
208 âESKÁ A SLOVENSKÁ OFTALMOLOGIE 5 / 2013

ÚÚVVOODD

Dystrofie sietnice zahrÀujú veºkú hetero-
génnu skupinu ochorení, z ktor˘ch veºká
ãasÈ postihuje makulárnu oblasÈ sietnice.
Ochorenia vznikajú na genetickom podkla-
de a pri mnoh˘ch bola identifikovaná ich

molekulárnogenetická podstata (9, 12). Ná-
sledkom génovej mutácie je porucha meta-
bolizmu fotoreceptorov, retinálneho pigmen-
tového epitelu alebo in˘ch ‰truktúr, ão vedie
k naru‰eniu zrakov˘ch funkcií v rôznom roz-
sahu.

V‰eobecná  charakteristika je typická
pre v‰etky diagnostické jednotky: patolo-
gick˘ oftalmoskopick˘ nález, dediãn˘

podklad, v˘skyt vo v‰etk˘ch vekov˘ch ka-
tegóriách, bilateralita nálezu, progresia
choroby, redukcia zrakov˘ch funkcií (3).

V diagnostike tapetoretinálnych dystrofii
(TRD) je vzhºadom na genetickú podstatu
dôleÏitá podrobná rodinná anamnéza a aj
vy‰etrenie rodinn˘ch príslu‰níkov.

·tandardná oftalmoskopia (priama aj
nepriama) ostáva základom v diagnostike
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SUMMARY
The Relations of Morphological and Functional Changes in Children with Retinal 
Dystrophy Disease

PURPOSE: To characterize the correlation between functional and morphological changes in the re-
tina in the retinal dystrophies in children.   
METHODS: In the group of six patients with selected types of retinal dystrophies was analysed the
morphological findings obtained by the Optical coherence tomography (OCT) and their correlation
with the electrophysiological findings.
RESULTS: Typical morphological retinal changes visualised by OCT were confirmed in all examined
patients and were in correlation with progressive loss of visual function (decrease of visual acuity,
constriction of visual field or scotomas in visual field, colour vision defect, nyctalopia) and  abnormal
values of the electrophysiological findings.
CONCLUSIONS: Optical coherence tomography and electrophysiological methods are essential in
approaching patient with tapetoretinal dystrophies.  Correlation of these findings enables us to ma-
ke diagnose easier, to understand better the dynamic of the morfological and functional changes in
these patients. It can also be implicated as prognostic indicators for visual progression in patients
with retinal dystrophy and also in prevention by means of genetic methods.
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TRD. ëaº‰ími doplÀujucími vy‰etreniami
sú: automatická perimetria, vy‰etrenie far-
bocitu, fluoresceínová angiografia, gene-
tické vy‰etrenie, elektrofyziologické vy‰et-
renie a optická koherentná tomografia
(OCT).

V na‰ej práci sme sa zamerali na v˘-
sledky vy‰etrenia pomocou OCT, ktoré
nám vizualizuje morfologické zmeny na
sietnici a ich následnú koreláciu s funkã-
n˘mi zmenami zisten˘mi elektrofyziolo-
gick˘m vy‰etrením u detí s dystrofick˘m
ochorením sietnice. V predklinickom ‰tá-
diu ochorenia alebo pri netypickom nále-
ze v detskom veku,  je ãasto moÏné upres-
niÈ diagnózu dystrofie sietnice len pomo-
cou funkãn˘ch testov a OCT. 

Optická koherentná tomografia (OCT) 
OCT umoÏÀuje kvalitatívnu anal˘zu

mikro‰truktúry sietnice s vysok˘m rozlí‰e-
ním od 1,5–15 mikrometrov. V diagnosti-
ke a sledovaní progresívnych zmien je ve-
ºmi prínosné aj kvantitatívne hodnotenie
– meranie hrúbky sietnice, jej vrstiev, pa-
tologick˘ch loÏísk, objemu makuly na li-
neárnych skenoch, mapách a následné
porovnanie s normatívnou databázou. 

Elektrofyziologické vy‰etrovacie metódy
Elektrofyziologické vy‰etrovacie metó-

dy majú nezastupiteºnú úlohu v diagnosti-
ke tapetoretinálnych dystrofii. ZnázorÀujú
elektrickú aktivitu sietnice objektívne, ne-
invazívne a aj v predklinickom ‰tádiu
ochorenia (5, 8). Základné typy elektrofy-
ziologického vy‰etrenia sú: elektroretino-
grafia, elektrookulografia, zrakové evo-
kované potenciály. 

Elektroretinografia (ERG) – zazname-
náva elektrickú aktivitu generovanú foto-
receptormi a ostatn˘mi nervov˘mi bunka-
mi sietnice, ktorá vzniká po svetelnom sti-
mule a jeho ukonãení. Podºa typu stimulu
a rozsahu sietnice, ktor˘ je testovan˘, roz-
li‰ujeme niekoºko typov ERG: ‰tandardná
(full field ERG), fokálna, multifokálna, flic-
ker ERG, pattern ERG. 

Elektrookulografia – zaznamenáva
zmenu pokojového potenciálu  v dôsledku
elektrochemick˘ch zmien na úrovni RPE,
Bruchovej membrány a fotoreceptoroch
ako elektrick˘ potenciál – elektrookulo-
gram. 

Zrakové evokované potenciály (VEP) –
majú vyuÏitie pri hodnotení integrity
a funkcie zrakovej dráhy a obzvlá‰È zra-
kov˘ch nervov a optickej chiazmy. Pred-
stavujú odpoveì zrakov˘ch kôrov˘ch cen-
tier mozgu na svetelnú stimuláciu. Ide te-
da o hodnotenie zrakovej dráhy v celom
jej rozsahu. Podºa druhu podnetu rozli‰u-
jeme VEP na zábleskové (flash VEP) a ‰truk-
túrované (pattern VEP).

MMAATTEERRIIÁÁLL  AA MMEETTÓÓDDYY

Na Klinike detskej oftalmológie sme
zisÈovali koreláciu medzi nálezom zobra-
zen˘m pomocou OCT a v˘sledkom elekt-
rofyziologického vy‰etrenia u 6 pacientov
s makulárnou dystrofiou sietnice.

Pacient ã. 1 
14-roãná pacientka sledovaná s diag-

nózou morbus Stargardt – fundus flavima-
culatus od 6 rokov s pozitívnou rodinnou
anamnézou – v rodine je ochorenie dia-
gnostikované u star‰ej sestry. Zraková ost-
rosÈ je  5/50 na oboch oãiach. Na peri-
metri v centrálnej ãasti zorného pola sko-
tómy, na oãnom pozadí nález  roztrie‰te-
ného foveolárneho reflexu a presunov
pigmentu v makulárnej oblasti, v strednej
periférii drobné pisciformné loÏiská.

Pacient ã. 2
11-roãná pacientka  s diagnózou mor-

bus Best, s pozitívnou rodinnou anamné-
zou (m. Best u otca). Zraková ostrosÈ 5/15
na oboch oãiach. Na perimetri centrálne
skotómy obojstranne, na oãnom pozadí  vi-
teliformná, cystická lézia s radiálnymi zá-
hybmi pod makulárnou oblasÈou, perima-
kulárne  poãetné Ïltobelavé loÏiská.

Pacient ã. 3
10-roãná pacientka sledovaná od 1 ro-

ka s nystagmom, v˘raznou svetloplachos-
Èou, poruchou farbocitu. Zraková ostrosÈ
na oboch oãiach 5/50. Stav imponoval
ako dystrophia conorum, po zohºadnení
klinického priebehu a v˘sledkov vy‰etrení
bola z tejto heterogénnej skupiny dystrofii
upresnená diagnóza  ako totálna achro-
matopsia.

Pacient ã. 4
17-roãn˘ pacient s juvenilnou retinos-

chízou (jeho brat sledovan˘ s tou istou di-
agnózou) so zrakovou ostrosÈou 5/10 na
oboch oãiach. V zornom poli centrálne

skotómy, na oãnom pozadí makula  bez
reflexu, radiálne nariasená, s intraretinál-
nymi vakuolami, s dezintegrovan˘m reti-
nálnym pigmentov˘m epitelom (RPE).

Pacient ã. 5
12-roãn˘ pacient s difúznou formou ta-

petoretinálnej dystrofie. Zraková ostrosÈ
na oboch oãiach 5/10, na perimetri po-
ãetné skotómy, viac na periférii, na oãnom
pozadí fundus s jemnou de‰trukciou RPE,
menej pigmentovan˘, redukcia arteriálne-
ho rieãi‰Èa.

Pacient ã. 6
17-roãn˘ pacient s pigmentóznou dystro-

fiou sietnice. Zraková ostrosÈ 5/50 na
oboch oãiach, Na perimetrii koncentrické
zúÏenie zorného pola, na oãnom pozadí
na celom funde pigmentov˘ list dezinte-
grovan˘, osteoblastické hyperpigmentácie
v ekvatoriálnej ãasti, k centru ich ubúda,
vpravo cystoidn˘ edém makuly. 

VVÝÝSSLLEEDDKKYY

Pacientka ã. 1 (m. Stargardt): Na OCT
skene (obr. 1a) viditeºné v˘razné stenãe-
nie neurosenzorickej ãasti sietnice – cent-
rálna hrúbka makuly (CHM) 180 mikro-
metrov. Nepravidelná ‰truktúra v oblasti
spojenia vonkaj‰ieho a vnútorného seg-
mentu fotoreceptorov a retinálneho pig-
mentového epitelu (RPE). Na fotopickom
ERG je predæÏená latencia vlny b (obr.
1b), na skotopickom zázname je krivka
ERG v˘razne amplitúdovo redukovaná
s predæÏenou latenciou vlny b (obr. 1c).

Pacientka ã. 2 (m. Best): obraz OCT –
nepravidelné zhrubnutie RPE a v oblasti
lézie roz‰tiepenie – „prázdna“ oblasÈ
s nízkou reflektivitou (obr. 2a). Elektroreti-
nogram  normálnej konfigurácie, amplitú-
dovo aj lateãne v norme (obr. 2b), patolo-
gická konfigurácia záznamu EOG,  Ar-
denov kvocient 123 (obr. 2c).

Obr.  1  Morbus Stargardt 
1a Obraz OCT, 1b Fotopick˘ záznam ERG, 1c Skotopick˘ záznam ERG

a b c
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Pacientka ã. 3 (totálna achromatopsia):
Na oãnom pozadí fovea atrofická s pre-
svitaním choroidey, lemovaná zrnitej‰ím
RPE (obr. 3a), na FAG sa znázornila ‰kvr-

nitá hyperfluorescencia v oblasti fovey
(obr. 3b). V OCT náleze je dezorganizá-
cia vo vrstve fotoreceptorov, bez defektu
v RPE, CHM 193 mikrometrov (obr. 3c),

na fotopickom zázname ERG krivka am-
plitúdovo redukovaná (obr. 3d).

Pacient ã. 4 (juvenilná retinoschíza):
Na OCT sú viditeºné typické cystické zme-
ny vo vonkaj‰ej ãasti sietnice, roz‰tiepenie
vo vrstve nervov˘ch vlákien (CHM 593
mikrometrov) (obr.4a), na ERG signifi-
kantne amplitúdovo redukovaná, aÏ elek-
tronegatívna vlna b (obr. 4b), záznam
VEP s oslabenou odpoveìou, vlna P s hra-
niãnou amplitúdou (obr. 4c).

Pacient ã. 5 (difúzna TRD): na oãnom
pozadí fundus s jemnou de‰trukciou

Obr. 2 Morbus Best
2a Obraz OCT, 2b Záznam ERG, 2c Záznam EOG

a b c

Obr.  3  Totálna achromatopsia
3a Oftalmoskopick˘ nález, 3b Nález na FAG, 3c Obraz OCT, 3d Fotopick˘ záznam ERG

a b c d

Obr.  4 Juvenilná retinoschíza
4a Obraz OCT, 4b Záznam ERG, 4c Záznam VEP

a b c

RPE, menej pigmentovan˘, redukcia ar-
teriálneho rieãi‰Èa (obr. 5a). Na FAG sa
zobrazila difúzne ‰kvrnitá náplÀ v cho-
roidey, retinálne cievy redukované, RPE
v˘razne redukovan˘, s v˘nimkou maku-
lárnej oblasti (obr. 5b). Na OCT v˘raz-
né stenãenie vrstiev sietnice (CHM 93
mikrometrov) a nepravidelnosti RPE (obr.
5c), ERG krivka amplitúdovo redukova-
ná (obr. 5d).

Pacient ã. 6 (pigmentózna dystrofia si-
etnice): OCT – obraz cystoidn˘ch zmien
v oblasti makuly (CHM 390 mikrometrov),
periférne stenãenie celej hrúbky sietnice
(150 mikrometrov), dezorganizácia v RPE

Obr.  5  Difúzna forma TRD
5a Oftalmoskopick˘ nález, 5b FAG nález, 5c Obraz OCT, 5d Záznam ERG

a b c d

(obr. 6a), fotopická krivka ERG s reduk-
ciou amplitúd (obr. 6b), patologick˘ záz-
nam VEP s latenãne predæÏenou , amplitú-
dovo redukovanou vlnou P (obr. 6c).
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DDIISSKKUUSSIIAA

Hereditárne dystrofie sietnice zah⁄Àajú
‰iroké spektrum ochorení, ktoré sa môÏu
vyskytovaÈ samostatne alebo aj v asociá-
cii s niektor˘mi celkov˘mi chorobami. Ich
podstatou je genetická mutácia, ktorej v˘-
sledkom je porucha metabolizmu a pato-
logick˘ proces v niektorej ãasti vrstiev siet-
nice. Vzhºadom na rozsiahlosÈ a rôznoro-
dosÈ retinálnych dystrofii, ich klasifikácia
nie je jednotná. Deutman (1) rozdeºuje
dystrofie podºa miesta anatomického vzni-
ku (tabuºka 1).

V presnej diagnostike TRD je okrem
základn˘ch vy‰etrovacích metód nevy-
hnutné zobrazenie jednotliv˘ch vrstiev si-
etnice a prípadn˘ch ‰trukturálnych zmi-
en, ktoré nám umoÏÀuje optická kohe-
rentná tomografia. Poskytuje nám ako
kvalitatívnu, aj kvantitatívnu anal˘zu vrs-
tiev sietnice. Typick˘m  nálezom na OCT
pri TRD je naru‰enie stratifikácie sietnice,
sú prítomné nepravidelnosti v RPE, vo
vrstve fotoreceptorov, vonkaj‰ej ãasti siet-
nice, celkové stenãenie difúzne i centrál-
ne (11). Lim et al. (7) uvádzajú vo svojej
‰túdii v˘razné stenãenie vo vonkaj‰ej

ãasti sietnice a len mierny pokles hrúbky
vo vnútorn˘ch ãastiach sietnice, priãom
v˘raznej‰ie sú zmeny v makulárnej ob-
lasti ako vo foveolárnej oblasti u pacien-
tov s pigmentóznou dystrofiou. Naproti
tomu u pacientov s morbus Stargardt
a ãapíkovou – tyãinkovou dystrofiou je
v˘raznej‰ie stenãenie vonkaj‰ej vrstvy
sietnice vo foveolárnej oblasti, ão kore‰-
ponduje s v˘raznej‰ím poklesom centrál-
nej zrakovej ostrosti u t˘chto pacientov.
Witkin et al. vo svojej publikácii uvád-
zajú ako spoºahliv˘ faktor v diagnostike
retinálnej dystrofie stenãenie v oblasti
vonkaj‰ích segmentov fotoreceptorov
a pigmentového epitelu foveoly, priãom
pokles hrúbky je úmern˘ poklesu zrako-
v˘ch funkcií (14). Hashem et al. vo svojej
‰túdii uvádzjú nález generalizovaného
stenãenia sietnice v oblasti makuly, atro-
fiu RPE u typickej aj atypickej pigmen-
tóznej dystrofie, priãom subfoveolárne
bol nález intaktného RPE u väã‰iny paci-
entov a nebola korelácia medzi stupÀom
stenãenia RPE a mnoÏstvom prítomn˘ch
pigmentácii na sietnici (4). Sandberg et
al. (10) vo svojej ‰túdii uvádzajú nález
cystoidného makulárneho edému u 15 %
pacientov s pigmentóznou dystrofiou,
s centrálnym zhrubnutím sietnice, ako je

vidieÈ aj u jedného z vy‰‰ie uveden˘ch
pacientov s pigmentóznou dystrofiou.

Uveden˘m morfologick˘m zmenám na
sietnici zodpovedajú funkãné zmeny pri
elektrofyziologickom vy‰etrení sietnice,
ktoré moÏno detekovaÈ aj v predklinickom
‰tádiu ochorenia. UmoÏÀujú nám hodno-
tiÈ závaÏnosÈ, respektíve ‰tádium a pro-
gresiu ochorenia. Niektorí autori uvád-
zajú u pacientov s klinick˘m nálezom M.
Stargardt a typick˘m nálezom na OCT,
nález normálneho ERG v zaãiatoãn˘ch fá-
zach ochorenia, zatiaº ão v pokroãil˘ch
formách je typickej‰í nález abnormálneho
ERG (2). Zahid et al. vo svojej ‰túdii zisti-
li u pacientov s v˘razne progredujúcim
ochorením M. Stargardt, signifikantne
niÏ‰iu amplitúdu vlny b na skotopickom
ERG pri prvom vy‰etrení na zaãiatku
ochorenia ako u t˘ch s miernej‰ou pro-
gresiou (15). Kousal a kol. (6) popisujú
koreláciu klinického obrazu s mutáciou
v ORF 15 génu RPGR u pigmentóznej
dystrofie. Prínosné je porovnanie ‰tan-
dardnej ERG s multifokálnou ERG, ktorá
umoÏÀuje zobrazenie mozaikovitého roz-
loÏenia dysfunkcie sietnice, aj keì je cel-
ková elektrofyziologická aktivita sietnice
hodnotená ako normálna. V mnoh˘ch prí-
padoch tapetoretinálenj dystrofie je na
zaãiatku ochorenia príznaãná supranor-
málna alebo hypernormálna odpoveì
ERG a táto sa s progresiou ochorenia me-
ní na modifikovanú, jednoznaãne oslabe-
nú aÏ nev˘bavnú (13).

Pre presnej‰iu diagnostiku je veºmi prí-
nosné poznaÈ a hodnotiÈ nálezy elektrofy-
ziologického vy‰etrenia spolu s klinick˘m
prejavom a morfologick˘m obrazom siet-
nice získan˘m pomocou optickej kohe-
rentnej tomografie. Táto vzájomná korelá-
cia nám umoÏÀuje retinálne dystrofie lep-
‰ie pochopiÈ, charakterizovaÈ a získané
poznatky vyuÏiÈ v ìal‰om sledovaní, sta-
novení prognózy ochorenia, prípadne
úãinnosti terapie.

Obr.  6  Pigmentózna dystrofia sietnice
6a Obraz OCT, 6b Fotopick˘ záznam ERG, 6c Záznam VEP

a b c

Vrstva nervov˘ch Fotoreceptory Pigmentov˘ epitel Bruchova membrána Choroidea
vlákien
Juvenilná Retinoschíza âapíkovo-tyãinkové Viteliformná dystrofia Pseudoinflamaãná Centrálna choroidálna

dystrofie dystrofia dystrofia
M.Stargardt Fundus flavimaculatus Angioid streaks
Pericentrálna pigmentózna Mot˘ºovitá dystrofia Myopická makulárna
dystrofia degenerácia
Progresívna makulárna Retikulárna dystrofia
anulárna dystrofia

Dominantá cystoidná 
makulárna dystrofia
Skupinové familiárne 
pigmentácie
Dominantné drúzy

Tab. 1 Rozdelenie makulárnych dystrofii podºa miesta anatomického vzniku podºa Deutmana (1).
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ZZÁÁVVEERR

Dystrofické ochorenia makulárnej kraji-
ny sietnice zahrÀujú ‰irokú skupinu dia-
gnostick˘ch jednotiek, ktoré nie je vÏdy
ºahké diagnostikovaÈ a presne zatriediÈ
v iniciálnych fázach ochorenia. 

V diagnostike sú okrem ‰tandardn˘ch
vy‰etrovacích postupov nenahraditeºné
elektrofyziologické metódy (ERG,
EOG,VEP) a optická koherentná tomogra-
fia. U v‰etk˘ch pacientov v na‰om súbore
boli  pomocou OCT vizualizované mikro-
skopické zmeny na sietnici – stenãenie

neurosenzorickej ãasti sietnice, nepravi-
delná ‰truktúra, dezorganizácia vo vrstve
fotoreceptorov, RPE, cystické zmeny v ma-
kulárnej oblasti. Tomu zodpovedali aj v˘-
sledky elektrofyziologického vy‰etrenia –
oslabenie, resp. modifikácia odpovedí
jednotliv˘ch vrstiev sietnice  na stimuláciu,
ktoré poukazujú na funkãné zmeny u pa-
cientov s TRD. 

Korelácia v˘sledkov t˘chto vy‰etrení
nám umoÏÀuje sledovaÈ a lep‰ie pochopiÈ
dynamiku zmien po morfologickej
a funkãnej stránke a dáva moÏnosÈ ich vy-
uÏitia v terapii, sledovaní jej úãinnosti
a prevencii patologick˘ch stavov cestou
genetick˘ch metód. Poznanie a korelácia

OCT a elektrofyziologick˘ch nálezov pa-
tológie sietnice je zvlá‰È prínosné v dia-
gnostike patologick˘ch procesov makuly
u mal˘ch detí, kde v porovnaní s dospe-
lou populáciou nie sú OCT a elektrofyzio-
logické nálezy z technick˘ch a vekov˘ch
príãin dostatoãne preskúmané. Je to dané
najmä ÈaÏ‰ou spoluprácou a sÈaÏen˘m
získavaním potrebn˘ch informácii a záz-
namov u detského pacienta, ktorého zra-
kové funkcie sa e‰te len vyvíjajú. O to
dôleÏitej‰ie je ãím skôr rozpoznaÈ, sledo-
vaÈ a lieãiÈ patologické stavy makuly u de-
tí a t˘m umoÏniÈ správny v˘voj zrakového
aparátu, ako aj celkov˘ psychosomatick˘
v˘voj detského organizmu.
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