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1 Uvod

Pro kazdého z nas je zrak jeden z falggitéjSich smysl. Kazdy den ho
vyuzZzivame a newdomujeme si, jaké by to bylo ho nemit. Jaké by tsgopohybovat
bez pomoci zraku nebo vyuZivat jen jebést. Procloveka, ktery trpi jakoukoli
poruchou zraku, byva velmi slozZité se s tim guat, zalenit se do spolmosti, najit
si konkek ¢i praci a v neposledrfact ho to omezujeip studiu. Zrak je obecnvelmi
slozity a ke vzniku viemu je zagebi mnoho fyziologickych procéskteré spolu blizce
souvisi. UZ v pibéhu €hotenstvi se 2dna vSe vyvijet, a pokud dojde k jakékoli poruse
vyvoje, miZe to mit za nasledekdzkou poruchu zraku.

K pochopeni zakladnich prindipjak oko funguje, je dlezité znat anatomii
jednotlivych struktur v oku. Jde o slozity procé&sery probiha uz od embryonalniho
vyvoje az do 6-7 letaku ditéte. Je velmi dlezité, aby se dhem £hotenstvi i po porodu
provadcly testy, které by mohly ffpadré odhalit vrozenou vadu, kterd se nemusi
projevit ihned po narozeni.

Cilem této bakalgké prace je obecné seznameni se s anatomii vybrany
struktur oka, které jsou&tejni pro pochopeni problematiky vrozenych vad dkale
pak seznameni se s prenatalnim vyvojem danyalicl struktur. S¥ejni kapitola je
vénovana vybranym vrozenymémim vadam, které jsou stale aktualnim tématem.
A v poslednifade je cilem seznameni se s nejvyzngdimi ocnimi chorobami
s genetickou etiologii, protoZze ne vSechny vady jgagicinéné chybnym vyvojem

v prenatalnim obdobi.



2 Vyvoj a charakteristika o¢nich struktur

Ke spravnému pochopeni fungovani oka jge#ité znat anatomii, fyziologii
a vyvoj jednotlivych struktur. V nasledujicich kegéch jsou proto dané struktury

striené popsany.

2.1Vyvoj oka

Pro obratlovce v ositleném progedi je zrak primarnim smyslemédéina z nas
je schopna vnimat a vytket vicemén dokonalé vizualni obrazy okolniho priesti.
Pro toto je pdtba propojeni mozkovéiky a periferniho senzoru — v tomtdigpace
oka. Zrakovy aparat se &aa vyvijet jako vybZzek nediferencovanéhorquniho
mozkového véku v ¢asné embryonalni débV podok& ocniho v&ku se tento vykrek
vchlipuje proti ektodermu — zarotleemu listu. V dsledku vchlipeni &chto tkani
nasled® vznikd @&ni poharek. Zbyttnim ektodermu se vytwd zaklad pro budouci
¢ocku a sitnice vznikne zéaiho pohéarku. Z mezenchymu, okolni tkase diferencuji
ostatni vrstvy sitnice — vazivovy a cévnaty obalndsledujicich podkapitolach bude

popsan vyvoj jednotlivychamich struktur. [1, 5]

VyVoj sitnice

Jednotlivé vrstvy sitnice se nevyviji $asré. Limitujici membrany se vytva
pii uzavirani poharku a bezjaderni zoéna se vitva bazalnich vrstvach. Bezjaderna
zb6na souvisi s vyvojem primarniho sklivce, jeéedita pro neurologii a je zakladem pro
podpirné tkag. Gangliové biiky se zainaji objevovat az u 13mm zarodku, hromadi se
v okularni oblasti a jejich vrstva se vytvamitotickym clenim. V ni jsou patrni
nervova vlakna ntici ke stonku éniho poharku.

Dendriticka ¥tveni u gangliovych buik se objevuji koncentétiho nésice sté
plodu. AvSak tyto gangliové Iy dozravaji koncem osmeého ¢gice. Spojenim
horizontalnich a bipolarnich bék s dendritickym ¥tvenim vznika vnini plexiformni
vrstva. Zevni plexiformni vrstva dozrava koncemépatnésice. Nasledhvznikaji ok
jadrové vrstvy sitnice a to odlénim vrstvycipkovych burk z primitivni jadrové zony.
Tycinky a cipky vznikaji na zevni limitujici membréra po dokoteni vyvoje tuto
membranu prostupuji. Svého tvaru dorostou az pwoishi zevniho a vnibhiho
vybézku. Do té doby jsou oba dva druhy smyslovych daunysoké cylindrické

epitelové biiky.



Na ztluSéléem mist sitnice, které se nazyva area centralis, vznikdadapro
foveu. Ta se zdna vyvijet v Sestém é&sici v disledku zteteni vrstvy gangliovych
burék. AZ rekolik mésial po narozeni dochazi k Uplnému dokemi vyvoje centralni
jamky.

Optickacast sitnice dosahuje z gku k limbu, naslednse ffesouva swirem
k ekvéatoru. Z buék zevniho listu vznika pigmentovy epitel sitnicenetnickou cestou
se v butkach zg&ne vytv&et pigment. [2]

Vyvoj oéniho nervu

Mozek je s 6nim poharkem propojen stopkowndho poharku, ktera je ve
spodni stra& vchlipena v ryhu neboli fisurru choroideu. Do vaitprotoplazmy
glidlnich burk, které vznikly z bugk stonku, proiistaji nervova vlakna sfrem
k mozku. Timto doch&zi k formovanérdho nervu a zesileni stonku. Déle se kolem
ocniho nervu vyvine zevni glialni ptas

Do aéniho nervu vstupuji upragtd tetiho fetalniho obdobi cévy ve foémsept.

A ty se pak do nitra oka dostvaji skrze sklértip & poslednim @sici €hotenstvi.

Z hlavového mezodermu se posléze diferencuji podpiiku spolu se zadnimi Uuseky
skléry. VSechnyit vrstvy, které odpovidaji obain mozku, jsou diferencované v patém
mesici.

Tésre pred porodem dochazi k vyvojirehovych pochev nervovych vldken
a ani po porodu neni uglrskorten. Zaklad pro vznik samostatného krevnihéhob

sitnice je dan roz&nim cév do sitnicové periferie. [2, 19]

Vyvoj sklivce

Primérni sklivec je tvieen tim, Ze do sklivcového prostoru vychézeji z grmi
sitnice velmi primitivni fibrily. Poz&i zaénou do sklivce pronikat mezodermalni
elementy, které jsou uteZité pro tvorbu cévniho systéminnosti speciélnich
ektodermalnich butk nasleds vznika sklivcova tekutina.

Sekundarni hyaloidni sklivec secmaéd tvdit od poloviny tetiho nésice za
pomoci glialniho plagt arterie hyaloidei. Poslednim stwom je vyvoj definitivniho

tercialniho sklivce a vliaken zonuly. [2]



Vyvoj ¢oéky a zawsného aparatu

Sklivcova vladkna, kterd jsou zvlastrdiferenciovana, tvd zawsny aparat
c¢ocky. Nejprve, kdy byl vyvoj oka ve stadiu poharke,ceckova ploténka vsunula do
ocniho poharku. DalSim vyvojem geckova ploténka réni v cockovy vaiek, ktery ma
v sok¥ dutinu, a to v déisledku gibliZeni epitelovych okraj

Jednoduché vrstva mezenchymalnichdsuse vsune mezi ektoderméackovy
vaek, ktery byl nejéive od ektodermu odl@en. Buiky, které jsou na zadnicsk
c¢ockoveho véku, se protahuji do dlouhych vilaknitych utiaprimarniché¢ockovych
vlaken. Co¢ka se stava kulovitou u 17-18 mm velkého emb@jakové pouzdro se
vytvari rastem ¢o¢kovych vliaken srirem k ekvatoru. Sistem €chto viaken se na
piednim i zadnim pol@ocky tvori cockoveé Svy, které jsou viditelné uz nacatku

tietiho nEsice vyvoje plodu. [2]

Vyvoj rohovky

Rohovka vyvojo¥ pochazi jak z mezenchymalni tak ektodermalni &kan
Rohovkové stroma a epitel vznikaji z kozniho epitd]. z ektodermu. V uvedlnim
mezenchymu matvod endotel a Descemetova membrananMetiku fstu rohovky
dochazi k ubytku butk. Od svého vzniku je rohovkairedna tké. [2]

Vyvoj bélimy

Ztlusovanim hlavového mezodermu se vytu@lima. Elastické vidkna se u ni
z&inaji objevovat jiz ve retim nesici. Zarové s vyvojem Blimy se vyvijeji
i Slachovité dpony énich svah. Vyviji se zprvu v pednich partiich a pozgd se
posouva dal, spolu s ni se posouva i rohovka. Kiida vyvoje Elimy dochazi az

v 5. mesici. [2]

Vyvoj duhovky

e

Nejdilezit¢jSi pro vyvoj duhovky je fedevSim vyvoj zorgkového sérace. Az
teprve ve druhé polovén ctvrtého nésice Ethotenstvi dochazi k vlastnimu vyvoji
duhovky. K diferenciaci wasnaté dlisko a pupilarni membranu dochazi pomalym
rastem snrem kéockovému polu.

Kolem patého @sice embryonalniho vyvoje je duhovka §eskryta za limbem
a pisobi to dojmem aniridie. Proces ploSného vyvojeodis je velmi pomaly. Ke
konci osmého rsice se zornice Zma zuzovat. Po narozeni dochazi k dakomani

vyvoje predniho listu duhovky a k pigmentaci duhovkovych dku2]



Vyvoj oénich vicek

Zatatkem druhého #sice embryonalniho vyvoje sechaaji vyvijet @ni vicka
tim, Ze dojde k zesileni koZzniho zakladu v kkagkvatoru. 35 mm velké embryo ma
rohovku zcela fekrytou viky, ktera zainaji shistat, az plé srostou. Kolem sedmého
az osmého #sice se Wka z&nou oddlovat.

Z mezenchymalnich bgk se ve Wkach uprodted tetiho nésice vytvdi tarzus
a swra¢ vicek je zZetelrg viditelny. U 8 cm velkého plodu se z epiteldkavého okraje

vyvijeji fasy a az u 15 cm ploduckbve Zlazy. [2]

2.2 Anatomie a fyziologie

Dulezité pro pochopeni komplikovanych funkci oka jatz gesnou stavbu
jednotlivych struktur. @ni koule, ktera se sklada zkwolika struktur, se nachazi
v o¢nici neboli orbit.

O¢ni koule se sklddéa z povrchovéjesini a vnitni vrstvy a z nitrodniho
prostoru. Povrchova vrstva je veglni ¢asti tvaena rohovkou a v zadniglbmou. Ve
stredni vrst¢ nalezneme cévnatkigsnatédisko a duhovku a vrini vrstva je tvéena
sitnici. Do nitrogniho prostoru pét predni a zadni@i komoragocka a sklivec.

Déle je podstatné zminitriplatné organy oka, do kterychipeme z#adit aini
vicka, spojivku, slzné astroji a okohybné svaly. Vledsjicich podkapitoldch budou

dulezité vySe zmi#gné struktury popsany. [2, 3]

N bélima
= cévnatka
spojivka R
fasnaté télisko %, Ilf \‘: sitnce
// 0™ %
duhovka —: ¢/, ) sklivec
zomice ! #lutd skvrna
rohovka
otka 1
komorovd voda — zrakovy nen

pfedni o¢ni komora
zadni oéni komora

Obr 1.Rez okem [8]



Sitnice

Odsgpenim z mozkoveho zakladu vznika jemnéhpedna blana, sitnice, které
je zrakovou drahou spojena s mozkem. Sousedi sattéun ke které je votnpriloZzena,
ale vmist teke zrakového nervu (papily) a zubovité linie (orara®) je peva
fixovana. Sila sitnice se pohybuje mezi 0,1 azr@8 a ma izové zbarveni, které
vznik& prosvicenim cév cévnatky.

Sitnici mizeme rozdlit na slepou a optickodast Slep&ast, ktera jde od ora
serrata Kasnatémudisku az k duhovce, je t¥ena pouze pigmentovou vrstvou, tudiz
neobsahuje Zadné nervové a smyslovgkipuKdezto optick&ast jde od ora serrata az
k papile.

V optické ¢asti sitnice mame 10 vrstev, pigmentovy list, réagp (ty¢inky
a ¢ipky), membranu lamitans externa,€ji zrnitou vrstvu (jadra neuroepitelu), &&i
plexiformni vrstvu, vnini zrnitou vrstvu (jadra bipolarnich btk), vnittni plexiformni
vrstvu, gangliové hiky, vrstvu nervovych vldken a membranu lamitanserim.
Vzajemné propojeni nervovych hiknpovaZzujeme za zaklad slozité stavby sitnice. Za
dulezité povazujeme vrstvu dinek a cipka, diky jejichz podrazehi zaina proces
vidéni. Smyslovych bukk neboli receptar je v lidské sitnici okolo 130 miliéniCipka
je 6 az 7 milior, nejvice je jich v mistnejostejSiho vigni a do periferie jich ubyva
a slouzi nam kvnimani barev. Naopakingk je na 120 miliéh. Slouzi nam
k rozeznani tmy a stla.

Zluta skvrna méa @mer asi 3mm a je kruhovitého az eliptického tvarujeiim
stredu je jamka, tzv. fovea centralis, misto négstho vidni. V této oblasti se nachazi
jen ¢ipky. Asi 4mm nazalnim sérem od Zluté skvrny je misto, kudy vystupujecnio
koule zrakovy nerv, tzv. slepa skvrna. Je kruhdnatézaru o piméru priblizné 1,5 mm

a snérem do stedu se prohlubuje, ma tzv. fyziologickou exkav§z;.3, 6,]
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Pigmentovy epitel

Vnitfni limitujici membrana

Jadra bipolarnich bunék

Gangliové buriky

Vrstva nervovych vldken

Vnitini limitujici membrana

Obr 2. Sitnice

Zrakovy nerv

Vldkna zrakového nervu jsou velice tenka, jsou emalplenami mozkovymi
a vedou az kchiasmatu. Jeho délka je velmi ind&iili, pohybuje se mezi
35 — 55 mm. Ma ¢&kolik Useka, intraskleralni, orbitalni, intrakanalikularni
a intrakranialni.

Skrz kElimu, o délce 0,5 mm, prochazi intraskleralni Usklery ma pamer
1,5 mm. Po opué&hi bulbu se jeho fgmér zvySuje na 4 — 4,5 mm. NejdelSi, es®vit
prohnuty je orbitalni Gsek, kterydii 25 — 30 mm. Dale pak intrakanalikularni Usek je

asi 7 mm dlouhy a Usek intrakranialni jen 10 mm.

Sklivec

Prostor mezic¢ockou, sitnici atrasnatym dliskem se nazyva sklivec. Jde
o rosolovitou bezbarvou hmotu, ktera vyge 80 % obsahu oka a je z 98% o
vodou. Tlakem na bulbarni obaly udrzuje formu budtradi se mezi fihledna opticka

média oka.
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Obsahuje specialni bilkovinu — vitrein, ktery maresledek tvorbu traémy
sklivce. Ri poruSe neregeneruje a byva nahrazen komorovoowana tentyZz index
lomu 1,336 jako sklivec. Neobsahuje cévy ani nef2y3]

Cotka a zawsny aparat

Je bikonvexniho tvaru a ma zakulaceny okraj. Nalée v prohloubenén
sklivce, za duhovkou. Ve své poloze ji drzi vliakagaesného aparatu. Je transparentni,
elastickd a po narozeni jedince m& hmotnost asi@QJe uloZzena v pouila swj tvar
meéni tahem vlaken z&gného aparatu podlézaného stuptrakomodace. Rmér cocky
(ekvatorial) v dosglém wku je @iblizné 9 mm a tlougka 4-5 mm, ale to vSe &p
zavisi na stupni akomodace. Opticka mohutnaxky je asi 19D. S fibyvajicim
vékem klesa prhlednosttocky, jadro je Zlutavé, hitavéci ¢erveno-hidé.

Vlakna za¥sného aparatu se podileji na akomodaci add¥iu na svém mist
Nachazeji se meziockou atfasnatym dliskem a ¥kem ztraci svou elasticitu a jsou
kiehei. [2, 4]

Rohovka

Je ptihledna, leskla a hladka. Tlalk& rohovky se pohybuje okolo 1 mm, ale
neni vSude stejna. Verstu byva nejtefi, asi 0,8 — 0,9 mm a kolem okraje netlustsi, asi
1,0 — 1,2 mm. Svisly gmer rohovky je giblizn¢ 11,5 mm a horizontalni 12 mm.

Jednd se o nejcitl§ySi cast lidského da, kvili vysokému obsahu nervovych
vlaken. Je bezcévnd, a proto fietije pro vyzivu podstatnytigsun kysliku z vijSiho
prostedi. Smérem dovnit je v kontaktu s komorovou vodou.

Rohovka je tvéena ggti vrstvami. Zevi je rohovka kryta @ivrstevnym
epitelem, ktery ma rychlou a dobrou regeneraci,jaleelmi citlivy. Pod epitelem se
nachazi Bowmanova membrana. Ta8@g@raréni znovu neregeneruje a za normalnich
okolnosti byva transparentni. Bowmanova membraha&s rohnovkovym stromatem,
dalSi vrstvou rohovky. Stroma tkicasi 9/10 z celkové tlodBy rohovky a je tvéeno
svazky kolagennich lamel. Mezi stromatem a zadnbch@u, endotelem, je
Descemetova membrana, ktera je velmi odolind porareni a infekcim. M4 elasticka
vlakna, kwili kterym je elastickda a bréni jmiku leukocyti do stromatu. Posledni
vrstva, endotel, slouzi k aktivnimu transportu teku

Optickd mohutnost rohovky je 43D a tudiz je ri&gditejSi slozkou optického

systému oka. V migtozna&ovaném limbus fechézi rohovka docbmy. [2, 3, 7]
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Bélima

Jednd se o tuhou vazivovou blanu, kter&itéd6 pevného obalu oka.cBma
neni ve vSech mistech stejiusta. V mist Uponu okohybnych svalv oblasti ekvéatoru
je nejterdi, okolo 0,3 mm. Na zadnim polu je nejtlustSi, salamm. U limbu, kde
bélima prechazi v rohovku je silna 0,6 mm. Jedna se praktickezcévnou blanu bilé
barvy. Barva se &kem n€ni, v mladi byva tmavsi, spiSe do modra a vé sfévem
ukladani pigmentu z op@beni nazloutla.

Cast kelimy, ktera je umisina nejzeviji a je tvarenaiidkym vazivem se nazyva
episkléra. Obsahuje velké mnoZstvi céviachazi v elastickou membranu, Tenonské

pouzdro. Pechazeji sem obaly zevnictindch svai. [2, 6]

Duhovka

Tvori prepazku, ktera odtlje predni a zadni komoru. Upréstl duhovky se
nachazi zornice (pupila). Na duhovce je pupilatslast a ciliarni oblast. Hranici mezi
nimi tvori duhovkové okruzi. Na povrchu duhovky se nachabejbné prohlubeniny,
krypty nebo lakuny. Ty jsou tw¥eny rfidkym vazivem, ve kterém se nach&etné
pigmentoveé biiky, si€ cév a hladké svalove hky.

Duhovka byva nejsikjSi v oblasti duhovkového okruzi, okolo 0,6 mm ia p
kofenu naopak nejtén okolo 0,1 mm. Podle velikosti zornice se d&itusirka
duhovky, udava se mezi 2 - 8 mm.

Smérem k pupile, od kiene duhovky je v duhovkovém stromatu rozperst
tenka vrstva svalovych vlaken. Jedna se @asvzornice, musculus sphincter pupillae,
ktery zpisobuje midzu, neboli zUZeni pupily. A dale o r&@a¢ zornice, musculus
dilatator pupillae, u &hoz dochazi k mydridze, neboli razsii pupily. Oba tyto svaly
duhovky jsou ovladany nervy, sympatikem a parasyikea.

Na mnozstvi pigmentu a na skladduhovkové tka#é zavisi barva duhovky.
Beéhem prvnich let Zivota se barva duhovkgnn K ustaleni mize dojit az kolem
deséatého roku Zivota. [2, 6]

O¢ni vicka

Oko je proti vrjSim vlivam chrarno vicky. Vicka jsou modifikované kozni
fasy, které mrkanim roztiraji slzy pdepni ploSe bulbu a zafi§ji tim hydrataci
rohovky. Mezi hornim a dolnim &kem, gicemz horni je $Si neZz dolni, je @i
Stérbina, ktera je patrnatipotevienych @ich. Délka mezery mezi viiitim a zevnim
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ocnim koutkem, kde se &ka setkavaji, je dlouha asi 3 cm a vysokidblizné
1-1,5cm.

Na predni ploSe \dek je jemna kZe, kterd Wka kryje. Na zadni plose je
vickova spojivka, ktera jefpostla k tarzalni ploténce a naléha naiokouli. Slzné
body, které lezi ve vrthim koutku a maji @meér asi 0,25 mm, rozduji okraj vicka na
¢ast lakrimalni a ciliarni. Kdeast ciliarni mafasy a usti wkovych Zldzek acast
lakrimalni neobsahujiasy.

Kazdy ¢lovéek ma tasy individualg dlouhé a ma rozdilny get. Na hornim

vicku doriistaji 8 — 12 mm a na spodnim jsou kratsi. [2, 6]
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3 Vrozené vady oka

Vrozené vady oka mohou vzniknout dwgenetickou mutaci, nebo Spatnym
vyvojem Vv embryonalnim obdobi jedince. Na vznikudvgak genetickych, tak
prenatalnich se @ie podilet mnoho faktér a jejich kombinaci. Zjistit ficinu
nékterych vrozenych @nich vad je v dkterych gipadech obtizné. Eva Bermejo
a Maria-Luisa Martinez-Frias &é&nku Congenital eye malformations uvpd ze
Dale pak uvagi minimalni odhadované hodnoty prevalendenych @nich vad
zjistené v prvnich 3 dnech Zivota. Anoftalmie (absendédjua mikroftalmie (zmenSeni
ocni koule) byly nejasgjSi a to 21,34 na 100,000 novorozént) vrozené katarakty
byla zjiS€na prevalence 6,31/100,000, nasledovaly kolobor89,4zakaleni rohovky
3,11, vrozeny glaukom 2,85 a zbylénovady nély mensi porodni prevalenci. [9]

3.1Vrozené vady jednotlivychéasti oka a jednotlivych struktur
zapri¢inéné chybnym vyvojem

V néasledujicich podkapitolach se budénevat anomaliim, které vznikaji
v nejdilezitéjSi dok& vyvoje oka, v embryonalnim obdobi. Tyto vadyugzgbuji
posSkozeni oka jako celku, nebo mohou postihnout@gednotlivé oni struktury. @ni
postizeni vzniklé v prenatalnim obdobiibe postihnout bdi jen jedno oko, nebo se
vyskytne na oboudch sodasre.

Pribéh &hotenstvi ma na vyvoj oka zasadni vliv. Tento psog@ze ovlivnit
n¢kolik faktora. Mezi ré pati nagiklad infeléni onemocani matky Ehem ghotenstvi,
jako jsou nafiklad herpeticka onemoéni, zaré&nky, ndkaza virem HIV anebdzné
genetické mutace. Mezi dalSi faktory owilijici vyvoj oka pat nezdravy Zivotni styl

matky (kodeni, uzivani navykovych latek). [31]
3.1.1 Vady postihujici celé oko

Anophthalmus

Jde o Uplnou absenci bulbu, které je relativaacné.Castji Ize nalézt v oku
rudimentalni zbytky oka, kde byva nalezena mezodbrintk&, kter4 odpovida
cévnatce a d&ime. Anophthalmus rnize byt oboustranny i jednostranny, kde

oboustranny j&astjSi a u jednostrannéhote byt druhé oko normalni nebo spojeno
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s nejizrejSimi anomaliemi po celéméle. Maze byt i ziskany, a to po enukleaci
bulbu.[2]

Obr 3. Anophthalmus [20]

Microphthalmus

Kritické obdobi pro vznik vrozeného zmensSeémidoule neboli microphthalmu
je ve 3 mgsici #hotenstvi.Cisty microphthalmus, ktery se vyskytuje samostabyva
vysoce hypermetropicky, az 25D. Roam rohovky jsou mensi a i po korekci je
zrakova ostrost snizena.

Mize byt microphthalmus bez kolobomu, ale byva spmjovs dalSimi
vrozenymi anomaliemi anebo seibe vyskytovat microphthalmus s kolobomem. Ten
muze byt také doprovazen dalSinkzkymi vrozenymi anomaliemi. V nitru oka se
mohou tvdit sitnicovétrasy a zbytky mezodermalni tkawe sklivci. Gini ¢ocka je
¢asto vysunuta ze svého mista a je zkaleraj aerv rudimentalni a u sitnice je

zmenéna struktura. V takovémtaipact je zn&né snizené vidni. [2]

Kyklopie

Kyklopie sefadi mezi vyvojova znetveni hlavy. Dochazi k poSkozeriepniho
mozku, zakladu @ a nosu. Vyskytuje se velmi vzaca embrya, ktera jsou postizena
kyklopii, nejsou schopna zivota. Oko je ulozenoigtérkorene nosu.

Kyklopie mize mit rkolik forem. G¢nice mohou byt mezi sebou adiené, je
ziejmy nosni otvor a dva zaklady oka jsou blizko hes&/ dalSim fipadt mohou spolu
oba zaklady oka splynout. Toto vyvojové znderd byva soéasti tzkych
systémovych a kranialnich abnormalit. [2, 3]

Kyklopie u ditte miZze byt zgsobena diabetendi alkoholismem u matky.
Pokud jsou tyto toxiny ifitomny kEhem vyvoje plodu, tak fdZe dojit ke Spatnému
vyvoji mozku a to tak, Ze se & vyvijet jen jedna hemisféra misto dvou. Riziko
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vyskytu kyklopie u dite, jehoz matka byla silna alkohiXa v dok& t¢hotenstvi je asi
200x vySSi nez u matky bexchto problén. [28]

Obr 4. Kyklopie [21]

3.1.2 Vady postihujici sitnici

Vrozené odchlipeni sitnice

Kvali nerovnongérnému ftistu obou lisi poharku dochazi k vrozenému
odchlipeni sitnice, nedojde zdetzif zevniho a vniniho listu. Mize se jednat jak
0 ¢asténou tak o Uplnou vadu. Dochazi ke zhorSengénida to kwli hromadici se

tekutineé mezi olgma vrstvami. [4]

Retinopatie nedonosSenych

Jedné se o0 zavaZzné onemaninkteré se vyskytuje ur@diasré narozenych &i.
Mezi nejrizikowjSi skupinu pat déti, které se narodily kolem 25. ge&tého tydne
s porodni hmotnosti nizsi jak 1000g.

Retinopatie nedonoSenych (ROP) ma ne zcela &jésfaktory, které by mohly
zpasobit jeji vznik. Hlavni ficinou je nepimérené mnozstvi kysliku v prasdi, kde je
nedonoSené ditbSetovano. Dale pak stupenezralosti difte, ¢im je di€ nezralejsi, tim
vice je ohroZzenasgkou formou ROP.

Mezi cévnatou a bezcévndasti sitnice dochazi k néjezitejSim patologickym
zmenam. V gchto mistech dochazi k zastaveni dalSiho vyvojecsit Nasled# dojde
k rastu novotvéenych cév a vaziva, pokud tyto struktury prorostowsklivce, tak mze

mechanickym tahem vzniknoutasténé nebo Uplné traki odchlipeni sitnice.
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Po vyjmuti nedonoSenychétil z prostedi s nefiméienym mnozstvim kysliku dochazi
z patologicky vyvinutych cév ke krvaceni do sitnacelo sklivce. Periferie sitnice se
zakali a odchlipi a sroste s vazigormenénym sklivcem. Jde o n&gsEjsSi pricinu
slepoty u dti. [3, 10]

Necelych 70 % é&i po prokkhnuté ROP, je nevidomych. U 60 % az 80 %
onemockini dochézi ke spontannimu Ustupu bez vyzrggioh trvalych nésledk jak
funkénich, tak anatomickych a asi u 10 % az 30 & sl ROP dochézi k jizevnatému
poskozeni sitnice, totalni amoci a odpovidajiciatztrzraku. Jde o oboustranné
onemocsni, ale ptibéh a posSkozeni byva asymetrické. Incidenég sl ROP s porodni
vahou pod 1000g jefiblizné 55 — 88 % a udi nad 1000g je incidence 34 — 60 %. [29]

Obr 5. Retinopatie nedonoSenych [10]

Kongenitalni glaukom

Kongenitalni glaukom se radi mezicasté vady, ale je uénvysoké riziko, ze
vznikne trvalé a vyrazné postizeni zrakovych funk¢itéchto gipadech nesta
konzervativni 1éba a je tedy nutnydasny chirurgicky zakrok. Kongenitalni glaukomy
se projevuji doiech nesiai veku dittte, na rozdil od infantilnich glaukamkteré se
projevuji od ti mésiai do #i let v&ku. Tento typ glaukomu tiZzeme rozdlit na primarni
a sekundarni kongenitalni glaukom.

Primarni vrozeny glaukom je zaginén poruchou vyvoje uhluipdni komory.
Casgji se vyskytuje u chlagc a mize byt jednostranny i oboustranny. Za vznik
sekundarniho vrozeného glaukomuize poruSeny éni vyvoj, nagiklad dystrofie
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rohovky, nadory a katarakty. Vrozeny glaukom madu prvotnich fiznaka, slzeni,
swtloplachost a blefarospazmus. Bolet wku dittte je @i zvySeném nitroénim tlaku
pozorovano rozpinani oka a&tSovani jeho objemu. tke dojit i ke z¢tSeni paméru
rohovek, které byva vékterych gipadech doprovazeno snizenimalgednosti
rohovek. [1, 3]

3.1.3 Vady postihujici zrakovy nerv

Hypoplazie zrakového nervu

Z patogenetického hlediska se jedna o vyvojovowgiou @ni fetalni Sérbiny.
Dochazi k naruSeni diferenciace gangliovych daukvili zana'eni mezodermalniho
zakladu retinalnich cév docwi Strbiny. U tefe zrakového nervu jsou znamky
zmenSeni a to 0 1/3 az 1/2 normalnihdniru a dvojity prstenec atrofované cévnatky
a pigmentového listu ho lemuji. Hypoplaziéde byt v kombinaci s jinymi vrozenymi
vadami centralni nervové soustavy, ale i samost®okud se jedna o oboustrannou

hypoplazii, tak ta ize zpisobit praktickou slepotu s nystagmem. [4]

Kolobom zrakového nervu

Nasledek nedokonalého uzemi fetalni oni S€rbiny je kolobom zrakového
nervu, ktery se projevujeiznymi zpisoby. MiZze se spojit s kolobomem sitnice
cévnatky a mize byt od rudimentalnich forem az deh €zkych. U zrakovych funkci
muze jit jak o prakticky normalni véhi, ale i o zavazné vypadky zorného pole v horni

polovirg.

Jamka teré¢e zrakového nervu

Ve tSire pripadi jde o jednostrannou anomalii, ktera se vyskytp@radicky
a nema zcela jasnou patogenezi.chs§ji ji nalezneme na temporalnim okrajider Je
to prohloubeni okrouhléhgi vertikalné ovalného tvaru tizné hloubky a velikosti.
Zrakové funkce nejsou snizeny, avSakéktarych gipadech se f¥e rozvinout
makulopatie s cystoidni degeneraci, ktef&enposkodit zrakovou ostrost. [4]
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3.1.4 Vady postihujici sklivec

Persistujici hyperplasticky primarni sklivec

Jedna se o jednostranné vyvojové postizasto spojené s mikroftalmickym
okem. Cotka byva na zadnim pélu zkalena. Véedu sklivcové dutiny mezi zadnim
polem oka aockou lezi primarni perzistujici sklivec, ktery obaghcévy a pojivove
membrany.

Pt svraseni primarniho sklivce iize dojit k tahu ciliarnich vyika fasnatého
téliska vzad a to Zisobi uz&er duhovko-rohovkového uhlu, ktery naslédrpisobi
sekundarni glaukom. Byva vzdyiginou zavazné poruchy wdi, kterému nezabrani

ani Wwasna vitrektomie. [3, 4]

Persistujici arteria hyaloidea

Za intauteralniho Zzivota vystupuje tato arterigpapily zrakoveého nervu,
postupuje sedem sklivce k zadni plogscky a zde se &tvi v pouzdrucocky. Jest
pied narozenim se resorbuje a obliteruje. ékterych gipadech mohou istat jeji
zbytky, eventualét mohou byt zbytky vaskularizace na zadnim pfmdky. Zpravidla

nedochéazi k poruse zrakovych funkci.

3.1.5 Vady postihujici ¢o¢ku

Vrozena afakieneboli bezéi je povazovana za vaznou, ale relatiwzacnou
poruchu, oko se tbec nevyvine. Pokud dojde ke zpomaleni vyvojeiZzen nastat
mikrofakie u niz jecocka menSi nebsferofakie u které m&ocka kulovity tvar. Ok
tyto vady mizeme nalézt u ektopigocky a je u nich znama vysoka myopie. Byvaji
zpravidla oboustranné a byvaji ésti Marfanova syndromu. Ten je znam dlouhymi
a kiehkymi kostmi, pevézre koncetin. Dale pak srdmi anomdlii, arachnodaktylii
a deformaci hrudniku. Kéaim projewim mohou pdit kromé zmen na coéce také
sekundarni glaukom, odchlipeni sitnice a myopie.

Mezi dalSi vrozené vadyocky pati kolobom cocky, ktery byva wasgjSich
piipadech spojen s kolobomy duhovkgsnatéhodiska a cévnatky a jen vzatrse
vyskytuje samostatn V kolobomatoznich mistech byva poruSenésay aparat. Dale
pak lenticonus anterior et posteripkulovité vyklenuticockové tkar, ktery jecastji
na zadnim, ale i naf@dnim poluCocka mize byt i mirg zkalena. Lenticonus fiie byt
spojen i s mikroftalmem, kolobomem duhovky, peifiiu pupilarni membranou

a znménami v Ghlu. [2, 3]
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Ectopia lentis

Jedna se o vrozenou poruchu polokigéky. Posunuti je oboustranné
a symetrické afii¢inou je abnomalni vyvoj z&gného aparatu. Vychyledocky byva
smérem nahoru a pakud temporald a v meg pripadech sgrem dofi. F¥i vétSim
poSkozeni zassného aparatu e dojit az k luxaciocky. P pohledu na zornici fze
byt vidéna ¢ast bezc¢ocky a ¢ast scotkou, a proto ma oko v obotAstech rozdilné
refrakce. [2, 3]

Catarakta congenita

Vrozena katarakta neboli Sedy zakal, byva velasty. Mize byt gedevSim
u kolobomat6znich @ a u mikroftalmu, ale i¥e se vyskytovat i samostatrvVznika
kvuli dédicnym predispozicim, ale iehem embryonalniho Zivota jako komplikovany
zakal u nitrodnich zawta, poruch vyvoje a ip infekénich chorobach a intoxikacich
matky Ehem gravidity. Katarakta éize byt jak jednostranna tak i oboustranna.

RozliSujeme izné formy vrozené katarakty. Pokud jde o Uplné erkial tak
mluvime o totalnim Sedém zékalu. Jedna-li sgast&né, tak mluvime o parcialnim
Sedém zakalu. U totalni kataraktyibe jit o ddicnost nebo o zaegthky u matky
v gravidi€. Jde obvykle o oboustranné zakaleni, které crgnasnizuje viéni.

U parcialniho Sedého zakalu jsou daegjSi formou polarni katarakty. Jejich ungisi
byva na pednim nebo zadnim poékocky. Byvaji pesré ohranéené, hutné, malého
rozsahu a zrakovou ostrost podstatreovliviiuji. Cotkova hmota je beze zmy,
zkalenim je poskozeno pouzatkové pouzdro.

U vrozené katarakty se da také rozeznaidaici se zkaleni a nezkaleni
jednotlivych vrstev. Tyto typy katarakty ozfugeme jako zonularni, perikapsulaii
koronarni katarakta. U zonularni katarakty je zkalgen uéita vrstvacockovych lamel,
nesfi se, ale pdtbuje operaci. Koronarni katarakta se projevuj® jagousty oge
ohrantenych drobnych zdakalk v kortexu, které ale neruSi ¥ioi. Je stacionarni,
v pozajSim wku u tohoto typu dochazi k progresi zkaléodky. Pro vznik katarakty je
kritické obdobi od 2. do 4. &sice thotenstvi, coz je po#énn¢ dlouha doba.

Podle zrakové ostrosti, tj. podle rozsahu zakauuguje l&ba vrozenych
katarakt. DalSim hlediskem je, zda je zakal nageddi na obou ¢ich, pogipac zda
jsou gitomny i dalSi oni zmeny. Pokud se jedna o jednostrannou kataraktu, nmausim
brat v avahu, Ze jednostranna afakieizen zmisobit amblyopii afakického oka.

A u oboustranné katarakty se rozhoduje podle kvaidéni do blizka. Progndza byva
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u vrozené katarakty nejistaigvazrié u jednostranné. Po operaci je nutné afakické oko
korigovat, a to za pomoci bryli, kontaktni¢b¢ek, pog. implantace nitroéni c¢ocky.

U oboustranné katarakty je operace nutna v padstated po zji&ni, tj. ped

6 mesicem ¥ku, jinak by mohlo dojit k amblyopii. ZhorSeni ¥ by poté mohlo mit
negiznivy vliv na psychiku déte. U velmi malych &i se implantace nitr@ami cocky
(IOL) neprovadi, kuli tomu, Ze u novorozence by hodnota kontakimiky méla byt
+40 D. Tato hypermetropie velmi rychle kleséa a veudletech byinila +20 D a stale

by klesala. Podle zkuSenosti za poslednich p&ylétnplantace mohla byt U&na po

2. eventuala po 3. roce Zivota. [2, 3]

Obr 6. Vrozené katarakta [11]

3.1.6 Vady postihujici rohovku

Mezi nejznanyjSi vady postihujici rohovku @izeme zeadit WtSi ¢i mensi
pramér rohovky. Pokud jde o&sSi ptimér, mluvime o vad s nazvenmegalocornea
Vrozeny z¢tSeny ptimér rohovky je nad 13 mm, ale o megalocornee mluvjeme
VvV pripact, Ze za z¥tSeni nemize zvySeny nitroéni tlak. V gipad megalocorney je
piedni komora hlubSi a nalez je na obaticbh stejny. Mize byt gitomné che¢ni
duhovky neboli iridodonéza okrajové zkaleni rohovky. Po korekci refealk vady je
zrakova ostrost dobra, tudiz nedochazi ke zhokseéri.

Naopak pokud jde o vrozené zmenSeni rohovky, kdedwalni pamér je
mensSi jak 11 mm, mluvime o wad nazvenmicrocornea Ta se niZze vyskytovat bdl
samostat® ¢i ve spojeni s mikrofilmem. Déale set#e vyskytovat spolu s kolobomy
uvey a optiku, zakaly a ektopiocky. VétsSing piipadi s oploS¢nim rohovky. Zrakova

ostrost u této vady je dobra, ale obvykle jsoukoatké a malé.
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Embryotoxon

Mezi dalSi vrozené vady rohovky paembryotoxonktery se projevuje jako
Uzky polongsicity nebo kruhovity prouzek zkalené rohovkyiiké byt jak jednostranny
tak i oboustranny. Ma evformy.

Prvni forma jeembryotoxon anteriysmize byt jak vrozeny, tak vznikly
v prvnich letech Zivota. Tato forma embryotoxontzm vzniknout tukovou infiltraci
povrchnich a hloubkovych vrstev rohovky.uk& ho doprovazet dystrofie rohovky,
modré skléry, megalocornea nebo hypercholestermémi

Dalsi formou jeembryotoxon posteriugato ddi¢na vrozena anomalie zasahuje
hloubkové vrstvy rohovky. Je charakteristicky okkajm zkalenim rohovky
a predsunem Schwalbeho linie v komorovém uhlu. Pokurh@ni embryotoxon spojen
s glaukomem¢i anomaliemi v komorovém Uuhlu, jedna se o Axenieldsyndrom.

Pokud jest doslo k atrofii stromatu duhovky tak mluvime o §iee anomalii. [2, 3]

Obr 7. Embryotoxon posterius [22]

Petersova anomalie

Petersova anomalie se vyZog tim, Ze se nachazi néegnim segmentu oka.
Dochazi k netuplnému odi@ni rohovky od duhovky nebéncky, to zpisobuje zkaleni
rohovky a nésledkem je rozmazanéénid Zkaleni niize byt jak malé, tak ve&t8im
rozsahu. MiZze se nachazet vefatlu rohovky, ale i mimo &d. \EtSi problémy v3ak

tvoii velké, centralé umistné zakaly. Ve #Sin¢ pripadi je Petersova anomalie
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oboustranna, ale zrakové postiZeriizm byt na oboudch odlidnéCasto byva spojena
s jinymi vadamijako je glaukom, katarakta mikroftalmus.

Petersovu anonli muzeme rozdit na dva typy. U anomdlie | doché
k nedplnému od#leni rohovky a duhovky s mirnym azreire téZkym zakalen
rohovky. U typu Il neni rohovka Uplroddilena odcocky a dochazi t¢zkému zkaleni,
které miZze postihnout celou rohovk

Prewlence této anomalie je nezndma. Postihdiblipné 3 az 6 jeding na
100 000 narozenych &ti. Témei polovina d@ti ma slaby zrak jiz raném ¥ku

a [iblizné ¢tvrtina je vdusledku této vadslepa. [12]

Obr 8.Petersova anomali23]

3.1.7 Vady postihujici bélimu

Vrozené i ziskané vadyélimy jsou spojeny fevazi se zngnou tlousky
bélimy a piitomnosti ciziho materialu. Tloti&a kElimy v oblasti poid ptimych svai
ma [@iblizné 0,3 mm a sirem ke zrakovému nervu se ztluge az na 1,0 mm a u lbu
mé 0,8 mm. U ztefeni kElimy neboli Modré sklérymiaze byt \prvnich ngsicich,
zejména u nedonoSenyckitidnamodraly nddech. Ten jetgmben pisvitem uvealn
tkare ztertenou Klimou. Pokud tento sv nevymii, mizeme ho povazovat .
patologicky.

Modra skléra fiva spojovana sékterymi celkovymi onemocmimi, jako e
napiklad osteogenesis imperfekta, ki se vyznéuje kiehkosti a deformaci kos

ztratou slubu a lomivosti kosti, Marfanovym syndromem, u kterého je typic
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vysoka postava, dlouhé a ké kortetiny, hubené a dlouhé prsa dislokace ¢&ni
¢ocky. Dale je pak spojovana o¢nimi onemoc#nimi jako je axialni myopie
keratoglobus (vyklenuti celé rohovky), keratokomubuftalmus (neboli hydroftalmu
kde dochazi ke 2¢Seni celého bulbu disledku zvySeného nitréaiho tlaku).

Mezi dalSi vrozené vady ébmy pati nanoftalmus, ktery se vyznéuje
proporcionald malym a hypermetropickym bulbem spolu se z¥lost neelastickot
bélimou. A vedlejSim znakem e byt glaukontizkého Ghlu. [3]

r

o sl "_
Obr 9. Modra skléra2{]

3.1.8 Vady postihujici duhovku

Prevazre se bude jednat o vrozené vady duh¢, ale vnékterych gipadect
vada postihuje vSechn§asti Zivnatky. NelUplnym uzérem fetalni Strbiny ocniho
poharku nize dojit kvrozenymkolobomim Zivnatky Ty jsou orientovany iigvazme
nazalg doli a maji pigmentovy lemKolobom nemusi postihovat vSechny tast
Zivnatky sodastré. NejéastjSi byva kolobom duhovky, ktery iwe gejit nafasnate
telisko ¢i cévnatku, al mohou se vyskytovat samostatn A dochézi k hrubému
poruseni vidni.

Aplazie duhovkového listu, které se mohou nach& misg typickém prc
kolobomy, se podobaji zornicovému otvoru tomto gipad mluvime o nepravé
polykorii. V ptipact vzacnépravé polykoriese jedné o &kolik pupil, kdekazda ma sy
sfinkter. Vrozené vady duhovky byvaji spojen mikroftalmen, ektopii ¢ocky,
kataraktou, :iystagmem a aplazii makul

Dalsi vrozenou vadou jektopia pupillae Jedna se o vysunuti zornice ziedt
duhovky ovélného tvaru a obvyklge spojena slalSimi @&nimi zmEnami.
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Heterochromigje oznaeni pro rozdilné zbarveni duhovky, za kter&e postupujici

ektodermalni atrofie a ize byt spojena se zé&em.

Obr 10. Kolobom duhovky [25]

Albinismus

Jde o vzacné onemasn, kde kwuili deficitu enzymu tyrozindzy nedochéazi
k tvorke¢ pigmentu v melanocytech. Pigmentize chyl#t Gplné nebo jen zasti.
U o¢niho albinismu chybi pigment v duhovédasnatémdisku a pigmentovém epitelu
sitnice.

Na prvni pohled je napadnyerveny reflex zornice a narowly odstin
swtlomodré transparentni duhovky.Clovéka s @&nim albinismem obfuje
swtloplachost a dostasto je s tim spojena porucha vyvoje Zluté skvoog ma za
nasledek sniZzeni zrakové ostrosti a nystagmus, f2,

Incidence u narozenych je asi 1/20000, ale u AysbkAmertani ve Spojenych
Statech je incidence 1/12000. ¥kierych regionech jako je Niger je incidence 1/1000
Pacienti, kté& trpi albinismem, se musi chranited ultrafialovym z#enim. Za
takovouto ochranu je povazovano pouzivani delgikhwi, cepic a opalovacich kréim
Pro dosaZzeni maximalni zrakové ostrosti je iz korigovat kratkozrakost
a astigmatismus. &i kontrola by mila byt provadna kazdy rok. [30]
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Obr 11. @ni albinismus fi osvitu zornic [26]

Obr 12. Sitnice albina s nedostatkem pigmentu [26]

Aniridie

Dana Lildkova a spol. ve svéitanku Aniridie popisuje aniridii jako vzacné
kongenitalni onemoemi s incidenci mezi 1:64 000 az 1:96 000. Udaease jedna
0 oboustranné onemoani, které se vyskytuje jakoédicné onemoceni v rodirg Ci
sporadicky, postihuje celé oko. Typicka je absedaobovky v celém rozsahu, kde
v komorovém Uhlu mohou byt patrny zbytky duhovkotkérg. A Ze mezi dalSi
piiznaky pati tieba mikrokornea, dislokac&ocky, katarakta, sekundarni glaukom,
nystagmus, postiZzeni¢wiho nervu, ptéza, rohovkové dystrofie. Dale paladiy Ze je
ovlivnéno i vickni, za které nefize @gimo aniridie, ale jiz zminé ani poruchy.

McKusickiv katalog monogerin dédicnych chorob roz#luje aniridii do
nékolika forem a to podle kvality vighi a gipadnych dalSich zén. Prvni typ aniridie
popisuje nemocné s diEzachovanym vithim, druhy typ mé zrakové funkce Spatné

v disledku vySe uvedenych symptomkatarakta, glaukom, nystagmus, dystrofie
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rohovky). U tetiho typu aniridie se kéoim potizim pidava i mentalni retardace
a ¢tvrty typ byva spojen s nefroblastomem neboli Wibmygn tumorem, genitalnimi
abnormalitami a deleci kratkého raménka jedenactdromosomu. Dale pak mezi
velmi vzacné onemo¢ni pati Gillespiefiv syndrom, p kterém je znama aniridie,
mentalni defekt a cerebralni ataxie a zcela oféipripady jsou familiarni aniridie
s chykEnim pately pofipadt aniridie spojena s mikrokorneou a spontanesorbujici

kataraktou, ktera se ale vyskytuje jiz pikolik generaci. [13]

Obr 13. Aniridie [14]

s

3.1.9 Vady postihujici oéni vicka

Kryptophthalmus congenitus

Radi se mezi velmi vzacné vrozené vyvojové anomdlie.této vad byva
krajina oka petaZzena obtiejovou Kizi a pod ni se rysuje pohyblivy kulovity Gtvar.
V tomto pipact se jedna o nahradu rohovkig, nikoli o sfist vicek, protozZe tatoize
v sol¥ nema zaklady vka. Po jejim pratti se dostaneme do nitra oka. V&tsine
piipadi jde o oboustrannou anomalii, pokud se jedna ogsiannou tak druhé oko

byva kolobom wka. Clovék s touto vadou mivéa obvykle i jiné vyvojové anomalla.

Vicékovy kolobom

Jde o absendiasti vicka obvykle trojuhelnikového tvaru, které je pong
vzacné. Spolu s nim mohou by¥itpmny dalSi anomalie oka, niddad zkaleni
rohovky, mikroftalmus, epibulbarni dermoidy. ¥kterych gipadech nize kolobom

vicka zasahovat doike vicka a rkdy az do obliejového roz&pu. Bylo prokazano, ze
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dominantni Ulohu # vzniku hraji tzv. amniové pruhy, mohou bytignou vzniku

kolobomi vicek nebo se iiZe jednat jen o pouhé zberd ristu. [2]

Obr 14. Vikovy kolobom [27]

Vrozené entropium

Vrozené entropium se nachazfepaz na spodnim ¥ku, kde dochazi
k chybnému iistu fas, které jsou obraceny &ram do oka. K vrozenému entropiu
dochazi jen ve vzacnychipadech. U vrozeného typu nedochazi k vyraznémidéna
spojivky a rohovky. Je togsobeno tim, Ze u novorozeénfsou fasy jest mekké. Hi
mikroftalmu, epikantu nebo enoftalmu e byt v gkterych gipadech vrozené
entroipum sekundarni. Tato vada se d&esy chirurgicky, a to vifpad, Ze
pozorujeme porusenou integritu povrchu oka (eratzeni¢i vétSi defekty epitelu
rohovky).

Vrozené ektropium

Jeho vyskyt je sporadicky wipad® samostatné jednotky. Vig¢hu Zivota, jak
oblicej roste, spontarn vymizi. Jde o ochabnuti dolniho ¢ké, kde dojde az
k vyvraceni okraje od povrchu bulbu. V mnolgpdech je spojené s vrozenou ptézou,
inverznim epikantem a blefarofimézou. U menSidfpah ektropia spéiva I&ba
v sesiti lateralnich okrajvicek. U rozsahlejSichifpadi se Kize posouva. [2, 4]

Epikantus
Epikantusiadime mezi népsgjSi vyvojovou anomalii \iek. Jde o koZnfasu,

kterda obloukovi prekryva vnitni koutek oka. V &kterych gipadech u malych i
muze pisobit dojmem konvergentniho strabismu (pseudostnals), jelikoz je 8lima
ve vnitnim koutku zakryta kozniasou. Strabismus od epikantuazame odliSit
zakryvacim testem. Vyskytuje se u orientalnichketnbyvacasto v kombinaci gasou
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kaze horniho wka (mongolsk&asa) a u Downova syndromu. @edskolnich &ti jde

0 vzacnost, sistem obléeje totiz vymizi. Je oboustranny a bywasto doprovazen
s jinou vyvojovou anomalii ¥ek a obléeje. [3, 4]

Blefarofim6za

Jde o vzacné kongenitalni onemémn zkraceni éni S€rbiny horizontalnim
i vertikalnim snérem. MiZe byt spojeno s ptézou, epikantem akterych gipadech
i s ektropiem. Byva Spatna fuftost zved&e ainiho vicka a zarove byva vtko
vyhlazené. Léba je zavisla na stupni ptdzy, je zde riziko vzrékablyopie.

V pripad ankyloblefaronujde o spojeni wkovych okraf tudiz k zdzeni @ni
Stérbiny. NefasgjSi pripady jsou sisty vicek temporald. [2, 3, 4]

Kongenitalni ptoza

Tento typ ptézy se objevuje jiziipnarozeni a jeho vyskyt lze ozfitaza
familiarni. Tato ptéza fize byt jednostranna, alecastjSich gipadech byva na obou
oc¢ich. Horni véko se nepohybuje sfrem nahoru spolu s okem and S&rbina je uzsi.
Dité pri zakryti zrakovych os obouwbvicky zaujimé charakteristické postaveni — hlavu
miva zaklognou acelo svra&tlé, kvili tomu, Ze se pomoci m.frontalis snazi zdvihnout
pokleslé véko.

Lécba kongenitalni ptézy je zavisla na zavaznostistdy na uzakeni a@ni
Sterbiny. Pokud Wko nezakryvd zornici nebo jefifpbmno oboustranné postiZzeni, je
mozné operaci vka odlozit do ¥ku mezi 4.- 6. rokem. AvSak pokudckod zakryva
zrakovou osu oka, je pafba provést operadiasr, jelikoz je zde riziko vzniku

amblyopie. [3, 4]

Obr 15. Kongenitalni ptéza [15]
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3.2Vybrané oéni choroby s genetickou etiologii

3.2.1 Zakladni pojmy genetiky

Pro dobrou orientaci v dané problematice musi laytimod popsany dktere
z&kladni pojmy genetiky. Geneticky podrma neboli hereditarni choroba je takova
choroba nebo znak, kteryimo souvisi se zvlastni genetickou strukturoéditné vady
mohou, ale také nemusi byt kongenitalni neboli zealé pi narozeni. Za zakladni
genetické faktory povaZzujeme geny, které nesouo@dchy znak, ktery ozdajeme
jako genotyp. Fenotyp je ¥8i znak, vznikly interakci mezi ¥imi vlivy a jiz
zmintnym genotypem. Geny se vazi na chromozomy, ktemyame 23 pdr. U ¢lovéka
nalezneme 22 pér a kazdy tento chromozom je oZowan jako autozomni. 23. par
u Zen ma dva chromozomy X a u mMiughromozom X a Y. Tyto chromozomy
ozna&ujeme jako heterozomni. Misto na chromozomech, del@machazi genovy par,
nazyvame alela. Pokud jsou geny stejné, jednasenmzygota, pokud rozdilné, tak jde
o heterozygota.

DalSi dilezitou \&ci je zpisob genosu. Gen se e genaset dominandnci
recesivé. Podle Mendelova zdkona u dominantniho tygdighosti se patologicky
znak mize gendsSet fes mnoho generaci. Znak aléZe UplrE vymizet a ndslednse
objevit, ale jen i malém pd&tu potomki. U recesivniho typuddli¢nosti jsou ob alely
patologickym genem postizeny, jinak se neprojevhdinozygoi se to stat rive, ale
u heterozygati je patologicky gen igekryt normalnim. NejlepSim fikladem pro

recesivig dédicné choroby jsouifbuzenskésatky. [2]

3.2.2 Dédiéné vady oka

Geneticky podmigna ani onemocani jsou slozita. Asi u 2 % novorozenge
pii narozeni zji&ina vrozena vada. Tyto choroby Ize podi&ipy zaadit do 4 skupin.
Prvni jsou peristaltické vlivy, ty mohou za 45 %xenych vad oka a mez¢ mizeme
zaradit pasobici faktory Bhem ghotenstvi, naflklad hypoxii, chemické vlivy, poruchy
vyZzivy a metabolismu. Druhou skupinou jsou chrommawé aberace, u kterych
dochéazi ke zmné poctu chromozom ¢i zméne jejich hmoty v piéibéhu prenatélniho
vyvoje. Jejich vyskyt je sporadicky, asi okolo 2&#mejznanySi je Downiv syndrom.
DalSi skupinou je kombinace peristaltickych a gekgth vlivi. Tato skupina se podili
na vzniku vrozenych poruch z 33 %. Podstatnou avearposledni skupinou jsou

dedi¢né faktory, ty mohou za vznik vrozenych poruch 2242]
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Mezi pontrné znamou ddicnou vadu postihujici@® mazeme z#&adit refrakeni
vadu Je 33-60% prawgbodobnost, Ze ditbude mit refraéni vadu, pokud refraiai
vadou trpi oba rode. Pokud ma jen jeden rédiefrakéni vadu, tak se pra¥godobnost
sniZzuje na 23-40 %. Jestlize, ale ani jedencradirpi refrakni vadou, tak riziko vzniku
této vady u dti je asi 6-15 %. [16]

Vekem podmigna makularni degenerad®PMD) pati mezi nefastjSi ziskané
poruchy zraku. Vyskytuje se asi u 30 % osob #keuwnad 70 let. U VPMD je oproti
zdravé populaci asi 4kragtéi riziko, Ze se bude opakovat é&ticki sourozent. [16]

U totalniho albinismu je recesivni typ é&di¢cnosti, coz znamena, Ze jsou
postizeny ob alely. Naopak dominantni typidicnosti nalezneme ptozy, epicanthu
Také uectopia lentisu Marfanova syndromu je tygdicnosti dominantni. V fipadt Ze
je ectopia lentis spojena s ectopii pupily, tak jlerecesivni typ &Hi¢nosti. [2]
Keratokonusmize mit recesivni i dominantni typsdicnosti, v 10 % gipadi byva
dédi¢ny a je najastji u atopie a Downova syndromu. U primarniglaukomumluvime
o0 recesivni &di¢nosti, kdeZto u ostatnich tymlaukomu spiSe o dominantnim typu. U
glaukomu je pravgpodobnost &di¢nosti asi 50 %. [2, 16]

Dale pakstrabismusten byvacasto u sourozeii¢ ale vysledky iiznych studii
se liSi. Nkdo udava incidenci strabismu v rodlise strabujiciméleny 47,5 % a &kdo
zas vice¢i mére. Takoveéto rozdily ve vysledcich jsou dany tim,seestudie liSily,
nagiklad nebyly rozliSovany specifické typy strabisnda jeho vznikem riwe stat
anomalni refrakce, motorika senzorika a byva polygeamecesivni. [17]

U kongenitalni katarakty je dominantni &di¢cnost. Okolo 25-50 %
kongenitalnich katarakt je genetickych a u dabjje vysoka prawgpodobnost fesné
formy zkaleni. Z 30 % @licnych vrozenych katarakt je ve 40 % katarakta olvanst
a ve 30 % dojde k uplnému zkaleni. [2, 16]

Barvosleposbyva spojena s nystagmem a dysplazii makuly a jasesivni typ
dédi¢nosti. Incidence pkvyjadiené poruchy barvocitu je 8/100 u niug 4/100 u Zen.
Jedna se odadlicnou chorobu na pohlavi vazanou a v réediy se ndl vyskytovat stejny
typ dedi¢nosti. [1, 2]

Cetnostretinoblastomy zhoubného nadoru oka, ktery méved na sitnici, je
1/18 000 novorozerticza rok. Vykazuje nepravidelnou dominantadidnost. Zdi¢nou
formu retinoblastomu ma asi 40-50 %tid vzniklou ve ¥tSir¢ pripadi zarodénou

bodovou mutaci RB1 genu. [18]

32



Retinitis pigmentosaRP) je geneticky heterogenni onemén u kterého
dochazi k progresivni ztgatvisu a je charakteristické degeneraci pigmeiitu
abnormalitami fotoreceptdr Prevalence v Evr@pini 1/3500-1/4000. U 10-40 % RP
neni znama geneticka etiologie a v dalSidliipadech je 50% pra¥dodobnost
dedi¢nosti. [1, 16]
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4 Zaveér

Tato bakaléska prace je zathena primara na vrozené vady oka, které jsou
stale aktualnim tématem. Pro rychlé zorientovadané problematice byl na Gvod
zmirén vyvoj, anatomie a fyziologie oka. Hlaviiast prace byla roztena na dv
oblasti. Gni vady vzniklé v embryonalnim vyvoji jedince a oéni choroby, které
nebyly zapicinény chybnym vyvojem &hem embryonélniho obdobi, al€ditnosti.

V této bakal&ské praci byly popsany nejvyznadgi vrozené a &licné vady oka, se
kterymi se nizeme setkat.

Mezi priciny vrozenych vad pé#t chybny vyvoj oka Bhem embryonalniho
vyvoje (infelcni onemoc#ni matky) a nezdravy Zzivotni styl (kieni, uzivani
navykovych latek). DalSi rizikovy faktor pro vznikozenych ¢nich vad je naipklad
piedtasny porod. Narozeny jedinec je d@dgan v inkubatoru a Kii nepfimérenému
mnozstvi kysliku miZze byt postizen. Bohuzel, etiologie vrozeny¢hioh vad je z velké
casti nejasna.

Jak uz bylofe¢eno v Gvodu, cilem této bak&#&ée prace bylo seznameni se
s danou problematikou, s anatomii, fyziologii a ajgm jednotlivych énich struktur.
Dale pak shrnout nejvyznarjii vrozené a &licné ani vady, aby dana problematika
byla srozumitelnd jak odbornikn, tak i laické véejnosti.
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