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SOUHRN

Úvod: vrozená izolovaná aniridie je vzácné postižení struktur obou očí projevující se především chy-
běním duhovky, fotofobií a sníženým viděním. V klinickém obrazu může být přítomný nystagmus, stra-
bismus, ptóza víčka, amblyopie, vyšší refrakční vada, anisometropie, rohovkové změny, patologie čoč-
ky, dysgeneze struktur komorového úhlu, hypoplazie makuly a zrakového nervu, kongenitální nebo
sekundární glaukom. Tento typ dysgeneze oka je nejčastěji podmíněn mutací PAX6. Cílem naší práce
bylo popsat oftalmologické nálezy členů rodiny s výskytem dědičné aniridie (MIM #106210), diskuto-
vat jejich závažnost, prognózu a možnosti terapie.
Materiál a metodika: zhodnocení předchozích klinických záznamů a oftalomogické vyšetření pro-
běhlo u 4 osob z tří generací rodiny s výskytem izolované vrozené aniridie. Dle možností a complian-
ce byla u pacientů provedena tato vyšetření: vízus, nitrooční tenze, refrakce, vyšetření štěrbinovou lam-
pou, biomikroskopické vyšetření, pachymetrie, OCT. Dále bylo provedeno klinicko genetické vyšetření
a následně sekvenace PAX6.
Výsledky: u všech vyšetřených osob byla zjištěna plně vyjádřená závažná symptomatologie, byla
pozorována přítomnost aniridie a fotofobie. Pozitivní korelaci s věkem vykazoval progresivní pokles
vizu k praktické slepotě v důsledku keratopatie asociované s aniridií, sekundárním glaukomem a kata-
raktou. DNA analýza u všech postižených osob odhalila přítomnost mutace p.Gln180X v PAX6. Tato
mutace vede k tvorbě zkráceného a tak nefunkčního PAX6 proteinu.
Závěr: mutace v genu PAX6, které vedou k předčasné terminaci tvorby bílkoviny, jsou spojené často
s těžkým průběhem onemocnění a s malou variabilitou závažnosti postižení intrafamiliárně. Tento fakt
dokumentuje i rodina popsaná v této práci, kdy projevy u pacientů jsou závažné a progredují s věkem.
Terapie je svízelná, často jen parciálně úspěšná, jako je tomu i v případě sekundárního glaukomu mla-
dé pacientky. Každý operační zákrok je nutno individuálně vždy velmi pečlivě uvážit. Navíc u této
nemoci dochází k neúprosné progresi očního nálezu s postupným zhoršováním i tak již většinou chabé
zrakové ostrosti až do praktické slepoty.

Klíčová slova: aniridia, PAX6, hypoplazie makuly, glaukom

SUMMARY
Clinical Findings in Family with Aniridia due the PAX6 Mutation

Background: inborn isolated aniridia is rare bilateral impairment of several eye structures manifesting
mainly by absence of iris, photophobia and decreased visual acuity. There are also others ocular symp-
toms associated with aniridia such as nystagmus, strabismus, eyelid ptosis, amblyopia, serious refracti-
ve errors, anisometropia, corneal changes, impairment of the lens, chamber angle dysgenesis, optic
nerve and macular hypoplasia and congenital or secondary glaucoma. The most frequent aetiology of
this eye dysgenesis is mutation in PAX6. Aim of this report is to describe ocular findings in the family with
familial aniridia (MIM #106210), to debate their severity, prognosis and therapy options.
Material and methods: assessment of previous medical history and actual ophthalmological fin-
dings in 4 persons of 3 generation family with aniridia. According to the compliance, the patients under-
went these tests: assessment of the visual acuity, intraocular pressure, refraction test, slit-lamp examina-
tion and biomicroscopy, pachymetry test and OCT examination. The genetic counselling was performed
with subsequent PAX6 mutation analysis.
Results: all of the examined aniridia family members showed severe symptoms of the disease, the ani-
ridia and photophobia were present. Positive age related correlation showed progressive visual acuity
decrease to the practical blindness due to aniridia-associated keratopathy, secondary glaucoma and
cataract. DNA analysis revealed presence of p.Gln180X PAX6 mutation in all of the affected persons.
The mutation leads to shortened and therefore non-functional protein.
Conclusions: PAX6 mutations leading to premature termination of protein translation are frequently associated
with severe symptoms of aniridia and small intrafamilial variability of ocular impairment. This fact is also well
demonstrated in members of family described by this report, the symptoms are severe and progressing with
age. Therapy is difficult and often with partial success, such in case of secondary glaucoma in young girl from
this family. Any eye surgery must be individually judged due to risk of several post-operative complications.
And more, the poor vision in aniridia patients is progressively worsening in time to practical blindness.
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ÚVOD

Izolovaná kongenitální aniridie patří
mezi vzácná onemocnění, odhadovaná
incidence je přibližně 1/65000–1/96000
(11). Dvě třetiny případů aniridie se vysky-
tují familiárně, jedna třetina se vyskytuje
sporadicky (19). Izolována kongenitální
aniridie představuje panokulární anomálii
s bilaterálním výskytem, u které dominuje
úplná nebo parciální absence duhovky
a další anomálie v důsledku vadného vývo-
je komorového úhlu, rohovky, čočky, sítnice
i zrakového nervu. Pacienti mají snížený
vizus, světloplachost, často se vyskytuje
i nystagmus a strabismus (25).

Aniridie je výsledkem abnormální inte-
rakce neuroektodermu v oblasti prosence-
fala a přilehlého ektodermu, a to v důsled-
ku mutací v PAX6. Protein PAX6 patří do
rodiny transkripčních regulátorů, má důle-
žitou roli ve vývoji oka, může ale také ovliv-
ňovat i vývoj mozku a pankreatu. K jeho
expresi dochází v neuroektodermu prosen-
cefala již v době indukce oční ploténky. Po
jejím rozdělení na dvě části za vzniku
očních váčků se exprese PAX6 omezuje na
přední okraj těchto váčků. PAX6 tak násled-
ně indukuje v ektodermu přilehlém k oční-
mu váčku vznik plakody čočky. Pokračující
exprese PAX6 v součinnosti s dalšími tran-
skripčními faktory má důležitou roli i při
vývoji čočky (29). Exprese PAX6 je přítom-
ná také v rohovce, spojivce, ciliárním epi-
telu a retině, pokračuje i postnatálně (20).

Izolovaná aniridie v důsledku afekce
PAX6 vykazuje autosomálně dominantní
dědičnost, riziko výskytu této nemoci pro
potomky postižené osoby je teoreticky
50 %. PAX6 se nachází na chromosomu
č. 11, v oblasti 11p13. V tomto genu se
mohou vyskytovat různé typy mutací,
v jejichž důsledku dochází k tvorbě kratšího
proteinu nebo proteinu s odlišnou sekvencí
aminokyselin. Tyto vedou k porušení funkce
popř. tvorby PAX6 proteinu (7). Defektní
produkt genu vede k poruše morfogeneze
zejména duhovky. Osoby s vrozenou
aniridii mají plně funkční pouze jednu alelu
PAX6, druhá alela je ve své funkci (parciál-
ně nebo úplně) postižena mutací – jedná se
tedy o heterozygotní konstituci. Na základě
kazuistik popisujících rodiny, kdy u obou
rodičů byla přítomná aniridie, se předpo-
kládá, že přítomnost 2 mutací v PAX6
(homozygot, složený heterozygot) není via-
bilní (12).

Penetrance onemocnění je plná, expresi-
vita je ale různá, důsledkem toho je větší
variabilita klinických projevů a to někdy
i v jedné rodině. U pacientů se tak objevu-
je aniridie (totální nebo parciální) a další

související oční symptomy, nebo pouze jiné
přidružené okulární abnormality. Rozlišuje-
me totální aniridii a parciální aniridii. I když
minimálně, tak rudimenty duhovkové tkáně
jsou gonioskopicky většinou patrné i u totál-
ní aniridie.

U totální aniridie se vyskytuje široká zor-
nice sahající až k okraji rohovky a díky
tomu je přehledný celý ekvátor čočky
a někdy i závěsný aparát s ciliárními výběž-
ky. Patologicko-anatomicky nalézáme větši-
nou rudimentární tkáň duhovky, chybějící
svaly, pigmentový epitel je ektropizovaný
a ciliární výběžky bývají kratší (21, 25).

Incidence glaukomu u aniridie je přibliž-
ně 6–75%. Obvykle se objevuje již v pre-
adolescentním nebo časném adolescentním
věku (19). Glaukom se vyvíjí v důsledku
abnormalit odtokových cest komorového
úhlu, které brání odtoku komorové tekutiny
přes Schlemův kanál. U pacientů s aniridií
a současně přítomným glaukomem popsali
Margo a spol. (15) abnormality irido – kor-
neálního úhlu, přičemž u většiny těchto paci-
entů periferní zbytky duhovky překrývaly
trabekulární trámčinu. V případě kongeni-
tálního glaukomu jsou drenážní odtokové
cesty obturovány membránou obsahující
cévy pocházející z rudimentů duhovky.
U sekundárního glaukomu jsou odtokové
cesty blokovány zbytkovou duhovkovou tká-
ní. Schlemův kanál může chybět u obou
typů glaukomů (4, 8, 25).

Rohovka u pacientů s aniridií měří

o 100 µm více než je průměrná tloušťka
rohovky (3). Typická je přítomnost sekun-
dárních rohovkových změn již v časném
věku (první změny se objevují již v prvním
deceniu). PAX6 mutace má za následek
změny v rohovkové expresi cytokeratinu,
buněčné adhezi a expresi glykokonjugátu.
Toto společně s deficitem kmenových lim-
bálních buněk se podílí na fragilitě rohovky
a na s aniridií asociované keratopatii
(AAK). Incidence keratopatie se uvádí
kolem 20 % (4, 27). U aniridie je produkce
slz normální, ale slzy postrádají normální
viskozitu a dochází k snadnějšímu trhání
slzného filmu. Protektivní hodnota slzného
menisku je snížena, tím je otevřena cesta
pro iritační procesy na povrchu oka (4, 11,
14, 25).

Na čočce jsou někdy zbytky vaskulární
tuniky (tunica vasculosa lentis), perzistující
pupilární membrána a ojediněle kolobom
čočky, v nízkém procentu se vyskytuje ekto-
pie čočky, subluxace a dislokace čočky. Pří-
tomné opacity v čočce se můžou vyskytovat
již vrozeně. U více než poloviny pacientů
(50–85 %) se vyvíjí katarakta (19). Typicky
může začínat již v dětství nebo postihuje
mladé dospělé.

Na porušené funkci sítnice se může podí-
let její defektní vývoj během embryogeneze
a následně během života fototoxické půso-
bení. Typická je hypoplazie makuly, která
je histologicky charakterizována nahraze-
ním struktury fovey souvislou vrstvou gan-

Obr. 1 Rodokmen rodiny s izolovanou kongenitální aniridií a PAX6 mutací.
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gliových buněk. Foveální hypoplazie se
manifestuje redukovaným foveálním refle-
xem, makulární hypopigmentací, abnor-
mální vaskulární remodelací i snížením
avaskulární zóny. OCT nálezy zachycují
centrální foveolární ztluštění a menší maku-
lární objem, nebývá zachována foveolární
deprese (11, 13, 17, 22, 26, 31).

Nystagmus není univerzálním nálezem,
ale vyskytuje se přibližně u 85–92 % pacien-
tů s aniridií. Příčinou jeho vzniku je samotná
hypoplazie makuly s kongenitálně způsobe-
ným snížením vizu (25).

MATERIÁL A METODIKA

Vyšetřené byly 4 osoby z jedné rodiny
s výskytem aniridie ve třech generacích
(obr. 1). Jednalo se o tyto osoby: bratr
a sestra, jejich matka a otec matky. V této
rodině je fenotyp nemoci závažně vyjádřen.
Tyto osoby absolvovaly vyšetření oftalmolo-
gické i genetické.

V rámci genetického vyšetření byla rodi-
ně poskytnuta genetická konzultace a na
základě informovaného souhlasu pak DNA
analýza – analýza přítomnosti mutace
v PAX6 pomocí přímé sekvenace.

Při vyšetření oftalmologem bylo použito
obvyklého vyšetřovacího postupu. Nejdříve
se určila zraková ostrost bez korekce
i s korekcí a proběhlo změření refrakce
autorefraktometrem. Následně bylo u paci-
entů provedeno měření nitrooční tenze
a vyšetření pomocí štěrbinové lampy. Pachy-
metrie byla provedena u mladší pacientky
s vrozenou aniridií. Fotodokumentaci fundu
bylo možné pořídit u obou nejmladších
pacientů s transparentní rohovkou. Vyšetře-
ní OCT se s obtížností povedlo u nejmladší
pacientky (sestra) v rámci pokusu o vyšetře-
ní papil zrakového nervu a makuly.

VÝSLEDKY

DNA analýza odhalila přítomnost muta-
ce c. 538C>T / p.Gln180X v PAX6, nachá-
zející se v exonu č. 8. Tato mutace byla
nalezena u všech 4 osob s výskytem kon-
genitální aniridie. Extraokulární postižení
jedinců z této rodiny nebylo anamnesticky
zaznamenáno.

Pětasedmdesátiletý muž (pacient I -1,
obr. 1) je trvale dispenzarizován pro vro-
zenou totální aniridii, mírný horizontální
nystagmus, sekundární glaukom a plně vyvi-
nutou AAK s vaskularizovaným leukomem
(obr. 2). Při vyšetření štěrbinovou lampou je

při netransparentní rohovce možno jen tušit
rudimenty duhovkové tkáně. Dle anamnézy
a dokumentace je pacient afakický. Vízus
pravého oka s afakickou korekcí i bez
korekce je vpravo 0,5 m prsty, levé oko je
slepé. Další symptomatologii u pacienta
nebylo možné posoudit ani objektivně ani
dle dokumentace.

U pětatřicetileté matky (pacientka II -1,
obr. 1) s vrozenou bilaterální aniridií s foto-
fobií je přítomný významný konvergentní
strabismus a navíc i horizontální nystagmus
a vyšší stupeň AAK (obr. 3). Rohovka je již
několik let i dle starší dokumentace se sní-
ženou transparencí a vaskularizací a ne-
umožňuje tak prohlédnout nitrooční struktu-
ry a oční pozadí. Zraková ostrost pravého
a levého oka se drží na 0,03 a 0,02.
Refrakci a bezkontaktní tonometrii nebylo
možné změřit. Nitrooční tenze dle Schiötze
byla 3,5 / 5,5 a 3,5 / 5,5. Dle starší doku-
mentace a dle vlastní brýlové korekce byla
u pacientky zjištěna myopická refrakční
vada (-3,75dsf. bilaterálně, ve staré dostup-
né dokumentaci není údaj o refrakci nale-
zen). V šestnácti letech se dle dokumentace
u pacientky objevilo počínající kalení čoč-
ky, v sedmnácti byla zahájená lokální anti-
glaukomová terapie betablokátorem pro
sekundární glaukom. Poslední zmínka
o očním pozadí je v starší dokumentaci
z roku 1998 (ve dvaceti letech pacientky),
kdy byl nalezen bledý disk zrakového
nervu. Další zhodnocení očního pozadí již
v té době nebylo možné.

Osmiletý chlapec (pacient III -1, obr. 1)
měl již po porodu diagnostikovanou vroze-
nou totální bilaterální aniridii s fotofobií.
I u tohoto pacienta byla zjištěna přítomnost
těžké myopie s myopickým astigmatismem
(refrakce pravého oka -5,25 D sf. -1,75 D
cyl. ax. 22°, refrakce levého oka -7,0 D sf.
-2,0 D cyl. ax. 173°), objektivně mírný kon-
vergentní strabismus. Zraková ostrost
s korekcí i bez korekce je bilaterálně 0,15.
Při vyšetření štěrbinovou lampou byla zjiš-
těna absence duhovky, na rohovce perilim-
bálně byla přítomná jemná cévní kresba, 1
cévka na pravém oku prostupovala přes lim-
bus směrem k centru (obr. 4). Pomocí štěr-
binové lampy byly nalezeny i ojedinělé
opacity vpravo v čočce, vlevo naznačená
zonulární katarakta. Na očním pozadí je
bilaterálně přítomná papila s centrální drob-
nou exkavací – bez zřetelných glaukomo-
vých změn, chybějící foveolární reflex
a prořídnutí pigmentového epitelu sítnice
(RPE) hlavně v periferii (obr. 6). Oční tenze
se drží stabilně – kolem 15 Torrů (gonio-
skopie, OCT, pachymetrie vzhledem k hor-
ší spolupráci a soustředění se společně se
špatnou fixací nebylo možné provést).

Sedmiletá dívenka (pacientka III -2,
obr. 1) byla porozena z II. fyziologické gra-

vidity, porod v termínu per S.C. z oční indi-
kace matky. Již po porodu byla zjištěna
oční vada a v batolecím věku byla vyšetře-
na v celkové anestezii. V současné době
byla přítomná vrozená totální bilaterální
aniridie, fotofobie, refrakční vada (myopia
gravis s myopickým astigmatismem) a počí-
nající zadní polární katarakta více na pra-
vém oku (obr. 5). Vízus pravého oka
s korekcí i bez korekce 0,1 byl bilaterálně,
refrakční vada vpravo: -7,25 D sf. -1,5 D
cyl. ax. 52° a vlevo: -9,0 D sf. -2,0 D cyl.
ax. 125°. Vyšetření štěrbinovou lampou
prokazuje počínající perilimbální prošednutí
na rohovce a jemnou vaskularizaci perife-
rie rohovky v rámci AAK.

V šesti letech byl dle dokumentace diag-
nostikován sekundární glaukom a nasaze-
ná lokální monoterapie betablokátorem. Pro
neuspokojivé nitrooční tenze byla po půl
roce zvolena fixní dvojkombinace (brinzo-
lamid s timololem). Nitrooční tenze se vzhle-
dem k silným rohovkám pacientky (678–
680 µm dle pachymetrie) pohybuje mezi
20–25 torrů. Obtížněji pořízené OCT skeny
papil (špatná fixace pacientky) odhalily
menší papily (1,23 mm2 vpravo a 1,17
mm2 vlevo), hodnoty neuroretinálniho lemu
a podíl cup/disc svědčil pro pokročilé glau-
komové změny se sníženým RNFL. Vzhle-
dem k špatné fixaci a kvalitě skenů byla hor-
ší i validita samotného vyšetření. Dle OCT
skenů makuly bylo zjištěno foveolární ztluš-
tění 279 µm vpravo a 233 µm vlevo, maku-
lární objem 6,56 mm3 vpravo a 11,08 mm3

vlevo. Při biomikroskopickém vyšetření je
bilaterální nález exkavací 0,8–0,9 se zbyt-
kovým neuroretinálním lemem zejména vle-
vo, makula je bez foveolárního reflexu a sít-
nice je hlavně v periferii prořídlá
s prosvítající kresbou cévnatky (obr. 7, viz
foto fundu). Gonioskopické vyšetření neby-
lo provedeno pro fotofobii a obtížnou spo-
lupráci.

DISKUSE

Za výskyt izolované aniridie jsou odpo-
vědné mutace v PAX6¸ ojediněle se může
jednat o mutaci v ultrakonzervované oblas-
ti genu ELP4, 150 kb distálně od PAX6 (2).

V současné době je známo přes 286
PAX6 mutací, přičemž cca 90 % z nich bylo
spojených s výskytem izolované aniridie
nebo souvisejících fenotypů. Mutace se
mohou vyskytovat v rozsahu celého PAX6,
nejčastěji se vyskytují tzv. non-sense muta-
ce, v důsledku kterých dochází k předčas-
nému ukončení tvorby bílkoviny. Víc než
polovina těchto non-sense mutací vzniká
v exonech 8–11. Celkově téměř 90 % PAX6
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Obr. 2 Pacient I-1: pravé (A) a levé oko (B), aniridie, vysoký stupeň AAK.

Obr. 3 Pacientka II-1: pravé (A) a levé oko (B), aniridie, vyšší stupeň AAK.

Obr. 4 Pacient III-1: pravé (A) a levé oko (B), aniridie, viditelný ekvátor čočky, rohovkové změny minimální.
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Obr. 5 Pacientka III- 2: pravé (A) a levé (B) oko, je zachycená aniridie, viditelný ekvátor čočky, rohovkové změny minimální, zachycená katarakta vpravo.

Obr. 6 Oční pozadí u pacienta III-1: pravé (A) a levé oko (B); je patrné prořídnutí RPE (retinální pigmentový epitel) v periferii.

Obr. 7 Oční pozadí u pacientky III-2: pravé (A) a levé (B) oko, glaukomové změny papily n.II, prořídnutí RPE.
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mutací vedoucích k izolované aniridii má
charakter non-sense nebo mění čtecí rámec
(28).

Non-sense mutace jsou velmi často příči-
nou těžšího postižení s menší variabilitou
fenotypu. V této rodině byla v exonu č. 8
PAX6 nalezena mutace c.538C>T, v důsled-
ku které glycín v pozici 180 je zaměněn za
Stop kodon, tedy dochází hned k ukončení
tvorby bílkoviny. Tato mutace byla popsána
dosud pouze jedenkrát v rodině s výskytem
aniridie (16). V námi popsané rodině je
v souladu s charakterem non-sense mutací
v PAX6 spojena se závažným fenotypovým
dopadem s nevýraznou variabilitou symp-
tomů.

U mnoha rodin s aniridií je zraková
ostrost menší než 20/60 (0,33) a nižší než
20/200 (0,1) u více než 60 % v rámci kon-
genitální foveální hypoplazie nebo sekun-
dárního glaukomu (25). Mezi refrakční
vady nacházené u aniridiků patří myopie,
hypermetropie, astigmatismus, častá je
i anisometropie. Haploinsuficience v důsled-
ku heterozygotní mutace PAX6 je často spo-
jena s vysokou refrakční vadou, speciálně
krátkozrakostí (10). U členů rodiny s totální
aniridií popsané v této práci se zraková
ostrost pohybuje od slepoty po nejlepší vidě-
ní s korekcí 0,2. Prognóza výrazného zhor-
šení zrakové ostrosti je zejména u pacientů
z rodin se závažně vyjádřenou symptoma-
tologií (fenotypovou expresivitou) nemoci.

Keratopatie asociována s aniridií je
zachycena v jednotlivých stadiích onemoc-
nění dle věku pacientů u všech námi vyše-
třených osob s aniridií. AAK se v této rodi-
ně vyskytuje v časnějším věku a průběh
onemocnění s progresivním zhoršením vizu
probíhá rychleji.

OCT papil a makul u nejmladší pacient-
ky svědčilo pro glaukomové postižení papil.
U této dívenky bylo také nalezeno foveolár-
ní ztluštění 279 µm vpravo a 233 µm vle-
vo, makulární objem 6,56 mm3 vpravo
a 11,08 mm3 vlevo. Holmström a kolektiv
(13) testovali vhodnost OCT vyšetření
v diagnostice foveální hypoplazie u dětí
s albinismem a s aniridií (i speciálně vole-
ných a pořízených skenů v případě obtížné
fixace a nystagmu). U těchto pacientů

pomocí OCT prokázali centrální foveolární
ztluštění (vyjádřeno mediánem foveálního
minima 259 µm) a menší makulární objem
(medián makulárního objemu 7,00–7,01
mm3) proti kontrolní skupině dětí (medián
fovealního minima: medián 167 µm, medi-
án makulárního objemu 7,10 µm). Konsta-
tovali, že konfirmace foveální hypoplazie
může být nápomocná v diagnóze izolované
kongenitální aniridie u pacientů s mírně
vyjádřeným fenotypem. Ve srovnání jediné-
ho použitelného OCT nálezu (nejmladší
pacientka z námi popisované rodiny) s výše
uvedenou prací je centrální foveolární ztluš-
tění srovnatelné, přičemž makulární objem
je ještě menší.

Vzhledem k tomu, že se často vyskytují
patologické změny rohovky, je důležitá apli-
kace lokální léčby za použití kapek bez kon-
zervačních látek. I jakýkoliv chirurgický
zákrok sebou přináší riziko vzniku tzv.
fibrózního syndromu u aniridie a zhoršení
keratopatie. Syndrom aniridické fibrózy je
charakterizován výskytem extenzivní progre-
sivní retrolentikulární a retrokorneální fibróz-
ní membrány. Při rozhodování a volbě tera-
peutického postupu je proto nutné mít na
paměti všechna rizika, aby se dosáhlo co nej-
déle možného nejlepšího vidění. I nošení spe-
ciálních kontaktních čoček může také zhor-
šovat nález na rohovce. U pokročilých změn
na rohovce je volba keratoplastiky ke zlep-
šení vidění z dlouhodobého hlediska otázkou
do diskuse vzhledem k možné rekurenci nále-
zu. V potaz je také nutno brát vysoké pro-
cento výskytu hůře kompenzovaného glauko-
mu a tím postupně se horšící zorné pole
a vidění. Momentem překvapení může být
nález na zrakovém nervu a sítnici při vyše-
tření očního pozadí po opětovném zprůhled-
nění optických médií po úspěšné keratoplas-
tice nebo operaci katarakty.

U pětatřicetileté leté matky je náročná
rozvaha při volbě zákroku k obnovení tran-
sparence rohovky. U této pacientky již
v minulosti byl diagnostikován sekundární
glaukom, ale oční pozadí nebylo od 20 let
vyšetřeno. Je pouze otázkou, jakou zrako-
vou ostrost a na jak dlouhou dobu zákro-
kem získáme. I samotná AAK se zhorší čas-
to po chirurgických zákrocích na limbu

nebo po aplikaci lokálních antimetabolitů
v léčbě aniridia-asociovaného glaukomu
(19). Z dlouhodobého hlediska je proto
u této pacientky nejistý přínos keratoplastiky
nebo transplantace limbálních buněk.

ZÁVĚR

Aniridie představuje závažné panokulár-
ní postižení. Sedmdesát procent diagnosti-
kovaných jedinců s izolovanou aniridií má
postižené rodiče. U izolované familiární
aniridie je 50% riziko výskytu tohoto one-
mocnění pro dítě postiženého rodiče. Výji-
mečně se u těchto pacientů mohou objevo-
vat i non-okulární senzorické projevy,
neurologické abnormality popř. postižení
slinivky. U pacientů s izolovanou aniridii
byla popsána redukce čichu. Poruchy cho-
vání a opoždění vývoje jsou raritní (1, 5, 6,
11, 18, 24, 30). Vzhledem k možné výra-
znější variabilitě fenotypu je důležité gene-
tické vyšetření, jehož význam se znásobňu-
je zejména v raném dětském věku, kdy
pomáhá odlišit pacienty s WAGR (Wilmsův
tumor, aniridie, abnormality genitálu, men-
tální retardace) syndromem, zatím se mani-
festujících pouze aniridií, od pacientů
s mutací v PAX6. Jedná se o progredující
onemocnění, terapie je často svízelná zej-
ména u pacientů se závažně vyjádřenou
symptomatologií. U takovýchto pacientů
je nutné pečlivě zvažovat výběr očních
zákroků vzhledem ke zvýšenému riziku
následných komplikací. I když se uvádí, že
symptomy u aniridie jsou nezvratné a s pos-
tupujícím věkem progredující, tak v součas-
né době probíhající výzkumy skýtají pro
postižené jistou naději. Aniridie je spojená
s nedostatečnou produkcí PAX6 (v důsledku
tzv. haploinsuficience PAX6), proto se Gre-
gory-Evans a spol. (9) na myším modelu
pokusili postnatálně ovlivnit dávku Pax6.
Specifické topické podávání atalurenu
a gentamycinu nejen zastavilo progresi one-
mocnění v důsledku Pax6 mutace, ale do jis-
té míry i zvrátilo některé změny na rohov-
ce, čočce a retině.
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