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e Mikroftalmie: abnormalné¢ malé oko s propor¢né
mensimi vnitinimi strukturami.

e Vrozeny glaukom: pokud se epitel fasnatého télesa
a spongium anguli iridocornealis nediferencuji ve vy-
konny filtra¢ni aparat zajistujici obéh komorové vody,
dojde k elevaci nitroo¢niho tlaku s ohroZenim zraku.

* Kongenitalni retinoblastom: je maligni nador pied-
stavujici aZ 1 % vsSech nadorii détského veéku.

1.3.1 Dysgeneze predniho segmentu

Skupina klinicky a geneticky heterogennich onemocnéni,
ktera casto postihuji rohovku, duhovku a ¢oc¢ku. Podkla-
dem je abnormalni diferenciace mezenchymalnich bunék,
projevy jsou vét§inou oboustranné, asymetrie nalezii ale
muzZe byt znacna. Dédi¢nost je dle typu vady autozomalné
recesivni nebo dominantni.

e Aniridie: ¢asteCna nebo tGplnd hypoplazie duhovky,
casto spolu se zakaly rohovky (obr. 1.4), vrozenou
¢i juvenilni kataraktou, glaukomem, dislokaci ¢ocky,
hypoplazii corpus ciliare, hypoplazii fovey, sekundar-
né vzniklym strabismem, nystagmem.

e Zadni embryotoxon: posun Schwalbeho linie dopiedu
(obr. 1.5), miZe byt jednim z projevi dysgeneze pred-
niho segmentu, vyskytuje se ale i u zdravych jedinc.

¢ Axenfelduv-Riegeruv syndrom: zadni embryotoxon,
variabilné hypoplazie stromatu duhovky, korektopie,
polykorie, ectropion uveae (obr. 1.6), variabilné dopro-
vazené systémovymi projevy (maxilarni hypoplazie,
mikro- a hypodoncie, poruchy sluchu)

e Petersova anomalie (porucha rozestupu mezenchymu
mezi rohovkou a ¢ockou): centralni zakal rohovky riz-
ného rozsahu a intenzity, v misté zakalu chybi Desce-
metova membrana a endotel, z centra rohovky mohou
vést spojky k o¢ni Cocce, Casto je pfitomna perzistujici
pupilarni membrana. MlZe mit i jinou neZ genetickou

Obr. 1.5 Zadni embryotoxon

Obr. 1.4 Aniridie

etiologii (napf. kongenitdlni rubeola), toto plati zv14sté
u jednostranného postiZeni; pokud se vyskytuje spolu
s kongenitdlnim postiZenim mozku, postizenim srdce
a kraniofacidlnimi anomaliemi, jednd se o tzv. Peters-
-plus syndrom s autozomalné recesivni dédi¢nosti.

* Iridogoniodysgeneze: nékdy nelze nilez jednoznacné

zafadit a lze pozorovat prekryv s dal§imi klinickymi
jednotkami, napf. pfitomnost aniridie, endotel vzhledu
tepaného kovu u Axenfeldova-Riegerova syndromu.

Iridokornealni endotelovy syndrom (ICE) se vysky-
tuje jednostranné a neni dédi¢ny (obr. 1.7). Typicky
se manifestuje v dospélém veéku a vykazuje pomalou
progresi. Jeho etiologie zlistdvd nezndmad. Zahrnuje
tfi diive samostatné popisované jednotky — esencial-
ni atrofii duhovky, Chandleriiv syndrom a duhovkové
névy. V klinickém obrazu dominuje postiZeni rohovko-
vého endotelu (pfipomind tepany kov), atrofie duhovky
a pigmentové névy na duhovce, v pozdéjsi fazi vznika-
ji periferni adherence duhovky k rohovce, korektopie
¢i ektropion. Komplikaci mize byt selhdni bariérové

Obr. 1.6 Axenfelddv-Riegerdyv syndrom
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Obr. 1.7 Iridokornedini endotelovy syndrom

funkce endotelu rohovky a rozvoj sekundéarniho glau-
komu, ktery je obtiZné feSitelny. V diferencidlni dia-
gnéze myslime na zadni polymorfni dystrofii rohovky
a na melanom duhovky. Lécime konzervativné anti-
glaukomatiky, chirurgicky zadni lamelarni keratoplas-
tikou (pokud vznikne edém rohovky) ¢i antiglaukomo-

vymi vykony. Je nutno pravidelné méfit nitroocni tlak.

1.3.2  Vyvojova onemocnéni rohovky

* Megalokornea: primér rohovek > 13 mm, abnormal-

né hluboka predni komora (obr. 1.8), tloustka rohovky
miZe byt sniZend, v détstvi je zrakova ostrost vétSinou
normélni, v pribéhu Zivota se pridruzuje mozaikovitd
degenerace rohovky, arcus juvenilis a presenilni kata-
rakta, u tfetiny pacientl se vyskytuji fokalni, funk¢-
né nevyznamné demyelinizace bilé hmoty mozkové;
X-véazana dédicnost.

¢ Cornea plana: rohovky jsou ploché, primérna ke-

ratometrie typicky < 35 D, §ir§i limbus, resp. neostry
prechod rohovky a skléry, asto mirny stromalni zékal
v centru a nepravidelna tloustka rohovky, prfedcasné
vznikajici arcus senilis (obr. 1.9); autozomalné rece-
sivni dédi¢nost.

* Mikrokornea: primér rohovek < 10 mm (obr. 1.10),

u vétsiny pripadl se jednd o izolovany vyskyt, v rodi-
nach pozorovéana autozomalné recesivni i dominantni
dédicnost, etiologie neni vZdy geneticka (napf. infek-
ce v pribéhu téhotenstvi), casto je soucasti dysgene-
ze pfedniho segmentu nebo i rozsahlejSich vyvojo-
vych vad oka spolu s mikroftalmem, kataraktou ¢i
uvedlnimi kolobomy, nebo miiZe byt i jednim z pro-
jevl multisystémového postiZeni, napf. syndromu
Nanceho-Horanové.

» Sklerokornea: skléra presahuje pres fyziologickou

hranici limbu, coZ vede k zdkalu bud celé rohovky,

Obr. 1.8 Megalokornea

0br. 1.9 Cornea plana

nebo jeji periferni ¢asti; u vétSiny piipadd se jednd
o izolovany vyskyt, v rodindch pozorovana autozo-
malné recesivni i dominantni dédi¢nost, mize byt
soucasti rozsdhlejSich vyvojovych vad oka spolu
s afakii, mikroftalmii a kolobomy, nebo muize byt
i jednim z projevl multisystémového postiZeni, napf.
Hallermannova-Streiffova syndromu (také znamy jako
okulomandibulofacidlni syndrom).

Obr. 1.10 Mikrokornea
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z okruZi a upinaji se na ¢o¢ku. Casto mivéa charakter
diskrétnich pigmentovanych hvézdickovitych ttvart
patrnych na ptedni ploSe ¢ocky (obr. 1.12).

» Korektopie (dislokace zornice): byva spojena s dis-
lokaci ¢ocky a vyskytuje se Casto jako soucast mezo-
dermalnich dysgenezi. Zornice byva uZsi a oblenéné
reaguje na osvit i mydriatika.

e Kolobom uvey: vzicny vyvojovy defekt vznikly
na podkladé nedokonalého uzavieni o¢niho poharku
béhem nitrodélozniho vyvoje. Duhovka byva nej-
Castéji postizena v dolnich kvadrantech, defekt vzdy
vychézi ze zornicové oblasti. Kolobom miize pre-
chazet na rasnaté téleso ¢i na cévnatku se sitnici,
nékdy az na papilu zrakového nervu. Ovlivnéni
zrakovych funkci zavisi na velikosti a lokalizaci ab-
sentujici tkané.

Obr. 1.17 Iris bicolor

1.3.4 Vyvojové poruchy cocky

e Predni polarni katarakta: mize byt oboustran-
nd i jednostrannd, zasahuje predni kortex a nékdy
i pfedni pouzdro (obr. 1.13). ZvlaStnim prikladem
je katarakta pyramidalni, ktera prominuje do pfedni
komory oka. VétSinou neprogreduje a mensi zakalky
nebyvaji klinicky signifikantni, resp. neovliviiuji zra-
kovou ostrost.

e Lamelarni katarakta: zikal je lokalizovan mezi ja-
drem a kortexem (obr. 1.14), mlZe byt asociovana
s galaktosemii.

* Kongenitalni nuklearni katarakta: byva spise obou-

Obr. 112 Zbytky pupildrni membrény na pfedni plose cocky

1.3.3 Vyvojova onemocnéni uvey

Heterochromie duhovky: rozdilna pigmentace duho-
vek vznikld na podkladé ektodermdlni atrofie, mlize
byt klinicky nevyznamnd nebo se vyskytuje v souvis-
losti s jinym o¢nim onemocnénim. Hypochromaticka
forma je spojena predevsim s kongenitalnim Horne-
rovym syndromem.

Iris bicolor: je podminéna sektorovitou hypoplazii
melanocyti. Duhovka je rozdélena na tmavsi hnédou
a svétlejsi modrou ¢i zelenou ¢ast (obr. 1.11).
Albinismus: recesivné dédi¢nd porucha projevujici
se nedostatkem pigmentu v organismu. V klinickém
obraze o¢niho postiZeni dominuje nariZovély odstin
svétlemodré duhovky a ¢erveny reflex zornice. Duhov-
ka propousti svétlo, proto byva znac¢nd svétloplachost.
SniZena centralni zrakova ostrost a rozvoj nystagmu
jsou nasledkem hypoplazie makuly.

Perzistujici pupilarni membrana: vyvojova vada po-
stihujici zornici. Jedna se o zbytky embryondlni cévni
pletené, ktera fyziologicky atrofuje v prvnich tydnech
Zivota. Pokud je atrofie netiplna, nachdzime rizné stup-
né perzistujici pupildrni membrany, od nahodné zjisti-
telnych tenkych vlaken spojujicich okrsky duhovky ¢i
okraje zornice aZ po pasky duhovky, které vychazeji

strannd, Casto je spojend s mikroftalmem a mikrofakii.
Vyskytuje se dédi¢né i sporadicky. Klinicka zavaznost
je dana hustotou zdkalu, ktera ov§em miZe byt velmi
rizna. Zakal mtze progredovat.

¢ Koronarni supranuklearni katarakta: vétSinou spo-

radicky vyskyt, obvykle nema vyrazny vliv na zrako-
vou ostrost.

Obr. 1.13 Pfedni poldri katarakta
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Obr. 1.14 Lameldrni katarakta v retroiluminaci (Sipky)

» Zadni polarni katarakta: nejcastéji oboustranna, he-
reditarni s autozomalné dominantni dédicnosti. Syté&;si
arozsahlejsi zakal (obr. 1.15) sniZuje vyrazné zrakovou
ostrost, hrozi rozvoj amblyopie, takZe je indikovana
Casnd operace. Drobnéjsi zakaly byvaji stabilni, ale je
moZzné progrese v pozdéjSim véku. MiZe byt soucasné
pfitomen perzistujici primérni hyperplasticky sklivec
(pozustatek a. hyaloidea).

» Ektopie ¢ocky (ectopia lentis): vrozeny posun ¢ocky
z jeji anatomicky normalni pozice (obr. 1.16). MiiZe byt
pfitomna napfiklad u aniridie, Marfanova syndromu, ho-
mocystinurie I. typu, mikrosférofakie, Weill-Marchesa-
niho syndromu, Sticklerova syndromu, Ehlers-Danloso-
va syndromu, hyperlysinemie a dalSich. Byl popsan i fa-
milidrni vyskyt s autozomdlné dominantni dédicnosti.

* Mikrosférofakie: cocka je mensi, kulovitého tvaru.
Zpusobuje refrakéni vady oka, zavésny aparat je chaby,
¢ocka muiZe byt subluxovana i luxovana.

* Kolobom ¢ocky: imponuje jako zafez v ekvétoru ¢oc-

ky v dolnim nazalnim kvadrantu, v tomto misté také

chybi zavésny aparat Cocky.

Predni lentikonus: obvykle oboustranny, ¢asto spojen

s Alportovym syndromem.

Zadni lentikonus: vétsinou unilateralni vyklenuti ¢oc-

ky v zadnim po6lu, ¢ocka se miiZze postupné kalit jiz

v détském veéku, anebo i pozdéji béhem Zivota.

1.3.5 Vyvojova onemocnéni sklivce

* Perzistujici arteria hyaloidea: a. hyaloidea za intrau-
terinniho Zivota odstupuje z a. centralis retinae a pro-
biha stfedem sklivce k zadni ploSe ¢ocky, kde se vétvi.
Ke konci fetdlniho Zivota se resorbuje, jeji zbytky vSak
muiZeme nékdy pozorovat na zadnim pouzdfe ¢ocky,
kde mohou vytvéret i vyznamnou amblyopizujici sytou
membranu.
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Obr. 1.15 Zadni poldrni katarakta

 Perzistujici primarni hyperplasticky sklivec: vzacna

anomadlie pojici se nékdy s mikroftalmem a dalSimi vro-
zenymi anoméaliemi oka. Primarni sklivec obsahuje cévy
a pojivové membrany, vede stfedem sklivcové dutiny
od zadniho p6lu oka k €occe a Casto se napojuje na per-
zistujici embryondlni circulus arteriosus lentis. Anoma-
lie Casto vede k tézké poruse vidéni a neziidka svrasto-
vani sklivce vede k tahu na cilidrni vybézky s naslednym
uzavérem duhovko-rohovkového thlu a glaukomem.

1.3.6  Vyvojova onemocnéni sitnice

Vrozeny kolobom sitnice: aplazie sitnice v misté ne-
uzaviené fetdlni ocni St€rbiny se vyskytuje vétSinou
spolu s kolobomem cévnatky, fasnatého télesa a du-
hovky, vétSinou v dolnim nazalnim kvadrantu sitnice
a zasahuje az k ter¢i zrakového nervu a k makule.

Abnormalni myelinizace pochev zrakového nervu:
jinym nazvem fibrae medullares, relativné Casta ano-

Obr. 1.16  Ektopie ¢ocky (okraj posunuté cocky oznacen Sipkou)





