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Uvod

Informace o vn&j$im svéte ziskdvame prostrednictvim smyslovych organd, z nichz
nejvetsi vyznam ma pro nas zrak. Diky zraku rozpoznavame svétlo, barvy, tvary a
muzeme se dobfe orientovat v prostoru. Zrakovym organem je oko, které je tvoieno
rohovkou, bélimou, zivnatkou, ¢ockou, sitnici, sklivcem a zrakovym nervem. Proti
vnéj$im vliviim ho chrani o¢ni vicka a slzy.

Vyvoj oka je slozity proces zacinajici mezi 4. a 7. tydnem embryonalniho vyvoje.
Jakykoli zasah do né& vede ke vzniku vrozenych vyvojovych o¢nich vad. Nejcastéji
ovliviiuji vyvoj oka genetické faktory. V1iv mohou mit také vnéjsi faktory, jako infek¢ni
onemocnéni matky béhem téhotenstvi (rubeola, herpesviry, toxoplazméza, syfilis, HIV),
uzivani 1éku, alkoholu. Dale pak mechanické, ¢i fyzikalni vlivy, které jsou méné Casté.
Vétsinou se prfi¢ina anomalie nenajde. Oko je na vznik vrozené vyvojové vady
nejcitlivéjsi pravé na samém pocatku jeho vzniku.

Bakalafska prace ma ctenafe seznamit s vyvojem oka pfed narozenim jedince a
s nékterymi vrozenymi anomaliemi zapfi¢inénymi riznymi faktory. Obé¢ tyto kapitoly se
zameétuji nejprve na oko jako celek, poté jsou postupné popsany jeho jednotlivé struktury
od rohovky az po zrakovy nerv. Nejvétsi pozornost je vénovana kapitole o kongenitalni
katarakt&, nebot’ pravé ta se v Ceské republice vyskytuje nej¢ast&ji. Na konci kapitoly

jsou zafazeny vrozené vady ocnich vicek a slzného aparatu.



1 Vyvoj oka

Oko se zacina vyvijet okolo 22. dne ontogeneze. Z jednoho z péti mozkovych
vacka, z neuroektodermu prosencefala, zatnou po obou stranach vyrastat o¢ni stopky,
zacne ve 4. tydnu vyvoje nabyvat na tlouStce a stava se znéj plakoda cocky.
Béhem nasledujiciho tydne se ocni vac¢ek méni na dvouvrstevny o¢ni pohérek a plakoda
¢ocky je vchlipovana do vzniklého prostoru. Proces invaginace, ktery je zobrazeny na
obrazku €. 1, trva do 7. tydne nitrod€élozniho vyvoje a je rychlejsi v nazélni a dolni Casti.
Plakoda Cocky se nasledné uplné oddéli a stava se z ni vacek Cocky. Z povrchového
ektodermu pak vznikaji vicka a ektodermalni povrch rohovky. O¢ni stopka je zakladem
pro opticky nerv.

Cévni zasobeni ma na starosti arteria hyaloidea. Tato tepna lezi soub&zné
s optickym nervem, po vstupu do o¢ni koule se vétvi v budouci sitnici (v o¢nim poharku)
a jedna jeji vétev prochézi dutinou ocniho poharku vyplnénou mezenchymem az k ¢occe,

jiz vyzivuje. Tato vétev na konci embryonalniho vyvoje oka zanika. [1, 2, 3]
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neuroektoderm
¢ockova jamka
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mclcnchym

ektoderm oc¢ni poharek

Obrdzek 1: Vyvoj oka (vytvoreno podle [4, 5])

1.1 Vyvoj rohovky a predni a zadni komory

Epitel rohovky vznikd z povrchového ektodermu vlivem interakce
s neuroektodermem. Interakce bunck wuzavirajici se neurdlni trubice s pfilehlym
ektodermem podnécuje vyvoj bunék neuralni listy. Z nich se pak diferencuji buiky
rohovkového endotelu a buiikky mezenchymové.

Mezenchymova tkan v prostoru mezi ektodermalnim zékladem rohovky a ¢ockou
se rozestupuje na predni a zadni vrstvu a mezi nimi vznikd dutina ptedni komory. Pfedni

mezenchym je zdkladem stromalnich keratocytd, které vytvareji elastickd kolagenni
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vlakna stromatu. Mezenchymova stromalni vrstva naléha na povrchovy ektoderm, jeji
vldkna se pod epitelem zahustuji a vytvareji Bowmannovu membranu. O dva mésice
pozdéji, to je v 6. mésici intrauterinniho vyvoje, déavaji endotelové bunky vznik
Descemetoveé membrang.

Ze zadni Casti mezenchymové tkan€ nazvané jako membrana iridopupillaris se
stane zaklad stromatu duhovky. Membrana se ve stfedu rozpadé za vzniku zornice. Diky
otvoru se mezenchym rozestupuje mezi duhovkou a ¢o¢kou, ¢imz se utvaii zadni komora.
[1, 2, 3]

1.2 Vyvoj cévnatky a bélimy

Oc¢ni poharek s cockovym vackem, tedy zaklad oka, obklopuji dvé vrstvy
mezenchymalniho pivodu. Ze spodni, hojn¢ vaskularizované, vrstvy se stava cévnatka,
z vn&jsi vrstvy bélima. Tato vazivova vrstva se vyviji jako pokracovani rohovky
kondenzaci mezenchymu. Ke zrakovému nervu se pfiblizi az v poloving ¢tvrtého mésice

vyvoje. [1, 2, 3]

1.3 Vyvoj duhovky a cilidrniho téliska

Okraj o¢niho poharku saha k ¢occe aZz zhruba do poloviny 3. mésice intrauterinniho
vyvoje. Poté okrajova cast poharku rychle roste a ¢ocka se tak dostane dovnitt poharku.
Vznika pars caeca retinae, kterd vytvari dv€ zadni vrstvy duhovky a dva epitelové listy
ciliarniho téliska, jako pokracovani pigmentového epitelu a neuroepitelu sitnice. Ciliarni
sval a vazivo ciliarniho télesa vznikaji z pfilehlého mezenchymu. Ob¢ vrstvy duhovky a
zevni list fasnatého téliska jsou pigmentované, vnitini epitel fasnatého téliska
pigmentovany neni. Pfedni epitel duhovky vznikd z mezenchymu, zadni z neuroepitelu.

Do zakladt duhovky vcestuji buniky gangliové listy, od nichz je odvozen podklad
stromatu duhovky. Ve stromatu duhovky jsou pigmentové elementy, takzvané
chromatofory, které produkuji pigment melanin. Novorozenci mivaji obvykle modrou
duhovku, nebot’ se melanin zacind vytvafet az postnatilné. Konecnou barvu ziska

duhovka zhruba 6-10 mésict po narozeni. [1, 2]

1.4 Vyvoj ¢ocky

Vyvoj ¢ocky za€ina ztlusténim povrchového ektodermu, ktery je ptilehly k o¢nimu

vacku. Ze ztlustélé casti se stava plakoda cocky, kterd se invaginuje v cockovou jamku a
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po oddéleni od povrchového ektodermu béhem 5. tydne se z ni stava vacek cocky. Vacek
je duty, lemuje ho jednovrstevny epitel a obaluje ho bazalni membrana, z niz pozdé&ji
vznikne pouzdro cocky.

Na pfedni stran¢ Cocky zistava kubicky epitel, zatimco bunky zadni stény se
protahuji, ztraceji jadra a stdvaji Se znich primarni cockova vldkna utvarejici
embryonalni co¢kové jadro. Ekvatoridlni bunky se stavaji sekundarnimi vlakny c¢ocky se
schopnosti tvofit se 1 v dospélosti, coz Cofce umoziuje zvétSovat svoji velikost.
Sekundarni ¢oCkova vlakna se také podileji na vzniku fetdlniho ¢ockového jadra. Pii
narozeni je pak ¢ocka slozena z embryondlniho a fetdlniho jadra a z malé vrstvy kury,
ktera se zvétSuje az po narozeni. Pouzdro ¢ocky vznikad ve druhém mésici vyvoje jako
produkt sekrece epitelovych bunék. Béhem vyvoje je Cocka obalena jesté pouzdrem
z vaskularizované mezenchymové vrstvy, to ale po zaniku hyaloidni arterie vyZivujici

¢ocku v prenatalnim vyvoji zmizi. [1, 2]

1.5 Vyvoj sklivce

Sklivec se vyviji ve tfech fazich. Primarni sklivec vznika z mezenchymalnich
bunék, které vnikly choroidalni §t€rbinou do vnitiniho prostoru o¢niho poharku, postupné
tento prostor vypliluji a vytvaii v ném sit’ vlaken, kterd probihaji mezi sitnici a cockou.
Postupné se utvaii sit’ kapilar a arteria hyaloidea. Ve druhé fazi, kdy je choroidalni
Stérbina uzaviena, se sklivcovy prostor zvétsuje a aktivitou vnitini strany o¢niho poharku
(sitnice) je vyplhovan sekundarnim sklivcem. Sekundarni sklivec ma rosolovitou
strukturu, jeho jemna vldkna jsou uspotfadana paraleln¢ se sitnici. Ve 4. mésici, kdy se
zacind hyaloidni systém vstiebavat, vyplituje sekundarni sklivec vétSinu dutiny a primarni
sklivec je vyplni prostoru mezi papilou a ¢oc¢kou. V této fazi ptichazi na fadu tercialni

sklivec tvotfeny slepou, cilidrni ¢asti sitnice. Po zaniku hyaloidni arterie ziistava ve sklivci

canalis hyaloideus. [1, 2, 3, 6]

1.6 Vyvoj sitnice

Dvouvrstevny ocni poharek vznikly invaginaci ocniho vacku je zdkladem sitnice.
Vnitini 1 vnéjsi list poharku piivodné tvoii cylindricky epitel. Buiiky vnéjsiho listu se
meéni na jednovrstevny kubicky epitel a od 5. tydne zac¢inaji produkovat melaninova zrna
— stava se z nich pigmentova vrstva sitnice. Z bunék vnitiniho listu se stava vicetady

neuroepitel a tvofi pars nervosa retinae. Prekurzory vSech bunék sitnice (kromé
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pigmentového epitelu) jsou neuroblasty a spongioblasty. Z neuroblast vznikaji ty€inky
a ¢ipky, gangliové buiiky a bipolarni neurony. Ze spongioblasti pak Miillerovy gliové
buniky, jejichz termindlni panozky vytvari vnitini a vnéj$i limitujici membranu.
Intraretinalni prostror mezi obéma listy se vlivem rtistu vnitini vrstvy a jejimu piikladani
k zevni vrstvé zmenSuje. Béhem toho se tyCinky a Cipky dostavaji do kontaktu
s pigmentovou vrstvou, jejiz mikroklky fotoreceptory obemykaji, jejich tvar se tim
protahuje a ony mohou dozrat. Timto se oba listy spoji a je vytvofena kompaktni sitnice.

Nejpozdéji dozrava oblast makuly. V tomto misté je ve vSech vrstvach nejprve veétsi
mnozstvi bunék nez ostatnich oblastech sitnice. Pozdé&ji se ale gangliové buiiky roztahnou
do stran, pii cemz jejich spojeni s bipolarnimi bufikami a s ¢ipky zlstava zachovano. Oko
zadina byt citlivé na svétlo jiz od 7. mésice nitrodélozniho vyvoje. Vyvoj sitnice se

ukoncuje az po narozeni. [2, 3, 4]

1.7 Vyvoj zrakového nervu

O¢ni stopka, jiz je pfipojen ocni pohérek k mozku, tvoti zéklad pro zrakovy nerv.
Na spodni stran¢ stopky je ryha, kterou vriista mezenchym a cévy vyzivujici vyvijejici se
oko. Soucasn¢ také vristaji axony gangliovych bunék ze vznikajici retiny. Od konce
druhého mésice Stérbina srista a zlstava po ni, jak mizeme vidét na obrdzku €. 2, patrny
jen prinik cév do zrakového nervu. Z neuroektodermu stopky se diferencuji glioblasty,
které se nasledné¢ méni na oligodendroglie, tedy bunky, které vytvareji myelinovou

pochvu nervovych vlaken a které zajist'uji funkci zrakového nervu. [1, 3, 4]

a. et v. centralis

zevni vrstva .
retinae

stopky nervova vlakna

lumen slnpk

a. h'\_'ﬂloidc

Obrazek 2: Vyvoj zrakového nervu (vytvoreno podle [3])

e

. / nervus opticus
fisura choroidea
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1.8 Vyvoj vicek a spojivky

Vyvoj vicek za¢ind v Sestém tydnu embryonalniho vyvoje. Vznikaji z povrchového
ektodermu, horni vicko mé dvoji zdklad — nazalni a temporalni, dolni mé zaklad jen jeden.
Obe¢ vicka se prodluzuji, az kolem devatého tydne jejich epitel uplné splyne a oko je tak
piekryto souvislou vrstvou, kterd jej chrani pied amniovou tekutinou. Z vnitini strany se
vyviji tarzani spojivka (bulbarni spojivka se tvoii jako pokracovani povrchového epitelu
rohovky). Na vnéjsi strané z klize vyrista lanugo, které zmizi az pfed narozenim. Vicka
se od sebe znovu oddéluji v Sestém meésici, a to nejprve od nazalni strany. Vyvoj o¢nich
vicek je dokoncen v sedmém meésici, kdy se musculus orbicularis oculi diferencuje na

jednotlivé ¢asti. [1, 2]

1.9 Vyvoj slzného aparatu

V horni zevni ¢asti spojivkového vaku se zacind v osmém tydnu vyvijet slzna zlaza.
Z poc¢atku ektodermovy epitelovy pupen zacind vrustat do mezenchymového vaziva.
Zlaza se rozristd v acindzni Zlazu a za¢ina produkovat sekret — slzy, které jsou odvadény
do spojivkového vaku.

Zanotfenim kozniho ektodermu nazolabidlni ryhy vznikaji z plnych epitelidlnich
provazct slzné cesty. Zaklad slzovodu se tvofi ve 3. mésici, zaroven se horni ¢ast slznych
cest rozvétvuje k hornimu 1 dolnimu vicku. O mésic pozdéji vznikd luminizaci
epitelovych provazcl zéklad slzného vaku a kanalkt. Jako posledni se vytvareji slzna
punkta. U vétSiny novorozencti nejsou slzné cesty pii narozeni zcela prichodné. Jejich
vyvoj pokracuje i po narozeni, zprichodnéni slznych cest napomaha napiiklad rist lebky

novorozence. [1, 2]
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2 Vrozené vady oka

V nasledujici kapitole jsou popsany vybrané vrozené anomalie oka, jeho
jednotlivych ¢asti, vicek a slzného ustroji. Vady muzeme délit podle obdobi jejich vzniku.
Casné vady vznikajici mezi 1. a 4. embryonalnim tydnem jsou napiiklad anoftalmie,
kyklopie a afakie. V 5. az 8. tydnu vznikaji kolobomy, vrozena katarakta nebo aniridie.
Mezi vady vznikajici ve fetalnim obdobi (od 9. tydne) fadime mikroftalmii, kryptoftalmii,
perzistujici pupilarni membranu, vrozeny glaukom a také poruchy duhovkové
pigmentace. Podle tidaji Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky
byla nejcastéjsi vrozenou vadou oka mezi lety 2000 az 2018 kongenitéalni katarakta, ktera
tvorila 28,4 % ze vSech vrozenych vyvojovych anomalii oka u ziveé narozenych déti. Dale
se pomérn¢ Casto objevovaly vrozené stendzy a striktury slzovodu, mikroftalmie,

kolobom duhovky a vrozeny zeleny zakal. [1]

2.1 Vrozené vady bulbu

Oc¢ni bulbus se nachazi v oblicejové ¢asti lebky v orbité. Jedna se o parovy organ
mirn¢ asymetrického tvaru o priméru asi 24 mm. Vrozené vady o¢ni koule vznikaji

v disledku chybného vyvoje v jeho ¢asnych fazich. [7]

2.1.1 Anoftalmus

Anoftalmus je vada, pfi které bulbus v oCnici Castecné, nebo zcela chybi. Je
zpusoben nevyvinutim oc¢nich vacki. Vznikd béhem prvniho mésice embryonalniho
vyvoje. DéEli se na primarni, sekundarni a degenerativni. Primarni typ byvéa oboustranny
a je velmi vzacny. Orbita vystlana spojivkovym epitelem i adnexa jsou vyvinuty, avSak
postizeny. V piipadé sekundarniho anoftalmu chybi kromé bulbu také orbita. Vznika
v disledku suprese celé predni Casti neurdlni trubice a byvd spojen s cerebralnimi
deformitami. U degenerativniho anoftalmu se opticky vacek nejprve vyvinul, ale pozdéji
zanikl. V orbité se nachazi pozustatky ocnich struktur. Oc¢nice i adnexa byvaji postizeny
minimalné. Stav lze plasticky upravit. Je-li postizeno jen jedno oko, druhé mize byt zcela
zdravé, nebo byt spojeno s riznymi anomaliemi. Anomalie se obvykle vyskytuji i1 jinde

po téle. [1, 6, 5]

13



2.1.2 Mikroftalmus

Mikroftalmus je jednou z nejcastéjSich vyvojovych vad. Vznika kvuli neobvyklému
vyvoji o¢niho vacku. Projevuje se zmenSenim oka a orbity. O¢ni vicka jsou zkracena,
zrakovy nerv, extraokularni svaly a slzné ustroji nejsou zcela vyvinuty. U distého
mikroftalmu se setkdvame s vysokou hypermetropii az +25 D. Zrakova ostrost ziistava
se muze vyskytovat taky s kolobomem, nebo s jinymi vyvojovymi anomaliemi oka, jako
je napt. katarakta nebo dysplazie sitnice. Nejvetsi riziko vzniku nastava béhem 3. mésice
téhotenstvi, pfi¢inou muze byt dédi¢nost, vliv infekénich agens nebo spojeni se

syndromovym onemocnénim. [1, 2, 6]

2.1.3 Kyklopie

Jedna se o vadu, ktera vznika v dusledku nerozdéleni mozku na dvé hemisféry.
Vyviji se bud’ jeden bulbus, nebo zdklady obou oc¢i ¢astecné ¢i uplné splynou v jediny
organ se dvéma sitnicemi a jedinym optickym nervem nachézejici se v jedné orbité.
Kyklopské oko je pak umisténé ve stiedni roviné a nad nim vznika chobotovity rudiment
nosu — proboscis. Kyklopie se vyskytuje spolu sdalsimi tézkymi defekty,

v jejichz disledku embrya nejsou schopna Zivota. [2, 6, 4, 8]

2.2 Vrozené vady rohovky

Rohovka tvoii piedni ¢ast povrchové vrstvy oka. Je to ¢ird, bohaté inervovana, ale
bezcévna tkan. Nejtenci je ve stfedu, smérem do periferie nabyva na tloustce a v limbu
pak pfechazi v bélimu. Sklada se z péti vrstev, a to z epitelu, Bowmanovy membrany,
stromatu, Descemetovy membrany a z endotelu. Rohovka ma refrakcni funkci. Vrozené
vady rohovky mohou spocivat ve zméné velikosti (megalokornea, mikrokornea) nebo
zakiiveni (cornea plana, keratoglobus). Dale se objevuji anomalie v ramci dysgeneze

predniho segmentu. [7, 9]

2.2.1 Megalokornea

Megalokornea je rohovka, jejiz prumér je vétsi nez 13 mm a ma normalni histologii.
Pokud by oko vykazovalo dalsi pfiznaky, jako je zasednuti rohovky, zmény na endotelu,

zvyseny nitroo¢ni tlak, mtize se jednat o vrozeny glaukom. Tato oboustranna vada,

14



znazornéna obrazkem ¢. 3, byva neprogresivni a casto se vyskytuje ve spojitosti

s genetickymi onemocnénimi, jako je Downiv nebo Marfantv syndrom. [9]

- ,-:"w"-vn'h‘."" —

Obrazek 3: Megalokornea [10]

2.2.2 Mikrokornea

Oko (nebo o¢i) pacienta s mikrokorneou ma (maji) normalni velikost i histologii,
avSak rohovka je v priméru mensi nez 10 mm. Byva spojena s dal$imi anomaliemi
predniho segmentu oka, kolobomy, kataraktou a taky mutze byt soucasti systémového
onemocnéni nebo intrauterinni infekce. Stav je nutné sledovat z divodu moznosti
rozvinuti glaukomu s uzavienym tthlem. Mikrokornea je zobrazena na obrazku ¢. 4. [5,
9

Obrazek 4: Mikrokornea [11]

2.2.3 Cornea plana

Jedna se o rohovku s vy$Sim polomérem zaktiveni. Rohovka je tedy plocha a jeji
lomivost je snizena (20-30 D). Tloustka neni pravidelna a v centru miZzeme pozorovat
stromdlni zakaleni. Pfechod v bélimu neni jasn€ vyhraniceny. Oko byva hypermetropické

s astigmatismem. M¢lkost ptredni komory dava predispozice vzniku glaukomu
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uzavieného Ghlu. Stejné jako v ptipad¢ mikrokorney byva spojena s o¢nimi ¢i celkovymi

chorobami. [4, 9]

2.2.4 Keratoglobus

Keratoglobus se projevuje ztencenim a polokruhovitym vyklenutim rohovky.
Nejvétsi ztenceni je v periferii rohovky. Jeji tloustka je o tfetinu nizsi neZ normaln¢ a
hloubka piedni komory byva nad 5 mm. V Descemetové membrané se objevuji trhlinky,
kvali kterym muze vzniknout akutni hydrops (edém). Toto vzacné bilateralni onemocnéni
se poji s vyssi kiivkovou a indexovou myopii, v jejimz dusledku vznika stiedné tézka
amblyopie. Reseni tedy spo¢iva ve spravné korekci refrakéni vady pomoci bryli,
mekkych nebo tvrdych kontaktnich cocek. Keratoplastika se provadi ojedinéle, nebot’

nalez je stabilni. [2, 7, 5]

2.2.5 Dysgeneze predniho segmentu

wrwe

mezenchymaélnich bunék. Radime sem zadni embryotoxon projevujici se posunutim
Schwalbeho linie doptedu a okrajovym zkalenim rohovky. Vyskytuje se bud’ samostatn¢,
V tomto ptipadé nema klinicky vyznam, nebo ve spojeni s abnormalitami v komorovém
uhlu a s glaukomem, pak hovofime o Axenfeldové syndromu. Pfida-li se k tomu jesté
atrofie stromatu duhovky, nemoc se nazyva Riegerav syndrom.

Petersova anomalie je dal$i z vrozenych vad ptfedniho segmentu oka. Spociva
Vv centralnim zakaleni rohovky o riizném rozsahu a intenzité. Descemetova membrana a
endotel se vytvaii s defektem, v misté zakalu chybi. U jednostranného typu Petersovy
anomalie Ine duhovka k rohovce a dalsi anomalie vétSinou nebyvaji ptitomny. Naopak
u bilateralniho typu, kdy k rohovce mize pririistat cocka, se vyskytuje katarakta, glaukom
nebo dal$i o¢ni i celkova postiZeni. [6, 4, 9]

Neprogresivni, vétsinou jednostranna vada, pii niZ je vyklenutd centralni oblast
zadniho povrchu rohovky smérem doptedu, se nazyva zadni keratokonus. Pfedni plocha
byva pravidelna a nebyla zjisténa zadna souvislost s pfednim keratokonem. Objevuje se
nepravidelny astigmatismus, ktery je pfi¢inou mirné€ snizeného vizu. [9, 12]

Zména rohovkové tkané na tkan bélimy — skleralizace — je znakem sklerokorney.
Sklerokorneu rozdélujeme na tii typy podle Waringa. Prvnim typem je izolovana, pfi niz

dochazi ke zménam pouze v periferni oblasti. Dalsi je plana, u které se vlivem zplosténi
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rohovky objevuje vysoka hypermetropie. Typ totalni je ptipad, kdy je rohovka kompletné

zakalena. A posledni je vyskyt ve spojeni s anomaliemi v ptedni komofte. [1]

2.3 Vrozené vady bélimy

Zadni cast obalu oka tvofi bélima. Bélima je bila, 0,5-1,5 mm tlusta vrstva, ktera
udrzuje tvar a tonus oka. Obsahuje otvory pro cévy a nervy a také se do ni upinaji
okohybné svaly. Vrozené vady bélimy souviseji se zménami jeji tloustky. Ztencenou
sklérou prosvitd uvealni tkan, coz zpusobuje, ze se skléra jevi jako modra. Muze se
objevovat v prvnich mésicich po narozeni, zejména u predCasné narozenych déti, avsak
pretrvava-li déle, je tento stav patologicky. Syndrom modrych sklér byva projevem

dalsich anomalii. [7, 8]

2.4 Vrozené vady Zivnatky

Zivnatka je sloZena ze tfi ¢asti: z cévnatky, fasnatého téliska a z duhovky. Tato
sttedni vrstva oka je bohaté cévné zdsobena a vyskytuje se vni velké mnozstvi
pigmentovych bunék. Pravé pigment obsazeny v duhovce je zdrojem né&kterych
vrozenych oc€nich vad uvey. Dalsi anomaélie vznikaji nedokoncenym, ¢i chybnym
vyvojem.

Otvor uprostted duhovky, nazyvany jako zornice, je velky asi 4 mm. Jeho velikost
se meéni v zavislosti na osvétleni od 2 do 6 mm. Je-li zornice mensi neZ 2 mm jedna se
o kongenitalni mikrokorii, kterd mize byt zptisobena naptiklad chybnym vyvojem
rozvérace zornice. JestliZe je zornice naopak permanentné zvétSend, mluvime

o kongenitalni mydriaze, ktera je ptitomna u aniridie. [1, 7]

2.4.1 Albinismus

Pii albinismu ¢aste¢né nebo zcela chybi pigment v melanocytech. Je to zpiisobeno
nedostatkem enzymu tyrozindzy. Ubytek pigmentu se u o¢niho albinismu projevuje
nariiZzoveélym odstinem duhovky a ¢ervenym reflexem zornice. Pacienti byvaji svétloplasi
a ¢asto maji zhorsenou zrakovou ostrost zplisobenou dysplazii makuly. Nemoc byva taky
doprovazena astigmatismem a nystagmem. Albinismus miZze kromé ocnich tkani

postihovat v ramci celkového albinismu také vlasy a kuzi. [2, 8]
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2.4.2 Heterochromie duhovky

Heterochromie je stav, kdy maji duhovky rizné zbarveni. Je to zpiisobeno
rozdilnym rozlozenim, nadbytkem nebo nedostatkem, pigmentu melaninu v OKu.
Rozlisujeme rtizné formy. Na kazdém oku mtze mit duhovka jiny odstin nebo zbarveni,
muze byt sektorovité rozdélena na dvé ¢asti, nebo se na ni mohou objevovat barevné
skvrny. Heterochromie byva vrozena, ale také muze vzniknout v dusledku trazu nebo ve

spojeni s o¢nim onemocnénim. [1]

2.4.3 Kolobom uvey

Kolobom je klinovity defekt duhovky, ktery wvznika, neni-li Vv pribéhu
embryonalniho vyvoje tipln€ uzavien o¢ni poharek. Defekt sméfuje z centra oka smérem
nazalné doll, jak muzeme vidét na obrazku ¢. 5. Kromé duhovky miize kolobom
postihovat i fasnaté télisko a cévnatku, nebo dokonce i sitnici a zrakovy nerv. V tomto

ptipad¢ dochazi k poruseni vidéni. [4]

Obrazek 5: Kolobom uvey [13]

2.4.4 Aniridie

Oboustranné, geneticky podminéné onemocnéni, pii kterém duhovka neni
vyvinuta, ale nachdzime pouze zbytky duhovkové tkané v periferii, se nazyva aniridie.
Jelikoz chybi svaly duhovky, zornice je stile rozSifend, v reakci na svétlo se nemiize
zuzovat. Do oka tak prochéazi nadbytek svétla a lidé postiZzeni touto vadou trpi fotofobii.
Vidéni byva rozmazané. S aniridii se Casto poji kromé ocnich onemocnéni jako je
glaukom, katarakta také karcinom ledvin. Lécba se zaméfuje na feSeni sekundarnich
nemoci, pacienti nosi bryle a také barevné kontaktni ¢ocky, aby do oka pronikalo mén¢

svétla. Mozné je také operativni feSeni v podobé implantace umélé duhovky. [2]
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2.4.5 Perzistujici pupilarni membrana

Jedna se o vrozenou vadu zornice, kterd vznika na konci nitrodélozniho vyvoje,
nevytvori-li se spravné otvor pro zornici. Na oku pozorujeme vldkna duhovky
ptehrazujici zornici, nebo dokonce i pasky duhovky, které vychazi z okruzi a upinaji se
na predni plochu ¢ocky. V mirnéjsi forme neni vada vyznamna, avsak pii vétsim shluku

prepazek mize omezit vidéni. [4, 8]

2.4.6 Korektopie

Je-li ¢lovek postizen korektopii, znamena to, ze zornice neni ve stfedu duhovky, ale
je dislokovana (vétSinou smérem tempordlné nahoru). S dislokaci zornice se poji také
dislokace Co¢ky. Zornice je uzsi, ovalnéjsi a jeji reakce na svétlo a mydriatika jsou

zpomalené. [5, 8]

2.5 Vrozené vady ¢oCky

Cocka je prithledna elasticka struktura bikonvexniho tvaru slozena z pouzdra, kiry
a jadra. Jeji hlavni funkci je akomodace. Zavésny aparat vychézejici z ciliarnich vybeézkh
fasnatého télesa ji upeviiuje ve spravné poloze. V piipadé Cocky se muzeme setkat

s vadami jejiho tvaru, s Chybnou lokaci ¢i zakalenim. [7]

2.5.1 Ektopie ¢ocky

Jako ektopii Cocky oznacujeme stav, kdy se cocka nachdzi mimo svoji
fyziologickou polohu. Zména polohy je bud’ ¢aste¢na (Cocka zistava v prostoru ¢ocky),
nebo uplna (Cocka lezi zcela mimo hyaloidni jamku, voln€ se vznasi ve sklivci, je v predni
komofte nebo lezi pfimo na sitnici). Posunutim ¢ocky se méni refrakce oka, coz zptsobuje
zhorSeni vidéni. Ektopie mlZe byt vrozend, nebo vzniknout nasledkem urazu nebo jinych
patologii. [14, 15]

U ektopie Cocky se Casto vyskytuje mikrosférofakie. Mikrosférofakicka cocka je
mensi a ma kulovitéjsi tvar nez normalné. O¢i byvaji vysoce myopické a jsou nachylné

ke vzniku glaukomu. Ob¢ vady se ¢asto poji s Marfanovym syndromem. [8]
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2.5.2 Lentikonus

Zménu tvaru ¢ocky, ktera se projevi vyklenutim jeji pfedni nebo zadni plochy,
oznacujeme jako lentikonus. Pfi vyklenuti zadni plochy byva vada jednostrannd, kdezto
vyklenuti ptfedni plochy je obvykle oboustranné a vyskytuje se v ramci Alportova
syndromu. Co¢ka miva normélni velikost, byva prihledna, nebo mirné zkalena
V postizené oblasti. Vada se ve vidéni projevi myopizaci az -10 D. Jako feSeni se nabizi
nahrazeni anomalni cocky umélou nitroo¢ni cockou (IOL) a néslednd zrakova

rehabilitace. [1]

2.5.3 Kolobom ¢o¢ky

Dalsi poruchou tvaru ¢ocky je ¢ockovy kolobom. Na okraji ¢oc¢ky je vykrojeni, od
kterého se smérem k fasnatému télisku tdhnou mezodermalni pruhy. Byva narusen také
zonularni zavésny aparat, a tim i elasticita cocky. Kvili nepravidelné sféricité¢ cocky mlze

vzniknout myopicky astigmatismus a amblyopie. [1, 6]

2.5.4 Kongenitalni afakie

Clovéku s kongenitalni afakii v oku chybi ¢o¢ka. Béhem embryonalniho vyvoje se
nevytvorily zaklady pro cocku, nebo byly vstfebany. Afakické oko je vyrazné
hypermetropické, koriguje se vysokymi plusovymi c¢oCkami. Chybi schopnost
akomodace, tudiz se musi pouzit také korekce do blizka a na stfedni vzdalenost. Vrozena

afakie je velmi vzacna, Castéji o afakii mluvime v souvislosti s kongenitalni kataraktou.

[5]

2.5.5 Kongenitalni katarakta

Cocka novorozenych déti byva normalné& prihledna, n&kdy se vsak stane, Ze se dit&
narodi s coCkou mlécné zakalenou, jak vidime na obrazku €. 6, coZ znemoziluje prostup
svétla na sitnici, a oko tak nevidi. Situaci je nutné fesit co nejdiive, aby snizené vidéni
nezpusobilo amblyopii nebo nystagmus. Aby byla vrozena katarakta co nejdiive
podchycena, provadi se od roku 2005 v Ceské republice celoplo$né po narozeni kazdého
ditéte screening na vrozeny Sedy zakal. Lékat prosviti ob€ o¢i oftalmoskopem, aby zjistil
pritomnost ¢erveného reflexu a tim si ovéfil, Ze jsou zrakova média priichodna. Pokud

cerveny reflex neni ptitomen nebo je ruseny, dité prebira o¢ni 1ékat. [7]
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Pti¢ina vzniku

Vrozeny $edy zakal ma rtiznorodou etiologii. Hereditarni (dédi¢na) katarakta je ve
ttech Ctvrtinach piipadd predavana autosomalné¢ dominantné, takové déti jsou jinak
zdravé. Mén¢ Casto se objevuje autosomalné recesivni prenos, u n¢hoz se katarakta poji
se systétmovym onemocnénim. Postizeny byvaji obé oci. Systémové choroby
zapti€ifujici vznik zhruba 2 % katarakt vznikaji kvili chromozomalnim aberacim. Ty
jsou bud’ pocetni — nejcasteji trisomie 21. (Downliv syndrom), 13. (Patativ syndrom) a
18. chromozomu (Edwardstv syndrom), nebo strukturni — zdvojeni nebo ztrata ¢asti
chromozomu. Dalsi pfi¢inou vrozené katarakty je onemocnéni matky béhem téhotenstvi
infek¢éni chorobou, kterd nasledné postihne i vyvijejici se plod. Typicky mluvime
o toxoplazmoze, rubeole, cytomegalovirové infekci, herpesové infekci, hepatitidé nebo
syfilis ¢i HIV. Katarakta mize vzniknout také sporadicky, nebo ve spojeni s jinymi

o¢nimi patologiemi. [1]

Typy kongenitalni katarakty

Morfologicky miizeme kongenitalni kataraktu rozdélit na ptedni poldrni, centralni
nuklearni a zonularni a zadni polarni a subkapsularni. Pfedni polarni katarakta zasahuje
do predniho pouzdra. Vytvafi teréikovity zakalek zbarveny do bila obvykle do velikosti
3 mm. Je jednostranna nebo oboustranna a vétSinou idiopaticka. Jednou z variant piedni
polarni katarakty je pyramidalni katarakta, kterd konicky vycniva do pfedni komory.
Chirurgické feSeni obvykle neni tieba, nebot’ zékal je pomérné maly.

Nuklearni katarakta je zékal v misté embryonalniho i fetalniho jadra. Cast&ji byva
oboustranna a stacionarni, ale nékdy taky progreduje a zpisobuje tupozrakost. Zonularni
(lameléarni) Sedy zakal se vyznacuje stfidanim ¢irych a bélavych vrstev okolo jadra. V 7.
vydani Willsova o¢niho manualu [15] je uveden jako nejastéjsi typ kongenitalni
katarakty. Jan Krasny v kapitole Vrozené vady ¢ocky v knize Détska oftalmologie —
klinické a mezioborové souvislosti [1] naopak piSe, ze lamelarni katarakta vznika az
nekolik mésicii po narozeni.

U zadni polarni katarakty byva zdkal sytéjsi a rozsahlejsi, v dasledku ¢ehoz je
sniZzena zrakové ostrost a vada musi byt chirurgicky odstranéna. Zadni pouzdro ¢ocky je
Casto ztenCené, tudiz se pii operaci musi davat pozor, aby nedoslo k ruptute. Zakalky
mensich rozméra jsou stabilni, ale neni vyloucena progrese v pozdéjSim véku. Zadni
subkapsularni katarakta se vyskytuje idiopaticky, poji se se systémovymi nemocemi,

nebo vznikd sekunddrné - pfic¢inou mohou byt naptiklad steroidy, radiace, uveitida, ¢i
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diabetes. Je lokalizovana v oblasti pfimo pfed zadnim pouzdrem, vzhledem pfipomina
ojinéné sklo, nékdy az plstovity zakal. Progrese je Casto pomérné rychla.

Z vétsiny nelécenych zakalli mize vzniknout difuzni (totalni) katarakta. U tohoto
typu je cocka kompletné¢ zakalend a nejsme schopni rozeznat jeji jednotlivé vrstvy.
Typickym ptiznakem je bélavy reflex zornice pfipominajici koci¢i oko — leukokorie.

Jedna se o zavazny nalez, ktery je tfeba vcas chirurgicky 1é¢it. [1, 4, 15]

Lécba

Kataraktu u novorozencii je nutné 1éCit co nejdiive, nebot’ cilem 1é¢by katarakty
u déti je kromé obnovy vidéni také vytvoreni vhodnych podminek pro spravny rozvoj
zrakovych funkci, binokularniho vidéni a pro rist a vyvoj oka. U malych zakall
neohrozujicich spravny vyvoj vidéni, neni nutny chirurgicky zakrok a katarakta se fesi
stimulaci vidéni. U ditéte se hlidd rozliSovaci schopnost pomoci riznych testl, které
zachycuji sledovaci reakce a fixaci pohybu. Chirurgicka 1écba je indikovéana u zékald,
které zhorSuji prinik svétla k sitnici a tim ohrozuji spravny vyvoj vidéni. Zakalena cocka
je pii operaci z oka vyjmuta a nasledné ji nahradi uméla nitroo¢ni Cocka. Na konci
zakroku se do periferie duhovky udé€la otvor, aby se ptfedeslo vzniku sekundarniho
glaukomu, coby pooperaéni komplikace. Dal§imi poopera¢nimi komplikacemi jsou
napiiklad zéanétlivé reakce, slabé krvaceni do nitra oka, tvorba nitroo¢nich sristl a

membran v oblasti zornice a vznik sekundarni katarakty. [1, 7]

Obrdzek 6. Kongenitdlni katarakta [16]

2.6 Vrozené vady sklivce

Sklivec je transparentni, bezcévna hmota, rosolovité konzistence. Bchem
embryondlniho vyvoje jim prochazela arteria hyaloidea vyzivujici ¢ocku. Neuplnym

zanikem této tepny vznikaji kongenitalni anomalie sklivce. [7]
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2.6.1 Perzistujici arteria hyaloidea

Béhem intrauterinniho vyvoje vede od zrakového nervu k zadni ploSe ¢ocky arterie,
ktera se na ni vétvi. Na konci prenatalniho vyvoje se tato tepna vstiebava, ovsem nékdy
mohou zistat jeji zbytky na ¢oc¢ce nebo volné ve sklivci. Mittendorfova tecka je oznaceni
pro zbytkovou tkan v podobé malé bilé okrouhlé plosky na zadnim pouzdie Cocky.
Bergmeisterova papila je potom vyraz pro pozistatek na ter¢i zrakového nervu
vycnivajici do sklivce. Hyaloidni arterie muaze zistat i celd, nékdy dokonce i se
zachovalym krevnim obéhem. Vidéni nebyva poskozené, mize vSak dochézet ke snizeni

zrakové ostrosti. [1, 2]

2.6.2 Perzistujici fetalni vaskulatura (perzistujici primarni hyperplasticky
sklivec)

Tato zavazna jednostrannd vada se vyznacuje hustym, bélavym pruhem sklivce,
ktery vede od terce zrakového nervu smérem do periferie o€niho pozadi nebo k Cocce.
Témét vzdy zpusobuje tézké poruchy vidéni a tupozrakost. Svrastujici se sklivec,
obsahujici cévy a membrany pojiv, tdhne cilidrni vybézky, ¢imz mize dojit k uzavieni
duhovko-rohovkového thlu s naslednym vznikem sekundarniho glaukomu. Postizené
oko byva mikroftalmické. [1, 2]

2.7 Vrozené vady sitnice

Sitnice je jemnd, prihlednd blanka tvofici vnitini vrstvu oka. JSou vV ni, mimo jiné,
obsazeny buiiky gangliové, bipolarni nervové a svétloc¢ivné. Fotoreceptory se nenachézi
ve slepé Casti, ktera kryje zadni stranu fasnatého télesa, a v misté, kde vystupuje zrakovy
nerv, kterym odchazeji cévy sitnice a nervy ven z bulbu. V misté nejostiejsiho vidéni —
v makule se pak objevuji pouze Cipky zajistujici barevné vidéni a zrakovou ostrost. [4, 7]

Vrozenych vad sitnice je celd fada. Stejné¢ jako u ptfedchozich tkani mohou
i anomalie sitnice vznikat z riznych divodu (vlivem dédi¢nosti, infekce matky béhem
téhotenstvi, idiopaticky). V nésledujicich kapitolach jsou uvedena onemocnéni, kterad

jsou Vv literatufe popisovana nejcaste;i.

2.7.1 Vrozeny kolobom sitnice

Kolobom sitnice pozorujeme ve spojeni s kolobomem uvealni tkané. Byva

lokalizovan v dolnim nazalnim kvadrantu, v misté neuzavieni fetalni o¢ni Stérbiny. Miize
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postihovat i zrakovy nerv a makulu, coZ mé za nasledek tupozrakost ¢i strabismus.
V horsich ptipadech, kdy dochdzi k odchlipeni sitnice, je nutné stav rychle fesit - vyuziva

se pars plana vitrektomie a laserova fotokoagulace okraji kolobomu. [17]

2.7.2 Perzistence myelinovych pochev zrakového nervu (fibrae medullares)

Jednd se o pozlstatek embryondlniho vyvoje. Pfi normalnim vyvoji se pred
narozenim myelinové pochvy ptfed lamina cribrosa z axonti gangliovych bunék ztraceji.
Asi v 1% ptipadi vsak ke vstiebani nedojde a perzistujici myelinové pochvy se projevuji
jako bilé skvrny ¢i prouzky ve vrstvé nervovych vlaken vybihajici ze zrakového nervu.
Onemocnéni je vétSinou jednostranné, izolované a asymptomatické. VEtsi rozsah mize
zpusobovat zvétSeni papily a vypadky v zorném poli, pfi zasazeni makuly dochazi ke

snizeni vizu. [17]

2.7.3 Coatsova choroba

Coatsova choroba je jednostrannd vrozend vada projevujici se rozSifenim a
nahromadénim vlaseénic obvykle temporalni ¢asti sitnice, mikroaneurysmaty, exsudaci,
krvacenim do hlubsich vrstev retiny, nebo jejim otokem. V disledku nemoci dochézi ke
sniZzeni zrakové ostrosti, objevuje se strabismus, leukokorie, glaukom. Pfi vyrazném
prosakovani exsudatu z poskozenych usekt cév miize dojit k odchlipeni sitnice. Postizeni
jsou Castgji chlapci. Choroba se vyskytuje v riznych stadiich. Prvni stadium lécbu
nevyzaduje, od druhého se k oSetfeni postizenych cév vyuZziva hlavné laserova

fotokoagulace nebo kryoterapie. [17, 18]

2.7.4 Hereditarni vitreoretinopatie

Mezi vrozené vady sitnice fadime skupinu nemoci souhrnné nazvanou jako
hereditarni vitreoretinopatie. Patfi sem naptiklad X-vazana (juvenilni) retinoschiza,
Bestova choroba a Stargardtova choroba. X-vazana (juvenilni) retinoschiza se v oblasti
fovey projevuje jako hvézdicovita makulopatie — z centra fovey se radialné $iii cystoidni
zmény. Ve vnitinim listu vznikaji trhliny, které premostuji cévy vnéjsiho a vnitiniho listu
a se zvysujicim se vékem se objevuje periferni pigmentace, bélava depozita a fibroza.
Bestova choroba je oboustranné onemocnéni makuly. Projevuje se jako Zluta okrouhla
loziska pfipominajici vajecny Zzloutek. Onemocnéni ma nékolik fazi — od makuly

normalniho vzhledu s asymptomatickym pribéhem, ptes vznik 1éze v oblasti makuly az
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po atrofii a jizveni s moZnou tvorbou neovaskularizace. U¢inna 1é¢ba neni znama,
pacienti jsou sledovani. Pfi Stargardtové chorobé se vV sitnici hromadi toxické
slouceniny Casti fotoreceptord, jejichz transport je narusen, v disledku ¢ehoz dochazi
k degeneraci pigmentového epitelu sitnice a fotoreceptorti, v pozdéjsich stadiich nemoc
postihuje vSechny vrstvy retiny. Lécba tohoto onemocnéni je ve stadiu klinickych
zkousek. Pacientim se doporucuje pouzivat slunecni bryle a nedopliovat jidelnicek

o vitamin A. [4, 15, 17]

2.7.5 Leberova vrozena slepota (SECORD)

Nejcastéjsi genetickou pfi¢inou slepoty u déti je Leberova vrozend slepota —
zavazna forma ty¢inkovo-Cipkové dystrofie. Mluvime o skupin€ chorob s autozomalné
recesivni dédi¢nosti, u kterych byla doposud zjisténa geneticka heterogenita se 14
genovymi mutacemi. Slepota je pfitomnd hned pii narozeni, nebo se objevuje v raném
veku. Dité Spatné reaguje na zrakové podnéty, o¢ni pohyby jsou nekontrolované, zornice
nereaguji na osvit. Arterioly na ofnim pozadi jsou zuzZené, rozviji se pigmentova
retinopatie (vzhledem pfipomind pepft a stl), Zlutou skvrnu zasahuji pigmentace a atrofie
kolobomového vzhledu. K nemoci se ptidruzuje keratokonus a katarakta, dale pak
hluchota, epilepsie, poruchy ledvin a centralni nervové soustavy, chybny vyvoj kostry,
dysfunkce endokrinnich Zlaz ¢i mentélni retardace.

Hana Langrova v kapitole Dystrofie sitnice v knize Sitnice: komplexni piehled od
anatomie k chirurgické 1é¢bé [18] uvadi, ze jako prvni genova l1écba dystrofie sitnice
u bialelické RPE65 mutace byl v prosinci roku 2017 schvalen voretigene neparvovec-rzyl
(Luxturna) asociovany s AAV2. V EU byla lé¢ba schvalena v listopadu 2018, dostupna
pak od dubna dal$iho roku. Po provedeni pars plana vitrektomie je latka jednordzové
aplikovana subretinalng, s planovanym 15 letym sledovanim pacienta. Dale se testuje
QR-110 pro pacienty s mutaci genu CEP 290, zatim byla prokazana bezpecnost a
tolerabilita pfi intravitredlni aplikaci, kterd bez zavaznych vedlejSich u€inkl po Etvrt roce

od aplikace zlepsila vizus nemocného. [18]

2.8 Kongenitalni glaukom

Vrozeny glaukom je obvykle bilateradlni onemocnéni, pii kterém jsou poskozovana
nervova vlakna na sitnici, coz vede K trvalému a vyraznému poskozeni zrakovych funkci.

Nitroo¢ni tlak je vysoky, a oko proto rychle roste. Rohovka postizeného oka je také
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zvétsend oproti normalnimu stavu, mize byt zasedla a v Descemetové membrané jsou
trhliny. Mezi dal$i pfiznaky patii zvétSend centralni exkavace papily zrakového nervu,
slzeni, svétloplachost a blefarospasmus. Vrozeny glaukom se d¢li podle obdobi, kdy se
rozviji, na kongenitalni (do 3 mésicti po narozeni) a na infantilni (do 3 let véku). Dale jej
délime na primarni, ktery vznika v souvislosti s nekompletni diferenciaci trdm¢iny béhem
embryogeneze, a na sekundarni, ktery je nasledkem jiného o¢niho nebo systémového
onemocnénti.

Medikamentozni 1éCba byva nedostateCna. Vyuziva se jako doCasné feSeni pred
chirurgickym zakrokem, jehoz cilem je uvolnéni odtokovych cest a tim snizeni
nitroo¢niho tlaku. Primarné se provadi goniotomie. V piipad¢, kdy rohovka neni ¢ird, se
ptichazi k trabekulotomii. Operace byvaji vysoce ucinné, ale pacienti museji i nadale

kapat antiglaukomatika a dochazet na pravidelné kontroly. [4, 7, 15]

2.9 Vrozené vady terce zrakového nervu

Slepa skvrna neboli ter¢ zrakového nervu je misto, ze kterého vystupuje zrakovy
nerv z oka. Toto misto neobsahuje zadné svétlo¢ivné bunky, v jeho stiedu se nachézi
cévni branka, kterou prochazi cévy ze sitnice do zrakového nervu. Slepd skvrna ma
ovalny tvar o velikosti asi 1,5 mm. U terce zrakového nervu se setkdvame pravé se
zménami jeho velikosti, dale pak sabnormalnimi exkavacemi a s dal§imi vadami

zapricinénymi chybnym vyvojem. [7]

2.9.1 Hypoplazie zrakového nervu

Papila postizend hypoplazii je oproti normalni papile zmensSena asi o tfetinu az
polovinu velikosti a lemuje ji zlutavy haldo nebo dvojity prstenec atrofické cévnatky a
pigmentového epitelu. Na radiologickém snimku lze rovnéZ vidét zaZeni postiZeného
optického kanalu. Hypoplazie vznika kvili chybnému vyvoji fetalni o¢ni Stérbiny, kdy je
narusena diferenciace gangliovych bunék. Postizeni se objevuje samostatn¢ nebo ve
spojeni s anomaliemi centralni nervové soustavy a poruchami endokrinnich funkci
hypothalamu a hypofyzy, déti stouto vadou je tedy nutné pravidelné sledovat. Pfi

oboustranném postizeni dochazi k praktické slepoté s nystagmem. [1, 2]
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2.9.2 Megalopapila

Megalopapilou nazyvame ter¢ zrakového nervu, ktery je kvili defektnimu
embryonalnimu vyvoji primitivni epitelidlni papily dvakrat vétsi nez u normalniho stavu
a u kterého mizeme vyloucit syndrom morning glory a kolobom optiku. Pfi jednostranné
variant¢ této anomalie byva navic vyrazna exkavace s atypickym vystupem a pribéhem
cév. Dusledkem megalopapily je zvétSeni slepé skvrny, oko mize byt mirné myopické,

jinak zrakova ostrost a zorné pole nebyvaji vaznéji naruseny. [1, 5]

2.9.3 Kolobom zrakového nervu

Kolobomem zrakového nervu oznacujeme stav, kdy je jeho ter¢ v dusledku
nedokonalého uzavieni o¢ni Stérbiny za fetdlniho vyvoje rozsiteny, prohloubeny a
nachdzi se na ném bile se lesknouci, ohranicend exkavace. Postizeni se vyskytuje
Vv riznych stupnich, od rudimentalnich forem az po zavazné stavy spojené s kolobomy
sitnice a zivnatky. Afekce mlze byt také spojena s hypoplazii ledvin. Poruseni zrakové
ostrosti se pohybuje v rozmezi od prakticky normalniho vidéni az po tézké vypadky
zorného pole nejcastéji v hornich kvadrantech. [1, 2]

2.9.4 Jamka na terci zrakového nervu [s0350]

Jamka je poharkovité ¢i kraterové prohloubeni rizné velikosti a hloubky na terci
zrakového nervu. Obvykle ji nachazime na temporalni strané tere jednoho oka spole¢né
se zménami pigmentového epiteld v okolni oblasti. Jamka sama o sob& nezhorSuje vidéni,
ale béhem dospélého Zivota se muze ptidruzit makulopatie s cystickou pfestavbou
v makule, kterd nejenze vyznamné snizuje zrakovou ostrost, ale mohou vzniknout
I chorioretinani jizvy a centralni skotom. V 1é¢bé se vyuziva pars plana vitrektomie
s peelingem vnitini limitujici membrany sitnice a tamponadou expanzivnim plynem, dle

nejnovéjSich studii se doporucuje s chirurgickou 1écbou ¢ekat. [1, 4]

2.9.5 Inverzni terc

Tato vada se vyznacuje horizontaln¢ nebo Sikmo ovalnym tercem zrakového nervu
S obracenym a Sikmym prostupem cévni branky. Okraje papily mohou byt zlehka
nadzvednuté. Se syndromem souvisi astigmatismus irregularis nebo obliquus.
V temporalnich oblastech se mohou objevovat refrakéni skotomy, které eliminuje
spravna korekce. [12]
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2.9.6 Peripapilarni stafylom

Postizeni oka peripapilarnim stafylomem je pomérné vzacna vada, pii které je
papila obklopena hlubokou exkavaci. Na sténach stafylomu mtizeme pozorovat atrofické
zmény zivnatky a pigmentového epitelu sitnice. Neni-li stafylomem zasazena makula,

zrakova ostrost je normalni, v pfipadé rozsahlého postiZzeni je vizus vyrazné sniZen. [5]

2.9.7 Bergmeisterova papila a epipapilarni membrana

V obou piipadech se jednd o pozlstatek primitivni epitelové papily a hyaloidniho
systému. Béhem patého mésice embryonalniho vyvoje tyto struktury zanikaji, avSak
Vv ptipadé, kdy jejich regrese neni uplna, vznikaji tyto anomalni atvary. Bergmeisterova
papila je perzistujici pahyl a. hyaloidea vystupujici z ter¢e zrakového nervu do sklivce.
Jako epipapilarni membrana se oznacuje do Seda zbarvena blanka ptekryvajici ¢ast terce.

Mize piechazet taky na cévy, které z oblasti odstupuji. Vidéni nebyva naruseno. [4, 12]

2.9.8 Handmannova anomalie papily (Syndrom morning glory)

U Handmannovy anomalie je papila jednoho oka vyrazné rozsifena, s exkavaci,
s bélavou hmotou v centru a lemuje ji prstenec atrofické cévnatky, ktery ji ddva orazovo-
rizové zbarveni. Z okraji papily paprséité vystupuji napiimené cévy. Pro svij vzhled
piipominajici svlaécovy kvét dostala vada druhotny nazev morning glory syndrom. Vada
tézce zhorSuje zrakovou 0strost, v zorném poli je zvétSena slepa skvrna. Exkavace miize
zasahovat 1 do Zluté skvrny. Postizené o¢i maji ptedpoklad pro rozvoj ser6zniho
odchlipeni sitnice. V terapii se uplatiiuje pars plana vitrektomie a peripapilarni laserova

koagulace. [1, 5]

Obrazek 7: Morning glory syndrom [19]

28



2.10 Vrozené vady vicek

Vicka jsou tvofena vazivovymi tarzalnimi ploténkami, zvenku jsou kryta kiizi a
zevnitt spojivkou. Upinaji se na n¢ svaly zajist'ujici jejich pohyb. Uzaviraji mezi sebou
oc¢ni §térbinu, chrani oko pred necistotami a poranénimi, roztiraji slzny film a pomahaji
nasavat slzy do slznych cest. Na jejich okraji vyast'uji Zlazky a smérem doptedu vyristaji
fasy. U vrozenych vad vicek hodnotime jejich polohu, postaveni a pohyblivost, dale pak
tvar, uzavér a symetrii oCnich §térbin, postaveni fas a vzhled okrajii, kiize a spojivky

vigek. [2]

2.10.1 Kryptoftalmus

Kryptoftalmus je anomalie vznikajici z diivoda nediferencovani vickovych struktur
béhem embryonélniho vyvoje. Oko, které byva vétSinou mikroftalmické, zlstava skryté
pod kiizi vedouci bez preruseni z ¢ela na tvar. Rohovka mize byt ke kiizi ptirostla, coz
zpusobuje problém pfi piipadném chirurgickém feseni. Diagnézu oka pod kazi zjistime
pomoci ultrazvuku, CT nebo MR. Cast&ji byva kryptoftalmus jednostranny. Etiologie je
Casto nezndma4, v jedné tfetin€ piipadii se jedna o genetickou pfic¢inu. Pokud mé postiZzeny
jedinec soucasné s kryptoftalmem také srostlé prsty, anomalie uSi, patra, ledvin a

genitalii, jedna se pfiznaky Fraserova syndromu. [9, 12]

2.10.2 Ankyloblefaron

Horni a dolni vicka byvaji béhem nitrodélozniho vyvoje spojend a pfed narozenim
toto spojeni normalné zmizi. Ve vyjimecnych piipadech nedojde ke kompletnimu
odd¢leni a vicka ziistanou spojena jednim nebo vice pruhy tkané, viz obrazek ¢. 8. Tato
vada muze byt ukazatelem mnoha dalSich problémi novorozenéte. Terapii je chirurgické

prestiiZzeni prepazky a tim uvolnéni vicek. [1, 20]

Obrazek 8: Ankyloblefaron [21]
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2.10.3 Kolobom vi¢ka

Kolobom se muze objevit na kterémkoli vicku, nejcastéji ho ale pozorujeme na
nasalni stran¢ horniho vic¢ka. Zasahuje vSechny jeho struktury od klize, ptes svalovinu az
po spojivku. Velikost defektu se pohybuje od malého zafezu o Sifce okolo 2 mm az po
uplné chybéni vicka. Kvuli narusenému vicku osycha rohovka, to nékdy mutize vést
i ktvorbé viedd. Vada se fesi chirurgicky plastickou operaci, jejiz vysledky jsou
u koloboml mensiho rozsahu velmi dobré jak z kosmetického, tak funkéniho hlediska.
U rozsahlejsich kolobomil se mohou vyskytnout pooperac¢ni komplikace v podob¢ napéti

vicka, poruchy mrkani, ¢i odlouceni transplantatu. [1, 5]

2.10.4 Epikantus

Zatimco u orientélnich etnik je epikantus charakteristicky rasovy znak, u europoidni
rasy je vnimdn jako jedna z nejcastéjsich kongenitalnich anomalii vicek, a také jako jeden
zZ ptiznaki Downova syndromu. Epikantus je kozni fasa obloukovité piekryvajici vnitini
o¢ni koutek. Rozeznavame tii typy, jimiz jsou epicanthus tarsalis (fasa je nejvice na
hornim vi¢ku), epicanthus inversus (fasa vice prominuje na dolnim vicku) a epicanthus
palpebralis (fasa je na obou vickéach rovnomérng).

S riistem kotfene nosu epikantus u mnoha déti spontdnné zmizi. Tato vada je spiSe
kosmeticka. Je-li indikovana chirurgicka uprava, provadi se zakrok podle Mustarda
(pomérné ucinnd varianta tzv. Y-V plastiky). U operace je riziko jizevnatych zmén

Vv oblasti vnitiniho koutku a poskozeni slznych cest. [1, 5]

2.10.5 Kongenitalni ptéza

Kongenitéalni ptéza je stav, kdy je horni vicko pokleslé a tim je zmenSena oc¢ni
Stérbina. Onemocnéni se objevuje samostatné, nebo Vv souvislosti s dal§imi o¢nimi
potizemi. VétSinou je zpusobeno poruchou zvedace horniho vicka. Pokud vicko prekryva
zornici, ¢imz narusuje optickou osu vidéni, existuje riziko vzniku amblyopie. V tomto
piipad€ je nutné vicko plasticky upravit. K operaci se ptistupuje také pii oboustranném
postizeni. Jestlize vicko ve vidéni nepiekazi, je mozné operaci odlozit a stav pouze

sledovat. [2, 15]
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2.10.6 Blefarofimoza

Blefarofiméza je vzacna vada, ktera se vyskytuje ve spojeni s inverznim epikantem
nebo ptdzou. O¢ni §térbina je horizontalné i1 vertikdlné zizena a funkce zvedace horniho
vicka je snizena. Lécba spociva v chirurgickém zakroku, v jehoz prvni fazi je upraven
epikantus, poté nasleduje operace ptozy s odstranénim nebo zavéSenim zvedace na

frontalni sval. [2]

2.10.7 Kongenitalni ektropium a entropium

Mezi vady postaveni vi¢ek patii ektropium a entropium, tyto problémy se tykaji
dolniho vicka. Pii ektropiu okraj vi¢ka odstava od bulbu nebo je uplné vyvracen smérem
ven. V disledku odstatého vicka osycha spojivka a rohovka, coz vede k dalsim potizim.
Spojivka je chronicky drazdénd, zarudla. Slzy nemaji kudy odtékat, nebot’ slzny bod je
na odstaté ¢asti vicka, a tak pretékaji ptes jeho okraj. U entropia je okraj vicka naopak
oto¢en smérem k bulbu. Zaroven jsou k oku sto¢ené také tasy. Povrch oka je fasami
drazdén, oko slzi, je zarudle a postizeny ma pocit ciziho téliska. S chirurgickym feSenim
se u téchto vad vzdy ¢eka. Stav se miize spontanné upravit. Pokud obtize pokracuji i ptes
aplikaci konzervativni 1é¢by, kterou je lubrikace, vylepovani vi¢ek do spravné pozice, ¢i

epilace fas, priklani se k plastické operaci. [1, 7, 15]

2.10.8 Distichiaza

Distichidza je vzacna vrozena vada, pii niZ vyristd kromé& normalnich fas jesté
druha fada fas v misté, kde jsou normaln€ umistény Meibomovy Zlazky. Tato druha fada
kviili sméru ristu drazdi povrch oka a zptisobuje trichidzu. Jako feSeni se nabizi epilace

fas a destrukce jejich folikul pomoci kryoterapie, laseru nebo termokoagulaci. [1, 15]

2.11 Vrozené vady slzného ustroji

Slzné tstroji se sklada ze slzotvorné Casti a slzovodné ¢asti. Slzné cesty jsou
tvofeny slznymi body, slznymi kandlky, slznym vakem a slzovodem. Jejich funkeci je
odvadét slzy vytvofené slznou zldzou z o¢ni S$térbiny do dutiny nosni. Vrozena

onemocnéni slzného aparatu se nejCastéji tykaji jeho nepriichodnosti, viz obrazek ¢. 7.
[22]
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Obrazek 9: Nepriichodnost slznych cest [23]

2.11.1 Onemocnéni slzného bodu a kanalku

U slzného bodu i slzného kanalku se miizeme setkat s atrézii. Jedna se o jejich
neprichodnost, kterd vznika kvuli chybné luminizaci (Vyvoj v prenatalni fazi, pfi némz
nejsou dutiny vyplnéné vzduchem, ale amniovou tekutinou). Jestlize k poruse dojde po
6. gestanim mesici, slzny bod prekryva tenkd membrana, zplsobujici jeho
nepruchodnost. V ptipadé, Ze k poruse dojde uz mezi 4. a 6. gestatnim mésicem vznika
atrézie 1 u slznych kanalki. Terapie slzného bodu spoc¢iva v jeho zpriichodnéni ostrym
nastrojem s docasnou intubaci silikonovou kanylou. Terapie kanalkt je nutna v pfipadé,
ze ani jeden neni funk¢ni, pak se pfistupuje k jejich zprichodnéni sondazi. Béhem vyvoje
muze také vzniknout vice slznych bodli nebo nadpocetny slzny kanalek (slzna pistél),
ktery vyustuje na koznim povrchu. Neni-li slzny bod nebo kanalek vibec zalozeny,

mluvime o jeho agenezi (chybéni). [2, 22]

2.11.2 Onemocnéni slzného vaku a slzovodu

Ve vétSiné piipadll vrozené neprichodnosti slznych cest je postizen slzovod.
Slzovod miize byt neprichodny, protoze Hasnerova tasa kryjici tsti slzovodu do nosni
dutiny jesté¢ neni oteviena — spontann¢ se zprichodnuje az béhem prvnich tydnl po
narozeni, nebo z divodu jeho agneze, atrezie, ¢i vertikalni polohy jeho koncové
membrany. Klinickymi projevy jsou sekrece, slzeni a n€kdy dakryokéla (viz nize). Pii
narozeni byva pfitomno slzeni bazalni, tyto slzy jsou tvofeny akcesornimi slznymi
zlazkami. Slzeni reflexni, u kterého jsou slzy tvotfeny slznou zlazou, se objevuje az
nékolik mésicti po narozeni po dovyvinuti slzné zlazy. Tyto slzy se kvili uzavienému
slzovodu hromadi v oéni Stérbiné a pretékaji pres okraj vicek — epifora. Sekret
nahromadény v o¢ni Sté€rbin€ a v slznych cestach je idealnim prostfedim pro mnozeni

bakterii. Sekret je pak hlenohnisavy az hnisavy a mlze zasychat na vickach a fasach.
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U dakryokély je uzavien odtok do nosu i do ocni Stérbiny a obsah se hromadi v slzném
vaku a slzovodu (u dakryocystokély pouze v slzném vaku).

V terapii nepriichodnosti slzovodu a slzného vaku se nejprve pfistupuje ke
konzervativni 1é¢bé — k podavani o¢nich kapek a antibiotik v kombinaci s masazi slzného
vaku, jejimz cilem je zvysit tlak na neprichodné misto slzovodu a tim napomoci jeho
zpruchodnéni. Ve vétSiné piipadl je konzervativni 1é€ba tspésna. Pokud vSak obtize
pfetrvavaji i po jednom roce Zivota, indikuje se kanyla. Dalsi moznosti je zavedeni
silikonovych trubicek a v krajnim piipad€ dakryocystorinostomie, operativné vytvorené

umélé spojeni slzného vaku s nosni dutinou. [1, 15, 22]

2.11.3 Onemocnéni slzné Zlazy

U slzné Zlazy se mizeme setkat s agenezi, jejiz nasledek je syndrom suchého oka,
s vrozenou pistéli, kdy zlaza vyustuje na vicku, nebo s prolapsem, dislokaci nebo ptozou.
Je-li zlaza lokalizovana v bélimé nebo na povrchu oka pod spojivkou, nazyvame ji
aberantni Zlazou, ktera svym vzhledem pfipomina dermoid. U vady s nazvem krokodyli
slzy je z divodu aberantniho spojeni trojklanného nervu a licniho nervu pii chutové

stimulaci drazdéna slzna zlaza. Tim dochazi k reflexnimu slzeni pti zvykani. [2, 22]
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Zavér

Bakalatska prace byla rozdélena do dvou stézejnich kapitol. Prvni z nich popisuje
vyvoj oka a jeho jednotlivych ¢asti, o¢nich vic¢ek a slzného aparatu béhem prenatalniho
obdobi. Druhé cast byla zaméiena na seznameni Se S nékterymi vyvojovymi vadami.
Postupné byly popsany vady celého oka, vady rohovky, bélimy, uvey, cocky, sklivce,
sitnice a zrakového nervu. V zavéru kapitoly byly zafazeny anomadlie o¢nich vicek a
slzného ustroji.

Vyvoj oka je dlouhy proces, ktery zacina jiz v prvnim mésici téhotenstvi. Pravé
VvV tomto obdobi je oko nejnachylnéjsi ke vzniku vrozenych vad, které mohou byt rizné
etiologie. Vrozené vady se mohou vyskytovat jak samostatné, tak i v kombinaci s jinym
o¢nim nebo celkovym onemocnénim. Mohou postihovat jedno nebo obé& oc¢i. Nekteré jsou
prakticky bezvyznamné, ¢loveéka nijak neomezujici, nékteré jsou pouze kosmetické, jiné
vSak mohou vyznamné zhorSovat vidéni, vyzadovat chirurgickou IéCbu, nebo byt
1 pri¢inou trvalé ztraty zraku. Ne vSechny vrozené vady jsou ihned rozpoznatelné, mohou
se projevit az v pozd¢jSim veku. Behem tehotenstvi a po narozeni ditéte se proto provadi

n¢kolik testl, aby byly vady odhaleny a mohla co nejdiive zapocit jejich 1écba.
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