknout zase do „našeho“ oboru, a  dále je 
užitečnou pomůckou také pro kolegy nezdravotníky. 
A protože jsou zde i úplné základy, důležitost anamnézy 
nevyjímaje, míříme též do řad studentů, které oftalmo-
logie oslovila či teprve osloví. Neboť právě anamnéza 
(a  to není žádné klišé, ale velká pravda, jak mne učili 
a  sama jsem si ověřila) je polovina diagnózy a klíčem 
k úspěchu. A jak říkával prof. MUDr. Jan Deyl: „… jeho 
jedinou zvídavostí je vniknout v podstatu nemoci. Lékař 
musí slyšet nejen hlasitý vzlyk, ale už šepot neštěstí, jen 
tehdy může a  dovede pomáhat.“ Řídil se heslem: „Ne-
poškodit nemocného.“ (Kurz, Neubert, 1985, s. 58). Pro 
mne je prof. Deyl jedním z mnoha vzorů. V knize si tedy 
má každý najít to své: „Něco známe, mnoho neznáme.“ 

A nyní to nejdůležitější:
Velmi děkuji doc. MUDr. Pavlu Pochopovi, Ph.D., za 
pomoc na knize, kritický pohled, doladění jednotlivých 
kapitol a přispění ke konečné podobě knihy.

Dovolte mi dále poděkovat všem autorům za důvěru, 
pomoc, ochotu, trpělivost a skvěle odvedenou práci.

Mé obrovské „děkuji“ patří také prof. MUDr. An-
tonu Gerincovi, CSc., za náročnou a výborně odvede-
nou recenzi, za laskavý přístup a podporu. 
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Také šéfredaktorce MUDr. Michaele Lízlerové a je-
jímu týmu za všechny roky spolupráce a skvělou práci 
na knize. 

Zvláštní poděkování patří MUDr. Martě Karhanové, 
Ph.D., FEBO, doc. MUDr. Drahomíře Barákové, CSc., 
a  MUDr. Renatě Pelikánové za přátelskou podporu 
a důvěru.

Nechci zapomenout poděkovat za odbornou po-
moc prof. MUDr. Jarmile Heissigerové, Ph.D., MBA, 
MUDr. Janu Krásnému za poskytnuté snímky z praxe, 
ale i  všem ostatním, za snímky i  konzultace. Nechci 
opomenout všechny kolegy z  tehdejší Fakultní Tho-
mayerovy nemocnice, se kterými jsem se zde potkala, 
spolupracovala a od nichž jsem se hodně naučila. Se-
znam by byl velmi dlouhý, děkuji všem kolegům, s ni-
miž jsem se setkala i mimo nemocnici, pracovala jsem 
s nimi, psala články. Všem ze srdce děkuji. 

Mé poděkování patří také doc. PhDr. Lee Květo-
ňové, Ph.D., za podporu a předávání znalostí z ostat-
ních oborů.

Děkuji svým kolegům pedagogům právě za to mezi-
oborové. A děkuji studentům za zpětnou vazbu. 

A v neposlední řadě Evče Ecksteinové a Ing. Lence 
Zdražilové za obrovskou podporu, své rodině, mamce 
a  taťkovi, sourozencům (Petě, Pájovi), své babičce, 
a především svému manželovi a synovi za shovívavost, 
podporu v těžkých dobách a IT podporu, prostě za to, 
že tu jsou pro mne, když potřebuji. 

Milí kolegové, otevíráte knihu – naši první českou 
dětskou oftalmologickou publikaci, buďte shovívaví, 
ale i kritičtí. Doufám, že další podobné souhrnné pu-
blikace v našem oboru, ale i v  jiných oborech, budou 
přibývat.

S úctou 

Helena Štrofová (h. strof@seznam.cz).

Pozn.: Kurz J, Neubert FK. Deylův první český ústav pro 
nevidomé. Praha: Ústřední výbor svazu invalidů v  ČSR, 
1985:1–236. 
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Úvod

Kniha Dětská oftalmologie. Klinické a  mezioborové 
souvislosti je rozdělena do 22 kapitol. Prvních šest ka-
pitol se věnuje vývoji oka, vývojovým vadám i genetice, 
anestezii a  vyšetřovacím metodám v  dětském věku. 
V  kapitole 7 až 9 je podrobně popsána problematika 
zrakových funkcí a  jejich poruch, od screeningu zra-
kových vad, který má nezastupitelnou roli v oftalmo-
logii, přes refrakční vady až po strabismus a amblyopii, 
včetně možností prizmatické korekce a  jejich využití 
v diagnostice. Kapitola 7 se zabývá problematikou kon-
taktních čoček a refrakčních výkonů v dětském věku. 

Ústřední část knihy mapuje onemocnění jednot-
livých částí oka a  jeho adnex. V  prvních kapitolách 
(kapitola 10, 11, 12) této části se popisují patologické 
stavy víček, slzných cest, spojivky a  očnic. Další ka
pitoly se týkají patologie obalů oka (rohovka, skléra – 
kapitola 13), uvey (kapitola 14), vrozených vad čočky, 
a  především problematiky dětské katarakty (kapi-
tola 15). Následuje neméně důležitá kapitola dětských 
glaukomů (kapitola 16), v kapitole 17 o patologických 
stavech sklivce a sítnice se podrobně zpracovává téma 
retinopatie nedonošených, problematice nitroočních 
nádorů se věnuje kapitola 18. Tématy dvou závěrečných 
kapitol této části (kapitola 19, 20) jsou dětská neuroof-
talmologie a traumatologie.

Následuje obsáhlá mezioborová kapitola (kapi-
tola  21). V  jejích podkapitolách odborníci z  pohledu 
různých oborů předávají své zkušenosti s  oftalmo-
logickou problematikou. Je zde popsáno mnoho syn-
dromů a  celkových onemocnění, která se k  očnímu 
lékařství vztahují. 

Poslední kapitola (kapitola 22) se zaměřuje na péči 
o  slabozraké a  nevidomé pacienty a  celý systém péče 
v České republice. Autoři seznamují čtenáře například 
s  metodami vyšetření zrakových funkcí, zrakového 
vnímání z  pohledu speciální pedagogiky v  prever-
bálním věku, u  nekomunikujících pacientů, dále 
s možnostmi zrakové terapie a využití optických i ne-
optických pomůcek vedoucích k maximálnímu využití 
zbytků zrakových funkcí u slabozrakých dětí.

Mnohá onemocnění nepostihují pouze jednu oční 
strukturu, proto se o nich zmiňujeme v různých sou-
vislostech a částech knihy, i s nutnými odkazy na tyto 
kapitoly. Přesto by to nemělo ovlivnit čtivost textu a pe-
vně doufáme, že knihu čtenáři příznivě přijmou. 

Za kolektiv autorů

Helena Štrofová
Praha, srpen 2022
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Prenatální vývoj zrakového ústrojí  
Denisa Darsová, Jiří Uhlík 

Vývoj oka začíná již ve třetím týdnu gravidity a pokra-
čuje po celé období embryonální organogeneze, ve fe-
tálním období i postnatálně (tab. 1.1). 

Již u embrya starého 22 dnů dochází v ektodermo-
vém neuroepitelu neurálních valů v místě vyvíjejícího 
se předního mozku k  invaginaci povrchu a ke vzniku 
očních brázdiček (mělkých vkleslin). Při uzávěru neu-
rální trubice se oční brázdičky vyklenou směrem k po-
vrchovému ektodermu a změní se v oční váčky. Stěna 
očních váčků je jednoduchá, je tvořena jednovrstev-
ným neuroepitelem. Dutiny očních váčků jsou s duti-
nou předního mozku spojeny stopkou, která se v prů-
běhu vývoje prodlužuje a zužuje. Povrchový ektoderm 
se v místě kontaktu s očními váčky ztlušťuje a vytváří 
čočkové plakody (obr. 1.1). 

Tyto plakody působí svými produkty na distální ko-
nec očního váčku, který se začne oplošťovat a vchlipo-
vat. Tímto procesem se vytváří oční pohárek, který má 
již stěnu dvojitou a je základem sítnice. V budoucí op-
tické části sítnice se zevní vrstva stěny diferencuje na 
pigmentový epitel sítnice, vnitřní vrstva stěny ve foto-
receptory, bipolární a  gangliové buňky. Mezi oběma 
vrstvami zůstává intraretinální prostor. Vchlipování oč-
ního pohárku pokračuje až do 7. týdne intrauterinního 

vývoje. Děje se tak ovšem nestejnoměrně, neboť v na-
zální a dolní části probíhá vchlipování rychleji. Tím se 
na okraji očního pohárku vytváří stranově symetrický 

zářez – fissura choroidea, kterou do očního pohárku 
proniká mezenchym – viz dále. Uzávěr očního po-
hárku pak probíhá v několika fázích. Nejdříve se k sobě 
přiblíží okraje očního pohárku, které posléze srostou, 
postupně pak dochází k uzavírání proximálního a po-
sléze i distálního konce fisury. V rámci uzavření intra-
retinálního prostoru dochází k  propojení vnitřního 

Tab. 1.1 Fáze vývoje embryonálního oka

1. zárodečný terčík  2. neurální ploténka  3. oční brázdička 
(22. GD)

 4. oční váček 
(25. GD)

 5. oční pohárek 
(28. GD)

 6. embryonální 
oko

GD – den gravidity

Obr. 1.1 Vývoj oka (upraveno podle https://
evolutionunderthemicroscope.com/eyes01.html)
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1 listu sítnice se stopkou. Tímto spojem následně vstu-
puje do oka arteria hyaloidea a vystupuje zrakový nerv. 
V 7. týdnu vývoje vzniká embryonální oko, ve kterém 
bude i nadále probíhat diferenciace očních tkání. Celý 
vývoj oka je iniciován kontrolním genem PAX6.

1.1	 Vývoj jednotlivých struktur oka

1.1.1	 Vývoj rohovky

Vývoj rohovky je vícestupňový proces, který zahrnuje 
buněčné interakce mezi jednotlivými tkáněmi pochá-
zejícími z  povrchového ektodermu, neuroektodermu 
a z neurální lišty (tab. 1.2).

Tab. 1.2 Vývoj jednotlivých struktur oka ze zárodečných listů

Neuroektoderm sítnice

epitelová výstelka ciliárního tělíska a duhovky

musculus dilatator pupillae

zrakový nerv

Povrchový 
ektoderm

čočka

epitel rohovky

epitel spojivky

slzný aparát

pokožka víček

Neurální lišta bělima

cévnatka

endotelová výstelka očních cév

Bowmanova membrána a stroma rohovky

Descemetova membrána a endotel rohovky

stroma duhovky a musculus sphincter pupillae

musculus ciliaris

závěsný aparát čočky

sklivec

pojivová tkáň a kostěná část očnice

Mezoderm extraokulární svaly

Bilaterální buněčnou interakcí mezi neuroektoder-
mem očního váčku a kraniálním povrchovým ektoder-
mem vzniká z povrchového ektodermu epitel rohovky 
a ostatní epitelové buňky povrchu oka. Interakce mezi 
buňkami uzavírající se neurální trubice a přilehlého ek-

todermu vede k vývoji buněk neurální lišty. Tyto mul-
tipotentní buňky mají vysoký migrační potenciál. Stě-
hují se po základu nitrooční čočky mezi ni a vznikající 
epitel a diferencují se v rohovkový endotel a mezenchy-
mové buňky, jež jsou základem stromálních keratocytů. 
Tímto procesem zároveň dochází k  oddělení základu 
čočky. Mezi čočkou a  tvořící se rohovkou postupně 
vznikne přední komora oka. Stromální keratocyty tvoří 
elastická a  kolagenní vlákna stromatu rohovky. Pod 
epitelem rohovky se tato vlákna zahušťují v  Bowma-
novu membránu, která je diferencovatelná ve 4. měsíci 
intrauterinního vývoje. Descemetova membrána je pa-
trná až v 6. měsíci intrauterinního vývoje. Tato mem-
brána je produktem endotelových buněk. Endotel vy-
tváří ve 12. až 16. týdnu vývoje (4.–5. měsíci) zonulae 
occludentes, těsné spoje nepropouštějící komorový ob-
sah do rohovky. Prostor přední komory se prohlubuje 
začátkem 7. týdne vývoje růstem očního pohárku do-
předu a  zanořováním základu nitrooční čočky. Zadní 
část přední komory se ohraničuje vaskularizovanou 
pupilární membránou a duhovkou. Senzitivní nervová 
vlákna, která intenzivně inervují rohovkové stroma, 
pocházejí z trigeminálního ganglia.

1.1.2	 Vývoj duhovky, řasnatého tělíska a zornice 

Duhovka se vyvíjí ve druhé polovině 4. měsíce intra
uterinního vývoje. Dva listy očního pohárku umožňují 
v přední části vznik pars caeca retinae. Ta vytváří dvě 
zadní vrstvy duhovky a dva epitelové listy řasnatého tě-
líska. V oblasti duhovky se zevní vrstva mění ve speci-
ální pigmentovaný myoepitel a stává se z ní musculus 
dilatator pupillae. Vnitřní vrstva je rovněž pigmento-
vaná. V oblasti řasnatého tělíska je pigmentovaný jen 
zevní list pars caeca retinae. Vnitřní epitel řasnatého tě-
líska je nepigmentovaný. Z předního okraje očního po-
hárku vrůstá od ekvátoru čočky do centrálních před-
ních částí pohárku mezenchym neurální lišty, čímž 
vytváří mezenchymální základ stromatu duhovky. 
Přední část duhovky má tedy základ v  mezenchymu, 
zadní část duhovky potom v neuroepitelu (obr. 1.2).

V  5. měsíci intrauterinního vývoje duhovka utváří 
úzký pás schovaný za limbem. Oko tak působí do-
jmem aniridie. Teprve po narození se plně dokončí vý-
voj přední části duhovky současně s  její pigmentací. 
Musculus sphincter pupillae se vyvíjí z  mezenchymu 
neurální lišty. Plně je funkční od 4. měsíce. Musculus 
dilatator pupillae se začíná vyvíjet až od 6. měsíce z bu-
něk předního listu pars caeca retinae, jak je popsáno 
výše. Buňky obou svalů mají tedy neuroektodermální 
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původ. Vaskularizace duhovky se od 6. týdne gravidity 
vytváří z hyaloidního systému jako membrana vascu-
losa a od 12. týdne vývoje se z ciliárních arterií a vel-
kého duhovkového cévního kruhu vyvíjí radiálně uspo-
řádané duhovkové cévy, pocházející z  mezenchymu, 
stejně jako cévní větve pro řasnaté tělísko. 

Řasnaté tělísko se začíná formovat od 13. týdne 
vývoje, kdy se přední část očního pohárku začíná řa-
sit. Tyto záhyby tvoří ciliární výběžky řasnatého tě-
líska, které se prodlužují a  dosahují ekvátoru čočky 
v  16. týdnu vývoje. Z  povrchových buněk ciliárních 
výběžků se od 20. týdne vývoje utváří závěsný aparát 
čočky. Ve 20. týdnu se také zvětšuje stroma řasnatého 
tělíska a z mezenchymu neurální lišty se vyvíjí ciliární 
sval. Jeho součástí je Brückeův meridionální sval (za-
bezpečuje uvolnění akomodace a vyvíjí se v 5. měsíci) 
a Müllerův koncentrický sval (zabezpečuje akomodaci 
a diferencuje se až v období 6. měsíce intrauterinního 
vývoje). V  posledním trimestru gravidity se duhovka 
a řasnaté tělísko posouvají dozadu na úroveň sklerální 
ostruhy. Tento posun souvisí s prohlubováním přední 
komory a vytvářením iridokorneálního úhlu.

Ukončení proliferace mezenchymu z okrajů přední 
části očního pohárku determinuje i rozsah zornice. Re-
akce zornice na světlo je vázaná na vývoj sfinkteru zor-

nice. Poprvé se objevuje v 30. týdnu. Rozměr zornice se 
ustálí na hodnotě v rozmezí 1,8 mm až 5,4 mm.

1.1.3	 Vývoj iridokorneálního úhlu

Vložením mezenchymální tkáně mezi okraj očního po-
hárku a základ rohovky se sklérou dochází k vytvoření 
tkáně iridokorneálního úhlu. Iridokorneální úhel pro-
chází třemi fázemi vývoje. První fáze začíná v 15. týdnu 
vývoje, kdy se diferencuje přední mezenchym na kor-
neosklérální a  iridociliární oblast. V  druhé fázi, ve 
27.  týdnu vývoje, dochází k separaci mezenchymu na 
ciliární sval, výběžky řasnatého tělíska a Schlemmův ka-
nál. Třetí fáze zahrnuje růst rohovky, trámčiny a ústup 
endotelu rohovky z recesu iridokorneálního úhlu, což 
postupně pokračuje do narození. Diferencovaný růst 
přední části oka zejména v posledním trimestru gravi-
dity ústí do posunu kořene duhovky, řasnatého tělíska 
a recesu iridokorneálního úhlu dozadu s cílem otevření 
trabekulárních odtokových cest. Odtok nitrooční te-
kutiny a počátky její filtrace sahají do 5. měsíce intra
uterinního vývoje. Nitrooční tekutina je za normálních 
podmínek hypertonická. Na mechanismu tvorby ni-
trooční tekutiny se podílí dva procesy. Jedná se o pa-

Obr. 1.2 Vývoj duhovky a řasnatého tělíska: a) 15 týdnů, b) novorozenec.

a

b
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1 sivní ultrafiltraci krevní plazmy z kapilár do stromatu 
výběžků ciliárního tělíska a následnou aktivní sekreci 
komorové tekutiny pomocí epitelu ciliárního tělíska do 
zadní komory. 

1.1.4	 Vývoj pupilární membrány 

Pupilární membrána je jemná, cévami propletená 
blanka, která se rozprostírá na přední ploše čočky 
a současně překrývá budoucí zornici. Spolu s hyaloid-
ním systémem se membrána podílí na výživě oka v in-
trauterinním stadiu života. Její cévní pleteně se utvá-
řejí ze zadních dlouhých ciliárních arterií. Formování 
pupilární membrány se odehrává v období vzniku en-
dotelu rohovky. Vychází z mezenchymové tkáně, která 
se začíná posouvat po tkáni duhovky směrem dozadu 
a upíná se na periferním okraji musculus sphincter pu-
pillae. Před narozením dítěte pupilární membrána za-
niká. Regrese začíná v 5. měsíci intrauterinního vývoje, 
ale nemusí být vždy úplná. Při vyšetření předního seg-
mentu oka je potom patrná jako perzistentní pupilární 
membrána v zornici.

1.1.5	 Vývoj čočky 

Formování nitrooční čočky začíná ve 4. týdnu vývoje 
zesílením povrchového ektodermu do podoby čoč-
kové plakody. Čočková plakoda se následně invaginuje 
v čočkovou jamku (obr. 1.1) a během 5. týdne se od-
děluje od povrchového ektodermu jako čočkový váček. 
Čočková plakoda a oční pohárek jsou na začátku spo-
jené pevnou adhezí, která se jen pomalu uvolňuje, aby 
se zabezpečila centrální poloha čočky v optické ose oka. 
Tento proces separace začíná v 5. týdnu vývoje. Geny 
odpovědné za vývoj čočky jsou PAX 6, PITZ 3, MAF 
a SOX. Čočkový váček je zprvu dutý a lemovaný jednou 
vrstvou epitelu (obr. 1.3). S postupnou invaginací čoč-

kového váčku se v něm tvoří velká centrální dutina. Na-
venek je obalený bazální membránou, z které se vyvine 
budoucí pouzdro. Elongací epiteliálních buněk v zadní 
části váčku vznikají primární čočková vlákna. Postupně 
utváří embryonální jádro čočky. Čočková vlákna se dále 
zmnožují, objem čočky se zvyšuje a celá buněčná stavba 
čočky se přemění v  čočková vlákna. Pouze v  přední 
části a při ekvátoru zůstávají kubické buňky. Ty vykazují 
mitotickou aktivitu s tvorbou sekundárních čočkových 
kortikálních vláken do konce života. Ve fetálním ob-
dobí se tato sekundární čočková vlákna spolupodílí na 
vzniku fetálního čočkového jádra. Sekundární čočková 
vlákna probíhají cirkulárně dopředu a  dozadu, při-
čemž se spojují v Y-sutury v přímém postavení vpředu 
a  opačném Y tvaru vzadu. Při narození se celá čočka 
skládá z embryonálního i fetálního jádra a z nepatrné 
vrstvy kůry, která se výrazně zvětšuje až postnatálně. 
Pouzdro se tvoří jako produkt sekrece epitelových bu-
něk ve 2. měsíci intrauterinního vývoje.

1.1.6	 Vývoj sklivce a cévního systému 

Vývoj sklivce probíhá, stejně jako vývoj řasnatého tě-
líska, ve třech vývojových fázích. Nejprve vzniká pri-
mární sklivec (arteria hyaloidea), následně sekundární 
(definitivní) sklivec a terciární sklivec (zonula). Jak již 
bylo řečeno výše, přes choroidální štěrbinu vznika-
jícího očního pohárku vstupuje do oka vaskularizo-
vaný mezenchym a  postupně vyplňuje sklivcový pro-
stor a  vytváří vláknitou síť (syncytium). Postupně se 
ustanoví přívodná arteria hyaloidea a  kapilární síť. 
V 6. týdnu vývoje se čočka od sklivce izoluje a je celá 
obalena ve vaskulární membráně hyaloidního systému, 
který tvoří základ primárního sklivce. Jeho strukturu 
tvoří mezenchymální buňky, kolagenový fibrilární ma-
teriál, hyaloidní cévy a  makrofágy. Arteria hyaloidea, 
větev primitivní arteria ophthalmica, se začíná vyví-
jet v oční stopce ve 4. týdnu. Za zadní plochou čočky 
se rozvětvuje. Větve a. hyaloidea anastomozují s  anu-
lárními větvemi pupilární membrány. Tato fibrovasku-
lární spleť obklopuje čočku a tvoří se tunica vasculosa 
lentis. Postupně se zvětšováním sklivcové dutiny na-
bývá primární fibrovaskulární sklivec vějířovité struk-
tury. V oblasti ekvátoru čočky se vytváří prstenec hy-
aloidokapsulárního ligamenta. Po 12. týdnu hyaloidní 
systém postupně regreduje a kompletně mizí v 7. mě-
síci intrauterinního vývoje.

Po uzavření choroidální štěrbiny začíná sítnice pro-
dukovat sekundární sklivec. Skládá se z  jemných vlá-
ken uspořádaných paralelně se sítnicí a z gelové mat-

čočkový váček fetální čočka

zralá čočka

primární 
čočková vlákna

sekundární 
čočková vlákna

přední epitel

sutura 
čočky

jádro čočky

Obr. 1.3 Vývoj čočky (upraveno podle https://
evolutionunderthemicroscope.com/eyes02.html)
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1rix secernované z hyalocytů. Postupně vyplňuje celou 
sklivcovou dutinu mimo centrální část mezi papilou 
a čočkou. Poruchy resorpce primárního sklivce mají za 
následek vznik kongenitální katarakty, pupilární a vas-
kulární membrány. 

Terciární sklivec a závěsný aparát se začíná vyvíjet ve 
4. měsíci v okamžiku, kdy sekundární sklivec vyplňuje 
70 % sklivcové dutiny a primární sklivec je zatlačený do 
centrální oblasti mezi papilu a čočku. Terciární sklivec 
představuje akumulaci kolagenových fibril mezi ekvá-
torem čočky a očním pohárkem, tzv. Drualtův margi-
nální svazek. Je prekurzorem závěsného aparátu čočky 
a baze sklivce. 

1.1.7	 Vývoj cévnatky a skléry 

Cévnatka a skléra pochází z mezenchymální tkáně ne-
urální lišty. Přední část skléry se vyvíjí kondenzací me-
zenchymální tkáně jako pokračování rohovky. Ekvá-
toru dosáhne přibližně v 8. týdnu vývoje a zrakového 
nervu ve 14. týdnu. O tvaru a velikosti bulbu však roz-
hoduje vývoj sítnice, nikoli skléry. Zpočátku skléra za-
sahuje až za oblast, kde se vytváří základy řasnatého 
tělíska. Postupně se však rohovka posouvá směrem do-
předu a s ní se rozšiřuje i skléra. Elastická vlákna jsou 
součástí skléry až od 3. měsíce intrauterinního vývoje. 
Ze stejného materiálu jako skléra vzniká i  Tenonova 
membrána. Plně vyvinutá je skléra až v 5. měsíci.

Primitivní vaskulatura cévnatky se objevuje jako 
plexus endotelem vystlaných prostor v těsné blízkosti 
vnějšího listu očního pohárku ve 2. měsíci intrauterin-
ního vývoje. Ve 3. měsíci se spojí se zadními krátkými 
ciliárními arteriemi. Postupně vytvoří anastomózy 
s  dlouhými ciliárními arteriemi. Všechny tři vrstvy 
(suprachoroidea, stroma, choriocapillaris) má cév-
natka v  5. měsíci. V  7. měsíci pronikají do cévnatky 
pigmentové buňky. 

1.1.8	 Vývoj sítnice 

Základem sítnice je dvojvrstevný oční pohárek. V ob-
lasti pars optica retinae se vnější list neuroektoder-
mových buněk přemění na pigmentový epitel sítnice 
a vnitřní list na její senzorickou část. Invaginace očního 
váčku způsobuje, že vrcholy buněk senzorické sítnice 
jsou otočené směrem k pigmentovým buňkám. Primi-
tivní pigmentová buňka epitelu sítnice je cylindrická, 
po 4. týdnu vývoje mění tvar na kubický s  obsahem 
pigmentu. Ve 4. měsíci nabývají pigmentové buňky he-

xagonální tvar s mikroklky, které jsou v kontaktu s fo-
toreceptory. Bruchova membrána se začíná utvářet ve 
4.–6. týdnu.

Koncem 4. týdne se vnitřní list očního pohárku di-
ferencuje na vnější (jadernou) vrstvu sítnice a vnitřní 
(bezjadernou) zónu. Buněčná proliferace se uskuteč-
ňuje ve vnější nukleární vrstvě s  následnou migrací 
buněk do vnitřní anukleární zóny. Tímto procesem se 
vrstvy v 7. týdnu mění ve vnitřní a vnější neuroblastic-
kou vrstvu sítnice, které jsou vzájemně oddělené tzv. 
Chiewitzovou vrstvou nervových vláken. V 15. týdnu 
buněčné mitózy ustávají a začínají se tvořit synaptická 
spojení mezi retinálními neurony. Diferenciace pokra-
čuje z  vnitřních do vnějších vrstev sítnice a  z  centra 
směrem do její periferie. Vrstva nervových vláken ze-
siluje a směřuje k zrakovému nervu. Vnější neuroblas-
tická vrstva se přeměňuje v bipolární, amakrinní a ho-
rizontální buňky a v 6. měsíci intrauterinního vývoje 
také ve fotoreceptory. Z fotoreceptorů nejdříve dozrá-
vají čípky, jejich jádra se uspořádávají v  řadě blízko 
vnější limitující membrány. Jádra tyčinek jsou loka-
lizována více směrem k vnitřním vrstvám. V procesu 
diferenciace fotoreceptorů plní důležitou úlohu gen 
guanylátcyklázy 1 na chromosomu 17, při jehož mu-
taci vzniká porucha vývoje fotoreceptorů s  obrazem 
Leberovy amaurózy. 

Makula se diferencuje až od 6. měsíce intrauterin-
ního vývoje. Nejprve je tvořena početnými vrstvami 
gangliových buněk. Následně se v  centru makuly vy-
víjejí čípky a v periferii tyčinky. V 7. měsíci se vnitřní 
vrstvy sítnice roztáhnou do stran a vytvoří foveolární 
depresi. Denzita čípků se zvýší a  postupně se jejich 
tvar elonguje. Při narození obsahuje fovea už jen jednu 
vrstvu gangliových buněk, jednu vrstvu bipolárních 
buněk a  vnější plexiformní Henleho vrstvu. Přibližně 
šest měsíců po narození gangliové a  bipolární buňky 
z makuly a fovey zcela vymizí (viz také kap. 2.14).

Cévní zásobení sítnice pochází ze dvou cévních sys-
témů: z  cévnatky a  z  cévního systému arteria centra-
lis retinae. Předpokládá se, že normální embryonální 
a fetální sítnice je do 4. měsíce intrauterinního vývoje 
avaskulární. Do té doby je vyživována difuzí z cév cév-
natky. Vývoj fotoreceptorů, které jsou největším spotře-
bitelem kyslíku, indukuje vaskularizaci sítnice. Vasku-
larizace začíná ve vrstvě nervových vláken v 5. měsíci 
luminizací solidních pruhů mezenchymálních buněk. 
Regresí hyaloidního systému se od 4. měsíce vytváří 
centrální sítnicová arterie, která roste z  papily zrako-
vého nervu do periferie sítnice a  formuje temporální 
a  nazální arkády. Ekvátoru sítnice dosahuje přibližně 
v 5. měsíci. Nazální periferie dosahuje v 7. měsíci, tem-
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1 porální až při narození. Při narození může být ještě ma-
ximální periferie temporální části sítnice fyziologicky 
avaskulární. 

1.1.9	 Vývoj zrakového nervu

Zrakový nerv se vyvíjí od 3. týdne vývoje ze spojení 
rostoucího očního váčku s  diencefalem. Oční stopka 
tvořená neuroektodermem obsahuje od 4. týdne pouze 
arteria hyaloidea s  mezenchymovým obalem. Do 
prázdného prostoru oční stopky od 6. týdne vrůstají 
axony gangliových buněk vyvíjející se sítnice. Vyvíjí 
se primitivní papila s epiteliální částí lamina cribrosa. 
V 5. měsíci doroste i mezenchymální část lamina crib-
rosa a  durální pochva zrakového nervu. Myelinizace 
začíná v 7. měsíci v chiasmatu a pokračuje k bulbu, kde 
se ukončuje v úrovni lamina cribrosa.

1.1.10	 Vývoj víček

Oční víčka se vyvíjejí z  povrchového ektodermu od 
6. týdne vývoje. Z neurální lišty vzniká podkožní struk-
tura víček – tarzus. Svaly víček mají původ v  mezo-
dermu. Horní víčko roste z nazálního a temporálního 
základu, dolní víčko má jen jeden základ. V 9. týdnu 
vývoje dochází ke spojení horního a dolního víčka. Epi-
tel obou víček splývá a  vytváří souvislou vrstvu mezi 
nimi. Od 3. měsíce intrauterinního vývoje je dobře di-
ferencovaná tarzální ploténka a začíná se vyvíjet lanugo 
z kožní strany, které přetrvává až do narození. Separace 
spojených víček začíná v 6. měsíci intrauterinního vý-
voje od nazální strany. V 7. měsíci se vývoj očních víček 
včetně jejich struktur ukončuje diferenciací musculus 
orbicularis na jeho jednotlivé části.

1.1.11	 Vývoj okohybných svalů

Okohybné svaly jsou odvozené z  paraaxiálního me-
zodermu hlavových somitomer. Jejich vývoj začíná 
v 5. týdnu. Koncem 2. měsíce se mezodermální buňky 
budoucích svalů mění na svalová vlákna. Ve 3. měsíci 
již svaly vytváří úpony v přední části skléry a v 6. mě-
síci je vyvinuta Tenonova kapsula. Jako poslední sval 
se diferencuje musculus levator palpebrae oddělením 
od musculus rectus bulbi superior v  6. měsíci. Poru-
chou tohoto procesu dochází k vrozené ptóze s parézou 
m. rectus superior. Motorické nervy rostou k okohyb-

ným svalům v  pořadí: n. oculomotorius, n. abducens 
a poslední n. trochlearis.

1.1.12	 Vývoj slzného aparátu

Slzná žláza se začíná vyvíjet v 8. týdnu vývoje prolife-
rací bazálních epiteliálních buněk temporálního hor-
ního fornixu spojivky do subepiteliálního prostoru. 
V 5. měsíci vzniká její orbitální a palpebrální část, žláza 
se postupně luminizuje s tvorbou acinů.

Slzné cesty se tvoří z plných epiteliálních provazců, 
které vrůstají mezi nazální canthus a  nosní dutinu 
v 7. týdnu vývoje. Další epiteliální provazec roste smě-
rem z nosní dutiny. Asi ve 3. měsíci nastane fúze, vy-
tvoří se základ ductus nasolacrimalis a horní část slz-
ných cest pokračuje v  růstu rozvětvením k  oběma 
očním víčkům. Přibližně ve 4. měsíci se vytvoří základ 
slzného vaku a slzných kanálků postupnou luminizací 
epitelových provazců. Luminizace epitelového pro-
vazce pravděpodobně vzniká současně na více místech 
slzných cest. Začíná kolem 16. týdne u nazálního can-
thu. Slzná punkta se utvářejí jako poslední. Nejkritič-
tějším úsekem ve vývoji distální části slzných cest je 
oblast ústí nazolakrimálního duktu do dutiny nosní. 
Jeho otevření do dolního nosního průchodu je ovliv-
něno dvěma faktory. Postavením dolní skořepy vůči la-
terální stěně nosní a perforací membrány (Hasnerova 
řasa) mezi nazolakrimálním duktem a dolním průdu-
chem. Pouze 30–40 % novorozenců má slzné cesty při 
narození absolutně průchodné. Přestože většina novo-
rozenců nemá při narození slzné cesty plně vyvinuté, 
nemusí být v prvních třech měsících života přítomny 
žádné klinické příznaky neprůchodnosti. Epifora se ob-
jevuje až s nástupem reflexního slzení, tedy kolem dru-
hého až čtvrtého měsíce věku (viz také kap. 2.5). 

Protože ontogenetický vývoj pokračuje i  po naro-
zení, dojde ve většině případů k  perforaci membrány 
v oblasti Hasnerovy řasy během prvních měsíců života. 
Spontánnímu zprůchodnění slzných cest napomáhá 
i  postnatální růst lebky novorozence, a  to především 
její maxilární části. 

1.1.13	 Vývoj spojivky 

Tarzální část spojivky se vyvíjí jako součást očních ví-
ček od 6. týdne vývoje, její bulbární část je pokračo-
váním povrchového epitelu rohovky, který vzniká od 
4. týdne vývoje.
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11.1.14	 Vývoj očnice 

Kostěná část se vyvíjí z mezenchymu neurální lišty a je 
dobře diferencovaná ve 3. měsíci intrauterinního vý-
voje. Obsah očnice pochází rovněž z mezenchymu ne-
urální lišty kromě okohybných svalů, jež jsou z paraaxi-
álního mezodermu (podrobněji v kap. 12).
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Postnatální vývoj oka 
Helena Štrofová, Jiří Uhlík, Denisa Darsová 

Vývoj oka a zraku nekončí narozením dítěte, ale pokra-
čuje i v postnatálním období až do 6. roku věku. Ma-
kula, zraková dráha i okcipitální lalok jsou při narození 
nezralé a diferenciace probíhá teprve po narození. Při 
narození je již sítnice spolu s makulární krajinou vyvi-
nuta, přesto nejsou čípky, které se vyvíjejí 12. týden gra-
vidity, ještě zcela diferencovány a uspořádány. Pro tuto 
nezralost vnímá novorozenec převážně periferií sítnice, 
tedy světlo a  tmu spolu s  jednoduchými tvary a kon-
trastními pruhy. Potvrzuje to výbavný fotomotorický 
reflex zornice při vyšetření novorozence. 

Vývoj makuly s postupnou převahou centrální ob-
lasti sítnice je dokončen v 6. měsíci života. Fotorecep-
tory však dosahují počtu a funkce jako u dospělého oka 
až v 11. měsíci. Rovněž teprve po narození, až když je 
oko stimulováno světlem, začíná myelinizace nervo-
vých vláken v korové zrakové oblasti mozku. Nejpoz-
ději jsou vytvořeny asociační dráhy mezi oční senzo-
rickou a  motorickou částí. Z  toho důvodu není ještě 
u  novorozence dokonale vyvinuta fixace na světelný 
vjem. Novorozenec reaguje na světelný zdroj nedoko-
nale koordinovanými konjugovanými pátracími po-
hyby očí. Jeho oči bloudí okolo světelného předmětu, 
aniž se mu podaří na něj zahledět. Fixace se může stří-
dat mezi oběma očima.

Ve 2. měsíci se fixace stává aktivní. Dítě zaujmou 
především pohybující se předměty, ale i  obličeje. Ač-
koli se ještě sledovací a  konvergenční pohyby dějí tr-
haně, objevuje se již krátkodobá binokulární fixace 
blízkých předmětů. Dítě sleduje předměty souhlasně 
oběma očima.

Ve 3. měsíci je dítě schopno konvergence a  diver-
gence, ve 4. měsíci začíná akomodovat. Dovede inten-
zivně fixovat svou vlastní ruku. Začíná se rozvíjet fúze 
obrazu z obou očí. Do 6. měsíce věku se upevňuje bi-
nokulární spolupráce, koordinace oko–ruka a fúze. Ke 
konci 1. roku se binokulární souhra zdokonaluje po-
mocí chůze, která přispívá k  rozvoji prostorového vi-
dění, smyslu pro vzdálenost, velikost a  polohu před-
mětu. Vztah mezi konvergencí a akomodací je v tomto 
období pevnější. Sledovací pohyby ve vertikále a hori-
zontále jsou plynulé. Binokulární funkce se ale zdoko-
nalují až do 5. až 6. roku. 

Vývoj zrakové ostrosti však není v dokonalé korespon-
denci s  morfologickým vývojem jednotlivých struktur 
makulární oblasti sítnice ani s vyzráváním dalších oddílů 
zrakové dráhy. Metodou zrakové preference (preferential 
looking – viz kap. 22.3.1, s. 601) se zjistilo, že vnímání 
hloubky prostoru u kojence se mezi 3. a 6. měsícem ži-
vota rozvíjí rychleji než zraková ostrost, která je kolem 
1. roku věku orientačně na úrovni 0,4 Snellenových op-
totypů podle preferenčního testu. Zraková ostrost dosa-
huje hodnoty dospělých asi kolem 4.–6. roku věku.

2.1	 Bulbus

Objem bulbu novorozence je cca 2,8 cm3. Objem do-
spělého je 6,8–7,5 cm3. Postupně se navyšuje do 14 let 
věku. Skléra je celulární, elastická a poddajná. Axiální 
délka bulbu novorozence je v průměru 16 mm (u do-
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spělého odpovídá 24 mm). Nejrychlejší růst je v prv-
ních 24 měsících. Ve věku 6–15 let se snižuje refrakce 
rohovky a  čočky, zvětšuje se hloubka přední komory 
a objem sklivce.

2.2	 Orbita

Objem očnice novorozence je cca 10,3 cm3, v prvním 
roce je kolem 20,6 cm3 (podrobněji viz kap. 12).

2.3	 Extraokulární svaly

Okohybné svaly jsou po narození vyvinuté, funkční, ale 
jejich délka se s věkem prodlužuje. První reflexy, které 
kontrolují postavení očí, jsou vyvolávány z vestibulár-
ního aparátu, mozečku a šíjového svalstva. Jsou to po-
sturální reflexy. Mezi vrozené reflexy patří sevření víček 
při působení ostrého světla.

Slabé a  úzké okohybné svaly novorozence mohut-
nějí a kolem druhého roku věku již prakticky docilují 
rozměrů svalů dospělých. V souladu s tím se zvětšuje 
vzdálenost úponu okohybných svalů od limbu. Vývoj 
svalových funkcí začíná in utero, při narození je příto-
men optokinetický nystagmus a fixační reflex.

S  mírnou exotropií se setkáváme až u  70 % zdra-
vých novorozenců, do dvou měsíců se však vyrovnává 
(esotropie je vzácnější). Vestibulárně řízené pohyby se 
vyskytují již před 34. gestačním týdnem. Konjugované 
horizontální pohyby jsou přítomny při narození. Od 
2. měsíce je kojenec schopen sledovat objekty pohybu-
jící se v horizontále i vertikále konjugovanými pohyby 
očí, které se postupně zdokonalují.

Fúzní konvergence je již v 6. měsíci dobře vyvinutá, 
prokazatelná je i stereopse. Postavení očí v primárním 
postavení je v 6. měsíci paralelní. Do jednoho roku se 
binokulární souhra zdokonaluje.

2.4	 Palpebrální štěrbina

Oční štěrbina je při narození vertikálně úzká, s  hori-
zontální délkou 18 mm. V prvním roce je výška 9 mm, 
délka asi 20 mm. Mění se na elipsoidní tvar a mívá ho-
rizontálně až 30 mm u dospělého. 

2.5	 Slzné ústrojí

Slzné ústrojí není při narození vyvinuté. Bazální sekrece 
slz je přítomna při narození a celý život se výrazně ne-
mění, reflexní sekrece začíná zhruba kolem 4. měsíce 
po narození (novorozenci „pláčou bez slzení“), kvanti-
tativně narůstá cca do 20. roku, potom již reflexní se-
krece slz celoživotně klesá. Ductus nasolacrimalis dono-
šeného novorozence je již v celé své délce dutý. Často se 
ovšem vyskytuje membranózní překážka průchodnosti 
v oblasti Hasnerovy chlopně, která u většiny dětí spon-
tánně perforuje v následujících několika měsících.

2.6	 Spojivka

U  novorozence má spojivka více epiteliálních buněk, 
je pevnější a hrubší. Fornix novorozence horizontálně 
měří 18 mm, vertikálně 15 mm, v první dekádě dosa-
huje horizontálně 25 mm, vertikálně 29 mm. Spojiv-
kový vak je při narození sterilní, od 5. dne obsahuje 
běžnou mikroflóru.

2.7	 Rohovka

Po narození dochází k velkým změnám rohovky stran 
morfologie i refrakce. Během prvních let života se ro-
hovka zvětšuje, zplošťuje, ztenčuje a  její transparence 
se zvyšuje. Optická mohutnost rohovky se snižuje 
z 51,2 D u novorozence na průměrně 43 D u dospělého. 
Horizontální diametr u  novorozence je 9–10,5  mm, 
vertikálně je nepatrně větší.

Průměr rohovky je možné vypočítat podle rovnice:
diametr = 0,0015 × porodní hmotnost + 6,3

2.8	 Duhovka

U bílé rasy je duhovka novorozence světlá – má modrý 
nádech, ve stromatu duhovky se nachází málo melano-
cytů. Pigmentový epitel je již s melaninem. Ke změně 
barvy duhovky dochází kolem 6. měsíce, do 12. měsíce 
se barva duhovky ustálí. 
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2.9	 Přední komora

Objem přední komory novorozence odpovídá 75 % ob-
jemu dospělého. Postupně se komora prohlubuje – u no-
vorozence je hloubka 2 mm, v 15. roce věku 3,5 mm.

2.10	 Iridokorneální úhel

Vyvíjí se do 6. roku. Filtrační systém funguje. U novo-
rozence je trámčina transparentní, trabekulum se pig-
mentuje postupně. 

2.11	 Pupila

U novorozence je zornice malá, s průměrem 3,6 mm. 
Za patologické hodnoty se považují průměry pod 
1,8 mm nebo nad 5,4 mm. Musculus dilatator pupillae 
je u novorozence neúplně vyvinutý. Fotoreakce zornic 
je u novorozence výbavná. Anizokorie u novorozence 
je maximálně 0,5–1 mm.

2.12	 Nitrooční tlak

Názory na normální hodnoty nitroočního tlaku u no-
vorozenců, kojenců a batolat naměřené v celkové ane
stezii i  v  bdělém stavu se různí, někteří považují za 
normu 8–13 mmHg, další akceptují horní limit normy 
kolem 21 mmHg. Zvýšení nitroočního tlaku u  no-
vorozence bývá při zavírání očí, při pláči. Od naro-
zení do 5. roku věku se nitrooční tlak zvyšuje zhruba 
o 1 mmHg za rok. Ve školním věku dosahuje nitrooční 
tlak hodnot jako u dospělých, normální rozsah nitrooč-
ního tlaku nabývá hodnot 10–21 mmHg.

2.13	 Čočka

Postnatálně čočka roste z buněk ekvátoru čočky, sekun-
dární čočková vlákna tvoří kortex. Čočka má při naro-
zení horizontální průměr 6 mm, v dospělosti se zvyšuje 
na 9 mm apozicí kortikálních vláken. Růst čočky pro-
bíhá po celý život. Optická mohutnost čočky se snižuje 
z 34,4 D u novorozence na 18,8 D u dospělého (obr. 2.1).

2.14	 Sítnice

Periferní část sítnice je po narození vyvinutá, makula 
je ale neúplně vytvořená. Vyvíjí se zhruba do 4. roku 
věku. Počet smyslových buněk je po narození konečný. 
Čípky mají jinou stavbu než ve zralé podobě.  Jsou ši-
roké a  rozmístěné daleko od sebe. Přesunují se z  pe-
riferie do makulární krajiny. Naopak buňky bipolární 
a gangliové oblast fovey opouštějí. Plocha sítnice u no-
vorozence je asi 600 mm2, v  dospělosti představuje 
dvojnásobek. 

Fáze vývoje makuly:
1.	 Makulární pigmentace: Nastává po 34. gestačním 

týdnu, makula má poté tmavočervený vzhled.
2.	 Anulární prstenec makuly: Jde o  cirkulární reflex 

kolem fovey. Je přítomen v 35. gestačním týdnu, kdy 
se diferencují gangliové buňky.

3.	 Diferenciace fovey: Foveolární reflex je projev zra-
losti makuly. Jde o ztenčení vnější a vnitřní nukle-
ární vrstvy fovey. Objevuje se v 37. gestačním týdnu.

4.	 Diferenciace čípků: Zraková ostrost se zlepšuje dife-
renciací čípků ve foveole, redukcí beztyčinkové zóny 
makuly, vzestupem denzity foveálních čípků.

Kolem 15. měsíce dozrávají vnitřní segmenty čípků, 
prodlužují se, ztenčují a zvyšuje se jejich denzita.

Cévní oběh sítnice je při narození centrálně kom-
pletní, šířka avaskulární zóny odpovídá šíři dospělého. 
Ještě několik týdnů po narození nedosahují cévy tem-
porálně až k  ora serrata. Choroidální systém je plně 
funkční již při narození.

novorozenec 
– 6 mm

2 měsíce – 6,8 mm

3 měsíce – 7,1 mm

6–9 měsíců – 7, 6 mm

2–5 let – 8, 5 mm

16 let – 9, 3 mm

Obr. 2.1 Vývoj průměru lidské čočky (upraveno podle Heinmiller 
a Levin, 2017)
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2.15	 Zrakový nerv, zraková dráha

Zrakový nerv a  zraková dráha nejsou při narození 
plně vyvinuté. U novorozence je disk bělavý, zásobený 
ze Zinnova kruhu zadních krátkých ciliárních arterií. 
Od 4. měsíce je terč růžový. Předčasně narození mají 
různou fyziologickou exkavaci a mohou mít nepatrné 
zbytky hyaloidního embryonálního systému. Myelini-
zace je do 4. měsíce ukončena.

2.16	 Zraková ostrost

Vývoj zrakové ostrosti závisí na vlastnostech optických 
prostředí oka, zrání makuly, zrakové dráhy a kortexu. 
U  novorozenců, kojenců a  batolat se zjišťuje pomocí 
PL (preferential looking test) a  VEP (visually evoked 
potentials).

Zraková ostrost u novorozence odpovídá orientačně 
vizu 0,05 na Snellenových optotypech, ve 4. měsíci je 
0,1, v  6. měsíci 0,2, v  1. roce 0,4 a  kolem 6.  roku 1,0 
(tab. 2.1).

2.17	 Zorné pole

Zorné pole novorozence nepřesáhne 30°. I zorné pole 
se postupně zvětšuje, v 1. roce horní zorné pole odpo-
vídá dospělému, dolní zorné pole dosáhne úrovně do-
spělého až v 10. roce života (obr. 2.2).

2.18	 Binokulární vidění, stereopse

Jednoduché binokulární vidění (JBV) je koordino-
vaná senzomotorická činnost, schopnost mozku spojit 
separátní obrazy každého oka v jeden prostorový vjem. 
Je to získaná schopnost, začíná se vyvíjet po narození 
v  souvislosti s dozráváním sítnice a makuly. Pro nor-
mální vývoj JBV je nutný fyziologický vývoj oka a jeho 
okolí, přibližně stejná refrakce očí, centrální – foveo-
lární fixace, normální rozsah zorných polí obou očí, 
intaktní zraková dráha, správně fungující okohybný 
aparát a v neposlední řadě neporušená funkce CNS.

Vývojové stupně JBV:
Simultánní vidění (superpozice): Schopnost vnímat 

obraz sítnicemi obou očí.
Fúze: Umožňuje dokonalejší spojení obrazu z obou 

očí do jednoho vjemu.
Stereopse: Schopnost prostorového, hloubkového 

vnímání. Jde o nejvyšší stupeň JBV.
Fáze S1 – vývoj monokulárního vidění. Zralý no-

vorozenec nemá dokončený vývoj sítnice – přesně ma-
kuly, mozkových zrakových korových center ani myeli-
nizaci zrakové dráhy.

Tab. 2.1 Vývoj zrakové ostrosti u dítěte (upraveno podle Heinmiller a Levin, 2017:13)

Věk Podle optokinetického nystagmu Podle preferenčního testu (Tellerovy karty) Podle VEP

novorozenec 20/400 (0,05) 20/545–20/200 (0,04–0,1) 20/200–20/100 (0,1–0,2) 

2.–3. měsíc 20/400 (0,05) 20/285 (0,07) 20/80 (0,25)

4. měsíc 20/200 (0,1) 20/167 (0,1) 20/80 (0,25)

5.–6. měsíc 20/100 (0,2) 20/120–20/100 (0,17–0,2) 20/40–20/20 (0,5–1,0)

12. měsíc 20/60 (0,3) 20/50 (0,4) 20/20 (1,0)

Věk Podle Snellenových optotypů

3 roky 0,6–0,8

5 let 0,8–1,0

7–17 let 1,0 20°                         40°                  60°                     80°

20°

40°

60°

80°

0°

90°

180°

270°

2 měsíce

6 let
9 měsíců

dospělý

Obr. 2.2 Vývoj zorného pole (upraveno podle Zihl a Dutton, 2015)
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Po narození je zraková ostrost 0,05, převažuje peri-
ferní vidění, novorozenec rozeznává pohyb ruky a dife-
rencuje prsty, je výbavná fotoreakce zornic.

Po narození je přítomen optokinetický nystagmus 
(vznikající fyziologicky při rychlém střídání obrazů 
promítajících se na sítnici, směřuje vždy proti směru 
sledovaného pohybu).

V 5. týdnu je již přítomna foveální fixace, novoroze-
nec se dívá střídavě jedním a druhým okem.

V 2.–3. měsíci nastává rapidní zlepšení zrakové ost-
rosti. Toto období se nazývá fáze kritické senzitivity vi-
zuálního vývoje (je-li patologická – vzniká deprivační 
amblyopie a  toto porušení vývoje zrakových funkcí 
dané překážkou stimulace je nevratné).

V 6. měsíci – není-li přítomna centrální fixace a sle-
dovací pohyby, je nutné neurologické vyšetření.

Fáze S2 – vývoj binokulárního vidění. Binokulární 
kortikální buňky jsou přítomny od narození.

Ve 2. měsíci se již zjišťuje binokulární vidění – koje-
nec se začíná dívat oběma očima současně, sleduje obli-
čeje a blízké předměty, navazuje oční kontakt, objevuje 
se fúze, 3.–6. měsíc stereopse.

Postupně probíhá proces zdokonalení, upevnění 
a  stabilizace jednoduchého binokulárního vidění do 
6.–7. roku věku. Strabismus a s ním spojená amblyopie, 
absence centrální retinální fixace nebo anizometropie 
vedou k poruše vývoje JBV. Fúze a stereopse chybí při 
aniseikonii.

Zasáhne-li do vývoje binokulárního vidění a  zra-
kové ostrosti v kritickém období nějaká porucha, nor-
mální vývoj se přeruší a  pokračuje dále patologicky. 
V důsledku korové plasticity vznikají adaptační procesy 
na novou situaci. Objevuje se šilhání, útlum, tupozra-
kost, anomální retinální korespondence (viz kap.  9). 
Citlivost zrakového systému na zrakový podnět a zra-
kovou zkušenost je jedním z  mechanismů adaptace 
vyvíjejícího se organismu na své okolí. Podstata této 
korové plasticity však není jasná. Jedná se o  schop-
nost centrálního nervového systému (CNS) adaptovat 
se podle potřeby na změny a vlivy okolí. Díky korové 
plasticitě je v dětském věku možná funkční zraková re-
habilitace (tab. 2.2).

2.19	 Motilita oka

Při narození jsou pohyby sakadované – přerušované, 
trhavé, ve 3. týdnu se zlepšuje zraková ostrost a obje-
vují se sledovací pohyby. Od 2. měsíce je kojenec scho-
pen sledovat předměty pohybující se v  horizontále 

i  vertikále stejnosměrnými pohyby očí, které se po-
stupně zdokonalují.

Od 3. měsíce sleduje bližší i vzdálenější předměty za 
pomoci protisměrných pohybů očí.

2.20	 Vývoj refrakce 

U novorozence bývá refrakce variabilní, nejčastěji hy-
permetropie i astigmatismus nad 1 D. Postupně se po-
souvá k  emetropii – tzv. emetropizace, neboť se zvy-
šuje axiální délka bulbu, roste a  oplošťuje se rohovka 
i čočka. Emetropizace se ukončuje mezi 6. až 9. rokem. 
Převážná většina dětí emetropizuje, u  části přetrvává 
od narození hypermetropie a u některých se objevuje 
myopie nejčastěji kolem 7 až 10 let, která progreduje 
během pubescence. 

Tab. 2.2 Fyziologický vývoj vidění

Věk Vývoj vidění, reflexy – rozvoj, upevnění 
a základní pohyby bulbů

Novorozenec  skotopické vidění a stejnosměrné, konjugované, 
pátrací pohyby očí – verze, pupilomotorický 
reflex

2. týden počátek fotopického vidění

1. měsíc počátek monokulární periferní fixace, fixační 
a pohledový reflex

2. měsíc počátek binokulární periferní fixace, 
konjugované pohyby – verze

3. měsíc počátek centrální fixace a protisměrné, 
diskonjugované pohyby – vergence

4. měsíc centrální fixace, plná akomodace, akomodačně 
konvergentní reflex, převaha fotopického vidění

6. měsíc dokončení vývoje fovey a foveoly, trvalá 
centrální fixace, počátek fúze

9.–12. měsíc upevnění binokulárních reflexů

3 roky upevnění fúzního reflexu

4–6 let poznání souvislosti prostorového vidění, 
upevnění binokulárního vidění

skotopické vidění – vidění za šera, je zprostředkováno tyčinkami 
a slouží k detekci pohybujících se nekontrastních předmětů a změn 
v prostoru, fotopické vidění – vidění nehybného, vysoce kontrastního 
předmětu za světla a vnímání barev, fúze – mozek spojuje obrázky 
obou očí v jeden prostorový vjem, binokulární reflexy – fixační, 
akomodačně konvergenční a fúzní reflex
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2.20.1	 Vývoj hypermetropie

Hypermetropie je pro dětský věk typická, ale hyperme-
tropie +2 D v 5 letech věku již zřídka klesne v průběhu 
dalšího růstu oka. Předpokládá se, že nekorigovaná 
nízká hypermetropie stimuluje vznikem neostrého 
obrazu na sítnici růst oka do té míry, které nelze do-
sáhnout geneticky naprogramovaným růstem. Z  toho 
důvodu není preskripce brýlové korekce při jinak 
fyziologickém očním i  celkovém stavu dítěte v  tomto 
věku při nízké hypermetropii indikována.

2.20.2	 Vývoj astigmatismu

Až 80  % dětí do 6 let věku má astigmatismus. U  vět-
šiny dětí má totiž rohovka v  horizontálním průměru 
typicky větší optickou mohutnost než v průměru verti-
kálním, což vede ke vzniku astigmatismu proti pravidlu. 
Po 18. měsíci věku však tento vývojový astigmatismus 
rychle klesá a v šesti letech má 81 % dětí již jen zbytko-
vou astigmatickou vadu ve výši 0,25 D a menší. Vysokou 
incidenci astigmatismu proti pravidlu v dětství pravdě-
podobně ovlivňuje množství faktorů souvisejících s ge-
neticky naprogramovaným vývojem a růstem oka. Malé 
dětské oko má relativně široký úhel kappa. (Úhel, který 
svírá optická osa oka s osou pohledovou. Fyziologický 
je při kladné hodnotě a  o  velikosti 3°–5° odpovídající 
10 pdpt u dospělých a 20 pdpt u novorozenců.) Široký 
úhel kappa v dětském věku je daný menší axiální délkou 
dětského bulbu a  tím excentricky uloženou makulou 
temporálně (patologicky u  dětí s  retinopatií nedono-
šených). Vývojově se tak měří vyšší osový astigmatis-
mus a  může docházet k  nadhodnocení výskytu astig-
matismu proti pravidlu. Dalším z faktorů ovlivňujících 
vyšší výskyt astigmatismu proti pravidlu u dětí je tvar 
dětského oka. Protože je vertikální diametr oka kratší 
než horizontální, je rovina čočky sklopena horní částí 
o 2°–3° dopředu, čímž vzniká astigmatismus proti pra-
vidlu. Předpokládá se, že hypermetropický stav oka in-
dukuje sklerální tenzi a následnou elongaci bulbu spolu 
s  pozvolnou relaxací zonulárního aparátu a  zpomale-
ním růstu nitrooční čočky mohou zpočátku vést k vyš-
šímu náklonu čočky a  přechodnému vyššímu výskytu 
astigmatismu proti pravidlu. Růst a vývoj oka následně 
umožňuje optimálnější naklonění čočky a pokles astig-
matismu proti pravidlu u předškolních dětí. Astigmatis-
mus proti pravidlu může tedy být známkou vývojových 
změn rozměrů struktur oka. Rozvoj mírného astigma-
tismu proti pravidlu v dětství může být známkou růstu 
a  vývoje předního segmentu očního. Astigmatismus 

vyšší než 1 D by měl být však vždy řešen brýlovou ko-
rekcí tak, aby se zajistil ostrý obraz na sítnici a nedochá-
zelo k rozvoji myopie v dospělosti.

2.20.3	 Vývoj myopie

Rizikovými faktory rozvoje myopie v  dětském věku 
jsou: 1. oba rodiče dítěte s  myopickou refrakční chy-
bou, 2. index AL/CR ≥ 3 (poměr mezi axiální délkou 
oka a  poloměrem křivosti přední plochy rohovky), 
3. esoforie do blízka, 4. exotropie do dálky, 5. insufici-
ence akomodace. Známkou pravděpodobného rozvoje 
myopie je i  malý nárůst astigmatismu proti pravidlu 
u dětí v raném školním věku.
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Nejčastější vývojové vady oka jako celku 
Helena Štrofová, Jiří Uhlík  

Úvod

Během ontogeneze se objevují genetické i  jiné vlivy, 
které mohou narušit vývoj bulbu i jednotlivých struk-
tur a  dávají vznik vrozeným anomáliím oka. Oko je 
nejcitlivější na vznik vývojové vady mezi 4.–7. týdnem 
embryonálního vývoje. 

Údaje ÚZIS ČR (Ústavu zdravotnických informací 
a  statistiky České republiky; Národní registr repro-
dukčního zdraví – Vrozené vady oka) z let 2000–2018 
ukazují, že nejčastější vrozenou vadou oka je vrozený 
zákal čočky, který tvořil 28,4 % ze všech vrozených vý-
vojových očních vad u  živě narozených. Dalšími čas-

tými vadami jsou vrozené stenózy a striktury slzovodu 
(14,6  %), mikroftalmie (7,3  %), kolobom duhovky 
(5,2 %) a vrozený glaukom (3,4 %) (obr. 3.1, tab. 3.1).

Etiologie: 
•	 dědičná,
•	 okolní vlivy – mechanické, fyzikální – záření, ul-

trazvuk, hypoxie, hypotermie, chemické – Li, Se, 
Mg, Pb, Ta, léky, infekce – viry (herpesviry, rubeola, 
chřipka), protozoa (toxoplazmóza), poruchy zdraví 
u matky – nedostatek či nadbytek vitaminů, endo-
krinní choroby, alkoholismus, imunologické vlivy,

•	 multifaktoriální vlivy. 

Obr. 3.1 Vrozené vady oka u živě narozených, kterým byla vrozená vada diagnostikována do 1 roku věku v letech 2000–2018 v ČR

8,2 %

8,2 %

18,3 %

30,7 %

9,3 %

25,3 %
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Tab. 3.1 Vrozené vady oka u živě narozených, kterým byla vrozená vada diagnostikována do 1 roku věku v letech 2000–2018 v ČR

Dg. MKN-10 Počet v letech 2000–2018 
Q10 – Vrozené vady očních víček, slzného ústrojí a očnice 276
Q100 – Vrozená ptóza 16
Q101 – Vrozené ektropium 1
Q103 – Jiné vrozené vady očního víčka (kolobom víčka, blefarofimóza aj.) 52
Q104 – Chybění nebo ageneze slzného ústrojí 3
Q105 – Vrozená stenóza a striktura slzovodu 159
Q106 – Jiné vrozené vady slzného ústrojí 40
Q107 – Vrozené vady očnice 5

Q11 – Anoftalmie, mikroftalmie a makroftalmie 101
Q110 – Cystický bulbus oční 2
Q111 – Jiná anoftalmie 13
Q112 – Mikroftalmie 80
Q113 – Makroftalmie 6

Q12 – Vrozené vady čočky 336
Q120 – Vrozený zákal čočky 310
Q121 – Vrozené přemístění čočky 5
Q122 – Kolobom čočky 10
Q123 – Vrozená afakie 2
Q128 – Jiné vrozené vady čočky 3
Q129 – Vrozené vady čočky, NS 6

Q13 – Vrozené vady předního segmentu oka 200
Q130 – Kolobom duhovky 57
Q131 – Chybění duhovky (aniridie) 17
Q132 – Jiné vrozené vady duhovky (vrozená anizokorie, korektopie aj.) 45
Q133 – Vrozený zákal rohovky 27
Q134 – Jiné vrozené vady rohovky (mikrokornea, Petersova anomálie aj.) 14
Q138 – Jiné vrozené vady předního segmentu oka (Riegrova anomálie aj.) 23
Q139 – Vrozené vady předního segmentu oka, NS 17

Q14 – Vrozené vady zadního segmentu oka 89
Q140 – Vrozené vady sklivce 14
Q141 – Vrozené vady sítnice 26
Q142 – Vrozené vady disku zrakového nervu (kolobom disku) 20
Q143 – Vrozené vady cévnatky 10
Q148 – Jiné vrozené vady zadního segmentu oka 12
Q149 – Vrozená vada zadního segmentu oka, NS 7

Q15 – Jiné vrozené vady oka 89
Q150 – Vrozený glaukom 37
Q158 – Jiné určené vrozené vady oka 27
Q159 – Vrozené vady oka, NS 25

NS – neklasifikované;  Zdroj: ÚZIS ČR – Národní registr reprodukčního zdraví – Vrozené vady
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Vady lze dělit podle období, kdy vznikají:
•	 časné vady v  1.–4. embryonálním týdnu (anoftal-

mie, synoftalmie, kyklopie, kongenitální odchlípení 
sítnice, afakie),

•	 vady vznikající v  5.–8. embryonálním týdnu (ko-
lobom, vrozená katarakta, aniridie, stafylom, mik-
roftalmie s cystou),

•	 vady vznikající ve fetálním období – od 9. týdne 
až do porodu (mikroftalmie, kryptoftalmie, per-
zistující pupilární membrána, perzistence arteria 
hyaloidea, kolobom víčka, kongenitální glaukom, 
persistent fetal vasculature – PFV – a poruchy pig-
mentace duhovky).

Mikroftalmie
Mikroftalmie je jedna z nejčastějších vývojových vad.

Jde o velkou škálu anomálií vzniklých během celého 
období vývoje oka od založení optického váčku až po 
ukončení fetálního růstu.

Etiologie: dědičnost – AD (autosomálně domi-
nantní), AR (autosomálně recesivní), GR (gonoso-
málně recesivní), prenatální – alkohol, rubeola, sou-
částí syndromů.

Klinický obraz:
•	 menší orbitální dutina,
•	 oko je malé, může být malformované,
•	 extraokulární svaly, slzná žláza i slzné kanálky jsou 

obvykle přítomné – ale je tam často hypoplazie,
•	 často hypoplazie zrakového nervu,
•	 zkrácená víčka,
•	 úzké palpebrální rýhy (obr. 3.2).

Diagnóza: klinický obraz, palpace očnice, mě-
ření rohovkového průměru (u  novorozenců norma 
9–10,5 mm), UZ (ultrazvuk) – B-scan – ke zhodnocení 
vnitřních struktur oka, CT (výpočetní tomografie), 

MR  (magnetická rezonance) orbit a  mozku k  určení 
polohy oka, přítomnosti zrakového nervu, extraokulár-
ních svalů.

Diferenciální diagnostika: mikrokornea, vysoká 
hypermetropie.

Dělení mikroftalmie: nanoftalmus, prostá a  kom-
plexní mikroftalmie.

Nanoftalmus
Má menší bulbus, oční štěrbina zúžená. Celá polovina 
těla je mnohdy neúplně vyvinutá. Častým nálezem je 
vysoká hypermetropie až +10 D, hypoplazie makuly, 
primární glaukom s úzkým úhlem, na sítnici tortuózní 
cévy, disk s obrazem pseudoneuritidy.

Příčina: dědičnost – AD, AR.
Diagnóza: menší průměr rohovky, mělká přední 

komora na OCT (optická koherenční tomografie), 
UZ – B-scan.

Léčba: léčba glaukomu.
Prognóza: dobrá při včasné terapii glaukomu.

Prostá mikroftalmie
Menší oko, systémová anomálie (fetální alkoholový 
syndrom, achondroplazie, myotonická dystrofie, men-
tální retardace, mukopolysacharidóza VI, mukolipi-
dóza III). Bulbus bývá se střední hypermetropií kolem 
+7 D. Často bývá sporadická, bilaterální.

Komplexní mikroftalmie
Menší oko, malformace oka (dysgeneze předního seg-
mentu, abnormální čočka, kolobomy, persistent fetal 
vasculature, retinální dysplazie).

Mikroftalmie s primárním sklivcem
Bývá vždy jednostranná, jde o  poruchu involuce hy-
aloidního systému od 4. měsíce gravidity. Nález bývá 
variabilní, od reziduí po perzistenci primárního hy-
perplastického sklivce. Úroveň zrakových funkcí je 
variabilní.

Léčba: lensektomie a extrakce hyaloidního systému.

Kolobomatózní cysta orbity
Jde o anomálii oka a očnice, varianta mikroftalmie, cys-
tický útvar fixovaný zdola ke stěně bulbu. Vzniká va-
riabilní komplex vrozených anomálií z  období uzaví-
rání choroidální štěrbiny ve 4.–5. týdnu. Většinou bývá 
jednostranná.

Klinický obraz: bulbus má často deformovaný tvar 
i velikost a vyskytuje se různý stupeň mikroftalmie (ko-
lobomy, primární hyperplastický sklivec, sklerokor-
nea). Lokalizace a  velikost cysty je variabilní, někdy Obr. 3.2 Mikroftalmie s kataraktou vlevo
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cysta vyklenuje dolní víčko, modře prosvítá a dislokuje 
bulbus nahoru.

Diagnóza: UZ orbity, CT a MR orbity.
Diferenciální diagnostika: encefalokéla, kapilární 

hemangiom a teratom.
Léčba: závisí na konkrétním nálezu, v  některých 

případech může být z kosmetického hlediska přínosná 
enukleace a odstranění cysty.

Viz také kapitolu 12.

Anomálie očního bulbu – oční dysgeneze
Anomálie očního bulbu shrnuje tabulka 3.2.

Tab. 3.2 Klasifikace očních dysgenezí (upraveno podle Gerinec, 2005)

Abnormality vyskytující se během vývoje očního váčku

anoftalmie – extrémní mikroftalmie (narušená tvorba očního 
váčku z prosencefala nebo vývoj začne, ale poté degeneruje)

kyklopie (narušené formování obou očních váčků spojené 
s určitým stupněm neúplné fúze)

Abnormality založené po ukončeném vývoji očního váčku 
s poruchou invaginace do očního pohárku různého stupně

aberace spojené s involucí očního váčku

kongenitální cystický bulbus (kompletní aretace vývoje 
očního váčku do očního pohárku) 

kongenitální odchlípení sítnice  
(neukončení invaginace očního pohárku)

abnormality spojené s poruchou uzavření choroidální fisury

kolobomy 

kolobomatózní cysty orbity (často spojené s mikroftalmií)

obecné poruchy vývoje bulbu zpravidla bez jasné etiologie

mikroftalmie

3.1	 Abnormality vyskytující se během 
vývoje očního váčku

3.1.1	 Anoftalmie – extrémní mikroftalmie

Anoftalmie je absence bulbu v  orbitě. Vyskytuje se 
zřídka. 

Etiologie: nejčastější příčinou je dědičnost – nej-
častěji autosomálně dominantní s variabilní expresivi-
tou. Byla nalezena asociace s polydaktylií, s mediálním 
rozštěpem tváře s  agenezí slzných cest. Je způsobena 
supresí vývoje optické brázdičky, kompletní supresí 

celé přední části neurální trubice a atrofií či degenerací 
očního váčku.

Dělí se na primární, sekundární a degenerativní.

Primární anoftalmie 
Je velmi vzácná a vzniká supresí vývoje optické brázdičky 
po formaci základu prosencefala u embrya 2 mm vel-
kého na konci 3. týdne vývoje. Bývá oboustranná.

Klinický obraz: orbita je hypoplastická a plochá, ad-
nexa jsou vyvinutá, menší a oční štěrbina je rudimen-
tární. Bulbus se v očnici nenachází. Dutina je vystlána 
spojivkovým epitelem, slzná žláza je přítomna s menší 
sekrecí slz. Zrakový nerv je nevyvinutý nebo hypoplas-
tický, stejně tak i okcipitální lalok (obr. 3.3).

Sekundární anoftalmie 
Vzniká kompletní supresí celé přední části neurální 
trubice.

Klinický obraz: chybí bulbus i  orbita, je spojena 
s těžkými abnormalitami mozku a tváře, často nesluči-
telná se životem.

Degenerativní anoftalmie 
Degenerativní anoftalmie je stav, při němž se optický 
váček vyvinul, ale poté podlehl destrukci či degeneraci.

Klinický obraz: v  orbitě se nachází jen rudiment 
bulbu s  neurálními elementy, dysplastickou sítnicí, 
s primárním sklivcem, opacitní mikrokorneou a zkale-
nou čočkou. Může se vyskytovat i cystický bulbus s re-
ziduem zrakového nervu.

Často bývá oboustranná s výraznou asymetrií.
Diagnóza: klinický obraz, UZ – B-scan.
Léčba: lze aplikovat implantáty – silikonové, lipo-

dermální, hydroxyapatitové a porézní polyetylenové – 
k  zamezení hypoplazie orbity. Vzhledem k  tomu, že 
bývá malá i  očnice, úzká oční štěrbina a  spojivky je 

Obr. 3.3 Oboustranná anoftalmie
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málo, plastické výkony jsou spojeny s  četnými kom-
plikacemi – odhojováním atd. Pokud je malá očnice, 
doporučuje se nejdříve pracovat na její distenzi a pak 
při malém bulbu s rudimentem rohovky vkládat oční 
protézu. To jako stimulace dalšího růstu zpravidla stačí.

3.1.2	 Malformace oka, mozku a tváře

Holoprosencefalie 
Výskyt jedné mozkové hemisféry.

Anencefalie 
V  důsledku defektu uzávěru mozkových váčků ná-
sleduje defekt měkkých i  tvrdých tkání lebky. Bulbus 
je obvykle normálního tvaru, ale chybí zrakový nerv 
a vrstva nervových vláken v sítnici. Tato vada je stopro-
centně letální, většina postižených plodů se samovolně 
potrácí či odumírá intrauterinně. Postnatální přežívání 
postižených novorozenců je jen krátkodobé. Anence-
falie patří mezi tzv. rozštěpové vady neurální trubice.

Encefalokéla 
Encefalokéla je neuzavření či otevření neurální trubice, 
nejčastěji v období 4. embryonálního týdne. Jde o vý-
hřez tkání centrálního nervového systému se součas-
ným defektem kostí lebky a kožního krytu. Též je řazen 
mezi tzv. rozštěpové vady neurální trubice. Encefalo-
kélu lze rozdělit na meningokélu a  meningoencefalo-
kélu. Meningokéla: pouze výhřez mozkových plen skrz 
rozštěp kostěného obalu. Meningoencefalokéla: cys-
tický výhřez mozkových plen s částí mozkové tkáně.

Cefalokélu dělíme dále na přední frontonazální a na 
zadní sfenoorbitální.

Přední frontonazální cefalokéla 
Kostním defektem se vysouvá intrakraniální obsah do 
podkoží, nejčastěji v oblasti kořene nosu. Je přítomen 
hypertelorismus (nadměrná vzdálenost očí), palpační 
nález je elastický a pulzuje. Oko může být dislokované 
různým směrem (nejčastěji zevně a dolů), slzné cesty 
jsou často neprůchodné vlivem mechanického tlaku.

Zadní sfenoorbitální cefalokéla 
Defekt sfenoidálních tkání diagnostikovaný výpočetní 
tomografií. Projevuje se vrozenou protruzí oka s dislo-
kací, s mírnou pulzací a poruchou motility, také strabis-
mem a amblyopií.

Diagnóza: rtg lebky, příp. CT. Nicméně kostní de-
fekt nemusí ani CT odhalit a  pak je průkazná pouze 
histologie.

Léčba: encefalokély se řeší neurochirurgicky.
Viz také kapitolu 12.

Frontonazální dysplazie 
Frontonazální dysplazie je tvářová deformace spojená 
s hypertelorismem. 

3.1.3	 Kyklopie a synoftalmie

Narušené formování obou očních váčků spojené s urči-
tým stupněm neúplné fúze.

Kyklopie 
Mediální oko, které vzniklo včasným defektem v sepa-
raci očních váčků. Obsahuje neukončenou diferenciaci 
struktur oka jako primární sklivec, dysplastickou re-
tinu, čočkový váček.

Synoftalmie 
Jde o  formaci dvou inkompletních spojených bulbů. 
Jsou zde duplikované, ale nedodiferencované struk-
tury oka.

Bývá porušeno rozdělení telencefala na dvě hemi-
sféry s výskytem velké mediální dorzální cysty.

Bývají součástí chromosomálních aberací – trisomie 
13,18, duplikace 3p+, delece 11q-, 18r, 18p-.

3.2	 Abnormality během invaginace 
očního pohárku

3.2.1	 Aberace spojené s involucí očního váčku

Kongenitální cystický bulbus
Porucha invaginace a vzniku očního pohárku u embrya 
dlouhého 2–7 mm. 

Kongenitální cystický bulbus je stav, kdy jsou oční 
tkáně nahrazeny cystickou tkání.

Klinický obraz: očnice je vyplněná cystickou duti-
nou vytlačující uzavřená víčka shora dopředu. V přední 
části cysty se nachází tkáň senzorické retiny. Cysta vy-
tlačuje horní víčko, může být jedna velká cysta či s více 
komorami s anomálním čočkovým váčkem, dysplastic-
kou retinální a gliální tkání. Dále obsahuje rudimenty 
choroidey, svalů a zrakového nervu. 

Diferenciální diagnostika: encefalokéla, kolobo-
matózní cysta s mikroftalmií a teratom.

Léčba: exstirpace a aspirace cysty.
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Kongenitální odchlípení sítnice 
Neukončení invaginace očního pohárku koncem 
5. týdne. 

Stav, kdy dochází k nesplynutí vnitřní a vnější vrstvy 
očního pohárku, zrakový nerv se vůbec netvoří.

Klinický obraz: bulbus je mikroftalmický, čočka 
je často zkalená. Mnohdy bývají přítomné kolobomy 
a primární sklivec. Amauróza.

3.2.2	 Abnormality spojené s poruchou uzavření 
choroidální fisury v období 5.–8. týdne

Kompletní kolobomy 
Kompletní kolobomy zahrnují všechny části choro-
idální fisury – duhovku, čočku, řasnaté těleso, choro-
ideu, disk zrakového nervu, sítnici. Častěji bývají bila-
terální a vyskytují se také s mikroftalmií.

Parciální kolobomy
Parciální kolobomy představují jen poruchu uzavření 
menší části choroidální štěrbiny. 

Etiologie: idiopatická či hereditární – AR, AD, GR 
či jsou součástí syndromů (např. syndrom CHARGE, 
Lenzův syndrom, Patauův syndrom aj.).

Kolobomy duhovky
Bývají nejčastěji inferonazálně. Jde o defekt všech vrs-
tev duhovky dole či jen menší zářez do pupily, tzv. 
Brücknerův kolobom.

Symptomy: izolovaně nezpůsobují obtíže, při vět-
ším defektu způsobují fotofobii.

Klinický obraz: transiluminační defekt, iris bicolor, 
zornice tvaru slzy (obr. 3.4).

Viz také kapitolu 14.

Kolobomy duhovky, choroidey a řasnatého tělesa 
Bývají součástí různých syndromů (syndrom CHARGE, 
kočičího oka, Lenzův syndrom…).

Uveální kolobomy
Jsou součástí následujících syndromů: trisomie 13, Len-
zův syndrom – kolobomatózní mikroftalmie, syndrom 
CHARGE – kolobomatózní mikroftalmie, srdeční de-
fekty, mentální retardace, urogenitální a  ušní malfor-
mace, Meckelův syndrom – kolobomatózní mikroftal-
mie, okcipitální encefalokéla, srdeční a renální defekty, 
cat syndrom – kolobomatózní mikroftalmie, anální 
atrezie, preaurikulární apendixy, aberace 22.  chro-
mosomu, Rubinsteinův-Taybiho syndrom – kolo-
bomy, katarakta, ptóza, mentální retardace, malý vzrůst, 

krátké prsty, srdeční a renální anomálie, syndrom kar-
cinomu bazálních buněk – kolobom duhovky, katarak
ta, hypertelorismus, névus bazálních buněk.

Kolobomy zonulárního aparátu
Vyskytují se často s  kolobomy duhovky a  řasnatého 
tělesa.

Viz také kapitolu 14.2.

Typické kolobomy retiny a choroidey
Vyskytují se v 60 % bilaterálně.

Obr. 3.4 Kolobom duhovky

Obr. 3.5 Kolobom retiny a choroidey
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Klinický obraz: jde o bělavá kolobomatózní místa 
s  bělavou sklerální spodinou a  pigmentovým lemem 
ohraničujícím defekt. Tvar bývá oválný, nejčastěji bý-
vají umístěné dole, zčásti nazálně, tedy v  místě pů-
vodní choroidální fisury. Vaskularizace kolobomu 
je anomální. Může být přítomen i  stafylom. Zrakové 
funkce odpovídají umístění kolobomu. Mohou být 
kombinované s  kolobomem optiku, řasnatého tělesa 
a duhovky (obr. 3.5).

Viz také kapitoly 14.3.1 a 17.

Kolobomy disku zrakového nervu
Jde o různý stupeň postižení zrakového nervu. Výskyt 
může být sporadický i AD, jedno- i oboustranný.

Klinický obraz: terč bývá zvětšený s  rozšířenou 
exkavací disku hlavně dole, kde chybí dolní neurore-
tinální lem. Kolobom je někdy rozšířený na přilehlou 
sítnici a  choroideu, často ve spojení s  mikroftalmií. 
Při rozsáhlém stupni tvoří kolobom zrakového nervu 
až retrobulbárně uloženou cystickou dutinu. Zrakové 
funkce jsou mírně až těžce postižené (obr. 3.6).

Diferenciální diagnostika: atypický kolobom, to
xoplazmová chorioretinitida, jamka zrakového nervu, 
morning glory syndrom (viz také kapitolu 3.5) (obr. 3.7).

Léčba: prevence amblyopie, terapie očních kompli-
kací (katarakty, odchlípení sítnice ad.).

Viz také kapitolu 19.

3.2.3	 Obecné poruchy vývoje bulbu zpravidla 
bez jasné etiologie

Mikroftalmie
Uvedeno výše.

3.3	 Dermoidy

3.3.1	 Bazální (limbální) dermoid 

Viz také kapitolu 13.1.3 (obr. 3.8).

3.3.2	 Lipodermoidy (choristomy)

Choristomy tohoto typu se vyskytují samostatně 
nebo jako součást Goldenharova syndromu (obr.  3.9, 
obr. 3.10). Viz také kapitolu 11.2.3.

Obr. 3.7 Morning glory syndrom

Obr. 3.6 Kolobom disku zrakového nervu
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3.4	 Dysgeneze předního 
segmentu oka

Jde o  spektrum malformací, které často postihují ro-
hovku, duhovku a  čočku. Zahrnují zadní embryoto-
xon, Axenfeldův-Riegerův syndrom, Petersovu anomá-
lii, Alagillův syndrom, kongenitální ektropium uvey, 
primární kongenitální glaukom, iridokorneální endo-
teliální syndrom (ICE), zadní keratokonus, zadní poly-
morfní dystrofie rohovky, kongenitální hereditární en-
doteliální dystrofie.

Bývají většinou oboustranné s  asymetrickým nále-
zem. Příčinou je abnormální diferenciace mezenchy-
málních buněk. Vyskytují se samostatně či se kombinují 
navzájem i  spolu s  infantilním glaukomem (syndrom 
dysgeneze přední komory). 

3.4.1	 Zadní embryotoxon

Zadní embryotoxon je označení pro ztluštělou promi-
nující Schwalbeho linii. Často se kombinuje s Alagillo-
vým syndromem (obr. 3.11). Viz také kapitolu 21.16.10.

3.4.2	 Axenfeldův-Riegerův syndrom

Viz kapitolu 14.1.5 (obr. 3.12).

Obr. 3.8 Limbální dermoid

Obr. 3.9 Epibulbární lipodermoid 

Obr. 3.10 Goldenharův syndrom Obr. 3.11 Embryotoxon posterius spojený s dysgenezí duhovky
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3.4.3	 Petersova anomálie

Jde o jednostrannou či oboustrannou anomálii, s cent-
rální rohovkovou opacitou s odpovídajícími defekty ve 
stromatu, Descemetově membráně a endotelu s adhe-
rencemi duhovky nebo čočky. Pokud se vyskytuje s kon-
genitálním postižením mozku, postižením srdce a kra-
niofaciálními anomáliemi, jedná se o tzv. Petersův plus 
syndrom. Viz také kapitolu 13.1.3, s. 246 (obr. 3.13).

3.4.4	 Kongenitální ektropium uvey

Vrozené přemístění nebo přetažení zadního pigmento-
vaného epitelu zornice způsobené kontrakcí myofibro-

blastů nad papilárním okrajem. Může být součástí Axen-
feldova-Riegerova syndromu, ICE, neurofibromatózy aj.

3.4.5	 Iridokorneální endoteliální syndrom

Jde o  spektrum poruch charakterizovaných edémem 
rohovky, glaukomem a abnormalitami duhovky (atro-
fie duhovky, korektopie, polykorie, pigmentové uzlíky 
na duhovce). ICE je obvykle jednostranný, s převahou 
u žen, projevující se v rané dospělosti.

Dělíme ho na:
•	 Chandlerův syndrom,
•	 esenciální atrofii duhovky,
•	 Cogan Reese (iris nevus).

3.4.6	 Zadní keratokonus

Jedná se o  diskrétní centrální vyklenutí zadního po-
vrchu rohovky s  jemným zašednutím stromatu. One-
mocnění je většinou jednostranné a  neprogresivní. 
Zraková ostrost bývá mírně snížena pro nepravidelný 
astigmatismus. 

Primární kongenitální glaukom viz kapitolu 16. 
Zadní polymorfní dystrofie rohovky, kongenitální he-
reditární endoteliální dystrofie viz kapitolu 13.

3.5	 Další vývojové vady oka

3.5.1	 Vrozené vývojové vady víčka

Kolobom víčka: vzácná vada, rozštěp víčka, často spo-
jený s  rozštěpy obličeje vznikajícími ve fetálním ob-
dobí, např. po herpetické infekci (viz také kapitolu 10) 
(obr. 3.14a).

Kongenitální ptóza: dochází k poruše vývoje m. le-
vator palpebrae superioris nebo vznikající poruchou 
inervace nervus oculomotorius (n. III) (obr. 13.14b).

Kryptoftalmie: vrozená porucha separace obou ví-
ček a jejich diferenciace během fetálního vývoje, kůže 
přechází z čela přes bulbus bez přerušení na tvář. Chybí 
spojivkový vak, rohovka, řasy (obr. 3.15).

Mezi další vrozené vývojové vady víčka patří epikan-
tus, epiblefaron, euryblefaron, kongenitální ektropium, 
telekantus, blefarofimóza, ankyloblefaron, distichiáza 
a retrakce horního víčka.

Vrozené vývojové vady víčka podrobněji viz kapi-
tolu 10.

Obr. 3.12 Axenfeldův-Riegerův syndrom (gonioskopie)

Obr. 3.13 Petersova anomálie – centrální leukom rohovky v rámci 
přední adherence duhovky při decentraci zornice, přední komora je 
velice mělká
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3.5.2	 Vrozené vývojové vady rohovky

Cornea plana: vzácná vrozená deformace rohovek, ro-
hovky jsou ploché – průměrná keratometrie pod 35 D. 
Bývá častěji přítomna hypermetropie s astigmatismem.

Keratoglobus: globulárně vyklenutá rohovka, cel-
kově ztenčená, s maximem od střední periferie k limbu. 
Vede k vyšší křivkové a indexové myopii.

Megalokornea: anomálie, kdy průměr rohovky je 
nad 13 mm (u  novorozence nad 12 mm), přední ko-
mora je abnormálně hluboká. 

Mikrokornea: průměr rohovky je pod 10 mm, často 
je součástí dysgeneze předního segmentu.

Sklerokornea: vrozená anomálie oka, ve které se ro-
hovka mísí se sklérou a nemá jasně stanovenou hranici. 

Vrozené vývojové vady rohovky podrobněji viz ka-
pitolu 13.

3.5.3	 Vrozené vývojové vady uvey

Albinismus: projevuje se nedostatkem pigmentu v or-
ganismu. Duhovka má světle modrou barvu, reflex zor-
nice je červený, duhovkou růžově prosvítá. Více viz ka-
pitolu 14.1.8.

Aniridie: často geneticky podmíněné chybění du-
hovky na podkladě kompletního chybění okraje oč-
ního pohárku, chybění je částečné či úplné, vzniká mezi  
4.–7. embryonálním týdnem. Afekce se druží s Wilm-
sovým tumorem ledviny (obr. 3.16).

Heterochromie duhovky: jedná se o rozdílnou pig-
mentaci duhovek. Může být klinicky nevýznamná nebo 
se vyskytuje s jinou oční nemocí. U vrozeného Horne-
rova syndromu je popisována hypochromatická forma.

Iris bicolor: podmíněna sektorovitou hypoplazií 
melanocytů, kdy má duhovka tmavší hnědou a světlejší 
část (modrou či zelenou) (obr. 3.17).

Korektopie: dislokace zornice je často spojena s dis-
lokací čočky a  bývá součástí mezodermálních dys-

Obr. 3.14a Kolobom horního víčka

Obr. 3.15 Kompletní kryptoftalmie vlevo a parciální vpravo

Obr. 3.16 Aniridie

Obr. 3.17 Iris bicolor

Obr. 13.14b Kongenitální ptóza horního víčka vlevo  
(archiv MUDr. Heleny Štrofové)
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genezí. Zornice bývá užší, obleněně reaguje na osvit 
a mydriatika.

Perzistující pupilární membrána: v  nejmírnější 
formě v  podobě drobných pigmentovaných hvězdico-
vitých útvarů na přední ploše čočky nebo ojedinělých 
fibrózních vláken upínajících se na přední plochu čočky. 
Většinou nebrání zrakové percepci. Vznikají často 
v II. trimestru těhotenství, kdy se nevytvoří otvor v me-
zenchymu v  místě budoucí zornice. Pupilární mem-
brána fyziologicky zaniká ve III. trimestru (obr. 3.18).

Vrozené vývojové vady uvey podrobněji viz kapi-
tolu 14.

3.5.4	 Vrozené vývojové vady čočky

Ektopie čočky: vrozený posun čočky z  její anato-
micky normální polohy (např. u Marfanova syndromu, 
homocystinurie…).

Kongenitální afakie: chybí základ čočky, poru-
šený je i vývoj přední komory a rohovky. Afakie vzniká 
v časném embryonálním vývoji.

Kongenitální katarakta: šedavě bílé zkalení čočky 
vznikající mezi 4.–7. embryonálním týdnem, bývá způ-
sobena např. rubeolou či ionizujícím zářením. 

Mikrosférofakie: čočka je menší a kulovitá. Vede ke 
vzniku refrakčních vad, často bývá subluxována či lu-
xována, neboť je závěsný aparát oslabený. 

Přední lentikonus: obvykle oboustranné vyklenutí 
čočky v předním pólu, např. u Alportova syndromu. 

Zadní lentikonus: většinou jednostranné vyklenutí 
čočky v zadním pólu, často se zákalem čočky.

Kolobom čočky: nepravý kolobom způsobený 
zploštěním určité části ekvátoru čočky následkem insu-
ficience zonulárního aparátu.

Bývá způsoben traumatem, kongenitálně (poruchy 
atrofie hyaloidního systému) či hereditárně (počínající 
stadium Marfanova syndromu, homocystinurie). Jde 
o náhodný nález, klinicky viditelný při mydriáze. Ně-
kdy bývá přítomen myopický astigmatismus pro nepra-
videlnou sféricitu čočky a vzniká i amblyopie. 

Vrozené vývojové vady čočky podrobněji viz kapi-
tolu 15.

3.5.5	 Vrozené vývojové vady sklivce, sítnice 
a terče zrakového nervu

Mikroftalmie s primárním sklivcem: výše.
Persistent fetal vasculature – perzistující fetální 

vaskulatura (PFV) (dříve perzistující hyperplastický 
primární sklivec): vzácná anomálie, kdy hustý, bělavý 
sklivcový pruh vede od terče zrakového nervu k peri-
ferii očního pozadí nebo k čočce. V diferenciální dia-
gnostice oboustranných případů Norrie onemocnění. 
Více viz kapitolu 17.2.

Perzistence a. hyaloidea: vývojová vada vznikající 
ve fetálním období, přetrvávající volně pohyblivý va-
zivový pruh mezi optickým diskem a čočkovým pouz-
drem či nefunkční céva ve sklivci (obr. 3.19). Více viz 
kapitolu. 17.2. 

Kongenitální glaukom: vzniká v důsledku anomá-
lie vývoje přední oční komory a resorpce nitrooční te-
kutiny. Více viz kapitolu 16.

Bergmeisterova papila: perzistence pahýlu a. hya-
loidea na terči zrakového nervu prominující do sklivce. 
Zrak nebývá postižen.

Obr. 3.18 Perzistence pupilární membrány

Obr. 3.19 Perzistence a. hyaloidea a primárního sklivce, 
Bergmeisterova papila
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Epipapilární membrána: perzistence hyaloidního 
systému, šedobílá blanka na terči zrakového nervu. 
Zrak nebývá postižen.

Fibrae medullares – anomální myelinizace nervo-
vých vláken sítnice, nejčastěji v  blízkosti papily (pří-
padně z papily vycházející): bílá ložiska obvykle v těsné 
blízkosti terče zrakového nervu. Většinou nemají vliv 
na zrakovou ostrost (obr. 3.20a, b). 

Handmannova anomálie terče (syndrom morning 
glory): zvětšená papila s šedobělavou tkání ve středu, 
sítnicové cévy vystupující z  okraje defektu jsou často 
opouzdřené a  radiálně orientované, obraz připomíná 
květ svlačce (angl. morning glory). Centrální zraková 
ostrost bývá významně snížena.

Hypoplazie papily zrakového nervu: zmenšení pa-
pily na 1/3 až 1/2 normálního PD. Navíc je papila lemo-
vána žlutavým haló nebo dvojitým prstencem atrofické 
cévnatky a  pigmentového listu. Zraková ostrost bývá 
snížena.

Tilted disc (inverzní terč): anomálie bilaterální, kdy 
je horní temporální část terče elevovaná a dolní nazální 
sektor je posteriorně dislokován. Bývá přítomen i „si-
tus inversus“ retinálních cév, vrozený inferonazální ko-
nus, ztenčení retinálního pigmentového epitelu (RPE) 
a choroidey inferonazálně a bitemporální hemianopsie. 
Často je přítomna myopie nebo myopický astigmatis-
mus šikmý nebo astigmatismus proti pravidlu.

Jamka na terči zrakového nervu: vzácná anomá-
lie, kráterovité prohloubení uložené při temporálním 
okraji terče. Asi u třetiny pacientů se v průběhu života 
(většinou až ve 2.–3. decenniu) vyskytne serózní od-
chlípení sítnice v makule s cystoidní degenerací, trvale 
a významně snižující zrakovou ostrost. 

Megalopapila: anomálně větší terč zrakového 
nervu. Přítomna bývá emetropie či mírná myopie. Zra-
ková ostrost a zorné pole nebývají vážněji poškozeny.

Vrozené anomálie terče zrakového nervu více viz ka-
pitolu 19.

Další vrozené vývojové vady naleznete v  přísluš-
ných kapitolách.

Obrázky poskytl MUDr. Jan Krásný, Oční klinika Fakultní 
nemocnice Královské Vinohrady, Praha.
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Genetika v očním lékařství 
Peter Rohoň, Alena Šantavá 

Úvod

Genetika má v  očním lékařství, jako i  v  jiných odvět-
vích medicíny, stále významnější postavení. Je zacílena 
na patogenezi očních nemocí s dědičnou komponentou, 
způsob jejich přenosu do dalších generací, prognózu, 
možnosti účinné prevence a  zatím okrajově, ale per-
spektivně i na jejich genovou terapii. Sledování očních 
onemocnění studiem rozsáhlých rodokmenů (genealo-
gickou analýzou) je mimořádně důležité, protože umož-
ňuje zjistit pravděpodobný typ dědičnosti, možnost pře-
nosu do dalších generací a často identifikovat i genovou 
podstatu nemoci. Důležitým podkladem pro klinického 
genetika je co nejpřesnější určení očního postižení. Po-
dle demografických údajů je četnost výskytu dědičných 
očních chorob odhadována přibližně na 1–2/1000 oby-
vatel. Rovněž výskyt závažných nemocí oka (v souhrnu 
i  nedědičných) u  dětí je poměrně častý (3–4 novoro-
zenci/1000 dětí mají těžkou vrozenou poruchu zraku). 

Genetické vlivy a jejich podíl na výskyt onemocnění 
oka lze s jistou mírou zjednodušení rozdělit následovně:
•	 postižení se objevuje v několika následujících gene-

racích a  lze jednoznačně definovat dědičný přenos 
(může mít různý stupeň penetrance a expresivity) – 
multigenerační onemocnění (např. autosomálně do-
minantní nemoci), 

•	 genetický podíl je zjevný (často i molekulárně defino-
vaný), výskyt je omezený na jedince v jedné generaci 
(sourozenci) se zřídkavým přesahem do generace 
potomků (např. autosomálně recesivní nemoci),

•	 izolovaný výskyt v rodě.

Cave: Při izolovaném výskytu nemoci v rodě může vzniknout 
např. de novo dominantní mutace s 50% rizikem přenosu do 
další generace.

Významná část geneticky podmíněných onemocnění 
patří k nemocem vzácným. Onemocnění je v rámci Ev-
ropské unie definováno jako vzácné, pokud postihuje 
méně než 5 osob z každých 10 000. Počet vzácných oč-
ních nemocí se odhaduje na 900 – asi v 80 % vznikají 
na genetickém podkladě. V roce 2016 byla Evropskou 
komisí vyhlášena výzva k ustanovení Evropských refe-
renčních sítí pro vzácná onemocnění (ERN – European 
Reference Networks). Bylo schváleno celkem 24 ERN, 
jednou z nich byla i Evropská referenční síť pro vzácná 
onemocnění oka (ERN-EYE). Má zastoupení i v České 
republice (Oční klinika 1. lékařské fakulty Univerzity 
Karlovy a Všobecné fakultní nemocnice v Praze).

4.1	 Základní principy dědičnosti, 
vztah k očním onemocněním

Pro přesnější popis geneticky podmíněných chorob je 
důležité definovat některé vybrané pojmy obecné gene-
tiky. Klasická mendelovská dědičnost v nejužším slova 
smyslu se pro naše účely bude týkat onemocnění auto-
somálně či gonosomálně dominantních a recesivních. 
Onemocnění, která jsou způsobena mutací (přesněji 
patogenní variantou) jediného genu, označujeme jako 
monogenní. Tyto nemoci popisuje  databáze  Online 
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Mendelian Inheritance in Man (OMIM). Dědičnost 
monogenních chorob se řídí Mendelovými zákony. 
Existují určité výjimky z klasických principů mende-
lovské dědičnosti, lze uvést např. tyto situace:
•	 mitochondriální dědičnost,
•	 nestabilita repetitivních sekvencí,
•	 genomový imprinting,
•	 mozaicismus,
•	 multifaktoriální (komplexní) dědičnost.

V krátkosti budou v rámci této podkapitoly uvedeny 
i  informace o  vztahu numerických a  strukturálních 
aberací chromosomů ke vzniku, rozvoji a případnému 
přenosu některých očních nemocí.

4.1.1	 Autosomálně dominantní 
onemocnění (AD)

AD nemoci se dědí jako dominantní znak a postižení 
jedinci jsou zpravidla heterozygoti (tab. 4.1). V případě 
homozygotní kombinace mutovaných genů lze očekávat 
závažný průběh nemoci nebo je tato kombinace letální.

Tab. 4.1 Základní principy autosomálně dominantní dědičnosti

1.	 Postižení obou pohlaví je stejné.
2.	 Riziko postižení potomků jedince s onemocněním 

(heterozygota) je 50 % (za předpokladu početí potomka se 
zdravým partnerem/partnerkou).

3.	 Při genealogické analýze lze sledovat vertikální typ přenosu 
(onemocnění se většinou objevuje v každé generaci při úplné 
penetranci genu a za předpokladu, že nemá fatální průběh před 
dovršením reprodukčního věku).

4.	 Projevy nemoci závisí na penetranci genu (zda se vůbec 
nemoc projeví) a taktéž jeho expresivitě (jaký bude výsledný 
fenotypový projev).

V  souvislosti s  AD dědičností je důležité zmínit 
i možnost, že se zcela zdravým rodičům narodí poto-
mek s  AD onemocněním. V  této situaci lze předpo-
kládat, že mutace vznikla de novo a z pohledu dalšího 
přenosu je významné, zda tato mutace zhoršuje repro-
dukční schopnosti nositele nebo zda se nositel repro-
dukčního věku dožije. Riziko opakování mutace u dal-
šího potomka souvisí s  germinálním mozaicismem. 
Tento jev znamená, že mutace je obsažena v zárodečné 
buňce, ze které vznikají gamety. Empiricky je riziko na-
rození dalšího potomka s  AD nemocí zdravým rodi-
čům asi 1 %, situace se ale může změnit v případě na-
rození dalšího potomka s postižením – zde lze zvážit 

preimplantační genetickou diagnostiku (PGD). K  ne-
mocem s  AD typem dědičnosti a  oftalmologickými 
projevy patří např.:
•	 retinitis pigmentosa (některé formy),
•	 Bestova makulární dystrofie,
•	 neurofibromatóza typu 1 a typu 2,
•	 tuberózní skleróza,
•	 retinoblastom,
•	 von Hippelova-Lindauova choroba (VHL).

Poznámka: K vaskulárním nádorům sítnice řadíme kapilární 
hemangiom, který je jednou z nejčastějších a také nejvčasněj-
ších manifestací VHL. Na druhé straně existují i sporadické 
kapilární hemangiomy bez přítomnosti VHL.

4.1.2	 Autosomálně recesivní onemocnění (AR)

AR nemoci se vyskytují vzácně a v menším zastoupení 
v porovnání s chorobami s AD typem dědičnosti. Ma-
nifestují se pouze u  jedinců, kteří mají obě alely mu-
tované (alelu zděděnou od matky i  od otce – přena-
šečů nemoci, tab. 4.2). Mluvíme proto o  recesivních 
homozygotech nebo složených (compound) heterozy-
gotech (dvě různé patogenní varianty jednoho genu, 
každá získaná od jednoho z rodičů). Mezi typické AR 
nemoci patří většina metabolických chorob (např. fe-
nylketonurie) a  taktéž nemoci s  vysokou frekvencí 
zdravých nosičů (např. cystická fibróza, spinální mus-
kulární atrofie). Část geneticky podmíněných převážně 

Tab. 4.2 Základní principy autosomálně recesivní dědičnosti

1.	 Postižení obou pohlaví je stejné.
2.	 Rodiče jedince s AR onemocněním jsou zpravidla 

bezpříznakovými přenašeči (heterozygoty) a riziko výskytu 
nemoci u dalších potomků je 25 %. Všichni potomci jedince 
s AR onemocněním budou bezpříznakovými přenašeči nemoci 
(za předpokladu početí potomka se zdravým partnerem/
partnerkou s vyloučením přenašečství). 

3.	 Při genealogické analýze lze sledovat horizontální typ přenosu 
(onemocnění může být v několika generacích němé a následně 
se projeví v jediné linii potomků – sourozenecká linie).

4.	 Vyšší výskyt AR onemocnění může mít souvislost s příbuzenským 
vztahem rodičů (konsangvinní vztah). 

Poznámka: Narození potomka s AR nemocí u obligatorního 
bezpříznakového přenašeče a zdravého partnera/partnerky závisí 
na frekvenci přenašečů v populaci. U populačně častých a klinicky 
závažných onemocnění se proto přenašečství doporučuje vyšetřit 
prekoncepčně i u zdravé osoby (bližší informace viz Průběh genetické 
konzultace, etické aspekty).
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AR onemocnění podléhá povinnému novorozenec-
kému screeningu z těchto základních důvodů:
•	 Lze odhalit onemocnění u  jedince před rozvojem 

příznaků.
•	 Je možné zajistit preventivní léčebná opatření.
•	 Je možné zjistit nosičství genové mutace u  rodičů 

a následně jim a geneticky příbuzným osobám po-
skytnout genetické poradenství.

AR nemoci se často objeví jako důsledek náhodného 
svazku dvou zdravých nositelů (heterozygotů), hlavně 
u nemocí s vysokou frekvencí přenašečství. Jiná situace 
nastane v  případě izolovaných populací nebo skupin 
osob s  vyšší pravděpodobností příbuzenských sňatků 
z  důvodu např. náboženských či sociálních. Míra 
konsangvinity (lat. consanguinitas, společná krev) je 
vyjádřena pravděpodobností (koeficientem inbree-
dingu), že jedinec získal homozygotní kombinaci re-
cesivního znaku od společného předka. Typickým pří-
kladem je Tayova-Sachsova choroba, která se vyskytuje 
izolovaně u  aškenázských Židů. U  jiných populací je 
výskyt této nemoci téměř nulový. Právě u aškenázských 
Židů je ale dostupný screeningový program zaměřený 
na vyhledávání přenašečů celého spektra převážně 
AR  nemocí – z  oftalmologického pohledu lze zmínit 
např. retinitis pigmentosa typu 1, 28, 59, 62 nebo Star-
gardtovu nemoc typu 1.

Poznámka: Tayova-Sachsova nemoc patří do skupiny lyzo-
somálních střádavých chorob, které jsou důsledkem poruchy 
degradace sfingolipidů. Biochemickou poruchou je deficit 
hexosaminidázy-A s dominantním projevem nemoci v CNS 
(místa syntézy sfingolipidu GM2-gangliosidu). Onemocnění 
má fatální průběh – po 3–6 měsících normálního vývoje 
dochází postupně k  progredujícímu poškození mentálních 
funkcí a postupující slepotě (třešňově červená skvrna retiny, 
červená fovea centralis). Smrt nastane ve 2–4 letech dítěte.

Mezi časté oftalmologické nemoci  s AR typem dě-
dičnosti patří např.:
•	 retinitis pigmentosa (některé formy),
•	 Leberova kongenitální amauróza,
•	 Usherův syndrom, Bardetův-Biedlův syndrom (syn-

dromy s retinitis pigmentosa).

4.1.3	 Onemocnění s vazbou na chromosom X 
(X-vázaná dědičnost, X-linked, XL)

V případě, že je gen lokalizovaný na nehomologní části 
chromosomu X (příp. Y), definujeme jeho dědičnost 

jako gonosomální (pohlavně vázanou). V  této situaci 
dochází k určitým odlišnostem od pravidel dědičnosti 
určených pro geny lokalizované na autosomech (tab.  4.3 
a 4.4). Souhrnně lze upozornit na určitá specifika:

Muži jsou hemizygoti pro X-vázané geny neho-
mologní oblasti, v případě recesivních genů se u nich 
projevuje tzv. pseudodominance (fenotypový projev 
u  jedné recesivní alely při chybění druhého analogic-
kého gonosomu X).

U žen je dvojitá genová dávka z gonosomů kompen-
zována procesem tzv. inaktivace nebo lyonizace dru-
hého chromosomu X (je to náhodný proces, ke kte-
rému dochází v časných fázích embryonálního vývoje 
pomocí epigenetických mechanismů; v  každé ženské 
somatické buňce jsou pak aktivní geny buď na mater-
nálním, nebo na paternálním chromosomu X) – druhý 
chromosom X je heterochromatický a v interfázi se jeví 
jako Barrovo tělísko. 

X-vázaná dědičnost může být recesivní (XR) nebo 
dominantní (XD), obecně jsou tyto nemoci vzácnější 
v porovnání s autosomálními.

Gonosomy X a Y vykazují homologii pouze v distál-
ních úsecích dlouhých a  krátkých ramen (pseudo

Tab. 4.3 Základní principy X-vázané dominantní dědičnosti

1.	 Ženy jsou postiženy přibližně dvakrát častěji než muži.
2.	 Postižená žena (se zdravým partnerem) přenáší s 50% rizikem 

onemocnění na své syny i dcery. Postižený muž (se zdravou 
partnerkou) má všechny syny zdravé a všechny dcery 
s onemocněním.

3.	 Při genealogické analýze lze sledovat vertikální typ přenosu 
nemoci.

4.	 Onemocnění může mít u žen mírnější průběh, pro muže je 
často letální.

Tab. 4.4 Základní principy X-vázané recesivní dědičnosti 

1.	 Postiženi jsou prakticky výhradně muži.
2.	 Postižený muž přenáší mutovaný gen na všechny dcery 

(přenašečky, obecně zdravé heterozygotky), všichni jeho synové 
jsou zdraví (zdědili chromosom Y).

3.	 Při genealogické analýze lze sledovat výskyt nemoci v každé 
druhé generaci (generační přeskok) – synové heterozygotních 
žen mají 50% riziko postižení a jejich dcery 50% riziko 
přenašečství.

4.	 Onemocnění se může objevit i izolovaně jako důsledek de novo 
mutace.

Poznámka: XR nemoci se u žen vyskytují vzácně – u tzv. manifestních 
přenašeček (v závislosti na míře lyonizace) nebo u homozygotní 
konstituce (extrémně vzácně s ohledem na frekvenci výskytu nemoci 
v populaci).
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autosomální oblasti, PAR), kde dochází při meióze ke 
crossing-overu, tyto oblasti nepodléhají X-inaktivaci 
a jejich dědičnost se odvozuje od klasických Mendelo-
vých pravidel (např. v PAR oblasti Xp i Yp je lokalizo-
ván gen SHOX – short stature homeobox gene – s klí-
čovou úlohou ve vývoji skeletu).

Při lokalizaci genů v  nehomologní části chro-
mosomu Y dochází k přenosu znaku pouze na jedince 
mužského pohlaví (tzv. holandrická dědičnost) – z kli-
nického hlediska lze zmínit např. mikrodelece chro-
mosomu Y v souvislosti se spermiogenezí a možnost pře-
nosu poruchy fertility z otce na syna (při in vitro fertilizaci 
lze v této situaci akceptovat volbu ženského pohlaví se za-
mezením přenosu poruchy do další mužské generace).

V oftalmologii lze mezi častěji popisované klinické 
jednotky s X-vázanou dědičností zařadit např.:
•	 retinitis pigmentosa (některé formy),
•	 deuteranopii,
•	 Norrieho chorobu,
•	 X-vázanou retinoschízu,
•	 okulární albinismus,
•	 choroideremii.

Poznámka: Nesyndromová retinitis pigmentosa vykazuje ex-
trémní genetickou heterogenitu. Dědičnost může být auto-
somálně dominantní, recesivní, s  vazbou na chromosom X 
nebo digenní. Z širokého spektra genů se jeví jako nejčastěji 
mutovaný gen RPGR (Xp11.4). 

4.1.4	 Mitochondriální dědičnost

Mitochondriální DNA (mtDNA) je uložena v  cirku-
lárním chromosomu a přítomna v buňce v mnoha ko-
piích (tab. 4.5). Podílí se hlavně na kódování systému 
oxidativní fosforylace (OXPHOS). Po splynutí oocytu 
a spermie dochází k aktivnímu odstranění mitochon-
drií otcovského původu, a proto lze v případě přenosu 
mtDNA do další generace pozorovat dědičnost mater-
nální. Lze ji definovat tak, že charakter mtDNA u po-
tomků je závislý pouze na matce. Mitochondriální dě-
dičnost vykazuje proto významné odlišnosti nejen od 
Mendelových pravidel, ale vůbec od dědičnosti kódo-
vané v nukleární DNA.

 K  důležitým onemocněním s  mitochondriální dě-
dičností a klinicky vázanými oftalmologickými projevy 
patří např.: 
•	 Leberova atrofie optiku (Leberova hereditární neu-

ropatie optiku),
•	 Kearnsův-Sayreův syndrom. 

U  obou nemocí se manifestují nejen oční kompli-
kace, ale taktéž postižení tkání s  vysokými energetic-
kými nároky (neurologické příznaky, myopatie a poru-
chy srdečního rytmu).

4.1.5	 Nestabilita repetitivních sekvencí

U  genových mutací, které se podílejí na vzniku „kla-
sických“ monogenních chorob, lze předpokládat, že se 
dědí z generace na generaci v nezměněné formě (mu-
tace jsou stabilní). Při repetitivních sekvencích jde 
často o  opakující se trinukleotidy (ale i  tetra-, penta-
nukleotidové repetice či repetice s jiným opakujícím se 
počtem bází), které vykazují dynamický charakter. Dělí 
se na dvě základní skupiny:

Amplifikace exonu (tzv. polyglutaminové poruchy, 
triplet CAG) neovlivní transkripci genu, ale vzniklý 
protein je abnormální (např. Huntingtonova choroba).

Mutace s  amplifikací v  nekódující oblasti genu 
(v promotoru nebo v intronu) vede ke změně exprese 
genu (např. syndrom fragilního chromosomu X, myo-
tonická dystrofie).

Nemoci způsobené nestabilitou repetitivních sek-
vencí jsou vesměs neurodegenerativní poruchy a mají 
další specifické charakteristiky, kterými se liší od jiných 
chorob:
•	 Anticipace (paradox Shermanové) znamená, že 

projevy nemoci se z  generace na generaci zhoršují 
nebo je jejich nástup včasnější.

•	 Obecně zvyšující se počet repeticí koreluje se stup-
něm závažnosti nemoci.

Tab. 4.5 Základní principy mitochondriální dědičnosti 

1.	 Při genealogické analýze lze pozorovat výskyt nemoci vázaný 
na matku a její potomky, jinak řečeno – pouze matka může 
být přenašečem nemoci podmíněné poškozením mtDNA a tuto 
změnu přenese na všechny potomky bez rozdílu pohlaví.

2.	 Pokud jsou mutací postiženy všechny mitochondrie 
v buňce (nebo naopak jsou všechny bez mutace), mluvíme 
o homoplazmii, při částečném postižení jde o heteroplazmii. 
Výsledný vliv na fenotyp buňky závisí na:

	– časovém úseku objevení se v průběhu embryogeneze, 
	– zásahu do jednotlivých buněčných podtypů/tkání.

3.	 Ovlivněním systému OXPHOS se mitochondriální nemoci projevují 
především v tkáních s vysokým energetickým metabolismem 
(např. CNS).

4.	 Ne všechny komponenty systému OXPHOS jsou kódovány mtDNA, 
a proto lze u některých mitochondriálních poruch sledovat 
mendelovský typ dědičnosti (nemoci kódované nukleární DNA).
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•	 Amplifikaci a  následnou expanzi trinukleotidové 
repetice ovlivňuje porucha párování sklouznutím 
– během DNA replikace může v dlouhých sekven-
cích docházet k inzerci až expanzi vedoucí k překro-
čení fyziologického počtu repetic v důsledku vzniku 
„bublin“ v oblasti dceřiného vlákna DNA při formo-
vání replikační vidlice.

•	 Nosičství premutace (podprahového zvýšení počtu 
repetic u zdravých nosičů) znamená, že u jejich dětí 
může v  důsledku expanze trinukleotidů vzniknout 
plná mutace s klinickým projevem.

•	 Pohlaví rodičů ovlivňuje expanzi trinukleotidů:
	– Syndrom fragilního chromosomu X – při pře-

nosu z matky na syna můžeme pozorovat změnu 
premutace na plnou mutaci.

	– Myotonická dystrofie – má charakter AD nemoci 
s variabilní expresí (např. babička trpí bilaterální 
kataraktou → dcera má již slabost obličejového 
svalstva, ptózu a bilaterální kataraktu → u  jejího 
syna se projeví těžká forma kongenitální myoto-
nické dystrofie).

	– Huntingtonova choroba – pozorována expanze 
počtu trinukleotidů při paternálním přenosu.

•	 Různý typ kombinace klasické mendelovské dědič-
nosti (např. X-vázaný, dominantní) a vlastností dy-
namických mutací.

4.1.6	 Genomový imprinting

Je označení situace, kdy je exprese alely závislá na tom, 
od kterého rodiče byla zděděná. Vlastní exprese je ří-
zená specifickým úsekem DNA označovaným jako im-
printingové centrum. Imprinting je reverzibilní epige-
netický proces. Onemocnění, která vznikají v důsledku 
poruchy imprintingu, mají celé spektrum příčin: mik-
rodelece, bodové mutace nebo uniparentální disomie 
(chromosomální pár u  potomka pochází od jednoho 
rodiče). K nejznámějším nemocem vznikajícím poru-
chou imprintingu, u nichž se setkáváme také s očními 
projevy, patří syndromy Praderův-Williho, Angelma-
nův, Beckwithův-Wiedemannův a Silverův-Russellův. 

4.1.7	 Mozaicismus

Přítomnost dvou a více geneticky odlišných buněčných 
linií v jednom organismu (tkáni) označujeme jako mo-
zaicismus (pocházejících z jedné zygoty). V zásadě roz-
lišujeme mozaicismus:

Somatický – postižené buněčné linie jsou přítomny 
v  somatických buňkách jedince a  vznikají během ži-
vota (prenatálně i postnatálně), není zde zvýšené riziko 
přenosu na potomky – z oftalmologického hlediska je 
důležitá např. segmentální mozaika u  neurofibroma-
tózy typu 1.

Germinální – je spojený s přítomností mutací v zá-
rodečných buňkách a představuje riziko narození po-
tomka s onemocněním zdravým rodičům (viz Autoso-
málně dominantní dědičnost).

Jako chimerismus označujeme situaci, kdy jsou v or-
ganismu přítomny alespoň dvě buněčné linie pocháze-
jící z více než jedné zygoty.

4.1.8	 Multifaktoriální (komplexní) dědičnost

Na výsledném fenotypu se u polygenní dědičnosti po-
dílí větší počet genů s  vlastním malým účinkem. Při 
vzniku většiny nemocí, které nejsou podmíněny muta-
cemi jednoho genu (nebo malé skupiny genů), se před-
pokládá vliv multifaktoriální dědičnosti – interakce ge-
netického pozadí (polygenního systému) a  působení 
vnějšího prostředí. Choroby s  multifaktoriální dědič-
ností (např. mnohé kardiovaskulární či psychiatrické) 
jsou odhaleny s vyšší frekvencí v určitých rodech. Ne-
dokážeme zde určit jednoznačný „vzorec“ dědičnosti. 
Pomocí rozsáhlých genomových analýz jsou stanovena 
typická mutační spektra kandidátních genů, je ale ob-
tížné i s ohledem na další nealelické interakce a envi-
ronmentální vlivy určit výsledný fenotyp nemoci, její 
závažnost či nástup klinických projevů. Pokud kandi-
dátní gen(y) neznáme, provádí se celogenomové aso-
ciační studie (genome-wide association study, GWAS). 
Z oftalmologického hlediska je důležité připomenout, 
že dědičný podíl (multifaktoriální) je zřejmý u někte-
rých častých nemocí, např. lze uvést:
•	 refrakční vady oka,
•	 strabismus,
•	 izolovaný glaukom u dospělých,
•	 věkem podmíněnou makulární degeneraci.

I  zde je nutné upozornit, že při širší genealogické 
analýze můžeme určit rozsáhlé rody s AD typem pře-
nosu některých refrakčních vad oka. Refrakční vady 
oka jsou i součástí určitých syndromů (např. Marfanův, 
Sticklerův – myopie). Izolovaný konkomitující strabi-
smus je v dětské populaci relativně častý (polygenní), 
může být ale součástí mnoha syndromů (viz Chro-
mosomální aberace) nebo je pozorován např. u myo-
tonické dystrofie. U onemocnění, kde předpokládáme 
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dědičnou komponentu a jejich vznik lze vysvětlit s vy-
sokou pravděpodobností polygenním typem dědič-
nosti, můžeme vyjádřit empirické riziko opakovaného 
výskytu u sourozenců a potomků na úrovni 10–15 %. 

4.1.9	 Chromosomální aberace

Chromosomální aberace lze podle projevu v  karyo-
typu rozdělit do dvou základních skupin – numerické 
a strukturální, obě skupiny mohou zasahovat autosomy 
nebo gonosomy (tab. 4.6). 

Numerické aberace vznikají z  důvodu nerovno-
měrného rozdělení chromatid nebo chromosomů 
do dceřiných buněk v  průběhu mitózy nebo meiózy. 
Rozlišujeme:
•	 aneuploidie – změna počtu chromosomů v  jedné 

haploidní sadě (nejčastěji vznikají nondisjunkcí, po-
ruchou oddělení homologních chromosomů nebo 
sesterských chromatid),

•	 trisomie – jeden nadpočetný chromosom,
•	 monosomie – ztráta jednoho chromosomu,
•	 polyploidie – při zmnožení celé haploidní sady 

(nejčastěji vznikají poruchou zracího dělení gamet).

Strukturální aberace vznikají z  důvodu porušení 
kontinuity chromosomů buď spontánně, nebo induko-
vaně působením mutagenních vlivů. Při chromosomo-
vém (chromatidovém) zlomu se volné konce DNA na 
základě komplementarity terminálních bází opětovně 
spojí. Obecně rozdělujeme strukturální aberace na:
•	 balancované (bez ztráty nebo nadpočetného ge-

netického materiálu, obvykle bez fenotypového 
projevu u nositele – pokud nedochází k poškození 
důležitého funkčního genu), 

•	 nebalancované (chybění nebo nadpočetný gene-
tický materiál se závažnými klinickými důsledky).

I  přítomnost balancované translokace představuje 
hrozbu pro potomky, protože v průběhu vzniku gamet 
může docházet k nerovnoměrnému rozdělení genetic-
kého materiálu se vznikem nebalancované chromoso-
mální aberace. Z  oftalmologického pohledu (tab.  4.7) 
jsou nejvýznamnější nebalancované translokace cha-
rakteru delecí (ztráty části chromosomu). Delece mů-
žeme v  zásadě rozdělit na terminální (jediný zlom se 
ztrátou acentrické koncové části) a intersticiální (ztráta 
části chromosomu mezi dvěma zlomy). Delece větších 
chromosomálních úseků jsou pro buňku letální. Po-
jmem mikrodelece (mikrodeleční syndromy) označu-
jeme ztráty skupiny genů uložených v  těsné blízkosti 

(segmentální aneusomie, contiguous gene syndromes). 
Tyto změny zpravidla nelze rozpoznat metodami kon-
venční cytogenetiky. Je nutné použít metodu FISH (flu-
orescenční in situ hybridizace s  využitím lokus-speci-
fických sond) nebo modernější analýzu chromosomů 
technikou microarray (CMA). CMA zahrnuje array-
CGH (komparativní genomovou hybridizaci) a  SNP 
array (single nucleotide polymorphism). Obě metody 
umožňují detekci genomových variant CNV (copy num-
ber variants, variabilita počtu kopií určitých sekvencí), 
jakými jsou právě mikrodelece či mikroduplikace.

Nemocní s chromosomálními aberacemi mají často 
multiorgánové postižení. Genetické vyšetření odhalí 

Tab. 4.6 Oftalmologické nálezy u vybraných aneuploidií autosomů 
a gonosomů

Downův syndrom 
(trisomie 21)
karyotyp: 
47,XX,+21 nebo 47,XY,+21
translokační forma (4 %)
mozaicismus (1 %)

šikmé oční štěrbiny
epikanty
hypoplazie duhovky 
Brushfieldovy skvrny okraje 
duhovky
keratokonus

Edwardsův syndrom 
(trisomie 18)
karyotyp: 
47,XX,+18 nebo 47,XY,+18
translokační forma (20 %)
mozaicismus

hypertelorismus
anomálie víček
hypoplastické supraorbitální 
oblouky

Patauův syndrom 
(trisomie 13)
karyotyp: 
47,XX,+13 nebo 47,XY,+13
translokační forma (20 %)

mikroftalmie
kolobom
vrozená katarakta

Turnerův syndrom
karyotyp: 
45,X
46,X,i(Xq)
mozaiky, delece

kongenitální ptóza
vrozená katarakta
strabismus

Klinefelterův syndrom
karyotyp: 
47,XXY
vzácně: 48,XXXY, 49,XXXXY

epikanty
hypertelorismus
zešikmení očních víček

Poznámka: Translokační forma např. u trisomie 21 znamená, že třetí 
kopie 21. chromosomu je obvykle přesunuta na jiný akrocentrický 
chromosom. Jde často o familiární formu a jeden z rodičů je 
nositelem balancované Robertsonovy translokace. Teoretické riziko 
opakování translokační formy Downova syndromu u potomků je 
33 % (při translokaci na chromosomy 13, 14, 15 nebo 22), ale reálně 
je nižší. Naopak u t(21;21) je pravděpodobnost narození potomka 
s Downovým syndromem 100 %.
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změny obvykle již v novorozeneckém věku nebo jsou 
tyto změny známé již prenatálně. Při multiorgánovém 
postižení podléhají pacienti často komplikacím nemoci 
ještě před dosažením reprodukčního věku (izolovaný 
výskyt v rodě).

4.2	 Rozdělení genetických chorob 
v oftalmologii

Jak již bylo uvedeno v  předcházejícím textu, vý-
znamná část očních onemocnění má jasný genetický 
původ nebo lze při rozvoji nemoci sledovat kombinaci 

genetických a  environmentálních vlivů. Častá je ale 
dědičnost polygenní nebo se oční onemocnění pouze 
projevuje jako nemoc způsobená monogenní mutací 
bez její přítomnosti (fenokopie). Je taktéž zřejmé, že 
oční afekce jsou součástí některých syndromů nebo 
vrozených vývojových vad. Níže uvedená klasifikace 
představuje významné zjednodušení rozsáhlé proble-
matiky očních chorob a v žádném případě si neklade 
za cíl vyčerpávajícím způsobem popsat široké spekt-
rum klinických jednotek. Pouze poukazuje na vybrané 
nemoci v očním lékařství s důrazem na jejich dědič-
nou komponentu.

Pro detailní popis odkazujeme na vynikající mono-
grafie (např. Kuchynka P, a kol. Grada Publishing, 2016).

4.2.1	 Onemocnění předního segmentu oka

Rohovka
•	 rohovkové dystrofie (převážně AD typ dědičnosti),
•	 abnormality velikosti/zakřivení rohovky (mikrokor-

nea, megalokornea, cornea plana),
•	 rohovkové ektazie (např. keratokonus – nejčastěji 

multifaktoriální dědičnost),
•	 vrozené metabolické/systémové poruchy s  projevy 

na rohovce (např. Kayserův-Fleischerův prstenec – 
Wilsonova nemoc).

Duhovka
•	 aniridie (čtyři podtypy, např. WAGR – typ IV aniri-

die, obecně asociace s mutacemi genu PAX6; v jiných 
situacích součást malformací oka – např. Petersova 
anomálie),

•	 heterochromie (izolovaně, Waardenburgův syndrom),
•	 hypopigmentace (albinismus – okulokutánní, oku-

lární),
•	 kolobom (syndrom kočičího oka),
•	 Lischovy uzlíky (neurofibromatóza typ 1).

Čočka
•	 katarakta,

	– nonsyndromické formy (např. některé vrozené 
poruchy metabolismu – galaktosemie, deficit ga-
laktokinázy, Wilsonova choroba, ale také např. 
mutace v genech pro krystaliny), 

	– součást syndromů (např. Sticklerův, Marshallův, 
Walkerův-Warburgův, Loweho, chondrodyspla-
sia punctata), některé aneuploidie,

	– izolované katarakty (nejčastěji AD dědičnost),
•	 dislokace/ektopie (Marfanův syndrom, homocystin-

urie).

Tab. 4.7 Oftalmologické nálezy u vybraných delecí a mikrodelečních 
syndromů

Cri du chat syndrom
karyotyp:
46,XX,del(5)(p?) nebo 
46,XY,del(5)(p?)

hypertelorismus
epikanty

Williamsův-Beurenův 
syndrom
karyotyp:
46,XX,del(7q11.23) nebo 
46,XY,del(7q11.23)

strabismus
hvězdicovité obrazce duhovky

Wolfův-Hirschhornův 
syndrom
karyotyp:
46,XX,del(4p) nebo 46,XY,del(4p)
delece jsou různého rozsahu, 
nejčastěji pouze subtelomerická 
oblast 4p16.3

hypertelorismus
epikanty
mikroftalmus
kolobom
katarakta
strabismus

WAGR syndrom
karyotyp:
46,XX,del(11p13) nebo 
46,XY,del(11p13)

Wilmsův tumor
aniridie
genitourinární dysplazie
mentální retardace

13q14 mikrodeleční syndrom
karyotyp:
46,XX,del(13q14) nebo 
46,XY,del(13q14)

retinoblastom
faciální dysmorfie
vývojové poruchy

Poznámka: Delece chromosomu 22q11.2 je poměrně častá 
a způsobuje DiGeorgův syndrom (překrývá se s velokardiofaciálním 
syndromem), duplikace 22q11.2 je nepoměrně vzácnější a způsobuje 
vznik syndromu kočičího oka (cat eye syndrome) zahrnujícího kolobom 
duhovky a/nebo optiku a další vývojové abnormality. Nadbytečný 
segment na chromosomu 22 je obvykle ve třech (trisomie) nebo 
čtyřech kopiích (tetrasomie).
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Glaukom
•	 primární kongenitální glaukom, juvenilní primární 

glaukom otevřeného úhlu, 
•	 součást syndromů (např. Marshallův, Sticklerův, Weil

lův-Marchesaniho, Axenfeldovo-Riegerovo spektrum 
malformací), resp. obecně v  rámci dysgeneze před-
ního segmentu oka.

4.2.2	 Onemocnění zadního segmentu oka

Sítnice
•	 Leberova kongenitální amauróza,
•	 retinitis pigmentosa,

	– nonsyndromové formy,
	– součást syndromů nebo jiných očních nemocí 

(např. Usherův, Bardetův-Biedlův, Kearnsův-
Sayreův),

•	 makulární dystrofie (primární postižení makuly),
	– Bestova choroba,
	– Stargardtova choroba,

•	 onemocnění s převažujícími abnormalitami funkce 
čípků, 

	– achromatopsie,
	– deuteranopie,

•	 kongenitální stacionární noční slepota,
•	 X-vázaná retinoschíza (dědičná vitreoretinopatie),
•	 nádory a  genetické syndromy s  vysokým rizikem 

vzniku nádorů (např. retinoblastom, tuberózní skle-
róza, von Hippelova-Lindauova choroba),

•	 Norrieho choroba.

Choroidea
•	 choroideremie.

Optický nerv
•	 Leberova hereditární neuropatie optiku,
•	 dominantní atrofie optiku,
•	 Wolframův syndrom (DIDMOAD).

Z dědičných onemocnění oka s četnějším výskytem 
a vazbou projevů na dětský věk lze uvést např. některá 
onemocnění s  převažujícími abnormalitami funkce 
čípků, Leberovu kongenitální amaurózu; vzácněji: ně-
které nesyndromové formy retinitis pigmentosa nebo 
rohovkové dystrofie, glaukomy a  dysgeneze předního 
segmentu oka.

4.3	 Obecné poznámky k dědičnosti 
některých očních onemocnění

4.3.1	 Onemocnění postihující rohovku

Vyskytují se izolovaně nebo jsou součástí poruchy ce-
lého předního segmentu oka, příp. představují mani-
festaci systémových nemocí či akumulaci látek typic-
kých pro nemoci střádavé. Dystrofie rohovky zahrnují 
rozsáhlou skupinu onemocnění se vzácným výskytem 
a  lze je klasifikovat podle lokalizace změn na přední, 
stromální a  zadní. Nejrozšířenější dystrofie jsou spo-
jeny s  mutacemi genu TGFBI (transforming growth 
factor beta-induced) nebo jde o makulární dystrofie ro-
hovky (gen CHST6 s lokalizací 16q21, AR dědičnost). 
V ČR jsou např. popsány kongenitální hereditární dys-
trofie (CHED1) a zadní polymorfní dystrofie rohovky 
(PPCD1) s AD dědičností a asociací k mutacím promo-
toru genu OVOL2 genu.

4.3.2	 Onemocnění postihující oční čočku

Jde o heterogenní skupinu onemocnění, přičemž pouze 
část z nich má dědičnou příčinu. Oční čočka je avas-
kulární struktura a  její transparentnost je udržována 
složitými molekulárními mechanismy. Kongenitální 
katarakty mají proto výraznou klinickou heterogenitu 
a mohou být izolované nebo součástí syndromů. Kon-
genitální katarakta je definována přítomností opacit 
čočky, které jsou zachyceny již v novorozeneckém věku. 
Výskyt klinicky závažných vrozených katarakt se odha-
duje na 2/10 000 porodů. Asi v 25–50 % lze najít pri-
márně genetickou příčinu. Při pátrání po etiologii vro-
zené katarakty je důležité vyloučit kongenitální infekci 
(např. rubeolovou fetopatii). V  případě familiárního 
výskytu katarakty, včasnějšího nástupu nemoci a  při-
družení poruch obličejového svalstva je důležité pama-
tovat i na myotonickou dystrofii (viz Nestabilita repe-
titivních sekvencí). Kongenitální katarakty mohou být 
podmíněny mutacemi v  tzv. vývojových genech nebo 
v genech kódujících krystaliny.

4.3.3	 Glaukom

Primární kongenitální glaukom (PCG) je vzácné one-
mocnění vyskytující se v  prvních třech letech života. 
Časné formy mají obvykle monogenní příčinu. Hranice 
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tří let zohledňuje konec růstu oka v závislosti na nit-
roočním tlaku. Dělení primárního dětského glaukomu 
viz kapitolu 16.2. Případy dětského glaukomu jsou 
často spojeny s  diagnostickou triádou (fotofobie, ble-
farospasmus a  epifora). Významnou příčinou rozvoje 
PCG je mutace genu CYP1B1, který patří do enzymové 
skupiny cytochromu P450. Toto onemocnění je např. 
pozorováno s vyšší frekvencí v některých komunitách 
Romů na Slovensku. Juvenilní primární glaukom tvoří 
podskupinu primárního glaukomu s otevřeným úhlem, 
vykazuje AD dědičnost a  nejčastěji se na něm podílí 
mutace genu MYOC (1q24.3). Vyskytuje se od 3. roku 
života a může mít progresivní charakter. Kombinovaný 
výskyt glaukomu a dalších orgánových postižení je ob-
vykle součástí genetických syndromů:
•	 systémové postižení

	– vývojové anomálie úhlu (např. Sturgeův-Weberův 
syndrom, Sticklerův syndrom),

	– komplexní oční anomálie (např. Marfanův syn-
drom, Ehlersův-Danlosův syndrom, chromoso-
mální aberace, Rubinsteinův-Taybiho syndrom),

•	 výhradně oční postižení (ectopia lentis et pupillae, 
některé dysgeneze předního segmentu oka). 

Izolovaný glaukom dospělých má komplexní dědič-
nost a lze empiricky určit zvýšení rizika výskytu u po-
tomků a  sourozenců (mírné navýšení v  porovnání 
s obecným populačním rizikem).

4.3.4	 Sítnice

Existuje široké spektrum dědičných nemocí postihu-
jících retinu izolovaně nebo jako součást syndromů. 
V  přehledu je pro zjednodušení uvedeno rozdělení, 
které popisuje jednotky postihující dominantně cent-
rální vizus (onemocnění ze skupiny makulárních dys-
trofií) a vizus periferní (retinitis pigmentosa) (tab. 4.8).

Retinoblastom
Retinoblastom je nejčastější zhoubný nádor oka u dětí. 
Manifestuje se obvykle do 3. roku života, výskyt po 
6. roce je vzácný. Může být dlouhodobě ohraničený 
intraretinálně nebo intrabulbárně (např. vrůstání 
do sklerálních emisárií, do řasnatého tělesa nebo do 
přední komory), má ale schopnost extrabulbárního ší-
ření (např. cestou optického nervu) nebo vytváří vzdá-
lené metastázy. Jeho incidence je 1/15 000 narozených 
dětí. Klinicky může mít v počátku nenápadný průběh, 
lze pozorovat:
•	 leukokorii – odraz světla od nádorové masy nebo od 

sekundárně odchlípené sítnice,
•	 senzorický strabismus,
•	 méně frekventovaně: sekundární glaukom, krvácení 

do sklivce nebo přední komory.

Retinoblastom je ve většině případů způsobený 
mutací genu RB1 (tumor supresorový gen, obsahuje 

Tab. 4.8 Překryvy klinických projevů a věkového výskytu u některých dědičných onemocnění sítnice (upraveno podle den Hollander, 2010)

Název 
nemoci

Převažující postižení 
fotoreceptorů

Poznámka

ACHM c stacionární charakter
zachování skotopického vidění, fotofobie, poruchy barevného vidění, s přítomností nystagmu  
nebo bez něj

CD c odlišení CD a CRD (hlavně v pokročilém stadiu nemoci) je klinicky obtížné

CRD c/r

CSNB r klinicky a geneticky heterogenní skupina neprogresivních onemocnění s částečnou nebo úplnou 
noční slepotou

LCA c/r poškozením obou typů fotoreceptorů nebo buněk RPE
klinický průběh může vytvářet široký obraz všech uvedených klinických jednotek

MD c nejznámější je Bestova a Stargardtova choroba
obvykle se projevují v mladším věku a při dalším vývoji onemocnění lze pozorovat určité analogie s CRD

RP r(c) iniciálně je poškození periferního vizu, při dalším postižení čípků dochází ke kompletní slepotě

ACHM – achromatopsie, c (cone) – čípky, CD – cone dystrophy (dystrofie čípků), CRD – cone-rod dystrophy (dystrofie čípků a tyčinek),  
CSNB – kongenitální stacionární noční slepota, LCA – Leberova kongenitální amauróza, MD – makulární dystrofie, r (rod) – tyčinky,  
RP – retinitis pigmentosa
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27 exonů). Kóduje tvorbu fosfoproteinu pRB, který se 
váže na transkripční faktor E2F a  ovlivňuje přechod 
buněk v buněčném cyklu (mitotická S-fáze). Při poruše 
tohoto procesu dochází k  nekontrolovatelné buněčné 
proliferaci a vzniku retinoblastomu. Na rozvoji nemoci 
se zřejmě podílejí i  epigenetické faktory (není závislý 
pouze na RB1 mutacích).

Dědičnost retinoblastomu je AD s  vysokou mírou 
penetrance (~ 90  %, některé mutace mají penetranci 
sníženou a  jsou nalezeny u  zdravých příbuzných), 
obecně můžeme určit dva základní způsoby výskytu/
získání patogenní varianty:
•	 familiární (přenos patogenní varianty genu RB1 od 

jednoho z rodičů),
•	 sporadický (vznik nové patogenní varianty RB1 

genu u postiženého jedince).

Pro vlastní rozvoj onemocnění je nutné postižení 
obou alel genu RB1 (charakteristické vlastnosti AR dě-
dičnosti). V tomto kontextu je důležité zmínit několik 
možných scénářů onemocnění:

V  případě, že je mutovaná alela přítomna již při 
oplození (germinální mutace), dochází k  přidružené 
somatické mutaci v retinálních buňkách (oboustranný 
retinoblastom s včasnou manifestací) a zvýšeným rizi-
kem rozvoje dalších extraokulárních nádorů s určitým 
časovým odstupem (např. osteosarkom) → vždy jde 
o zděděné onemocnění.

V případě, že dochází iniciálně k somatické mutaci 
v obou alelách genu RB1 v  retinální buňce, je retino-
blastom zpravidla unilaterální s  manifestací do tří let 
věku.

Existuje možnost tzv. neexprimujícího nosiče pre-
disponující RB1 mutace se zvýšeným rizikem extra-
okulárních nádorů (např. sarkomy, melanom), jsou 
popsány i involuce retinoblastomu projevující se jizev
natými změnami sítnice.

V případě, že nedochází pouze k inaktivační mutaci 
genu RB1, ale k intersticiální deleci 13q s obsahem RB1, 
lze kromě retinoblastomu pozorovat i dysmorfické rysy 
(např. mikrocefalus, hypertelorismus, ptózu) a  různý 
stupeň mentálního postižení.

Vzácně se na rozvoji retinoblastomu může podílet 
i deregulace a zvýšená exprese MYCN onkogenu.

Z  pohledu genetické konzultace dítěte a  příbuz-
ných v riziku je důležité stanovit, zda jde o kombinaci 
mutací:
•	 germinální + somatická → je přítomna ve všech buň-

kách,
•	 somatická + somatická → není přítomna v periferní 

krvi/gonádách, nízké riziko přenosu mutace. 

V případě germinálních mutací lze usuzovat, že:
•	 Jde o familiární výskyt → vyšetření příbuzných v ri-

ziku (i extraokulární nádory).
•	 Je riziko přenosu na potomky → možnost preim-

plantační genetické diagnostiky.
Více viz kapitolu 18.

4.3.5	 Hereditární ptóza

Při pátrání po příčinách ptózy je samozřejmě důležité 
vyloučit neurologické příčiny. Hereditární ptóza a kata-
rakta mohou být součástí myotonické dystrofie nebo ně-
kterých syndromů (např. Noonanové, blefarofimóza).

4.3.6	 Vrozené vývojové vady oka

Za kritické období z hlediska vývoje oka považujeme 
20.–40. den intrauterinního vývoje. Při nálezu vro-
zené vývojové vady (VVV) oka je důležité pomýšlet 
i na možnost intrauterinní infekce (např. rubeola, To-
xoplasma gondii, CMV) a je důležité i celkové vyšetření 
k vyloučení multiorgánového postižení. Vybrané VVV 
jsou uvedeny souhrnně, část z nich již byla nastíněná 
v předchozím textu:
•	 anoftalmus/mikroftalmus (aneuploidie – např. Pa

tauův syndrom, Fraserův syndrom – multiorgánové 
postižení, AR dědičnost; Lenzův syndrom – multi
orgánové postižení, X-vázané recesivní onemoc-
nění; kongenitální infekce),

•	 nanoftalmus (izolovaně/součást syndromů – např. 
okulodentodigitální dysplazie),

•	 dysgeneze předního segmentu oka (Axenfeldovo-
Riegerovo spektrum malformací, Riegerův syn-
drom, Petersova anomálie) – široké spektrum 
vývojových poruch od izolovaných postižení až po 
systémové projevy, častá souvislost s mutacemi genů 
kódujících transkripční faktory s  podílem na em-
bryonálním vývoji (např. PAX6, PITX2, FOXC1), 

•	 kolobom duhovky, může přecházet až k zrakovému 
nervu (např. jako součást syndromu kočičího oka, 
Wolfova-Hirschhornova syndromu),

•	 kolobom víček (např. Goldenharův syndrom, Trea
cherův-Collinsův syndrom),

•	 afakie (např. trisomie 13, kongenitální infekce – par-
vovirus B19),

•	 aniridie,
•	 kongenitální glaukom, 
•	 kongenitální katarakta.
Více viz kapitolu 3 a příslušné kapitoly.
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4.3.7	 Neurokutánní syndromy

Neurokutánní syndromy (dříve fakomatózy) jsou one-
mocnění vycházející z neuroektodermu. Je pro ně ty-
pické postižení oka, ale mají obvykle multisystémový 
charakter změn s  častým výskytem nádorových one-
mocnění nebo s predispozicí k rozvoji neoplazií. Fako-
matózy jsou mnohdy dědičné. K nejčastějším onemoc-
něním z této skupiny jsou řazeny:
•	 neurofibromatóza (typ 1 a 2) – Lischovy uzly, gliomy 

zrakového nervu, neurofibromy,
•	 tuberózní skleróza – retinální astrocytom,
•	 von Hippelova-Lindauova choroba – kapilární reti-

nální hemangiom.

Význam genetického vyšetření lze uvést např. u soli-
tárního kapilárního hemangiomu a podezření na VHL.

Základní informace o vybraných hereditárních oč-
ních onemocněních jsou uvedeny v tabulce 4.9.

Tab. 4.9 Přehled vybraných hereditárních očních nemocí a syndromů

Onemocnění (OMIM) Gen Typ dědičnosti Klinická poznámka

achromatopsie
(#262300)

CNGB3 ~ 50 % všech 
případů
(8q21.3)

AR porucha tvorby CNG kanálů (cyclic nucleotide gated ion channel) 
vede k apoptóze čípků a poruše barvocitu
CNG kanály se nevyskytují v tyčinkách, noční vidění zůstává zachováno

albinismus – 
okulokutánní – 
podtypy 1–4

TYR
OCA2
TYRP1
SLC45A2

AR snížená pigmentace kůže, vlasů a očních struktur (duhovka, sítnice)
vyšší riziko vzniku melanomu
nystagmus a fotofobie
existuje i forma okulárního albinismu bez kožního postižení  
(XL, kombinace nystagmu a depigmentace očních struktur)

Bardetův-Biedlův 
syndrom

BBS1 
(11q13.2)
(nejčastěji)

AR, DR retinitis pigmentosa, polydaktylie/zkrácení prstů, obezita, 
hypogonadismus, variabilní mentální postižení, renální abnormality
BBS má celé spektrum podtypů způsobených dalšími geny ze 
skupiny BBS

Bestova choroba
(#153700)

BEST1
(11q12.3)

AD nástup obtíží lze pozorovat již v dětství mezi 10.–30. rokem života, 
nezřídka je diagnóza stanovena i později
v oblasti makuly vzniká v určitém stupni rozvoje nemoci oranžové 
ložisko (viteliformní dystrofie)
BEST1 gen kóduje vznik bestrofinu 1 (součást chloridového kanálu 
v bazolaterální membráně buněk RPE) 

BPES (blefarofimóza-
ptóza – inverzní 
epikantus)
(#110100)

FOXL2
(3q22.3) 

AD, AR oboustranná ptóza s horizontálním zkrácením očních štěrbin, inverzní 
epikantus, laterální posunutí vnitřního koutku 
u BPES typu 1 – oční příznaky a předčasné ovariální selhání, u BPES 
typu 2 – fyziologický nástup menopauzy

deuteranopie
(#303800)

OPN1LW
OPN1MW
(Xq28)

XLR neprogredující nemoc, neschopnost rozlišovat odstíny červené a zelené 
barvy (porucha trichromatického vidění)

glaukom primární 
kongenitální – PCG

CYP1B1
(2p22.2)
nejčastěji (GLC3A)

AR onemocnění může být spojeno s dysgenezí předního segmentu  
(ASD, např. hypoplazie duhovky, iridokorneální adheze)
s PCG jsou asociovány i další chromosomální lokusy (např. 1p36)



40

Dětská oftalmologie

4

Onemocnění (OMIM) Gen Typ dědičnosti Klinická poznámka

choroideremie
(#303100)

CHM
Xq21.2 

XLD degenerativní změny choriokapilaris, retinálního pigmentového 
epitelu a fotoreceptorů
progresivní porucha zraku s projevy hlavně u mužů
onemocnění začíná zhoršením nočního vidění, postupně se přidává 
zúžení zorného pole

Kjerova atrofie optiku 
(dominantní atrofie 
optiku)
(#165500)

OPA1
(3q29)

AD porucha zraku již v dětství, progrese
neurologické příznaky (ataxie, porucha sluchu)

kongenitální stacionární 
noční slepota

~ 13 genů AR, AD, XL neprogresivní onemocnění sítnice s částečnou (opožděná šeroslepost) 
nebo úplnou noční  (nyktalopie) slepotou
široké spektrum postižených genů i typu dědičnosti

Leberova hereditární 
neuropatie optiku
(#535000)

MT-ND1 
MT-ND4 MT-ND6 
(nejčastěji)

mit. nejčastější mitochondriální onemocnění
akutní/subakutní ztráta zraku
první příznaky kolem 30 let, častější postižení mužů
neurologické (ataxie, myopatie) a kardiologické příznaky (arytmie)

Leberova kongenitální 
amauróza
např. LCA2 (#204100)

RPE65
(1p31.3)

AR jedno z nejčastějších onemocnění způsobujících slepotu u dětí 
v důsledku sítnicové dystrofie
častá asociace s psychomotorickou retardací
mutace známé asi v 18 genech (vzácně i AD dědičnost)

Loweho syndrom
(#309000)

OCRL
(Xq26.1)

XLR okulocerebrorenální syndrom
katarakta, mentální postižení, aminoacidurie

Norrieho choroba
(#310600)

NDP
(Xp11.3)

XLR včasná slepota (dysplastické změny sítnice)
poruchy učení/mentální postižení
hluchota (rozvoj po 20. roce života)

retinitis pigmentosa
(nesyndromová)

~ 60 genů AR (50 %)
AD (25 %)
XL (15 %)

sítnicová degenerace a ukládání tmavého pigmentu
postupná progrese a ztráta zraku
vzácně i mitochondriální dědičnost a digenní typy

retinoblastom 
(#180200)

RB1
(13q14.2)

AD nejčastější zhoubný nádor oka u dětí
manifestace v prvních třech letech života (leukokorie, strabismus)

retinoschíza X-vázaná
(#312700)

RS1
(Xp22.13)

XLR onemocnění se manifestuje již v dětském věku poruchami vizu
izolovaný nález intraretinálních cyst, které způsobují „štěpení“ sítnice

Stargardtova choroba
(#248200)

ABCA4
(1p22.1) 

AR ztráta centrální zrakové ostrosti nejčastěji do 20. roku života, 
výrazná věková variabilita
porucha přenosu all-trans-retinolu z fotoreceptorů do 
extracelulárního prostoru 
existuje i onemocnění podobné Stargardtově chorobě  
(mutace genu ELOVL4 – AD nebo PROM1 – AR)

Sticklerův syndrom –  
typ 1 (nejčastější)
(#108300)

COL2A1
(12q13.11)

AD variabilní průběh, heterogenita příznaků
oční projevy (myopie, katarakta, vitreoretinální degenerace, 
odchlípení sítnice)
variabilně: Pierre Robinova sekvence, poruchy sluchu

Tab. 4.9 – pokračování
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Onemocnění (OMIM) Gen Typ dědičnosti Klinická poznámka

Usherův syndrom –  
typ 1–3

MYO7A
USH2A
CLRN1

AR senzorineurální ztráta sluchu a RP
různý nástup sluchových a zrakových poruch podle jednotlivých 
subtypů 
jsou uvedeny nejčastěji mutované geny podtypů 1–3

von Hippelova-
Lindauova choroba
(#193300)

VHL
(3p25.3)

AD onemocnění s predispozicí k rozvoji širokého spektra nádorů 
i v mladším věku
tvorba angiofibromů a hemangiomů v sítnici a mozečku 
časté jsou feochromocytomy a fibromy kůže 
zvýšená frekvence tvorby cyst – objevují se v ledvinách, pankreatu 
a nadvarleti 
zvýšené riziko vzniku časného renálního karcinomu

Waardenburgův 
syndrom – typ 1 
(#193500)

PAX3
(2q36.1 )

AD sluchovo-pigmentový syndrom
porucha pigmentace: heterochromie duhovek, bílý vlasový  
pruh = signální příznak, kožní depigmentace, dystopia cantorum 
a porucha sluchu
existují další podtypy WS (např. typ 4B s mutací genu EDN3 má 
asociaci s Hirschprungovou nemocí)

Weillův-Marchesaniho 
syndrom
(#277600)

ADAMTS10
(19p13.2) 

AR porucha vazivové tkáně – malý vzrůst, hypermobilita kloubů, 
dislokace čočky, glaukom, vývojové vady srdce

Wolframův syndrom
(#222300)

WFS1
(4p16.1) 

AR diabetes insipidus, diabetes mellitus, atrofie optiku a hluchota 
(DIDMOAD); diabetes mellitus a atrofie optiku již v dětství  
(Wolframův syndrom)
neurologické a psychiatrické příznaky
může být i mitochondriální dědičnost (DIDMOAD)

AD – autosomálně dominantní, AR – autosomálně recesivní, DR – digenní recesivní, mt. – mitochondriální, RP – retinitis pigmentosa,  
RPE – retinální pigmentový epitel, XL – X-vázaný, XLD – X-vázaný dominantní, XLR – X-vázaný recesivní

Poznámka: Tabulka obsahuje u části klinických jednotek číselné označení podle databáze OMIM (tzv. MIM číslo). Znak (#) před MIM číslem je 
prefix a určuje, že jde o konkrétní onemocnění (charakterizováno fenotypem) a genem/skupinou genů, které mají k onemocnění příčinný vztah. 
Vlastní MIM číslo určuje v první číslici typ dědičnosti a další skupina pěti čísel je specifická pro danou nemoc. Z důvodu limitovaného rozsahu 
kapitoly nelze v plném rozsahu uvést všechna známá MIM čísla výše uvedených klinických jednotek. Přehled nepřináší informace o metabolických 
(neurometabolických) chorobách souvisejících s oftalmologickými projevy (např. metabolická onemocnění související s rozvojem katarakty: 
galaktosemie, deficit galaktokinázy, deficit neuraminidázy, homocystinurie, Wilsonova choroba a jiné). Podrobnosti o vrozených poruchách 
metabolismu popisuje kapitola 21.2.

Tab. 4.9 – pokračování
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4.4	 Genová terapie

Snahy o využití genové terapie nejsou nové, první infor-
mace se objevily v 90. letech minulého století při léčbě 
čtyřleté dívky Ashanti de Silva s poruchou funkce ade-
nosindeaminázy trpící těžkým kombinovaným imu-
nodeficitem (SCID). Zdálo se, že genová léčba se roz-
šíří a bude perspektivou pro celé spektrum dědičných 
chorob. Její přesah do klinické praxe je zatím omezený. 
Je to důsledek mnoha komplikací, které se objevily při 
užití virových vektorů, vysoké technologické a finanční 
náročnosti. Cílem genové terapie je zamezit rozvoji ne-
moci nebo zmírnit její projevy. Metodicky lze přístupy 
genové léčby rozdělit do tří skupin:
•	 nahrazení nebo vnesení (inzerce) normální genové 

sekvence („wild type“) místo poškozeného genu/
genů,

•	 aktivací funkčně důležité oblasti, která má utlume-
nou genovou expresi,

•	 zablokováním exprese genu kódujícího funkčně po-
změněný produkt (patologický protein). 

Vrozená onemocnění sítnice jsou nejčastějším cí-
lem genové léčby a  při správné indikaci jsou refero-
vány i  významné úspěchy. Navíc užití genové terapie 
v oftalmologii při izolovaných afekcích je ovlivněno řa-
dou výhod v porovnání s terapií systémových nemocí: 
snadná dostupnost, hematookulární (hematoretinální/
hemato-kamerální bariéra), možnost kontralaterální 
kontroly. V průběhu genové terapie je nutné definovat 
několik důležitých kroků:
•	 jednoznačná klinická a  genetická diagnostika ne-

moci,
•	 volba vektoru pro buněčnou transdukci: obecně se 

pro léčbu nemocí sítnice využívají virové vektory – 
retroviry a  adenoviry, resp. adeno-asociované viry 
(AAV); užití např. lentivirů umožňuje pronikat i do 
nedělících se buněk, ale je zde riziko inzerční mu-
tageneze,

•	 způsob aplikace vektoru: nejčastěji se vektor podává 
formou subretinální nebo intravitreální injekce, 
cílem je iniciovat transdukci ve vnitřních vrstvách 
sítnice v  oblasti fotoreceptorů a  vrstvy buněk reti-
nálního pigmentového epitelu – subretinální apli-
kace je proto výhodnější, ale i rizikovější.

Nosiče (virové vektory) cílené genetické informace 
jsou upraveny tak, aby byla eliminována jejich vlastní 
patogenita a možnost množení. Vkládá se do nich tzv. 

expresní kazeta obsahující pouze exonové úseky, tzn. 
definované kódující sekvence s:
•	 5´ koncovým promotorem, který spouští expresi,
•	 3´ koncovým terminátorem transkripce a polyade-

nylačním signálem, které expresi zastaví. 

V  souvislosti s  použitím vektorů se otevírají další 
otázky související s jejich účinností a bezpečností:
•	 klonovací kapacita vektorů (objem možných přene-

sených genů pro účely transdukce),
•	 definování léčebné dávky pro jednotlivou aplikaci,
•	 výskyt neutralizujících protilátek proti virovému vek-

toru (před zahájením léčby, při opakovaném podání),
•	 rizika mutageneze – náhodné vkládání genetické 

informace do genomu, možný zásah do protoonko-
genu/tumor supresorového genu (volně upraveno 
podle Ďuďáková Ľ, 2016).

V  praxi, jak již bylo zmíněno, probíhají klinické 
zkoušky u  onemocnění sítnice (např. některé podsku-
piny retinitis pigmentosa, Leberova kongenitální amau-
róza, choroideremie, Stargardtova choroba, X-vázaná 
retinoschíza) a  v  počátcích jsou některá onemocnění 
rohovky. V současnosti je v reálném užití léčivo genové 
terapie s názvem voretigene neparvovec-rzyl (Luxturna) 
s  adeno-asociovaným virem typu 2 (AAV2) jako vek-
torem. Je určeno pro pacienty s vrozenými poruchami 
sítnice a bialelickou mutací genu RPE65 – s Leberovou 
kongenitální amaurózou typu 2 (LCA2) nebo retini-
tis pigmentosa typu 20 (RP20). Léčivo se aplikuje for-
mou subretinální injekce s  časovým odstupem mini-
málně 6 dnů do každého oka. Dosavadní výsledky léčby 
jsou velmi optimistické. Z nežádoucích účinků se obje-
vují některé závažné komplikace, které mohou souviset 
i s vlastní aplikací léčiva (např. katarakta, poškození sít-
nice). Jsou dostupné i informace o možném budoucím 
klinickém využití onkolytické aktivity např. upraveného 
adenoviru (VCN-01), který se selektivně replikuje v ná-
dorových buňkách s vysokým obsahem E2F-1 (důsledek 
porušené aktivace RB1 signální dráhy) u retinoblastomu. 

4.5	 Průběh genetické konzultace, 
etické aspekty

Genetické konzultace/poradenství se při oftalmologic-
kých onemocněních s dědičnou složkou řídí obecnými 
pravidly platnými pro jakékoli jiné dědičné onemocnění 
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(tab. 4.10). Pro genetika je zásadní, aby bylo co nejvíce 
upřesněno, o které oční onemocnění (nebo okruh one-
mocnění) se jedná a zda je nemoc oka izolována nebo je 
asociována i  s postižením jiných orgánových systémů. 
Pro stanovení správné diagnózy je třeba kombinovat in-
formace z klinického vyšetření a dostupných laborator-
ních analýz. Genetické poradenství při hodnocení jed-
notlivých případů má ustálenou strukturu (tab. 4.11):
•	 shromáždění informací (klinická a  laboratorní vy-

šetření, osobní anamnéza, podrobný rozbor rodo-
kmenu – genealogie),

•	 klinické vyšetření pacienta (zaměření na VVV, pří-
tomnost dysmorfních rysů a v pediatrické populaci 
důraz na psychomotorický vývoj, stanovení pra-
covní diagnózy),

•	 vlastní poradenství (povaha a  důsledky onemoc-
nění, riziko rekurence, možnosti dalších vyšetření, 

možnosti prevence pro další potomky, návrh vyšet-
ření příbuzných osob v  riziku, doporučení dalších 
specializovaných vyšetření),

•	 další sledování (pokračování klinického hodnocení 
– hlavně v případě, že není stanovena diagnóza, psy-
chologická podpora).

V rámci genetického poradenství je možné vyčlenit 
různé skupiny genetických testů s odlišnou výpovědní 
hodnotou pro pacienta i geneticky příbuzné osoby:
•	 testy diagnostické, 
•	 testy přenašečství (zdraví jedinci v  riziku – např. 

AD nemoci, zdraví partneři jedinců s nemocí – pre-
koncepčně, AR nemoci, kaskádové testování),

•	 prediktivní (presymptomatické) testy u dosud zdra-
vých osob v riziku (opatrnost např. při neurodege-
nerativních nemocech s  pozdním nástupem bez 
možnosti kauzální léčby nebo hereditárních nádo-
rových syndromech),

•	 prenatální testování.Tab. 4.10 Základní principy genetického poradenství 

1.	 Diagnóza genetického onemocnění má dopad na celou rodinu.
2.	 Genetická konzultace je z významné části komunikační proces.
3.	 Genetické poradenství je nedirektivní, má podporovat všechny 

členy rodiny. 
4.	 Konzultující lékař doporučí informovat i ostatní členy rodiny 

o jejich riziku a o možnostech, jak toto riziko modifikovat 
pro futuro.

5.	 Ve všech případech platí základní etické biomedicínské 
principy (Beauchamp TL, Childress JF. Principles of Biomedical 
Ethics. 1979):

	–  autonomie – právo vědět vs. právo nevědět svůj genetický 
status, právo individuálního rozhodnutí,

	–  prospěšnost – zásada jednání v nejlepším zájmu pacienta,
	–  nepoškození – zásada primum non nocere,
	–  spravedlnost – důraz na rovnost mezi jednotlivci.

Tab. 4.11 Souhrnný algoritmus průběhu genetického poradenství 

1.	 Stanovení klinické diagnózy s podezřením na hereditární složku.
2.	 Genetická konzultace, návrh laboratorního vyšetření (např. 

cytogenetické vyšetření, DNA analýzy), další specifikace:
	– možnosti a limitace vyšetření,
	– rozsah (důležitost specifikace vyšetření zárodečných mutací),
	– nevyžádané nálezy,
	– benefity/nevýhody pro pacienta a jeho rodinu.

3.	 Vyšetření je provedeno vždy s informovaným souhlasem 
pacienta/zákonného zástupce se specifikací:

	– nakládání s biologickým materiálem, 
	– se souhlasem s poskytnutím výsledků vyšetření.

4.	 Potvrzení klinické diagnózy na molekulární úrovni.
5.	 Sdělení výsledku, konzultace s klinickým genetikem, 

doporučení pro pacienta nebo pro vyšetření příbuzných.

Tab. 4.12 Návrh doporučeného postupu pro vyšetření v oftalmogenetice 
(volně upraveno a doplněno podle: American Academy of Ophtalmology, 
Recommendations for Genetic Testing of Inherited Eye Disease 2014)

1.	 Genetické testování lze zahájit u nemocí s jasně definovanou 
dědičnou změnou a má být provedeno klinickým genetikem 
(resp. je vhodná spolupráce oftalmologa se zkušeností 
s dědičnými poruchami zraku a klinického genetika).

2.	 Je kladen důraz na náležitou laboratorní interpretaci nálezů 
se sdělením významu nalezených variant.

3.	 Pacientovi má být předána výsledková zpráva z genetického 
vyšetření.

4.	 Nedoporučuje se provádět tzv. DTC testy (direct-to-consumer) – 
sporná klinická užitečnost, otázka testování nezletilých, obtížná 
interpretace nálezů. Obecně se nedoporučuje iniciovat takové 
genetické testy, u kterých není následná možnost interpretace 
klinickým genetikem.

5.	 Je vhodné využívat pouze ty testy, které jsou nejspecifičtější 
pro dané onemocnění (podezření na onemocnění), použití 
technik WES (celoexomového sekvenování), WGS je nutné 
pečlivě zvažovat.

6.	 Nelze doporučit rutinní genetické testování pro komplexní 
nemoci (např. věkem podmíněná makulární degenerace).

7.	 Velmi obezřetně je nutno přistupovat ke genetickému testování 
asymptomatických jedinců s rizikem rozvoje nemoci bez kauzální 
léčby (např. neurodegenerativní nemoci, nutná specializovaná 
genetická konzultace).

Poznámka: Informace uvedené v tabulce mají pouze charakter doporu-
čení a konkrétní situace je vhodné konzultovat s klinickým genetikem.
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S  rozvojem pokročilých diagnostických možností 
(sekvenování nové generace, NGS), rozsahem analýzy 
vyšetřovaných úseků genomu (např. WGS – celogeno-
mové sekvenování) se v  souvislosti s  genetickým tes-
továním otevírají mnohé nevyjasněné otázky a  exis-
tuje snaha o určitá doporučení i pro oftalmogenetickou 
praxi (tab. 4.12).

Jednotlivé kroky, postupy a závěry genetické konzul-
tace jsou ilustrovány v kazuistice shrnuté v tabulce 4.13.

Z  klinických, laboratorních a  genealogických pod-
kladů lze určit některé závěry a doporučení:

Matka (II/3) je zřejmě asymptomatickou přenašeč-
kou Norrieho choroby (potvrzeno genetickým vyšetře-
ním), zároveň je i přenašečkou Wilsonovy choroby.

Otec chlapce (II/2) je přenašečem Wilsonovy ne
moci.

Riziko narození dítěte mužského pohlaví s Norrieho 
chorobou ze svazku rodičů (II/2 a II/3) je 50 % a taktéž 
riziko narození přenašečky této nemoci. Riziko naro-
zení potomka s Wilsonovou nemocí je 25 %. Rodičům 
lze při plánování dalších potomků nabídnout preim-
plantační genetickou diagnostiku.

Probandka (III/1) má Wilsonovu nemoc (potvrzeno 
při DNA analýze) a existuje 50% riziko, že je přenašeč-
kou Norrieho choroby. Lze proto v době zletilosti (pre-
koncepčně) doporučit:
•	 ověřit přítomnost NDP mutace způsobující Norrieho 

chorobu (test přenašečství),
•	 ověřit přítomnost mutace genu ATP7B u budoucího 

partnera (test přenašečství, vysoká frekvence přena-
šečů v populaci 1 : 90).

Obr. 4.1 Genealogická analýza
Poznámka: Probandi jsou označeni šipkou. Přítomnost mutace genu NDP u členů rodiny je označena tmavě.

Tab. 4.13 Kazuistika hereditárního oftalmologického onemocnění

Dětská lékařka odeslala ke genetické konzultaci po doporučení 
hepatologa 4letou holčičku s podezřením na Wilsonovu nemoc:
•	nepozorovány dysmorfní rysy, 
•	náhodný záchyt mírné elevace transamináz – ALT, AST 

a bilirubinu (opakovaně potvrzeno),
•	ultrazvukový nález mírné hepatomegalie a steatózy,
•	snížená sérová hladina ceruloplasminu a zvýšené vylučování 

mědi močí, 
•	oftalmologický obraz byl normální (bez nálezu Kayserova-

Fleischerova prstence).

U děvčátka byla indikována DNA analýza se zaměřením na nález 
patogenních variant genu ATP7B a bylo potvrzeno, že je složeným 
heterozygotem dvou zárodečných patogenních variant genu 
ATP7B získaných od otce i matky. Součástí genetického vyšetření 
je i genealogická analýza (obr. 4.1). Při ní bylo zjištěno, že holčička 
má 8letého bratra trpícího vrozenou oboustrannou poruchou 
zraku a poruchou učení. Ostatní výsledky genealogického rozboru 
poukázaly pouze na úmrtí paternálního dědečka (I/1) v 60 letech 
v důsledku akutního koronárního syndromu.
Z dostupné dokumentace chlapce bylo zjištěno, že postižení zraku se 
objevilo již časně po narození a zvažovala se blíže nespecifikovaná 
intrauterinní infekce u matky. Podle aktuálního oftalmologického 
vyšetření byly potvrzeny ireverzibilní degenerativní změny sítnice 
(pseudogliom) se žlutavým odrazem v zornici. Souhrnem klinických 
vyšetření je u chlapce vyjádřeno podezření na Norrieho chorobu 
(X-vázané dědičné onemocnění). DNA analýzou byla v exonu 3 genu 
NDP nalezena zárodeční patogenní varianta v hemizygotním stavu, 
která diagnózu Norrieho choroby potvrzuje na molekulární úrovni. 
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Proband (III/2) má Norrieho chorobu (potvrzeno 
při DNA analýze) a bylo vyloučeno přenašečství Wilso-
novy choroby. Všechny dcery probanda budou přena-
šečky Norrieho choroby.

Sestra matky (II/4) má zdravého syna, to ale nevylu-
čuje, že je také přenašečkou Norrieho choroby a taktéž 
Wilsonovy choroby. Při plánování dalšího těhotenství 
jí lze doporučit genetickou konzultaci a vyšetření pří-
tomnosti familiárních mutací genu NDP a ATP7B (kas-
kádové testování). Pokud NDP mutace nevznikla de 
novo, lze její přítomnost předpokládat i  u  maternální 
babičky probandů (I/2).

Bratr otce (II/1) může být přenašečem familiární 
mutace genu ATP7B a lze mu nabídnout vyšetření této 
mutace.

Výsledkem genetické konzultace je potvrzení dia-
gnózy Norrieho choroby a  Wilsonovy nemoci u  pro-
bandů, doporučení dalšího sledování a léčby. Součástí 
konzultace je i doporučení týkající se možného výskytu 
patogenních variant genů NDP a ATP7B u příbuzných 
v riziku, vyjádření možnosti opakovaného výskytu ne-
mocí u dalších potomků a možnosti prevence. Gene-
tická konzultace je nedirektivní a nemůže intervenovat 
dále než ke konzultované osobě.

Poděkování za cenné rady a připomínky při vytvoření kapi-
toly patří prof. MUDr. Petře Liškové, M.D., Ph.D.
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Anestezie v dětské oftalmochirurgii 
Martina Vrabcová 

5.1	 Celková anestezie

Většina očních operací se v dětském věku provádí v cel-
kové anestezii k zajištění bezpečnosti výkonu, vyloučení 
nespolupráce, strachu a  bolesti dítěte a  také pro větší 
komfort oftalmologa. Standardně jsou chirurgické oční 
operace u dětských pacientů vedené v celkové anestezii. 
Lokální anestezie je u  dětské oftalmochirurgie využí-
vána spíše jako doplněk analgezie k  celkové anestezii 
nebo hluboké sedaci dítěte. Samostatná lokální aneste-
zie je možná při drobných extraokulárních výkonech 
a očních vyšetřeních. Vždy je třeba zvážit přínos a ri-
zika výkonu v  lokální či celkové anestezii vzhledem 
k bezpečnosti výkonu, věku a spolupráci dítěte a v ne-
poslední řadě i komfortu oftalmologa.

Mezi nejčastěji prováděné dětské oční operace pa-
tří operace strabismu, ptózy očního víčka, antiglauko-
matózní operace, operace vrozené či získané katarakty 
a implantace umělé nitrooční čočky, dále skleroplastika 
při těžké myopii, enukleace bulbu při pokročilém sta-
diu retinoblastomu, kryoterapie či fotokoagulace reti-
nopatie nedonošených a také kanylace slzných cest při 
jejich neprůchodnosti.

Vzhledem k velmi těžké spolupráci s kojenci a ma-
lými dětmi při očním vyšetření je nutné někdy provést 
podrobné oční vyšetření v celkové anestezii. V  tomto 
stavu lze vyšetřit všechny oční tkáně kromě funkčních 
testů (zrakové funkce). Mezi nejčastější vyšetření pro-
váděná v  celkové anestezii patři skiaskopie, kerato-

metrie, gonioskopie, oftalmoskopie, tonometrie, son-
dáž a průplach slzných cest, test pasivní dukce a další 
(obr. 5.1, 5.2).

Při podání anestezie pro oční výkony se klade dů-
raz na hladký úvod bez velkých změn nitroočního tlaku 
a rovněž šetrné vyvedení z anestezie. Protože při očních 
operacích je oblast hlavy sterilně zakryta, je velmi dů-
ležité bezpečné zajištění dýchacích cest a dobrá moni-
torace pacienta. Pro většinu plánovaných očních ope-
rací se pro zajištění dýchacích cest používají laryngální 
masky – nejlépe flexibilní, které neomezují operatéra 
a je u nich minimální riziko dislokace během výkonu. 
Při kontraindikaci laryngální masky (nelačný pacient, 

Obr. 5.1 Zajištění pacienta musí zajistit oftalmologovi dobré podmínky 
k vyšetření i operaci
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obezita, předpokládaná velmi dlouhá operace) nebo 
u novorozenců a velmi malých kojenců z důvodů bez-
pečnosti je nutná tracheální intubace (obr. 5.3–5.5).

Z anestetik používaných v oftalmologii je třeba vy-
loučit ta, která zvyšují nitrooční tlak (NOT), což je 
z intravenózních anestetik ketamin, který rovněž není 
vhodný pro vyvolání bloudivých pohybů očních bulbů. 
Z  relaxancií suxamethonium – sukcinylcholinjodid 
také vede ke zvýšení NOT, jeho použití je však možné 
pro rychlé zajištění dýchacích cest intubací u akutních 
výkonů s vysokým rizikem aspirace. 

Ostatní anestetika – z  intravenózních propofol 
a  také všechna inhalační anestetika používaná v  pe-
diatrické anesteziologii – sevofluran, desfluran, event. 
isofluran – v závislosti na dávce a délce podávání vedou 
ke snížení NOT.

Z  inhalačních anestetik je u  dětí nejpoužívanější 
sevofluran pro svou možnost použití k  inhalačnímu 
úvodu. U  všech inhalačních anestetik je nutné počí-
tat s tím, že působí jako spouštěč maligní hypertermie, 
což je vzácné, ale velmi závažné genetické onemocnění 
s poruchou vazby kalcia v buňkách a může vést k těž-
kému stavu hyperkatabolismu s  hypertemií a  rizikem 

zástavy oběhu. Toto onemocnění může být spojeno 
s  jinými genetickými myopatickými poruchami, např. 
morbus Duchenne, a  proto je u  těchto onemocnění 
nutné inhalační anestetika zcela vyloučit.

Z plynných inhalačních anestetik je dnes používán 
pouze rajský plyn – N2O, v  pediatrické anesteziologii 
však již minimálně. Jeho analgetické vlastnosti lze na-
hradit jinými analgetiky, navíc zvyšuje riziko poope-
rační nauzey a zvracení (PONV), které je často spojeno 

Obr. 5.2 Zajištění pacienta musí zajistit oftalmologovi dobré podmínky 
k vyšetření i operaci

Obr. 5.3 Dítě zajištěné flexibilní laryngální maskou

Obr. 5.4a U malých dětí preferujeme inhalační úvod do anestezie

Obr. 5.4b Po inhalačním úvodu ihned zajistíme žilní vstup

Obr. 5.5 Pacient připravený k oční operaci
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s operacemi strabismu nebo některými nitroočními zá-
kroky. U nitroočních operací s aplikací plynu do oka – 
vnitřní tamponáda plynem SF6 + vzduch při vitrekto-
mii – je rajský plyn kontraindikován zcela pro riziko 
akutního zvýšení NOT.

5.2	 Zvláštní aspekty při celkové 
anestezii v oftalmologii

5.2.1	 Přidružené choroby a předoperační 
příprava

Většina dětských pacientů podstupujících operační 
výkon v oční chirurgii jsou jinak zdravé děti. Existuje 
však několik očních onemocnění či abnormalit, které 
jsou spojeny s celkovým onemocněním nebo jsou sou-
částí některých vrozených vad. Například různá meta-
bolická onemocnění či vrozené vady jsou spojeny s vý-
skytem katarakty nebo glaukomu. U dětí s retinopatií 
nedonošených musíme počítat s výskytem dalších sys-
témových abnormalit spojených s  jejich extrémní ne-
zralostí. A některé děti podstupující operaci ptózy ví-
ček a strabismu mohou trpět myopatickou poruchou.

Přehled očních abnormalit spojených s jinými one-
mocněními a genetickými vadami, na které by se měl 
anesteziolog v  anamnéze pacienta zaměřit, uvádí ta-
bulka 5.1.

 V  předoperačním vyšetření je důležitá anamnéza 
s  ohledem na přidružená celková onemocnění, dále 
rodinná a  osobní anamnéza zaměřená na odhalení 
vyšší incidence masseterového spasmu a  maligní hy-
pertermie, zvláště ve spojení s  diagnózou strabismu. 
U  očních operací je třeba se zaměřit v  pediatrickém 
vyšetření na infekty horních cest dýchacích a  pláno-
vané operace provádět až po jejich úplném doléčení 
vzhledem ke snadné  možnosti přenosu infekce do 
oka a  následné pooperační infekční oční komplikaci. 
V  předoperační přípravě je také vhodné připravit ro-
diče a podle věku i dítě na nutnost zakrytého jednoho 
nebo i obou očí po operaci. Nemožné vidění z důvodů 
zakrytých očí nebo po aplikaci masti může probírající 
se dítě z anestezie velmi vyděsit. U kojenců a malých 
dětí si tato skutečnost žádá dobrou pooperační sedaci 
pacienta a přítomnost rodiče u dítěte.

Před většinou očních operací je vhodná anxiolytická 
premedikace midazolamem podaným 20 až 30 mi-
nut před odjezdem na operační sál perorálně v dávce  
0,3–0,5 mg/kg.

U  traumatického postižení oka je třeba předope-
račně vyloučit bolest, strach a pláč dítěte, které vedou 
ke zvyšování nitroočního tlaku a hrozí únik nitrooční 
tekutiny či sklivce. Toho dosáhneme kombinací sedace 
midazolamem a podáním lokálního anestetika do po-
raněného oka při příjmu pacienta nebo celkovým po-
dáním analgetik (paracetamol, metamizol). Trama-
dol vzhledem k vyšší incidenci nauzey a zvracení není 
příliš vhodný a  opioidy podávané intravenózně před 
operací vyžadují trvalé sledování pacienta vzhledem 
k možné depresi dýchání.

5.2.2	 Nitrooční tlak

Normální nitrooční tlak (NOT) u  dětí se pohybuje 
v rozmezí 10–20 mmHg. Akutní zvýšení NOT během 
nitroočního chirurgického výkonu může průběh ope-

Tab. 5.1 Genetické, metabolické a systémové nemoci s oční patologií

Apertův syndrom – hypertelorismus, exoftalmus

Downův syndrom – hypotelorismus, epikanty, blefaritida, obstrukce 
slzných cest

Marfanův syndrom – myopie, ektopie čočky

Sticklerův syndrom – amoce sítnice, katarakta, sekundární glaukom 

Crouzonův syndrom – atrofie zrakového nervu, exoftalmus, 
strabismus

Loweho syndrom – katarakta, glaukom

Sturgeův-Weberův syndrom – vrozený glaukom 

Rileyho-Dayův syndrom – syndrom suchého oka a anestezie rohovky

Zellwegerův syndrom – katarakta, degenerace sítnice

trisomie 13 – mikroftalmie, anoftalmie

mukopolysacharidóza – zákal rohovky

homocystinurie – myopie, ektopie čočky, glaukom 

galaktosemie – katarakta

neurolipidózy – degenerace sítnice

neurofibromatóza – Lischovy noduly

vrozené myopatie a myotonické dystrofie – ptóza, oftalmoplegie, 
katarakta

diabetes mellitus – retinopatie

cytomegaloviróza – retinitida

rubeola – retinitida, katarakta, mikroftalmie

toxoplazmóza – retinitida, mikroftalmie

herpes viry – retinitida
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race velmi zkomplikovat. Hlavní zásadou anesteziolo-
gické péče během nitroočních operací a  traumat oka 
je vyloučit všechny faktory, které akutně zvyšují NOT. 
Přehled perioperačních faktorů ovlivňujících NOT je 
uveden v tabulce 5.2.

Tab. 5.2 Přehled perioperačních faktorů ovlivňujících nitrooční tlak (NOT)

Perioperační faktory ovlivňující NOT

Faktory zvyšující NOT

kašel, námaha, pláč, zvracení, flexe hlavy, Valsalvův manévr

sukcinylcholin

ketamin 

laryngoskopie a endotracheální intubace

hypoxie, hyperkapnie

vnější tlak na oční bulbus

akutní hypertenze

kontrakce extraokulárních svalů a m. orbicularis oculi

Faktory snižující NOT

lidokain i. v.

většina intravenózních a inhalačních anestetik

hypotermie

retrobulbární blokáda

zvýšená poloha hlavy

diuretika

systolický TK pod 85 mmHg

hypokapnie

hluboké inspirium

Kromě ketaminu většina intravenózních a  inhalač-
ních anestetik v závislosti na dávce snižuje NOT a mo-
hou být bezpečně použita k  úvodu a  vedení celkové 
anestezie. Intravenózní podání ketaminu u dětí vedlo 
ke zvýšení NOT. Intramuskulární podání ketaminu je 
spojeno se vzestupem i poklesem NOT podle různých 
studií. Kvůli účinku ketaminu, jako je blefarospasmus 
a  nystagmus, je jeho použití méně vhodné pro oční 
výkony. Pouze v  případě nespolupracujícího dítěte 
u akutního očního výkonu lze použít intramuskulární 
podání ketaminu. 

Sukcinylcholin vede ke zvýšení NOT o 7–12 mmHg 
trvajícímu 5–6 minut. Mechanismus tohoto účinku je 
kontroverzní: původní příčinou tohoto fenoménu se 
zdála být kontrakce extraokulárních svalů, recentní 
studie však demonstrovala zvýšení NOT po sukcinyl-
cholinu in vitro na izolovaném očním modelu. Většina 

dětských anesteziologů preferuje vyloučení sukcinyl-
cholinu u penetrujícího poranění oka.

U  menších dětí lze použít metodu intubace v  hlu-
boké inhalační anestezii sevofluranem nebo u lačných 
pacientů zajistit dýchací cesty laryngální maskou bez 
nutnosti relaxace. Na druhé straně je třeba zvážit riziko 
aspirace, které je nepochybně vyšší než riziko ztráty 
zraku způsobené únikem očního obsahu po podání 
sukcinylcholinu. Vhodnou alternativou sukcinylcho-
linu je z  nedepolarizujících relaxancií rokuronium ve 
vyšší intubační dávce. 

Lidokain podaný intravenózně v dávce 1–2 mg/kg je 
schopen omezit zvýšení NOT po laryngoskopii a intu-
baci a po podání sukcinylcholinu, avšak nezruší účinek 
těchto faktorů na zvýšení NOT zcela. Optimální nača-
sování podání lidokainu je 1–3 minuty před intubací. 
Alternativou pro zajištění dýchacích cest je použití fle-
xibilní laryngální masky, která snižuje riziko vzestupu 
NOT v úvodu i při probouzení pacienta na minimum. 

K  vyloučení vzestupu NOT během nitrooční ope-
race je vhodné vedení anestezie s řízenou ventilací a re-
laxací. Při analýze primárních příčin ztráty zraku po oč-
ních operacích se ukazuje nedostatek neuromuskulární 
blokády a následný pohyb pacienta během operace.

Po skončení nitrooční operace je vhodná k  vylou-
čení vzestupu NOT extubace v hlubší anestezii, pokud 
nejsou kontraindikace tohoto postupu (např. plný žalu-
dek, obtížná intubace).

Účinky lokálních oftalmologických léků
Anesteziolog by měl být seznámen s typem lokální oční 
medikace použité perioperačně a s jejím možným sys-
témovým účinkem. Systémová absorpce topických lé-
čiv je možná buď spojivkou, nebo nosní sliznicí po dre-
náži léčiva slzným kanálkem. Absorpce nosní sliznicí 
může být snížena tlakem na vnitřní koutek oka po apli-
kaci léčiva. Slzný aparát je závislý na aktivním mrkacím 
reflexu a svalové činnosti, proto je systémová absorpce 
výrazně snížena během celkové anestezie. Přehled po-
tenciálně toxických léčiv je uveden v tabulce 5.3.

Okulokardiální reflex
Okulokardiální reflex má aferentní dráhu přes dlouhý 
a krátký ciliární nerv, který tvoří oftalmickou část n. tri-
geminus (V). Eferentní dráha vede přes n. vagus (X) 
z mozkového kmene do sinusového uzlu v srdci. Nej-
častější manifestací je sinusová bradykardie, méně často 
se mohou vyskytnout další dysrytmie, např. junkční 
rytmus, A–V blokáda, síňové i komorové extrasystoly, 
komorová tachykardie a asystolie. Reflex je spouštěn ta-
hem extraokulárních svalů a  spojivky během operace 


