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•  Mikroftalmie: abnormálně malé oko s proporčně 
menšími vnitřními strukturami.

•   Vrozený glaukom: pokud se epitel řasnatého tělesa 
a spongium anguli iridocornealis nediferencují ve vý­
konný fi ltrační aparát zajišťující oběh komorové vody, 
dojde k elevaci nitroočního tlaku s ohrožením zraku.

•   Kongenitální retinoblastom: je maligní nádor před­
stavující až 1 % všech nádorů dětského věku.

1.3.1  Dysgeneze  předního segmentu

Skupina klinicky a geneticky heterogenních onemocnění, 
která často postihují rohovku, duhovku a čočku. Podkla­
dem je abnormální diferenciace mezenchymálních buněk, 
projevy jsou většinou oboustranné, asymetrie nálezů ale 
může být značná. Dědičnost je dle typu vady autozomálně 
recesivní nebo dominantní.
•  Aniridie: částečná nebo úplná hypoplazie duhovky, 

často spolu se zákaly rohovky (obr. 1.4), vrozenou 
či juvenilní kataraktou, glaukomem, dislokací čočky, 
hypo plazií corpus ciliare, hypoplazií fovey, sekundár­
ně vzniklým strabismem, nystagmem.

•   Zadní embryotoxon: posun  Schwalbeho linie dopředu 
(obr. 1.5), může být jedním z projevů dysgeneze před­
ního segmentu, vyskytuje se ale i u zdravých jedinců.

•   Axenfeldův­Riegerův syndrom: zadní embryotoxon, 
variabilně hypoplazie stromatu duhovky, korektopie, 
polykorie, ectropion uveae (obr. 1.6), variabilně dopro­
vázené systémovými projevy (maxilární hypoplazie, 
mikro­ a hypodoncie, poruchy sluchu)

•  Petersova anomálie (porucha rozestupu mezenchymu 
mezi rohovkou a čočkou): centrální zákal rohovky růz­
ného rozsahu a intenzity, v místě zákalu chybí Desce­
metova membrána a endotel, z centra rohovky mohou 
vést spojky k oční čočce, často je přítomna perzistující 
pupilární membrána. Může mít i jinou než genetickou 

etiologii (např. kongenitální rubeola), toto platí zvláště 
u jednostranného postižení; pokud se vyskytuje spolu 
s kongenitálním postižením mozku, postižením srdce 
a kraniofaciálními anomáliemi, jedná se o tzv.   Peters­
­plus syndrom s autozomálně recesivní dědičností.

•  Iridogoniodysgeneze: někdy nelze nález jednoznačně 
zařadit a lze pozorovat překryv s dalšími klinickými 
jednotkami, např. přítomnost aniridie, endotel vzhledu 
tepaného kovu u   Axenfeldova­Riegerova syndromu.

•  Iridokorneální endotelový syndrom (ICE)  se vysky­
tuje jednostranně a není dědičný (obr. 1.7). Typicky 
se manifestuje v dospělém věku a vykazuje pomalou 
progresi. Jeho etiologie zůstává neznámá. Zahrnuje 
tři dříve samostatně popisované jednotky – esenciál­
ní atrofi i duhovky, Chandlerův syndrom a duhovkové 
névy. V klinickém obrazu dominuje postižení rohovko­
vého endotelu (připomíná tepaný kov), atrofi e duhovky 
a pigmentové névy na duhovce, v pozdější fázi vznika­
jí periferní adherence duhovky k rohovce, korektopie 
či ektropion. Komplikací může být selhání bariérové 

Obr. 1.4 Aniridie

Obr. 1.6 Axenfeldův‑Riegerův syndromObr. 1.5 Zadní embryotoxon
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funkce endotelu rohovky a rozvoj sekundárního glau­
komu, který je obtížně řešitelný. V diferenciální dia­
gnóze myslíme na zadní polymorfní dystrofii rohovky 
a na melanom duhovky. Léčíme konzervativně anti­
glaukomatiky, chirurgicky zadní lamelární keratoplas­
tikou (pokud vznikne edém rohovky) či antiglaukomo­
vými výkony. Je nutno pravidelně měřit nitrooční tlak.

1.3.2	 Vývojová onemocnění rohovky

•	 Megalokornea: průměr rohovek > 13 mm, abnormál­
ně hluboká přední komora (obr. 1.8), tloušťka rohovky 
může být snížená, v dětství je zraková ostrost většinou 
normální, v průběhu života se přidružuje mozaikovitá 
degenerace rohovky, arcus juvenilis a presenilní kata­
rakta, u třetiny pacientů se vyskytují fokální, funkč­
ně nevýznamné demyelinizace bílé hmoty mozkové; 
X-vázaná dědičnost.

•	 Cornea plana: rohovky jsou ploché, průměrná ke­
ratometrie typicky < 35 D, širší limbus, resp. neostrý 
přechod rohovky a skléry, často mírný stromální zákal 
v centru a nepravidelná tloušťka rohovky, předčasně 
vznikající arcus senilis (obr. 1.9); autozomálně rece­
sivní dědičnost.

•	 Mikrokornea: průměr rohovek < 10 mm (obr. 1.10), 
u většiny případů se jedná o izolovaný výskyt, v rodi­
nách pozorována autozomálně recesivní i dominantní 
dědičnost, etiologie není vždy genetická (např. infek­
ce v průběhu těhotenství), často je součástí dysgene­
ze předního segmentu nebo i rozsáhlejších vývojo­
vých vad oka spolu s mikroftalmem, kataraktou či 
uveálními kolobomy, nebo může být i jedním z pro­
jevů multisystémového postižení, např. syndromu 
Nanceho-Horanové.

•	 Sklerokornea: skléra přesahuje přes fyziologickou 
hranici limbu, což vede k zákalu buď celé rohovky, 

nebo její periferní části; u většiny případů se jedná 
o  izolovaný výskyt, v  rodinách pozorována autozo­
málně recesivní i  dominantní dědičnost, může být 
součástí rozsáhlejších vývojových vad oka spolu 
s  afakií, mikroftalmií a  kolobomy, nebo může být 
i jedním z projevů multisystémového postižení, např. 
Hallermannova-Streiffova syndromu (také známý jako 
okulomandibulofaciální syndrom).

Obr. 1.7  Iridokorneální endotelový syndrom Obr. 1.8  Megalokornea

Obr. 1.10  Mikrokornea

Obr. 1.9  Cornea plana
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1.3.3  Vývojová onemocnění  uvey

•   Heterochromie duhovky: rozdílná pigmentace duho­
vek vzniklá na podkladě ektodermální atrofi e, může 
být klinicky nevýznamná nebo se vyskytuje v souvis­
losti s jiným očním onemocněním. Hypochromatická 
forma je spojená především s  kongenitálním Horne­
rovým syndromem .

•  Iris bicolor: je podmíněna sektorovitou hypoplazií 
melanocytů. Duhovka je rozdělena na tmavší hnědou 
a světlejší modrou či zelenou část (obr. 1.11).

•  Albinismus: recesivně dědičná porucha projevující 
se nedostatkem pigmentu v organismu. V klinickém 
obraze očního postižení dominuje narůžovělý odstín 
světlemodré duhovky a červený refl ex zornice. Duhov­
ka propouští světlo, proto bývá značná světloplachost. 
Snížená centrální zraková ostrost a rozvoj nystagmu 
jsou následkem hypoplazie makuly.

•   Perzistující pupilární membrána: vývojová vada po­
stihující zornici. Jedná se o zbytky embryonální cévní 
pleteně, která fyziologicky atrofuje v prvních týdnech 
života. Pokud je atrofi e neúplná, nacházíme různé stup­
ně perzistující pupilární membrány, od náhodně zjisti­
telných tenkých vláken spojujících okrsky duhovky či 
okraje zornice až po pásky duhovky, které vycházejí 

z okruží a upínají se na čočku. Často mívá charakter 
diskrétních pigmentovaných hvězdičkovitých útvarů 
patrných na přední ploše čočky (obr. 1.12).

•  Korektopie (dislokace zornice): bývá spojena s dis­
lokací čočky a vyskytuje se často jako součást mezo­
dermálních dysgenezí. Zornice bývá užší a obleněně 
reaguje na osvit i mydriatika.

•  Kolobom uvey: vzácný vývojový defekt vzniklý 
na podkladě nedokonalého uzavření očního pohárku 
během nitroděložního vývoje. Duhovka bývá nej­
častěji postižena v dolních kvadrantech, defekt vždy 
 vychází ze zornicové oblasti. Kolobom může pře­
cházet na řasnaté těleso či na cévnatku se sítnicí, 
někdy až na papilu zrakového nervu. Ovlivnění 
zrakových funkcí závisí na velikosti a lokalizaci ab­
sentující  tkáně.

1.3.4  Vývojové poruchy  čočky
•   Přední polární katarakta: může být oboustran­

ná i jednostranná, zasahuje přední kortex a někdy 
i přední pouzdro (obr. 1.13). Zvláštním příkladem 
je katarakta pyramidální, která prominuje do přední 
komory oka. Většinou neprogreduje a menší zákalky 
nebývají klinicky signifi kantní, resp. neovlivňují zra­
kovou ostrost.

•   Lamelární katarakta: zákal je lokalizován mezi já­
drem a kortexem (obr. 1.14), může být asociována 
s galaktosemií.

•   Kongenitální nukleární katarakta: bývá spíše obou­
stranná, často je spojená s mikroftalmem a mikrofakií. 
Vyskytuje se dědičně i sporadicky. Klinická závažnost 
je dána hustotou zákalu, která ovšem může být velmi 
různá. Zákal může progredovat.

•   Koronární supranukleární katarakta: většinou spo­
radický výskyt, obvykle nemá výrazný vliv na zrako­
vou ostrost.

Obr. 1.12 Zbytky pupilární membrány na přední ploše čočky

Obr. 1.11 Iris bicolor

Obr. 1.13 Přední polární katarakta
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•	 Zadní polární katarakta: nejčastěji oboustranná, he­
reditární s autozomálně dominantní dědičností. Sytější 
a rozsáhlejší zákal (obr. 1.15) snižuje výrazně zrakovou 
ostrost, hrozí rozvoj amblyopie, takže je indikována 
časná operace. Drobnější zákaly bývají stabilní, ale je 
možná progrese v pozdějším věku. Může být současně 
přítomen perzistující primární hyperplastický sklivec 
(pozůstatek a. hyaloidea).

•	 Ektopie čočky (ectopia lentis): vrozený posun čočky 
z její anatomicky normální pozice (obr. 1.16). Může být 
přítomna například u aniridie, Marfanova syndromu, ho­
mocystinurie I. typu, mikrosférofakie, Weill-Marchesa­
niho syndromu, Sticklerova syndromu, Ehlers-Danloso­
va syndromu, hyperlysinemie a dalších. Byl popsán i fa­
miliární výskyt s autozomálně dominantní dědičností.

•	 Mikrosférofakie: čočka je menší, kulovitého tvaru. 
Způsobuje refrakční vady oka, závěsný aparát je chabý, 
čočka může být subluxovaná i luxovaná.

•	 Kolobom čočky: imponuje jako zářez v ekvátoru čoč­
ky v dolním nazálním kvadrantu, v tomto místě také 
chybí závěsný aparát čočky.

•	 Přední lentikonus: obvykle oboustranný, často spojen 
s Alportovým syndromem.

•	 Zadní lentikonus: většinou unilaterální vyklenutí čoč­
ky v zadním pólu, čočka se může postupně kalit již 
v dětském věku, anebo i později během života.

1.3.5	 Vývojová onemocnění sklivce

•	 Perzistující arteria hyaloidea: a. hyaloidea za intrau­
terinního života odstupuje z a. centralis retinae a pro­
bíhá středem sklivce k zadní ploše čočky, kde se větví. 
Ke konci fetálního života se resorbuje, její zbytky však 
můžeme někdy pozorovat na zadním pouzdře čočky, 
kde mohou vytvářet i významnou amblyopizující sytou 
membránu.

•	 Perzistující primární hyperplastický sklivec: vzácná 
anomálie pojící se někdy s mikroftalmem a dalšími vro­
zenými anomáliemi oka. Primární sklivec obsahuje cévy 
a pojivové membrány, vede středem sklivcové dutiny 
od zadního pólu oka k čočce a často se napojuje na per­
zistující embryonální circulus arteriosus lentis. Anomá­
lie často vede k těžké poruše vidění a nezřídka svrašťo­
vání sklivce vede k tahu na ciliární výběžky s následným 
uzávěrem duhovko-rohovkového úhlu a glaukomem.

1.3.6	 Vývojová onemocnění sítnice

•	 Vrozený kolobom sítnice: aplazie sítnice v místě ne­
uzavřené fetální oční štěrbiny se vyskytuje většinou 
spolu s kolobomem cévnatky, řasnatého tělesa a du­
hovky, většinou v dolním nazálním kvadrantu sítnice 
a zasahuje až k terči zrakového nervu a k makule.

•	 Abnormální myelinizace pochev zrakového nervu: 
jiným názvem fibrae medullares, relativně častá ano­

Obr. 1.15  Zadní polární katarakta

Obr. 1.16  Ektopie čočky (okraj posunuté čočky označen šipkou)

Obr. 1.14  Lamelární katarakta v retroiluminaci (šipky)




