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Retinitis pigmentosa

Onemocnéni postihuje obé pohlavi. Dnes je jiZ znamo vic jak 50 riznych
genetickych defektu. PatFi mezi né X vazana dédiénost (5-15 %),
autozomalné...

Retinitis pigmentosa je latinské oznaceni pro vrozené degenerativni onemocnéni ocni
sitnice. Toto onemocnéni se radi do skupiny progresivnich dystrofii fotoreceptoru sitnice.
Retinitis pigmentosa se manifestuje bez ohledu na vék doty¢ného, coz znamena, ze se prvni
priznaky mohou objevit kdykoliv od raného détstvi po pozdni dospélost.

Oznaceni retinitis pigmentosa bylo poprvé pouzito lékarem Dondersem v roce 1857. Nazev
oznacuje nékolik fenotypové podobnych, dédi¢nych, progresivnich dystrofii fotoreceptoru sitnice a
pigmentového epitelu. Tento epitel lezi pod vrstvou fotoreceptoru.



1 Clovék ze 4 tisicu ma retinitis pigmentosa

Onemocnéni postihuje obé pohlavi. Dnes je jiz zndmo vic jak 50 ruznych genetickych defektu.
Patri mezi né X vazana dédicnost (5-15 %), autozomalné dominantni (30-40 %) a nejcastéji pak
autozomalné recesivni dédicnost (az 60 %).

Autozoméalné dominantni formy maji vétS$inou mirnéjsi prubéh s pozdnim zacdtkem a pomalou

Vv

véku nemocného.

Ackoliv bylo receno, ze se onemocnéni vyskytuje u obou pohlavi, statisticky postihuje o néco Castéji
muze. Onemocnéni patii k nemocim vzacnym a vyskytuje se u asi 1 ¢clovéka na 4000 osob.

Priciny vzniku retinitis pigmentosa

Retinitis pigmentosa je geneticky podminéné onemocnéni. To znamen4d, Ze dochazi k chybé na
arovni DNA, ktera pak vede ke vzniku tohoto onemocnéni sitnice. Retinitis pigmentosa se objevuje
samostatné nebo jako soucCast nékolika syndromu. Pokud je soucasti syndromu, znamena to, ze
kromé zmény sitnice se u nemocné osoby objevuji také neurosensorické poruchy, vyvojové
abnormality a obecné komplex ruznych klinickych priznakd.

Retinitis pigmentosa mize byt také jako sekundarni nemoc vznikla jinou nemoci. Jako priklad
nékterych syndromt muzeme zminit Usherav syndrom, kdy se retinitis pigmentosa objevuje
spolec¢né s hluchotou a to primo vrozenou nebo také pomalu progredujici.

Alportuv syndrom je nékdy spojeny s retinitis pigmentosa spole¢né s onemocnénim ledvin. Tzv.
Kearns-Sayruv syndrom je znamy jako kombinace retinitis pigmentosa, oftalmoplegia, dysfagia,
ataxia a srdecni defekt.

Co je to zrakova kaskada?

Retinitis pigmentosa muze vidét také u abetalipoproteinémie, McLeodova syndromu, Bardet-
Biedlova syndromu, Refsumovy nemoci, neurosyfilis nebo toxoplasmdsy. Existuje rada mutovanych
gent, které pak fenotypové vedou ke vzniku retinitis pigmentosa. Aby byl obraz z vnéjsiho prostredi
preveden do zrakového vjemu a zpracovan v mozku, je potreba, aby fungovala tzv. zrakova
kaskada.

Soucasti této kaskady je dulezity pigment rodopsin. V roce 1989 byla objevena mutace genu pro
rodopisi. Rodopsin je velmi dulezity pro zrak ve slabém osvétleni. Gen pro rodopsin kdduje hlavni
protein fotoreceptort. Dnes jiz zname vice jak 150 mutaci, které mohou vést ke vzniku retinitis
pigmentosa.

Projevy a prubéh retinitis pigmentosa

Projevy a prubéh retinitis pigmentosa je velmi individualni a zavisi na typu onemocnéni, zda jde
0 onemocnéni samostatné ¢i soucdasti syndromu a podobné. Nékdy se prvni projevy mohou objevit
jiz brzy po narozeni, jindy naopak se s prvnimi projevy setkdvame v pozdni dospélosti. Néktery typ
nemoci progreduje velmi pomalu a nemocny za¢ind mit problémy az ke konci svého zivota, jindy
muze nemocny prijit o zrak jiz v prvnich dekadach zZivota.

Obecné pacient v ranych stadiich onemocnéni pozoruje zménu periferniho vidéni a mé potize ve tme,
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v Seru Ci prostorach se slabym osvétlenim. Za zménou stoji poskozeni perifernich fotoreceptoru
- tycinek. Jejich funkce pomalu zanikd, a s ni se objevuji abnormality v pigmentovém epitelu sitnice
a postupné prestanou fungovat také fotoreceptory Cipky.

=]
Nemoc zacina slepotou ve tmé

Nemocny si zaCinéd stézovat na tzv. tunelové vidéni (odborné prstencité skotoma-ring scotoma). To
znamena, Ze kdyz dotyéna osoba zaostri na urcCity predmeét, vidi pouze jeho stred a okoli je
zahaleno cerni, coz pripomina tunel. Onemocnéni muze postupné progredovat az ke kompletni
slepoté. K tomu vSemu si nemocny stézuje také na problémy s adaptaci ze svétla do tmy a naopak.

Typicka je tzv. nyctalopia, coz je slepota ve tmé. Obecné je periferni vidéni poskozeno vzdy jako
prvni a centralni vidéni pomérné dlouho odolava. Pri vySetreni oftalmologem - o¢nim lékarem jsou
zietelné zmény v pigmentaci a viditelné jsou zmény cév - arteriol.

Soucasti onemocnéni je vzdy urcity stupen atrofie optického nervu. Pri posmrtném detailnim
vySetreni sitnice je mozné mikroskopicky sledovat pigment, ktery je tvoren bunkami z
pigmentového epitelu. V pozdnim stadiu je pak viditelné ztencovani cév sitnice. K tomuto ztencovani
dochéazi pravdépodobné proto, ze po ztraté mnoha fotoreceptoru sitnice nevyzaduje takovy prisun
krve a kysliku a neni potreba tak velky prisvit cév.

OcCni vady postihuji i déti

Zajimavé je, Ze podle typu onemocnéni prevazuje vzdy poskozeni jednoho typu
fotoreceptoru (tycCinek nebo ¢ipkd). To znamend, ze jeden nemocny mé vétsi nedostatek ¢ipku, jiny
pak mize mit naopak vét$i nedostatek tyCinek, ale obecné dochézi ke ztraté obou typu
fotoreceptort. Pokud lékar detailné vySetfi o¢ni kouli, mize si vSimnout drobnych ¢astic ve sklivci.
Céasti vypadaji jako malé kousi¢ky kostni tkéné. Sitnice vykazuje ¢erné nebo tmavé hnédé
hvézdicky pigmentu.

VétsSinou pigment vyzaruje smérem z optického disku, nékdy se vyskytuje jen v jednom kvadrantu.
Pri retinitis pigmentosa statisticky nejcastéji dochazi ke ztraté funkce prevazné tycinek. Kdyz
se vratime zpét k priznakiim onemocnéni, typicky se objevuje v détstvi porucha no¢niho vidéni
(nyctalopia), problematicka adaptace na tmu, postupné se zhorsuje periferni vidéni (nemocny
casto zakopava nebo narazi do véci), jako posledni se zhorsuje také centralni vidéni.

Nemoc o¢i muze byt nebezpecna pri rizeni auta

Nejcastéji k prvnim projevim dochazi ve véku mezi 10-30 let, ale drobné zmény zraku mohou
nastat jiz mnohem drive. Prikladem je Leberova amaurodza, kdy déti témér prichazeji o zrak v
prvnim pul roce zivota. V nékterych pripadech je prvnim priznakem az napriklad autonehoda, kdy
dotycny prehlédne vozidlo nebo osobu v periferii.

Pri retinitis pigmentosa se mohou objevit dalsi potize v oblasti o¢i a zraku. Patri k nim velmi casto
kratkozrakost, Sedy nebo zeleny zédkal (katarakta = zakaleni o¢ni ¢oc¢ky a glaukoma = zvySeni
nitroocniho tlaku). Déle také keratokonus (kuzelovité vybouleni rohovky) nebo odchlipeni zadni
casti sklivce od sitnice.

Dulezité je zminit, ze vySe zminéné zmény se prakticky vzdy tykaji obou oci. Bylo zminéno, ze se
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retinitis pigmentosa muze vyskytovat jako soucast syndromu - je znamo miniméalné 30 ruznych
syndromu. Ze systémovych zmén pak muzeme zminit ztratu sluchu, nizky vzrist, poskozeni ledvin,
nadbytek prstli, mitochondridlni zmény s ptézou ocnich vicek, onemocni srdce a podobné.

Diagnostika retinitis pigmentosa

Diagnoéza retinitis pigmentosa byva vétSinou urcena na zédkladé mnoha vySetreni v kombinaci s
priznaky nemocného. V prvni radé je dulezité odebrat podrobnou anamnézu:

kdy potize zacaly

zda méa néktery ze Clent rodiny obdobné potize
zda se potize zhorsuji

e zda ma nemocny také jiné zdravotni problémy

Nasleduje podrobné vysetreni zraku a oc€i. Dulezité je vySetreni ostrosti a také vySetreni
zrakového pole, sleduje se reakce zornicek na svétlo, vySetri se schopnost rozlisit barvy a
refrakterni vady (kratkozrakost nebo dalekozrakost) a zméri se nitroocni tlak.

Po dilataci zornicek néasleduje dukladné vySetreni o¢ni koule od rohovky po sitnici. Je mozné provést
ultrazvukové vysSetreni oCi, luorescen¢ni angiografii, je mozné provést fotografii sitnice se zvétSenim
pro detailni prohlédnuti nebo je mozné vyuzit optické pocitacové tomografie (OCT).

Jeden z nejdulezitéjsich testt je vySetieni s tvorbou elektroretinogramu (jde o velmi podobné
vySetreni jako je EEG mozku nebo EKG srdce). Toto vySetreni objektivné méri funkci tyCinek a ¢ipk
po celé sitnici. VySetreni funguje jako sledovéni signald. Typicky dochazi ke snizeni signala
tyCinek a ¢ipku, Castéji ale mnohem vice u tyCinek.

Lécha retinitis pigmentosa

Bohuzel v dnesSni dobé jesté neexistuje zddna metoda, ktera by dokézala zastavit progresi retinitis
pigmentosa. Taktéz neexistuje zadny typ lécby, ktery by dokazal poskozeny zrak obnovit.
Proto se dnes veSkeré moznosti orientuji na zpomaleni degenerativniho procesu, tak aby
nemocny mél zrak zachovany v co nejvétsi mire po co nejdelsi dobu.

Soucasti managementu retinitis pigmentosa je také psychologicka podpora a zrakové pomucky
(bryle, ochranné pomicky a jiné pomucky pri snizeném zraku). Existuje velka spousta 1éki, které se
pouzivaji ke zpomaleni procesu, jejich ucinek je ale velmi limitovan progresi nemoci.

Dulezité je pravidelné navstévovat lékare a vcas odhalit pridatné komplikace jako je zvySeni
nitrooc¢niho tlaku (glaukom) nebo zakaleni o¢ni ¢ocky (katarakta). Dobré je také vSe konzultovat se
specialisty na snizeny zrak ¢i slepotu. Doporucuje se pouzivat pravidelné slunecni bryle, aby byla
sitnice co nejméné vystavena UV zareni. Ostré svétlo muze provokovat tvorbu volnych radikald,
které vedou k poskozeni epitelové vrstvy sitnice.

Onemocnéni muzZeme jen zpomalit, nikoliv zastavit

Dulezité je také vse konzultovat s genetiky, kteri mohou doporucit vySetreni dal$ich ¢lent rodiny
nebo pomoct pri planovéni zalozeni rodiny. Co se tyka 1éki samotnych, tak se vétSinou doporucuje
uzivéni vitaminu A a obecné beta karotenl. Tyto antioxidanty mohou progresi zpomalit, védecky
podlozené dukazy ale neexistuji. Nékteré studije zminuji pozitivni ucinek omega 3 mastnych
kyselin na zpomaleni progrese.
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Pri komplikacich, jako je otok makuly, ma dobry ucinek acetazolamid. K dalsim pozitivné uc¢inkujicim
1ékiim patri diltiazem, lutein nebo imunosupresiva. Napriklad steroidy poméhaji v pripadé
pozitivniho nalzeu anti-sitnicovych protilatek.

U nékterych syndromi se doporucuji dieticka opatfeni jako je doplnéni lipoproteinti, snizeni
prijmu kyseliny fytanové nebo vyssi davky vitaminu E. Co se tyka operativnich moznosti, ty jsou
prozatim ve fazi experimentdlni (transplantace pigmentového epitelu sitnice) nebo pomocné (o¢ni
protézy, operace Sedého nebo zeleného zakalu jako komplikace retinitis pigmentosa).

Prevence retinitis pigmentosa

Jelikoz je onemocnéni geneticky podminéno, nelze jeho vzniku predchazet. Pouze v pripadé
zakladani rodiny, kdy se par obava pripadného narozeni nemocného ditéte, je mozné konzultovat
situaci s genetikem. Ten, pokud je zndm gen zpusobujici onemocnéni u jednoho nebo obou rodicu,
muze odhadnout pravdépodobnost, s jakou se narodi dité s timto onemocnénim. Nékdy je také
mozné testovat potomka jesté prenatalné odbérem genetického materialu (plodova voda,
choriové klky). Pouze teoreticky se uvazuje do budoucna o moznosti genetické terapie.



