e carRADA

DETSKA
OFTALMOLOGIE

KLINICKE A MEZIOBOROVE
SOUVISLOSTI

Kolektiv autort



Komplexni portfolio pro ocni chirurgii

VAS ONLINE RADCE PRO ZIVOT BEZ BRYLI
#VasZrakVaseVolba

SEE BRILLIANTLY




e carRADA



DETSKA
OFTALMOLOGIE

KLINICKE A MEZIOBOROVE
SOUVISLOSTI

Kolektiv autora

GRADA Publishing



Upozornéni pro ctendie a uzivatele této knihy

Vsechna prdva vyhrazena. Zddnd st této tisténé &i elektronické knihy nesmi byt reprodukovdna a sifena
v papirové, elektronické (i jiné podobé bez predchoziho pisemného souhlasu nakladatele.

Neoprdvnéné uziti této knihy bude trestné stihdno.

Kolektiv autort

Detska oftalmologie

Klinické a mezioborové souvislosti

Editorka:
MUDr. Helena Strofova

Kolektiv autoru:

doc. MUDr. Drahomira Barédkové, CSc., prof. MUDr. Milan Bayer, CSc., MUDr. Stanislav Cervenka, Ph.D.,
MUDr. Denisa Darsovd, Ph.D., MUDr. Karolina Dolezalov4, MUDr. Kvetoslava Ferrovd, MUDr. Marek Fichtl,
MUDr. Véra Flemrova, Mgr. Martina Hamplova, MUDr. Petr Handlos, Ph.D., doc. MUDr. Libor Hejsek, Ph.D.,
FEBO, prof. MUDr. Toma$ Honzik, Ph.D., MUDr. Michal Hrevus, FEBO, MUDr. Daniela Humhejova,

Mgr. Eva Chasakovd, Mgr. Jana Jankova, MUDr. Jana Kadlecovd, Ph.D., MUDr. Jana Kalitova,

MUDr. Marta Karhanova, Ph.D., FEBO, MUDr. Silvie Kelifova, Mgr. Lukés$ Kolar¢ik,

MUDr. Hana Kolafova, Ph.D., MUDr. Adam Kopecky, Ph.D., FEBO, doc. MUDr. Jifi Korynta, CSc.,

MUDr. Bohdan Kousal, Ph.D., MUDr. Jan Krasny,

doc. MUDr. Jan Lestak, CSc., MSc., MBA, LLA, DBA, FEBO, FAOG, prof. MUDr. Petra Liskova, M.D., Ph.D,,
MUDr. Jitf Malec, MUDr. Ondrej Materna, Ph.D., MUDr. Marcela Michali¢kova, PhDr. Dagmar Moravcova,
MUDr. Milan Odehnal, MBA, MUDr. Renata Pelikdnova, MUDr. Botivoj Petrak, CSc.,

doc. MUDr. Pavel Pochop, Ph.D., Mgr. Veronika Prazakova, prof. MUDr. Frederik Raiskup, PhD., DrSc., FEBO,
doc. MUDr. Peter Rohon, Ph.D., doc. MUDr. Sylva Skélova, Ph.D., doc. MUDr. Karolina Skorkovska, Ph.D.,
doc. MUDr. Alexandr Stépanov, Ph.D., MBA, FEBO, MUDr. Jifi Stransky, Ph.D., MBA,

MUDr. Markéta Sttedovd, Ph.D., FEBO, prof. MUDr. Josef Sykora, Ph.D., doc. MUDr. Alena Santava, CSc.,
MUDr. et MUDr. Jan Stembirek, Ph.D., MUDr. Helena Strofovd, MUDr. Juraj Timkovi¢, Ph.D.,

MUDr. Jiti Uhlik, Ph.D., MUDr. Martina Vrabcovd, MUDr. Milan Zldmal

Recenzent:

prof. MUDr. Anton Gerinec, CSc., FEBO

Klinika detskej oftalmoldgie, Lekarska fakulta Univerzity Komenského, Narodny ustav detskych chordb,
Bratislava

Vydani odborné knihy schvalila Védecka redakce nakladatelstvi Grada Publishing, a.s.

Autorkou obrazku 1.1 je MUDr. Denisa Darsova, Ph.D., autorem obrazku 1.2 MUDr. Jif{ Uhlik, Ph.D.
Autorkou obrazkt 9.17, 9.18, 9.19, 9.21 a 9.22 je MUDr. Véra Flemrova. Autorkou obrazkt 9.29 a 9.37 je

Mgr. Martina Hamplova. Autorem obrazku 10.1, 10.2, 10.3 a 10.9 je MUDr. Jiti Malec. Autorem obrazka 17.1,
17.15,17.16 2 17.27 je doc. MUDr. Libor Hejsek, Ph.D., FEBO. Obrazky 1.3, 2.1, 2.2, 6.5, 6.6, 6.7, 6.92, 6.10,
6.12¢, 6.13b, 6.14b, 6.16b, 6.17, 6.25¢, 10.23, 19.1, 19.2 piekreslil a upravil Jiti Hlavadek. Ostatni obrazky jsou
z archivu autord, pokud neni uvedeno jinak.



© Grada Publishing, a.s., 2022
Cover Design © Grada Publishing, a.s., 2022
Cover Photo © depositphotos.com, 2022

Vydala Grada Publishing, a.s.

U Prihonu 22, Praha 7

jako svou 8548. publikaci

Séfredaktorka lékatské literatury MUDr. Michaela Lizlerova
Odpovédna redaktorka Jindtiska Blahova

Sazba a zlom Jaroslav Kolman

Pocet stran 690

1. vydani, Praha 2022

Vytiskla D.R.J. TISKARNA RESL, s.r.0., Nachod

Kapitola 20 byla podpotena projektem institucionélni podpory MZ CR, RVO ~FNOs/2016 a RVO — FNOs/2017.
Kapitola 21.2 byla zpracovana diky podpore RVO-VFN64165, NU20-07-00182 a NU22-07-00614.

Nazvy produktii, firem apod. pouZité v knize mohou byt ochrannymi zndmkami nebo registrovanymi ochrannymi
zndmkami ptislusnych vlastnikii, coZ neni zvldstnim zpiisobem vyznaceno.

Postupy a ptiklady v této knize, rovnéz tak informace o lécich, jejich formdch, ddvkovani a aplikaci jsou sestaveny
s nejlepsim védomim autorii. Z jejich praktického uplatnéni vsak pro autory ani pro nakladatelstvi nevyplyvaji
Zddné pravni disledky.

ISBN 978-80-271-4931-5 (pdf)
ISBN 978-80-271-3052-8 (print)



Editorka

MUDr. Helena Strofova
DIPTE s.r.0., Praha 4

Kolektiv autort

doc. MUDr. Drahomira Barakova, (Sc.
Gemini o¢ni klinika, a.s.

prof. MUDr. Milan Bayer, CSc.
Klinika déti a dorostu 3. lékatské fakulty Univerzity
Karlovy a Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady

MUDr. Stanislav Cervenka, Ph.D.

Lacrima o¢ni centrum s.r.o. , Otrokovice

Klinika otorinolaryngologie a chirurgie hlavy a krku
Fakultni nemocnice Ostrava

MUDr. Denisa Darsova, Ph.D.

Gemini o¢ni klinika, a.s.

MUDr. Karolina Dolezalova
Pediatricka klinika 1. lékarské fakulty Univerzity
Karlovy a Fakultni Thomayerovy nemocnice

MUDr. Kvetoslava Ferrova
Ocni klinika déti a dospélych 2. 1ékaiské fakulty
a Fakultni nemocnice Motol

MUDr. Marek Fichtl
Oc¢ni klinika 1. Iékarské fakulty Univerzity Karlovy
a V3eobecné fakultni nemocnice v Praze

MUDr. Véra Flemrova
Evropska oéni klinika Lexum

Mgr. Martina Hamplova
Ortoptika Dr. Ocka

MUDr. Petr Handlos, Ph.D.
Ustav soudniho lékatstvi Fakultni nemocnice Ostrava
a Lékarské fakulty Ostravské univerzity

doc. MUDr. Libor Hejsek, Ph.D., FEBO
Evropska oéni klinika Lexum

Vi

prof. MUDr. Tomas Honzik, Ph.D.

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
1. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy a Vieobecné
fakultni nemocnice v Praze

MUDr. Michal Hrevus, FEBO
Ocni klinika Lékatské fakulty Univerzity Palackého
a Fakultni nemocnice Olomouc

MUDr. Daniela Humhejova
Kozni oddéleni EUC Kliniky Usti nad Labem

Mgr. Eva Chasakova

Lexum, Brno

Mgr. Jana Jankova
Speciélné pedagogické centrum pro zdky
s poruchami zraku, Praha

MUDr. Jana Kadlecova, Ph.D.
Oc¢ni klinika Fakultni nemocnice Hradec Krélové

MUDr. Jana Kalitova
O¢ni klinika Fakultni nemocnice Olomouc

MUDr. Marta Karhanova, Ph.D., FEBO
Ocni klinika Lékatské fakulty Univerzity Palackého
a Fakultni nemocnice Olomouc

MUDr. Silvie Kelifova

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
1. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy a Vieobecné
fakultni nemocnice v Praze

Mgr. Lukas Kolarcik
O¢ni klinika Fakultni nemocnice Ostrava
a Lékatské fakulty Ostravské univerzity



MUDr. Hana Kolaiova, Ph.D.
Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
1. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy a Vieobecné
fakultni nemocnice v Praze

MUDr. Adam Kopecky, Ph.D., FEBO
O¢ni klinika Fakultni nemocnice Ostrava
a Lékarské fakulty Ostravské univerzity

doc. MUDr. Jifi Korynta, CSc.
O¢ni klinika Gemini, Liberec

MUDr. Bohdan Kousal, Ph.D.
Oc¢ni klinika 1. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy
a Vseobecné fakultni nemocnice v Praze

MUDr. Jan Krasny
Oc¢ni klinika 3. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy
a Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady

doc. MUDr. Jan Lestak, CSc., MSc., MBA, LLA, DBA,
FEBO, FAOG
O¢ni klinika JL s.r.o.

prof. MUDr. Petra LiSkova, M.D., Ph.D.

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu
1. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy a Vieobecné
fakultni nemocnice v Praze

MUDv. Jiti Malec
Oc¢ni klinika déti a dospélych 2. 1ékarské fakulty
a Fakultni nemocnice Motol

MUDr. Ondiej Materna, Ph.D.
Détské kardiocentrum 2. lékarské fakulty
a Fakultni nemocnice Motol

MUDr. Marcela Michalickova
Oc¢ni klinika 1. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy
a VSeobecné fakultni nemocnice

PhDr. Dagmar Moravcova
Ordinace zrakové terapie, U dvou srpi, Praha
Centrum zrakovych vad, Praha

MUDr. Milan Odehnal, MBA
Oc¢ni klinika déti a dospélych 2. 1ékarské fakulty
a Fakultni nemocnice Motol

MUDr. Renata Pelikanova
Engramma s.r.o.

MUDr. Bofivoj Petrak, CSc.

Klinika détské neurologie 2. 1ékatské fakulty
Univerzity Karlovy a Fakultni nemocnice
Motol v Praze

doc. MUDr. Pavel Pochop, Ph.D.
Oc¢ni klinika déti a dospélych 2. l1ékarské fakulty
a Fakultni nemocnice Motol

Mgr. Veronika Prazakova
Neovize Praha

prof. MUDr. Frederik Raiskup, PhD., DrSc., FEBO
Klinik fiir Augenheilkunde, Universitatsklinikum
C. G. Carus, Dresden, SRN

doc. MUDr. Peter Rohon, Ph.D.

Klinika hematoldgie a transfuzioldgie Lekdrskej
fakulty Univerzity Komenského a Univerzitnej
nemocnice Bratislava

Ustav lékarské genetiky Lékatské fakulty Univerzity
Palackého a Fakultni nemocnice Olomouc

doc. MUDr. Sylva Skalova, Ph.D.
Détskd klinika Fakultni nemocnice Hradec Kralové,
Univerzita Karlova, Lékarska fakulta v Hradci Kralové

doc. MUDr. Karolina Skorkovska, Ph.D.

Katedra optometrie a ortoptiky Lékarské fakulty
Masarykovy univerzity

Oddéleni nemoci o¢nich a optometrie Fakultni
nemocnice u sv. Anny v Brné

doc. MUDr. Alexandr Stépanov, Ph.D., MBA, FEBO
O¢ni klinika Fakultni nemocnice Hradec Kréalové
Katedra o¢niho lékatstvi Lékarské fakulty Univerzity
Karlovy v Hradci Krélové

MUDr. Jiti Stransky, Ph.D., MBA

Klinika dstni, ¢elistni a obli¢ejové chirurgie
Fakultni nemocnice Ostrava a Lékarské
fakulty Ostravské univerzity

MUDr. Markéta Stiedova, Ph.D., FEBO
O¢ni klinika Fakultni nemocnice Hradec Kralové

Vil



prof. MUDr. Josef Sykora, Ph.D.
Détska klinika Lékarské fakulty Univerzity Karlovy
a Fakultni nemocnice v Plzni

doc. MUDr. Alena Santava, CSc.
Ustav lékarské genetiky Lékaiské fakulty Univerzity
Palackého a Fakultni nemocnice Olomouc

MUDr. et MUDr. Jan Stembirek, Ph.D.

Klinika dstni, éelistni a obli¢ejové chirurgie
Fakultni nemocnice Ostrava a Lékarské fakulty
Ostravské univerzity

MUDr. Helena Strofova
DIPTE s.r.0., Praha 4

MUDr. Juraj Timkovi¢, Ph.D.

O¢ni klinika Fakultni nemocnice Ostrava a Lékarské
fakulty Ostravské univerzity

viil

MUDr. Jifi Uhlik, Ph.D.
Ustav histologie a embryologie 2. 1ékaiské fakulty
Univerzity Karlovy

MUDr. Martina Vrabcova

Klinika anesteziologie, resuscitace a intenzivni
mediciny 2. 1ékatské fakulty a Fakultni nemocnice
Motol

MUDr. Milan Zlamal

Klinika infek¢nich nemoci 1. 1ékatské fakulty
Univerzity Karlovy a Ustfedni vojenské
nemocnice, Praha



BAUSCH+LOMB

Ucinna ochrana
oci proti alergenom

Ocni kapky
Vividrin®
| ectoin’

Prevence a lé¢ba alergického
zanétu spojivek pfirozenou cestou

* Bez oku EkodliV)'Ich latek
* Bez omezeni véku a délky uZiv
* Bez obavy z nezddoucich Géin

ectom

S;T kqpl‘y k lechg

0|erg|ck pr'lnuku
ZGngty “poi Iun)knvmd)

Potlqg,
5P0||vgt lergicke 26n:

Vividrin®
_ Zdravotnicky prosiredek ectoin’
 Pellivé eéte ncvod 'k pouﬂh‘n’i

n,_‘

WWW.VIVI

VIV-CZ2009-2422

Bk o o/l

idrin.cz / Yo 9w ==

Bausch + Lomb, (sou¢dst PharmaSwiss Ceska republika s.r.o. - divize spole¢nosti Bausch Health) Jankovcova 1569/2¢, 170 00, Praha 7



Obsah

Predmiuva . ... ..ttt et it i ittt et e e XV

11 PP {1

1 Prenatalnivyvoj zrakového Ustroji (Denisa Darsovd, it Uhlik) « v v v v v v v v v v newenens 1

1.1

2.1
2.2
2.3
24
2.5
2.6
2.7
2.8
2.9
2.10
2.11
2.12
2.13
2.14
2.15
2.16
2.17
2.18
2.19
2.20

Vyvoj jednotlivych strukturoka . .. ... ... ... ... .. ... . o 2

Postnatélnl'vyvoj oka (Helena Strofovd, Jiti Uhlik, Denisa Darsovd) « o o« o o o o o s o o o s s o o o o o o o 9

Bulbus . . . . .. e e e e e e e e e e e e e 9
Orbita . . . . . e e e e e e e e e 10
Extraokularnisvaly. . . . . ... ... o 10
Palpebralni$térbina . . . . ... ... .. L e 10
SIZné GStroji . . . . v o oo e 10
Spojivka . . .. e e 10
Rohovka . . . . . . . e e e e e e 10
DuhovKka . . . . . . e e e e e e e e e e e e e 10
Piednikomora . . . . .. . . i i i it e e e e e e e e e e e e 11
Iridokornedlnihel . . . . .. . .. . . . . ... e e e 11
Pupila . . . . e e 11
Nitroocnitlak . . . . . . . . o e e e e e e e e e e e e 11
COBRA v v e e e 11
Sitnice . . . . . e e e e e e e e e e e e e e e e e e 11
Zrakovy nerv,zrakovadraha . ... ... ... .. L e 12
ZraKovAa OStIOSt . . . . v v i i i s e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e 12
Zornépole . . . ... e e e e e 12
Binokuldrni vidéni, stereopse . . . . . . . . ... e e e 12
Motilita 0ka . . . . . ot e e e e e e e e e e e e e e e 13
Vyvojrefrakce . . . . . .. 13



Nejcastéjsi vyvojové vady oka jako celku (Helena Strofovd, Jitt URIk) « v v v v v v v v v v vvwees 15

3.1
3.2
3.3
34
3.5

Abnormality vyskytujici se béhem vyvoje o¢nihovacku. . . ... ..... ... ... ..., 18
Abnormality béhem invaginace o¢nihopoharku . . . . .............. ... .. ... 19
Dermoidy . . . . . oo e 21
Dysgeneze predniho segmentuoka . ... ... ... ... ... . .. i 22
Dalsivyvojové vadyoka . . . . ... ... ... 23

Genetika v ocnim lékarstvi (Peter Rohott, Alena $antavd) « « « « o« o o o o o o o o o oo aoooeeees 29

4.1
4.2
4.3
4.4
4.5

Zakladni principy dédi¢nosti, vztah k oénim onemocnénim . . . . ... ..., .. ... .. 29
Rozdéleni genetickych chorob voftalmologii . . . ... ...................... 35
Obecné poznamky k dédi¢nosti nékterych o¢nich onemocnéni . . .. ... .......... 36
Genovaterapie . . . . . . .. e e e e 42
Prabéh genetické konzultace, etickéaspekty . . . ... ... ... .. o o L. 42

Anestezie v détské oftalmochirurgii (Martina Viabcovd) « « v v v v v v i i i i i i i, 4T

5.1
5.2
5.3
54
5.5

Celkovdanestezie . . . . . . . .. .. it e e 47
Zvlastni aspekty pfi celkové anestezii v oftalmologii. . . . ... ...... ... .. ... ... 49
Anesteziologické postupy u béznych o¢nichoperaci. . . ... .......... ... .. ... 52
Anesteziologické komplikace v oftalmologii . . ... ......... . ... ... 0., 54
Lokalnianestezie . . . . . . . . . .. i e 55

Vy§etiovaci postupyudétl' (Helena Strofovd, Eva Chasdkovd, Jan Lestdk) « « « o o o o o o o s o s oo oo DI

6.1
6.2
6.3
6.4
6.5
6.6
6.7
6.8
6.9
6.10
6.11
6.12

Anamnéza (Helena Strofovd) . . o v v v v v v v et e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e 58
Aspekee . . L e e e e e 58
Palpace . . . . . o i e e 59
Urcenizrakové ostrostiafixace . . . . . . ... ... i e 59
Vysetieni postaveni o¢i a zméfeni velikosti uchylky $ilhéani . . . ... ............. 62
VySetfenimotility . . . ... ... . e 65
Vysetfeni binokularniho vidéni, retinalni korespondence a diplopie . . . .. .. ... .. .. 68
Vysetieni refrakce, pfredniho a zadniho segmentu . . . . ... ... ... ............ 75
Dal$i diagnostické metody . . . ... .. ... . ... 82
Zobrazovaci metody (Helena Strofovd, Eva Chasdkovd) . . . . v v v v v v i v i v e it 88
Elektrofyziologické metody (Jdn Lestdk, Helena Strofovd) . . . . v« v v v v v v v v i v o v n 97
Genetické vySetfeni (Helena Strofovd) . . . . . v v v v v it e 100

Screening zrakov;’rch vad u déti (Jana Kalitovd, Marta Karhanovd) « « « « « o o o o o o o o o o o o oo« 103

7.1
7.2
7.3
7.4
7.5

Screeningvporodnici . . . ... .. e 103
Pravidelné preventivni prohlidky . . ... ... ... . ... .. ... .. . .. 104
Plusoptix . . . . o o v i e e e e e 105
VySetfeni uortoptisty . . . . . . o v ot i e e 106

VySetfeniuoftalmologa . . . . . . .. .. ... e 106



8 RefrakEnl'vady oka (Helena Strofovd, Jiti Korynta, Veronika Prazdkovd, Frederik Raiskup) « « « « « o « « o o 109

8.1  Refrak¢ni vady oka a korekce brylovymi skly (Helena Strofovd, Jiti Korynta) . . . . . . . . . .. 110
8.2  Korekce kontaktnimi ¢ockami (Helena Strofovd, Veronika Prazdkovd) . . . v v v v v v v v v v v v 116
8.3  Refrakéni vykony (Frederik Raiskup) . . o o v v v v v v v i it e e e e e 130
8.4  Prehled indikaci a kontraindikaci k refrakénim chirurgickym vykonim udéti . . . . . .. 140
9 Strabismus a amblyopie (Milan Odehnal, Jiti Malec, Véra Flemrovd, Martina Hamplovd) « « « o « o o o o « 143
9.1 Anatomické a fyziologické poznamky (Milan Odehnal, Jiti Malec) . . . . . . . .o o oo v oo 143
9.2 Binokularnividéniajehovyvoj. ... ...... ... ... ... o o oo, 144
9.3  Adaptac¢ni mechanismy a reakce na vznik strabismu . . .. ... ... ... . oL, 145
9.4  Strabismus . . . . . . .. e e e e e e e e e e e e e e e e e e e 146
9.5  Prizmaticka korekce v oftalmologii (Véra Flemrovd) . . . ... .. ... .. . ... 161
9.6  Ortoptika (Martina Hamplovd) . . . « o v v v v v i e e e e e e e e e e e e 170

10 Vicka a slzné cesty (Milan Odehnal, Jiti Malec, Stanislav Cervenka) « « o o o o« o o o o o o o o o o s o o oo 181
10.1 Onemocnéni vi¢ek (Milan Odehnal, iFi Malec) v v v v v v v v v v e e e e e e e e e e e e e e e e 181
10.2 Onemocnéni slznych cest u déti (Stanislav Cervenka) . . . . . . o . v v v v v i oo 198

11 Choroby spojivky (Rendta Pelikdnovd) « « v v v v v v v v v v i vt i enennensensesenss 203

11.1 Vrozené anomaliespojivky . . . . ... ... ... .. . e 203
11.2 Nezanétlivi onemocnénispojivky . . ... ... ... .. ... L oL 203
11.3 Zanétliva onemocnénispojivky . ... ... ... ... . o o o e 209
12 Choroby détské ocnice (Pavel Pochop) « v v v v v v v vt vt it it i e 221
121 VYVOJOCNICE . . v v v vt it it et e e e e e e e e 221
12.2 Oc¢niceuvyvojovychanomalii . ................... . ... ... .. .. 221
123 Cévniafekce . . . . . o o e 224
124 MukoKkély . . .. . o e 225
125 Zanétlivéafekce . . . . . . . o oo 226
126 NAdOryoCmice. . . . . . o v i it it e e e e e e e 228
12.7 Systémova onemocnéniaocnice . . . . ... ... ... .. i e 234
12.8 Redeni kosmetickych nasledki patologickych staviiocnice . . . . . . ..o it 235

13 Obalyoka (Kvetoslava Ferrovd, Helena Strofovd) « v o o o o o o o s o 6 0 oo o s s o oooossseees 281
13.1 Onemocnéni rohovky (Kvetoslava Ferrovd) . . . o v v v v v v v v v i i i e e e 241
13.2  Choroby skléry (Helena Strofovd) . . . . v v v v v v v i it et e e e 271

14 Ch0r0byUVEY(DenisaDarsovd) S ¥
14.1 Kongenitalni anomalieduhovky . .. ... ... ... ... ... . .. oL 276
14.2 Kongenitalni anomalie ciliarniho téliska . . . ... ..... ... ... ... ... ... 279

Xi



14.3
14.4
14.5
14.6
14.7
14.8
14.9
14.10

Kongenitalni anomalie choroidey . . ... ... ... . ... . ... ... . ... . .. 280

Atrofiechoroidey . .. ... .. ... e e 280
Choroidalnidystrofie . .. ... ... ... . i 280
Détskauveitida . . . ... ... . . . e 281
Tumoryduhovky . . . . . ... L e 295
Cystyduhovky . ..... .. ... . . 298
Tumory ciliarnihotéliska . . . . ... ... ... . . o 298
Tumorychoroidey . . . ... . . .. . e 298

15 Vrozené vady EOEky, katarakta (Jan Krdsny, Drahomira Bardkovd) « « o« « o o o ¢ o 6 o 6 o s 6 0 s o s .301

15.1 Vrozené vady CoCky (Jan Krdsny) . . . o v v v v v v i i e e 302
15.2 Détska katarakta (Drahomira Bardkovd) . « v v v v v v i e i e e e e e e e e e e e 305
15.3 Morfologie détské katarakty . .. ... .. .. ... ... ... e 310
15.4 Diagnostikadétskékatarakty . . . . ... .. ... L. oL oo 315
155 Lécbadétskékatarakty . . . . ... ... ... 316
15.6 Pooperacnilécba . .. ... ... . ... e 323
157 Komplikace . . . . .. .. e e 324
15.8 Pooperacnisledovani . .. .. .. ... ... . ... e 325
15.9 Opticka rehabilitace, 1é¢ba amblyopie . . ... ... ... ... ... . ... . ... .. 326
15.10 Trendy a vyzvy v feSeni détské katarakty . ... ........... ... . ... ..... 327
16 Glaukomy détského VEKU (Marek Fichtl) « v v v v v v v v vt i it i it i it it e et 329
16.1 Minimum propraxXi . . . . v v v v v vt vttt e e e e e e e e e e 329
16.2 Klasifikace détského glaukomu . . . ... ... . ... L o o oo 329
16.3 Primarni kongenitalni glaukom (primarni vrozeny glaukom) . . .. ... .......... 331
16.4 Juvenilni glaukom s otevienymuhlem ... ... .......... ... . ... . 0., 338
16.5 Sekundarni glaukomy détskéhovéku . ... .. ... ... ... ... .. o oL, 339

17 Onemocnéni sklivce a sitnice (Libor Hejsek, Jana Kadlecovd) « « o o o o o o o o o s s s s oo oeeoes.343

17.1
17.2
17.3
17.4
17.5
17.6

Zakladni anatomie, terminologie, zrakové funkceudeéti . . . ... ... ... .. ... .. 343
Kongenitalni a vyvojové abnormality . . ... ... ... ... ... ... .. ... .. . ... 346
Hereditarni onemocnéni a chorioretinalni dystrofie . ..................... 346
Retinopatie nedonoSenych . ... ... ... ... ... . . ... .. 355
Ziskand onemocnéni . . . . ... i e e e e e e 362
Zakladni poznamky k nitroo¢ni chirurgii a lécebnym postuptim . . . .. ... .. ... .. 364

18 Nitroocni nadory (Pavel Pochop) « « v v v v v v v v vttt e it e it .369

X

18.1
18.2
18.3
18.4

UvoddoproblematiKy . . . . o ot v vttt e e e 369
Prehled nitroo¢nichnadorti. . . . ... ... ... . L e e 369
Terapie nitroo¢nichnadorti . . . . . ... ... .. . L 378
Zavéryavyhledy . . .. .. .. e 382



19

20

21

Détska neurooftalmologie (Karolina Skorkovskd, Dagmar Moravcovd) « o o o o o o o o s o o o o s o s .389

19.1 Anatomicky Gvod (Karolina Skorkovskd) . . . .« v v v i i i e e 389
19.2 Specifika neurooftalmologického vysetfeni v détskémvéku . ... ... .. ... ...... 391
19.3 Poruchy zornicovychreakci. . . ... ... ... i e 391
19.4 Vrozené anomalie papily zrakovéhonervu . . .. ..... ... . ... oo oL 393
19.5 Atrofiezrakovéhonervu . . . . . . . ... L e 396
19.6 Edém papily zrakovéhonervu . . ... ... ... .. . . L e 398
19.7 Poruchy okulomotorikyudéti . . ... ... ... ... ... .. . 400
19.8 Nystagmusvdétskémvéku . ... ... ... ... . . ... e 404
19.9 Bolesti hlavy z pohledu neurooftalmologa . . . .. ....................... 406
19.10 Neurooftalmologické projevy neurodegenerativnich onemocnéni v détském véku . . . . . 407
19.11 Neurooftalmologické projevy systémovych a nitrolebnich onemocnéni . .. ... .. ... 409
19.12 Jiné centralné podminéné poruchyvidéni . ........ ... ... ... ... ... ..., 414
19.13 Jiné poruchy zraku (Dagmar Moraveovd) . . . . . v v v i i i i e e 415

Ocni L'lrazy u déti (Juraj Timkovi¢, Lukds Kolarcik, Adam Kopecky, Jifi Strdansky, Jan Stembirek, Petr Handlos) . 421

20.1 Epidemiologie a Klasifikace (Juraj Timkovic) . . . . . . .« o i it 421
20.2 Uzavrena poranéni (Juraj Timkovi¢, Lukds Kolarcik, Adam Kopecky) . . . « v v v v v v v v v v v v o 422
20.3 Orbitalni traumata (Ji#f Stransky, Jan Stembirek, Juraj Timkovié) . . . . . v v v v v v v v v v v o u 425
20.4 Chemicka a termicka poranéni (Adam Kopecky, Juraj Timkovi¢, Lukds Kolaréik) . . . . . . . . . .. 431
20.5 Oteviena poranéni (Juraj Timkovi¢, Lukdas Kolarcik, Adam Kopecky) « o v v v v v v v v v v v v v v v 434
20.6 Zakladni aspekty oSetiovatelské péce (Lukds Kolarcik, Juraj Timkovi€) . . . v v v v v v v v v v v 438
20.7 Soudnélékarska problematika urazi o¢i u déti (Petr Handlos, Juraj Timkovi¢) . . . . . . . . . . . 441

0cni onemocnéni pohledem jinych specialistii (osef Sykora, Silvie Kelifovd, Hana Koldfovd, Bohdan Kousal,
Petra Liskovd, Tomds Honzik, Marta Karhanovd, Michal Hrevus, Jana Kalitovd, Daniela Humhejovd, Helena Strofovd,
Peter Rohoti, Milan Bayer, Milan Zldmal, Jan Krdsny, Ondfej Materna, Botivoj Petrdk, Karolina DoleZalovd,

Sylva Skdlovd, Marcela Michalickovd, Alexandr Stépanov, Markéta Stiedovd) « « « v o o o o o o o o 0 0 o o o o 447

21.1 Avitaminozy a jejich ocni manifestace (JosefSykora) . . . . . . ..o ool 447
21.2  Oc¢ni projevy dédi¢nych poruch metabolismu v détském véku

(Silvie Kelifovd, Hana Koldfovd, Bohdan Kousal, Petra Liskovd, Tomds Honzik) . . . . « v v v v v v v o 450
21.3 Dermatologické choroby a oko (Daniela Humhejovd) . . . . . . . o oo v v i v i it 466
21.4 Ocni projevy u endokrinnich onemocnéni (Marta Karhanovd, Michal Hrevus, Jana Kalitovd) . . . 493
21.5 Gastrointestinalni choroby a o¢ni manifestace (JosefSykora) . . . . . . .. ... ... ... 502
21.6 Oftalmologické projevy a komplikace u vybranych hematologickych onemocnéni

(Helena Strofovd, Peter ROKOM) « v v v v v v v v v e e e e e e e e e e e e e e e e e e 509
21.7 Choroby pojivaakosti (Milan Bayer) . . . . . .« v v v it e 512
21.8 Imunologické stavyaoko (Jan Krdsny) . . . . . o v v v it 519
21.9 Infekéni chorobyaoko (MilanZldmal) . . . . . .« v v v v v i e e 524

21.10 Oftalmologické projevy a komplikace u vybranych
kardiologickych onemocnéni (Helena Strofovd, Ondfej Materna) . . . . .« o v v v v v v v oo 543



22

21.11 Neurokutanni onemocnéni (Bofivoj Petrdk) . .« v o v v v v v vt it e e e e e 548
21.12 Oftalmologické projevy a komplikace u vybranych

plicnich onemocnéni (Karolina DoleZalovd) . . . v v v v v v v i i it e e e 559
21.13 Renalni choroby a o¢ni manifestace (Sylva Skdlovd) . . . . . . oo v v v it 564
21.14 Revmatologické choroby (Marcela Michalickovd) . . . . . o v v v v it it e 570
21.15 Syndromy s o¢nimi projevy (Alexandr Stépanov, Markéta Stredovd) . . . . . . .. oo ... .. 579
21.16 Systémové choroby s retinalnimi abnormalitami (Alexandr Stépanov, Markéta Stredovd) . . . . . 587

Péce o zrakoveé postizené dité, zrakova terapie (Dagmar Moravcovd, Jana Jankovd) « « « « « o o+ « + 599
22.1 Pri¢iny vrozenych a ziskanych poruch zraku (Dagmar Moravcovd) . . . . . . . ... ... ... 599
22.2  Stupné zdravotniho postiZeni podle skupin zrakové ostrosti . . ... ... .. ... . ... 599
223 Zrakovaterapie . . . . . . ... e e e e e e e e 600

22.4 Podpora déti a mladeze socidlnimi sluzbami pro osoby se zrakovym znevyhodnénim . . . 618
22.5 Specialné pedagogicka centra pro zaky se zrakovym postiZzenim (Jana Jankovd) . . . . . . . . 619

11111 11 1 Y 72

] 1T 1111 T T Y . 7.{

Medailonkyautorii . . . ... .o v vttt i i i i i i et e e 627

Seznamzkratek . . . . ... i it it et ettt ettt ee. 055

= 13 4 G 1 1

XIv



Predmluva

Predstavujeme vam knihu Détskd oftalmologie. Kli-
nické a mezioborové souvislosti.

Jak zacal jeji pfibéh? Po nékolikaleté spolupraci mne
oslovila $éfredaktorka MUDr. Michaela Lizlerova s na-
padem vydat novou publikaci Détskd oftalmologie.
Také jsem si byla védoma toho, Ze na trhu podobna
komplexné pojatd kniha chybi, proto jsem oslovila své
kolegy, détské oftalmology, 1ékare a odborniky z fady
dalsich specializaci. Ukdzalo se, ze jde o skvély napad,
ktery ale budu muset ke svému prekvapeni také dokon-
¢it. A tak jsem se shodou nahod stala i editorkou knihy.
Béhem tfi let, kdy kniha vznikala, probihaly rtizné
zmény v obsazeni, zaZili jsme i tézké chvile, ale tento
ptibéh patti do jiné knihy.

Slusi se, abychom se jako autofi zminili o slovenské
monografii Detskd oftalmoldgia od prof. MUDr. An-
tona Gerince, CSc., vydané v roce 2005, kterd je pro vét-
$§inu z nas bibli v oftalmologii a také jsme z ni i mnoho
informaci ¢erpali. Jsme nesmirné vdéc¢ni pravé autorovi
za recenzi této knihy.

Nasim cilem bylo a stéle je vytvorit takovou publi-
kaci, ktera by prispéla k zdgjmu lékait o détskou oftal-
mologii. Snad jim kniha start v oboru usnadni.

Zamérem bylo ale také napsat monografii, kterd
bude v duchu mezioborové spoluprace. Stdle plati,
ze bychom na pacienty neméli pohlizet pouze z na-
$eho ,,o¢niho“ pohledu, ale také si vidy zachovavat ce-
lostni piistup. Je zaroven dilezité vzdélavat se i v jinych
oborech. Proto jsem kolegy z dalsich obort oslovila,
a vznikla tak velmi rozsahld a pfinosna kapitola O¢ni
onemocnéni pohledem jinych specialisttl, kteti p¥inesli

Iy

jiny thel pohledu a pivodni téma rozsifili a vyznamné

obohatili. Z mezioborové spoluprace vychdzeji i ka-
pitoly Péce o zrakové postizené dité, Zrakova terapie
nebo podkapitola Ortoptika a dalsi.

Dale jsme se zaméfili na to, aby ¢tenafi v knize na-
8li nejen zakladni, aZ trividlni informace, ale zaroven
i velmi roz$ifené. Kniha je totiZ uréena nejen zacinaji-
cim détskym oftalmologim, ale i oftalmologiim pro do-
spélé a kolegtim lékattim z jinych obort, aby i oni mohli
zpétné proniknout zase do ,,na$eho” oboru, a dile je
uZite¢nou pomtckou také pro kolegy nezdravotniky.
A protoze jsou zde i uplné zaklady, dileZitost anamnézy
nevyjimaje, mifime téz do fad studentd, které oftalmo-
logie oslovila ¢i teprve oslovi. Nebot pravé anamnéza
(a to neni zadné kligé, ale velkd pravda, jak mne ucili
a sama jsem si ovéfila) je polovina diagnoézy a klicem
k aspéchu. A jak fikdval prof. MUDr. Jan Deyl: ,,... jeho
jedinou zvidavosti je vniknout v podstatu nemoci. Lékar
musi slySet nejen hlasity vzlyk, ale uz Sepot nestésti, jen
tehdy miize a dovede pomdhat.“ Ridil se heslem: ,,Ne-
poskodit nemocného.“ (Kurz, Neubert, 1985, s. 58). Pro
mne je prof. Deyl jednim z mnoha vzort. V knize si tedy
ma kazdy najit to své: ,Néco zndme, mnoho nezname.“

A nyni to nejdulezitéjsi:
Velmi dékuji doc. MUDr. Pavlu Pochopovi, Ph.D., za
pomoc na knize, kriticky pohled, doladéni jednotlivych
kapitol a ptispéni ke kone¢né podobé knihy.
Dovolte mi déle podékovat viem autoriim za duvéru,
pomoc, ochotu, trpélivost a skvéle odvedenou préci.
Mé obrovské ,,dékuji patti také prof. MUDr. An-
tonu Gerincovi, CSc., za ndro¢nou a vyborné odvede-
nou recenzi, za laskavy pfistup a podporu.
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Také $éfredaktorce MUDr. Michaele Lizlerové a je-
jimu tymu za v8echny roky spoluprace a skvélou préci
na knize.

Zvlastni podékovani patii MUDr. Marté Karhanové,
Ph.D.,, FEBO, doc. MUDr. Drahomife Barakové, CSc.,
a MUDr. Renaté Pelikdnové za pratelskou podporu
a divéru.

Nechci zapomenout podékovat za odbornou po-
moc prof. MUDr. Jarmile Heissigerové, Ph.D., MBA,
MUDr. Janu Krasnému za poskytnuté snimky z praxe,
ale i vSem ostatnim, za snimky i konzultace. Nechci
opomenout viechny kolegy z tehdejsi Fakultni Tho-
mayerovy nemocnice, se kterymi jsem se zde potkala,
spolupracovala a od nichZ jsem se hodné naucila. Se-
znam by byl velmi dlouhy, dékuji viem kolegtim, s ni-
miz jsem se setkala i mimo nemocnici, pracovala jsem
s nimi, psala ¢lanky. VSem ze srdce dékuji.

M¢é podékovani patti také doc. PhDr. Lee Kvéto-
flové, Ph.D., za podporu a pfedévani znalosti z ostat-
nich obort.

Dékuji svym kolegtim pedagogiim praveé za to mezi-
oborové. A dékuji studenttim za zpétnou vazbu.

Xvi

A v neposledni fadé Ev¢e Ecksteinové a Ing. Lence
Zdrazilové za obrovskou podporu, své rodiné, mamce
a tatkovi, sourozencim (Peté, Pdjovi), své babicce,
a predev$im svému manzelovi a synovi za shovivavost,
podporu v tézkych dobédch a IT podporu, prosté za to,
Ze tu jsou pro mne, kdyz potiebuji.

Mili kolegové, otevirate knihu — nasi prvni ¢eskou
détskou oftalmologickou publikaci, budte shovivavi,
ale i kriti¢ti. Doufdm, ze dal$i podobné souhrnné pu-
blikace v nasem oboru, ale i v jinych oborech, budou
ptibyvat.

S dctou

Helena Strofova (h. strof@seznam.cz).

Pozn.: Kurz ], Neubert FK. Deylav prvni ¢esky astav pro
nevidomé. Praha: Ustfedni vybor svazu invalida v CSR,
1985:1-236.



Uvod

Kniha Détska oftalmologie. Klinické a mezioborové
souvislosti je rozdélena do 22 kapitol. Prvnich $est ka-
pitol se vénuje vyvoji oka, vyvojovym vadam i genetice,
anestezii a vy$etfovacim metoddm v détském véku.
V kapitole 7 az 9 je podrobné popséna problematika
zrakovych funkci a jejich poruch, od screeningu zra-
kovych vad, ktery ma nezastupitelnou roli v oftalmo-
logii, ptes refrakéni vady aZ po strabismus a amblyopii,
véetné moznosti prizmatické korekce a jejich vyuziti
v diagnostice. Kapitola 7 se zabyva problematikou kon-
taktnich ¢ocdek a refrakénich vykont v détském véku.

Usttedni ¢ast knihy mapuje onemocnéni jednot-
livych ¢asti oka a jeho adnex. V prvnich kapitoldch
(kapitola 10, 11, 12) této ¢asti se popisuji patologické
stavy vicek, slznych cest, spojivky a o¢nic. Dalsi ka-
pitoly se tykaji patologie obalii oka (rohovka, skléra —
kapitola 13), uvey (kapitola 14), vrozenych vad ¢ocky,
a predev$im problematiky détské katarakty (kapi-
tola 15). Nasleduje neméné dulezitd kapitola détskych
glaukomu (kapitola 16), v kapitole 17 o patologickych
stavech sklivce a sitnice se podrobné zpracovava téma
retinopatie nedonosenych, problematice nitroo¢nich
nddort se vénuje kapitola 18. Tématy dvou zavére¢nych
kapitol této ¢asti (kapitola 19, 20) jsou détskd neuroof-
talmologie a traumatologie.

Nasleduje obsdhlda mezioborovd kapitola (kapi-
tola 21). V jejich podkapitolach odbornici z pohledu
raznych obort predavaji své zkuSenosti s oftalmo-
logickou problematikou. Je zde popsdno mnoho syn-
dromii a celkovych onemocnéni, kterda se k o¢nimu
1ékatstvi vztahuji.

Posledni kapitola (kapitola 22) se zaméfuje na péci
o slabozraké a nevidomé pacienty a cely systém péce
v Ceské republice. Autofi seznamuji ¢tende napiiklad
s metodami vySetfeni zrakovych funkeci, zrakového
vniméni z pohledu specidlni pedagogiky v prever-
balnim véku, u nekomunikujicich pacientt, dale
s moznostmi zrakové terapie a vyuziti optickych i ne-
optickych pomticek vedoucich k maximalnimu vyuziti
zbytkd zrakovych funkci u slabozrakych déti.

Mnoha onemocnéni nepostihuji pouze jednu oéni
strukturu, proto se o nich zminujeme v rtiznych sou-
vislostech a ¢astech knihy, i s nutnymi odkazy na tyto
kapitoly. Pfesto by to nemélo ovlivnit ¢tivost textu a pe-
vné doufame, ze knihu ¢tendfi ptiznivé pfijmou.

Za kolektiv autort

Helena Strofova
Praha, srpen 2022
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Prenatalni vyvoj zrakového ustroji

Denisa Darsovd, Jifi Uhlik

Vyvoj oka zacind jiz ve tfetim tydnu gravidity a pokra-
¢uje po celé obdobi embryondlni organogeneze, ve fe-
talnim obdobi i postnatalné (tab. 1.1).

Tab. 1.1 Féze vyvoje embryonélniho oka

vyvoje. Déje se tak ovSem nestejnomérné, nebot v na-
zalni a dolni ¢4sti probihd vchlipovéani rychleji. Tim se

1y

na okraji o¢niho pohdrku vytvari stranové symetricky

(22.GD)

1. zdrodecny tercik | = | 2. neurdIniploténka | —> | 3. ocni brazdicka

—> | 4. ocnivacek | > |5.ocnipohdrek | = |6.embryondlni
(25.GD) (28.GD) oko

GD — den gravidity

Jiz u embrya starého 22 dnt dochdzi v ektodermo-
vém neuroepitelu neurdlnich valt v misté vyvijejictho
se predniho mozku k invaginaci povrchu a ke vzniku
o¢nich brazdi¢ek (mélkych vkleslin). Pti uzavéru neu-
rélni trubice se o¢ni brazdi¢ky vyklenou smérem k po-
vrchovému ektodermu a zméni se v o¢ni vacky. Sténa
o¢nich vacki je jednoduchd, je tvofena jednovrstev-
nym neuroepitelem. Dutiny o¢nich vacki jsou s duti-
nou predniho mozku spojeny stopkou, kterd se v prii-
béhu vyvoje prodluzuje a zuzuje. Povrchovy ektoderm
se v misté kontaktu s o¢nimi vacky ztlustuje a vytvari
¢ockové plakody (obr. 1.1).

Tyto plakody piisobi svymi produkty na distdlni ko-
nec o¢niho vacku, ktery se za¢ne oplostovat a vchlipo-
vat. Timto procesem se vytvari oéni pohdrek, ktery ma
jiz sténu dvojitou a je zdkladem sitnice. V budouci op-
tické ¢dsti sitnice se zevni vrstva stény diferencuje na
pigmentovy epitel sitnice, vnitfni vrstva stény ve foto-
receptory, bipoldrni a gangliové buiilky. Mezi obéma
vrstvami zstavd intraretinalni prostor. Vchlipovani o¢-
ntho poharku pokracuje az do 7. tydne intrauterinniho

zéafez - fissura choroidea, kterou do oéniho pohéarku
pronikd mezenchym - viz dile. Uzavér o¢niho po-
hérku pak probihd v nékolika fazich. Nejdtive se k sobé
priblizi okraje o¢niho pohdrku, které posléze srostou,
postupné pak dochazi k uzavirdni proximalniho a po-
sléze i distalntho konce fisury. V ramci uzavieni intra-
retindlniho prostoru dochdzi k propojeni vnitiniho

Eotkovy videk
Eotkovd < Eotkovd jamka
i poharek

oéni ektoderm

0br. 1.1 Vyvoj oka (upraveno podle https://
evolutionunderthemicroscope.com/eyes01.html)
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listu sitnice se stopkou. Timto spojem ndsledné vstu-
puje do oka arteria hyaloidea a vystupuje zrakovy nerv.
V 7. tydnu vyvoje vznika embryondlni oko, ve kterém
bude i nadale probihat diferenciace o¢nich tkani. Cely
vyvoj oka je iniciovan kontrolnim genem PAX6.

1.1 Vyvoj jednotlivych struktur oka

1.1.1 Vyvoj rohovky

Vyvoj rohovky je vicestupniovy proces, ktery zahrnuje
buné¢né interakce mezi jednotlivymi tkdnémi pocha-
zejicimi z povrchového ektodermu, neuroektodermu
a z neuralni lidty (tab. 1.2).

Tab. 1.2 Vyvoj jednotlivych struktur oka ze zarodecnych list(

Neuroektoderm | sitnice

epitelova vystelka cilidrniho téliska a duhovky

musculus dilatator pupillae

zrakovy nerv

Povrchovy Cocka
ektoderm

epitel rohovky

epitel spojivky

slzny aparét

pokozka vicek

Neuralni lista bélima

cévnatka

endotelovd vystelka ocnich cév

Bowmanova membréna a stroma rohovky

Descemetova membréna a endotel rohovky

stroma duhovky a musculus sphincter pupillae

musculus ciliaris

zavésny aparat cocky

sklivec

pojivova tkan a kosténa Cast ocnice

Mezoderm

extraokuldrni svaly

Bilaterdlni buné¢nou interakci mezi neuroektoder-
mem o¢niho va¢ku a kranidlnim povrchovym ektoder-
mem vznika z povrchového ektodermu epitel rohovky
a ostatni epitelové buriky povrchu oka. Interakce mezi
burikami uzavirajici se neuralni trubice a prilehlého ek-
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todermu vede k vyvoji bunék neuralni listy. Tyto mul-
tipotentni buitky maji vysoky migra¢ni potencial. Sté-
huji se po zédkladu nitroo¢ni ¢oc¢ky mezi ni a vznikajici
epitel a diferencuji se v rohovkovy endotel a mezenchy-
mové bunky, jez jsou zdkladem stromalnich keratocytu.
Timto procesem zdroven dochazi k oddéleni zdkladu
¢ocky. Mezi ¢oc¢kou a tvorici se rohovkou postupné
vznikne pfedni komora oka. Stromalni keratocyty tvori
elastickd a kolagenni vldkna stromatu rohovky. Pod
epitelem rohovky se tato vlakna zahus$tuji v Bowma-
novu membranu, ktera je diferencovatelna ve 4. mésici
intrauterinniho vyvoje. Descemetova membrana je pa-
trnd aZ v 6. mésici intrauterinniho vyvoje. Tato mem-
brana je produktem endotelovych bunék. Endotel vy-
tvari ve 12. az 16. tydnu vyvoje (4.-5. mésici) zonulae
occludentes, tésné spoje nepropoustéjici komorovy ob-
sah do rohovky. Prostor pfedni komory se prohlubuje
zadatkem 7. tydne vyvoje ristem o¢niho poharku do-
pfredu a zanofovanim zakladu nitroo¢ni ¢oc¢ky. Zadni
¢ast predni komory se ohranicuje vaskularizovanou
pupildrni membranou a duhovkou. Senzitivni nervova
vlakna, kterd intenzivné inervuji rohovkové stroma,
pochazeji z trigemindlniho ganglia.

1.1.2 Vyvoj duhovky, fasnatého téliska a zornice

Duhovka se vyviji ve druhé poloviné 4. mésice intra-
uterinnfho vyvoje. Dva listy o¢niho pohdrku umoziuji
v predni ¢asti vznik pars caeca retinae. Ta vytvari dvé
zadni vrstvy duhovky a dva epitelové listy Fasnatého té-
liska. V oblasti duhovky se zevni vrstva méni ve speci-
alni pigmentovany myoepitel a stava se z ni musculus
dilatator pupillae. Vnitfni vrstva je rovnéz pigmento-
vand. V oblasti fasnatého téliska je pigmentovany jen
zevni list pars caeca retinae. Vnitfni epitel fasnatého té-
liska je nepigmentovany. Z ptedniho okraje o¢niho po-
harku vristd od ekvéatoru ¢ocky do centralnich pred-
nich ¢asti pohdrku mezenchym neurdlni listy, ¢imz
vytvafi mezenchymadlni zaklad stromatu duhovky.
Predni ¢ast duhovky ma tedy zdklad v mezenchymu,
zadni ¢ast duhovky potom v neuroepitelu (obr. 1.2).

V 5. mésici intrauterinniho vyvoje duhovka utvari
uzky pds schovany za limbem. Oko tak ptisobi do-
jmem aniridie. Teprve po narozeni se plné dokon¢i vy-
voj predni ¢asti duhovky soucdasné s jeji pigmentaci.
Musculus sphincter pupillae se vyviji z mezenchymu
neurdlni lidty. PIné je funkéni od 4. mésice. Musculus
dilatator pupillae se za¢ind vyvijet aZ od 6. mésice z bu-
nék predniho listu pars caeca retinae, jak je popsano
vy$e. Bunky obou svald maji tedy neuroektodermdlni
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mezenchym z bunék .

neuralni |iéty\-' e

vacek Gotky
(Cast)

pupilarni
membrana |

musculus sphincter
pupillae

0br. 1.2 Vyvoj duhovky a fasnatého téliska: a) 15 tydnd, b) novorozenec.

ptvod. Vaskularizace duhovky se od 6. tydne gravidity
vytvati z hyaloidniho systému jako membrana vascu-
losa a od 12. tydne vyvoje se z cilidrnich arterii a vel-
kého duhovkového cévniho kruhu vyviji radialné uspo-
radané duhovkové cévy, pochazejici z mezenchymu,
stejné jako cévni vétve pro fasnaté télisko.

Rasnaté télisko se zac¢ina formovat od 13. tydne
vyvoje, kdy se pfedni ¢ast o¢niho pohdrku zadind fa-
sit. Tyto zahyby tvofi cilidrni vybézky rasnatého té-
liska, které se prodluzuji a dosahuji ekvatoru cocky
v 16. tydnu vyvoje. Z povrchovych bunék cilidrnich
vybézki se od 20. tydne vyvoje utvafi zavésny aparat
¢ocky. Ve 20. tydnu se také zvétSuje stroma fasnatého
téliska a z mezenchymu neurdlni lidty se vyviji cilidrni
sval. Jeho souddsti je Briicketiv meridionalni sval (za-
bezpecuje uvolnéni akomodace a vyviji se v 5. mésici)
a Miillertiv koncentricky sval (zabezpecuje akomodaci
a diferencuje se az v obdobi 6. mésice intrauterinniho
vyvoje). V poslednim trimestru gravidity se duhovka
a fasnaté télisko posouvaji dozadu na uroven sklerdlni
ostruhy. Tento posun souvisi s prohlubovanim pfedni
komory a vytvafenim iridokornealniho thlu.

Ukoncéeni proliferace mezenchymu z okrajii pfedni
¢asti o¢niho pohdrku determinuje i rozsah zornice. Re-
akce zornice na svétlo je vazana na vyvoj sfinkteru zor-

sinus venosus

musculus dilatator
pupillae

vnitini list oéniho poharku

zevni list o&niho pohérku

musculus ciliaris

sclerae»(_ i .
f;—,—z' g | pars optica
) | retinae

vnitfni'nepigmentovany
epitel fasnatého télesa

zevni pigmentovany

zadni pigmentovany
epitel fasnatého télesa

epitel duhovky

nice. Poprvé se objevuje v 30. tydnu. Rozmér zornice se
ustali na hodnoté v rozmezi 1,8 mm az 5,4 mm.

1.1.3 Vyvoj iridokornealniho uhlu

Vlozenim mezenchymadlni tkdné mezi okraj o¢niho po-
hérku a zaklad rohovky se sklérou dochazi k vytvoreni
tkané iridokornealniho thlu. Iridokornealni thel pro-
chazi tfemi fazemi vyvoje. Prvni faze za¢ina v 15. tydnu
vyvoje, kdy se diferencuje pfedni mezenchym na kor-
neoskléralni a iridocilidarni oblast. V druhé fazi, ve
27. tydnu vyvoje, dochazi k separaci mezenchymu na
cilidrni sval, vybézky rasnatého téliska a Schlemmuv ka-
nal. Treti faze zahrnuje rast rohovky, tramciny a ustup
endotelu rohovky z recesu iridokornedlniho thlu, coz
postupné pokrac¢uje do narozeni. Diferencovany rist
predni ¢asti oka zejména v poslednim trimestru gravi-
dity usti do posunu kotene duhovky, fasnatého téliska
arecesu iridokornedlnfho uhlu dozadu s cilem otevteni
trabekuldrnich odtokovych cest. Odtok nitroo¢ni te-
kutiny a pocatky jeji filtrace sahaji do 5. mésice intra-
uterinniho vyvoje. Nitroo¢ni tekutina je za normdlnich
podminek hypertonickd. Na mechanismu tvorby ni-
troo¢ni tekutiny se podili dva procesy. Jedna se o pa-
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sivni ultrafiltraci krevni plazmy z kapildr do stromatu
vybézki ciliarntho téliska a naslednou aktivni sekreci
komorové tekutiny pomoci epitelu cilidrniho téliska do
zadni komory.

1.1.4 Vyvoj pupilarni membrany

Pupilarni membrina je jemnda, cévami propletend
blanka, kterd se rozprostird na predni plose cocky
a soucasné prekryva budouci zornici. Spolu s hyaloid-
nim systémem se membrana podili na vyZivé oka v in-
trauterinnim stadiu Zivota. Jeji cévni pletené se utva-
teji ze zadnich dlouhych cilidrnich arterii. Formovani
pupildrni membrany se odehrava v obdobi vzniku en-
dotelu rohovky. Vychazi z mezenchymové tkdné, ktera
se za¢ind posouvat po tkani duhovky smérem dozadu
a upind se na perifernim okraji musculus sphincter pu-
pillae. Pfed narozenim ditéte pupildrni membrana za-
nikd. Regrese za¢ind v 5. mésici intrauterinniho vyvoje,
ale nemusi byt vzdy aplna. Pfi vySetteni pfedniho seg-
mentu oka je potom patrnd jako perzistentni pupildrni
membrana v zornici.

1.1.5 Vyvoj ¢ocky

Formovani nitroo¢ni ¢oc¢ky zac¢ind ve 4. tydnu vyvoje
zesilenim povrchového ektodermu do podoby co¢-
kové plakody. Cotkové plakoda se nésledné invaginuje
v ¢ockovou jamku (obr. 1.1) a béhem 5. tydne se od-
déluje od povrchového ektodermu jako ¢ockovy vacek.
Cotkové plakoda a o¢ni pohérek jsou na zaitku spo-
jené pevnou adhezi, kterd se jen pomalu uvoluje, aby
se zabezpecila centralni poloha ¢oc¢ky v optické ose oka.
Tento proces separace za¢ina v 5. tydnu vyvoje. Geny
odpovédné za vyvoj ¢ocky jsou PAX 6, PITZ 3, MAF
a SOX. Cockovy vacek je zprvu duty a lemovany jednou
vrstvou epitelu (obr. 1.3). S postupnou invaginaci ¢o¢-

zrala cocka

cockovy vacek

sekundéarni
Cockovd vidkna

primdrni
Cockova vldkna

Obr. 1.3 Vyvoj €ocky (upraveno podle https://
evolutionunderthemicroscope.com/eyes02.html)
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kového vacku se v ném tvori velka centrdlni dutina. Na-
venek je obaleny bazalni membranou, z které se vyvine
budouci pouzdro. Elongaci epitelidlnich bunék v zadni
¢asti vacku vznikaji primarni ¢o¢kova vldkna. Postupné
utvéti embryondlni jadro ¢ocky. Cokova vlakna se déle
zmnozuji, objem ¢ocky se zvySuje a celd buné¢nd stavba
¢ocky se preméni v ¢ockova vldkna. Pouze v predni
¢astia pii ekvétoru zlistdvaji kubické bunky. Ty vykazuji
mitotickou aktivitu s tvorbou sekundarnich ¢o¢kovych
kortikalnich vlaken do konce Zivota. Ve fetdlnim ob-
dobi se tato sekunddrni ¢ockova vlakna spolupodili na
vzniku fetdlniho ¢oc¢kového jadra. Sekundarni ¢ockovd
vldkna probihaji cirkularné dopfedu a dozadu, pfi-
¢emz se spojuji v Y-sutury v pfimém postaveni vpredu
a opa¢ném Y tvaru vzadu. Pfi narozeni se celd ¢ocka
sklada z embryonadlniho i fetdlniho jadra a z nepatrné
vrstvy kiry, kterd se vyrazné zvétSuje aZ postnatdlné.
Pouzdro se tvoti jako produkt sekrece epitelovych bu-
nék ve 2. mésici intrauterinniho vyvoje.

1.1.6 Vyvoj sklivce a cévniho systému

Vyvoj sklivce probihd, stejné jako vyvoj fasnatého té-
liska, ve tfech vyvojovych fézich. Nejprve vznika pri-
marni sklivec (arteria hyaloidea), nésledné sekundarni
(definitivni) sklivec a tercidrni sklivec (zonula). Jak jiz
bylo fe¢eno vyse, pfes choroiddlni $térbinu vznika-
jictho o¢niho poharku vstupuje do oka vaskularizo-
vany mezenchym a postupné vypliiuje sklivcovy pro-
stor a vytvari vlaknitou sit (syncytium). Postupné se
ustanovi pfivodna arteria hyaloidea a kapilarni sit.
V 6. tydnu vyvoje se ¢ocka od sklivee izoluje a je celd
obalena ve vaskuldrni membrané hyaloidniho systému,
ktery tvori zaklad primarniho sklivce. Jeho strukturu
tvofi mezenchymalni bunky, kolagenovy fibrilarni ma-
teridl, hyaloidni cévy a makrofagy. Arteria hyaloidea,
vétev primitivni arteria ophthalmica, se zac¢ind vyvi-
jet v o¢ni stopce ve 4. tydnu. Za zadni plochou ¢ocky
se rozvétvuje. Vétve a. hyaloidea anastomozuji s anu-
larnimi vétvemi pupildrni membrany. Tato fibrovasku-
larni splet obklopuje ¢oc¢ku a tvofi se tunica vasculosa
lentis. Postupné se zvétSovanim sklivcové dutiny na-
byva primérni fibrovaskularni sklivec véjifovité struk-
tury. V oblasti ekvitoru ¢ocky se vytvari prstenec hy-
aloidokapsuldrniho ligamenta. Po 12. tydnu hyaloidni
systém postupné regreduje a kompletné miz{ v 7. mé-
sici intrauterinniho vyvoje.

Po uzavieni choroiddlni Stérbiny za¢ina sitnice pro-
dukovat sekunddrni sklivec. Sklada se z jemnych vla-
ken usporddanych paralelné se sitnici a z gelové mat-
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rix secernované z hyalocyta. Postupné vypliuje celou
sklivcovou dutinu mimo centralni ¢ast mezi papilou
a ¢ockou. Poruchy resorpce primarniho sklivce maji za
nasledek vznik kongenitalni katarakty, pupilarni a vas-
kuldrni membrany.

Terciarni sklivec a zdvésny aparat se za¢ina vyvijet ve
4. mésici v okamziku, kdy sekundérni sklivec vypliuje
70 % sklivcové dutiny a primarni sklivec je zatla¢eny do
centralni oblasti mezi papilu a ¢oc¢ku. Tercidrni sklivec
predstavuje akumulaci kolagenovych fibril mezi ekvé-
torem ¢oc¢ky a oénim pohdarkem, tzv. Drualtiiv margi-
nalni svazek. Je prekurzorem zévésného aparitu ocky
a baze sklivce.

1.1.7 Vyvoj cévnatky a skléry

Cévnatka a skléra pochdzi z mezenchymalni tkané ne-
uralni lidty. Predni ¢ést skléry se vyviji kondenzaci me-
zenchymalni tkané jako pokra¢ovani rohovky. Ekva-
toru dosahne priblizné v 8. tydnu vyvoje a zrakového
nervu ve 14. tydnu. O tvaru a velikosti bulbu v3ak roz-
hoduje vyvoj sitnice, nikoli skléry. Zpocatku skléra za-
sahuje az za oblast, kde se vytvari zdklady fasnatého
téliska. Postupné se vSak rohovka posouvd smérem do-
predu a s ni se rozsifuje i skléra. Elastickd vldkna jsou
soucasti skléry az od 3. mésice intrauterinniho vyvoje.
Ze stejného materidlu jako skléra vznikd i Tenonova
membrana. PIné vyvinuta je skléra az v 5. mésici.

Primitivni vaskulatura cévnatky se objevuje jako
plexus endotelem vystlanych prostor v tésné blizkosti
vnéjsiho listu oéniho pohdrku ve 2. mésici intrauterin-
niho vyvoje. Ve 3. mésici se spoji se zadnimi kratkymi
cilidrnimi arteriemi. Postupné vytvofi anastomozy
s dlouhymi cilidrnimi arteriemi. VSechny tfi vrstvy
(suprachoroidea, stroma, choriocapillaris) md cév-
natka v 5. mésici. V 7. mésici pronikaji do cévnatky
pigmentové bunky.

1.1.8 Vyvoj sitnice

Zakladem sitnice je dvojvrstevny o¢ni pohdrek. V ob-
lasti pars optica retinae se vnéjsi list neuroektoder-
movych bunék pfeméni na pigmentovy epitel sitnice
avnitfni list na jeji senzorickou ¢ast. Invaginace o¢niho
vacku zpilisobuje, Ze vrcholy bunék senzorické sitnice
jsou otocené smérem k pigmentovym bunkam. Primi-
tivni pigmentova burnka epitelu sitnice je cylindricka,
po 4. tydnu vyvoje méni tvar na kubicky s obsahem
pigmentu. Ve 4. mésici nabyvaji pigmentové buriky he-

xagondlni tvar s mikroklky, které jsou v kontaktu s fo-
toreceptory. Bruchova membrana se zacind utvaret ve
4.-6. tydnu.

Koncem 4. tydne se vnitfni list oénfho poharku di-
ferencuje na vnéjsi (jadernou) vrstvu sitnice a vnitfni
(bezjadernou) zénu. Bunéénd proliferace se uskutec-
nuje ve vnéjsi nukledrni vrstvé s naslednou migraci
bunék do vnit¥ni anukledrni zény. Timto procesem se
vrstvy v 7. tydnu méni ve vnitfni a vnéjsi neuroblastic-
kou vrstvu sitnice, které jsou vzdjemné oddélené tzv.
Chiewitzovou vrstvou nervovych vldken. V 15. tydnu
bunééné mitdzy ustdvaji a zacinaji se tvorit synapticka
spojeni mezi retindlnimi neurony. Diferenciace pokra-
¢uje z vnitfnich do vnéjsich vrstev sitnice a z centra
smérem do jeji periferie. Vrstva nervovych vliken ze-
siluje a smétuje k zrakovému nervu. Vnéj$i neuroblas-
tickd vrstva se pfeménuje v bipoldrni, amakrinni a ho-
rizontdlni buiiky a v 6. mésici intrauterinniho vyvoje
také ve fotoreceptory. Z fotoreceptorii nejdtive dozrd-
vaji ¢ipky, jejich jadra se uspotradavaji v fadé blizko
vnéj$i limitujici membrany. Jadra tyc¢inek jsou loka-
lizovéna vice smérem k vnitfnim vrstvam. V procesu
diferenciace fotoreceptortt plni dilezitou ulohu gen
guanylatcyklazy 1 na chromosomu 17, pfi jehoz mu-
taci vznikd porucha vyvoje fotoreceptort s obrazem
Leberovy amaurozy.

Makula se diferencuje az od 6. mésice intrauterin-
niho vyvoje. Nejprve je tvofena pocetnymi vrstvami
gangliovych bunék. Nasledné se v centru makuly vy-
vijeji ¢ipky a v periferii ty¢inky. V 7. mésici se vnitfni
vrstvy sitnice roztahnou do stran a vytvori foveolarni
depresi. Denzita ¢ipka se zvy$i a postupné se jejich
tvar elonguje. Pfi narozeni obsahuje fovea uz jen jednu
vrstvu gangliovych bunék, jednu vrstvu bipolarnich
bunék a vnéjsi plexiformni Henleho vrstvu. Pfiblizné
$est mésicti po narozeni gangliové a bipolarni buiiky
z makuly a fovey zcela vymizi (viz také kap. 2.14).

Cévni zdsobeni sitnice pochdzi ze dvou cévnich sys-
témi: z cévnatky a z cévniho systému arteria centra-
lis retinae. Pfedpokldda se, Ze normalni embryonalni
a fetalnf sitnice je do 4. mésice intrauterinniho vyvoje
avaskularni. Do té doby je vyZzivovana difuzi z cév cév-
natky. Vyvoj fotoreceptort, které jsou nejvétsim spotte-
bitelem kysliku, indukuje vaskularizaci sitnice. Vasku-
larizace zacina ve vrstvé nervovych vldken v 5. mésici
luminizaci solidnich pruhti mezenchymalnich bunék.
Regresi hyaloidniho systému se od 4. mésice vytvari
centralni sitnicova arterie, kterd roste z papily zrako-
vého nervu do periferie sitnice a formuje temporalni
a nazalni arkady. Ekvatoru sitnice dosahuje pfiblizné
v 5. mésici. Nazalni periferie dosahuje v 7. mésici, tem-
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poralni az pfi narozeni. Pfi narozeni mtiZe byt je$té ma-
ximalni periferie temporalni ¢asti sitnice fyziologicky
avaskularni.

1.1.9 Vyvoj zrakového nervu

Zrakovy nerv se vyviji od 3. tydne vyvoje ze spojeni
rostouctho o¢niho vacku s diencefalem. O¢ni stopka
tvorend neuroektodermem obsahuje od 4. tydne pouze
arteria hyaloidea s mezenchymovym obalem. Do
prazdného prostoru o¢ni stopky od 6. tydne vriistaji
axony gangliovych bunék vyvijejici se sitnice. Vyviji
se primitivni papila s epitelidlni ¢4sti lamina cribrosa.
V 5. mésici doroste i mezenchymalni ¢4st lamina crib-
rosa a durdlni pochva zrakového nervu. Myelinizace
za¢ind v 7. mésici v chiasmatu a pokraduje k bulbu, kde
se ukoncuje v trovni lamina cribrosa.

1.1.10 Vyvoj vicek

Oc¢ni vicka se vyvijeji z povrchového ektodermu od
6. tydne vyvoje. Z neuralni listy vznikd podkozni struk-
tura vi¢ek - tarzus. Svaly vi¢ek maji ptivod v mezo-
dermu. Horni vi¢ko roste z nazélniho a temporalniho
zdkladu, dolni vicko md jen jeden zdklad. V 9. tydnu
vyvoje dochazi ke spojeni horntho a dolniho vi¢ka. Epi-
tel obou vicek splyva a vytvaii souvislou vrstvu mezi
nimi. Od 3. mésice intrauterinniho vyvoje je dobfe di-
ferencovana tarzalni ploténka a za¢ind se vyvijet lanugo
z kozni strany, které pretrvava az do narozeni. Separace
spojenych vicek za¢ind v 6. mésici intrauterinniho vy-
voje od nazalni strany. V 7. mésici se vyvoj o¢nich vicek
vcetné jejich struktur ukoncuje diferenciaci musculus
orbicularis na jeho jednotlivé ¢asti.

1.1.11  Vyvoj okohybnych svalii

Okohybné svaly jsou odvozené z paraaxidlniho me-
zodermu hlavovych somitomer. Jejich vyvoj zacina
v 5. tydnu. Koncem 2. mésice se mezodermalni bunky
budoucich svald méni na svalova vlakna. Ve 3. mésici
jiz svaly vytvari apony v predni ¢asti skléry a v 6. mé-
sici je vyvinuta Tenonova kapsula. Jako posledni sval
se diferencuje musculus levator palpebrae oddélenim
od musculus rectus bulbi superior v 6. mésici. Poru-
chou tohoto procesu dochdzi k vrozené ptéze s parézou

m. rectus superior. Motorické nervy rostou k okohyb-

nym svalim v pofadi: n. oculomotorius, n. abducens
a posledni n. trochlearis.

1.1.12  Vyvoj slzného aparatu

Slznd 7ldza se za¢ind vyvijet v 8. tydnu vyvoje prolife-
raci bazdlnich epitelidlnich bunék temporalniho hor-
nifho fornixu spojivky do subepitelidlniho prostoru.
V 5. mésici vznika jeji orbitalni a palpebralni ¢ast, zldza
se postupné luminizuje s tvorbou acind.

Slzné cesty se tvofi z plnych epitelidlnich provazcd,
které vrastaji mezi nazalni canthus a nosni dutinu
v 7. tydnu vyvoje. Dalsi epitelidlni provazec roste smé-
rem z nosni dutiny. Asi ve 3. mésici nastane fuze, vy-
tvoii se zédklad ductus nasolacrimalis a horni ¢ast slz-
nych cest pokracuje v rastu rozvétvenim k obéma
o¢nim vickam. Piblizné ve 4. mésici se vytvoii zaklad
slzného vaku a slznych kanalkil postupnou luminizaci
epitelovych provazcti. Luminizace epitelového pro-
vazce pravdépodobné vznikd soucasné na vice mistech
slznych cest. Zac¢ina kolem 16. tydne u nazélniho can-
thu. Slznd punkta se utvareji jako posledni. Nejkriti¢-
téj$im tsekem ve vyvoji distalni ¢asti slznych cest je
oblast dsti nazolakrimdlniho duktu do dutiny nosni.
Jeho otevieni do dolniho nosniho prtichodu je ovliv-
néno dvéma faktory. Postavenim dolni skofepy vii la-
terdlni sténé nosni a perforaci membrany (Hasnerova
fasa) mezi nazolakrimdlnim duktem a dolnim pradu-
chem. Pouze 30-40 % novorozencli ma slzné cesty pii
narozeni absolutné priichodné. Prestoze vét§ina novo-
rozencll nemd pri narozeni slzné cesty plné vyvinuté,
nemusi byt v prvnich tfech mésicich Zivota pfitomny
Z4dné klinické ptiznaky nepriichodnosti. Epifora se ob-
jevuje az s nastupem reflexniho slzeni, tedy kolem dru-
hého az ¢tvrtého mésice véku (viz také kap. 2.5).

ProtoZe ontogeneticky vyvoj pokracuje i po naro-
zeni, dojde ve vétsiné pripadu k perforaci membrany
v oblasti Hasnerovy fasy béhem prvnich mésicii Zivota.
Spontdnnimu zpriichodnéni slznych cest napomaha
i postnatalni rist lebky novorozence, a to predevsim
jejl maxilarni ¢asti.

1.1.13  Vyvoj spojivky

Tarzalni ¢ast spojivky se vyviji jako soucdst o¢nich vi-
¢ek od 6. tydne vyvoje, jeji bulbdrni ¢ast je pokraco-
vanim povrchového epitelu rohovky, ktery vznika od
4. tydne vyvoje.
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1.1.14 Vyvoj ocnice

Kosténd ¢ast se vyviji z mezenchymu neuralni listy a je
dobte diferencovand ve 3. mésici intrauterinniho vy-
voje. Obsah o¢nice pochazi rovnéz z mezenchymu ne-
uralni li$ty kromé okohybnych svali, jez jsou z paraaxi-
alniho mezodermu (podrobnéji v kap. 12).
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TETPIOEL:

Postnatalni vyvoj oka

Helena Strofovd, Jifi Uhlik, Denisa Darsovd

Vyvoj oka a zraku nekon¢i narozenim ditéte, ale pokra-
¢uje i v postnatalnim obdobi az do 6. roku véku. Ma-
kula, zrakova dréha i okcipitalni lalok jsou pfi narozeni
nezralé a diferenciace probihd teprve po narozeni. Pfi
narozeni je jiz sitnice spolu s makuldrni krajinou vyvi-
nuta, presto nejsou ¢ipky, které se vyvijeji 12. tyden gra-
vidity, je$té zcela diferencovany a uspotfadany. Pro tuto
nezralost vnima novorozenec prevazné periferii sitnice,
tedy svétlo a tmu spolu s jednoduchymi tvary a kon-
trastnimi pruhy. Potvrzuje to vybavny fotomotoricky
reflex zornice pti vySetfeni novorozence.

Vyvoj makuly s postupnou prevahou centrdlni ob-
lasti sitnice je dokoncen v 6. mésici Zivota. Fotorecep-
tory v8ak dosahuji po¢tu a funkce jako u dospélého oka
az v 11. mésici. Rovnéz teprve po narozeni, az kdyz je
oko stimulovano svétlem, za¢ina myelinizace nervo-
vych vldken v korové zrakové oblasti mozku. Nejpoz-
déji jsou vytvoreny asocia¢ni drahy mezi o¢ni senzo-
rickou a motorickou ¢asti. Z toho divodu neni jesté
u novorozence dokonale vyvinuta fixace na svételny
vjem. Novorozenec reaguje na svételny zdroj nedoko-
nale koordinovanymi konjugovanymi patracimi po-
hyby o¢i. Jeho o¢i bloudi okolo svételného predmétu,
aniz se mu podafi na néj zahledét. Fixace se miiZe sti-
dat mezi obéma o¢ima.

Ve 2. mésici se fixace stava aktivni. Dité zaujmou
predevsim pohybujici se pfedméty, ale i obliceje. A¢-
koli se jesté sledovaci a konvergen¢ni pohyby déji tr-
hané, objevuje se jiz kratkodobd binokuldrni fixace
blizkych pfedmétt. Dité sleduje predméty souhlasné
obéma oc¢ima.

Ve 3. mésici je dité schopno konvergence a diver-
gence, ve 4. mésici za¢ind akomodovat. Dovede inten-
zivné fixovat svou vlastni ruku. Zaé¢ina se rozvijet fze
obrazu z obou o¢i. Do 6. mésice véku se upeviiuje bi-
nokuldrni spolupréce, koordinace oko-ruka a fize. Ke
konci 1. roku se binokuldrni souhra zdokonaluje po-
moci chtize, kterd prispiva k rozvoji prostorového vi-
déni, smyslu pro vzdélenost, velikost a polohu pred-
métu. Vztah mezi konvergenci a akomodaci je v tomto
obdobi pevnéjsi. Sledovaci pohyby ve vertikale a hori-
zontale jsou plynulé. Binokuldrni funkce se ale zdoko-
naluji az do 5. az 6. roku.

Vyvoj zrakové ostrosti v§ak neni v dokonalé korespon-
denci s morfologickym vyvojem jednotlivych struktur
makuldrni oblasti sitnice ani s vyzravanim dalsich oddila
zrakové dréhy. Metodou zrakové preference (preferential
looking - viz kap. 22.3.1, s. 601) se zjistilo, Ze vnimani
hloubky prostoru u kojence se mezi 3. a 6. mésicem Zi-
vota rozviji rychleji nez zrakova ostrost, kterd je kolem
1. roku véku orienta¢né na urovni 0,4 Snellenovych op-
totypt podle preferen¢niho testu. Zrakova ostrost dosa-
huje hodnoty dospélych asi kolem 4.-6. roku véku.

2.1 Bulbus

Objem bulbu novorozence je cca 2,8 cm®. Objem do-
spélého je 6,8-7,5 cm’. Postupné se navysuje do 14 let
véku. Skléra je celuldrni, elastickd a poddajna. Axidlni
délka bulbu novorozence je v priméru 16 mm (u do-
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spélého odpovidd 24 mm). Nejrychlejsi rist je v prv-
nich 24 mésicich. Ve véku 6-15 let se sniZuje refrakce
rohovky a ¢ocky, zvétduje se hloubka predni komory
a objem sklivce.

2.2 Orbita

Objem oc¢nice novorozence je cca 10,3 cm?, v prvnim
roce je kolem 20,6 cm? (podrobnéji viz kap. 12).

2.3 Extraokularni svaly

Okohybné svaly jsou po narozeni vyvinuté, funkéni, ale
jejich délka se s vékem prodluzuje. Prvni reflexy, které
kontroluji postaveni o¢i, jsou vyvoldvany z vestibular-
niho apardtu, mozecku a $ijového svalstva. Jsou to po-
sturdlni reflexy. Mezi vrozené reflexy patii sevfeni vicek
pti pusobeni ostrého svétla.

Slabé a tizké okohybné svaly novorozence mohut-
néji a kolem druhého roku véku jiz prakticky dociluji
rozméra svaltt dospélych. V souladu s tim se zvétsuje
vzdélenost tponu okohybnych svald od limbu. Vyvoj
svalovych funkei zacind in utero, pfi narozeni je ptito-
men optokineticky nystagmus a fixa¢ni reflex.

S mirnou exotropii se setkdvame az u 70 % zdra-
vych novorozenct, do dvou mésicti se vSak vyrovnava
(esotropie je vzacnéjsi). Vestibularné fizené pohyby se
vyskytuji jiz pred 34. gesta¢nim tydnem. Konjugované
horizontalni pohyby jsou pfitomny pfi narozeni. Od
2. mésice je kojenec schopen sledovat objekty pohybu-
jici se v horizontale i vertikdle konjugovanymi pohyby
o¢i, které se postupné zdokonaluji.

Fuzni konvergence je jiZ v 6. mésici dobfe vyvinuta,
prokazatelnd je i stereopse. Postaveni o¢i v primarnim
postaveni je v 6. mésici paralelni. Do jednoho roku se
binokuldrni souhra zdokonaluje.

2.4 Palpebralni stérbina

Oc¢ni $térbina je pfi narozeni vertikalné tzka, s hori-
zontalni délkou 18 mm. V prvnim roce je vy$ka 9 mm,
délka asi 20 mm. Méni se na elipsoidni tvar a mivéd ho-
rizontalné az 30 mm u dospélého.
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2.5 Slzné ustroji

Slzné tstroji neni pfi narozeni vyvinuté. Bazdlni sekrece
slz je pritomna pfi narozeni a cely Zivot se vyrazné ne-
meéni, reflexni sekrece za¢ind zhruba kolem 4. mésice
po narozeni (novorozenci ,,pla¢ou bez slzeni), kvanti-
tativné narastd cca do 20. roku, potom jiz reflexni se-
krece slz celozivotné klesd. Ductus nasolacrimalis dono-
$eného novorozence je jiz v celé své délce duty. Casto se
ovSem vyskytuje membrandzni prekazka priichodnosti
v oblasti Hasnerovy chlopné, kterd u vétsiny déti spon-
tanné perforuje v nasledujicich nékolika mésicich.

2.6 Spojivka

U novorozence ma spojivka vice epitelidlnich bunék,
je pevnéjsi a hrubsi. Fornix novorozence horizontdlné
méfi 18 mm, vertikdlné 15 mm, v prvni dekddé dosa-
huje horizontalné 25 mm, vertikdlné 29 mm. Spojiv-
kovy vak je pfi narozeni sterilni, od 5. dne obsahuje

béznou mikrofléru.

2.7 Rohovka

Po narozeni dochdzi k velkym zméndm rohovky stran
morfologie i refrakce. Béhem prvnich let Zivota se ro-
hovka zvétSuje, zplostuje, ztencuje a jeji transparence
se zvy$uje. Optickd mohutnost rohovky se snizuje
2 51,2 D u novorozence na priimérné 43 D u dospélého.
Horizontalni diametr u novorozence je 9-10,5 mm,
vertikdlné je nepatrné vétsi.

Priamér rohovky je mozné vypocitat podle rovnice:

diametr = 0,0015 x porodni hmotnost + 6,3

2.8 Duhovka

U bilé rasy je duhovka novorozence svétld - ma modry
néadech, ve stromatu duhovky se nachdzi malo melano-
cyt. Pigmentovy epitel je jiz s melaninem. Ke zméné
barvy duhovky dochdzi kolem 6. mésice, do 12. mésice
se barva duhovky ustali.
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2.9 Prednikomora

Objem ptedni komory novorozence odpovida 75 % ob-
jemu dospélého. Postupné se komora prohlubuje - u no-
vorozence je hloubka 2 mm, v 15. roce véku 3,5 mm.

2.10 Iridokorneadlni uhel

Vyviji se do 6. roku. Filtra¢ni systém funguje. U novo-
rozence je tramcina transparentni, trabekulum se pig-
mentuje postupné.

2.11 Pupila

U novorozence je zornice mald, s primérem 3,6 mm.
Za patologické hodnoty se povazuji praméry pod
1,8 mm nebo nad 5,4 mm. Musculus dilatator pupillae
je u novorozence netplné vyvinuty. Fotoreakce zornic
je u novorozence vybavnd. Anizokorie u novorozence
je maximélné 0,5-1 mm.

2.12 Nitroocni tlak

Nazory na normalni hodnoty nitroo¢niho tlaku u no-
vorozenct, kojenci a batolat naméfené v celkové ane-
stezii i v bdélém stavu se riizni, néktefi povazuji za
normu 8-13 mmHg, dalsi akceptuji horni limit normy
kolem 21 mmHg. ZvySeni nitroo¢niho tlaku u no-
vorozence byvd pii zavirani oci, pfi pla¢i. Od naro-
zeni do 5. roku véku se nitrooé¢ni tlak zvy$uje zhruba
o 1 mmHg za rok. Ve $kolnim véku dosahuje nitroo¢ni
tlak hodnot jako u dospélych, normalni rozsah nitroo¢-
niho tlaku nabyva hodnot 10-21 mmHg.

2.13 Cocka

Postnatalné ¢ocka roste z bunék ekvatoru ¢ocky, sekun-
darni ¢o¢kova vldkna tvoti kortex. Co¢ka mé pti naro-
zeni horizontdlni primeér 6 mm, v dospélosti se zvy$uje
na 9 mm apozici kortikdlnich vldken. Rust ¢oc¢ky pro-
biha po cely zivot. Optickd mohutnost ¢ocky se snizuje
z34,4 D u novorozence na 18,8 D u dospélého (obr. 2.1).

6-9 mésicli—7,6mm

2 mésice — 6,8 mm

novorozenec
—6mm

Obr. 2.1 Vyvoj priméru lidské cocky (upraveno podle Heinmiller
aLevin, 2017)

2.14 Sitnice

Periferni ¢ast sitnice je po narozeni vyvinutd, makula
je ale neuplné vytvorend. Vyviji se zhruba do 4. roku
véku. Pocet smyslovych bunék je po narozeni konecny.

Cipky maji jinou stavbu nez ve zralé podobé. Jsou $i-

roké a rozmisténé daleko od sebe. Pfesunuji se z pe-

riferie do makuldrni krajiny. Naopak burky bipolarni

a gangliové oblast fovey opoustéji. Plocha sitnice u no-

vorozence je asi 600 mm? v dospélosti predstavuje

dvojnasobek.
Faze vyvoje makuly:

1. Makuldrni pigmentace: Nastdvd po 34. gesta¢nim
tydnu, makula md poté tmavocerveny vzhled.

2. Anuldrni prstenec makuly: Jde o cirkuldrni reflex
kolem fovey. Je ptitomen v 35. gesta¢nim tydnu, kdy
se diferencuji gangliové buriky.

3. Diferenciace fovey: Foveolarni reflex je projev zra-
losti makuly. Jde o ztenceni vnéjsi a vniténi nukle-
arni vrstvy fovey. Objevuje se v 37. gesta¢nim tydnu.

4. Diferenciace ¢ipka: Zrakovd ostrost se zlepsuje dife-
renciaci ¢ipki ve foveole, redukei bezty¢inkové zony
makuly, vzestupem denzity fovedlnich ¢ipki.

Kolem 15. mésice dozravaji vnitini segmenty ¢ipkd,
prodluzuji se, ztencuji a zvySuje se jejich denzita.

Cévni obéh sitnice je pfi narozeni centrdlné kom-
pletni, $itka avaskuldrni zény odpovida $iti dospélého.
Jesté nékolik tydntl po narozeni nedosahuji cévy tem-
poralné az k ora serrata. Choroidalni systém je plné

funkéni jiz pti narozeni.

n

IN
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2.15 Zrakovy nerv, zrakova draha

Zrakovy nerv a zrakovd drdha nejsou pfi narozeni
plné vyvinuté. U novorozence je disk bélavy, zisobeny
ze Zinnova kruhu zadnich kratkych ciliarnich arterii.
Od 4. mésice je ter¢ razovy. Pred¢asné narozeni maji
rtiznou fyziologickou exkavaci a mohou mit nepatrné
zbytky hyaloidniho embryondlniho systému. Myelini-
zace je do 4. mésice ukondena.

2.16 Zrakova ostrost

Vyvoj zrakové ostrosti zdvisi na vlastnostech optickych
prostied{ oka, zrdni makuly, zrakové drdhy a kortexu.
U novorozenct, kojenctl a batolat se zjiStuje pomoci
PL (preferential looking test) a VEP (visually evoked
potentials).

Zrakova ostrost u novorozence odpovidd orienta¢né
vizu 0,05 na Snellenovych optotypech, ve 4. mésici je
0,1, v 6. mésici 0,2, v 1. roce 0,4 a kolem 6. roku 1,0
(tab. 2.1).

2.18 Binokularni vidéni, stereopse

Jednoduché binokuldrni vidéni (JBV) je koordino-
vand senzomotoricka ¢innost, schopnost mozku spojit
separatni obrazy kazdého oka v jeden prostorovy vjem.
Je to ziskand schopnost, za¢ina se vyvijet po narozeni
v souvislosti s dozrdvanim sitnice a makuly. Pro nor-
malni vyvoj JBV je nutny fyziologicky vyvoj oka a jeho
okoli, priblizné stejna refrakce o¢i, centralni - foveo-
larni fixace, normélni rozsah zornych poli obou o¢i,
intaktni zrakova draha, spravné fungujici okohybny
aparat a v neposledni fadé neporusena funkce CNS.

Vyvojové stupné JBV:

Simultanni vidéni (superpozice): Schopnost vnimat
obraz sitnicemi obou o¢i.

Fuze: Umoziuje dokonalejsi spojeni obrazu z obou
o¢i do jednoho vjemu.

Stereopse: Schopnost prostorového, hloubkového
vnimdni. Jde o nejvyssi stupen JBV.

Faze S1 - vyvoj monokularniho vidéni. Zraly no-
vorozenec nema dokonceny vyvoj sitnice — pfesné ma-
kuly, mozkovych zrakovych korovych center ani myeli-
nizaci zrakové drahy.

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

2.17 Zorné pole

Zorné pole novorozence neptesahne 30°. I zorné pole
se postupné zvétsuje, v 1. roce horni zorné pole odpo-
vida dospélému, dolni zorné pole dosédhne trovné do-
spélého az v 10. roce Zivota (obr. 2.2).

12

Vék Podle optokinetického nystagmu | Podle preferencniho testu (Tellerovy karty) Podle VEP
novorozenec 207400 (0,05) 20/545-20/200 (0,04-0,1) 20/200-20/100 (0,1-0,2)
2.-3. mésic 207400 (0,05) 20/285 (0,07) 20/80(0,25)

4. mésic 20/200(0,1) 20/167 (0,1) 20/80(0,25)
5.-6. mésic 20/100(0,2) 20/120-20/100 (0,17-0,2) 20/40-20/20(0,5-1,0)
12. mésic 20/60(0,3) 20/50(0,4) 20/20(1,0)
o
Vék Podle Snellenovych optotypii

3 roky 0,6-0,8

5let 0,8-1,0
7-17let 1,0 - .

- —%— - 2 mésice
—o— 9 mésicl
-—&— - 6let m
—eo— dospély

0br. 2.2 Vyvoj zorného pole (upraveno podle Zihl a Dutton, 2015)
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Po narozeni je zrakova ostrost 0,05, pfevazuje peri-
ferni vidéni, novorozenec rozeznévéa pohyb ruky a dife-
rencuje prsty, je vybavnd fotoreakce zornic.

Po narozeni je ptitomen optokineticky nystagmus
(vznikajici fyziologicky pfi rychlém stfidani obraza
promitajicich se na sitnici, sméfuje vzdy proti sméru
sledovaného pohybu).

V 5. tydnu je jiz ptitomna fovedlni fixace, novoroze-
nec se diva sttidavé jednim a druhym okem.

V 2.-3. mésici nastavd rapidni zlep$eni zrakové ost-
rosti. Toto obdobi se nazyva faze kritické senzitivity vi-
zudlniho vyvoje (je-li patologickd — vznikd deprivaéni
amblyopie a toto poruseni vyvoje zrakovych funkeci
dané prekazkou stimulace je nevratné).

V 6. mésici - neni-li pfitomna centraln{ fixace a sle-
dovaci pohyby, je nutné neurologické vysetieni.

Faze S2 - vyvoj binokularniho vidéni. Binokularni
kortikalni bunky jsou pfitomny od narozeni.

Ve 2. mésici se jiz zji$tuje binokularni vidéni - koje-
nec se za¢ind divat obéma o¢ima soucasné, sleduje obli-
Ceje a blizké predméty, navazuje o¢ni kontakt, objevuje
se fuze, 3.-6. mésic stereopse.

Postupné probihd proces zdokonaleni, upevnéni
a stabilizace jednoduchého binokularniho vidéni do
6.-7. roku véku. Strabismus a s nim spojend amblyopie,
absence centralni retindlni fixace nebo anizometropie
vedou k poruse vyvoje JBV. Fuze a stereopse chybi pii
aniseikonii.

Zaséhne-li do vyvoje binokuldrniho vidéni a zra-
kové ostrosti v kritickém obdobi néjakd porucha, nor-
malni vyvoj se prerusi a pokracuje dale patologicky.
V diisledku korové plasticity vznikaji adaptaéni procesy
na novou situaci. Objevuje se $ilhani, atlum, tupozra-
kost, anomalni retindlni korespondence (viz kap. 9).
Citlivost zrakového systému na zrakovy podnét a zra-
kovou zku$enost je jednim z mechanismt adaptace
vyvijejiciho se organismu na své okoli. Podstata této
korové plasticity v8ak neni jasna. Jedna se o schop-
nost centrélnfho nervového systému (CNS) adaptovat
se podle potfeby na zmény a vlivy okoli. Diky korové
plasticité je v détském véku mozna funk¢ni zrakovd re-
habilitace (tab. 2.2).

2.19 Motilita oka

Pfi narozeni jsou pohyby sakadované - prerusované,
trhavé, ve 3. tydnu se zlep$uje zrakovd ostrost a obje-
vuji se sledovaci pohyby. Od 2. mésice je kojenec scho-
pen sledovat predméty pohybujici se v horizontale

Tab. 2.2 Fyziologicky vyvoj vidéni

Vék Vyvoj vidéni, reflexy — rozvoj, upevnéni
a zakladni pohyby bulbi

Novorozenec | skotopické vidéni a stejnosmérné, konjugované,
patraci pohyby odi — verze, pupilomotoricky
reflex

2.tyden pocatek fotopického vidéni

1. mésic pocatek monokuldrni periferni fixace, fixacni
apohledovy reflex

2. mésic pocatek binokuldrni periferni fixace,
konjugované pohyby — verze

3. mésic pocétek centrdlni fixace a protismérné,
diskonjugované pohyby — vergence

4. mésic centralni fixace, plnd akomodace, akomodacné
konvergentni reflex, prevaha fotopického vidéni

6. mésic dokonceni vyvoje fovey a foveoly, trvald
centralni fixace, pocatek fize

9.-12. mésic | upevnéni binokularnich reflexd

3 roky upevnéni fizniho reflexu

4-6let poznani souvislosti prostorového vidéni,
upevnéni binokuldrniho vidéni

skotopické vidéni — vidéni za Sera, je zprostfedkovano tycinkami

a slouzi k detekci pohybujicich se nekontrastnich predmétii a zmén

v prostoru, fotopické vidéni — vidéni nehybného, vysoce kontrastniho
pfedmétu za svétla a vnimani barev, flize — mozek spojuje obrazky
obou oci v jeden prostorovy vjem, binokularni reflexy — fixacni,
akomodacné konvergencni a flizni reflex

i vertikdle stejnosmérnymi pohyby oci, které se po-
stupné zdokonaluji.

Od 3. mésice sleduje bliz§i i vzdalenéjsi predméty za
pomoci protismérnych pohybu oéi.

2.20 Vyvoj refrakce

U novorozence byva refrakce variabilni, nejcastéji hy-
permetropie i astigmatismus nad 1 D. Postupné se po-
souva k emetropii - tzv. emetropizace, nebot se zvy-
$uje axidlni délka bulbu, roste a oplostuje se rohovka
i ¢o¢ka. Emetropizace se ukoncuje mezi 6. az 9. rokem.
Prevaznd vét§ina déti emetropizuje, u ¢asti pretrvava
od narozeni hypermetropie a u nékterych se objevuje
myopie nejcastéji kolem 7 az 10 let, kterd progreduje
béhem pubescence.
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2.20.1 Vyvoj hypermetropie

Hypermetropie je pro détsky vék typicka, ale hyperme-
tropie +2 D v 5 letech véku jiz ztidka klesne v pribéhu
dalsiho riistu oka. Predpoklada se, ze nekorigovana
nizkd hypermetropie stimuluje vznikem neostrého
obrazu na sitnici riist oka do té miry, které nelze do-
sdhnout geneticky naprogramovanym rastem. Z toho
dtivodu neni preskripce brylové korekce pii jinak
fyziologickém o¢nim i celkovém stavu ditéte v tomto
véku pii nizké hypermetropii indikovéna.

2.20.2 Vyvoj astigmatismu

Az 80 % déti do 6 let véku ma astigmatismus. U vét-
$§iny déti m4 totiz rohovka v horizontdlnim praméru
typicky vétsi optickou mohutnost nez v priméru verti-
kalnim, coZ vede ke vzniku astigmatismu proti pravidlu.
Po 18. mésici véku v8ak tento vyvojovy astigmatismus
rychle klesa a v $esti letech md 81 % déti jiz jen zbytko-
vou astigmatickou vadu ve vys$i 0,25 D a mensi. Vysokou
incidenci astigmatismu proti pravidlu v détstvi pravdé-
podobné ovliviluje mnozstvi faktord souvisejicich s ge-
neticky naprogramovanym vyvojem a riistem oka. Malé
détské oko ma relativné Siroky thel kappa. (Uhel, ktery
svira optickd osa oka s osou pohledovou. Fyziologicky
je pti kladné hodnoté a o velikosti 3°-5° odpovidajici
10 pdpt u dospélych a 20 pdpt u novorozencti.) Siroky
uhel kappa v détském véku je dany mensi axialni délkou
détského bulbu a tim excentricky uloZenou makulou
tempordlné (patologicky u déti s retinopatii nedono-
$enych). Vyvojové se tak méfi vys$si osovy astigmatis-
mus a mize dochazet k nadhodnoceni vyskytu astig-
matismu proti pravidlu. Dal$im z faktora ovliviiujicich
vy$si vyskyt astigmatismu proti pravidlu u déti je tvar
détského oka. Protoze je vertikalni diametr oka kratsi
nez horizontalni, je rovina ¢ocky sklopena horni ¢asti
0 2°-3° dopfedu, ¢imZ vznikd astigmatismus proti pra-
vidlu. Predpokléda se, Ze hypermetropicky stav oka in-
dukuje skleralni tenzi a néslednou elongaci bulbu spolu
s pozvolnou relaxaci zonuldrniho aparatu a zpomale-
nim riistu nitroo¢ni ¢o¢ky mohou zpocatku vést k vys-
$imu ndklonu ¢ocky a prechodnému vy$$imu vyskytu
astigmatismu proti pravidlu. Rust a vyvoj oka nasledné
umoznuje optimalnéjsi naklonéni ¢ocky a pokles astig-
matismu proti pravidlu u predskolnich déti. Astigmatis-
mus proti pravidlu muize tedy byt zndmkou vyvojovych
zmén rozméru struktur oka. Rozvoj mirného astigma-
tismu proti pravidlu v détstvi mize byt zndmkou ristu
a vyvoje pfedniho segmentu o¢niho. Astigmatismus
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vys$$i nez 1 D by mél byt v8ak vidy fesen brylovou ko-
rekci tak, aby se zajistil ostry obraz na sitnici a nedocha-
zelo k rozvoji myopie v dospélosti.

2.20.3 Vyvoj myopie

Rizikovymi faktory rozvoje myopie v détském véku
jsou: 1. oba rodice ditéte s myopickou refrakéni chy-
bou, 2. index AL/CR > 3 (pomér mezi axidlni délkou
oka a polomérem ktivosti predni plochy rohovky),
3. esoforie do blizka, 4. exotropie do dalky, 5. insufici-
ence akomodace. Znamkou pravdépodobného rozvoje
myopie je i maly narlst astigmatismu proti pravidlu
u déti v raném $kolnim véku.
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jSi vyvojové vady oka jako celku

Helena Strofovd, Jiri Uhlik

Uvod

Béhem ontogeneze se objevuji genetické i jiné vlivy,
které mohou narusit vyvoj bulbu i jednotlivych struk-
tur a davaji vznik vrozenym anomaliim oka. Oko je
nejcitlivéjs$i na vznik vyvojové vady mezi 4.-7. tydnem
embryondlniho vyvoje.

Udaje UZIS CR (Ustavu zdravotnickych informaci
a statistiky Ceské republiky; Narodni registr repro-
dukéniho zdravi - Vrozené vady oka) z let 2000-2018
ukazuji, Ze nejcastéj$i vrozenou vadou oka je vrozeny
zakal ¢ocky, ktery tvoril 28,4 % ze vSech vrozenych vy-
vojovych o¢nich vad u zivé narozenych. Dal$imi Cas-

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

Etiologie:

o dédicna,

e okolni vlivy - mechanické, fyzikdlni - zafeni, ul-
trazvuk, hypoxie, hypotermie, chemické - Li, Se,
Mg, Pb, Ta, léky, infekce - viry (herpesviry, rubeola,
chtipka), protozoa (toxoplazmoza), poruchy zdravi
u matky - nedostatek ¢i nadbytek vitamind, endo-
krinni choroby, alkoholismus, imunologické vlivy,

o multifaktorialni vlivy.

m (10 - vrozené vady ocnich vicek, slzného Ustroji a ocnice
= (11 - anoftalmie, makroftalmie, mikroftalmie

= (012 — vrozené vady cocky

= Q13 — vrozené vady predniho segmentu oka

= (14 — vrozené vady zadniho segmentu oka

® (15 - jiné vrozené vady oka

0br. 3.1 Vrozené vady oka u Zivé narozenyich, kterym byla vrozend vada diagnostikovana do 1 roku véku v letech 2000-2018 v (R
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Tab. 3.1 Vrozené vady oka u Zivé narozenyich, kterym byla vrozena vada diagnostikovana do 1 roku véku v letech 2000-2018 v (R

Dg. MKN-10 Pocet v letech 2000-2018
Q10 - Vrozené vady o¢nich vicek, slzného ustroji a ocnice 276
Q100 — Vrozend ptéza 16
Q101 —Vrozené ektropium 1
Q103 - Jiné vrozené vady ocniho vicka (kolobom vicka, blefarofiméza aj.) 52
Q104 — Chybéni nebo ageneze slzného dstroji 3
Q105 — Vrozend stendza a striktura slzovodu 159
Q106 — Jiné vrozené vady slzného dstroji 40
Q107 — Vrozené vady o¢nice 5
Q11 - Anoftalmie, mikroftalmie a makroftalmie 101
Q110 — Cysticky bulbus ocni 2
Q111 - Jind anoftalmie 13
Q112 — Mikroftalmie 80
Q113 — Makroftalmie 6
Q12 - Vrozené vady cocky 336
Q120 — Vrozeny zakal ¢ocky 310
Q121 —Vrozené premisténi cocky 5
Q122 - Kolobom ¢ocky 10
Q123 - Vrozend afakie 2
Q128 - Jiné vrozené vady Cocky 3
Q129 —Vrozené vady cocky, NS 6
Q13 - Vrozené vady piedniho segmentu oka 200
Q130 — Kolobom duhovky 57
Q131 — Chybéni duhovky (aniridie) 17
Q132 - Jiné vrozené vady duhovky (vrozend anizokorie, korektopie aj.) 45
Q133 —Vrozeny zakal rohovky 27
Q134 - Jiné vrozené vady rohovky (mikrokornea, Petersova anomalie aj.) 14
Q138 - Jiné vrozené vady pfedniho segmentu oka (Riegrova anomalie aj.) 23
Q139 —Vrozené vady predniho segmentu oka, NS 17
Q14 - Vrozené vady zadniho segmentu oka 89
Q140 — Vrozené vady sklivce 14
Q141 —Vrozené vady sitnice 26
Q142 —Vrozené vady disku zrakového nervu (kolobom disku) 20
Q143 —Vrozené vady cévnatky 10
Q148 - Jiné vrozené vady zadniho segmentu oka 12
Q149 —Vrozend vada zadniho segmentu oka, NS 7
Q15 - Jiné vrozené vady oka 89
Q150 — Vrozeny glaukom 37
Q158 — Jiné urcené vrozené vady oka 27
Q159 — Vrozené vady oka, NS 25

NS — neklasifikované; Zdroj: UZIS CR — Nérodni registr reprodukéniho zdravi — Vrozené vady
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Nejcastéjsi vyvojové vady oka jako celku

Vady lze délit podle obdobi, kdy vznikaji:

e (¢asné vady v 1.-4. embryondlnim tydnu (anoftal-
mie, synoftalmie, kyklopie, kongenitalni odchlipeni
sitnice, afakie),

e vady vznikajici v 5.-8. embryonalnim tydnu (ko-
lobom, vrozena katarakta, aniridie, stafylom, mik-
roftalmie s cystou),

e vady vznikajici ve fetdlnim obdobi - od 9. tydne
az do porodu (mikroftalmie, kryptoftalmie, per-
zistujici pupildrni membréna, perzistence arteria
hyaloidea, kolobom vicka, kongenitalni glaukom,
persistent fetal vasculature - PFV - a poruchy pig-
mentace duhovky).

Mikroftalmie
Mikroftalmie je jedna z nej¢astéjsich vyvojovych vad.

Jde o velkou $kalu anomélii vzniklych béhem celého
obdobi vyvoje oka od zaloZeni optického vacku az po
ukonceni fetdlntho ristu.

Etiologie: dédi¢nost - AD (autosomalné domi-
nantni), AR (autosomalné recesivni), GR (gonoso-
malné recesivni), prenatdlni - alkohol, rubeola, sou-
¢asti syndromdl.

Klinicky obraz:

e mens$i orbitalni dutina,

e oko je malé, mtiZe byt malformované,

o extraokuldrni svaly, slzna zldza i slzné kanalky jsou
obvykle pfitomné - ale je tam ¢asto hypoplazie,

e (asto hypoplazie zrakového nervu,

o zkracena vicka,

e tzké palpebrélni ryhy (obr. 3.2).

Diagnoza: klinicky obraz, palpace ocnice, mé-
feni rohovkového priiméru (u novorozenci norma
9-10,5 mm), UZ (ultrazvuk) - B-scan - ke zhodnoceni
vnitfnich struktur oka, CT (vypocetni tomografie),

0Obr. 3.2 Mikroftalmie s kataraktou vlevo

MR (magnetickd rezonance) orbit a mozku k urceni
polohy oka, pfitomnosti zrakového nervu, extraokuldr-
nich svalu.

Diferencidlni diagnostika: mikrokornea, vysokd
hypermetropie.

Déleni mikroftalmie: nanoftalmus, prostd a kom-
plexni mikroftalmie.

Nanoftalmus

M4 mensi bulbus, o¢ni §térbina zGZend. Celd polovina
téla je mnohdy netplné vyvinutd. Castym nalezem je
vysokd hypermetropie az +10 D, hypoplazie makuly,
primérni glaukom s uzkym thlem, na sitnici tortuézni
cévy, disk s obrazem pseudoneuritidy.

Pricina: dédi¢nost - AD, AR.

Diagnoéza: mensi primér rohovky, mélka predni
komora na OCT (optickd koheren¢ni tomografie),
UZ - B-scan.

Léc¢ba: 1é¢ba glaukomu.

Prognoza: dobra pti véasné terapii glaukomu.

Prosta mikroftalmie

Mensi oko, systémova anomalie (fetdlni alkoholovy
syndrom, achondroplazie, myotonicka dystrofie, men-
talni retardace, mukopolysacharidéza VI, mukolipi-
déza III). Bulbus byva se stfedni hypermetropii kolem
+7 D. Casto byva sporadickd, bilateralni.

Komplexni mikroftalmie

Mensi oko, malformace oka (dysgeneze piedniho seg-
mentu, abnormalni ¢oc¢ka, kolobomy, persistent fetal
vasculature, retindlni dysplazie).

Mikroftalmie s primarnim sklivcem
Byva vzdy jednostranna, jde o poruchu involuce hy-
aloidniho systému od 4. mésice gravidity. Nalez byva
variabilni, od rezidui po perzistenci primarniho hy-
perplastického sklivce. Uroven zrakovych funkci je
variabilni.

Léc¢ba: lensektomie a extrakce hyaloidniho systému.

Kolobomatozni cysta orbity
Jde o anomalii oka a o¢nice, varianta mikroftalmie, cys-
ticky atvar fixovany zdola ke sténé bulbu. Vznikd va-
riabilni komplex vrozenych anomalii z obdobi uzavi-
rani choroidalni §térbiny ve 4.-5. tydnu. Vétsinou byva
jednostranna.

Klinicky obraz: bulbus ma ¢asto deformovany tvar
i velikost a vyskytuje se rizny stupen mikroftalmie (ko-
lobomy, primdrni hyperplasticky sklivec, sklerokor-
nea). Lokalizace a velikost cysty je variabilni, nékdy
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cysta vyklenuje dolni vicko, modre prosvita a dislokuje
bulbus nahoru.

Diagnéza: UZ orbity, CT a MR orbity.

Diferencialni diagnostika: encefalokéla, kapildrni
hemangiom a teratom.

Lécba: zavisi na konkrétnim nélezu, v nékterych
ptipadech muiZe byt z kosmetického hlediska pfinosna
enukleace a odstranéni cysty.

Viz také kapitolu 12.

Anomalie ocniho bulbu — o¢ni dysgeneze
Anomilie o¢niho bulbu shrnuje tabulka 3.2.

Tab. 3.2 Klasifikace o¢nich dysgenezi (upraveno podle Gerinec, 2005)

Abnormality vyskytujici se héhem vyvoje ocniho vacku

anoftalmie — extrémni mikroftalmie (narusend tvorba ocniho
vacku z prosencefala nebo vyvoj zacne, ale poté degeneruje)

kyklopie (naruené formovani obou ocnich vacki spojené
s urcitym stupném nedplné flze)

Abnormality zalozené po ukonéeném vyvoji ocniho vacku
s poruchou invaginace do o¢niho poharku riizného stupné

aberace spojené s involuci ocniho vacku

kongenitélni cysticky bulbus (kompletni aretace vyvoje
ocniho vacku do ocniho pohérku)

kongenitaIni odchlipeni sitnice
(neukonceni invaginace o¢niho pohérku)

abnormality spojené s poruchou uzavfeni choroidalni fisury

kolobomy

kolobomatdzni cysty orbity (¢asto spojené s mikroftalmii)

obecné poruchy vyvoje bulbu zpravidla bez jasné etiologie

mikroftalmie

3.1 Abnormality vyskytujici se béhem
vyvoje ocniho vacku
3.1.1 Anoftalmie - extrémni mikroftalmie

Anoftalmie je absence bulbu v orbité. Vyskytuje se
ztidka.

Etiologie: nejcastéjsi pfi¢inou je dédi¢nost - nej-
¢astéji autosomalné dominantni s variabilni expresivi-
tou. Byla nalezena asociace s polydaktylii, s medialnim
roz§tépem tvare s agenezi slznych cest. Je zptisobena
supresi vyvoje optické brazdicky, kompletni supresi
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celé predni ¢asti neuralni trubice a atrofii ¢i degeneraci
o¢niho vacku.
Déli se na primdrni, sekunddrni a degenerativni.

Primarni anoftalmie
Jevelmivzacnd avznika supresi vyvoje optické brazdicky
po formaci zdkladu prosencefala u embrya 2 mm vel-
kého na konci 3. tydne vyvoje. Byva oboustranna.
Klinicky obraz: orbita je hypoplasticka a ploch4, ad-
nexa jsou vyvinutd, mensi a o¢ni $térbina je rudimen-
tarni. Bulbus se v o¢nici nenachdzi. Dutina je vystlana
spojivkovym epitelem, slznd zldza je pfitomna s mensi
sekreci slz. Zrakovy nerv je nevyvinuty nebo hypoplas-
ticky, stejné tak i okcipitalni lalok (obr. 3.3).

Sekundarni anoftalmie
Vznikd kompletni supresi celé predni ¢asti neurdlni
trubice.

Klinicky obraz: chybi bulbus i orbita, je spojena
s tézkymi abnormalitami mozku a tvare, ¢asto nesluci-
telnd se zivotem.

Degenerativni anoftalmie
Degenerativni anoftalmie je stav, pfi némz se opticky
vacek vyvinul, ale poté podlehl destrukei ¢i degeneraci.

Klinicky obraz: v orbité se nachazi jen rudiment
bulbu s neurdlnimi elementy, dysplastickou sitnici,
s primarnim sklivcem, opacitni mikrokorneou a zkale-
nou ¢o¢kou. MuZe se vyskytovat i cysticky bulbus s re-
ziduem zrakového nervu.

Casto byva oboustrannd s vyraznou asymetrii.

Diagnéza: klinicky obraz, UZ - B-scan.

Lécba: Ize aplikovat implantaty - silikonové, lipo-
dermdlni, hydroxyapatitové a porézni polyetylenové —
k zamezeni hypoplazie orbity. Vzhledem k tomu, Ze
byvd mald i o¢nice, tzkd o¢ni §térbina a spojivky je

vy

Obr. 3.3 Oboustranna anoftalmie
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malo, plastické vykony jsou spojeny s ¢etnymi kom-
plikacemi — odhojovanim atd. Pokud je mald o¢nice,
doporucuje se nejdtive pracovat na jeji distenzi a pak
pti malém bulbu s rudimentem rohovky vkladat o¢ni
protézu. To jako stimulace dalsiho rtstu zpravidla staci.

3.1.2 Malformace oka, mozku a tvaie

Holoprosencefalie
Vyskyt jedné mozkové hemisféry.

Anencefalie

V dtisledku defektu uzavéru mozkovych vacka né-
sleduje defekt mékkych i tvrdych tkani lebky. Bulbus
je obvykle normalniho tvaru, ale chybi zrakovy nerv
a vrstva nervovych vlédken v sitnici. Tato vada je stopro-
centné letdlni, vétsina postizenych plodi se samovolné
potraci ¢i odumira intrauterinné. Postnatalni prezivani
postizenych novorozenct je jen kratkodobé. Anence-
falie patfi mezi tzv. roz§tépové vady neurdlni trubice.

Encefalokéla
Encefalokéla je neuzavieni ¢i otevieni neurdlni trubice,
nejéastéji v obdobi 4. embryondlniho tydne. Jde o vy-
hrez tkini centralniho nervového systému se soucas-
nym defektem kosti lebky a kozniho krytu. Téz je fazen
mezi tzv. roz§tépové vady neurdlni trubice. Encefalo-
kélu Ize rozdélit na meningokélu a meningoencefalo-
kélu. Meningokéla: pouze vyhfez mozkovych plen skrz
rozétép kosténého obalu. Meningoencefalokéla: cys-
ticky vyhfez mozkovych plen s ¢asti mozkové tkané.
Cefalokélu délime dale na pfedni frontonazalni a na
zadni sfenoorbitalni.

Piedni frontonazalni cefalokéla

Kostnim defektem se vysouvd intrakranialni obsah do
podkozi, nejéastéji v oblasti kofene nosu. Je pfitomen
hypertelorismus (nadmérna vzdalenost o¢i), palpacni
nalez je elasticky a pulzuje. Oko mutiZe byt dislokované
riznym smérem (nejcastéji zevné a dolt), slzné cesty
jsou ¢asto nepriichodné vlivem mechanického tlaku.

Zadni sfenoorbitalni cefalokéla
Defekt sfenoidalnich tkani diagnostikovany vypocetni
tomografii. Projevuje se vrozenou protruzi oka s dislo-
kaci, s mirnou pulzaci a poruchou motility, také strabis-
mem a amblyopii.

Diagnéza: rtg lebky, ptip. CT. Nicméné kostni de-
fekt nemusi ani CT odhalit a pak je priikaznd pouze
histologie.

Lécba: encefalokély se fesi neurochirurgicky.
Viz také kapitolu 12.

Frontonazalni dysplazie
Frontonazdlni dysplazie je tvafova deformace spojena
s hypertelorismem.

3.1.3 Kyklopie a synoftalmie

Narusené formovani obou o¢nich vacku spojené s urci-
tym stupném neuplné faze.

Kyklopie

Medidlni oko, které vzniklo v¢asnym defektem v sepa-
raci o¢nich vacki. Obsahuje neukoncenou diferenciaci
struktur oka jako primdrni sklivec, dysplastickou re-
tinu, ¢oc¢kovy vacek.

Synoftalmie
Jde o formaci dvou inkompletnich spojenych bulbi.
Jsou zde duplikované, ale nedodiferencované struk-
tury oka.

Byva poruseno rozdéleni telencefala na dvé hemi-
sféry s vyskytem velké medidlni dorzalni cysty.

Byvaji soucasti chromosomalnich aberaci - trisomie
13,18, duplikace 3p+, delece 11q-, 18r, 18p-.

3.2 Abnormality béhem invaginace
ocniho poharku

3.2.1 Aberace spojené s involuci ocniho vacku

Kongenitalni cysticky bulbus
Porucha invaginace a vzniku o¢niho pohdrku u embrya
dlouhého 2-7 mm.

Kongenitdlni cysticky bulbus je stav, kdy jsou oéni
tkané nahrazeny cystickou tkani.

Klinicky obraz: o¢nice je vyplnénd cystickou duti-
nou vytlacujici uzavrena vicka shora dopredu. V predni
casti cysty se nachazi tkan senzorické retiny. Cysta vy-
tlacuje horni vicko, muze byt jedna velka cysta ¢i s vice
komorami s anomalnim ¢oc¢kovym véckem, dysplastic-
kou retinalni a glidlni tkdni. Déle obsahuje rudimenty
choroidey, svalti a zrakového nervu.

Diferencialni diagnostika: encefalokéla, kolobo-
mat6zni cysta s mikroftalmii a teratom.

Lécba: exstirpace a aspirace cysty.
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Kongenitalni odchlipeni sitnice
Neukonceni invaginace o¢niho pohdrku koncem
5. tydne.
Stav, kdy dochdzi k nesplynuti vnitini a vnéjsi vrstvy
o¢niho pohérku, zrakovy nerv se vitbec netvorfi.
Klinicky obraz: bulbus je mikroftalmicky, ¢ocka
je Casto zkalena. Mnohdy byvaji pfitomné kolobomy
a primdrni sklivec. Amaurdza.

3.2.2 Abnormality spojené s poruchou uzavieni
choroidalni fisury v obdobi 5.-8. tydne

Kompletni kolobomy

Kompletni kolobomy zahrnuji vSechny ¢asti choro-
idaln{ fisury - duhovku, ¢ocku, fasnaté téleso, choro-
ideu, disk zrakového nervu, sitnici. Castéji byvaji bila-
terdlni a vyskytuji se také s mikroftalmii.

Parcialni kolobomy
Parcidlni kolobomy predstavuji jen poruchu uzavteni
mensi ¢asti choroidalni §térbiny.

Etiologie: idiopaticka ¢i hereditarni - AR, AD, GR
¢i jsou soucdsti syndromd (napf. syndrom CHARGE,
Lenzav syndrom, Patautiv syndrom aj.).

Kolobomy duhovky
Byvaji nejcastéji inferonazalné. Jde o defekt v8ech vrs-
tev duhovky dole ¢i jen mensi zafez do pupily, tzv.
Briickneriiv kolobom.

Symptomy: izolované nezpusobuji obtize, pii vét-
$im defektu zptisobuji fotofobii.

Klinicky obraz: transilumina¢ni defekt, iris bicolor,
zornice tvaru slzy (obr. 3.4).

Viz také kapitolu 14.

Kolobomy duhovky, choroidey a fasnatého télesa
Byvaji soucasti riznych syndromt (syndrom CHARGE,
ko¢i¢iho oka, Lenztv syndrom...).

Uvealni kolobomy

Jsou soucdsti nasledujicich syndromi: trisomie 13, Len-
zav syndrom - kolobomatézni mikroftalmie, syndrom
CHARGE - kolobomatézni mikroftalmie, srde¢ni de-
fekty, mentdlni retardace, urogenitdlni a usni malfor-
mace, Meckelav syndrom - kolobomatézni mikroftal-
mie, okcipitalni encefalokéla, srde¢ni a rendlni defekty,
cat syndrom - kolobomat6zni mikroftalmie, analni
atrezie, preaurikuldrni apendixy, aberace 22. chro-
mosomu, Rubinsteiniv-Taybiho syndrom - kolo-
bomy, katarakta, ptéza, mentalni retardace, maly vzrust,
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kratké prsty, srde¢ni a rendlni anomalie, syndrom kar-
cinomu bazalnich bunék - kolobom duhovky, katarak-
ta, hypertelorismus, névus bazalnich bunék.

Kolobomy zonularniho aparatu
Vyskytuji se Casto s kolobomy duhovky a rasnatého
télesa.

Viz také kapitolu 14.2.

Typické kolobomy retiny a choroidey
Vyskytuji se v 60 % bilateralné.
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0br. 3.4 Kolobom duhovky

0br. 3.5 Kolobom retiny a choroidey



Nejcastéjsi vyvojové vady oka jako celku

0Obr. 3.6 Kolobom disku zrakového nervu

Obr. 3.7 Morning glory syndrom

Klinicky obraz: jde o bélava kolobomatézni mista
s bélavou sklerdlni spodinou a pigmentovym lemem
ohrani¢ujicim defekt. Tvar byva ovalny, nejcastéji by-
vaji umisténé dole, z&asti nazdlné, tedy v misté pt-
vodni choroidalni fisury. Vaskularizace kolobomu
je anomalni. MtiZe byt pfitomen i stafylom. Zrakové
funkce odpovidaji umisténi kolobomu. Mohou byt
kombinované s kolobomem optiku, fasnatého télesa
a duhovky (obr. 3.5).

Viz také kapitoly 14.3.1a 17.

Kolobomy disku zrakového nervu
Jde o riizny stupen postizeni zrakového nervu. Vyskyt
miize byt sporadicky i AD, jedno- i oboustranny.
Klinicky obraz: ter¢ byvd zvétSeny s rozsifenou
exkavaci disku hlavné dole, kde chybi dolni neurore-
tinalni lem. Kolobom je nékdy rozsifeny na prilehlou
sitnici a choroideu, ¢asto ve spojeni s mikroftalmif.
Pfi rozsahlém stupni tvori kolobom zrakového nervu
az retrobulbdrné uloZenou cystickou dutinu. Zrakové
funkce jsou mirné az tézce postizené (obr. 3.6).
Diferencidlni diagnostika: atypicky kolobom, to-
xoplazmova chorioretinitida, jamka zrakového nervu,
morning glory syndrom (viz také kapitolu 3.5) (obr. 3.7).
Léc¢ba: prevence amblyopie, terapie o¢nich kompli-
kaci (katarakty, odchlipent sitnice ad.).
Viz také kapitolu 19.

3.2.3 Obecné poruchy vyvoje bulbu zpravidla
bez jasné etiologie

Mikroftalmie
Uvedeno vyse.

3.3 Dermoidy

3.3.1 Bazalni (limbalni) dermoid

Viz také kapitolu 13.1.3 (obr. 3.8).

3.3.2 Lipodermoidy (choristomy)
Choristomy tohoto typu se vyskytuji samostatné

nebo jako soucast Goldenharova syndromu (obr. 3.9,
obr. 3.10). Viz také kapitolu 11.2.3.
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Obr. 3.8 Limbalni dermoid

0Obr. 3.9 Epibulbérni lipodermoid

Obr. 3.10 Goldenharv syndrom
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3.4 Dysgeneze predniho
segmentu oka

Jde o spektrum malformaci, které ¢asto postihuji ro-
hovku, duhovku a ¢oc¢ku. Zahrnuji zadni embryoto-
xon, Axenfeldtiv-Riegertiv syndrom, Petersovu anoma-
lii, Alagillav syndrom, kongenitalni ektropium uvey,
primédrni kongenitdlni glaukom, iridokornealni endo-
telidln{ syndrom (ICE), zadni keratokonus, zadni poly-
morfni dystrofie rohovky, kongenitalni hereditarni en-
dotelialni dystrofie.

Byvaji vét§inou oboustranné s asymetrickym nale-
zem. Pfi¢inou je abnormalni diferenciace mezenchy-
malnich bunék. Vyskytuji se samostatné ¢i se kombinuji
navzdjem i spolu s infantilnim glaukomem (syndrom
dysgeneze pfedni komory).

3.4.1 Zadni embryotoxon
Zadni embryotoxon je oznaceni pro ztlu§télou promi-

nujici Schwalbeho linii. Casto se kombinuje s Alagillo-
vym syndromem (obr. 3.11). Viz také kapitolu 21.16.10.

3.4.2 Axenfeldiiv-Riegeriiv syndrom

Viz kapitolu 14.1.5 (obr. 3.12).

"‘.' T‘ 4 4 g
0Obr. 3.11 Embryotoxon posterius spojeny s dysgenezi duhovky
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Obr. 3.12 Axenfelddv-Riegerdv syndrom (gonioskopie)

3.4.3 Petersova anomalie

Jde o jednostrannou ¢i oboustrannou anomalii, s cent-
rélni rohovkovou opacitou s odpovidajicimi defekty ve
stromatu, Descemetové membrané a endotelu s adhe-
rencemi duhovky nebo ¢ocky. Pokud se vyskytuje s kon-
genitdlnim postizenim mozku, postizenim srdce a kra-
niofacidlnimi anomaliemi, jednd se o tzv. Petersav plus
syndrom. Viz také kapitolu 13.1.3, s. 246 (obr. 3.13).

3.4.4 Kongenitalni ektropium uvey

Vrozené premisténi nebo pretazeni zadniho pigmento-
vaného epitelu zornice zptisobené kontrakci myofibro-

Obr. 3.13 Petersova anomalie — centrdIni leukom rohovky v rdmci
predni adherence duhovky pfi decentraci zornice, predni komora je
velice mélkd

blastt nad papilarnim okrajem. Mize byt souc¢asti Axen-
feldova-Riegerova syndromu, ICE, neurofibromatdzy aj.

3.4.5 Iridokornealni endotelialni syndrom

Jde o spektrum poruch charakterizovanych edémem
rohovky, glaukomem a abnormalitami duhovky (atro-
fie duhovky, korektopie, polykorie, pigmentové uzliky
na duhovce). ICE je obvykle jednostranny, s pfevahou
u Zen, projevujici se v rané dospélosti.

Délime ho na:
e Chandleriv syndrom,
e esencidlni atrofii duhovky,
e Cogan Reese (iris nevus).

3.4.6 Zadni keratokonus

Jedna se o diskrétni centrdlni vyklenuti zadniho po-
vrchu rohovky s jemnym zaSednutim stromatu. One-
mocnén{ je vét§inou jednostranné a neprogresivni.
Zrakova ostrost byvd mirné sniZena pro nepravidelny
astigmatismus.

Primarni kongenitalni glaukom viz kapitolu 16.
Zadni polymorfni dystrofie rohovky, kongenitélni he-
reditarni endotelidlni dystrofie viz kapitolu 13.

3.5 Dalsivyvojové vady oka
3.5.1 Vrozené vyvojové vady vicka

Kolobom vicka: vzicnd vada, roz§tép vicka, ¢asto spo-
jeny s roz$tépy obli¢eje vznikajicimi ve fetdlnim ob-
dobi, napt. po herpetické infekci (viz také kapitolu 10)
(obr. 3.14a).

Kongenitalni ptéza: dochazi k poruse vyvoje m. le-
vator palpebrae superioris nebo vznikajici poruchou
inervace nervus oculomotorius (n. III) (obr. 13.14b).

Kryptoftalmie: vrozend porucha separace obou vi-
¢ek a jejich diferenciace béhem fetdlniho vyvoje, kize
prechazi z Cela ptes bulbus bez preruseni na tvar. Chybi
spojivkovy vak, rohovka, fasy (obr. 3.15).

Mezi dalsi vrozené vyvojové vady vicka patii epikan-
tus, epiblefaron, euryblefaron, kongenitalni ektropium,
telekantus, blefarofiméza, ankyloblefaron, distichidza
a retrakce horniho vicka.

Vrozené vyvojové vady victka podrobnéji viz kapi-
tolu 10.
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Obr. 3.14a Kolobom horniho vicka

0br. 13.14b Kongenitalni ptdza horniho vicka vlevo
(archiv MUDT. Heleny Strofové)

0br. 3.15 Kompletni kryptoftalmie vlevo a parcidlni vpravo

3.5.2 Vrozené vyvojové vady rohovky

Cornea plana: vzdcna vrozend deformace rohovek, ro-
hovky jsou ploché — priimérna keratometrie pod 35 D.
Byva ¢astéji pritomna hypermetropie s astigmatismem.
Keratoglobus: globularné vyklenutd rohovka, cel-
kové zten¢end, s maximem od stfedni periferie k limbu.
Vede k vyssi ktivkové a indexové myopii.
Megalokornea: anomalie, kdy priimér rohovky je
nad 13 mm (u novorozence nad 12 mm), pfedni ko-
mora je abnormdlné hluboka.
Mikrokornea: pramér rohovky je pod 10 mm, ¢asto
je soucasti dysgeneze pfedniho segmentu.
Sklerokornea: vrozena anomalie oka, ve které se ro-
hovka misi se sklérou a nemd jasné stanovenou hranici.
Vrozené vyvojové vady rohovky podrobnéji viz ka-
pitolu 13.

24

Obr. 3.16 Aniridie

Obr. 3.17 Iris bicolor

3.5.3 Vrozené vyvojové vady uvey

Albinismus: projevuje se nedostatkem pigmentu v or-
ganismu. Duhovka ma svétle modrou barvu, reflex zor-
nice je ¢erveny, duhovkou raizové prosvita. Vice viz ka-
pitolu 14.1.8.

Aniridie: ¢asto geneticky podminéné chybéni du-
hovky na podkladé kompletniho chybéni okraje o¢-
niho poharku, chybéni je ¢4ste¢né ¢i uplné, vznikd mezi
4.-7. embryondlnim tydnem. Afekce se druzi s Wilm-
sovym tumorem ledviny (obr. 3.16).

Heterochromie duhovky: jedna se o rozdilnou pig-
mentaci duhovek. Miize byt klinicky nevyznamna nebo
se vyskytuje s jinou o¢ni nemoci. U vrozeného Horne-
rova syndromu je popisovana hypochromaticka forma.

Iris bicolor: podminéna sektorovitou hypoplazii
melanocyt, kdy md duhovka tmavsi hnédou a svétlejsi
¢ast (modrou ¢&i zelenou) (obr. 3.17).

Korektopie: dislokace zornice je ¢asto spojena s dis-
lokaci ¢o¢ky a byva soucdsti mezodermalnich dys-
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0Obr. 3.18 Perzistence pupilarni membrény

genezi. Zornice byva uZsi, oblenéné reaguje na osvit
a mydriatika.

Perzistujici pupilarni membrana: v nejmirnéjsi
formé v podobé drobnych pigmentovanych hvézdico-
vitych utvart na predni plose ¢ocky nebo ojedinélych
fibréznich vlaken upinajicich se na pfedni plochu ¢ocky.
Vétsinou nebrani zrakové percepci. Vznikaji casto
v IL trimestru téhotenstvi, kdy se nevytvofi otvor v me-
zenchymu v misté budouci zornice. Pupilarni mem-
bréna fyziologicky zanika ve III. trimestru (obr. 3.18).

Vrozené vyvojové vady uvey podrobnéji viz kapi-
tolu 14.

3.5.4 Vrozené vyvojové vady cocky

Ektopie cocky: vrozeny posun ¢o¢ky z jeji anato-
micky normalni polohy (napf. u Marfanova syndromu,
homocystinurie...).

Kongenitalni afakie: chybi zéklad ¢ocky, poru-
$eny je i vyvoj pfedni komory a rohovky. Afakie vznika
v ¢asném embryondlnim vyvoji.

Kongenitalni katarakta: $edavé bilé zkaleni ¢ocky
vznikajici mezi 4.-7. embryondlnim tydnem, byva zpti-
sobena napt. rubeolou ¢i ionizujicim zafenim.

Mikrosférofakie: cocka je mensi a kulovitd. Vede ke
vzniku refrakénich vad, ¢asto byvd subluxovéna ¢i lu-
xovéana, nebot je zavésny aparat oslabeny.

Predni lentikonus: obvykle oboustranné vyklenuti
¢ocky v pfednim polu, napt. u Alportova syndromu.

Zadni lentikonus: vét$inou jednostranné vyklenuti
¢ocky v zadnim polu, Casto se zakalem cocky.

Kolobom ¢ocky: nepravy kolobom zpiisobeny
zplo$ténim urcité ¢asti ekvitoru ¢ocky nasledkem insu-
ficience zonularniho aparétu.

Byva zplisoben traumatem, kongenitalné (poruchy
atrofie hyaloidniho systému) ¢i hereditarné (poéinajici
stadium Marfanova syndromu, homocystinurie). Jde
o nahodny nalez, klinicky viditelny pfi mydridze. Né-
kdy byva ptitomen myopicky astigmatismus pro nepra-
videlnou sféricitu ¢o¢ky a vznika i amblyopie.

Vrozené vyvojové vady ¢ocky podrobnéji viz kapi-
tolu 15.

3.5.5 Vrozené vyvojové vady sklivce, sitnice
a terce zrakového nervu

Mikroftalmie s primarnim sklivcem: vyse.

Persistent fetal vasculature - perzistujici fetalni
vaskulatura (PFV) (dfive perzistujici hyperplasticky
primarni sklivec): vzacnd anomalie, kdy husty, bélavy
sklivcovy pruh vede od terée zrakového nervu k peri-
ferii o¢niho pozadi nebo k ¢occe. V diferencidlni dia-
gnostice oboustrannych pifipadd Norrie onemocnéni.
Vice viz kapitolu 17.2.

Perzistence a. hyaloidea: vyvojova vada vznikajici
ve fetdlnim obdobi, pretrvavajici volné pohyblivy va-
zivovy pruh mezi optickym diskem a ¢o¢kovym pouz-
drem ¢&i nefunkéni céva ve sklivci (obr. 3.19). Vice viz
kapitolu. 17.2.

Kongenitalni glaukom: vznikd v dtsledku anoma-
lie vyvoje pfedni o¢ni komory a resorpce nitroo¢ni te-
kutiny. Vice viz kapitolu 16.

Bergmeisterova papila: perzistence pahylu a. hya-
loidea na ter¢i zrakového nervu prominujici do sklivce.
Zrak nebyva postiZen.

0br. 3.19 Perzistence a. hyaloidea a primérniho sklivce,
Bergmeisterova papila
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0Obr. 3.20a, b Fibrae medullares (archiv MUDr. Heleny Strofové)

Epipapilarni membrana: perzistence hyaloidniho
systému, $edobild blanka na terc¢i zrakového nervu.
Zrak nebyva postizen.

Fibrae medullares - anomalni myelinizace nervo-
vych vldken sitnice, nej¢astéji v blizkosti papily (pti-
padné z papily vychazejici): bila loziska obvykle v tésné
blizkosti terce zrakového nervu. Vét§inou nemaji vliv
na zrakovou ostrost (obr. 3.20a, b).

Handmannova anomalie terce (syndrom morning
glory): zvétSend papila s $edobélavou tkéni ve stedu,
sitnicové cévy vystupujici z okraje defektu jsou casto
opouzdfené a radidlné orientované, obraz pripomind
kvét svlacce (angl. morning glory). Centralni zrakova
ostrost byva vyznamné sniZena.

Hypoplazie papily zrakového nervu: zmenseni pa-
pily na 1/3 az 1/2 normalniho PD. Navic je papila lemo-
vana zlutavym hal6 nebo dvojitym prstencem atrofické
cévnatky a pigmentového listu. Zrakova ostrost byva
sniZena.

Tilted disc (inverzni terc): anomélie bilaterdlni, kdy
je horni temporalni ¢ast terée elevovand a dolni nazélni
sektor je posteriorné dislokovan. Byva ptitomen i ,,si-
tus inversus“ retindlnich cév, vrozeny inferonazalni ko-
nus, ztenceni retindlniho pigmentového epitelu (RPE)
a choroidey inferonazélné a bitemporalni hemianopsie.
Casto je ptitomna myopie nebo myopicky astigmatis-
mus $ikmy nebo astigmatismus proti pravidlu.

Jamka na terci zrakového nervu: vzacnd anomd-
lie, kraterovité prohloubeni uloZené pfi temporalnim
okraji terCe. Asi u tfetiny pacientd se v priibéhu Zivota
(vétSinou az ve 2.-3. decenniu) vyskytne serézni od-
chlipeni sitnice v makule s cystoidni degeneraci, trvale
a vyznamné snizujici zrakovou ostrost.
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Megalopapila: anomalné vétsi teré zrakového
nervu. P¥itomna byva emetropie ¢i mirnd myopie. Zra-
kovd ostrost a zorné pole nebyvaji vaznéji poskozeny.

Vrozené anomalie terce zrakového nervu vice viz ka-
pitolu 19.

Dalsi vrozené vyvojové vady naleznete v prislus-
nych kapitolach.

Obrazky poskytl MUDr. Jan Krdsny, O¢ni klinika Fakultni
nemocnice Krélovské Vinohrady, Praha.
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FETPEL:

Genetika v ocnim lekarstvi

Peter Rohori, Alena Santavd

Uvod

Genetika mé v oénim lékafstvi, jako i v jinych odvét-
vich mediciny, stile vyznamnéjsi postaveni. Je zacilena
na patogenezi o¢nich nemoci s dédi¢nou komponentou,
zpusob jejich pfenosu do dal$ich generaci, prognézu,
moznosti U¢inné prevence a zatim okrajové, ale per-
spektivné i na jejich genovou terapii. Sledovani o¢nich
onemocnéni studiem rozsahlych rodokment (genealo-
gickou analyzou) je mimotadné dulezité, protoze umoz-
nuje zjistit pravdépodobny typ dédi¢nosti, moznost pre-
nosu do dal$ich generaci a ¢asto identifikovat i genovou
podstatu nemoci. Dilezitym podkladem pro klinického
genetika je co nejpresnéjsi urceni oéniho postiZeni. Po-
dle demografickych udaji je etnost vyskytu dédi¢nych
o¢nich chorob odhadovana ptiblizné na 1-2/1000 oby-
vatel. Rovnéz vyskyt zavaznych nemoci oka (v souhrnu

i nedédi¢nych) u déti je pomérné Casty (3-4 novoro-

zenci/1000 déti maji tézkou vrozenou poruchu zraku).
Genetické vlivy a jejich podil na vyskyt onemocnéni

okalze s jistou mirou zjednoduseni rozdélit nasledovné:

e postiZeni se objevuje v nékolika nasledujicich gene-
racich a Ize jednozna¢né definovat dédi¢ny prenos
(muze mit rizny stupen penetrance a expresivity) —
multigenera¢ni onemocnéni (napf. autosomalné do-
minantni nemoci),

o geneticky podil je zjevny (¢asto i molekuldrné defino-
vany), vyskyt je omezeny na jedince v jedné generaci
(sourozenci) se zfidkavym presahem do generace
potomkl (napt. autosomdalné recesivni nemoci),

o izolovany vyskyt v rodé.

Cave: Pfi izolovaném vyskytu nemoci v rodé miize vzniknout
napt. de novo dominantni mutace s 50% rizikem pfenosu do
daldi generace.

Vyznamna ¢ast geneticky podminénych onemocnéni
patfi k nemocem vzdcnym. Onemocnéni je v ramci Ev-
ropské unie definovano jako vzacné, pokud postihuje
méné nez 5 osob z kazdych 10 000. Pocet vzacnych o¢-
nich nemoci se odhaduje na 900 - asi v 80 % vznikaji
na genetickém podkladé. V roce 2016 byla Evropskou
komisi vyhla$ena vyzva k ustanoveni Evropskych refe-
renc¢nich siti pro vzacna onemocnéni (ERN - European
Reference Networks). Bylo schvileno celkem 24 ERN,
jednou z nich byla i Evropska referen¢ni sit pro vzacna
onemocnéni oka (ERN-EYE). M4 zastoupeni i v Ceské
republice (O¢ni klinika 1. lékafské fakulty Univerzity
Karlovy a VSobecné fakultni nemocnice v Praze).

4.1 Zakladni principy dédicnosti,
vztah k ocnim onemocnénim

v

Pro presnéjsi popis geneticky podminénych chorob je
dulezité definovat nékteré vybrané pojmy obecné gene-
tiky. Klasickd mendelovskd dédi¢nost v nejuzsim slova
smyslu se pro nase tcely bude tykat onemocnéni auto-
somdlné ¢i gonosomalné dominantnich a recesivnich.
Onemocnéni, kterd jsou zptisobena mutaci (pfesnéji
patogenni variantou) jediného genu, oznacujeme jako
monogenni. Tyto nemoci popisuje databize Online
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Mendelian Inheritance in Man (OMIM). Dédi¢nost
monogennich chorob se tfidi Mendelovymi zékony.
Existuji ur¢ité vyjimky z klasickych principd mende-
lovské dédicnosti, Ize uvést napt. tyto situace:

e mitochondridlni dédi¢nost,

nestabilita repetitivnich sekvenci,

genomovy imprinting,

mozaicismus,

multifaktoridlni (komplexni) dédi¢nost.

V kratkosti budou v ramci této podkapitoly uvedeny
i informace o vztahu numerickych a strukturdlnich
aberaci chromosomu ke vzniku, rozvoji a ptipadnému
prenosu nékterych o¢nich nemoci.

4.1.1 Autosomalné dominantni
onemocnéni (AD)

AD nemoci se dédi jako dominantni znak a postizeni
jedinci jsou zpravidla heterozygoti (tab. 4.1). V ptipadé
homozygotni kombinace mutovanych gent Ize o¢ekavat
zdvazny pribéh nemoci nebo je tato kombinace letalni.

Tab. 4.1 Z&kladni principy autosomélné dominantni dédicnosti

1. Postizeni obou pohlavi je stejné.

2. Riziko postiZeni potomki jedince s onemocnénim
(heterozygota) je 50 % (za predpokladu poceti potomka se
zdravym partnerem/partnerkou).

3. Pii genealogické analyze Ize sledovat vertikalni typ prenosu
(onemocnéni se vétsinou objevuje v kazdé generaci pii ipIné
penetranci genu a za piedpokladu, ze nemd fataIni priibéh pred
dovrenim reprodukcniho véku).

4. Projevy nemoci zavisi na penetranci genu (zda se viibec
nemoc projevi) a taktéz jeho expresivité (jaky bude vysledny
fenotypovy projev).

V souvislosti s AD dédi¢nosti je dtlezité zminit
i moznost, Ze se zcela zdravym rodi¢im narodi poto-
mek s AD onemocnénim. V této situaci lze predpo-
kladat, Ze mutace vznikla de novo a z pohledu dalsiho
pfenosu je vyznamné, zda tato mutace zhorsuje repro-
dukéni schopnosti nositele nebo zda se nositel repro-
dukéntho véku doZije. Riziko opakovani mutace u dal-
$tho potomka souvisi s germinalnim mozaicismem.
Tento jev znamend, Ze mutace je obsazena v zdrode¢né
burice, ze které vznikaji gamety. Empiricky je riziko na-
rozeni dal$iho potomka s AD nemoci zdravym rodi-
¢am asi 1 %, situace se ale mize zménit v ptipadé na-
rozeni dal$tho potomka s postizenim - zde lze zvazit
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preimplanta¢ni genetickou diagnostiku (PGD). K ne-
mocem s AD typem dédi¢nosti a oftalmologickymi
projevy patfi napr.:

retinitis pigmentosa (nékteré formy),

Bestova makuldrni dystrofie,

neurofibromatéza typu 1 a typu 2,

tuberdzni sklerdza,

retinoblastom,

von Hippelova-Lindauova choroba (VHL).

Pozndmka: K vaskuldrnim naddortm sitnice fadime kapilarni
hemangiom, ktery je jednou z nejéastéjsich a také nejvéasnéj-
$ich manifestaci VHL. Na druhé strané existuji i sporadické
kapilarni hemangiomy bez ptitomnosti VHL.

4.1.2 Autosomalné recesivni onemocnéni (AR)

AR nemoci se vyskytuji vzacné a v mensim zastoupeni
v porovnani s chorobami s AD typem dédi¢nosti. Ma-
nifestuji se pouze u jedincd, ktefi maji obé alely mu-
tované (alelu zdédénou od matky i od otce — prena-
$e¢lt nemoci, tab. 4.2). Mluvime proto o recesivnich
homozygotech nebo sloZenych (compound) heterozy-
gotech (dvé rtzné patogenni varianty jednoho genu,
kazda ziskand od jednoho z rodi¢t). Mezi typické AR
nemoci patfi vét§ina metabolickych chorob (napt. fe-
nylketonurie) a taktéZ nemoci s vysokou frekvenci
zdravych nosi¢t (napf. cystickd fibroza, spindlni mus-
kuldrni atrofie). C4st geneticky podminénych prevazné

Tab. 4.2 Zakladni principy autosomalné recesivni dédicnosti

1. Postizeni obou pohlavi je stejné.

2. Rodice jedince s AR onemocnénim jsou zpravidla
bezpfiznakovymi prenaseci (heterozygoty) a riziko vyskytu
nemoci u dalsich potomk je 25 %. VSichni potomci jedince
s AR onemocnénim budou bezpfiznakovymi prenaseci nemoci
(za predpokladu poceti potomka se zdravym partnerem/
partnerkou s vyloucenim prenasedstvi).

3. Pfi genealogické analyze Ize sledovat horizontalni typ pienosu
(onemocnéni miize byt v nékolika generacich némé a nasledné
se projevi v jediné linii potomkii — sourozenecka linie).

4. Vlyssi vyskyt AR onemocnéni mize mit souvislost s pribuzenskym
vztahem rodicd (konsangvinni vztah).

Poznamka: Narozeni potomka s AR nemoci u obligatorniho

bezpfiznakového pfenasece a zdravého partnera/partnerky zavisi
na frekvenci prenasecli v populaci. U populacné castych a Klinicky
zévaznych onemocnéni se proto prenasedstvi doporucuje vysetit

konzultace, etické aspekty).
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AR onemocnéni podléhd povinnému novorozenec-

kému screeningu z téchto zékladnich davodi:

o Lze odhalit onemocnéni u jedince pied rozvojem
priznak.

o Je mozné zajistit preventivni lé¢ebnd opatteni.

e Je mozné zjistit nosi¢stvi genové mutace u rodicti
a nasledné jim a geneticky pfibuznym osobam po-
skytnout genetické poradenstvi.

AR nemoci se ¢asto objevi jako dtisledek ndhodného
svazku dvou zdravych nositeltl (heterozygoti), hlavné
u nemoci s vysokou frekvenci prenase¢stvi. Jind situace
nastane v pripadé izolovanych populaci nebo skupin
osob s vy$§i pravdépodobnosti pribuzenskych snatki
z divodu napf. naboZenskych ¢i socidlnich. Mira
konsangvinity (lat. consanguinitas, spole¢nd krev) je
vyjadfena pravdépodobnosti (koeficientem inbree-
dingu), Ze jedinec ziskal homozygotni kombinaci re-
cesivniho znaku od spole¢ného predka. Typickym pti-
kladem je Tayova-Sachsova choroba, kterd se vyskytuje
izolované u askendzskych Zidd. U jinych populaci je
vyskyt této nemoci téméf nulovy. Pravé u askendazskych
Zidu je ale dostupny screeningovy program zaméfeny
na vyhleddvani prenasecti celého spektra prevazné
AR nemoci - z oftalmologického pohledu lze zminit
napt. retinitis pigmentosa typu 1, 28, 59, 62 nebo Star-
gardtovu nemoc typu 1.

Poznamka: Tayova-Sachsova nemoc patii do skupiny lyzo-
somalnich stfadavych chorob, které jsou dtisledkem poruchy
degradace sfingolipidi. Biochemickou poruchou je deficit
hexosaminidézy-A s dominantnim projevem nemoci v CNS
(mista syntézy sfingolipidu GM2-gangliosidu). Onemocnéni
mé fatélni pribéh - po 3-6 mésicich normalniho vyvoje
dochdzi postupné k progredujicimu poskozeni mentélnich
funkci a postupujici slepoté (tfesiiové cervend skvrna retiny,
Cervend fovea centralis). Smrt nastane ve 24 letech ditéte.

Mezi ¢asté oftalmologické nemoci s AR typem dé-
di¢nosti patfi napt.:
e retinitis pigmentosa (nékteré formy),
o Leberova kongenitalni amaurdza,
e Ushertiv syndrom, Bardetiiv-Biedltv syndrom (syn-
dromy s retinitis pigmentosa).

4.1.3 Onemocnéni s vazbou na chromosom X
(X-vazana dédicnost, X-linked, XL)

7Yz

V ptipadé, Ze je gen lokalizovany na nehomologni ¢asti
chromosomu X (pfip. Y), definujeme jeho dédi¢nost

jako gonosomalni (pohlavné vazanou). V této situaci
dochazi k ur¢itym odli$nostem od pravidel dédi¢nosti
urcenych pro geny lokalizované na autosomech (tab. 4.3
a 4.4). Souhrnné lze upozornit na ur¢itd specifika:

Muzi jsou hemizygoti pro X-vdzané geny neho-
mologni oblasti, v ptipadé recesivnich gent se u nich
projevuje tzv. pseudodominance (fenotypovy projev
u jedné recesivni alely pfi chybéni druhého analogic-
kého gonosomu X).

U Zen je dvojita genova davka z gonosomi kompen-
zovana procesem tzv. inaktivace nebo lyonizace dru-
hého chromosomu X (je to nadhodny proces, ke kte-
rému dochazi v ¢asnych fazich embryondlniho vyvoje
pomoci epigenetickych mechanismi; v kazdé zZenské
somatické burce jsou pak aktivni geny bud na mater-
nalnim, nebo na paternalnim chromosomu X) - druhy
chromosom X je heterochromaticky a v interfazi se jevi
jako Barrovo télisko.

X-vazana dédi¢nost muze byt recesivni (XR) nebo
dominantni (XD), obecné jsou tyto nemoci vzacnéjsi
v porovnani s autosomalnimi.

Gonosomy X a Y vykazuji homologii pouze v distal-
nich usecich dlouhych a kratkych ramen (pseudo-

Tab. 4.3 Z&kladni principy X-vazané dominantni dédicnosti

1. Zeny jsou postizeny pfiblizné dvakrat astéji nez muzi.

2. Postizend Zena (se zdravym partnerem) piendsi s 50% rizikem
onemocnéni na své syny i dcery. Postizeny muz (se zdravou
partnerkou) md v3echny syny zdravé a viechny dcery
s onemocnénim.

3. Pri genealogické analyze Ize sledovat vertikalni typ pfenosu
nemoci.

Casto letalni.

Tab. 4.4 Z&kladni principy X-vazané recesivni dédicnosti

1. Postizeni jsou prakticky vyhradné muzi.

2. Postizeny muz pfendsi mutovany gen na vsechny dcery
(prenasecky, obecné zdravé heterozygotky), vsichni jeho synové
jsou zdravi (zdédili chromosom Y).

3. Pfi genealogické analyze Ize sledovat vyskyt nemoci v kazdé
druhé generaci (generacni preskok) — synové heterozygotnich
Zen maji 50% riziko postizeni a jejich dcery 50% riziko
prenasedstvi.

4. Onemocnéni se miiZe objevit i izolované jako dlisledek de novo
mutace.

Pozndmka: XR nemoci se u Zen vyskytuji vzacné — u tzv. manifestnich
prenasecek (v zavislosti na mife lyonizace) nebo u homozygotni
konstituce (extrémné vzacné s ohledem na frekvenci vyskytu nemoci
v populaci).
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autosomalni oblasti, PAR), kde dochdzi pti meidze ke
crossing-overu, tyto oblasti nepodléhaji X-inaktivaci
a jejich dédi¢nost se odvozuje od klasickych Mendelo-
vych pravidel (napf. v PAR oblasti Xp i Yp je lokalizo-
van gen SHOX - short stature homeobox gene - s kli-
¢ovou tlohou ve vyvoji skeletu).

Pti lokalizaci gent v nehomologni ¢asti chro-
mosomu Y dochdzi k prenosu znaku pouze na jedince
muzského pohlavi (tzv. holandricka dédi¢nost) - z kli-
nického hlediska lze zminit napf. mikrodelece chro-
mosomu Y v souvislosti se spermiogenezi a moznost pte-
nosu poruchy fertility z otce na syna (pti in vitro fertilizaci
lze v této situaci akceptovat volbu Zenského pohlavi se za-
mezenim prenosu poruchy do dal$i muzské generace).

V oftalmologii Ize mezi ¢astéji popisované klinické
jednotky s X-vazanou dédi¢nosti zaradit napt.:

e retinitis pigmentosa (nékteré formy),
deuteranopii,

Norrieho chorobu,

X-vazanou retinoschizu,

okularni albinismus,

choroideremii.

Poznamka: Nesyndromova retinitis pigmentosa vykazuje ex-
trémni genetickou heterogenitu. Dédi¢nost muze byt auto-
somélné dominantni, recesivni, s vazbou na chromosom X
nebo digenni. Z Sirokého spektra genti se jevi jako nejcastéji
mutovany gen RPGR (Xp11.4).

4.1.4 Mitochondrialni dédicnost

Mitochondrialni DNA (mtDNA) je uloZena v cirku-
larnim chromosomu a pfitomna v burice v mnoha ko-
piich (tab. 4.5). Podili se hlavné na kédovani systému
oxidativni fosforylace (OXPHOS). Po splynuti oocytu
a spermie dochdzi k aktivnimu odstranéni mitochon-
drif otcovského ptvodu, a proto lze v ptipadé pienosu
mtDNA do dalsi generace pozorovat dédi¢nost mater-
nalni. Lze ji definovat tak, Ze charakter mtDNA u po-
tombki je zavisly pouze na matce. Mitochondridlni dé-
di¢nost vykazuje proto vyznamné odli$nosti nejen od
Mendelovych pravidel, ale viibec od dédi¢nosti kédo-
vané v nukledrni DNA.

K dulezitym onemocnénim s mitochondridlni d¢-
di¢nosti a klinicky vazanymi oftalmologickymi projevy
patfi napt.:

e Leberova atrofie optiku (Leberova hereditarni neu-
ropatie optiku),
e Kearnstiv-Sayretv syndrom.
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Tab. 4.5 Zakladni principy mitochondridlni dédi¢nosti

1. Pfi genealogické analyze |ze pozorovat vyskyt nemoci vazany
na matku a jeji potomky, jinak feceno — pouze matka mize
byt pfenasecem nemoci podminéné poskozenim mtDNA a tuto
zménu pienese na viechny potomky bez rozdilu pohlavi.

2. Pokud jsou mutaci postizeny vSechny mitochondrie
v burice (nebo naopak jsou vsechny bez mutace), mluvime
0 homoplazmii, pfi castecném postizeni jde o heteroplazmii.
Vysledny vliv na fenotyp buriky zavisi na:

— Casovém tseku objeveni se v pribéhu embryogeneze,
— zdsahu do jednotlivych bunéénych podtypi/tkani.

3. Ovlivnénim systému OXPHOS se mitochondriéIni nemoci projevuji
predevsim v tkanich s vysokym energetickym metabolismem
(napf. CNS).

4. Ne viechny komponenty systému OXPHOS jsou kddovany mtDNA,
a proto Ize u nékterych mitochondridInich poruch sledovat
mendelovsky typ dédicnosti (nemoci kddované nuklearni DNA).

U obou nemoci se manifestuji nejen o¢ni kompli-
kace, ale taktéZ postizeni tkdni s vysokymi energetic-
kymi naroky (neurologické priznaky, myopatie a poru-
chy srde¢niho rytmu).

4.1.5 Nestabilita repetitivnich sekvenci

U genovych mutaci, které se podileji na vzniku ,kla-
sickych® monogennich chorob, Ize pfedpokladat, Ze se
dédi z generace na generaci v nezménéné formé (mu-
tace jsou stabilni). PFi repetitivnich sekvencich jde
¢asto o opakujici se trinukleotidy (ale i tetra-, penta-
nukleotidové repetice ¢i repetice s jinym opakujicim se
poctem bazi), které vykazuji dynamicky charakter. Déli
se na dvé zdkladni skupiny:

Amplifikace exonu (tzv. polyglutaminové poruchy,
triplet CAG) neovlivni transkripci genu, ale vznikly
protein je abnormadlni (napf. Huntingtonova choroba).

Mutace s amplifikaci v nekodujici oblasti genu
(v promotoru nebo v intronu) vede ke zméné exprese
genu (napf. syndrom fragilniho chromosomu X, myo-
tonicka dystrofie).

Nemoci zptisobené nestabilitou repetitivnich sek-
venci jsou vesmés neurodegenerativni poruchy a maji
dalsi specifické charakteristiky, kterymi se li$i od jinych
chorob:

e Anticipace (paradox Shermanové) znamena, Ze
projevy nemoci se z generace na generaci zhorsuji
nebo je jejich ndstup vcasnéjsi.

e Obecné zvysujici se pocet repetici koreluje se stup-
ném zdvaznosti nemoci.
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e Amplifikaci a nédslednou expanzi trinukleotidové
repetice ovliviiuje porucha parovani sklouznutim
- béhem DNA replikace muze v dlouhych sekven-
cich dochdzet k inzerci aZ expanzi vedouci k prekro-
Ceni fyziologického poctu repetic v disledku vzniku
»bublin“ v oblasti dcefiného vlakna DNA pti formo-
vani replika¢ni vidlice.

e Nosi¢stvi premutace (podprahového zvyseni poctu
repetic u zdravych nosi¢it) znamena, Ze u jejich déti
miize v dusledku expanze trinukleotidi vzniknout
plnd mutace s klinickym projevem.

e Pohlavi rodi¢t ovliviiuje expanzi trinukleotidd:

- Syndrom fragilniho chromosomu X - pfi pre-
nosu z matky na syna miZeme pozorovat zménu
premutace na plnou mutaci.

— Myotonicka dystrofie - ma charakter AD nemoci
s variabilni expresi (napt. babicka trpi bilateralni
kataraktou > dcera ma jiz slabost obli¢ejového
svalstva, ptozu a bilateralni kataraktu - u jejiho
syna se projevi tézkd forma kongenitalni myoto-
nické dystrofie).

- Huntingtonova choroba - pozorovéna expanze
poctu trinukleotidi pfi paterndlnim prenosu.

e Ruzny typ kombinace klasické mendelovské dédi¢-
nosti (napf. X-vazany, dominantni) a vlastnosti dy-
namickych mutaci.

4.1.6 Genomovy imprinting

Je oznacent situace, kdy je exprese alely zavisla na tom,
od kterého rodice byla zdédéna. Vlastni exprese je fi-
zend specifickym tsekem DNA oznacovanym jako im-
printingové centrum. Imprinting je reverzibilni epige-
neticky proces. Onemocnéni, kterd vznikaji v diisledku
poruchy imprintingu, maji celé spektrum pfi¢in: mik-
rodelece, bodové mutace nebo uniparentélni disomie
(chromosomalni par u potomka pochazi od jednoho
rodice). K nejzndméj$im nemocem vznikajicim poru-
chou imprintingu, u nichz se setkdvame také s o¢nimi
projevy, patfi syndromy Pradertiv-Williho, Angelma-
nav, Beckwithiv-Wiedemanntv a Silvertiv-Russelliv.

4.1.7 Mozaicismus

Ptitomnost dvou a vice geneticky odli$nych bunéénych
linif v jednom organismu (tkani) oznac¢ujeme jako mo-
zaicismus (pochazejicich z jedné zygoty). V zdsadé roz-
liSujeme mozaicismus:

Somaticky - postizené bunécné linie jsou pritomny
v somatickych bunkach jedince a vznikaji béhem Zi-
vota (prenatalné i postnatalné), neni zde zvysené riziko
prenosu na potomky - z oftalmologického hlediska je
dalezita napt. segmentalni mozaika u neurofibroma-
tozy typu 1.

Germinalni - je spojeny s pfitomnosti mutaci v za-
rode¢nych burkach a predstavuje riziko narozeni po-
tomka s onemocnénim zdravym rodi¢tim (viz Autoso-
malné dominantni dédi¢nost).

Jako chimerismus oznacujeme situaci, kdy jsou v or-
ganismu pfitomny alesponl dvé bunééné linie pochdze-
jici z vice nez jedné zygoty.

4.1.8 Multifaktorialni (komplexni) dédicnost

Na vysledném fenotypu se u polygenni dédi¢nosti po-
dilf vétsi pocet gent s vlastnim malym uéinkem. Pfi
vzniku vét$iny nemoci, které nejsou podminény muta-
cemi jednoho genu (nebo malé skupiny gentt), se pred-
poklada vliv multifaktorialni dédi¢nosti - interakce ge-
netického pozadi (polygenniho systému) a pusobeni
vnéjsiho prostfedi. Choroby s multifaktoridlni dédic-
nosti (napt. mnohé kardiovaskuldrni ¢i psychiatrické)
jsou odhaleny s vy$si frekvenci v ur¢itych rodech. Ne-
dokdzeme zde uréit jednoznaény ,vzorec* dédi¢nosti.
Pomoci rozsdhlych genomovych analyz jsou stanovena
typickd muta¢ni spektra kandidatnich gend, je ale ob-
tizné i s ohledem na dalsi nealelické interakce a envi-
ronmentdlni vlivy uréit vysledny fenotyp nemoci, jeji
zévaznost ¢i nastup klinickych projevi. Pokud kandi-
datni gen(y) nezndme, provadi se celogenomové aso-
cia¢ni studie (genome-wide association study, GWAS).
Z oftalmologického hlediska je dulezité pfipomenout,
ze dédi¢ny podil (multifaktoridlni) je zfejmy u nékte-
rych ¢astych nemoci, napt. Ize uvést:

o refrak¢ni vady oka,

e strabismus,

e izolovany glaukom u dospélych,

e vékem podminénou makuldrni degeneraci.

I zde je nutné upozornit, Ze pri $ir$i genealogické
analyze muzeme uréit rozsahlé rody s AD typem pte-
nosu nékterych refrakénich vad oka. Refrakéni vady
oka jsou i soucasti ur¢itych syndroma (napt. Marfaniv,
Sticklertiv — myopie). Izolovany konkomitujici strabi-
smus je v détské populaci relativné casty (polygenni),
mtize byt ale sou¢asti mnoha syndromd (viz Chro-
mosomdlni aberace) nebo je pozorovan napf. u myo-
tonické dystrofie. U onemocnéni, kde predpokldddme
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dédi¢nou komponentu a jejich vznik lze vysvétlit s vy-
sokou pravdépodobnosti polygennim typem dédic-
nosti, mizeme vyjadrit empirické riziko opakovaného
vyskytu u sourozenct a potomki na urovni 10-15 %.

4.1.9 Chromosomalni aberace

Chromosomdlni aberace lze podle projevu v karyo-

typu rozdélit do dvou zdkladnich skupin - numerické

a strukturdlni, obé skupiny mohou zasahovat autosomy

nebo gonosomy (tab. 4.6).

Numerické aberace vznikaji z divodu nerovno-
mérného rozdéleni chromatid nebo chromosomu
do dcefinych bunék v prabéhu mitézy nebo meidzy.
RozliSujeme:

e aneuploidie - zména poctu chromosomi v jedné
haploidni sadé (nej¢astéji vznikaji nondisjunkci, po-
ruchou oddéleni homolognich chromosomii nebo
sesterskych chromatid),

e trisomie - jeden nadpocetny chromosom,

e monosomie - ztrata jednoho chromosomu,

e polyploidie - pfi zmnozeni celé haploidni sady
(nejcastéji vznikaji poruchou zraciho déleni gamet).

Strukturalni aberace vznikaji z divodu poruseni
kontinuity chromosomi bud spontanné, nebo induko-
vané pusobenim mutagennich vlivi. Pfi chromosomo-
vém (chromatidovém) zlomu se volné konce DNA na
zdkladé komplementarity terminalnich béazi opétovné
spoji. Obecné rozdélujeme strukturalni aberace na:

e balancované (bez ztrity nebo nadpocletného ge-
netického materidlu, obvykle bez fenotypového
projevu u nositele - pokud nedochdzi k poskozeni
dulezitého funkéniho genu),

e nebalancované (chybéni nebo nadpocetny gene-
ticky materidl se zdvaznymi klinickymi dasledky).

I ptitomnost balancované translokace predstavuje
hrozbu pro potomky, protoze v pribéhu vzniku gamet
muze dochazet k nerovnomérnému rozdéleni genetic-
kého materidlu se vznikem nebalancované chromoso-
malni aberace. Z oftalmologického pohledu (tab. 4.7)
jsou nejvyznamnéj$i nebalancované translokace cha-
rakteru deleci (ztraty ¢asti chromosomu). Delece mii-
zeme v zasadé rozdélit na termindlni (jediny zlom se
ztratou acentrické koncové ¢asti) a intersticidlni (ztrata
¢asti chromosomu mezi dvéma zlomy). Delece vétsich
chromosomalnich usekd jsou pro bunku letalni. Po-
jmem mikrodelece (mikrodele¢ni syndromy) oznacu-
jeme ztraty skupiny genti uloZenych v tésné blizkosti
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Tab. 4.6 Oftalmologické nélezy u vybranych aneuploidii autosom
agonosomi

Downiiv syndrom Sikmé ocni Stérbiny
(trisomie 21) epikanty

karyotyp: hypoplazie duhovky

47 XX,+21 nebo 47,XY,+21 Brushfieldovy skvrny okraje
translokacni forma (4 %) duhovky

mozaicismus (1 %) keratokonus

Edwardsiiv syndrom hypertelorismus

(trisomie 18) anomalie vicek

karyotyp: hypoplastické supraorbitaIni
47 XX,+18 nebo 47,XY,+18 oblouky

translokacni forma (20 %)

mozaicismus

Patauiiv syndrom mikroftalmie

(trisomie 13) kolobom

karyotyp: vrozena katarakta

47 XX,+13 nebo 47,XY,+13

translokacni forma (20 %)

Turneriiv syndrom kongenitdlni ptéza
karyotyp: vrozena katarakta
45X strabismus
46,X,i(Xq)

mozaiky, delece

Klinefelteriiv syndrom epikanty
karyotyp: hypertelorismus
47 XXY zeSikmeni ocnich vicek

vzacné: 48,XXXY, 49, XXXXY

Poznédmka: Translokacni forma napf. u trisomie 21 znamend, Ze tfeti
kopie 21. chromosomu je obvykle pfesunuta na jiny akrocentricky
chromosom. Jde ¢asto o familiérni formu a jeden z rodici je
nositelem balancované Robertsonovy translokace. Teoreticke riziko
opakovani transloka¢ni formy Downova syndromu u potomkd je

33 % (pfi translokaci na chromosomy 13, 14, 15 nebo 22), ale redIné
je nizsi. Naopak u t(21;21) je pravdépodobnost narozeni potomka

s Downovym syndromem 100 %.

(segmentalni aneusomie, contiguous gene syndromes).
Tyto zmény zpravidla nelze rozpoznat metodami kon-
ven¢ni cytogenetiky. Je nutné pouzit metodu FISH (flu-
orescenéni in situ hybridizace s vyuZzitim lokus-speci-
fickych sond) nebo modernéjsi analyzu chromosomu
technikou microarray (CMA). CMA zahrnuje array-
CGH (komparativni genomovou hybridizaci) a SNP
array (single nucleotide polymorphism). Ob¢ metody
umoznuji detekci genomovych variant CNV (copy num-
ber variants, variabilita po¢tu kopii ur¢itych sekvenci),
jakymi jsou pravé mikrodelece ¢i mikroduplikace.
Nemocni s chromosomalnimi aberacemi maji ¢asto
multiorgdnové postizeni. Genetické vySetfeni odhali
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Tab. 4.7 Oftalmologické nélezy u vybranych deleci a mikrodele¢nich
syndrom

Cri du chat syndrom hypertelorismus

karyotyp: epikanty

46,XX,del(5)(p?) nebo

46,XY,del(5)(p?)

Williamsiv-Beurentiv strabismus

syndrom hvézdicovité obrazce duhovky
karyotyp:

46,XX,del(7q11.23) nebo
46,XY,del(7q11.23)

Wolfiiv-Hirschhorniiv
syndrom epikanty
karyotyp: mikroftalmus
46,XX,del(4p) nebo 46,XY,del(4p) | kolobom

hypertelorismus

delece jsou riizného rozsahu, katarakta

nejcastéji pouze subtelomerickd | strabismus

oblast 4p16.3

WAGR syndrom Wilmsdv tumor
karyotyp: aniridie
46,XX,del(11p13) nebo genitourinarni dysplazie
46,XY,del(11p13) mentdlni retardace

13q14 mikrodelecni syndrom | retinoblastom

karyotyp: facidlni dysmorfie
46,XX,del(13q14) nebo vyvojové poruchy
46,XY,del(13q14)

Poznamka: Delece chromosomu 22q11.2 je pomémé Casta

a zplisobuje DiGeorgliv syndrom (pFekryva se s velokardiofacidlnim
syndromem), duplikace 22q11.2 je nepomérné vzacnéjsi a zplisobuje
vznik syndromu kociciho oka (cat eye syndrome) zahrnujiciho kolobom
duhovky a/nebo optiku a dal3i vyvojové abnormality. Nadbytecny
segment na chromosomu 22 je obvykle ve tfech (trisomie) nebo
Ctyrech kopiich (tetrasomie).

zmény obvykle jiZ v novorozeneckém véku nebo jsou
tyto zmény zndmé jiz prenatalné. P¥i multiorgdnovém
postizeni podléhaji pacienti ¢asto komplikacim nemoci
jesté pred dosazenim reprodukéniho véku (izolovany
vyskyt v rodé).

4.2 Rozdéleni genetickych chorob
v oftalmologii

Jak jiz bylo uvedeno v predchdzejicim textu, vy-
znamnd ¢ast oénich onemocnéni mé jasny geneticky
puvod nebo Ize pti rozvoji nemoci sledovat kombinaci

genetickych a environmentélnich vlivi. Castd je ale
dédi¢nost polygenni nebo se o¢ni onemocnéni pouze
projevuje jako nemoc zptisobend monogenni mutaci
bez jeji pritomnosti (fenokopie). Je taktéz ziejmé, Ze
o¢ni afekce jsou soudasti nékterych syndromt nebo
vrozenych vyvojovych vad. Nize uvedena klasifikace
predstavuje vyznamné zjednoduseni rozsahlé proble-
matiky o¢nich chorob a v Zddném ptipadé si neklade
za cil vyCerpévajicim zptsobem popsat $iroké spekt-
rum klinickych jednotek. Pouze poukazuje na vybrané
nemoci v oénim lékafstvi s diirazem na jejich dédi¢-
nou komponentu.

Pro detailni popis odkazujeme na vynikajici mono-
grafie (napt. Kuchynka P, a kol. Grada Publishing, 2016).

4.2.1 Onemocnéni predniho segmentu oka

Rohovka

e rohovkové dystrofie (pfevazné AD typ dédi¢nosti),

e abnormality velikosti/zakfiveni rohovky (mikrokor-
nea, megalokornea, cornea plana),

e rohovkové ektazie (naptf. keratokonus - nejcastéji
multifaktoridlni dédi¢nost),

e vrozené metabolické/systémové poruchy s projevy
na rohovce (napf. Kayserav-Fleischertiv prstenec —
Wilsonova nemoc).

Duhovka

e aniridie (¢tyti podtypy, napt. WAGR - typ IV aniri-
die, obecné asociace s mutacemi genu PAX6; v jinych
situacich sou¢dst malformaci oka - napt. Petersova
anomalie),

o heterochromie (izolované, Waardenburgiiv syndrom),

e hypopigmentace (albinismus - okulokutanni, oku-
larni),

e kolobom (syndrom ko¢i¢tho oka),

e Lischovy uzliky (neurofibromatéza typ 1).

Cocka
o katarakta,

- nonsyndromické formy (napf. nékteré vrozené
poruchy metabolismu - galaktosemie, deficit ga-
laktokinazy, Wilsonova choroba, ale také napt.
mutace v genech pro krystaliny),

- soudast syndromi (napt. Sticklertv, Marshalliv,
Walkerav-Warburgtiv, Loweho, chondrodyspla-
sia punctata), nékteré aneuploidie,

— izolované katarakty (nejc¢astéji AD dédi¢nost),

e dislokace/ektopie (Marfantv syndrom, homocystin-
urie).
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Glaukom

e primarni kongenitdlni glaukom, juvenilni primarni
glaukom otevteného uhlu,

e soucast syndromii (napt. Marshalliv, Sticklertiv, Weil-
lav-Marchesaniho, Axenfeldovo-Riegerovo spektrum
malformaci), resp. obecné v ramci dysgeneze pred-
niho segmentu oka.

4.2.2 Onemocnéni zadniho segmentu oka

Sitnice
o Leberova kongenitalni amauréza,
e retinitis pigmentosa,

- nonsyndromové formy,

- soudast syndromd nebo jinych o¢nich nemoci
(napt. Ushertiv, Bardettiv-Biedliv, Kearnstv-
Sayreiiv),

e makuldrni dystrofie (primdrni postizeni makuly),

- Bestova choroba,

- Stargardtova choroba,

e onemocnéni s prevazujicimi abnormalitami funkce
¢ipka,

- achromatopsie,

- deuteranopie,

e kongenitalni stacionarni no¢ni slepota,

e X-vadzana retinoschiza (dédi¢na vitreoretinopatie),

e nadory a genetické syndromy s vysokym rizikem
vzniku nddort (napf. retinoblastom, tuberdzni skle-
réza, von Hippelova-Lindauova choroba),

e Norrieho choroba.

Choroidea
e choroideremie.

Opticky nerv

o Leberova hereditarni neuropatie optiku,
e dominantn{ atrofie optiku,

e Wolframtv syndrom (DIDMOAD).

Z dédi¢nych onemocnéni oka s cetnéjsim vyskytem
a vazbou projevii na détsky vék lze uvést napt. néktera
onemocnéni s prevazujicimi abnormalitami funkce
¢ipki, Leberovu kongenitalni amaurézu; vzacnéji: né-
které nesyndromové formy retinitis pigmentosa nebo
rohovkové dystrofie, glaukomy a dysgeneze predniho
segmentu oka.
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4.3 Obecné poznamky k dédicnosti
nékterych ocnich onemocnéni

4.3.1 Onemocnéni postihujici rohovku

Vyskytuji se izolované nebo jsou soucasti poruchy ce-
lého predniho segmentu oka, pfip. predstavuji mani-
festaci systémovych nemoci ¢i akumulaci litek typic-
kych pro nemoci sttdadavé. Dystrofie rohovky zahrnuji
rozsahlou skupinu onemocnéni se vzdcnym vyskytem
a lze je Klasifikovat podle lokalizace zmén na piedni,
stromdln{ a zadni. Nejrozsifenéjsi dystrofie jsou spo-
jeny s mutacemi genu TGFBI (transforming growth
factor beta-induced) nebo jde o makularni dystrofie ro-
hovky (gen CHST6 s lokalizaci 16q21, AR dédi¢nost).
V CR jsou napt. popsény kongenitalni hereditdrni dys-
trofie (CHED]1) a zadni polymorfni dystrofie rohovky
(PPCD1) s AD dédi¢nosti a asociaci k mutacim promo-
toru genu OVOL2 genu.

4.3.2 Onemocnéni postihujici ocni cocku

Jde o heterogenni skupinu onemocnéni, pfi¢emz pouze
¢ast z nich ma dédi¢nou pri¢inu. O¢ni ¢ocka je avas-
kuldrni struktura a jeji transparentnost je udrzovana
slozitymi molekularnimi mechanismy. Kongenitalni
katarakty maji proto vyraznou klinickou heterogenitu
a mohou byt izolované nebo soucasti syndromi. Kon-
genitalni katarakta je definovdna prfitomnosti opacit
¢ocky, které jsou zachyceny jiz v novorozeneckém véku.
Vyskyt klinicky zavaznych vrozenych katarakt se odha-
duje na 2/10 000 porodu. Asi v 25-50 % lze najit pri-
marné genetickou pric¢inu. Pti patrani po etiologii vro-
zené katarakty je duleZité vyloudit kongenitalni infekci
(napt. rubeolovou fetopatii). V pripadé familidrniho
vyskytu katarakty, v¢asnéjsiho nastupu nemoci a pfi-
druzeni poruch obli¢ejového svalstva je dilezité pama-
tovat i na myotonickou dystrofii (viz Nestabilita repe-
titivnich sekvenci). Kongenitdlni katarakty mohou byt
podminény mutacemi v tzv. vyvojovych genech nebo
v genech kodujicich krystaliny.

4.3.3 Glaukom

Primarni kongenitalni glaukom (PCG) je vzacné one-
mocnéni vyskytujici se v prvnich tfech letech Zivota.

MY

Casné formy maji obvykle monogenni pfi¢inu. Hranice
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tfi let zohlednuje konec rustu oka v zavislosti na nit-
roo¢nim tlaku. Déleni primarniho détského glaukomu
viz kapitolu 16.2. Ptipady détského glaukomu jsou
Casto spojeny s diagnostickou triddou (fotofobie, ble-
farospasmus a epifora). Vyznamnou pti¢inou rozvoje
PCG je mutace genu CYPIBI, ktery patii do enzymové
skupiny cytochromu P450. Toto onemocnéni je napt.
pozorovano s vyssi frekvenci v nékterych komunitdch
Romt na Slovensku. Juvenilni primarni glaukom tvor{
podskupinu primarniho glaukomu s otevienym thlem,
vykazuje AD dédi¢nost a nejcastéji se na ném podili
mutace genu MYOC (1q24.3). Vyskytuje se od 3. roku
Zivota a mize mit progresivni charakter. Kombinovany
vyskyt glaukomu a dalsich orgdnovych postiZeni je ob-
vykle soudasti genetickych syndromd:

e systémové postizeni

- vyvojové anomalie uhlu (napt. Sturgetv-Webertav
syndrom, Sticklertv syndrom),

- komplexni o¢ni anomdlie (napt. Marfaniv syn-
drom, Ehlerstiv-Danlostv syndrom, chromoso-
maln{ aberace, Rubinsteintv-Taybiho syndrom),

e vyhradné oc¢ni postiZeni (ectopia lentis et pupillae,
nékteré dysgeneze predniho segmentu oka).

Izolovany glaukom dospélych mé komplexni dédic-
nost a lze empiricky uréit zvy$eni rizika vyskytu u po-
tomk(l a sourozenct (mirné navySeni v porovnani
s obecnym popula¢nim rizikem).

4.3.4 Sitnice

Existuje Siroké spektrum dédi¢nych nemoci postihu-
jicich retinu izolované nebo jako soucast syndromil.
V piehledu je pro zjednoduseni uvedeno rozdéleni,
které popisuje jednotky postihujici dominantné cent-
ralni vizus (onemocnéni ze skupiny makuldrnich dys-
trofif) a vizus periferni (retinitis pigmentosa) (tab. 4.8).

Retinoblastom

Retinoblastom je nej¢astéjsi zhoubny nador oka u déti.

Manifestuje se obvykle do 3. roku Zivota, vyskyt po

6. roce je vzacny. Miize byt dlouhodobé ohranic¢eny

intraretindlné nebo intrabulbidrné (napf. vrastani

do skleralnich emisdrii, do fasnatého télesa nebo do

predni komory), ma ale schopnost extrabulbarniho $i-

feni (napt. cestou optického nervu) nebo vytvari vzda-

lené metastazy. Jeho incidence je 1/15 000 narozenych

déti. Klinicky mize mit v poc¢atku nendpadny priibéh,

1ze pozorovat:

o leukokorii - odraz svétla od nddorové masy nebo od
sekunddarné odchlipené sitnice,

e senzoricky strabismus,

e méné frekventované: sekundarni glaukom, krvaceni
do sklivce nebo predni komory.

Retinoblastom je ve vét$iné pripadti zpiisobeny
mutaci genu RBI (tumor supresorovy gen, obsahuje

Tab. 4.8 Pekryvy klinickych projevii a vékového vyskytu u nékterych dédiénych onemocnénisitnice (upraveno podle den Hollander, 2010)

Nazev Ptevazujici postizeni | Poznamka
nemoci fotoreceptorii
ACHM C staciondrni charakter
zachovani skotopického vidéni, fotofobie, poruchy barevného vidéni, s pfitomnosti nystagmu
nebo bez néj
Q)] C odliSeni CD a CRD (hlavné v pokrocilém stadiu nemoci) je klinicky obtizné
CRD dr
(SNB r klinicky a geneticky heterogenni skupina neprogresivnich onemocnéni s ¢astecnou nebo tiplnou
nocni slepotou
LCA r poskozenim obou typd fotoreceptori nebo bunék RPE
klinicky priibéh mize vytvaret Siroky obraz viech uvedenych klinickych jednotek
MD C nejzndméjsi je Bestova a Stargardtova choroba
obvykle se projevuji v mlad3im véku a pfi dal3im vyvoji onemocnéni Ize pozorovat urcité analogie s CRD
RP r(c) inicidIné je poskozeni periferniho vizu, pfi dalSim postiZeni ¢ipkii dochazi ke kompletni slepoté

ACHM — achromatopsie, ¢ (cone) — Cipky, (D — cone dystrophy (dystrofie cipki), CRD — cone-rod dystrophy (dystrofie ¢ipki a tycinek),
(SNB — kongenitélIni staciondrni no¢ni slepota, LCA — Leberova kongenitani amaurdza, MD — makularni dystrofie, r (rod) — tycinky,

RP — retinitis pigmentosa
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27 exont). Kéduje tvorbu fosfoproteinu pRB, ktery se
vaze na transkrip¢ni faktor E2F a ovliviiuje pfechod
bunék v buné¢ném cyklu (mitotickd S-faze). Pii poruse
tohoto procesu dochézi k nekontrolovatelné buné¢né
proliferaci a vzniku retinoblastomu. Na rozvoji nemoci
se ziejmé podileji i epigenetické faktory (neni zavisly
pouze na RBI mutacich).

Dédi¢nost retinoblastomu je AD s vysokou mirou
penetrance (~ 90 %, nékteré mutace maji penetranci
sniZzenou a jsou nalezeny u zdravych ptibuznych),
obecné muzeme urcit dva zékladni zpisoby vyskytu/
ziskani patogenni varianty:

o familidrni (pfenos patogenni varianty genu RBI od
jednoho z rodic¢i),

e sporadicky (vznik nové patogenni varianty RBI
genu u postizeného jedince).

Pro vlastni rozvoj onemocnéni je nutné postizeni
obou alel genu RBI (charakteristické vlastnosti AR dé-
di¢nosti). V tomto kontextu je dilezité zminit nékolik
moznych scénafii onemocnéni:

V ptfipadé, ze je mutovand alela pfitomna jiz pri
oplozeni (germindlni mutace), dochdzi k pridruzené
somatické mutaci v retinalnich buiikach (oboustranny
retinoblastom s v¢asnou manifestaci) a zvy$enym rizi-
kem rozvoje dal$ich extraokuldrnich nadora s ur¢itym
¢asovym odstupem (napf. osteosarkom) > vidy jde
0 zdédéné onemocnéni.

V ptipadé, ze dochazi inicidlné k somatické mutaci
v obou aleldch genu RBI v retindlni burice, je retino-
blastom zpravidla unilaterdln{ s manifestaci do tii let
véku.

Existuje moznost tzv. neexprimujiciho nosice pre-
disponujici RBI mutace se zvySenym rizikem extra-
okuldrnich nadort (napt. sarkomy, melanom), jsou
popsany i involuce retinoblastomu projevujici se jizev-
natymi zménami sitnice.

V ptipadé, ze nedochdzi pouze k inaktivaéni mutaci
genu RBI, ale k intersticidlni deleci 13q s obsahem RBI,
1ze kromé retinoblastomu pozorovat i dysmorfické rysy
(napt. mikrocefalus, hypertelorismus, ptozu) a razny
stupeil mentélniho postiZeni.

Vzacné se na rozvoji retinoblastomu muze podilet
i deregulace a zvy$end exprese MYCN onkogenu.

Z pohledu genetické konzultace ditéte a pribuz-
nych v riziku je dtlezité stanovit, zda jde o kombinaci
mutaci:

e germinalni + somatickd > je pfitomna ve v§ech bun-
kach,

e somatickd + somatickd > neni pfitomna v periferni
krvi/gonadach, nizké riziko pfenosu mutace.
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V ptipadé germindlnich mutaci Ize usuzovat, Ze:

e Jde o familidrni vyskyt > vySetfeni ptibuznych v ri-
ziku (i extraokuldrni nadory).

e Je riziko pfenosu na potomky -> moznost preim-
planta¢ni genetické diagnostiky.

Vice viz kapitolu 18.

4.3.5 Hereditarni ptoza

Pfi patrani po pric¢inach ptdzy je samoziejmé diilezité
vyloucit neurologické pric¢iny. Hereditarni ptéza a kata-
rakta mohou byt sou¢asti myotonické dystrofie nebo né-

kterych syndroma (napf. Noonanové, blefarofiméza).

4.3.6 Vrozené vyvojové vady oka

Za kritické obdobi z hlediska vyvoje oka povazujeme

20.-40. den intrauterinniho vyvoje. Pfi nalezu vro-

zené vyvojové vady (VVV) oka je dilezité pomyslet

i na moZnost intrauterinni infekce (napf. rubeola, To-

xoplasma gondii, CMV) a je dtileZité i celkové vySetieni

k vylou¢eni multiorgdnového postizeni. Vybrané VVV

jsou uvedeny souhrnné, ¢ast z nich jiz byla nastinéna

v pfedchozim textu:

e anoftalmus/mikroftalmus (aneuploidie — napf. Pa-
tautv syndrom, Frasertiv syndrom — multiorganové
postizeni, AR dédi¢nost; Lenzv syndrom - multi-
orgdnové postizeni, X-vdzané recesivni onemoc-
néni; kongenitdlni infekce),

e nanoftalmus (izolované/soucdst syndromi — napt.
okulodentodigitalni dysplazie),

o dysgeneze predniho segmentu oka (Axenfeldovo-
Riegerovo spektrum malformaci, Riegertiv syn-
drom, Petersova anomadlie) - $iroké spektrum
vyvojovych poruch od izolovanych postizeni az po
systémové projevy, ¢astd souvislost s mutacemi gent
koédujicich transkripéni faktory s podilem na em-
bryonalnim vyvoji (napt. PAX6, PITX2, FOXCI),

e kolobom duhovky, mize prechdzet az k zrakovému
nervu (napf. jako soucdst syndromu koci¢iho oka,
Wolfova-Hirschhornova syndromu),

e kolobom vic¢ek (napt. Goldenhartv syndrom, Trea-
chertiv-Collinstiv syndrom),

e afakie (napt. trisomie 13, kongenitalni infekce — par-
vovirus B19),

e aniridie,

e kongenitdlni glaukom,

e kongenitdlni katarakta.

Vice viz kapitolu 3 a prislusné kapitoly.
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4.3.7 Neurokutanni syndromy

Neurokutdnni syndromy (dfive fakomatoézy) jsou one-

mocnéni vychdzejici z neuroektodermu. Je pro né ty-

pické postizeni oka, ale maji obvykle multisystémovy

charakter zmén s ¢astym vyskytem nadorovych one-

mocnéni nebo s predispozici k rozvoji neoplazii. Fako-

matdzy jsou mnohdy dédi¢né. K nejéastéj$im onemoc-

nénim z této skupiny jsou razeny:

e neurofibromatéza (typ 1 a 2) - Lischovy uzly, gliomy
zrakového nervu, neurofibromy,

o tuberdzni sklerdza - retinalni astrocytom,

e von Hippelova-Lindauova choroba - kapilarni reti-
nélni hemangiom.

Tab. 4.9 Piehled vybranych hereditarnich o¢nich nemoci a syndromd

Vyznam genetického vySetreni 1ze uvést napt. u soli-
tarnfho kapilarniho hemangiomu a podezieni na VHL.

Zakladni informace o vybranych hereditarnich o¢-
nich onemocnénich jsou uvedeny v tabulce 4.9.

Onemocnéni (OMIM) Gen Typ dédicnosti | Klinicka poznamka
achromatopsie (NGB3 ~ 50 % vSech | AR porucha tvorby CNG kanaldi (cyclic nucleotide gated ion channel)
(#262300) pipadii vede k apoptdze Cipkid a poruse barvocitu
(8921.3) (NG kanaly se nevyskytuiji v tycinkdch, nocni vidéni zlistava zachovano
albinismus — TYR AR snizend pigmentace klize, vlasd a o¢nich struktur (duhovka, sitnice)
okulokutanni - 0CA2 vysSi riziko vzniku melanomu
podtypy 1-4 TYRP1 nystagmus a fotofobie
SLC45A2 existuje i forma okuldrniho albinismu bez koZniho postiZeni
(XL, kombinace nystagmu a depigmentace ocnich struktur)
Bardettiv-Biedluv BBS1 AR, DR retinitis pigmentosa, polydaktylie/zkréceni prstd, obezita,
syndrom (11913.2) hypogonadismus, variabilni mentIni postiZeni, rendIni abnormality
(nejcastéji) BBS mé celé spektrum podtypl zplsobenych dalsimi geny ze
skupiny BBS
Bestova choroba BEST1 AD ndstup obtiZi Ize pozorovat jiz v détstvi mezi 10.—-30. rokem Zivota,
(#153700) (11912.3) nezfidka je diagndza stanovena i pozdéji
v oblasti makuly vznika v urcitém stupni rozvoje nemoci oranzové
loZisko (viteliformni dystrofie)
BESTT gen koduje vznik bestrofinu 1 (soucast chloridového kandlu
v bazolaterdIni membrané bunék RPE)
BPES (blefarofiméza- FoxL2 AD, AR oboustrannd ptéza s horizontalnim zkrdcenim ocnich $térbin, inverzni
ptéza - inverzni (3922.3) epikantus, laterdIni posunuti vnitfniho koutku
epikantus) u BPES typu 1 — ocni pfiznaky a pfedcasné ovaridlni selhani, u BPES
(#110100) typu 2 — fyziologicky nastup menopauzy
deuteranopie OPN1LW XLR neprogredujici nemoc, neschopnost rozliSovat odstiny Cervené a zelené
(#303800) OPNTMW barvy (porucha trichromatického vidéni)
(Xq28)
glaukom primarni CYP1B1 AR onemocnéni miiZe byt spojeno s dysgenezi predniho segmentu
kongenitalni - PCG (2p22.2) (ASD, napf. hypoplazie duhovky, iridokornedlni adheze)
nejcastéji (GL(3A) s PCG jsou asociovany i dalsi chromosomalni lokusy (napf. 1p36)
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Tah. 4.9 — pokracovani

Onemocnéni (OMIM) Gen Typ dédicnosti | Klinicka poznamka
choroideremie CHm XLD degenerativni zmény choriokapilaris, retindlniho pigmentového
(#303100) Xg21.2 epitelu a fotoreceptord
progresivni porucha zraku s projevy hlavné u muzi
onemocnéni zaina zhorsenim nocniho vidéni, postupné se pridava
zlZeni zorného pole
Kjerova atrofie optiku | OPA7 AD porucha zraku jiZ v détstvi, progrese
(dominantni atrofie (3q29) neurologické pfiznaky (ataxie, porucha sluchu)
optiku)
(#165500)
kongenitalni stacionarni | ~ 13 genii AR, AD, XL neprogresivni onemocnéni sitnice s ¢astecnou (opozdénd Seroslepost)
nocni slepota nebo Gplnou nocni  (nyktalopie) slepotou
Siroké spektrum postiZenych gend i typu dédicnosti
Leberova hereditarni MT-ND1 mit. nejcastéjsi mitochondridlni onemocnéni
neuropatie optiku MT-ND4 MT-ND6 akutni/subakutni ztrata zraku
(#535000) (nejcastéji) prvni pfiznaky kolem 30 let, ¢astéjsi postizeni muzi
neurologické (ataxie, myopatie) a kardiologické pfiznaky (arytmie)
Leberova kongenitalni | RPE6S AR jedno z nejcastéjsich onemocnéni zpdsobujicich slepotu u déti
amauroza (1p31.3) v ddsledku sitnicové dystrofie
napf. LCA2 (#204100) Castd asociace s psychomotorickou retardaci
mutace zndmé asi v 18 genech (vzacné i AD dédicnost)
Loweho syndrom OCRL XLR okulocerebrorendini syndrom
(#309000) (Xq26.1) katarakta, mentalni postiZeni, aminoacidurie
Norrieho choroba NDP XLR véasnd slepota (dysplastické zmény sitnice)
(#310600) (Xp11.3) poruchy uceni/mentalni postizeni
hluchota (rozvoj po 20. roce Zivota)
retinitis pigmentosa ~ 60 genll AR (50 %) sitnicovd degenerace a uklddani tmavého pigmentu
(nesyndromova) AD (25 %) postupna progrese a ztrata zraku
XL (15 %) vzdcné i mitochondridlni dédicnost a digenni typy
retinoblastom RB1 AD nejcastéji zhoubny nddor oka u déti
(#180200) (13q14.2) manifestace v prvnich tfech letech Zivota (leukokorie, strabismus)
retinoschiza X-vazana | RS7 XLR onemocnéni se manifestuje jiz v détském véku poruchami vizu
(#312700) (Xp22.13) izolovany nélez intraretindlnich cyst, které zplsobuji, Stépeni” sitnice
Stargardtova choroba | AB(A4 AR ztrata centrdini zrakové ostrosti nejcastéji do 20. roku Zivota,
(#248200) (1p22.1) vyraznd vékova variabilita
porucha pienosu all-trans-retinolu z fotoreceptord do
extracelulariho prostoru
existuje i onemocnéni podobné Stargardtové chorobé
(mutace genu £LOVL4 — AD nebo PROMT — AR)
Stickleriiv syndrom - (0L2A7 AD variabilni priibéh, heterogenita piznaki
typ 1 (nejcastéjsi) (12913.11) olni projevy (myopie, katarakta, vitreoretinalni degenerace,
(#108300) odchlipenissitnice)

variabilné: Pierre Robinova sekvence, poruchy sluchu
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Tab. 4.9 — pokracovani

Onemocnéni (OMIM) Gen Typ dédicnosti | Klinicka poznamka
Ushertiv syndrom — MYO07A AR senzorineurdlni ztrata sluchu a RP
typ1-3 USH2A riizny néstup sluchovych a zrakovych poruch podle jednotlivych
C(LRNT subtypl
jsou uvedeny nejcastéji mutované geny podtypl 1-3
von Hippelova- VHL AD onemocnéni s predispozici k rozvoji Sirokého spektra nadord
Lindauova choroba (3p25.3) i vmlad3im véku
(#193300) tvorba angiofibromd a hemangiomd v sitnici a mozecku

casté jsou feochromocytomy a fibromy kiize

zvy3end frekvence tvorby cyst — objevuji se v ledvindch, pankreatu
anadvarleti

zvysené riziko vzniku ¢asného rendiniho karcinomu

Waardenburgiiv PAX3 AD sluchovo-pigmentovy syndrom
syndrom — typ 1 (2936.1) porucha pigmentace: heterochromie duhovek, bily vlasovy
(#193500) pruh = signdini pfiznak, kozni depigmentace, dystopia cantorum

a porucha sluchu
existuji dalsi podtypy WS (napf. typ 4B s mutaci genu £DN3 ma
asociaci s Hirschprungovou nemoci)

Weilliiv-Marchesaniho | ADAMTS10 AR porucha vazivové tkané — maly vzriist, hypermobilita kloubt,

syndrom (19p13.2) dislokace cocky, glaukom, vyvojové vady srdce

(#277600)

Wolframiiv syndrom WFS1 AR diabetes insipidus, diabetes mellitus, atrofie optiku a hluchota

(#222300) (4p16.1) (DIDMOAD); diabetes mellitus a atrofie optiku jiZ v détstvi
(Wolframdv syndrom)

neurologické a psychiatrické priznaky
miiZe byt i mitochondridlni dédi¢nost (DIDMOAD)

AD — autosomadlné dominantni, AR — autosomalné recesivni, DR — digenni recesivni, mt. — mitochondridIni, RP — retinitis pigmentosa,
RPE — retindlni pigmentovy epitel, XL — X-vdzany, XLD — X-vdzany dominantni, XLR — X-vazany recesivni

Poznédmka: Tabulka obsahuje u ¢asti klinickych jednotek iselné oznaceni podle databdze OMIM (tzv. MIM €islo). Znak (#) pfed MIM cislem je
prefix a uruje, Ze jde o konkrétni onemocnéni (charakterizovano fenotypem) a genem/skupinou gend, které maji k onemocnéni pficinny vztah.
Vlastni MIM cislo urcuje v prvni dislici typ dédicnosti a dalsi skupina péti Cisel je specifickd pro danou nemoc. Z déivodu limitovaného rozsahu
kapitoly nelze v pIném rozsahu uvést viechna zndma MIM Cisla vyse uvedenych klinickych jednotek. Prehled nepfindsi informace o metabolickych
(neurometabolickych) chorobach souvisejicich s oftalmologickymi projevy (napi. metabolickd onemocnéni souvisejici s rozvojem katarakty:
galaktosemie, deficit galaktokindzy, deficit neuraminidazy, homocystinurie, Wilsonova choroba a jiné). Podrobnosti o vrozenych poruchdch
metabolismu popisuje kapitola 21.2.
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4.4 Genova terapie

Snahy o vyuziti genové terapie nejsou nové, prvni infor-
mace se objevily v 90. letech minulého stoleti pti lé¢bé
¢tyileté divky Ashanti de Silva s poruchou funkce ade-
nosindeamindzy trpici tézkym kombinovanym imu-
nodeficitem (SCID). Zddlo se, Ze genova 1écba se roz-
$iti a bude perspektivou pro celé spektrum dédi¢nych
chorob. Jeji presah do klinické praxe je zatim omezeny.

Je to dtisledek mnoha komplikaci, které se objevily pii

uziti virovych vektort, vysoké technologické a finan¢ni

naroc¢nosti. Cilem genové terapie je zamezit rozvoji ne-
moci nebo zmirnit jeji projevy. Metodicky lze ptistupy
genové 1é¢by rozdélit do tii skupin:

e nahrazeni nebo vneseni (inzerce) normalni genové
sekvence (,wild type“) misto poskozeného genu/
gend,

o aktivaci funkéné dilezité oblasti, kterd md utlume-
nou genovou expresi,

e zablokovanim exprese genu kddujiciho funk¢éné po-
zménény produkt (patologicky protein).

Vrozend onemocnéni sitnice jsou nejcastéjdim ci-
lem genové 1é¢by a pii spravné indikaci jsou refero-
vany i vyznamné Uspéchy. Navic uziti genové terapie
v oftalmologii pfi izolovanych afekcich je ovlivnéno ra-
dou vyhod v porovnani s terapii systémovych nemoci:
snadna dostupnost, hematookuldrni (hematoretinalni/
hemato-kamerdlni bariéra), moZnost kontralateralni
kontroly. V priibéhu genové terapie je nutné definovat
nékolik dalezitych krok:

e jednozna¢na klinicka a genetickd diagnostika ne-
moci,

e volba vektoru pro buné¢nou transdukci: obecné se
pro lé¢bu nemoci sitnice vyuzivaji virové vektory -
retroviry a adenoviry, resp. adeno-asociované viry
(AAV); uziti napt. lentivirtt umoznuje pronikat i do
nedélicich se bunék, ale je zde riziko inzer¢ni mu-
tageneze,

e zpisob aplikace vektoru: nejcastéji se vektor podava
formou subretindlni nebo intravitredlni injekce,
cilem je iniciovat transdukci ve vnitfnich vrstvach
sitnice v oblasti fotoreceptort a vrstvy bunék reti-
nalniho pigmentového epitelu — subretinalni apli-
kace je proto vyhodnéjsi, ale i rizikovéjsi.

Nosice (virové vektory) cilené genetické informace

jsou upraveny tak, aby byla eliminovéna jejich vlastni
patogenita a moznost mnozeni. Vklada se do nich tzv.

Y]

expresni kazeta obsahujici pouze exonové tseky, tzn.

definované kédujici sekvence s:

e 5’ koncovym promotorem, ktery spousti expresi,

e 3’ koncovym termindtorem transkripce a polyade-
nyla¢nim signalem, které expresi zastavi.

V souvislosti s pouzitim vektord se oteviraji dalsi

otazky souvisejici s jejich ucinnosti a bezpecnosti:

e Kklonovaci kapacita vektord (objem moznych prene-
senych gent pro tcely transdukee),

e definovani lé¢ebné davky pro jednotlivou aplikaci,

e vyskyt neutralizujicich protilatek proti virovému vek-
toru (pred zahajenim 1é¢by, pfi opakovaném podani),

e rizika mutageneze - ndhodné vkliddani genetické
informace do genomu, mozny zasah do protoonko-
genu/tumor supresorového genu (volné upraveno
podle Dudikova I, 2016).

V praxi, jak jiz bylo zminéno, probihaji klinické
zkousky u onemocnéni sitnice (napt. nékteré podsku-
piny retinitis pigmentosa, Leberova kongenitalni amau-
roza, choroideremie, Stargardtova choroba, X-vdzana
retinoschiza) a v pocatcich jsou nékterd onemocnéni
rohovky. V soucasnosti je v redlném uZiti 1é¢ivo genové
terapie s nazvem voretigene neparvovec-rzyl (Luxturna)
s adeno-asociovanym virem typu 2 (AAV2) jako vek-
torem. Je urceno pro pacienty s vrozenymi poruchami
sitnice a bialelickou mutaci genu RPE65 - s Leberovou
kongenitdlni amaurézou typu 2 (LCA2) nebo retini-
tis pigmentosa typu 20 (RP20). Lé¢ivo se aplikuje for-
mou subretindlni injekce s ¢asovym odstupem mini-
malné 6 dnti do kazdého oka. Dosavadni vysledky 1é¢by
jsou velmi optimistické. Z nezddoucich aéinku se obje-
vuji nékteré zdvazné komplikace, které mohou souviset
i s vlastni aplikaci lé¢iva (napt. katarakta, poskozeni sit-
nice). Jsou dostupné i informace o mozném budoucim
klinickém vyuziti onkolytické aktivity napf. upraveného
adenoviru (VCN-01), ktery se selektivné replikuje v nd-
dorovych bunkach s vysokym obsahem E2F-1 (dusledek
porusené aktivace RB1 signalni dréhy) u retinoblastomu.

4.5 Pribeh genetické konzultace,
etické aspekty

Genetické konzultace/poradenstvi se pfi oftalmologic-
kych onemocnénich s dédi¢nou slozkou ridi obecnymi
pravidly platnymi pro jakékoli jiné dédi¢né onemocnéni
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(tab. 4.10). Pro genetika je zasadni, aby bylo co nejvice
upresnéno, o které o¢ni onemocnéni (nebo okruh one-
mocnéni) se jedna a zda je nemoc oka izolovana nebo je
asociovdna i s postizenim jinych organovych systém.
Pro stanoveni spravné diagnozy je tfeba kombinovat in-
formace z klinického vySetfeni a dostupnych laborator-
nich analyz. Genetické poradenstvi pti hodnoceni jed-
notlivych ptipadii ma ustdlenou strukturu (tab. 4.11):

o shromazdéni informaci (klinickd a laboratorni vy-
$etfeni, osobni anamnéza, podrobny rozbor rodo-
kmenu - genealogie),

e Kklinické vySetfeni pacienta (zaméfeni na VVV, pfi-
tomnost dysmorfnich rysi a v pediatrické populaci
diraz na psychomotoricky vyvoj, stanoveni pra-
covni diagndzy),

e vlastni poradenstvi (povaha a duasledky onemoc-
néni, riziko rekurence, moznosti dalsich vy3etfeni,

Tab. 4.10 Zakladni principy genetického poradenstvi

1. Diagndza genetického onemocnéni ma dopad na celou rodinu.
Genetickd konzultace je z vjznamné ¢sti komunikacni proces.

3. Genetické poradenstvi je nedirektivni, ma podporovat vechny
cleny rodiny.

4. Konzultujici lékar doporuci informovat i ostatni cleny rodiny
0 jejich riziku a o moznostech, jak toto riziko modifikovat
pro futuro.

5. Ve vSech piipadech plati zakladni etické biomedicinské
principy (Beauchamp TL, Childress JF. Principles of Biomedical
Ethics. 1979):

— autonomie — prévo védét vs. prdvo nevédét sviij geneticky
status, pravo individualniho rozhodnuti,

— prospésnost — zésada jednani v nejlepsim zdjmu pacienta,

— neposkozeni — zdsada primum non nocere,

— spravedInost — diiraz na rovnost mezi jednotlivci.

Tab. 4.11 Souhrnny algoritmus priibéhu genetického poradenstvi

1. Stanoveni klinické diagnézy s podezfenim na hereditarni slozku.

2. Genetickd konzultace, navrh laboratorniho vy3etfeni (napf.
cytogenetické vysetreni, DNA analyzy), dalsi specifikace:
— moznosti a limitace vy3etent,
— rozsah (ddlezitost specifikace vySetreni zdrodecnych mutaci),
— nevyZadané ndlezy,
— benefity/nevyhody pro pacienta a jeho rodinu.

3. Vysetteni je provedeno vzdy s informovanym souhlasem
pacienta/zakonného zastupce se specifikaci:
— nakladani s biologickym materidlem,
— se souhlasem s poskytnutim vysledkd vysetreni.

. Potvrzeniklinické diagndzy na molekularni Grovni.
5. Sdéleni vysledku, konzultace s klinickym genetikem,

doporuceni pro pacienta nebo pro vysetieni pfibuznych.

moznosti prevence pro dal$i potomky, navrh vyset-
feni piibuznych osob v riziku, doporudeni dalsich
specializovanych vySetfeni),

e dalsi sledovani (pokrac¢ovani klinického hodnoceni
- hlavné v ptipadé, Ze neni stanovena diagndza, psy-
chologicka podpora).

V ramci genetického poradenstvi je mozné vy¢lenit
riizné skupiny genetickych testtl s odliSnou vypovédni
hodnotou pro pacienta i geneticky pribuzné osoby:

o testy diagnostické,

e testy prenaSecstvi (zdravi jedinci v riziku - napt.
AD nemoci, zdravi partnefi jedincti s nemoci - pre-
koncepéné, AR nemoci, kaskadové testovani),

o prediktivni (presymptomatické) testy u dosud zdra-
vych osob v riziku (opatrnost napt. pti neurodege-
nerativnich nemocech s pozdnim nastupem bez
moznosti kauzalni 1é¢by nebo hereditarnich néddo-
rovych syndromech),

e prenatalni testovani.

Tab. 4.12 Navrh doporuceného postupu pro vy3etfeni v oftalmogenetice
(volné upraveno a doplnéno podle: American Academy of Ophtalmology,
Recommendations for Genetic Testing of Inherited Eye Disease 2014)

1. Genetické testovani |ze zahdjit u nemoci s jasné definovanou
dédicnou zménou a mé byt provedeno klinickym genetikem
(resp. je vhodna spoluprdce oftalmologa se zkusenosti
s dédicnymi poruchami zraku a klinického genetika).

2. Je kladen diiraz na néleZitou laboratorni interpretaci nalezil
se sdélenim vyznamu nalezenych variant.

3. Pacientovi ma byt preddna vysledkova zprdva z genetického
vysetieni.

4. Nedoporucuje se provadét tzv. DTC testy (direct-to-consumer) —
spornd klinickd uZitecnost, otdzka testovani nezletilych, obtiznd
interpretace ndlezli. Obecné se nedoporucuje iniciovat takové
genetické testy, u kterych neni nasledna moznost interpretace
klinickym genetikem.

5. Je vhodné vyuZivat pouze ty testy, které jsou nejspecifictéjsi
pro dané onemocnéni (podezfeni na onemocnéni), pouZiti
technik WES (celoexomového sekvenovani), WGS je nutné
peclivé zvazovat.

6. Nelze doporucit rutinni genetickeé testovani pro komplexni
nemoci (napf. vékem podminénd makularni degenerace).

7. Velmi obezfetné je nutno pristupovat ke genetickému testovani
asymptomatickych jedinci s rizikem rozvoje nemoci bez kauzalni
Ié¢by (napf. neurodegenerativni nemoci, nutnd specializovand
genetickd konzultace).

Pozndmka: Informace uvedené v tabulce maji pouze charakter doporu-
Ceni a konkrétni situace je vhodné konzultovat s klinickym genetikem.
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S rozvojem pokrocilych diagnostickych moznosti
(sekvenovani nové generace, NGS), rozsahem analyzy
vy$etfovanych tsekd genomu (napf. WGS - celogeno-
mové sekvenovani) se v souvislosti s genetickym tes-
tovanim oteviraji mnohé nevyjasnéné otdzky a exis-
tuje snaha o ur¢itd doporudeni i pro oftalmogenetickou
praxi (tab. 4.12).

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

Z Klinickych, laboratornich a genealogickych pod-
kladu lze ur¢it nékteré zavéry a doporucent:

Matka (II/3) je zfejmé asymptomatickou prenadec-
kou Norrieho choroby (potvrzeno genetickym vy3ette-
nim), zaroven je i pfenaseckou Wilsonovy choroby.

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

Riziko narozeni ditéte muzského pohlavi s Norrieho
chorobou ze svazku rodic¢t (II/2 a I1/3) je 50 % a taktéz
riziko narozeni piena$ecky této nemoci. Riziko naro-
zeni potomka s Wilsonovou nemoci je 25 %. Rodi¢tim
lze pti planovani dal$ich potomka nabidnout preim-
planta¢ni genetickou diagnostiku.

Probandka (III/1) méa Wilsonovu nemoc (potvrzeno
pti DNA analyze) a existuje 50% riziko, Ze je prenasec-
kou Norrieho choroby. Lze proto v dobé zletilosti (pre-
koncep¢né) doporucit:

e ovéfit pfitomnost NDP mutace zpusobujici Norrieho
chorobu (test prenasecstvi),

e ovéfit pfitomnost mutace genu ATP7B u budouciho
partnera (test pfena$ecstvi, vysoka frekvence piena-

$ecti v populaci 1 : 90).

, O

Tab. 4.13 Kazuistika hereditarniho oftalmologického onemocnéni

Détska lékatka odeslala ke genetické konzultaci po doporuceni
hepatologa 4letou hol¢icku s podezrenim na Wilsonovu nemoc:
nepozorovany dysmorfni rysy,
ndhodny zachyt mirné elevace transaminaz — ALT, AST
a bilirubinu (opakované potvrzeno),
ultrazvukovy nélez mirné hepatomegalie a steatdzy,
snizend sérova hladina ceruloplasminu a zvy3ené vylucovani
médi modi,
oftalmologicky obraz byl normalni (bez ndlezu Kayserova-
Fleischerova prstence).

U dév¢dtka byla indikovdna DNA analyza se zaméenim na ndlez
patogennich variant genu ATP7B a bylo potvrzeno, Ze je slozenym
heterozygotem dvou zérodecnych patogennich variant genu

ATP7B ziskanych od otce i matky. Soucasti genetického vy3etfeni

je i genealogicka analyza (obr. 4.1). Pfi ni bylo zjisténo, Ze holCicka
mé 8letého bratra trpiciho vrozenou oboustrannou poruchou

zraku a poruchou uceni. Ostatni vysledky genealogického rozboru
poukézaly pouze na tmrti paterndlniho dédecka (1/1) v 60 letech

v disledku akutniho koronarniho syndromu.

Z dostupné dokumentace chlapce bylo zjiSténo, Ze postizeni zraku se
objevilo jiz ¢asné po narozeni a zvazovala se blize nespecifikovana
intrauterinni infekce u matky. Podle aktuéIniho oftalmologického
vysetieni byly potvrzeny ireverzibilni degenerativni zmény sitnice
(pseudogliom) se Zlutavym odrazem v zornici. Souhrnem klinickych
vysetfeni je u chlapce vyjadfeno podezfeni na Norrieho chorobu
(X-vdzané dédicné onemocnéni). DNA analyzou byla v exonu 3 genu
NDP nalezena zérode¢ni patogenni varianta v hemizygotnim stavu,
ktera diagndzu Norrieho choroby potvrzuje na molekuldrni drovni.

O

/' 1

Obr. 4.1 Genealogickd analyza

/' 2

Pozndmka: Probandi jsou oznaceni Sipkou. Pfitomnost mutace genu NDP u ¢lend rodiny je oznatena tmave.
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Proband (I1I/2) ma Norrieho chorobu (potvrzeno
pti DNA analyze) a bylo vylouceno pfenasecstvi Wilso-
novy choroby. Viechny dcery probanda budou prena-
$ecky Norrieho choroby.

Sestra matky (II/4) m4 zdravého syna, to ale nevylu-
Cuje, Ze je také prenaseckou Norrieho choroby a taktéz
Wilsonovy choroby. Pti planovani dalsiho téhotenstvi
ji 1ze doporucit genetickou konzultaci a vySetfeni pii-
tomnosti familiarnich mutaci genu NDP a ATP7B (kas-
kadové testovani). Pokud NDP mutace nevznikla de
novo, lze jeji ptitomnost predpoklddat i u maternalni
babicky probandu (1/2).

Bratr otce (II/1) muize byt pfenadeCem familidrni
mutace genu ATP7B a Ize mu nabidnout vySetfeni této
mutace.

Vysledkem genetické konzultace je potvrzeni dia-
gnozy Norrieho choroby a Wilsonovy nemoci u pro-
bandu, doporudeni dalsiho sledovani a 1é¢by. Soudasti
konzultace je i doporudenti tykajici se mozného vyskytu
patogennich variant gentt NDP a ATP7B u ptibuznych
v riziku, vyjadfeni moznosti opakovaného vyskytu ne-
moci u dal$ich potomkii a moznosti prevence. Gene-
tickd konzultace je nedirektivni a nemtiZe intervenovat
dale nez ke konzultované osobé.

Podékovani za cenné rady a pfipominky pii vytvoreni kapi-
toly patti prof. MUDr. Pette Liskové, M.D., Ph.D.
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Anestezie v détské oftalmochirurgii

Martina Vrabcovd

5.1 Celkova anestezie

Vétsina o¢nich operaci se v détském véku provadi v cel-
kové anestezii k zaji$téni bezpec¢nosti vykonu, vylouceni
nespolupréce, strachu a bolesti ditéte a také pro vétsi
komfort oftalmologa. Standardné jsou chirurgické o¢ni
operace u détskych pacientt vedené v celkové anestezii.
Lokalni anestezie je u détské oftalmochirurgie vyuzi-
vana spiSe jako doplnék analgezie k celkové anestezii
nebo hluboké sedaci ditéte. Samostatna lokalni aneste-
zie je moznd pfi drobnych extraokularnich vykonech
a o¢nich vySetfenich. Vidy je tfeba zvazit pfinos a ri-
zika vykonu v lokalni ¢i celkové anestezii vzhledem
k bezpe¢nosti vykonu, véku a spolupraci ditéte a v ne-
posledni fadé i komfortu oftalmologa.

Mezi nejcastéji provadéné détské ocni operace pa-
tf operace strabismu, ptézy o¢niho vicka, antiglauko-
matdzni operace, operace vrozené ¢i ziskané katarakty
a implantace umélé nitroo¢ni ¢ocky, dale skleroplastika
pti tézké myopii, enukleace bulbu pti pokrodilém sta-
diu retinoblastomu, kryoterapie ¢i fotokoagulace reti-
nopatie nedonosenych a také kanylace slznych cest pti
jejich nepriichodnosti.

Vzhledem k velmi téZké spolupraci s kojenci a ma-
lymi détmi pfi o¢nim vySetfeni je nutné nékdy provést
podrobné oéni vySetfeni v celkové anestezii. V tomto
stavu lze vySetfit vSechny o¢ni tkané kromé funk¢nich
test (zrakové funkce). Mezi nejcastéjsi vySetfeni pro-
vadéna v celkové anestezii patfi skiaskopie, kerato-

metrie, gonioskopie, oftalmoskopie, tonometrie, son-
daz a praplach slznych cest, test pasivni dukce a dalsi
(obr. 5.1, 5.2).

Pfi poddni anestezie pro o¢ni vykony se klade di-
raz na hladky tvod bez velkych zmén nitroo¢niho tlaku
arovnéz $etrné vyvedeni z anestezie. Protoze pfi o¢nich
operacich je oblast hlavy sterilné zakryta, je velmi di-
lezité bezpec¢né zajisténi dychacich cest a dobra moni-
torace pacienta. Pro vét$inu planovanych o¢nich ope-
raci se pro zajisténi dychacich cest pouzivaji laryngalni
masky — nejlépe flexibilni, které neomezuji operatéra
a je u nich minimalnf riziko dislokace béhem vykonu.
Pti kontraindikaci laryngalni masky (nela¢ny pacient,

0Obr. 5.1 Zajisténi pacienta musi zajistit oftalmologovi dobré podminky
k vy3eteni i operaci
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Obr. 5.2 Zajisténi pacienta musi zajistit oftalmologovi dobré podminky
k vySetfeni i operaci

0Obr. 5.3 Dité zajisténé flexibilni laryngdlni maskou

obezita, predpoklddand velmi dlouhd operace) nebo
u novorozenct a velmi malych kojenci z divodi bez-
pecnosti je nutnd trachedlni intubace (obr. 5.3-5.5).

Z anestetik pouzivanych v oftalmologii je tfeba vy-
loucit ta, ktera zvy$uji nitroo¢ni tlak (NOT), cozZ je
z intravendznich anestetik ketamin, ktery rovnéz neni
vhodny pro vyvolani bloudivych pohybt o¢nich bulbu.
Z relaxancii suxamethonium - sukcinylcholinjodid
také vede ke zvySeni NOT, jeho pouZiti je v§ak mozné
pro rychlé zajisténi dychacich cest intubaci u akutnich
vykont s vysokym rizikem aspirace.

Ostatni anestetika — z intravendznich propofol
a také vSechna inhala¢ni anestetika pouzivand v pe-
diatrické anesteziologii — sevofluran, desfluran, event.
isofluran - v zdvislosti na davce a délce podédvani vedou
ke snizeni NOT.

Z inhala¢nich anestetik je u déti nejpouzivanéjsi
sevofluran pro svou moznost pouziti k inhala¢nimu
uvodu. U vsech inhala¢nich anestetik je nutné poci-
tat s tim, Ze pusobi jako spousté maligni hypertermie,
coZ je vzacné, ale velmi zdvazné genetické onemocnéni
s poruchou vazby kalcia v burnikdch a muze vést k téz-
kému stavu hyperkatabolismu s hypertemif a rizikem
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0Obr. 5.4a U malych déti preferujeme inhalacni Gvod do anestezie

Obr. 5.5 Pacient pfipraveny k o¢ni operaci

zéastavy obéhu. Toto onemocnéni miZze byt spojeno
s jinymi genetickymi myopatickymi poruchami, napt.
morbus Duchenne, a proto je u téchto onemocnéni
nutné inhala¢ni anestetika zcela vyloudit.

Z plynnych inhala¢nich anestetik je dnes pouzivan
pouze rajsky plyn - N,O, v pediatrické anesteziologii
v8ak jiz minimalné. Jeho analgetické vlastnosti lze na-
hradit jinymi analgetiky, navic zvy$uje riziko poope-
ra¢ni nauzey a zvraceni (PONV), které je ¢asto spojeno
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s operacemi strabismu nebo nékterymi nitroo¢nimi z4-
kroky. U nitrooénich operaci s aplikaci plynu do oka -
vnitfni tampondda plynem SF6 + vzduch pti vitrekto-
mii - je rajsky plyn kontraindikovan zcela pro riziko
akutniho zvy$eni NOT.

5.2 Zvlastni aspekty pri celkové
anestezii v oftalmologii

5.2.1 Pridruzené choroby a predoperacni

priprava

Vétsina détskych pacientt podstupujicich opera¢ni
vykon v o¢ni chirurgii jsou jinak zdravé déti. Existuje
v8ak nékolik o¢nich onemocnéni ¢i abnormalit, které
jsou spojeny s celkovym onemocnénim nebo jsou sou-
¢asti nékterych vrozenych vad. Naptiklad riznd meta-
bolickd onemocnéni ¢i vrozené vady jsou spojeny s vy-
skytem katarakty nebo glaukomu. U déti s retinopatii
nedono$enych musime pocitat s vyskytem dalsich sys-
témovych abnormalit spojenych s jejich extrémni ne-
zralosti. A nékteré déti podstupujici operaci ptozy vi-
¢ek a strabismu mohou trpét myopatickou poruchou.

Prehled o¢nich abnormalit spojenych s jinymi one-
mocnénimi a genetickymi vadami, na které by se mél
anesteziolog v anamnéze pacienta zaméfit, uvadi ta-
bulka 5.1.

V predopera¢nim vySetieni je dtilezitd anamnéza
s ohledem na pfidruzend celkovd onemocnéni, déle
rodinnd a osobni anamnéza zaméfend na odhaleni
vy$$i incidence masseterového spasmu a maligni hy-
pertermie, zvlasté ve spojeni s diagndézou strabismu.
U o¢nich operaci je tfeba se zamétit v pediatrickém
vy$etfeni na infekty hornich cest dychacich a plano-
vané operace provadét az po jejich tplném doléceni
vzhledem ke snadné moznosti prenosu infekce do
oka a nasledné poopera¢ni infek¢ni o¢ni komplikaci.
V ptedoperacni pripravé je také vhodné ptipravit ro-
di¢e a podle véku i dité na nutnost zakrytého jednoho
nebo i obou o¢i po operaci. Nemozné vidéni z davodua
zakrytych o¢i nebo po aplikaci masti mize probirajici
se dité z anestezie velmi vydésit. U kojencii a malych
déti si tato skute¢nost Zddd dobrou pooperaéni sedaci
pacienta a pritomnost rodice u ditéte.

Pred vétSinou o¢nich operaci je vhodna anxiolytickd
premedikace midazolamem podanym 20 az 30 mi-
nut pred odjezdem na operaéni sl peroralné v davce
0,3-0,5 mg/kg.

Tab. 5.1 Genetické, metabolické a systémové nemoci s o¢ni patologii

Apertiiv syndrom — hypertelorismus, exoftalmus

Downiv syndrom — hypotelorismus, epikanty, blefaritida, obstrukce
slznyich cest

Marfaniv syndrom — myopie, ektopie cocky

Stickleriv syndrom — amoce sitnice, katarakta, sekundarni glaukom

Crouzontv syndrom — atrofie zrakového nervu, exoftalmus,
strabismus

Loweho syndrom — katarakta, glaukom

Sturgetiv-Weberdv syndrom — vrozeny glaukom

Rileyho-Dayiv syndrom — syndrom suchého oka a anestezie rohovky

Zellwegertv syndrom — katarakta, degenerace sitnice

trisomie 13 — mikroftalmie, anoftalmie

mukopolysachariddza — zakal rohovky

homocystinurie — myopie, ektopie cocky, glaukom

galaktosemie — katarakta

neurolipidézy — degenerace sitnice

neurofibromatdza — Lischovy noduly

vrozené myopatie a myotonické dystrofie — ptéza, oftalmoplegie,
katarakta

diabetes mellitus — retinopatie

cytomegalovirdza — retinitida

rubeola — retinitida, katarakta, mikroftalmie

toxoplazmdza — retinitida, mikroftalmie

herpes viry — retinitida

U traumatického postiZzeni oka je tieba predope-
ra¢né vyloucit bolest, strach a plac ditéte, které vedou
ke zvyS$ovani nitroo¢niho tlaku a hrozi Unik nitroo¢ni
tekutiny ¢i sklivce. Toho dosahneme kombinaci sedace
midazolamem a podanim lokalniho anestetika do po-
ranéného oka pfi ptijmu pacienta nebo celkovym po-
danim analgetik (paracetamol, metamizol). Trama-
dol vzhledem k vy$si incidenci nauzey a zvraceni nenf
prili§ vhodny a opioidy podévané intravendzné pred
operaci vyzaduji trvalé sledovani pacienta vzhledem
k mozné depresi dychdni.

5.2.2 Nitroocni tlak

Normélni nitroo¢ni tlak (NOT) u déti se pohybuje
v rozmezi 10-20 mmHg. Akutni zvy$eni NOT béhem
nitroo¢niho chirurgického vykonu mize pribéh ope-
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race velmi zkomplikovat. Hlavni zdsadou anesteziolo-
gické péce béhem nitroo¢nich operaci a traumat oka
je vyloucit vechny faktory, které akutné zvysuji NOT.
Ptehled periopera¢nich faktort ovliviiujicich NOT je
uveden v tabulce 5.2.

Tab. 5.2 Prehled perioperacnich faktord ovliviwjicich nitroocni tlak (NOT)

Perioperacni faktory ovliviiujici NOT

Faktory zvysujici NOT

kasel, namaha, pla¢, zvracenti, flexe hlavy, Valsalviiv manévr

sukcinylcholin

ketamin

laryngoskopie a endotrachedlni intubace

hypoxie, hyperkapnie

vnéjsi tlak na ocni bulbus

akutni hypertenze

kontrakce extraokularnich svalii a m. orbicularis oculi

Faktory sniZujici NOT

lidokaini. v.

vétsina intravendznich a inhalacnich anestetik

hypotermie

retrobulbarni blokada

zvysend poloha hlavy
diuretika

systolicky TK pod 85 mmHg

hypokapnie

hluboké inspirium

Kromé ketaminu vét$ina intravendznich a inhalac-
nich anestetik v zavislosti na davce snizuje NOT a mo-
hou byt bezpe¢né pouzita k Gvodu a vedeni celkové
anestezie. Intravendzni podani ketaminu u déti vedlo
ke zvy$eni NOT. Intramuskuldrni podani ketaminu je
spojeno se vzestupem i poklesem NOT podle riiznych
studii. Kvili u¢inku ketaminu, jako je blefarospasmus
a nystagmus, je jeho pouziti méné vhodné pro o¢ni
vykony. Pouze v ptipadé nespolupracujiciho ditéte
u akutniho o¢niho vykonu lze pouzit intramuskuldrni
podani ketaminu.

Sukcinylcholin vede ke zvy$eni NOT o 7-12 mmHg
trvajicimu 5-6 minut. Mechanismus tohoto t¢inku je
kontroverzni: pivodni pfi¢inou tohoto fenoménu se
zdala byt kontrakce extraokuldrnich svalfi, recentni
studie v8ak demonstrovala zvy$eni NOT po sukcinyl-
cholinu in vitro na izolovaném o¢nim modelu. Vétsina
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détskych anesteziologti preferuje vylouceni sukcinyl-
cholinu u penetrujictho poranéni oka.

U mensich déti Ize pouzit metodu intubace v hlu-
boké inhala¢ni anestezii sevofluranem nebo u la¢nych
pacientt zajistit dychaci cesty laryngalni maskou bez
nutnosti relaxace. Na druhé strané je tfeba zvézit riziko
aspirace, které je nepochybné vyssi nez riziko ztraty
zraku zptisobené tnikem o¢niho obsahu po podani
sukcinylcholinu. Vhodnou alternativou sukcinylcho-
linu je z nedepolarizujicich relaxancii rokuronium ve
vy$§i intubac¢ni davce.

Lidokain podany intraven6zné v dédvce 1-2 mg/kg je
schopen omezit zvy$eni NOT po laryngoskopii a intu-
baci a po podani sukcinylcholinu, av8ak nezrusi G¢inek
téchto faktort na zvyseni NOT zcela. Optimalni naca-
sovani podani lidokainu je 1-3 minuty pfed intubaci.
Alternativou pro zajisténi dychacich cest je pouziti fle-
xibilni laryngalni masky, ktera snizuje riziko vzestupu
NOT v tvodu i pfi probouzeni pacienta na minimum.

K vylouc¢eni vzestupu NOT béhem nitroo¢ni ope-
race je vhodné vedeni anestezie s fizenou ventilaci a re-
laxaci. P¥i analyze primdrnich pfi¢in ztraty zraku po o¢-
nich operacich se ukazuje nedostatek neuromuskuldrni
blokady a ndsledny pohyb pacienta béhem operace.

Po skonceni nitroo¢ni operace je vhodnd k vylou-
¢eni vzestupu NOT extubace v hlubsi anestezii, pokud
nejsou kontraindikace tohoto postupu (napt. plny zalu-
dek, obtiznd intubace).

Ucinky lokalnich oftalmologickych 1éki

Anesteziolog by mél byt sezndmen s typem lokdlni o¢ni
medikace pouzité perioperacné a s jejim mozZnym sys-
témovym uc¢inkem. Systémova absorpce topickych 1é-
¢iv je mozna bud spojivkou, nebo nosni sliznici po dre-
ndzi 1é¢iva slznym kandlkem. Absorpce nosni sliznici
muZe byt sniZzena tlakem na vnitini koutek oka po apli-
kaci 1é¢iva. Slzny aparit je zavisly na aktivnim mrkacim
reflexu a svalové ¢innosti, proto je systémova absorpce
vyrazné sniZzena béhem celkové anestezie. Pfehled po-
tencialné toxickych léciv je uveden v tabulce 5.3.

Okulokardialni reflex

Okulokardialni reflex ma aferentni drahu prfes dlouhy
a kratky cilidrni nerv, ktery tvoii oftalmickou ¢ast n. tri-
geminus (V). Eferentni drdha vede pfes n. vagus (X)
z mozkového kmene do sinusového uzlu v srdci. Nej-
¢astéjsi manifestaci je sinusova bradykardie, méné ¢asto
se mohou vyskytnout dal$i dysrytmie, napt. junkéni
rytmus, A-V blokada, sifiové i komorové extrasystoly,
komorova tachykardie a asystolie. Reflex je spoustén ta-
hem extraokuldrnich svald a spojivky béhem operace



