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1 Uvod

Clovek si mnohdy neuvédomuje, co ma, dokud o to nepfichazi. Podobné je to se
zrakem u lidi. Pocatky poruch vidéni mohou byt nendpadné a né¢kdy se nemusi viibec
projevit, ale jakmile uz jsou zpozorovatelné a zietelné, o¢ni onemocnéni byva jiz vyrazné
pokrocilé a patologické zmény vétSinou nevratné. Tito pacienti zprvu prochazeji
psychickymi zménami, depresivnimi stavy a izkostmi spojené s postupnou ztratou zraku,
nez se s tim casem néjak vyrovnaji, a poté prichazi na fadu adaptace na novou situaci.
Zmény se tykaji hlavné fyzické aktivity, spoleCenského Zivota a emocni stranky véci.

Prvni ¢ast prace je v€novana prenatalnimu vyvoji ditéte, kdy mize dochazet ke
genetickym chybam, jez mohou vést K vrozenym o¢nim onemocnénim. Daéle jsou
vybrany a popsany n¢které vrozené poruchy oci a jejich vliv na kvalitu zZivota jedince.
Posledni kapitola pojedndva o charakteru nejcastéjSich chorob oka zplsobujici
slabozrakost az slepotu, 0 keratokonu postihujici zejména mladé lidi, a jakym zptisobem
ovliviuji rizné aspekty v zivoté pacienta.

Téma jsem si zvolila proto, Ze povazuji za dilezité mit povédomi o uvedenych
o¢nich poruchéch, a ptipadné byt obezndmen s nasledky. Prace je zajimava predevsim
tim, Ze propojuje oftalmologickd onemocnéni s fyzickou a psychickou strankou ¢loveka.

Cilem této prace je zhodnotit a piiblizit ¢tenaiim kvalitu Zivota pacienta souvisejici
se zrakem, ovlivnénou vrozenymi o¢nimi poruchami a ziskanymi o€nimi chorobami,

postihujici vV rizné mife rizné aspekty byti.



2 Prenatalni vyvoj vidéni
Vyvoj lidského oka je velmi sofistikovany komplexni proces a déli se na vyvoj
dan sérii opakovanych indukci, kdy nové vytvofena ¢ast podminuje formovani dalSich

struktur (Rozsival 2006).

2.1 Prenatalni vyvoj jednotlivych struktur oka

Oc¢ni tkan€ se vyviji ze Ctyt embryonalnich struktur, mezi které patii ektoderm, jenz
se dale déli na povrchovy ektoderm a nervovy ektoderm, builky neurdlni listy a
mesoderm. Hlavni struktury oka jsou odvozeny od ektodermu jak povrchového (¢ocka),
tak nervového (sitnice).

Formovani zékladu oka se u embrya poprvé objevuje 22. den vyvoje jedince, v tzv.
somitovém stadiu, kdy jesté neni uzavieny neuroporus anterior. Optické jamky se tvofi
na vnitini stran¢ prosencefala v bazalni ¢asti budouciho diencefala. Ty se dale zvétsuji a
24. den vyvoje dochazi k uzavieni neuroporus anterior spolecné s prohloubenim jamky
Vv ocni vacek se stopkou. Sténa vacku je tvorena diencefalem a obklopena mesenchymem
pochézejicim z bun€k neuralni liSty a mezodermu. Formovani tohoto mesenchymu kolem
o¢niho vacku nastava 24. az 26. den vyvoje (De Haan et al. 2006; Guercio & Martyn
2007; Cihak 2016).

Ve 4. tydnu se vyvijejici se ofni vacek dostdva do kontaktu s povrchovym
ektodermem a indukuje vznik ¢oCkové plakody (ztlusténi bun¢k ektodermu), nasledné
pak ¢ockové jamky. Tento rist stale pokracuje a v 5. tydnu soucasné probihaji dva déje:
tvorba ¢ockového vacku vklesnutim co¢kové plakody pod povrch ektodermu a formovani

o¢niho poharku postupnym prohybanim zevniho okraje o¢niho vac¢ku dovnitt.



e

A — zéklad centralni nervové soustavy (CNS) je
otevfeny, ze stran jsou ocni jamky se
svétloCivymi elementy ptivracené ke svétlu

B — uzavirani nervové trubice, postupna zména
ocnich jamek vocni vacky, svétloCivné
elementy se odvraceji od svétla

C — uzavirani pokracuje a proti o¢nim vackim
se zakladaji Cocky

D — Uzavieni CNS je dokonceno; o¢ni vacek
jdouci proti Co¢ce se prohlubuje ve dvojvrstevny
poharek s vnitfni sténou, budouci sitnici,
pokrytou svétloCivnymi elementy a vngjsi

sténou menici se v pigmentovy epitel sitnice

Obr. 1 SCHEMA FYLOGENETICKEHO VYVOJE INVERSNIHO OKA
zluté — zaklad diencefala; oranzové — zéklad sitnice; cerné carky — svétloCivé elementy sitnice;
modie — zaklad cocky

pfevzato z: Anatomie III, Cihdk R.

V brzkém vyvoji po€ind proliferace sitnice. Po 26 dnech jsou pfitomny tfi az Ctyfi
fady buné€k a po 32 az 33 dnech pét az Sest fad lemuje vnitini vrstvu optického pohérku.
Zrani a melanizace retinalniho pigmentu zac¢ina pozadu v misté predpoklddané makuly a
probiha periferné. Koncem 2. mésice vyvoje se buiky vnitini vrstvy sitnice — pars optica
retinae — diferencuji. Nejprve vznikaji gangliové bunky, nasleduji kuzelovité
fotoreceptory (Cipky), horizontdlni a amakrinni bunky, ty¢inkové fotoreceptory, a
nakonec bipolarni a Mullerovy buriky.

Diferenciace sitnicovych bunék postupuje od centra smérem k periferii. Nervova
vlakna sitnice, tedy neurity (axony) gangliovych bunék rostou z periferie do centra a
vristaji do diencefala o¢ni stopkou a méni se ve zrakovy nerv. Profezani pocatecni
nadprodukce axont usti v ur€ité trvala spojeni a eliminaci nefunk¢nich procest; pfiblizné
1,2 milionu aktivnich vlaken zlstava s urCitym crossoverem v optickém chiasmu.

Myelinizace zrakového nervu probiha mezi 5. az 8. mésicem a postupuje z genicularnich



tél do o¢ni bulvy. Ektopickd myelinizace vrstvy nervovych vldken v oku muze byt u
nékterych pacientd vnimana jako plochy nadychany, leskly bily lesk na povrchu sitnice.
Ze zevni vrstvy poharku vznika pigmentova vrstva.

Béhem 4. — 6. tydne vznika zaklad primarniho sklivece v podobé& vysoce
vaskularizovaného gelu, poté je do 4. mésice nahrazen avaskuldrnim sekundarnim
sklivcem, a nakonec tercialnim sklivcem (suspenzni zonule). Déle pokracuje vchlipovani
o¢niho poharku na spodni stranu a tvorba embryonalni ryhy — fissura choroidea — na
spodu stopky. Dovnitf ryhy se vklada arteria hyaloidea, coz je hlavni tepna
Vv embryonalnim vyvoji oka zasobujici vnitiek poharku a vyvijejici se coc¢ku. Uzavieni
fissura choroidea mezi 5. — 7. tydnem prostiednictvim bunééného déleni a apoptdzy je
rozhodujici pro normélni vyvoj duhovky. Melanogeneze pii uzavieni ryhy vede
k vakuolizaci vnitinich vrstev optické stopky, aby se pfizpusobila nervovym vlaknim
vyslanym diferenciaci neuront sitnice (Guercio & Martyn 2007).

Rohovka a duhovka se zaklddaji kolem 6. tydne embryondlniho vyvoje. Ten
prochazi tfemi vlnami migraci mezenchymalnich bunc¢k. Bazalni vrstva bunék
povrchového epitelu vytvari vldknité bezbunécné primarni rohovkové stroma, na jehoz
vnitini ¢ast migruji buiiky z neurdlni liSty a formuji endotel rohovky a trabekularni
sitovinu. Poté endotelové buiiky produkuji kyselinu hyaluronovou do stromatu, ¢imz
vznikd vhodné prostfedi pro dal$i migraci bun¢k mezenchymu z neurdlni listy. Tyto
buiiky produkuji hyaluronidasu odbouravajici hyaloronidat vazici vodu, a tim vznikajici
rohovka ztraci vodu a zprihledituje se. Rohovkové stroma po druhé migraci
mezenchymovych bunék se nazyva sekundarni rohovkové stroma.

Posledni vlna migrace bun¢k vytvaii duhovkové stroma, ve kterém se zaklada m.
sphincter pupillae a m. dilatator pupillae z materialu neuralni listy. Uvnitf stromatu
duhovky rovnéz probiha diferenciace melanocytii pochazejicich z neuralni liSty, jejichz
mnozstvi dohromady s pigmentovou vrstvou pars iridica retinae uréuje barvu duhovky.
Ta byva findlni az kolem 10. postnatalniho mésice, zatimco duhovka novorozence je
Sedomodra, sveétla.

Tvorba fasnatého télesa (corpus ciliare) vznikéd na podobném principu jako duhovka
a jeho spravny vyvoj zavisi na hodnotach nitroo¢niho tlaku. M. ciliaris se vytvaii
Z materialu neuralni listy.

Vyvoj ocky je urychlen atrofii hyaloidni tepny a uzavienim lumenu vacku ¢ocky
Vv 7. tydnu. Je odvozena z povrchového epitelu a vyvinuta tvorbou primérnich vladken, ze

kterych vznika nucleus lentis, a sekundarnich vlaken, ze kterych vznika cortex lentis,
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zacina snizovat syntézu DNA v zadnim pdlu, coz vede k prodlouzeni bunck a vyvoji
organizované fady krystalii a dalSich proteind.

Dalsi tkanové struktury, jimiz jsou cévnatka (choroidea) a skléra jsou tvofeny
kondenzacemi mezenchymalnich bun¢k neurélni listy. Tuha vazivova skléra se spoji
s okrajem rohovky, vaskularizovana cévnatka se spoji s mezenchymem tasnatého télesa
a duhovky.

Vznik o¢nich komor je dan rozestupem mezenchymového materialu. Mezi zadni
plochou rohovky a ¢ockou vznika pfedni o¢ni komora. Mezenchym se piiklada doptedu
k rohovkovému zakladu a pfispiva k tvorbé endotelu rohovky, a také dozadu na povrch
duhovky — ten existuje jen do narozeni, a poté vymizi. Zadni o¢ni komora se vytvari na
stejném principu mezi zadni plochou duhovky a ¢ockou a ptes zadvésny aparat cocky
dosahuje az ke sklivci.

Zaklad extraokularnich svali z masy paraxidlniho mesodermu se vytvaii 4. — 5.
tyden se sklerdlnim zavedenim do druhého meésice téhotenstvi. Levator palpebrae
superioris je posledni formujici se pficn€ pruhovany extraokularni sval, objevujici se
béhem 3. mésice t€hotenstvi.

Oc¢ni vicka se vyvijeji z ektodermu, mesodermu, a v ptipad¢ tarsalni spojivky a
pojivove tkang vicka z mezenchymalnich bunék neuralni liSty. Tyto struktury se zac¢inaji
diferencovat v 6. tydnu a spojuji v 8. tydnu. Oddé€lovani o¢nich vicek nastava v prubéhu
5. — 7. mésice, nejprve nasalné a prodluzuji se doCasné s kompletni separaci do sedmého
mésice. Mezitim se diferencuji dalsi struktury, jako jsou zaklady o€nich fas a zlazek
usticich na okrajich vicek. Vyklenutim epitelu vnitini plochy vicek na okraj skléry vznika
horni a dolni spojivkovy vak.

Slzné Zlazy se poté formuji z epitelidlnich cepl vychazejicich z bazélni epitelidlni
vrstvy spojivky na kraniolateralni strané horniho vicka. Pti narozeni slzna zlaza jesté neni
funkcné vyzrala, funkce se spousti az kolem 6. postnatalniho mésice.

Odvodné slzné cesty se zaCinaji tvofit ve 3. mésici t€¢hotenstvi a obvykle jsou
dokonceny v 6. mésici. Zakladaji se jako parovy epitelovy pruh, ktery ztstal v hloubce
po sriistu a vymizeni parové embryonalni nasolakrimalni ryhy. Epitelovy pruh roste do
délky a zanotuje se do bo¢ni stény vyvijejici se dutiny nosni. Dva rlistové pupeny vysilané
Z kranidlniho konce pruhu a rostouci proti o¢nim vickiim tvoii zaklady pro slzné kanalky.
Ty potom splynou s povrchovym epitelem vi¢ek v budoucim umisténi slznych bodu.
Kaudalni konec pruhu dorista az do epitelu zevni stény nosni, pod dolni skofepu nosni.

Od 3. do 4. mésice vyvoje dochazi k luminisaci epitelového pruhu a jeho zméné v slzny
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vak (saccus lacrimalis), ktery je spojeny s obéma slznymi kanalky, a slzovod (ductus
lacrimalis). U 8 — 10 % novorozencd se miize v riznych formach vyskytnout vrozena

obstrukce slznych cest (Guercio & Martyn 2007; Cihak 2016).

2.2 Geneticka regulace ve vyvoji o€i

Geneticka regulace je rozhodujici pro tispéSnou o¢ni embryogenezi. Byly popsany
fadu genovych aktivaci a depresi, jezZ vedou k normalnimu vyvoji oka. PAX6 i CRX jsou
exprimovany v proliferujicich buitkdch a PAX6 také v povrchovém ektodermu cockové
plakody. Gen CRX je spojovan s proliferaci sitnice, pfesnéji je to regulator transkripce
fotoreceptorti. Prokazalo se, ze mutace genu PAX6 vedou k aniridii, vrozené katarakt¢,
Petersonoveé anomalii a defektim ve stfedni linii, a absence PAX6 zptisobuje anoftalmii,
coz je stav, kdy oko zcela chybi.

Také mnoho dalSich genti ma vliv na vyvoj riznych tkani oka. V pfipad¢ anomalii
pfedniho segmentu se jedna o geny PITX2, PITX3, FKHL7 a rovnéz vySe zminény
PAX6. Dystrofie ¢ipku jsou spojeny s mutacemi v genech CRX, RETGC1 (GMP
regulator ve fototransdukci), PRPH (komponent vnéj$iho segmentu fotoreceptoru) a
RPE65 (specificky RPE-protein). VSechny se konkrétné tykaji vyvinu a vyZivy sitnice.
Dalsi vyznamny gen PAX2 je exprimovan ve stopce ocniho poharku a ztrata jeho funkce
pfispiva ke kolobomu zrakového nervu.

V neposledni fadé se do vyvoje zapojuji dalsi tfi neméné dilezité geny, jejichz
poruchy mohou zavinit vyvojové vady. Jde o HESX1, jehoz homozygotni mutace se
podili na vzniku septo-optické dysplazie, PAX3 je spojovan s Waardenburgovym
syndromem prvniho typu a ztrata funkce JAG1 zahrnuje Allagille syndrom (Guercio &
Martyn 2007).
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3 Vrozené o¢ni abnormality a onemocnéni oka

V poslednich desitkach let pokrocila znalost vrozenych anomalii oka a orbity
prostiednictvim zkoumani genetického zékladu vyvojovych o¢nich onemocnéni. Neékolik
specifickych genovych rodin nebo jednotlivé geny byly oznaceny jako odpovédné za
rizné syndromy a abnormality oka a ocnice. Znacna ¢ast vrozenych anomalii postihuje
pfedni segment oka, jsou vzacné, a zahrnuji rohovku, duhovku, fasnaté télisko a cocku.
Nejbéznéjsi z téchto neobvyklych poruch se nazyva Axenfeld-Riegerovo spektrum
anomalii, které zahrnuje razné abnormality, jako je naptiklad zadni embryotoxon
(obloukovita bila linie v periferii rohovky), abnormalita tvaru a umisténi zornice,

polykorie a adheze mezi duhovkou a rohovkou (Guercio & Martyn 2007).

3.1 Vrozena katarakta

Cataracta congenitalis neboli vrozeny Sedy zakal je znepruhlednéni o¢ni ¢ocky a
muze mit vice pfi¢in vzniku. Pfi¢iny mohou byt dédicné i nedédicné, zahrnujici
chromozomalni aberace, vrozené metabolické poruchy, multisystémové genetické
syndromy, vrozené o¢ni malformacni syndromy - Peterova anomalie nebo aniridie, a také
infekce matky v téhotenstvi toxoplazmou nebo zardénkami ve 4. -7. tydnu (Rozsival
2006; Guercio & Martyn 2007).

Zakaly se rozliSuji jednak podle rozsahu, a jednak podle oblasti cocky, ve které se
vyskytuji. Zrakovou ostrost vyrazné ovliviiuji predevsim zkaleni cocky, nachazejici se na
centralni zrakové ose a kritické obdobi pro vznik katarakt je pomérné€ dlouhé, trvajici od
2. do 4. mésice tehotenstvi (Kvapilikova 2000).

Lécba katarakt ovliviiyjicich centralni zrakovou ostrost by méla byt zahdjena ithned
po detekci, kterou provadi pediatr vySetienim Cerveného reflexu oka. Ten se objevi bud’
castecné v zavislosti na velikosti a umisténi zékalu, nebo vitbec nevznikne. Pokud se jevi
néjaké abnormality zahrnujici asymetrii mezi o¢ima a piitomnost bilého nebo tmavého
reflexu, je nutné okamzité odeslani k oftalmologovi, aby stanovil diagnézu a zvolil
terapii. Pfi podezieni na vrozenou kataraktu v prvnim roce zZivota, zejména v prvnich 6
tydnech az 3 mésice, se pacienta neprodlené odesil4 na operaci.

Terapie vrozenych katarakt, u kterych nefunguje dilatace a kontrakce pupily,
zahrnuje odstranéni zakalené Cocky (afakii) co nejdiive, aby nedoSlo k nevratnému

selhani vyvoje zraku z nedostatku podnéti vchazejicich do postizeného oka — amblyopii.
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Vysledny chirurgicky zakrok je poté korigovan bud’ brylemi, kontaktnimi co¢kami nebo

intraokularni ¢ockou (IOL) implantovanou pii operaci (Guercio & Martyn 2007).

Vliv na kvalitu Zivota

Katarakta jako vétSina o¢nich onemocnéni zhorSuju vidéni a samoziejmé ovliviiuje
kvalitu zivota pacienta v riznych oblastech. Timto problémem se zabyvala americka
studie (Castafieda et al. 2016), a to konkrétn¢ kvalitou zivota a funkénim vidénim tykajici
se déti se Sedym zadkalem a jejich rodi¢h. Vyzkum byl provadén pomoci
polostrukturovanych rozhovord s rodi¢i déti s kataraktou a s détmi samotnymi. Na tomto
zakladé byly zjistény specifické obavy a identifikovano nékolik rozsahlych témat. U déti
se jednalo zejména o vizualni funkce (100 %), zaclenéni do kolektivu — socializaci (94
%), 1lécbu (81 %), starosti (75 %), pocity (63 %) a fyzické nepohodli (63 %). VétSina déti
tedy uvedla obavy ohledn¢ aktualnich potizi se zrakem, nejcastéji §lo 0 snizené vidéni,
zahrnujici komentatre jako napiiklad: ,,Na tohle oko nic nevidim; mé vidéni neni moc
dobré; vidim rozmazané na toto oko,* a problém se socializaci, protoze se citi byt odliSni
od ostatnich. To bylo vyjadfeno vétami: ,,Mohli by si mezi sebou povidat, jak rozdilné od
ostatnich jsem vypadal; jedno oko je mensi nez to druhé a jsou jinak zbarvené a nékdy se
jedno oko vyto¢i mimo; musim ve tfid€ sedét vzdy vepiedu a ostatni nemusi.“ Hodné déti
také oznamilo obavy tykajici se zraku v budoucnu.

Z pohledu rodict to byly pfedevsim obavy ohledné vidéni, starosti s 1é¢bou a strach
z budoucnosti, kdy byly feCeny otazky typu: ,,Jak bude pokracovat dal§i schiizka;
progreduje to; kam azZ se to dostane? Jestli bude mit dalSi o¢ni operace, nestane se nic
tomu druhému, dobrému oku? Bude mit v budoucnu v pofadku vidéni, pokud budeme
spravné postupovat v terapii? Bude mit zrak dost dobry, aby mohla dostat fidi¢sky prikaz
az ji bude 167* Kazdy rodi¢ téz zminil obavy tykajici se péCe o dit¢ a zajisténi toho, aby
mélo nasazené kontaktni ¢ocky vZdy, kdyZ jde ven nebo do Skoly, a s sebou fyziologicky
roztok s novymi ¢ockami, kdyby se néco stalo a bylo potieba je vyménit. Dale opatrnost
pfi sportech kviili moznosti odchlipeni sitnice, zvaZzovani, zda je sport pro dit¢ bezpe¢ny
a vybirdni sportovni aktivity, ktera by fyzicky oc¢i neposkozovala, a také v¢as domluvit
misto k sezeni ve Skole: ,,Vzdycky pfedem posilam uciteli e-mail, kterym zadam, zda by
mohl dité udrzet blizko tabule.“ Rozhovory s rodi¢i byly rovnéZ zaméfeny na vyjadieni
obav, tentokrat ale z pohledu svého ditéte. Nejcastéji uvadeli 1écbu (90 %), a s ni spojené

komentare se primarné tykaly okluze: ,,Opravdu se citila zranitelnéjsi s jednim zakrytym
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okem;* a bryli: ,,Ona musi nosit takové velké silné bryle a kazdy si fiké pro¢? Proboha

vidis to?* nebo ze dit¢ fekne: ,,Ne, ja nechci novy bryle; Ja je prosté nosit nechci®.
Vysledky studie pfinesly informace, Ze nejvice déti vyslovilo obavy nad svymi

zrakovymi funkcemi, vidénim v budoucnu a sociadlnim zaclenénim, ze se bude citit jiny

R4

nez u déti samotnych (Castafieda et al. 2016).

3.2 Vrozena aniridie

Aniridie je povazovéana za vzacnou ocni poruchu charakterizovanou deficienci
duhovkové tkan¢. Ta mize znamenat bud’ jen mirnou hypoplazii duhovkovych listd,
pfiCemz zistdva zachovdn maly kofenovy prouzek, nebo uplné chybéni duhovky
(aplazie). S tim jsou spojeny také zmény dalSich struktur oka, v¢etné rohovky, ¢ocky,
zrakového nervu a sitnice. V 3/4 ptipadi se jevi jako familiarni autozomalné¢ dominantni
onemocnéni, zatimco zbylé pripady jsou vysledkem sporadické genové mutace. Mize se
objevit samostatné, ale i jako soucést systémovych abnormalit.

Pacienti trpi Casnym nastupem nystagmu, fotofobii (nejbé€zngj$i problém),
amblyopii a zdvazné sniZenou zrakovou ostrosti. Také v n€kterych piipadech mivaji
problém s rozliSovanim barev, vyskytuje se spazmus akomodace, postradaji prostorove
vidéni a miZe se u nich objevit kompenzacni drZeni hlavy (Kvapilikova 2000; Guercio
& Martyn 2007).

Ke zhorSenému vidéni pfispivaji Cetné faktory, jako napiiklad velké mnozstvi
svételnych paprskit vstupujicich do oka, coz pacienti nemohou nijak regulovat,
rohovkové a coCkové zakalky, glaukom — mize vést ke slabozrakosti nebo 1 ke slepote,
hypoplazie optického nervu a fovey — zptisobuje zhorSené vidéni piedev§im do blizka,
nystagmus a vysoka myopie (zhruba u 64 % ptipadt). Nejlépe korigovana zrakova ostrost
je obecné nizka.

Pro planovani rehabilita¢ni terapie je nezbytné kompletni oftalmologické vysetfeni
zahrnujici posouzeni zrakovych funkci ditéte a zjiSténé informace slouzi k sestaveni
fungujiciho 1écebné-rehabilitacniho planu. O¢ni vySetfeni se provadi kazdych Sest
mésicl, Castéji ve veéku pacienta do dvou let, nebo pokud jsou piitomny komplikace
rohovky, ¢ocky ¢i glaukom.

Cilem 1é¢by je zvladat o¢ni poruchy spjaté s aniridii, které narusuji vizualni funkce,

zlepsovat zrakovy vykon rehabilitacnimi strategiemi a pomtickami, odstranit nebo ulevit
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od symptomu. U pacientli se slabozrakosti jde o podporu uceni, komunikace a dovednosti
kazdodenniho Zivota, podpora spolecenské a Skolni tcasti, a také vyvoje a celkové

pohody ditéte (Parekh et al. 2015).

Vliv na kvalitu Zivota

Terapie za uelem zlepSeni kvality Zivota je zaméfend na vyuziti specialni
optickych pomiticek — bryle s UV filtrem nebo spektralnimi filtry a specidlni kontaktni
cocky vytvarejici umélou zornici, ale také na pfijeti a osvojeni si jistych opatieni za
ucelem redukce vstupujiciho svétla do oka. Dalsi faktor pro zvySeni miry kvality Zivota
jedince jsou zrakové rehabilitace zahrnujici pouziti elektronickych/optickych a
neoptickych pfistroji podle kognitivniho vyvoje pacienta. Rehabilitacni pomicky a
zafizeni jsou zaméfeny predevsim na zajisténi optimalniho osvétleni a spravného drzeni
téla, prizptisobeni kontrastu kviili stereopsi, zvladani nystagmu a usnadnéni dovednosti
Vv prosttedi spolu s ipravou domaciho prostiedi. Zaroven spolu s u¢enim orientace, to vse
posili samostatny pohyb ditéte doma i ve Skole. Aby byla rehabilitace tispés$na, je potieba
rodicovska podpora ziskana na zakladé¢ upfimné diskuze s oftalmologem. Oftalmolog
také v rdmci terapie poskytuje Skolam ucebni plan pro slabozraké déti a dalsi rehabilitacni
pomtucky ¢i jind zatfizeni.

Nasledkem rtiznych poruch zrakovych funkci souvisejicich s aniridii mohou byt
déti vyvojové opozdéné a trpét poruchami chovani, coZz vyplyva z psychologického
ucinku slabozrakosti na sebe samé a sebeuctu, nespokojenosti souvisejici se vzhledem
s asisten¢nimi ¢i adaptivnimi pomuickami, nebo z jinych pfi¢in. Témto détem se proto
doporucuje psychologickd podpora (psycholog).

Dulezité je brat v ivahu, Ze vSeobecné schéma preferenci a postupti v rehabilitaci
muze reagovat na potieby vétSiny déti s aniridii, ale nemtze pokryt vSechny situace.
Nicméné vSeobecné plati, Ze v€asna diagnoza, peclivé zhodnoceni, 1é¢ba komplikaci a
specificky rehabilitacni pristup muze zlepsit vizudlni funkcni vysledek tak, aby byla

zajisténa lepsi kvalita Zivota déti s vrozenou aniridii (Parekh et al. 2015).

3.3 Kolobomy duhovky, Fasnatého télesa

Duhovka ma dilezité fyziologické funkce, mezi které patii regulace mnoZstvi svétla
vchazejiciho do o€i, zvyseni hloubky ostrosti a sniZzeni aberaci optické soustavy oka.

PoruSeni integrity duhovky, nebo jeji ztrata mize byt zplisobena napiiklad vrozenou
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dysplazii, Grazem, ¢i o¢ni operaci a normalni tvar a velikost zornice jsou poskozeny —
duhovkovy defekt. Kromé toho tito pacienti mivaji jesté kataraktu a dislokaci o¢ni Cocky.

Pojem kolobom znamena tedy defekt ve vnitinich tkénich o¢ni koule, jinymi slovy
rozstép. Svym typickym nalezem v nazalnim dolnim kvadrantu prokazuji vyvojovou
souvislost s chybnou fuzi fissura choroidea, jak je jiz zminéno v kapitole o prenatalnim
vyvoji oka. Tyto poruchy ¢asové spadaji do 5. — 7. vyvojového tydne, kdy normalné
dochazi k uzavéru ryhy a vyskytuji se izolované nebo jak soucast multisystémovych
syndromil postihujicich rizné organy (Kvapilikova 2000; Guercio & Martyn 2007).

Kolobomy duhovky a fasnatého télesa se nachazeji v pifednim segmentu bulbu.
Vznikaji zneuplného uzavieni embryondlni ryhy a byvaji spojeny s mikroftalmii.
Roz8tép duhovky je nejcastéji lokalizovan mezi 5-6 Cislici na ciferniku a tvar Stérbiny je
ruzn¢ Siroky — obvykle ptipomina klicovou dirku. Nekdy se mu také fik4 syndrom kocky,
diky ziskanému tvaru pupily. Kolobom ftasnatého t¢lesa je pomérn¢ maly a Spatné
ptistupny svym uloZenim, protoze je kryty velkymi cilidrnimi vybézky. Z téchto divodu
je tézko diagnostikovatelny a unikd pozornosti. Pacienti se zavaznym kolobomem
duhovky vykazuji nékolik symptomi, zahrnujici vyznamnou fotofobii, monokulérni
diplopii, oslnéni a neuspokojivé vidéni 1 po vykorigovani oc¢i (Kvapilikova 2000; Li et al.
2014; Cihak 2016).

Riizné techniky 1é€by a implantace IOL (intraocular lens) jsou vybirany na zakladé
stupné kolobomu duhovky a ¢o¢kového pouzdra. Pacienti s niz§im stupném kolobomu
duhovky a neporuSenym pouzdrem jsou léceni stehem na duhovce a implantaci IOL do
zadni o¢ni komory. Pokud je kolobom omezen na jeden kvadrant, pacient ma vaznou
duhovkovou atrofii a vyznamny kolobom ¢ockového pouzdra, 1écba predstavuje
prstencovy steh na okraji zornice a implantaci IOL do pfedni o¢ni komory. Pfipady, kdy
se vyskytuje vétsi stupeit duhovkového kolobomu a pouzdro ¢ocky je neporuseno, fesi se
to implantaci umélé duhovky a IOL. Po operaci jsou pacienti po dobu pét mésict az pét
let sledovani a béhem toho jsou ziskavéana data vztahujici se k vidéni, fotofobii, lokaci
IOL a lécby. Vidéni pacientll bylo vylepSeno v rizné mife s vyjimkou pacient
s amblyopii nebo véznymi jizvami na rohovce. Fotofobie se také zlepSila a Uroven
vizualniho komfortu a spokojenosti pacienti byla povazovana za piijatelnou (Li et al.

2014).
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Vliv na kvalitu Zivota

Obdobn¢ jako u aniridie, tak u kolobomt duhovky pacienti trpi na fotofobii, zna¢né
snizenou hloubku ostrosti a kvalita zivota u téchto pacienti je velice podobna tém, ktefi
maji vrozenou aniridii. Tvar pupily je mnohdy nevzhledny az dé&sivy v porovnani
S druhym, zdravym okem a ve spolecnosti to miize vyvolat vinu negativnich emoci az
Sikanu. Ke zlepSeni podminek vidéni, zlepSeni socidlni kvality zivota a ulehceni dennich
¢innosti se vyuzivaji kryci ¢ocky stejné tak, jako pti aplném chybéni duhovky, a formuji

normalni kulaty tvar pupily.

Obr. 2 KOLOBOM DUHOVKY NA LEVEM OKU, NEPRAVIDELNE ROZMISTEN{
DUHOVKOVEHO PIGMENTU
prevzato z: https://jamanetwork.com/journals/jamaophthalmology/article-abstract/413852

3.4 Peterova anomalie

Dé&ti narozené s charakteristickym bilym zakalkem na rohovce jsou klasifikovany
jako déti s Peterovou anomalii. Zakalek je obvykle, ale ne nutng, avaskularni centralni
defekt, ktery zplsobuje vyrazné naruseni vidéni. Charakteristickymi znaky jsou také
synechie mezi duhovkou a rohovkou, mélka pfedni komora a vada v Descemetové
membrang. Pacienti tak mivaji vys$si incidenci glaukomu. Ptipady mohou byt unilateralni
bez ptidruzenych malformaci, i bilateralni spojené s mikroftalmii, aniridii, kataraktou a
mnohonasobnymi systémovymi malformacemi (Guercio & Martyn 2007; Bhandari et al.
2011).

V posledni dob¢ byla Peterova anomalie rozd€lena na Peterovu anomalii 1. typu
charakterizovanou centralnim rohovkovym zakalkem s iridokornealni adhezi, Peterovu
anomalii II. typu zahrnujici centrdlni defekt na rohovce se Sedym zdkalem nebo s
korneolentikularnimi adhezemi a Petertiv plus syndrom charakterizovan Peterovou

anomalii v souvislosti s roz§tépem rtu/patra, nizkym vzristem, abnormalnima usima a
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opozdénym vyvojem. Za pti¢inu vzniku jsou povazovany konkrétn¢ mutace v ramci genti
PAX6, PITX2 a FOXCI, které jsou spojeny se selhdnim odlouceni vacku cocky od
povrchového ektodermu. VétSina ptipadi je sporadickych, avSak byly objeveny
autozomalné recesivni a dominantni vzorce dédi¢nosti mezi pokrevnimi pfibuznymi, a
také specifické chromozomalni abnormality byly zjistény jako jeden z diivoda Peterovy
anomalie (Guercio & Martyn 2007).

Z anglické oftalomologické literatury bylo piezkoumano 58 piipadi pacientl
s Peterovou anomalii. U kazdého piipadu byly zaznamenany rysy zahrnujici pohlavi
pacienta, lateralitu onemocnéni, systémové a oc¢ni malformace, chirurgicky zakrok,
vysledek a chromozomalni analyzu. Z téchto udaji bylo poté zjisténo, ze vyssi vyskyt
Peterovy anomadlie je u muzl (56 %), nez u Zen (44 %). Co se tyce laterality, 67,2 %
ptipadl bylo bilateralnich oproti 32,8 % unilateralnich. Zajimavé je, Ze z uvedenych dat
vyplyva existence siln€jsi asociace bilaterdlni Peterovy anomalie se systémovymi
malformacemi Vv porovnani s jednostrannymi piipady Peterovy anomalie téméf o
polovinu (Bhandari et al. 2011).

Konzervativni moznosti 1é¢eni v podobé mydriatickych kapek a okluze se vyuZivaji
u mirnych centralnich zakaleni rohovky. Rozséahlejsi centralni defekty s iridokornealnimi
nebo korneolentikuldarnimi adhezemi jsou feSeny chirurgicky. Déti majici Peterovu
anomalii typu I. by mély byt zvazeny pro operaci penetrujici keratoplastikou béhem
prvniho roku zivota, aby se zabranilo vzniku amblyopie, av§ak u déti s Peterovou
anomalii II. typu nese tento zakrok vysokou miru selhani. Penetra¢ni keratoplastika je
operace technicky velice narocnd a muze zde nastat velké mnozstvi pooperacnich
komplikaci jako naptiklad sekundarni glaukom, ktery zhorSuje vizudlni rehabilitaci.
Bezpec¢na a efektivni alternativa penetrujici keratoplastiky u jistych pacientl je opticka
sektorova iridektomie, a to v pfipad¢, ze existuje Cista periferni zona rohovky (Rao et al.
2008; Bhandari et al. 2011; Suwannaraj et al. 2015).

Zajimava je také studie (Soh & Mehta 2018) ze Singapurského institutu pro vyzkum
o¢i zaméfena na lécbu Peterovy anomalie pomoci selektivniho odstranéni endotelu
rohovky. Jednd se o minimélné invazivni zékrok bez dlouhodobych pooperacnich
komplikaci, zejména potifeby imunosuprese a rizik nasledného selhani ¢i odmitnuti Sté€pu.
Z divodu minimalné invazivni povaze endotelového Skrabani je tato operace provedena
bezpeéné i u velmi mladych pacientii. Usp&$nost uzdraveni endotelu po zakroku silng
zavisi na pfitomnosti zdravych perifernich endotelialnich bunék rohovky. V této studii

(Soh & Mehta 2018) je uveden ptiklad tiimési¢niho ditéte, které mélo na pravém oku
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rohovkovy stromalni zakal zamlzujici centrdlni osu vidéni o priméru 5 mm.
Ultrazvukovou biomikroskopii byla na pravém oku zji§téna pifitomnost paracentralni
iridokornedlni adheze s neporusenou ¢ockou a absenci keratolentikularnich adhezi. Dale
bylo provedeno vySetfeni o¢niho pozadi, méfeni axidlni délky oka ultrazvukem 17,6 mm
a 18,4 mm pravé a levé oko v tomto poradi a méteni NOT (nitroo¢ni tlak) — obé o¢i kolem
15 mmHg. Vizus pravého oka byl 0,02 a levého 0,15 a cykloplegicka retinoskopie
indikovala refrakéni sférickou vadu + 5,00 D vlevém oku, + 4,00 D v pravém oku.
Pacient nemél zadné systémové anomalie. Z téchto nélezii byla stanovena diagnoza
izolované Peterovy anomalie typu I. Na pravém oku. Nejprve byly ptredepsany
mydriatické o¢ni kapky a okluzni terapie levého oka. Ve véku 18 mésicii nenastalo zadné
zlepseni pravého oka a bylo pozadano o alternativni lé¢ebnou moznost. Rodice ditéte byli
nasledné¢ pouceni o moznostech adheziolyzi kombinované bud’ s penetrujici
keratoplastikou nebo s endotelialni keratoplastikou. Byla mu také nabidnuta alternativa
chirurgické adheziolyzi s centralnim odstranénim endotelu. Tento postup byl proveden
Vv srpnu roku 2016, kdy byl pacient ve véku 21 mésici. Béhem operace v celkové anestezii
byl odstranén poskozeny endotel, zatimco Descemetova membrana zlstala neporusena.
S ¢ockou se pii operaci nemanipulovalo a nebyly zaznamenany zadné necekané
intraoperacni komplikace. Chirurgicky zakrok byl zakoncen reformaci ptedni komory a
uzavienim veskerych fezii rohovky nylonovymi stehy. Pooperacné bylo pacientovi
predepsano ziZeni davky lokalnich steroidnich 1€kl a pokraovani dal s mydriatickymi
ocnimi kapkami ve spojeni s okluzni terapii do levého oka. DoSlo k postupnému
sniZzovani centrdlni neprithlednosti rohovky a zlepSeni vizu pravého oka. VySetfeni
v anestezii intrakameralni injekci trypanové modii bylo provedeno v sedmém
pooperacnim tydnu, béhem n€hoZz absence absorpce barviva na zadnim povrchu rohovky
indikovala rozliSeni endotelového defektu. Posledni hodnoceni pacienta v prvnim
pooperacnim roce ukazovalo zlepSeni vizu na 0,66. Cykloplegickd retinoskopie
indikovala refrakci + 6,50 D s cylindrem = 3,50 D v ose 180° pro pravé oko a + 4,00 D
scylindrem = 1,75 D v ose 180° pro levé oko. Pouziti barveni trypanovou modii pfi
operaci nevedlo k zddnym anatomickym zménam jadra nebo pouzdra Cocky, zlistava
slaby zbytkovy centralni opar na rohovce. Nitroocni tlaky zustaly stabilni na 15 mmHg,
bez znamek tvorby glaukomu nebo katarakty. Pacient byl odstaven od vSech lokalnich a

systémovych 1éka (Soh & Mehta 2018).
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A — prvni pooperacni tyden

B — tfeti pooperacni mésic (vizus
6/39; CCT: 528nm)

C - Sesty poopera¢ni meésic
(vizus 6/28,2; CCT: 509nm)

D — prvni rok po operaci (vizus
6/9; CCT: 465nm)

CCT: centralni tloustka rohovky
méfend  optickou  koherentni
tomografii

Obr. 3 FOTOGRAFIE OKA DEMONSTRUJICI POSTUPNE ZPRUHLEDNENI
CENTRALNI ZRAKOVE OSY A ROZLISENi CENTRALNIHO STROMALNIHO EDEMU
ROHOVKY; prievzato z:

https://journals.lww.com/corneajrnl/Abstract/2018/03000/Selective_Endothelial_Removal_for_

Peters_Anomaly.19.aspx

Vliv na kvalitu Zivota

Vliv Peterovy anomalie na kvalitu Zzivota lze pfirovnat k vySe zminénému
onemocnéni vrozené katarakty a k tomu vazajici se kvality Zivota, jelikoZ se jedna také o
zakalek nachazejici se v centralni ose vidéni. V tomto ptfipadé ne Cockovy, nybrz

rohovkovy.

3.5 Novorozenecky retinoblastom

Jedna se o vrozeny, vysoce maligni nador oka s charakteristickym, casto
multicentrickym rstem v sitnici détského oka a fadi se mezi pravé embryonalni nadory.
Muze dlouhou dobu ziistavat ohranicen intrabulbarné, ale také se miize velmi rychle §ifit
zrakovym nervem, metastazovat krevni cestou ze sitnice nebo napadené cévnatky, a
dokonce 1 lymfatickym systémem. Nelécen zacind slepotou a prakticky bez vyjimky
konci letalné. Ve zdravotnicky vyspélych zemich v soucasné dob¢ preziva vice nez 90 %

déti diky véasné a spravné diagndze a riznym léCebnym metodam.
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Prvni pfiznaky tohoto nddorového onemocnéni mohou pfijit hned po narozeni, ale
s nejvétsi pravdépodobnosti se objevuji v prvnich mésicich az konec druhého roku. Poté
se kiivka vyskytu zacina snizovat a vyskyt se stavd vzacnym. Nador mize byt jak
s familiarnim postizenim.

Rast retinoblastomu zacind v embryondlnim obdobi v podobé okrouhlych,
Sedobilych lozisek, vyvysujicich se nad okolni sitnicovou tkan. Po n¢kolika tydnech az
mésicich od tohoto casného stddia se objevuji manifestni klinické ptiznaky.
K nejcastéj$im pfitomnym projeviim onemocnéni patii leukokorie — bila zornice. Svétlo
vstupujici do oka se odrazi od Sedobilé masy nadoru a vytvaii bily reflex misto ¢ervené¢ho
reflexu u zdravé sitnice. Velmi Casty projev retinoblastomu byvé také strabismus obojiho
typu. Mnohem méné obvyklymi projevy jsou zanétliva postiZzeni, poruchy zrakovych
funkci, které se hiife rozpoznavaji vzhledem k mladému véku nemocnych, jednostranna
mydridza a heterochromie duhovky. Za velmi vzacné manifestace se u nas i ve svéte
povazuje nystagmus, spontanni intrakameralni krvaceni a nékdy i bélavé skvrny povrchu
duhovkového stromatu. Zcela zvlastni je diagnostika retinoblastomu dle exoftalmu, tedy
az pii zvétSeni orbity (Bardkova 2002; Aerts et al. 2006; Balmer & Munier 2007).

Hlavnim cilem lécby je zachranit pacientovi Zivot a v rdmci moznosti zachovat
uzite¢né vidéni. Provadi se eliminace naddoru pii sou¢asné minimalizaci poSkozeni okolni
tkan¢. Prioritami jsou rovnéZ prevence metastdz a redukce dlouhodobych sekundarnich
nadord (osteosarkomtl). Rozhodujici faktory pro terapii jsou ve€k, zdravi pacienta,
pritomnost rozsevu ve sklivci, lateralita, stadium, lokalizace a rozsah nalezu. Mirné;si
vyZzadovana spoluprace oftalmologa s onkologem nebo aktinoterapeutem. V posledni
dobé zvySené pouzivani intraarteridlnich a intravitredlni typt chemoterapie s fokalni
konsolidaci (laserova fotokoaguace, termoterapie, kryoterapie ¢i brachyterapie) spolu se
snizenym pouzivanim systémové chemoterapie, enukleace (ve specifickych ptipadech
zivot zachranujici zékrok) a zevni radiacni 1écby pfisp€ly ke zlepSeni miry preziti a
zachrany oka, a zaroven snizily nezadouci ucinky souvisejici s l1écbou (Mendoza &

Grossniklaus 2016).
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Vliv na kvalitu Zivota

Prezivsi retinoblastomu (RB) podobné jako u jinych o¢nich nemoci trpi na nasledky
onemocnéni, coz zahrnuje ztratu zrakovych funkci nebo uplnou ztratu oka, vznik
sekundarnich malignit, genetické predispozice a pochopitelné s tim spojenou snizenou
kvalitu zivota. Studie (Weintraub et al. 2011) se problematikou kvality zivota zabyvala a
zkoumala zapojeni se pfezivSich retinoblastomu do aktivit kazdodenniho zivota
Vv riznych oblastech, jako je vzdé€lavani, prace, spolecensky Zivot a péfe o sebe samé.
Zjistovani vysledkii probihalo pomoci prizkumu sledujiciho déti po prodélaném
onemocnéni a jejich rodiny. Kvalitu zivota posuzovaly jak déti samotné, tak i rodice ze
svého pohledu a z pohledu svého ditéte.

Déti, které prezily retinoblastom, méli vyS$si stupeii zrakového postizeni, a také
emoc¢ni problémy. Pocitovaly nechut’ chodit do Skoly z divodu nepfilis citlivého ptistupu
ucitelt, ktery hraje vyznamnou roli v ovlivnéni kvality Zivota déti ve Skolnim prostredi.
Dulezitou tlohu tvofily také pfevazné negativni vztahy se spoluzaky.

Rodice, a to zejména matky, které se ditéti nejvice vénuji, na sobé vnimaly nizsi
fyzickou zdatnost, slabsi psychiku a socidlni kvalitu Zivota. Obecné u vSech prezivSich
retinoblastomu bylo pozorovano horsi dusevni zdravi, a u dospélych i zdravi celkové.
Pfedmétem zkoumani byly také problémy s chovanim u déti a dospélych a z vypoveédi
rodicl byl zjistén vysoky vyskyt poruch chovani, az 30 %. Samotni pfezivsi vSak mnohdy
toto chovani nepfiznali. Rizikem pro vnik patologického chovani byly zejména néjaka
dédi¢na nemoc, intenzivni terapie nebo rozpad rodiny.

Dlouhodobé vysledky po zvladnuti nemoci rovnéz souvisi s lateralitou RB.
Vyrazn€ aktivnéjsi v doméacim prostfedi i ve spolecnosti byly déti s unilateralnim
retinoblastomem nez déti s bilateralnim retinoblastomem.

Na kvalité Zivota piezivS§ich RB se podepsala i intenzivni chemoterapie. Rodice
deéti, které chemoterapii podstoupily, uvedli, Ze jejich ratolesti se zapojuji méné do
skupinovych aktivit, maji socialni a emocni bariéry a casto vykazuji problémové chovani.
Huire zvladaji domaci prace, nakupovani, peCovani o sebe, mivaji horSi pohyblivost a
nehraji si tolik s kamarady. Také se zminili, Ze déti po enukleaci (vyjmuti) oka trpi nizSim
sebevédomim. Nakonec déti samotné v reakci na lé€bu zaznamenaly, Ze maji horsi
fyzickou kondici.

Studie (Van Dijk et al. 2010) zaméfena na onemocnéni retinoblastomem zkoumala

naopak omezeni Cinnosti v kazdodennim zivoté prezivsich, zplisobené zdravotnimi
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postizenimi a specifickymi obavami. Omezeni se tykala kazdodennich c¢innosti
zahrnujicich skolu, profesi, pohyblivost v prostiedi, péce o sebe a intimni vztahy.

U poloviny détskych pacient byly poruchy zraku natolik zavazné, Zze musely
navstévovat specialni vzdélavani pro zrakove postizené, a také byly Sikanovany v urc¢itém
véku. M¢ly vétsi potize a s uCenim (proc€itani studijnich materidll), coz zptisobovalo
zna¢nou Unavu. To se promitlo se to ve volno¢asovych aktivitach, které uz pak nebyly
schopny zvladnout. Nemohly se zbavit pocitu, Ze nespliiuji ocekavani a jsou zavislé
v mnoha vécech na ostatnich. Také je trapil neustaly pocit ,,odliSnosti“ nejen kvili
vzhledu obliceje, ale 1 proto, ze nejsou schopny udrzet krok s ostatnimi napt. v tymovych
a mi¢ovych sportech. Souvisi to s praveé poruchami zraku, tykajicich se vypadkl zorného
pole a Spatné vnimani hloubky prostoru kviili chybé&jici stereopsi po enukleaci oka.

Dospéli se potykali se zrakovymi potizemi v zaméstnani a téméf Ctvrtina
povazovala vybér povolani za omezeny disledky retinoblastomu. Stézovali si také na
obtizné navazovani a setrvani ve spole¢enskych a intimnich vztazich. Pfevazovala u nich
nejistota, nizké sebevédomi, strach z odmitnuti kvili kosmetickym deformacim a byli
vice rezervovani vic¢i svému okoli. I jedinci Zijici s partnerem vyjadtili obavy z nejisté
budoucnosti a stydi se za svou protézu a vzhled obli¢eje. Partnersky vztah ovlivnil dalsi
specificky faktor, a to dopad dédiéného RB na touhu mit déti. Vyvoléavalo to uzkost a
napéti ve vztahu, a u nékterych pari i presvédéeni déti nemit. Casté obavy se tykaly také
zhorSeni zrakovych funkci a rozvoje sekundarnich malignit, nejvice sarkomu
piedstavujicich zhruba 50 % sekundarnich malignit u dédi¢éného RB (Van Dijk et al.
2010; Kleinerman et al. 2012).

3.6 X-vazana retinoschiza

X-vazana retinoschiza (XLRS) je recesivné dédi¢né, relativné vzacné sitnicové
onemocnéni vyskytujici se téméf vyluéné u muzského pohlavi. Zeny pienasecky x-
vazané retinoschizy nevykazuji o¢ni defekty, i kdyZz v par ptipadech byly popsany
periferni zmény retiny obdobné jako u muzi s timto postizenim. Abnormalita se nachézi
na distalni ¢asti kratkého raménka chromozomu X a je zptisobena mutaci genu RS1, ktery
koéduje protein retinoschizin diilezity pro bunéénou adhezi. Nemoc byvé bud’ stacionarni
nebo pomalu progredujici a je charakterizovana degeneraci sklivce a roz§t€pem ve vrstveé
nervovych vladken na sitnici. Prvni projevy se objevuji mezi 5. — 10. rokem zivota

V podobé snizené zrakové ostrosti. Makularni postizeni byva nejcastéjsi a vyznacuje se
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¢etnymi radialnimi nafasenimi fovey — tzv. foveolarni schiza — vyrazny vzhled malych
cyst soustfedénych kolem fovey uspotfddanych do paprskovitého vzoru. U brzkého
vyskytu nalezu mohou byt pfitomny i periferni zmény, hojné v dolnim temporalnim
kvadrantu. Rozstép nervovych vrstev pozdéji bézné piechazi v rozsahlé trhliny kulatych
a ovalnych tvard, rovnéz se Casto vyskytuje premostovani retinalnich cév a hemoragie do
sklivee, coz byva komplikaci spole¢né s rizikem schisis amoce. Nekdy také mohou byt
pritomny zévojovité sklivcové zdkaly vldknitého charakteru, které mohou zhorSovat
vizus.

Diagnoza se stanovuje biomikroskopickym vysetfenim fundu, FAG (fluorescen¢ni
angiografie) — nevykazuje vétsi prosakovani a ERG (elektroretinografie), ¢imz se sleduje
bioelektrickd aktivita neuront sitnice. Odchylky barevného vidéni pfimo souvisi se
stupném postizeni fovey a na perimetru jsou v misté retinoschizy pfitomny absolutni
vypadky a Castokrat i centralni skotom. Vizus se obvykle pohybuje v rozmezi 0,5 az 0,25,
mnohdy se ale zhorSuje az do v€ku 20 let a nabyva hodnot 0,1. Maze vSak dosahnout i
mnohem niz§ich hodnot (0,03), kde se pohybujeme uz na hranici praktické slepoty.

V soucasnosti zatim neexistuje zadna terapie, ktera by fesila pokles vizu zpisobeny
parafovealnimi cystickymi degeneracemi pfi retinoschize, nicméné provadi se vyzkumy
ohledn¢ genové terapie. Je evidovano jen nckolik malo piipadl, kdy medikamentdzni
lécba centralni 1 periferni retinoschizi topickymi inhibitory karboanhydrazy
(dorzolamidu) pfinesla uspéch. Konzervativni lécba je indikovana az v pfipadé
opakovanych krvaceni do sklivce ¢i amoce sitnice (C. Brodsky 1996; Cihelkovda &

Soucek 2005; Sikkink et al. 2007; Apaolaza et al. 2015; Rao et al. 2018).

Vliv na kvalitu Zivota

Kazuistika: muz (40let) onemocnél x-vdzanou retinoschizou a popsal, ¢im v§im
prochazel a jak to ovlivnilo jeho zivot. Prvni projevy nemoci byly neschopnost zaostfit —
permanentni rozmazani obrazu, silné bolesti hlavy a nevolnost. Nékolik o¢nich vySetieni
prokdzalo ,,diry”“ na zadnim segmentu oc¢i. Pacient pocitoval uzkost doprovazenou
neustalymi bolestmi hlavy, a mél negativni myslenky tykajici se 1 smrti. Po nékolik
1écebnych pokusech se mu zrak i nadale zhorSoval, az do stavu tézké slabozrakosti. Ve
spolecnosti byl Casto prehlizeny, nebyly na néj brany ohledy a z hlediska zmény prace
kvili ztraté zraku se citil nedocenény. Po psychické strance je pro néj velice tézké se
se ztratou zraku vyrovnat, naopak fyzicky se naucil rychle se pfizptisobit a zahy délat véci

Z paméti. Dlouhy ¢as odmital pomoc od okoli, nez se smifil s tim, co se mu stalo. Mnoho
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lidi se ztratou zraku také Casto postihuje deprese a sebevrazedné myslenky (Chong et al.
2020).

Studie (Turriff et al. 2020) se zabyvala zkoumanim zkuSenosti rodi¢t svych syn
s XLRS se zaméfenim na reakci rodicli pii seznameni s diagnozou, mateiskou vinu a
post-diagnosticky Zivot. Rodi¢e popsali prvni seznameni s diagn6zou svého syna jako
Sokujici, a zaroven naprosto znicujici: ,,Je velmi t€zké to vysvétlit. Skoro jako by Vam
fekli, ze zivot vaseho ditéte skoncil.*

Matky svych synii citily vinu za x-vazanou dédi¢nost tohoto stavu. Vinily sebe
samé za pieneseni nemoci na svého potomka a povazovaly se za diivod, pro¢ dit¢ nebude
schopné v budoucnu dé¢lat to, co ho bavi.

Po pocate¢ni krizi ohledné¢ sd€lené diagnoézy se rodiCe postupem casu
ptizplisobovali dané situaci, ucili se zvlddat negativni emoce a tvofili si novou strategii
vychovy a péce o syna. Snazily se také udrzovat sami sebe a své déti pozitivni a
podporovat je: ,,XLRS je nedefinuje. Je to jen mala ¢ast toho, kym jsou. Myslim, ze jako
rodi€ se nejvic stardm o to, abych mu pomohl pochopit, Ze i s timto postizenim muze délat
tolik skvelych véci.*

Pretrvavajici obavy vSech rodict byl strach z odchlipeni sitnice. Méli touhu chranit
zrak svych synd, ale zaroven nechtéli omezovat jejich svobodu a nejriznéjsi aktivity,
které je bavi: ,,Oba jsou to aktivni chlapci ... je tu neustdld obava, Ze by mohli spadnou
z kon€ nebo dostat baseballovym mickem do hlavy, a to by mohlo zplsobit trvalé
poskozeni o¢i. Ale zaroven se nechce ani jeden vzdat toho, co déla.* Dohady o tom, jaké
aktivity (sporty) jsou povazovany za bezpecné pro jedince s XLRS cCasto prispivaji ke
stresu rodic¢li a miZzou byt zdrojem konfliktlh mezi ¢leny rodiny. Omezeni sportu mélo
dopad na vzajemné vztahy v rodin€, nej¢astéji mezi otcem a synem.
obdobi Zivota, kdy je rozhodujici zapadnout mezi své vrstevniky: ,,Myslim, Ze je pro né
nepfijemné uznat, ze néco nevidi v jejich veéku, kdy je dulezité zapadnout.*“ Skutecnost,
ze jsou takovymto zpiisobem jini, jim ¢ini potize se zaclenit. V pozdéj$im véku pfi snaze
ziskat fidicsky prukaz mélo ne€kolik rodicl pocit, Ze to bylo viibec poprvé, kdy byli jejich
synov¢ limitovani XLRS.

ZkuSenost s X-vazanou retinoschizou pfinesla rodicim 1 pozitivni vyhled a etné
vyhody. Zahrnovalo to pocity vdécnosti, obnovené zivotni hodnoty, hlubsi empatii,

siln€j$i pouto mezi Cleny rodiny a silngjsi viru (Turriff et al. 2020).
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3.7 Retinopatie nedonosSenych

Retinopatie nedonoSenych (ROP) piedstavuje cévni onemocnéni sitnice u
predCasn¢ narozenych déti s porodni hmotnosti pod 1500 g, které se narodily pred 32.
tydnem gestace a je nejcastéjsi pfi¢inou vrozené slepoty. Kvuli respiracni a ob&hové
insuficienci novorozence se provadi oxygenoterapie, kterd mize byt zaroven pii¢inou
vzniku ROP. Pred¢asn¢ narozené dit¢ ma v rizné mife nelplné vaskularizovanou
periferni sitnici, protoze proces vaskularizace periferie (spankové sitnice) probiha az do
40. tydne téhotenstvi. Fyziologicky hypoxické prostiedi v déloze je snizeno a
novorozenec je vystaven stavu vysoké hyperoxie (oxygenoterapii), aby se udrzel nazivu.
Zmeéna prostredi vyvola sniZzeni hladiny sérového ristového faktoru IGF1. Hyperoxie a
nizké hladiny IGF1(insulin-like growth factorl) v séru maji za nasledek opozdénou
vaskularizaci sitnice, reflexni vazokonstrikci (prodluzuje hyperoxicky stav) a naslednou
vazoobliteraci krevnich kapilar. Zaroven periferie sitnice trpi ischemii — hypoxické
poskozeni. Po ukonéeni oxygenoterapie se rozsifuji cévy z divodu relativni hypoxie a
mezenchymové vietenovité bunky produkuji angiogenni faktor, ktery iniciuje proces
neovaskularizace — vazoproliferativni odpoveéd’ na retinalni ischemii. Kvili hypoxickému
poskozeni endotelu cév vSak vznikaji A-V (arteriovendzni) zkraty na rozhrani
vaskularizované a avaskularni cCasti sitnice. Angiogenni faktor VEGF (vascular
endothelial growth factor) se uvoliiuje ve vétsi mife do sklivee a souCasné se zvysuji
hladiny IGF1 v séru, coz usnadnuje u¢inky VEGF na angiogenezi sitnice. Abnormalni
cévy vristaji smérem do sklivce pro jeho vysokou koncentraci VEGF — patologicka
angiogeneze. Spatnou progndzu a rozvoj nemoci ovliviiuji také dalsi predisponujici
faktory hypotrofie ditéte, intraventrikularni hemoragie, krevni transfiize, acidoza, anémie,
septicky stav, krvaceni do CNS, hydrocefalus a operace v celkové anestezii (Fierson
2013; Zobanova 2016; Dogra et al. 2017).

Onemocnéni je klasifikovano péti stupni (ROP 1. — V.). Zprvu se sitnice dé€li na
centralni vaskuldrni oblast, kde cévy rostou v povrchovych ¢astech sitnice a zajist'uji jeji
vyzivu, a periferni avaskularni oblast, kde se cévy teprve zacinaji tvofit. Spravné by cévy
mély dale rist z centra do periferie, ale u prvniho stupné ROP prestavaji rist a mezi
avaskularni a vaskularizovanou ¢asti sitnice se vytvoii bilo-Sedavy pruh, tzv. demarkacni
linie. Tento signal upozornuje na to, ze vznika n¢jaka patologie. Toto stadium ale byva
pomijivé, protoze mlze progredovat, ale stejné tak regredovat a normalizace dals§iho

vyvoje se d¢je béhem néckolika tydnt. V druhém stupni ROP cévy nerostou dale do
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periferie — rdst stagnuje a demarkacni linie, ktera zatim jen rozdélovala sitnici na
vaskularni a avaskuldrni ¢ast, se pretvaii na val, jenz roste smérem do nitra oka. Tteti
stupeit ROP je charakterizovan zvétSovanim valu a neovaskularizaci do sklivee — cévy
prorazeji val a zacinaji rist do nitra oka a tdhnou za sitnici. U ¢tvrtého stupné ROP
dochézi k parcialnimu odchlipeni sitnice z diivodu tahu cév. Ctvrty stupeii se dale déli na
stupent 4 A — odchlipeni periferni ¢asti sitnice (bez makuly) a 4 B — odchlipeni centralni
Casti sitnice s postizenim makuly. Paty stupen ROP je posledni, konecny stupeni
predstavujici totalni amoci sitnice. Pii pohledu do nitra oka ptes indirektni oftalmoskop
je vidét trychtytovité zfasena sitnice za ¢ockou. U kteréhokoliv stddia ROP muze byt
pritomna tzv. ,,plus* forma, kterd znaci velmi zfetelné zmény charakterizované dilataci a
tortuozitou zadnich retinalnich cév a vyrazné urychleni priabéhu choroby. Nékdy byva
spojena i s rubedzou duhovky, tuhosti zornic a zakalem ve sklivci (Flynn 1985; Quinn
2005; Dogra et al. 2017).

Lécba casné ROP se provadi ablaci periferni sitnice. Diive se pouzivala metoda
kryoterapie, postupem casu se preslo k méné destruktivni terapii laserovou fotokoaguaci.
Mezi nejnovEj$i moznosti se fadi vysoce efektivni anti-VEGF preparaty na 1écbu

zavazng&jSich piipadi ROP (Chen et al. 2011).

Vliv na kvalitu Zivota

Retinopatie nedonoSenych miiZze ovlivnit nejen zrakovou kvalitu Zivota jedince, ale
také jeho celkovy zdravotni stav. Vysledky studie z CVFQ (Children’s Visual Function
Questionnaire) odhalily negativni dopad ROP na vizudlni kvalitu Zivota u déti. Mira

kvality zavisela na né€kolika zkoumanych faktorech — vk rodice, porodni véha ditéte,

cvwr
wvewr

vV

muze prispét praveé vyssi vzdélani rodicl, protoze dokazou 1€pe porozumét Iékaiskym
informacim. Jako pfedchozi o¢ni onemocnéni, taktéZ 1 ROP miiZe ovlivnit kvalitu Zivota
déti, a to ztratou ziskavani dovednosti a psychomotorického vyvoje, protoze nevidi svét
kolem sebe.

Vzhledem ke stresu, kterému jsou rodiny s ROP vystaveny, jsou navic ohrozeny
psychologickymi problémy a poruchami rodinnych vazeb. Potiebuji podporu, aby si
mohli 1épe zorganizovat kazdodenni zivot, celit vyzvdm vyplyvajicim z problémi
zpusobenych o¢nim onemocnénim a dobie peCovat o své slabozraké déti (Messa et al.

2015).
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4 Sitnicové choroby oka, keratokonus

Mezi nejcastéjsi celosveétové piiciny slabozrakosti a slepoty u lidi patii glaukom,
diabeticka retinopatie a makularni degenerace. Tyto sitnicové oc¢ni choroby se bohuzel
nedaji zcela vylédit, ale lze jejich progresi zpomalit ¢i pozastavit. Dilezita je v tomto
ptipadé prevence, vcasné odhaleni nemoci a zvoleni vhodné terapie. Zrakova ostrost
normalniho zdravého ¢loveéka je v priméru 1. Slabozrakost je pak definovana zrakovou
ostrosti lepsiho oka s nejlepsi moznou korekei mezi 0,05 az 0,3; v piipad¢ postizeni
zorného pole se jedna o interval od 20 do 10 stupni. Zrakovou ostrosti nizsi nez 0,05
lepsiho oka s nejleps$i moznou korekei je definovana prakticka slepota. Pokud je omezeno
i zorné pole (ZP) v centru ¢i periferii, jde o ziZeni ZP na méné nez 10°. Zrakové postizeni
Vv disledku téchto ,,civiliza¢nich® chorob mé vliv nejen na vykonédvané aktivity spojené
se zrakem, ale i na psychosocialni a emo¢ni zdravi pacienta. Zajimavym a neméné
dalezitym o¢nim onemocnénim je keratokonus, objevujici se u lidi v pomérné mladém
veéku. Zplsobuje nahlé a velké zmény refrakce, které sice nevedou ke slepoté, ale ptisobi

pacientiim fadu problému (Taylor & Keeffe 2001).

4.1 Glaukom

Glaukom neboli zeleny zédkal je chronicka o¢ni ireverzibilni neuropatie zrakového
nervu, vétS§inou spojena se zvySenim nitroo¢niho tlaku (NOT) - normalni hodnoty se
pohybuji mezi 10-21 mmHg. Fyziologicky se v oku neustale tvofi nitroo¢ni tekutina, jez
oko vyzivuje, udrzuje stalym tlakem jeho tvar a zaroven jeho spravnou funkci. Tato
tekutina je produkovana v pars plicata corpus ciliare, proudi zornici ze zadni komory do
pfedni komory, kde vyzivuje dalsi struktury oka, a nakonec odtéka tramcinou
iridokorneélniho uhlu do Schlemmova kanélu, odkud se ptes episkleralni a intraskleralni
vény vraci zpét do celkového krevniho obé&hu. V pifipadé nadbytku tekutiny ¢i
zablokovani jejiho odtoku se zvySuje NOT, ktery utlacuje zrakovy nerv (ZN) na zadnim
polu oka. Pokud pacient nedochazi pravideln¢ na kontroly, mize dojit k progresi
onemocnéni, poruchdm zorného pole a vést az ke slepoté. Dochazi k postupnému
odumirdni gangliovych bunék ZN a jejich axonl. Tomu pak odpovidaji postupné zmény
(Gbytky) zorného pole, a zmény na terci zrakového nervu. Glaukom miize dlouhou dobu
probihat asymptomaticky a ve chvili, kdy uz pacient vnima zhorseni centralni zrakové

ostrosti, je stddium vyrazné pokrocilé a nasledky trvalé. Pfi akutné probihajicim
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symptomatickém glaukomu muze clovék bez okamzité 1écby oslepnout jiz béhem
nékolika hodin ¢i dni.

Z epidemiologického hlediska je glaukom povazovan za druhou nejcastéjsi piicinu
slepoty na svété. Postihuje zhruba 2 % populace lidi nad 40 let, a s ptibyvajicim vékem
procento nemocnych nartistd. Mize se vSak vyskytnout v kterémkoli véku cloveka.
V soucasné dobé& glaukomem trpi asi 67 miliond lidi ve svét¢ a 6 miliont z nich
zaznamenalo pokles zrakovych funkci az na hranici slepoty.

Mezi rizikové faktory rozvoje glaukomu patii jiz vySe zminény nitroo¢ni tlak, i
kdyz nékdy se mize jednat o tzv. o¢ni hypertenzi, kdy ma pacient zvyseny NOT, ale
zrakovy nerv ziistava nepoSkozen. Na druhou stranu se glaukom miize rozvinout i
Vv piipad¢ normdlnich hodnot nitroo¢niho tlaku — tzv. normotenzni glaukom. Dale jsou
rizikovymi faktory genetické predispozice, vek, pohlavi, rasa, refrakéni vady (myopie,
hypermetropie), a také n¢ktera systémova onemocnéni.

Podle etiologie a mechanismu vzniku délime glaukomy na primérni a sekundérni.
Primarni glaukomy se jest¢ dale rozliSuji dle Sife komorového uhlu na glaukomy
suzavienym Uhlem (PACG) a glaukomy s otevienym uhlem (POAG). Akutni
glaukomovy zachvat u PACG se projevuje krutou bolesti oka, bolest miize vystrelovat i
do riiznych ¢asti téla, takze si pacient nemusi uvédomit, ze bolest vychazi ptimo z oka.
Objevit se mohou také bolesti bficha, nevolnost a zvraceni. Na pohled je vidét zarudnuti
oka a oc¢nich vicek a subjektivné pacient hlasi zhorSeni vidéni. Primarnimu glaukomu
s otevienym uthlem se tika ,,plizivy zlod€j zraku* z divodu dlouhého nepozorovaného
nastupu, az nékolik desitek let, nez se prvni zmény projevi. Pacienti mivaji ob¢asny pocit
diskomfortu, tlak za okem, zhorSené¢ vidénim pii slabsi intenzit¢ svétla a véEtsi
akomodacni potiZe. Postupné ubyva zorné pole od periferie do centra. Zrakova ostrost
zustava zachovéna az do pozdniho stadia nemoci. Nelécen dale progreduje a vede k
vyraznému ireversibilnimu sniZeni zrakovych funkei — slabozrakosti (Lee 2005; Strofova
Helena 2018).
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( Visual field test results
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Obr. 4 ZOBRAZEN[ VYSLEDKU TESTOVANI ZORNEHO POLE (nahofe);
STADIA VIDENI PRI GLAUKOMU, AZ , TRUBICOVITE VIDENI“ (dole); pievzato z:

https://oharachika-ganka.com/en/guide/glaucoma.html

Terapie glaukomu spociva v zachovani urcité kvality vidéni. Dulezité je zabranit
progresi poskozeni ZN a snizeni vedlejSich U€inkl 1écby. U akutniho glaukomu se
nejprve intenzivné podavaji lokalni antiglaukomatika na snizeni NOT, poté pilokarpin na
zUZeni zornice, a tim prohloubeni komorového thlu, a nakonec se provadi laserova
iridotomie pro zlepSeni odtoku komorové tekutiny. Glaukom s otevienym thlem se 1éc¢i

obdobng& — podanim 1ékii, laserem ¢&i chirurgicky (Rozsival 2006; Strofova Helena 2018).

Vliv na kvalitu Zivota

Glaukom je jednou z hlavnich pficin slabozrakosti a slepoty ve svété a tyto dva
stavy maji jednoznac¢né obrovsky vliv na kvalitu Zivota jedince. Ovliviiuje je to predevsim
ve dvou hlavnich oblastech byti, a to psychosocialni a fyzické oblasti.

Studie ze Singapuru (Lim et al. 2016) se konkrétné zabyvala hodnocenim vztahu
psychickych poruch zahrnujicich uzkost a deprese ke kvalit¢ zivota pacientl
s glaukomem pomoci Hamiltonovy stupnice hodnoceni psychiky a dotazniku ohledné
strachem z potencialniho totalniho oslepnuti, t€Zké ekonomické situace zpusobené

operacemi a uzivanim vicera riiznych 1€k, a obavou ze zhorseni kazdodennich ¢innosti,
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jako napf. fizeni automobilu a c¢teni. Bylo zjiSténo, ze prevalence deprese mezi
glaukomatiky je 30 %, a prevalence uzkosti az 64 %.

Dalsi zavazné problémy u pacienti s glaukomem zkoumala studie (Huang et al.
2020) a zjistila, Ze se u nich ve vysoké mife vyskytuje neschopnost bézného fungovani
ve spolecnosti, velké bolesti o¢i, potize zvladat vice véci/spolecenskych roli a horsi
barevné vidéni Vv zavislosti na stupni postizeni zraku ¢i uplné ztraty vidéni. Jednotlivci
sami hlasili obtize pii Cteni, chiizi a fizeni auta. U bilateralniho glaukomu je obzvIlast
snizena schopnost, az neschopnost fizeni dopravnich prostiedkti kvili paracentralnim
skotomiim v zorném poli, pacienti také ¢asto nardzi do riznych predmétid, chodi velmi
pomalu, maji potize se schody a trpi na pady. To vSe snizuje miru zapojeni se do
spolecenskych aktivit, taktéz i Grovenh mentalniho a fyzického zdravi. Bohuzel pravé ze
strachu z padil pacienti nechtéji vyvijet ptiliSnou fyzickou aktivitu, a to ma za nasledek
zhorseni celkové kvality Zivota, vys§i nemocnost, a tim i umrtnost. (Lim et al. 2016;

Huang et al. 2020).

4.2 Vékem podminéna makularni degenerace

Veékem podminénd makularni degenerace (VPDM) je chronické degenerativni
onemocnéni sitnice postihujici jeji centralni ¢ast — makulu, a to zpiisobuje zhorSeni a
postupnou té€zkou ztratu centralniho vidéni. Vyskytuje se oboustranné a asymetricky na
obou ocich. Nejcast€j$imi faktory majici vliv na rozvoj VPDM jsou vysoky vék, kouteni
cigaret, nizky pfijem antioxidantl ve stravé, dédicnost, rasa a slune¢ni UV zafeni. Rana
faze onemocnéni je charakterizovana tvorbou mékkych driz a poruchami retinalniho
pigmentového epitelu (RPE). Pozdni faze VPDM se déli na suchou atrofickou formu (90
%), kdy se vyvine geograficka atrofie pigmentového epitelu a vlhkou exsudativni formu
(10 %) definovanou ablaci RPE od vyzivujici choriokapilaris, neovaskularizaci choroidey
¢i subretinalnim krvacenim. U suché formy se vyznamna porucha zraku objevuje jen
v 15-20 % a pokles centralni zrakové ostrosti nastupuje pozvolna, naopak vlhkéa forma
zpusobuje zavaznou ztratu zraku u 85 % ptipadll a projevuje se pomérné rychle. Pacient
pocituje horsi vidéni na blizko, vniméa deformace obrazu, tzv. metamorfopsie, a malé
vypadky zorného pole. Postupné vznikéd centralni skotom a dochazi k naprosté ztraté
schopnosti vykonavat ¢innosti do blizka i s pouzitim zvétSovacich pomicek. Centralni
zrakova ostrost je sniZzena také do dalky. Pacient pro rozpozndvani detailti musi natacet

hlavu tak, aby obraz dopadal do nepostizenych casti sitnice. Kone¢né stadium nemoci
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snizuje zrakovou ostrost centralni sitnice az na pocitani prstii pfed okem. Periferni vidéni

vSak zlstava zachovano, a pacient se tak dokaze orientovat v prostoru.

Obr. 5 POSTUPNA PROGRESE VEKEM PODMINENE MAKULARNI
DEGENERACE (1-6);

ptevzato z: http://i2ioptic.mu/age-related-macular-degeneration-progress-risk/

Vysetfeni se provadi subjektivné pomoci Amslerovy mtizky, kdy pacient s VPDM
namisto rovnych Car vidi ¢ary rizné pokroucené (metamorfopsie), nebo kampimetrii ¢i
perimetrii pro zjiSténi vypadki v ZP. Objektivné se hodnoti nalez na sitnici
oftalmoskopii, fluorescencni angiografii, nebo také velmi presnym OCT vySetienim.

Pro 1é¢bu vlhké formy vékem podminéné makularni degenerace jsou vyvinuty anti-
VEGF preparaty, jejichz ukolem je odstranit choroidalni neovaskularizace nebo aspon
zpomalit pribeh tvorby. Podéavaji se injekéné do sklivce a patfi mezi napt. pomérné
ucinny ranibizumab, ktery i v celkem vysoké mite zlepSuje vizus pacientl. Terapie suché
léky neuroprotektivniho charakteru na ochranu fotoreceptori a RPE (Rozsival 2006;
Kuchynka Pavel a kolektiv 2007; Dubska 2009; Mitchell et al. 2018; Papadopoulos
2020).
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Vliv na kvalitu Zivota

Makularni degenerace spojena vys$Sim vékem rovnéz patii K onemocnénim oka,
které¢ vyznamné ovliviiyji vidéni, a s tim také dal$i rGzné aspekty v zivoté pacienta.
Nejvice se potykaji s problémy vykondvani ¢innosti do blizka, kdy je nejvice vyuzivano
centralni vidéni, které se u VPDM zhorSuje jako prvni, az dochazi k jeho Gplné ztraté.
Periferni vidéni zistava obvykle zachovano, ale onemocnéni mtize i tak snizit dovednosti
pii provadéni vétSiny kazdodennich aktivit a stéZzuje pacientiv Zivot tak, Ze pozbyva
nezavislosti (Hassell et al. 2006).

Britska studie (Taylor et al. 2016) se zamétovala na to, jak vékem podminéna
makuldrni degenerace ovliviiuje vizudlni schopnosti a kvalitu zivota v redlném svété.
V prvé fadé byla zkoumana adaptace na stav onemocnéni. Vnitini motivace pacienta, jako
jsou vynaloZeny cas a usili, méla pozitivni vliv na schopnost provadét kazdodenni
¢innosti, stejn¢ tak i vnéjsi intervence, jako naptiklad vyuzivani sluzeb pro zrakoveé
postizené a pouzivani specidlnich pomticek pro slabozraké. Z vysledka vyplynulo, ze
pacienti s VPDM byli méné spokojeni v zivoté, mé&li vé&tsi stres, zazivali vice
emocionalnich vykyvl, hife fungovali ve spolecnosti a potykali se s problémy pfi
kazdodennich aktivitach. Deprese a uzkosti se u pacientti zvySovaly spolu s postupujici
ztratou zraku, a ¢im hlfe se adaptovali, tim spi§ deprese ptibyvaly a prohlubovaly se.
Vyskytly se i pfipady rizika sebevrazdy. Zmeéna se tykala také pohybu, kdy chiize lidi
postizenych VPDM byla pomalej$i a opatrnéjs$i béhem adaptace ze svétla na tmu, ale 1
naopak. Trvalo jim déle pfechazeni silnice, mén¢ cestovali, Casto ménili styl chlize podle
riznych typt povrchii a problém jim ¢inilo malo kontrastni prostiedi, pfedevS§im pfi
tlumeném osvétleni. Byla u nich zji§téna také horsi rovnovaha a posturélni stabilita, vétsi
riziko padii s naslednym zranénim z divodu horsi kontrastni citlivosti a vizu, a to vedlo
k omezeni pohybovych aktivit i k vy$e zminénym depresim. Pii mirné, pocate¢ni VPDM
pacienti fidili méné¢, nebo se uzpiisobili nové situaci zménou navyku tak, Ze se napf.
vyhybali fizeni za Sera a v noci, na neznamych mistech a cest na dlouhé vzdalenosti.
V prostiedi snadnéji vnimali izolované ¢i ohrani¢ené objekty, a barevné obrazy nez
cernobilé. Lépe téZ rozeznavali obrazky pii nizsi prostorové frekvenci, jestlize bylo

pozadi ztmavené, a rovnéz silné€ zalezelo na mife kontrastu. Spatné rozpoznavani oblic¢eju

vvvvvv
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pro pacienty se suchou formou onemocnéni pii praci na pocitaci se staly sluchové a
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haptické feedbacky. Vice nez tfetina pacientii vyzadovala pomoc alespon pii jedné
z kazdodennich ¢innosti. Mezi bézné¢ ovlivnéné, hlife vykonavané ¢innosti patfily vareni,
cestovani, domaci uklid, nakupovani, chozeni po venku, v§imani si objekti okolo sebe,
volnocasové aktivity, sledovani televize, fizeni (konkrétné v noci) a Cteni — pismena
nebyla v jedné linii, ale rozhazena bud’ nad nebo pod fadkem. Znemoznény byly i jemné
ruéni prace — vysivani, hackovani ¢i pleteni (Hassell et al. 2006; Mitchell & Bradley 2006;
Taylor et al. 2016).

4.3 Diabeticka retinopatie

Diabeticka retinopatie (DR) pfedstavuje vaskularni onemocnéni sitnice a nastava
jako mikrovaskularni komplikace celkového onemocnéni — diabetu. Pfiznaky DR se
objevuji zhruba po deseti letech trvani nemoci, ale mohou i déle nebo dfive, v zavislosti
na kompenzaci onemocnéni. Diabeticka retinopatie je povazovana za jednu z
nejcastéjsich pricin t€zké poruchy zraku projevujici se u lidi v produktivnim véku a
zpisobuje zavazné zdravotné-socidlni problémy. Pti¢inou poskozeni stény sitnicovych
cév, tzv. mikroangiopatie, je hyperglykémie. NaruSeni vnitini struktury cév ma za
nasledek prosakovani krevniho séra do okolni tkang, a vytvareji se tak tvrdé exsudaty a
edémy sitnice (makuly) narusujici centrdlni vidéni. Nasledné dochazi k tiplné obliteraci
cév vyustujici v hypoxii v dané Casti sitnice, ktera na tento stav reaguje produkci
vazoprolifera¢niho faktoru (VEGF) podnécujiciho tvorbu novych cév — neovaskularizaci
sitnice. Novotvotrené cévy vSak nemaji piivodni vlastnosti sitnicovych cév, jsou kiehké,
praskaji a mohou zpisobovat hemoragie na sitnici ¢i do sklivce (Kumar et al. 2012;
Strofova Helena 2018).

Podle riiznych zmén na sitnici rozliSujeme nékolik forem diabetické retinopatie:
Neproliferativni (NPDR), proliferativni (PDR) a diabetickou makulopatii (DMP).
Pocatecni vyvoj neproliferativni DR ma charakter mikroaneurysmat, které postupem casu
praskaji a vytvaii se teckovité hemoragie. Vznik edému a tvrdych exsudatd na sitnici je
spojen s vysokou permeabilitou cévnich stén. V pokrocilejsim stadiu je postizena jiz cela
sitnice, dochazi k flebopatii, tvorbé mekkych exsudati (ischemickych loZisek) a
intraretindlnich mikrovaskulédrnich abnormalit. Proliferativni DR je definovana nové
vytvofenou fibrovaskularni tkani proruastajici z povrchu sitnici do sklivee, kdy mlize dojit
k hemoftalmu nebo trakénimu oddéleni sitnice a zpisobit tak ztratu vidéni. Tyto zmény

mohou byt urychleny hormonalnimi vykyvy, hypertenzi nebo operaci katarakty.

35



Neovaskularizace se mohou vytvofit i na duhovce nebo na zrakovém nervu, coz vyvolava
velmi bolestivy neovaskularni glaukom. Diabetickd makulopatie zna¢i edém sitnice
zasahujici makularni krajinu a ma za nasledek vyrazny pokles centralni zrakové ostrosti,
az slepotu (Fong et al. 2004; Rozsival 2006; Kumar et al. 2012).

V ranych stadiich onemocnéni na sobé pacient dlouhou dobu nepozoruje zadné
symptomy a piipadné sitnicové zmény muze odhalit pouze oftalmolog béhem prohlidky
ocniho pozadi. AZ v pokrocilejsich stadiich se zmény na sitnici promitnou i na zhorSeném
vizu pacienta a obvykle postihne obé oCi. Objevuje se rozmazané vidéni, které je
zpusobeno kolisanim hladiny cukru v krvi nebo krvacenim do sklivce, byva porusené
barevné vidéni — barvy se jevi jako vybledlé, v zorném poli se vyskytuji plovouci skvrny
a jejich pocet se stale zvySuje, jsou vnimany bezbarvé nebo tmavé oblasti brénici ve
vidéni a objevuji se velké potize s vidénim za Sera. Postupem ¢asu bez 1ékatského zasahu

¢lovek postupné prichazi o zrak (Boyd & MD 2020).

Normal Vision Diabetic Retinopathy Vision

Obr. 6 POROVNANi NORMALNIHO VIDEN[ A VIDEN[ PRI DIABETICKE
RETINOPATII; prevzato z: https://www.randeye.com/diabetic-retinopathy-dibetes/

vvvvvv

diabetu a jinych systémovych onemocnéni. V soucasné dobé se nejvice pouziva laserova
fotokoagulace (makularni/panretindlni), ktera nelepsi vizus, ale brani progresi DR. Také
se mohou opakovanymi intravitrealnimi injekcemi podavat kortikosteroidy
faktoru a eliminaci edému. Lécba v kombinaci laseru a intravitrealnich preparati se

osvédcila jako efektivni v pfipadé diabetického makuldrniho edému a proliferativni
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formy DR. Reseni pokrocilych stadii proliferativni DR pfinasi chirurgicky zakrok pars
plana vitrektomie s laserovym zasahem, kde se nejprve odstrani zakaleny sklivec, a poté

se zpét piilozi odchlipena sitnice (Bandello et al. 2013; Strofova Helena 2018).

Vliv na kvalitu Zivota

U pacientt, ktefi onemocni diabetem, se u velké vétSiny rozvine v riizném stupni
diabeticka retinopatie. Za nasledek to ma zhorSeni zraku v urcitém rozsahu, zavislém na
stadiu nemoci, a tim také ovlivnéni socialni, emociondlni a pracovni sféry v zivoté
jedince.

Hlavni dopad diabetické retinopatie podle studie (Fenwick et al. 2012) byl na oblast
socialnich vztaht. Pacienti se museli vyrovnavat se ztratou socidlnich kontaktii, rozpadu
spolecenského Zivota, coz vedlo k vétsi izolaci od okoli a nastupu negativnich emoci,
nejCasteji depresi a frustraci, pociti ménécennosti a podrazdénosti. Zaroven se citili
zranitelni, prochazeli vétsimi vykyvy nélad, povazovali sami sebe za pfitéz pro ostatni
kvuli ztraté nezavislosti a mé¢li strach z osamoceni. Zmény zivotniho stylu kvili DR se
promitly 1 do rodinnych vztaht, kde to vyvolavalo vétsi stres, napéti a podrazdénost mezi
¢leny rodiny a zhorsSeni rodinnych vztahti. Nadmérna pozornost a rozepie jako reakce na
stav DR byly nékterym pacientim nepiijemné. Uritym zplsobem byli omezeni ve
vykonéavani své obvyklé role v rodiné a rodinnych povinnostech. Zjisténo bylo i zhorSeni
intimity mezi partnery z divodu emo¢ni nestability — zarmutek ze ztraty zraku. VSechny
tyto problémy ztéZovaly fungovani rodiny jako celku a ¢asto vedly k rozpadu manzelstvi
a vys$i rozvodovosti. AvSak v n€kolika malo ptipadech diabeticka retinopatie zlepSila
rodinné vztahy vzajemnou péci a laskavosti k ostatnim ¢lenim. Zkoumanym aspektem
byl také vliv na pracovni Zivot jedince. U né&kterych pacienti se stalo zrakové postizeni
hlavni pfi¢inou nezaméstnanosti, ztraty piijmi a pred€asného odchodu do duchodu,
rovnéz v souvislosti se zdravotnim postizenim. Zavaznost téchto podminek a omezeni je
vzdy spjata s typem, stupném a mirou rozsahu DR (Fenwick et al. 2012; Khoo et al. 2019).

Americka studie (Willis et al. 2017) zkoumala specifické, zrakoveé vazané funkéni
potize u pacientii s diabetickou retinopatii. Bylo zjisténo, Ze ptiblizné polovina dospélych
americanii kolem 40 a vice let trpici zd&vaZnou neproliferativni nebo proliferativni formou
DR hlésila problémy pfti plnéni jednoho ¢i vice uloh vyZadujicich dobry zrak, coz mélo
negativni vliv na kazdodenni ¢innosti. Zahrnovalo to pfedevSim praci do blizka, ¢teni,

obtiznou chlizi po schodech doll a fizeni auta. Za nesnadné také udavali vSimani si
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objektti kolem nich béhem prochazky po venku a hledani pfedméti na preplnénych

polickach (Willis et al. 2017).

4.4 Ektazie rohovky — keratokonus

Keratokonus je degenerativni onemocnéni postihujici rohovku. Tvoii se
progresivni konicky vybézek rohovky, ktera se protencuje, a to vede k nepravidelnému
astigmatismu a porucham vidéni. Byva v zasad¢ bilateralni, ale muze byt vyrazné
asymetricky. Incidence keratokonu se se pohybuje mezi 1,3 az 25 piipadi na 100 000
osob ro¢né napfti¢ populacemi.

Nastup nemoci prichazi nejéastéji b&éhem pubescence s proménlivou mirou
progrese, ktera se mize vyvijet az do stfedniho v€ku (30 az 40 let), nez se tvar rohovky
ustali. Jde pravdépodobné o multifaktoridlni, multigenni o¢ni poruchu se slozitou
dédi¢nosti, potencialné miize byt zptisobena i mechanickym traumatem oka. Vyskytuje
se bud’ samostatné nebo S pridruzenymi nemocemi. Pfedevsim u pacienti s Downovym
syndromem a nezanétlivymi poruchami pojivové tkané je potieba provést peclivé
vySetfeni na znamky keratokonu (Press 2019).

Pacient v anamnéze uvadi rozmazané vidéni a zkresleni obrazu, a také nutnost ¢asto
ménit bryle kvili rychlym zménam refrakéni vady (myopie). Nepravidelny astigmatismus
a ,,scissoring reflex* lze odhalit pfi retinoskopickém vySetfeni. Mezi klinické pfiznaky
také patii jizveni rohovky, tzv. Vogtovy strie — paralelni linie viditelné ve stromatu
rohovky, dale Fleischeriiv prstenec formovany okolo baze kuzelovitého vyklenuti
rohovky vytvofen ukladanim hemosiderinu, dobte viditelny ptes kobaltovy filtr. Zavazny
klinicky pfiznak u pokro¢ilého keratokonu byva V-tvar dolniho o¢niho vicka pfi pohledu
pacienta doli zpisoben deformaci rohovkovou kuzelovitou protruzi, tzv. Munsontv
znak. Specifickym a pomérné€ vzacnym stavem vyskytujicim se u keratokonus je akutni
hydrops, vznikly rupturami v Descemetové membrané. Prinik nitroo¢ni tekutiny do
rohovkového stroma zpisobi edém rohovky, nasledné jeji zkaleni, a to ma za nasledek
nahly a razantni pokles vidéni.

Pro diagnostiku keratokonu je nutné provést méfeni a analyzu parametri rohovky.
Keratometrie podava informace o dil¢ich zak¥iveni piedni plochy rohovky a keratografie
vytvaii a analyzuje trojrozmérnou mapu rohovky. V praxi se nejvice vyuziva rohovkovy

topograf Pentacam Oculus (Placidovy prstence promitané topografem na rohovku), ktery
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poskytuje 3D mapovani rohovky, vcetné pfimého méfeni jeji pfedni a zadni plochy,
pachymetrie a charakteristiky pfednékomorového thlu.

Lécba refrakéni vady u keratokonu v ranych fazich lze zvladnout pouzitim bryli, u
dalsich postupnych zmén tvaru rohovky a vzniku nepravidelného astigmastismu je pak
vyzadovana korekce mékkymi sférickymi ¢i torickymi kontaktnimi ¢ockami z hydrogelu
nebo silikon-hydrogelu. Nejuc¢inngjsi a nejcastéji pouzivané u keratokonu byvaji pevné
plynopropustné kontaktni ¢ocky z diivodu lepsiho vyhlazeni povrchu rohovky a poskytuji
adekvatni vyménu slz. Dalsi mozna feSeni a jejich kombinace jsou zesitovani kolagenu
rohovky, tzv. collagen crosslinking, rizné typy keratoplastik podle stupné onemocnéni,
intrastromalni prstence, implantovatelné kolamerové Cocky (ICL) a fotorefrakcni
keratektomie piispivajici ke stabilizaci onemocnéni, snizeni refrakéni vady a zlepSeni

zrakové ostrosti (Press 2019).

Vliv na kvalitu Zivota

Postizeni keratokonem, nejcastéji vyskytujici se u mladych dospélych, piindsi
celozivotni dusledky ovlivijici kariéru, Zivobyti a spolecenskou integraci. Zasazeno
byvé i obecné a mentalni zdravi, vyskytuji se problémy s barevnym vidénim, perifernim
vidénim a bolesti o¢i. ZhorSeni zraku a zrakovych funkci u pacientt s keratokonem zavisi
do zna¢né miry na stddiu onemocnéni. Vazna poskozeni vidéni pak mivaji zasadni dopad
na kvalitu Zivota souvisejici se zrakem. Bylo prokdzano, Ze kazdodenni aktivity a emoc¢ni
pohoda ubyvaji s rostouci zavaznosti keratokonu. Zrakovou ostrost mohou zlepsit jak
implantace intrastromalnich prstencid, tak metoda collagen crosslinking, a bylo téz
hlaseno, Ze maji pozitivni dopad na kvalitu Zivota pacientti.

V ptipadé¢ mirného keratokonu porucha vidéni muize byt rusivd u kazdodennich
¢innosti, jako napi. fizeni, rozpoznavani tvaii v mistnosti, sledovani TV, cteni
miniaturniho pisma na ptibalovych letacich 1€kt a obecné malého pisma, ¢teni znacek na
ulici, denni pohyb venku (kvuli oslnéni) apod. V ramci studie (Saunier et al. 2017) se
hodnotila kvalita zivota spojena se zrakem a mira zavislosti na okoli u francouzskych
pacientt s keratokonem pomoci dotazniku ohledné vizuélnich funkci Nérodniho o¢niho
institutu. Z 550 dotazovanych velkd vétSina méla partnersky vztah, vlastni bydleni,
kvalitni vzd¢lani a byli zaméstnani, ackoliv asi tfetina ve své praci zaznamenala jista
omezeni v disledku keratokonu, urcité Gpravy pracovniho prostfedi a prace samotné
vyzadovalo kolem 10 % tazanych a nutnost zmény prace kvuli keratokonu se tykala

zhruba 5 %. Bylo také zjisténo, ze pacienti mladsi 32 let se citi méné samostatni — 39
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pacientt pravidelné potiebovalo asistenci tfeti osoby k provadéni tikolt v kazdodennim
zivoté a byli povazovani za zavislé na okoli. Mladi lidé v obdobi puberty hlasili potize ve
Skolnim studiu, a nasledn¢ v profesni sfétfe. Také Casto ziji ve strachu a tizkosti, Ze bude
Vv jejich pfipadé nutné podstoupit operaci — keratoplastiku, a obavaji se nastupu
pokrocilého stddia a tézkého posSkozeni zraku. Progrese onemocnéni zptisobuje U
postizenych osob vyraznéjsi rozmazani a vysledné vizualni zkresleni obrazu vychazejici
Z aberaci vyssich fada. Vaznéjsi piipady vSak neovliviiuji jen denni vykonnost pacienta
spojenou se zrakem, ale i jeho psychicky stav. Ma to nepfiznivy uc¢inek na emocni
stabilitu jedince, tedy vede to Kk depresim, tizkostem a problémim zvladat obvyklé
spolecenské role. I kdyz keratokonus neni nemoc zpusobujici slepotu, jako je tomu u
pfechozich ocnich chorob, miize mit nepfedvidatelnd povaha keratokonu vyznamny
dopad jak na vidéni a zrakové funkce, tak na emoéni pohodu jedince (Gothwal et al. 2013;
Saunier et al. 2017; Panthier et al. 2020).
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S5 Zavér

Cilem této prace bylo prozkoumat veskeré vlivy o¢nich poruch na rizné aspekty
zivota jedince, zejména vliv na Skolni dochazku u déti, socialni vztahy a vnimani
nedostatkii ze strany pacienta, ale i druhych, ovlivnéni v zaméstnani, péci o sebe,
vykonavani kazdodennich ¢innosti, orientaci v prostoru u tézce zrakove postizenych a
psychicky stav jedince (sebedtvéra, sebetcta, tizkost, poruchy chovani apod.).

Prace shrnuje zakladni 1€karska fakta 0 vyvoji oka a o vybranych poruchach oc¢i,
jak je Ize kompenzovat, ptipadné 1é¢it, a jakym zplisobem ovliviiuji kvalitu zivota jedince.
Vlastni vnimani pacientll s o¢ni poruchou bylo hodnoceno nej¢astéji pomoci dotazniki
zamé&fenych na vizualni funkce, polostrukturovanych rozhovord s détmi a rodi¢i, a
pruzkumu hodnoticich psychickou a socialni stranku osobnosti ¢lovéka. Bylo zjisténo, ze
détsti pacienti hodné podléhaji negativnim pocitim a emocim, které s sebou piinasi
jinakost vzhledu o¢i nebo pouzivani korekéni ¢i jiné rehabilitaéni pomucky. Maji problém
se zaClenit, byvaji Sikanovany, a stavaji se proto uzavienéjsi vaci okoli a vyskytuji se u
nich ve vét§si mife poruchy chovani. Dospéli pacienti také casto trpi psychickymi
poruchami — depresemi a uzkostmi, vétSina z nich pocit'uje jisté problémy se zrakem
V zaméstnani, a v nékterych ptipadech je nutna i zména prace. VSechny zminéné sitnicové
choroby zhorSuji pacientovu schopnost fidit, chiizi a orientaci v prostoru a vykonavani
kazdodennich Cinnosti, kdy se spoléhaji na asistenci a stavaji se tak zavisli na svém okoli
a sami sebe vnimaji jako pfitéz pro ostatni. Nasledky o¢nich poruch ptisobi konflikty a
podrazdénost také v rodinach pacientl, naopak v uréitych ptipadech dochazelo k vétsimu
stmeleni rodiny a posileni vzajemnych vztaht.

Tyto poznatky nam umozni vice pochopit lidi s oénimi poruchami, Iépe se do nich
veitit ¢i dokazat jim pomoct, budeme-li o to pozadani. Lékaii a odbornici vyvijeji
nejriznéjsi rehabilitacni, ergonomické pomicky, aby zlepsili kvalitu Zivota zrakové
postizenych a co nejvice usnadnili kazdodenni ¢innosti. Rovnéz se uzptisobuje domaci
prostiedi tak, jak doty¢ny potiebuje a existuji i specialni centra a Skoly, které tito jedinci
navstévuji a uci se tam specialni pomiicky a pfistroje spravné vyuzivat. Kli¢em k tispéchu
zlepseni kvality zivota téchto pacientl tkvi v uvédomeéni Sir§i vefejnosti o této

problematice a schopnosti umét pacienty dobfe namotivovat.
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