GENETICKY PODMINENE OCNIi VADY
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dnesni dobé patri k nejcastéj-
V§1’m ocnim vadam kratkozra-

kost, dalekozrakost a astig-
matismus; pricemz kratkozrakost
je dokonce celosvétové nejbéznéjsi
ocni vadou - je diagnostikovana vic
nez u triceti procent lidi a jejich
pocet stale narusta.

Jsou oc¢ni vady dédi¢né?

| kdyzZ se jako jedna z pricin vzni-
ku kratkozrakosti uvadi vliv enviro-
mentalnich faktord, tedy vliv vnéjsi-
ho prostredi (Casté Cteni, sledovani
televizoru, prace na pocitaci apod.),
souvisi jeji vznik zejména s gene-
tickymi dispozicemi. Dédicnost se
znacné podili na vzniku vsech diopt-
rickych ocnich vad, a to vcetné sil-
hani a tupozrakosti. Pfitom vrozené
anomalie oka se mohou vyskytovat
jako izolované vrozené vady anebo
mohou byt soucasti slozitéjsich gene-
ticky podminénych syndromd.

O jaka onemocnéni se mize jed-
nat?

Vrozena katarakta, neboli zakal,
muZe byt jednim ze symptom0( pro
metabolickou vadu, napr. galaktosé-
mii. Galaktosémie je vzacné autoso-
malné recesivné dédi¢né onemocnéni
(rodice ditéte jsou zdravi prenaseci),
jehoz vyskyt v populaci je 1:35 000-
1: 50 000. K urceni spravné diagnézy
je nutna spoluprace s Ustavem pro
dédic¢né metabolické choroby.

Vrozené onemocnéni oka se vysky-
tuji také napriklad u tzv. Leberovy
atrofie optiku. Jedna se nastésti o
vzacné vrozené onemocnéni, kdy
geneticka mutace vede k naruseni
funkce zrakového nervu a to vyvola
poruchy zraku, které se objevi rela-
tivné brzy - u starSich dospivajicich
a mladych dospélych. Postizeny jsou
obé oci, dochazi k poklesu zrakoveé
ostrosti a v zorném poli se mohou vy-
skytnout vypadky s tmavymi skvrnami
(tzv. skotomy). Jde o rychlou, nebo-
lestivou ztratu zraku v dusledku po-
ruchy funkce a odumirani retinalnich
gangliovych bunék, coz v konecném
disledku vede k atrofii (zmenseni)
zrakového nervu. Diagnostika tohoto
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onemocnéni je obtizna, na diagndzu
lze pomyslet u mladého Clovéka s
poruchou zraku, v jehozZ rodiné se
Leberova nemoc vyskytuje. Celkové
je nutné detailni ocni vySetreni k
vylouceni jinych priéin poruch zraku.
K potvrzeni pritomnosti mutace lze
provést genetické vysetreni.

Se zavaznymi poruchami oci je
spojena nejcastéjsi dédicna porucha
metabolismu sirné aminokyseliny me-
thioninu - tzv. Homocystinurie, kdy
u neléceného onemocnéni dochazi k
uvolnéni zavésného aparatu ocni coc-
ky a k zméné jeji polohy a postupné
se rozviji Sedy zakal.

Pomérné Castym syndromem (v
Ceské republice je to u jednoho z
1500 zivé narozenych déti), u které-
ho se mohou vyskytovat ocni vady,
je Downtyv syndrom. U Downova
syndromu je hned po narozeni ditéte
pritomna stigmatizace - mirné ze-
Sikmeni oci a pritomnost kozni rasy
(epikantu), ktera se tahne vertikalné
mezi vnitfnim koutkem a korenem
nosu. Pacienti s Downovym syn-
dromem maji riziko vzniku sedého
zakalu a postizeni rohovky, kdy
dochazi k deformaci rohovky oka,
coZ ma za nasledek zhorseni vidéni.
Z pocatku je progres zcela nepatrny.
Postizeny se v dlouhodobém smys-
lu na zhorsovani svého zraku dobre
adaptuje a napravé neklade velky
vyznam. Postupem casu vsak zjistu-
je, ze naprava je nezbytna, nebot
se zhorsuje vice vidéni na dalku

a mnohdy dochazi k dezorientaci.
Korekce je zpocatku resena brylemi.
Postupem cCasu je uz ale nezbytna
korekce tvrdymi ¢oc¢kami, nebo ope-
race. Postup u této nemoci se uvadi
jako individualni, to znamena, Ze u
kazdého jedince se mlze zastavit v
jiné fazi. Vétsinou se korekce uvadi
jako docasna. K Uplnému vyléceni

v podstaté nemuze dojit, proces je
nevratny.

Dalsi geneticky syndrom, ktery byva
spojen s postizenim oka, je Marfanav
syndrom (Syndromem trpél napriklad
houslista Niccolo Paganini). Jde o dé-
di¢né onemocnéni, s Cetnosti pribliz-
né 1:10 000. Jedna se o genetickou
poruchu pojivové tkané a zahrnuje
Sirokou skupinu priznak(. Byva posti-
zen systém kostni, kardiovaskularni
a ocni, kdy maze u ¢ocky dojit k
mirnému az Uplnému vychyleni mimo
osu oka tzv. subluxace, ¢i luxace.

Mezi vzacnéjsi onemocnéni patri
tzv. UsherGv syndrom, ktery posti-
huje priblizné 5-6% svétové popula-
ce. Jedna se o zavazné onemocnéni
genetického pavodu, které postihuje
soucasné zrak a sluch a zpusobuje
tak hluchoslepotu, kterd maze byt
jak uplna, tak pouze castecna. Ge-
neticka pricina byla odhalena v roce
1989 a doposud bylo nalezeno devét
genu, které zpusobuji toto onemoc-
néni.

Kde se miZeme nechat vysetrit?

U vrozenych ocnich vad a one-
mocnéni, stejné jako u ostatnich
vzacnych chorob, hraje kli¢ovou roli
geneticka diagnostika. Spravné urce-
ni diagnézy muze navrhnout lécebna
opatreni ev. smérovat pacienta k
dal$im odbornikim (viz. Marfanav
syndrom).

V neposledni radé, pokud se zjisti
typ dédicnosti, rodina bude mit
moznost volby, zda akceptuje riziko
onemocnéni stejné diagnozy u dal-
Siho ditéte, nebo vyuZzije moznosti
umélého oplodnéni.
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