Cil: Cilem sdgleni je prezentace 23leté pacientky s retinitis pigmentosa (RP), které byla nejprve myl-
né diagnostikovéana jako uveitida.

Metodika: Bylo provedeno komplexni oéni vy3etfeni véetn& perimetrického vySetteni, stanoveni kon-
trastni citlivosti a barvocitu, vysetteni fundu v mydridze, ultrazvukového vysetieni (UZ), spektrdlni
optické koherentni tomografie (SD-OCT) a elektroretinografie (ERG). V diferencidlni diagnostice by-
la odesilajicim pracovistém zvazovéna intermedidlni uveitida pro nélez bun&éné reakce v predni ko-
mofte oéni oka levého OL, oboustranné vldknité zkaleného sklivce, cystoidnl’ho makularniho edému
a edému terée levého zrakového nervu.

Vysledky: Pacientka byla Seroslepd. Pi vy3etteni jsme zijistili nejlepsi korigovanou centrélni zrako-
vou ostrost oboustranné 6/12. Perimetrické vysetfeni odhalilo koncentrické zdzeni zorného pole na
pravém oku (OP) k 25°, na levém oku k 15°. Na fundu byly patrné v periterii ojedinglé shluky pig-
mentu a v centru cystoidni makularni edém potvrzeny SD-OCT. Kontrastni citlivost byla oboustranng
snizena (OP 1,20 OL 0,9), zatimco barvocit byl v norm&. UZ vysetteni potvrdilo pritomnost drizy
terée zrakového nervu vlevo. ERG vysetfeni ukazalo nevybavné skotopické fenomény oboustranng,
kdezto fotopické a flicker fenomény byly jest& na hranici vybavnosti. Na zékladé téchto vysledkd by-
la diagnostikovana refinitis pigmentosa.

Zavér: Zanétlivé reakce mize predstavovat jeden ze vzacnych projevi manifestace RP a tim vést
k zdmé&né& za uveitidu. Jednd se tedy o benigni maskujici syndrom.

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.

anomélie, Schwartzdv syndrom, nitrooé-
ni t&lisko, syndrom pigmentové disperze,
dystrofie a degenerace sitnice, o¢nf is-
chemicky syndrom, juvenilni xantogranu-

Maskujici syndromy (MS) jsou nezda-
nétlivé oéni onemocnéni, kterd se klinicky
mohou manifestovat jako uveitida. MS
délime na maligni, které ohrozuji zrak
i Zivot pacienta, a benigni — napF. cévni

lom, choroidélni osteom, polékové a po-
stvakcinaéni uveitida [13, 24]. Nussenb-
latt et al. Fadi k benignim maskujicim syn-

dromim ddle chronickou pooperaéni in-
fekei [22].
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Obr. 1.

na tuto nemoc byl tritydenni pobyt v Thaj-
sku asi rok pred manifestaci onemocnéni.

Z osobni anamnézy jsme se dozvédli,
e pacientka je celkové zdréva. V roding se
kromé katarakty a glaukomu u babigky jiné
oéni anamnéza pacientky. Udava, ze od
détstvi vidsla hire nez jeji vrstevnici (napk
nikdy nevidla hvézdy), je Seroslepa a vni-
ma zGzené zorné pole (stav pFirovndva ke
klapkém na oéich u kong). Pacientka je sle-
dovéna na oéni ambulanci v misté bydlists,
odkud byla pro nélez zadni subkapsularni
katarakty odesléna k operaénimu feseni do
soukromého centra. V z&¥i 2010 byla paci-

Obr. 2.

enfce na tomfo pracovisti provedenct opera-
ce katarakty levého oka (OL) s implantaci
monofokalni nitrooéni éocky (IOC). Dle do-
kumentace byl v pooperagnim obdobi né-
lez komplikovén cystoidnim makularnim
edémem (CME) a edémem papily zrakové-
ho terée. Za 2 tydny po operaci byl paci-
entce aplikovan parabulbarng betametha-
son, provedena Nd-YAG laserové kapsulo-
tomie OL a doporuéeno celkové vy3etteni
u praktického lékare a konzultace na nasi
uvedini ambulanci.

Pti prvnim vy3etfeni v nasi ambulanci
byla centrdlni zrakové ostrost (CZO) oka

pravého (OP) 6/12 s -0,5 cyl ax 180°,

Obr. 3.

J.&1,a0L6/12s +3,5 Dsf = - 2,5 Deyl
ax 180°, J.&.3 s addici +3,0 Dsf, nitroo¢-
ni tlak aplanaéné 9 torr oboustrann&. Na
klidném prednim segmentu OP jsme za-
znamenali zadni subkapsulérni kataraktu
(obr. 1a), na OL byly patrné butiky v pred-
ni komoie 1+, flare +/-, IOC in situ a fe-
nestrum v zadnim pouzdfe po kapsuloto-
mii (obr. 1b). Na fundu OP byla rizové
papila se Zlutavym halé nejvice v hornim
kvadrantu terée, makula s edémem, z0ze-
né retindlni artérie a v periferii ojedin&le
shluky pigmentu (obr. 2a). Na fundu OL
byl nélez obdobny, pouze byla navic pii-
tomna driza na teréi zrakového nervu
(obr. 2b), kterou jsme ozFejmili ultrazvu-
kovym vysetfenim (UZ - obr. 3). Edém
v makule (obr. 4) jsme verifikovali optic-
kou koherenéni tomogrdfii se spektralni
doménou (SD-OCT, Spectral OCT/SLO,
OTI Ophthalmic Technologies Inc., Kana-
da). Vysettenim zorného pole (obr. 5) by-
lo prokézdano oboustranné koncentrické
z0zeni (OP ke 25°, na OL k 15°). Kon-
trastni citlivost na tabuli Pelli-Robson byla
oboustranné snizend: OP 1,20, OL 0,9.
Barvocit (15-Hue test) byl v normg.

Kontaktovali jsme o3ettujici o¢ni lékar-
ku, které pacientku na operaci $edého z4-
kalu odeslala. Dle jeji dokumentace bylo
zGzeni zorného pole pFitomno jiz del3i do-
bu. Pacientka pro suspektni nélez na ter-
&ich podstoupila neurologické vysetreni
k vylougeni demyeliniza¢niho onemocné-
ni centrdlni nervové soustavy, jehoz vysle-
dek véetné elektroencefalografie byl ne-
gativni.

Doporucili jsme pacientce elektroreti-
nografické vysetfeni (ERG — Ratiscan
KL95/Roland konsult, Némecko), které
prokézalo nevybavné skotopické feno-
mény a na hranici vybavnosti fotopické
a flicker fenomény (obr. 6) a potvrdilo
pracovni diagnézu retinitis pigmentosa
(RP). Nasadili jsme lokalni a celkovou
antiedematézni terapii (indometacinum
gtt. 4xd, dexamethasonum gtt. 4xd, esci-
num alfa tbl. 3x2) a vzhledem k iatro-
genni anisometropii a astigmatismu jsme
pacientku zacviéili v noseni torické kon-
taktni ¢ocky.

Po 3 mésicich doslo ke zhorseni CZO
OL na 6/18 s +3,5 Dsf = -1,5 Dcyl ax
180°, J.&. 4 s addici +3,0 D (obtizng), nit-
rooéni tlak aplanaéng 9 torrd. Na klidném
prednim segmentu byla patrnd hutné
membrana za 10C (obr. 1¢). Dle nélezu
na kontrolnim SD-OCT jsme konzervativni
terapii CME OPL nijak neovlivnili. Proto
byla pacientce provedena Nd-YAG mem-
branotomie, po niz byl VOL zlep$en na
6/12 (+2) s korekci, J.&. 2 s addici +3,0
(obtizn&). Ke zhorseni ndlezu v makule OL
po laserovém zékroku nedoslo.
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Obr. 5.

S odstupem jednoho roku od operace
byl vizus na obou ogich nezménén, doslo
oviem k dalsimu zizeni zorného pole
(obr. 5b — OP k 20°, tempordlné a dole
k 15°, OL k 10° pouze nasdlng do 15°).
Doplnili jsme oéni vySetteni sestry pa-
cientky (véetn& perimetrického vy3etreni
a ERG), které bylo v normé.

RP je geneticky heterogenni skupina
progresivnich onemocnéni. Pokud dojde
k z&éméné klinickych projev RP za uveiti-
du, fadime ji k benignim maskujicim syn-
dromom.

Diferenciélng diagnosticky u nasi paci-
entky pripadala vzhledem k uveitidé
a CME v dvahu také pooperaéni kompli-
kace po extrakci katarakty. Ta viak nevy-

Benigni maskujici syndrom

6,5%

Graf 1.

1,5% 1,5%

svétluje CME na druhém, neoperovaném
oku. Zvazovéna by mohla byt také pig-
mentovd paravendzni retinochoroidalni
atrofie, kterd ie viak ziskané onemocnéni
po prodélaném infektu (napt. po menin-
goencefalitidé, tuberkuléze, syfilis ¢i rube-
ole) a pacientka jej negovala. Klinicky ob-
raz podobny nélezu u nasi pacientky by
mohl byt ddle zpisoben vrozenou pig-
mentaci sitnice s obrazem medvédich stop
na fundu, kterd je zapficinéna hypertrofii
pigmentového epitelu sitnice, oviem ndlez
na perimetru ani vizus pacientky fomuto
onemocnéni neodpovidaly. Jednou z nej-
Eastéjsich pricin vzniku pigmentaci na o¢-
nim pozadi je traumatické retinopatie, pfi
které m0ze dojit ke generalizované ztrété
RPE o k migraci melaninu do retindlnich
vrstev. Nélez je viak vyhradné jednostran-
ny a pacientka negovala jakékoliv trau-
ma. Autoimunitni paraneoplastické reti-
nopatie jako o¢ni projev vzdéleného tu-
moru, nejasté|i malobunééného karcino-
mu plic & karcinomu d&lozniho ¢ipku, se
také projevuje Serosleposti a zdzenym
zornym polem, ale mé& mnohem rychlejsi
progresi a vyskytuje se u starsich pacien-
10. Toxickd retinIni degenerace po uzivé-
ni chlorochinu, chlorpromazinu ¢i fenothi-
azind byla vylougena vzhledem k negativ-
ni anamnéze. Podobné shluky pigmentu
na sitnici jako jsou pFitomny u RP mohou
byt vyvoldny i kongenitdlni rubeolou (vét-
$inou spojena i s hluchotou), spalnickami
& vrozenou syfilis [14, 12, 23]. Ve bylo
u nasdi pacientky anamnesticky vylouceno.

U RP je dominujicim znakem degene-
race tycinek, kterd byva vétsinou nésledo-
vana degeneraci &ipkd a mize vést az
k OpIné slepot&. Typickym rysem je pFitom-
nost tzv. kostnich bungk, které viak mo-
hou zvl4t& v ranych stadiich chybét. One-
mocnéni md& znaénou fenotypovou varia-
bilitu (unilaterdini RP, sektorové RP, RP si-
ne pigmento, retinopathia punctata albes-
cens, cone-rod dystrophy) [10]. RP se d&li
na syndromovou (predeviim Usherov syn-
drom) a nesyndromovou. Prevalence nej-

veys

&ast&jsi nesyndromové RP se v b&zné po-
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Obr. 6.

pulaci odhaduje na 1 : 4000. Onemoc-
néni se projevuje progredujici Serosleposti
a zGZenim zorného pole. V pozdgjsich fé-
zich si pacienti st&zuji i na horsi CZO. P¥i-
&inou poklesu vizu moze byt podobné ja-
ko u nasi pacientky rozvoj subkapsularni
katarakty (u 35-50 %) & CME (u 15 a2
23 %), dale pritomnost makularni atrofie

(43 %), méné &asto epiretinalni membra-
ny [9].

Objektivng u pacientd vidéme klidny
predni segment, mUZe byt pFitomna opaci-
fikace pod zadnim pouzdrem ¢ocky. Skliv-
covy prostor byva &iry, papila voskové ble-
dé, v éasnéjsich fazich moze byt i rozova,
neohraniéend, se zlutavym halé v okoli.

Tab. 1. Tabulka pacientd s benignim maskujicim syndromem

Morbus coats, cévni anomélie
Schwartzdv syndrom

Nitrooéni cizi t&lisko

Pigmentovd dysperze

Degenerace sitnice a dystrofie (nap¥. RP)
Oéni ischemicky syndrom

Juvenilni xantogranulom
Chorioidalni osteom

Polékové, postvakcinagni reakce
Chronické pooperaéni endoftalmitida
Kontuze (maskovala toxoplasmosu)
celkem

w
O

63,0
13,0
0,0
5,0
5,0
1,5
1,5
1,5
6,5
1,5
1,5
100

— =N == - Wwwo

o
N

U 10 % pacientl jsou patrné drizy terée
zrakového nervu, jako jsme je zachytili
i my u nasi pacientky [11]. Makula zosta-
vé dlouho intakini, pozdgji dochézi ke
zméndm popsanym vyse. Cévy jsou (zké,
napfimené a od stfedni periferie byvaiji
patrné shluky pigmentu (kostni buiiky).
Vzécng mohou byt piitomny neovaskulari-
zace terée zrakového nervu ¢ sitnice.

Diagnézu ovéfime pomoci ERG vy3et-
feni, které mize prokdzat patologicky na-
lez i pii zcela negativnim nélezu na fundu
a perimetru. Nedilnou sougésti diagnosti-
ky je vysetteni pibuznych probanda, kte-
ré jsme provedli u sestry pacientky. Dovo-
li-li to okolnosti, je vhodné i genetické vy-
Setfeni.

Prestoze existuje fada klinickych studii
provédénych u pacientd s progresivnimi
degenerativnimi onemocné&nimi sitnice,
0¢inné lécba RP v praxi dosud neexistuje.
Jediné, co nyni mizeme pro pacienty udé-
lat, je véas (tedy pFi dostatecné zachovalé
CZO) doporutit profesiondlni rehabilita¢-
ni sluzby pro osoby s postizenim zraku.
Vidouci pacienti si rychleji osvoji kazdo-
denni Gkoly, jez musi prekonévat nevido-
mi. KdyZ dany moment slepoty nastane,
dokézi se o sebe sami postarat.

Ke zpomaleni progrese je ndrodnim o¢-
nim institutem USA doporuéovan vitamin
A. ProtoZe viak hodnoceni pacient na té-
to terapii neprokdzalo z pohledu nékte-
rych dal3ich nezévislych odbornikd jedno-
znaény vysledek, neni toto doporuceni
obecné prijimano. Diléi klinické studie by-
ly déle provedeny na G&innost docosahe-
xanové kyseliny, omega-3 mastnych kyse-
lin a luteinu, nedospély oviem ke zcela jas-
nym zavérim [4, 5, 6, 7,18, 21].

Kauzdlni lé¢ba RP tedy v praxi dosud
neexistuje. Velké nadgje jsou vkladany
do genové terapie [19], pro Gsp&snou lé¢-
bu je viak nutné zachovani alespori zbyt-
ku zrakovych funkci pacienta [25]. Na
univerzit& v Tubingenu byla provedena pi-
lotni studie s implantaci sitnicovych mikro-
&ip0, jejichz souddsti jsou fotosenzitivni di-
ody (az 1500), které dokézi stimulovat
vnitfni &asti sitnice (gangliové buiky)
a prendset signdl do zrakové kory [8, 19].
Na univerzité John Hopkins v Baltimoru
podstoupilo 21 pacientd s RP studii s epi-
retindIni protézou Arcus Il (Arcus II, Se-
cond Sight Medical Products, Sylmar, Ca-
lifornia). Nikdo z pacientd nemél lepsi
centrélni zrakovou ostrost nez svétlocit.
Studie prokézala zlepseni jemné motoriky
ruky za zrakové kontroly [3]. Ve stadiu la-
boratorniho vyzkumu je i vyuziti kmeno-
vych bungk. Na rozdil od genové ferapie
toto je nadéje pro jiz slepé pacienty [9,
19]. Dalsi novinkou jsou neurotropické
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faktory (CNF), jez zpomaluji degeneraci
ty¢inek a tim poméhaii uchovéni vizu [9,
16, 19]. Aplikuji se intravitealn& &i subre-
tinaln& zatim pouze experimentdIng na
mysich.

Nagpal a spol. [20] analyzovali pro-
centudlni zastoupeni jednotlivych o&nich
chorob, které byly primérng diagnostiko-
vény jako zadni uveitida. Z celkového po-
&tu 32 pacientd s benignim maskujicim
syndromem byla RP nalezena u 3 z nich
(9,3 %). Nejprve byla u téchto 3 pacientd
diagnostikovana zhojend chorioretinitida
(pro nélez pigmentovych jizev na sitnici).
Veék se pohyboval mezi 7 a 55 lety a cent-
rélni zrakové ostrost byla 6/12 az poéi-
téni prsto pred okem. Vsichni byli serosle-
pi, s pozitivnim ERG nélezem. U jednoho
pacienta byla dokonce pfitomna pigmen-
tové paravenézni atrofie, které mize imi-
tovat pigmentové zhojené jizvy po chorio-
refinitid.
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[15, 17], Behcetovou chorobou [1] ¢ Co-
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ritni ndlezy.

Willermain a spol. publikovali pfipad
pacientky s birdshot chorioretinopatii HLA-
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