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ÚÚVVOODD  

Maskující syndromy (MS) jsou nezá-
nûtlivá oãní onemocnûní, která se klinicky
mohou manifestovat jako uveitida. MS
dûlíme na maligní, které ohroÏují zrak
i Ïivot pacienta, a benigní – napfi. cévní

anomálie, SchwartzÛv syndrom, nitrooã-
ní tûlísko, syndrom pigmentové disperze,
dystrofie a degenerace sítnice, oãní is-
chemick˘ syndrom, juvenilní xantogranu-
lom, choroidální osteom, poléková a po-
stvakcinaãní uveitida [13, 24]. Nussenb-
latt et al. fiadí k benigním maskujícím syn-
dromÛm dále chronickou pooperaãní in-
fekci [22].

KKAAZZUUIISSTTIIKKAA  AA VVÝÝSSLLEEDDKKYY

V fiíjnu 2010 byla odeslána do Centra
pro diagnostiku a léãbu uveitid 1. LF UK
a VFN v Praze 23letá pacientka pro su-
spektní intermediální uveitidu nejspí‰e pa-
razitárního typu. DÛvodem pro podezfiení

SOUHRN

Cíl: Cílem sdûlení je prezentace 23leté pacientky s retinitis pigmentosa (RP), která byla nejprve myl-
nû diagnostikována jako uveitida. 
Metodika: Bylo provedeno komplexní oãní vy‰etfiení vãetnû perimetrického vy‰etfiení, stanovení kon-
trastní citlivosti a barvocitu, vy‰etfiení fundu v mydriáze, ultrazvukového vy‰etfiení (UZ), spektrální
optické koherentní tomografie (SD-OCT) a elektroretinografie (ERG). V diferenciální diagnostice by-
la odesílajícím pracovi‰tûm zvaÏována intermediální uveitida pro nález bunûãné reakce v pfiední ko-
mofie oãní oka levého OL, oboustrannû vláknitû zkaleného sklivce, cystoidního makulárního edému
a edému terãe levého zrakového nervu.
V˘sledky: Pacientka byla ‰eroslepá. Pfii vy‰etfiení jsme zjistili nejlep‰í korigovanou centrální zrako-
vou ostrost oboustrannû 6/12. Perimetrické vy‰etfiení odhalilo koncentrické zúÏení zorného pole na
pravém oku (OP) k 25°, na levém oku k 15°. Na fundu byly patrné v periterii ojedinûlé shluky pig-
mentu a v centru cystoidní makulární edém potvrzen˘ SD-OCT. Kontrastní citlivost byla oboustrannû
sníÏená (OP 1,20 OL 0,9), zatímco barvocit byl v normû. UZ vy‰etfiení potvrdilo pfiítomnost drúzy
terãe zrakového nervu vlevo. ERG vy‰etfiení ukázalo nev˘bavné skotopické fenomény oboustrannû,
kdeÏto fotopické a flicker fenomény byly je‰tû na hranici v˘bavnosti. Na základû tûchto v˘sledkÛ by-
la diagnostikována retinitis pigmentosa. 
Závûr: Zánûtlivá reakce mÛÏe pfiedstavovat jeden ze vzácn˘ch projevÛ manifestace RP a tím vést
k zámûnû za uveitidu. Jedná se tedy o benigní maskující syndrom. 

Klíãová slova: benigní maskující syndrom, retinitis pigmentosa

SUMMARY 
Retinitis Pigmentosa Mimicking Uveitis. A Case Report

Purpose: To describe a case report of a 23-year-old patient with retinitis pigmentosa (RP) misdia-
gnosed as uveitis.
Methods: A comprehensive eye examination including automated visual field assessment, contrast
sensitivity, colour vision discrimination, ultrasound examination (US), spectral domain optical cohe-
rence tomography (SD-OCT) and full-field electroretinography (ERG) was performed in a patient di-
agnosed elsewhere as having intermediate uveitis because of the observation of a cellular reaction
in the anterior chamber, bilateral cystoid macular oedema and suspected left optic disc swelling.
Results: The patient reported nyctalopia. The best corrected visual acuity in both eyes was 6/12.
Concentric visual field constriction was detected bilaterally (less than 25 degrees in the right eye and
15 degrees in the left eye). Fundus examination revealed a few pigment clumps and cystoid macu-
lar edema in both eyes confirmed by SD-OCT. Contrast sensitivity was decreased to 1,20 in the right
and 0,9 in the left. No colour vision disturbance was present. The B scan ultrasound showed left
optic disc drusen. Rod ERG responses were bilaterally not detectable and cone ERGs were abnor-
mally reduced. Based on the examination results, a diagnosis of nonsyndromic RP was made. 
Conclusion: Clinicians should be aware of various manifestations of RP, including mild inflammation,
to avoid possible confusin with uveitis. 
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na tuto nemoc byl tfiít˘denní pobyt v Thaj-
sku asi rok pfied manifestací onemocnûní. 

Z osobní anamnézy jsme se dozvûdûli,
Ïe pacientka je celkovû zdráva. V rodinû se
kromû katarakty a glaukomu u babiãky jiné
oãní choroby nevyskytly. Zajímavûj‰í je jiÏ
oãní anamnéza pacientky. Udává, Ïe od
dûtství vidûla hÛfie neÏ její vrstevníci (napfi.
nikdy nevidûla hvûzdy), je ‰eroslepá a vní-
má zúÏené zorné pole (stav pfiirovnává ke
klapkám na oãích u konû). Pacientka je sle-
dována na oãní ambulanci v místû bydli‰tû,
odkud byla pro nález zadní subkapsulární
katarakty odeslána k operaãnímu fie‰ení do
soukromého centra. V záfií 2010 byla paci-

entce na tomto pracovi‰ti provedena opera-
ce katarakty levého oka (OL) s implantací
monofokální nitrooãní ãoãky (IOâ). Dle do-
kumentace byl v pooperaãním období ná-
lez komplikován cystoidním makulárním
edémem (CME) a edémem papily zrakové-
ho terãe. Za 2 t˘dny po operaci byl paci-
entce aplikován parabulbárnû betametha-
son, provedena Nd-YAG laserová kapsulo-
tomie OL a doporuãeno celkové vy‰etfiení
u praktického lékafie a konzultace na na‰í
uveální ambulanci. 

Pfii prvním vy‰etfiení v na‰í ambulanci
byla centrální zraková ostrost (CZO) oka
pravého (OP) 6/12 s -0,5 cyl ax 180°,

J.ã.1, a OL 6/12 s +3,5 Dsf = - 2,5 Dcyl
ax 180°, J.ã.3 s addicí +3,0 Dsf, nitrooã-
ní tlak aplanaãnû 9 torrÛ oboustrannû. Na
klidném pfiedním segmentu OP jsme za-
znamenali zadní subkapsulární kataraktu
(obr. 1a), na OL byly patrné buÀky v pfied-
ní komofie 1+, flare +/-, IOâ in situ a fe-
nestrum v zadním pouzdfie po kapsuloto-
mii (obr. 1b). Na fundu OP byla rÛÏová
papila se Ïlutav˘m haló nejvíce v horním
kvadrantu terãe, makula s edémem, zúÏe-
né retinální artérie a v periferii ojedinûle
shluky pigmentu (obr. 2a). Na fundu OL
byl nález obdobn˘, pouze byla navíc pfií-
tomna drúza na terãi zrakového nervu
(obr. 2b), kterou jsme ozfiejmili ultrazvu-
kov˘m vy‰etfiením (UZ – obr. 3). Edém
v makule (obr. 4) jsme verifikovali optic-
kou koherenãní tomografií se spektrální
doménou (SD-OCT, Spectral OCT/SLO,
OTI Ophthalmic Technologies Inc., Kana-
da). Vy‰etfiením zorného pole (obr. 5) by-
lo prokázáno oboustranné koncentrické
zúÏení (OP ke 25°, na OL k 15°). Kon-
trastní citlivost na tabuli Pelli-Robson byla
oboustrannû sníÏená: OP 1,20, OL 0,9.
Barvocit (15-Hue test) byl v normû. 

Kontaktovali jsme o‰etfiující oãní lékafi-
ku, která pacientku na operaci ‰edého zá-
kalu odeslala. Dle její dokumentace bylo
zúÏení zorného pole pfiítomno jiÏ del‰í do-
bu. Pacientka pro suspektní nález na ter-
ãích podstoupila neurologické vy‰etfiení
k vylouãení demyelinizaãního onemocnû-
ní centrální nervové soustavy, jehoÏ v˘sle-
dek vãetnû elektroencefalografie byl ne-
gativní.

Doporuãili jsme pacientce elektroreti-
nografické vy‰etfiení (ERG – Ratiscan
KL95/Roland konsult, Nûmecko), které
prokázalo nev˘bavné skotopické feno-
mény a na hranici v˘bavnosti fotopické
a flicker fenomény (obr. 6) a potvrdilo
pracovní diagnózu retinitis pigmentosa
(RP). Nasadili jsme lokální a celkovou
antiedematózní terapii (indometacinum
gtt. 4xd, dexamethasonum gtt. 4xd, esci-
num alfa tbl. 3x2) a vzhledem k iatro-
genní anisometropii a astigmatismu jsme
pacientku zacviãili v no‰ení torické kon-
taktní ãoãky. 

Po 3 mûsících do‰lo ke zhor‰ení CZO
OL na 6/18 s +3,5 Dsf = -1,5 Dcyl ax
180°, J.ã. 4 s addicí +3,0 D (obtíÏnû), nit-
rooãní tlak aplanaãnû 9 torrÛ. Na klidném
pfiedním segmentu byla patrná hutná
membrána za IOâ (obr. 1c). Dle nálezu
na kontrolním SD-OCT jsme konzervativní
terapií CME OPL nijak neovlivnili. Proto
byla pacientce provedena Nd-YAG mem-
branotomie, po níÏ byl VOL zlep‰en na
6/12 (+2) s korekcí, J.ã. 2 s addicí +3,0
(obtíÏnû). Ke zhor‰ení nálezu v makule OL
po laserovém zákroku nedo‰lo.

Obr. 1. 

Obr. 2. 

Obr. 3. 
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S odstupem jednoho roku od operace
byl vízus na obou oãích nezmûnûn, do‰lo
ov‰em k dal‰ímu zúÏení zorného pole
(obr. 5b – OP k 20°, temporálnû a dole
k 15°, OL k 10° pouze nasálnû do 15°).
Doplnili jsme oãní vy‰etfiení sestry pa-
cientky (vãetnû perimetrického vy‰etfiení
a ERG), které bylo v normû.

DDIISSKKUUSSEE    

RP je geneticky heterogenní skupina
progresivních onemocnûní. Pokud dojde
k zámûnû klinick˘ch projevÛ RP za uveiti-
du, fiadíme ji k benigním maskujícím syn-
dromÛm.  

Diferenciálnû diagnosticky u na‰í paci-
entky pfiipadala vzhledem k uveitidû
a CME v úvahu také pooperaãní kompli-
kace po extrakci katarakty. Ta v‰ak nevy-

svûtluje CME na druhém, neoperovaném
oku. ZvaÏována by mohla b˘t také pig-
mentová paravenózní retinochoroidální
atrofie, která je v‰ak získané onemocnûní
po prodûlaném infektu (napfi. po menin-
goencefalitidû, tuberkulóze, syfilis ãi rube-
ole) a pacientka jej negovala. Klinick˘ ob-
raz podobn˘ nálezu u na‰í pacientky by
mohl b˘t dále zpÛsoben vrozenou pig-
mentací sítnice s obrazem medvûdích stop
na fundu, která je zapfiíãinûna hypertrofií
pigmentového epitelu sítnice, ov‰em nález
na perimetru ani vizus pacientky tomuto
onemocnûní neodpovídaly. Jednou z nej-
ãastûj‰ích pfiíãin vzniku pigmentací na oã-
ním pozadí je traumatická retinopatie, pfii
které mÛÏe dojít ke generalizované ztrátû
RPE a k migraci melaninu do retinálních
vrstev. Nález je v‰ak v˘hradnû jednostran-
n˘ a pacientka negovala jakékoliv trau-
ma. Autoimunitní paraneoplastická reti-
nopatie jako oãní projev vzdáleného tu-
moru, nejãastûji malobunûãného karcino-
mu plic ãi karcinomu dûloÏního ãípku, se
také projevuje ‰eroslepostí a zúÏen˘m
zorn˘m polem, ale má mnohem rychlej‰í
progresi a vyskytuje se u star‰ích pacien-
tÛ. Toxická retinální degenerace po uÏívá-
ní chlorochinu, chlorpromazinu ãi fenothi-
azinÛ byla vylouãena vzhledem k negativ-
ní anamnéze. Podobné shluky pigmentu
na sítnici jako jsou pfiítomny u RP mohou
b˘t vyvolány i kongenitální rubeolou (vût-
‰inou spojena i s hluchotou), spalniãkami
ãi vrozenou syfilis [14, 12, 23].  V‰e bylo
u na‰í pacientky anamnesticky vylouãeno.

U RP je dominujícím znakem degene-
race tyãinek, která b˘vá vût‰inou následo-
vána degenerací ãípkÛ a mÛÏe vést aÏ
k úplné slepotû. Typick˘m rysem je pfiítom-
nost tzv. kostních bunûk, které v‰ak mo-
hou zvlá‰tû v ran˘ch stadiích chybût. One-
mocnûní má znaãnou fenotypovou varia-
bilitu (unilaterální RP, sektorová RP, RP si-
ne pigmento, retinopathia punctata albes-
cens, cone-rod dystrophy) [10]. RP se dûlí
na syndromovou (pfiedev‰ím UsherÛv syn-
drom) a nesyndromovou. Prevalence nej-
ãastûj‰í nesyndromové RP se v bûÏné po-

Obr. 4. 

Obr. 5. 

Graf 1.
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pulaci odhaduje na 1 : 4000. Onemoc-
nûní se projevuje progredující ‰eroslepostí
a zúÏením zorného pole. V pozdûj‰ích fá-
zích si pacienti stûÏují i na hor‰í CZO. Pfií-
ãinou poklesu vízu mÛÏe b˘t podobnû ja-
ko u na‰í pacientky rozvoj subkapsulární
katarakty (u 35–50 %) ãi CME (u 15 aÏ
23 %), dále pfiítomnost makulární atrofie

(43 %), ménû ãasto epiretinální membrá-
ny [9]. 

Objektivnû u pacientÛ vídáme klidn˘
pfiední segment, mÛÏe b˘t pfiítomna opaci-
fikace pod zadním pouzdrem ãoãky. Skliv-
cov˘ prostor b˘vá ãir˘, papila voskovû ble-
dá, v ãasnûj‰ích fázích mÛÏe b˘t i rÛÏová,
neohraniãená, se Ïlutav˘m haló v okolí.

U 10 % pacientÛ jsou patrné drúzy terãe
zrakového nervu, jako jsme je zachytili
i my u na‰í pacientky [11]. Makula zÛstá-
vá dlouho intaktní, pozdûji dochází ke
zmûnám popsan˘m v˘‰e. Cévy jsou úzké,
napfiímené a od stfiední periferie b˘vají
patrné shluky pigmentu (kostní buÀky).
Vzácnû mohou b˘t pfiítomny neovaskulari-
zace terãe zrakového nervu ãi sítnice. 

Diagnózu ovûfiíme pomocí ERG vy‰et-
fiení, které mÛÏe prokázat patologick˘ ná-
lez i pfii zcela negativním nálezu na fundu
a perimetru. Nedílnou souãástí diagnosti-
ky je vy‰etfiení pfiíbuzn˘ch probanda, kte-
ré jsme provedli u sestry pacientky. Dovo-
lí-li to okolnosti, je vhodné i genetické vy-
‰etfiení.

PfiestoÏe existuje fiada klinick˘ch studií
provádûn˘ch u pacientÛ s progresivními
degenerativními onemocnûními sítnice,
úãinná léãba RP v praxi dosud neexistuje.
Jediné, co nyní mÛÏeme pro pacienty udû-
lat, je vãas (tedy pfii dostateãnû zachovalé
CZO) doporuãit profesionální rehabilitaã-
ní sluÏby pro osoby s postiÏením zraku.
Vidoucí pacienti si rychleji osvojí kaÏdo-
denní úkoly, jeÏ musí pfiekonávat nevido-
mí. KdyÏ dan˘ moment slepoty nastane,
dokáÏí se o sebe sami postarat. 

Ke zpomalení progrese je národním oã-
ním institutem USA doporuãován vitamin
A. ProtoÏe v‰ak hodnocení pacientÛ na té-
to terapii neprokázalo z pohledu nûkte-
r˘ch dal‰ích nezávisl˘ch odborníkÛ jedno-
znaãn˘ v˘sledek, není toto doporuãení
obecnû pfiijímáno. Dílãí klinické studie by-
ly dále provedeny na úãinnost docosahe-
xanové kyseliny, omega-3 mastn˘ch kyse-
lin a luteinu, nedospûly ov‰em ke zcela jas-
n˘m závûrÛm [4, 5, 6, 7, 18, 21].  

Kauzální léãba RP tedy v praxi dosud
neexistuje. Velké nadûje jsou vkládány
do genové terapie [19], pro úspû‰nou léã-
bu je v‰ak nutné zachování alespoÀ zbyt-
ku zrakov˘ch funkcí pacienta [25]. Na
univerzitû v Tübingenu byla provedena pi-
lotní studie s implantací sítnicov˘ch mikro-
ãipÛ, jejichÏ souãástí jsou fotosenzitivní di-
ody (aÏ 1500), které dokáÏí stimulovat
vnitfiní ãásti sítnice (gangliové buÀky)
a pfiená‰et signál do zrakové kÛry [8, 19].
Na univerzitû John Hopkins v Baltimoru
podstoupilo 21 pacientÛ s RP studii s epi-
retinální protézou Arcus II (Arcus II, Se-
cond Sight Medical Products, Sylmar, Ca-
lifornia). Nikdo z pacientÛ nemûl lep‰í
centrální zrakovou ostrost neÏ svûtlocit.
Studie prokázala zlep‰ení jemné motoriky
ruky za zrakové kontroly [3]. Ve stadiu la-
boratorního v˘zkumu je i vyuÏití kmeno-
v˘ch bunûk. Na rozdíl od genové terapie
toto je nadûje pro jiÏ slepé pacienty [9,
19]. Dal‰í novinkou jsou neurotropické

Obr. 6. 

Diagnóza poãet pacientÛ %
Morbus coats, cévní anomálie 39 63,0
SchwartzÛv syndrom 8 13,0
Nitrooãní cizí tûlísko 0 0,0
Pigmentová dysperze 3 5,0
Degenerace sítnice a dystrofie (napfi. RP) 3 5,0
Oãní ischemick˘ syndrom 1 1,5
Juvenilní xantogranulom 1 1,5
Chorioidální osteom 1 1,5
Poléková, postvakcinaãní reakce 4 6,5
Chronická pooperaãní endoftalmitida 1 1,5
Kontuze (maskovala toxoplasmosu) 1 1,5
celkem 62 100

Tab. 1. Tabulka pacientÛ s benigním maskujícím syndromem
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faktory (CNF), jeÏ zpomalují degeneraci
tyãinek a tím pomáhají uchování vizu [9,
16, 19]. Aplikují se intraviteálnû ãi subre-
tinálnû zatím pouze experimentálnû na
my‰ích. 

Nagpal a spol. [20] analyzovali pro-
centuální zastoupení jednotliv˘ch oãních
chorob, které byly primárnû diagnostiko-
vány jako zadní uveitida. Z celkového po-
ãtu 32 pacientÛ s benigním maskujícím
syndromem byla RP nalezena u 3 z nich
(9,3 %). Nejprve byla u tûchto 3 pacientÛ
diagnostikována zhojená chorioretinitida
(pro nález pigmentov˘ch jizev na sítnici).
Vûk se pohyboval mezi 7 a 55 lety a cent-
rální zraková ostrost byla 6/12 aÏ poãí-
tání prstÛ pfied okem. V‰ichni byli ‰erosle-
pí, s pozitivním ERG nálezem. U jednoho
pacienta byla dokonce pfiítomna pigmen-
tová paravenózní atrofie, která mÛÏe imi-
tovat pigmentové zhojené jizvy po chorio-
retinitidû. 

V na‰em souboru pacientÛ s uveitidou
jsme diagnostikovali benigní maskující
syndrom u 62 pacientÛ, z ãehoÏ cévní
anomálie se vyskytovala u 63 %, Schwart-
zÛv syndrom u 13 % a poléková a po-
stvakcinaãní uveitida u 6,5 % z nich. 5 %
pacientÛ trpûlo pigmentovou disperzí,
dal‰ích 5 % dystrofií a degenerací sítnice,
zbyl˘ch 7,5 % je rovnomûrnû rozdûleno
mezi pacienty s oãním ischemick˘m syn-
dromem, pacienty po kontuzi oãního bul-
bu, pacienty s juvenilním xantogranulo-
mem, osteomem ãi pooperaãní chronic-
kou endoftalmitidou (nepublikovaná data,
viz graf, tabulka).

MoÏná je i koincidence RP s uveitidou:
s Fuchsovou heterochromní iridocyklitidou
[15, 17], Behcetovou chorobou [1] ãi Co-
atsovou chorobou [2]. Jedná se v‰ak o ra-
ritní nálezy.

Willermain a spol. publikovali pfiípad
pacientky s birdshot chorioretinopatií HLA-

A29 pozitivní, u které po 6 letech léãení
imunosupresivy do‰lo ke vzácnû popisova-
né hyperpigmentaci krémov˘ch lézí imitují-
cích tak nález kostních bunûk pfii RP [26].

ZZÁÁVVĚĚRR    

RP mylnû povaÏovanou na uveitidu fia-
díme k benigním maskujícím syndromÛm.
MÛÏe se u pacienta projevit hor‰í CZO,
zúÏením zorného pole a ‰eroslepostí, tak
jako u na‰í pacientky. Nález oboustranné
subkapsulární katarakty, makulárního
edému, napfiímen˘ch cév a koncentrické-
ho zúÏení zorného pole tuto diagnózu
podporuje. Pro koneãné potvrzení je
vhodné doplnit ERG nebo molekulárnû
genetické vy‰etfiení detekující pfiíãinnou
mutaci.
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