OBOUSTRANNA JAMKA TERCE
ZRAKOVEHO NERVU

S MAKULOPATII — KAZUISTIKA

SOUHRN

Jamka terce zrakového nervu je vzacna vrozena anomalie terce zrakového
nervu. Vyskytuje se sporadicky, pfi bilateralnim vyskytu muze jit o autozomal-
né dominantni typ dédi¢nosti. Oftalmoskopicky ma vzhled ovalné deprese
v misté optického disku, v pfipadé unilateralniho postizeni je disk vétsi ve srov-
nani s nepostizenou stranou. Lokalizovana muzZe byt kdekoliv v oblasti disku,
temporalni lokalizace miZe byt doprovazena makulopatii. Soucasné moznosti
terapie zahrnuji laserkoagulaci sitnice a pars plana vitrektomii, prognéza quo
ad visum je vSak nepfizniva.

Prace dokumentuje pfipad oboustranného nalezu jamky terce u bezpfizna-
kového 9-letého chlapce. Pacient byl odeslan na nasi kliniku s podezienim
na incipientni odchlipeni sitnice, vySetfenim se prokazal ndlez oboustranné
jamky terce. Vzhledem k dobré zrakové ostrosti pacient dale z(stava ve sledo-
vani, zatim bez indikace k chirurgické intervenci.
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SUMMARY
BILATERAL OPTIC DISC PIT WITH MACULOPATHY - THE
CASE REPORT

An optic disc pit is a rare congenital anomaly of the optic nerve disc. It occurs
rarely, and in case of its bilateral occurance, it can be caused by an autosomal
dominant inheritance pattern. Ophthalmoscopically, the disc pit appears as
an ovoid depression of the optic nerve disc. When identified unilaterally, the
optic nerve disc is usually larger than the disc of the other healthy eye. Optic
disc pits can be located anywhere in optic disc. Moreover, when located in
the temporal margin, they can be accompanied by a maculopathy. The latest
therapeutic possibilities include the retinal laser photocoagulation and pars
plana vitrectomy, however the prognosis quoad visum neverthelles remains
poor.

This report deals with bilateral occurance of the optic disc pit in case of
9-year-old asymptomatic patient. The patient had been transferred to our
ophthalmology department with suspected retinal detachment. Following the
examination, the optic disc pit was diagnosed. The patient remains subject to
further observation, however, owing to his current satisfactory vision without
the need for a surgical intervention.
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uvoD

Jamka terce zrakového nervu (JTZN) patfi mezi kongeni-
talni anomadlie zrakového nervu, popsana byla jiz koncem
19. stoleti [12]. Patogeneze je nejasna, nékteré zdroje tuto
anomalii povaZuji za variantu kolobomu zrakového nervu [3].
Histologicky se jednd o herniaci dysplastické sitnicové tkané
do terce zrakového nervu pres lamina cribrosa az do suba-
rachnoiddlniho prostoru. Takto dochazi k anomalni komuni-
kaci mezi intraokuldrnim a extraokularnim prostorem [11].
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Vyskytuje se s incidenci 1:11 000 bez preference pohlavi
[7]. Typicky je postiZzeni unilaterdlni se sporadickym vysky-
tem, u 10-15 % se vyskytne bilaterdIné a v téchto pftipa-
dech se miZe jednat o autozomdlné dominantni typ dé-
di¢nosti [7,13]. Ma charakteristicky vzhled ovalné deprese
optického disku, postizeny disk je obvykle vétsi [2], barva
je vétsinou bilo-Seda, ale mdZe byt i Zluta a ¢erna. Lokalizo-
vana je nejcastéji inferotemporalné, mozna je i lokalizace
centralné v misté exkavace zrakového nervu, ¢i kdekoliv
v oblasti terce zrakového nervu (TZN) [13]. Ve vice neZ po-
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loviné pfipadd ma jamka terce pridruZzenou cilioretinalni
arterii odstupuijici z jeji baze [2].

JTZN je obvykle asymptomaticka a byva diagnostikova-
na nahodné. Komplikaci vSak mGzZe byt makulopatie a s ni
spojena deteriorace vidéni. Makulopatie se vyskytuje
u 25-75 % pacient( s vrozenou anomalii terée s temporalni
lokalizaci. Obvykle se projevi v tfeti a Ctvrté dekadé Zivo-
ta, ale popsany je i vyskyt v détském véku [3]. V pfipadé
vyskytu u déti dochazi k spontanni regresi zmén u 25 %
pfipadl, pravdépodobné kvili rozdilu ve vitreopapilarni
trakci v porovndni s dospélou populaci [2]. VétSina postize-
nych pacientl ma vSak stran zrakové ostrosti (ZO) Spatnou
prognozu s postupnym poklesem nejlepsi korigované zra-
kové ostrosti (NKZO) [2].

Pfesna patogeneze vzniku makulopatie je stale nejasna
a nazory na puvod intraretinalni a subretinalni tekutiny
se lisi. UvaZzuje se o moznych zdrojich — vitrealni tekutina,
cerebrospinalni mok, prosdknuti z cév z baze jamky a z or-
bitaIniho prostoru obklopeného durou [2,5,14,15]. Maku-
lopatie ma charakter retinoschizy, pfitomny je makuldrni
edém, nékdy s progresi do cystoidni degenerace a u 25 %
pacientl miZe dojit az ke vzniku makularni diry a odchli-
peni sitnice [1].

Diagnostika JTZN zahrnuje standardni oftalmoskopic-
ké vySetteni, pfi perimetrickém vysetreni zorného pole
nachazime rozsifeni slepé skvrny a relativni centralni
skotomy. V presné charakterizaci zmén na sitnici ma
svou nezastupitelnou roli optickd koherenc¢ni tomogra-
fie (OCT) [4]. Za zminku stoji i Uloha elektroretinogra-
fického vysetfeni (ERG) v diagnostice a sledovani zmén
u pacientd s pridruzenou makulopatii. Svérak a kol.
zaznamenali vyznamné snizeni amplitud oscilacnich
potencidld a redukci potenciald viny b u standardnich
reakci, rovnéz byla zaznamenana souvislost mezi pokle-

sem amplitudy a vékem nemocnych, resp. trvanim one-
mocnéni [19].

Terapie v minulosti zahrnovala konzervativni l1é¢bu se
spornym efektem, soucasnym standardem lécby je lase-
rova koagulace a pars plana vitrektomie s plynovou tam-
ponadou [4]. V ptipadé laserkoagulace je Uspésnost pouze
50 % i pro nemoznost uzavfit laserem jiz vytvorenou dutinu
pfi retinoschize [2]. Pti progresi onemocnéni a prechodu
stavu do chronicity je vSak progndza nepfizniva a moznosti
terapie omezené.

Kazuistika

Pfedmétem kazuistického sdéleni je 9-lety chlapec, ktery
byl sledovan u sektorového

ocniho |ékare témér rok pro slabou myopii a astigmati-
smus. Prfi pravidelné prohlidce bylo v srpnu 2018 nahod-
né oftalmoskopicky zjiSténo suspektni odchlipeni sitnice
bilateralné. Pacient byl odeslan k odbornému vysetreni
a navrzeni dalSiho postupu na Détskou ocni kliniku FN
Brno.

Subjektivné byl pacient bez potizi, osobni anamnéza bez
pozoruhodnosti, Uraz ¢i infekci rodi¢e negovali a neuzival
pravidelné zadné léky. ZO s vlastni korekci byla neporusena
(OP s -1.25 dsf 4/4; OL s -0.50 ax 70 4/4). Nitroocni tlak
vnormé (OP 16, OL 14 mmHg). Objektivné postaveni bulb(
paralelni, motilita bez omezeni, nalez na prednim segmen-
tu biomikroskopicky s fyziologickym nalezem. V arteficial-
ni mydriaze oftalmoskopicky dominoval nélez na papilach
zrakového nervu - bilateralné ovalna zlutava deprese s ma-
ximem temporalné (obrdzek 1,2), vpravo deprese zasahu-
jici i do nasalni oblasti tere zrakového nervu. Na pravém
oku centrdlni krajina intaktni, vlevo na okraji papily supe-
rotemporalné navazujici rozsahla oblast elevace neurore-
tiny zasahujici az do oblasti makuly, ostatni nalez do pe-

Obrazek 1. Foto fundu pravého oka, JTZN
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Obrazek 2. Foto fundu levého oka, JTZN se serdzni ablaci
neuroretiny superotemporalné
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riferie sitnice bez dalSiho patologického nalezu. Vysetreni
pomoci Amslerovy mtizky bilaterdlné bez metamorfopsii.
K detailnéjsimu vysetfeni bylo provedeno spektralni
HD-OCT (Zeiss Cirrus). Na linearnich vertikalnich a hori-
zontalnich transpapildrnich skenech jsme pozorovali nélez
bilaterdIni hluboké JTZN prekryté hyperreflektivni tkani
(obrazek 3,4). Na pravém oku nasalné peripapilarné obraz
schisis-like retinopatie se separaci vnitfnich a stfednich re-
tindInich vrstev. Na linedrnim horizontdlnim transfoveolar-
nim skenu pravého oka byla makula s fyziologickymi kontu-
rami vnitinich i vnéjsich vrstev sitnice. Vlevo na linedrnich
horizontalnich transretinalnich skenech superotemporalné
od papily byla patrna vysokd serdzni ablace neuroretiny
vice nez 800 um s akumulaci tekutiny subretindlné, v men-
Si mife byla patrnd i akumulace tekutiny intraretindlné
(obrazek 5). Linearni horizontalni transfoveolarni sken na
levém oku dokumentoval obraz nizké schisis-like makulo-
patie se separaci v oblasti stfednich retinalnich vrstev (ob-
razek 6), zevni retindlni vrstvy se jevily bez zmény linearity
¢i kontinuity .

Obrdazek 3. HD-OCT: Linearni horizontralni transpapilarni
sken pravého oka, rozsahla JTZN prekryta hyperreflektivni
tkani. Nasalné obraz schisis-like retinopatie se separaci
jednotlivych retindlnich vrstev

Na zakladé vysetreni byla diagndza komplexné uzavre-
na jako oboustranna jamka terce zrakového nervu, vpravo
s retinoschizou peripapilarné, vlevo s makulopatii charak-
teru retinoschizy. Vzhledem k neporusené Z0O, nebylo indi-
kovdno operacni feseni daného stavu, chlapec ponechdan
bez lokalni i celkové terapie v pravidelném sledovani.

PFi kontrolnim vysSetfeni na Détské ocni klinice za 4 mési-
ce byla NKZO OP 4/4, NKZO OL 4/4, na o¢nim pozadi obraz
JTZN bez progrese. Dle kontrolniho a srovnavaciho HD-OCT
vpravo stacionarni nalez se separaci retinalnich vrstev peri-

High Definition Images: HD 5 Line Raster oD O | ® 0s

Length: 6mm

Scan Angle: 0° Spacing: 0,25 mm

Obrazek 5. HD-OCT: Linearni horizontalni transretinalni
sken levého oka vedeny v superotemporalni peripapilarni
oblasti s patrnou rozsahlou oblasti vysoké serdzni ablace
neuroretiny s akumulaci tekutiny subretinalné, v tempo-
ralnich oblastech opét patrnd schiza retinalnich vrstev
sitnic

Obrazek 4. HD-OCT: Linearni vertikdlni transpapilarni sken
levého oka, rozsahla JTZN prekryta tkani stredni reflektivi-
ty. Pfi hornim okraji navazujici serézni ablace neuroretiny
s akumulaci tekutiny subretinalné
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Obrdazek 6. HD-OCT: Linedrni horizontalni transfoveolarni
sken levého oka s obrazem schisis-like makulopatie se
separaci v oblasti stfednich retinalnich vrstev
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Obrazek 7. HD-OCT: Linearni horizontalni transfoveolarni
sken levého oka, kontrola po 4 mésicich, obraz stacionarni
schisis-like makulopatie

papildarné v nasalni oblasti, makula fyziologického vzhledu
bez tekutiny, vlevo stacionarni rozsahla ablace neuroreti-
ny v superotemporalni retindlni oblasti navazujici na TZN,
v makule schiza retinalnich vrstev s mirnou regresi nalezu
(obrazek 7).

Byly doporucené ambulantni kontroly po % roce, pfi pti-
padném subjektivnim zhorseni dfive s pravidelnym OCT
vySetfenim ke srovnani a posouzeni vyvoje stavu.

DISKUSE

JTZN je jednou z vrozenych anomdlii zrakového nervu.
Standardné se vyskytuje jako izolované postizeni zrako-
vého nervu, avSak nékteré varianty vrozenych anomalii
zrakového nervu jsou pridruzené s jinym postizenim orga-
novych soustav (naptiklad papillorendlni syndrom ¢i ba-
zalni encefalokéla) [9,16]. Nejcastéji je JTZN jednostranng,
asymptomatickd, a proto byva zjiSténa nahodné s maxi-
mem vyskytu v treti a Ctvrté dekddé Zivota [10]. Nejed-
na se o stabilni nemoc, ale o stav progredujici v ¢ase a je
provazena postupnym poklesem ZO, rozostfenym vidénim,
metamorfopsiemi a posunem refrakce k hypermetropii [8].

V nasi kazuistice popisujeme pripad asymptomatického
9-letého pacienta s oboustrannym vyskytem jamky ter-
Ce s retinopatii a jednostrannou makulopatii. Asi u 1/2
pacientll s diagndzou JTZN v détském véku dojde k de-
teriorizaci vidéni mezi 20. a 30. rokem véku, drivé;jsi
nastup potizi je zfidkavy [18]. Nastup subjektivnich
pfiznakd souvisi s mirou retinopatie a makulopatie. Ve
1/4 pfipadd sice dochazi k spontanni regresi nélezu,
u vétsiny postizenych oc¢i viak progndza zlstava Spatna.
Nékolik pfipadl spontdnni regrese makulopatie pfri
JTZN je popisovano v literature. Yuen a Kaye [20] po-
pisuji pripad 8-letého pacienta, u kterého se ZO zlep-
Sila ze svétlocitu na 2/30. Schatz a McDonald [17]
popsali pripad 6-letého ditéte s témér kompletnim
pfiloZzenim vrstev sitnice za 5 mésicl. V téchto pfipadech
doslo k spontdnni regresi zmén bez nutnosti chirurgické
|éCby. | pfes mnoZstvi praci zabyvajicich se JTZN a terapii
pridruzené retinopatie a makulopatie, o nejlepsi metodé
terapie u détskych pacientl dosud nebylo rozhodnuto.
Vétsina vitreoretinadlnich  oftalmologli doporuduje
kombinaci laserové fotokoagulace na peripapilarni oblast
a vitrektomii [6,7]. Pfedevsim pfi diagnostice u déti je 3-6
mésicni sledovani pred jakoukoliv chirurgickou intervenci
nezbytné [18].

ZAVER

JTZN je vrozena anomalie, ktera je sice vzacn4a, ale mU-
Zeme se s ni setkat v o¢ni ambulanci pro dospélé pacienty
i vambulanci détského oftalmologa. Vyzvou nadale zUstava
dlouhodobd péce o pacienta s makulopatii, které vyskyt se
pohybuje mezi 25-75 %. Neexistuji pfesné standardy k te-
rapii makulopatie a otazné je i spravné nacasovani |éCby.
Pacient s oboustrannou JTZN a s jednostrannou makulopa-
tii z nasi kazuistiky zlstava déle v pravidelném sledovani,
vzhledem k uspokojivé ZO ponechan bez indikace k chirurgic-
ké intervenci. V pripadé progrese nalezu s prosakovanim
tekutiny do makuly Ize ocekavat deterioraci vidéni. V tomto
pfipadé bude zvolena chirurgickd terapie dle nejnovéj-
Sich poznatk.
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