MULTIFOKALNA VITELIFORMNA
RETINALNA LEZIA

SUHRN

Autori prezentuju 18-rocné pozorovanie pacientky s obojstrannou multifokalnou viteliform-
nou retindlnou léziou. V priebehu tejto doby doslo k spontannemu zlepseniu objektivneho
obrazu na sietnici aj subjektivnych zrakovych tazkosti. Je pravdepodobné, Ze tento pripad
patri do symptémového komplexu Bestovej hereditarnej choroby. Tento zaver je podloZeny
pociatocnymi stadiami fenotypickej expresivity a dopliiujicimi vySetreniami. V sledovani bol
odlisny priebeh aj vysledné zrakové funkcie. Dedi¢ny prenos sa nepotvrdil.
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SUMMARY
MULTIFOCAL VITELLIFORM RETINAL LESION

The authors present retrospective follow up of patient with bilateral multifocal vitelliform
retinal lesion during the 18 years period. At this time, spontaneous improvement of objective
picture on retina and subjective visual troubles was observed. It is probable, that this case is
a part of the same symptom complex as a variant of Best’s hereditary disease. This conclusi-
on was based on initial stadium of phenotypical expressivity and additional evaluations. The
course and outcomes of visual functions were different. The hereditary transmission was not
confirmed.
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Tuto zriedkavu viteliformnu jednotku predstavil Littann
(10) v r. 1965 diagnostickému konziliu na 67 diioch Nemec-
kej oftalmologickej spolo¢nosti, kde choroba dostala svoje
oznacenie a nozologické zaradenie medzi retindlne choro-
by. Nasledne opisal Denden (3) dvoch pacientov stredné-
ho veku s obojstrannym ndlezom mikro a makro lézie bez
dokazu dedi¢ného prenosu. Spolu s Littannom (4) zazname-
nali v dalSom sledovani vyvojové fazy viteliformnych lézii
od skorSieho pseudocystického Stadia po findlny proces a ja-
zvenia s pigmentaciami. Nalez makularneho lozZiska sa vo
svojom rozsahu a vzhlade velmi podobal juvenilnej forme
Bestovej solitdrnej makuldrnej lézii, kym satelity boli vzidy
v rozsahu menSie a variabilné v pocte. UZ v tom ¢ase vznikli
otéazky, aké su vztahy k Bestovej chorobe, ¢i nepredstavuje
tato jednotka jeho variant v ramci uzatvoreného symptémo-
vého komplexu.

KAZUISTIKA

V ramci konzultacie z iného o¢ného pracoviska sme mohli
vidiet tuto jednotku u 38 ro¢nej Zzeny s typickym obojstran-
nym nalezom (obr. 1a, b).Ostatné Gdaje o dalsom priebehu
mame z pracoviska, kde sa pacientka podrobila prvému vy-
Setreniu a niekolkym dalsim kontrolam. Centralne 4-5 PD
velké lozisko bolo vypInené v dolnej ¢asti kompaktnou Zltko-
vou hmotou a okolo neho najma v priebehu temporalnych
cievnych arkad a papily boli malé okruhle ostro ohranicené
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% az % PD velké Zltobiele loZiskd. Zrakova ostrost bola mier-
ne redukovand s pocitom zahmlievania zraku, najma pri vi-
deni do blizka. Po korekcii hypermetropie s astigmatizmom
sa subjektivne tazkosti zmiernili, ale prekvapujici bol nalez
na o¢nom pozadi. Zhodnotenim prvych zaverov sa diferen-
cidlne diagnosticky stanovilo multifokdlne serdzne odluce-
nie retindlneho pigmentového epitelu (RPE), multifokdlna
choroiditida, white dot syndrom a akdtna multifokélna pla-
koidna pigmentova epiteliopatia.

Fluoresceinova angiografia (FAG) z prvého obdobia vyse-
treni odhalila v rozsahu centralneho loZiska blokovanu hy-
pofluorescenciu, najsytejSie v dolnej Casti, co odpovedalo
nahromadeniu este nezrezorbovaného Zitkového materi-
alu. Satelitné loziska v okoli superotemporalnych cievnych
arkad a okolo terca zrakového nervu vytvarali bud’ blokadu
z pritomného Zitkového materialu alebo transmitujicu hy-
perfluorescenciu z lézie RPE po zasahoch argon laserovej
koagulacie (ALK). Cievny systém sietnice bol v celom rozsahu
a vo vsetkych fazach pravidelny (obr. 2a,b). Liecba pozosta-
vala z infazii manitolu, kortikosteroidov, a ALK v pocte 5 na
kazdom oku, ale nalez na pozadi neovplyvnila.

Napokon po viacerych kontrolach a konzultaciach na inych
pracoviskach sa stanovila diagnéza multifokalnej viteliformne;j
retindlnej lézie, velmi blizkej juvenilnej Bestovej chorobe ako
jej moznému variantu. Tento predpoklad sa podporil aj elek-
trofyziologickym vysetrenim. ERG bol za fotopickych a skoto-
pickych podmienok v norme, EOG patologicky, Ardenov kvo-
cient obojstranne 110. Pacientkine dve deti dospelého veku
mali vizus a oftalmoskopicky nélez pravidelny, sirodenci a ro-
di¢ia anamnesticky neboli zrakovo postihnuti.
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Obr. 1 a Makularne a extramakularne viteliformné loziska. Obr. 1 b Makularne a extramakularne viteliformné loziska.
Pravé oko r. 1996 Lavé oko r. 1996

Obr. 2 a FAG. Pravé oko r. 1996 Obr. 2 b FAG. Lavé oko r. 1996

Obr. 3 a Pravé oko r. 2014 Obr. 3 b Lavé okor. 2014
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DISKUSIA

Od prvych opisov Littanna a Dendena sa multifokdlne vi-
teliformné |ézie retiny opisali viackrat. Kym Remky a Kolbl
(15) referovali v r. 1971 o 7 pripadoch, Lisch a spol. (9) v r.
1989 uz o 30 pacientoch. Ich pocet stale narasta s variabil-
nou expresivitou fenotypu a réznymi vysledkami vySetreni
zrakovych funkcii sietnice. Vo vacsine su to izolované pripa-
dy(2,6,8,9,19), menejv pribuzenstvach (5, 7, 11, 12). Prie-
merny vek odhalenia tejto jednotky je tretie az Stvrté decé-
nium, ¢o bolo aj v naSom pripade, ale tiez zriedkavo Sieste
(9, 17) a siedme decénium (13). Existuje velka variabilita vo
vzhlade, velkosti a pocte viteliformnych lozZisk centralnej ako
aj satelitnej lokalizacie. Niektoré loZiskda mo6zZu splyvat (9,
17) a blokovat choroidalnu fluorescenciu nezrezorbovanym
iftkovym materidlom pri FAG. Patologickym substratom
zodpovednym za Zitkovd hmotu je akumulécia lipofuscinu
v RPE a v jeho najtesnejSom okoli. Tento pigment starnu-
tia sa podla histologickych studii nachadza v celom RPE (18)
a mozno ho detekovat a zobrazit autofluorescenciou fundu
(6). Je odvodeny od tukov vonkajsich segmentov fotorecep-
torov, ktoré boli natravené bunkami RPE pocas procesu ob-
novovania vonkajsich segmentov senzorického epitelu. Do-
teraz nie je spolahlivo vysetrené, preco je lipofuscin pritom-
ny najviac v makularnej a extramakuldrnej sietnici v pripade
solitarnej a multifokdlnej lokalizacii. Tato suvislost sa hlada
v dysfunkcii proteinovej substancie VMD2 génu bestrofinu,
ktory reguluje metabolizmus senzorického epitelu sietnice
cez RPE ako jej vonkajsej bariéry.

Prirodzeny priebeh vyvoja tejto jednotky je Casovo velmi
variabilny, vdacsinou paralelny medzi centralnym loziskami ex-
tramakularnymi satelitmi. Pri FAG vySetreni, ktoré zobrazuje
vyvojové stadia, je hypofluorescencia lozisk vidy znamkou

skor3ieho $tadia. Rezorbovanim Zitkovej hmoty a atrofiou s ja-
zvami na urovni RPE pribuda hyperfluorescencia centralneho
a extramakularnych lozisk. Tomu potom zodpoveda aj reduk-
cia zrakovych funkcii, viazanych na postihnuté oblasti. Splyva-
nie oblasti je prognosticky nepriaznivym znamenim choroby.
Nie vsetky pripady musia vsak prebiehat stadiami centralne-
ho loZiska ako v pripade solitdrneho disku u Bestovej choroby.
Zlitkové hmoty, ktoré st charakteristikou obrazu na sietnici sa
mozu vstrebat s minimalnym poskodenim RPE. Tento ostava
este funkény, hlavne v rozsahu centradlneho loziska. To mohol
byt aj pripad nasej pacientky (obr. 3a,b). Opticka koherentna
tomografia (OCT-konvenény TD) z posledného obdobia pozo-
rovania, odhalila obojstranné normalne konfigurovanu neu-
roretinu a komplex BM-RPE. Vpravo je jemne diftizne stence-
nd oblast centralnej fovey (obr. 4).

V akom vztahu a suvislosti je multifokalna viteliformna re-
tindlna lézia k Bestovej chorobe ako jej variant, sa hlada na
principe dékazu génu VMD?2 a patologického EOG. V pripade
autosomalne dominantne dedic¢nej solitarnej viteliformnej
Bestovej choroby, je skoro vzdy dokdzatelny gén VMD?2 a re-
dukovany EOG. V pripade multifokdlnej jednotky to nie je
vzdy pravidlom (1, 16). Obidve hodnoty nemusia byt pri-
tomné, ¢o plati tak pre samostatny vyskyt choroby, ako aj
pre zriedkavejSie familidarne pripady. Novsie a spristupnené
genetické vySetrenia ndm mozu tuto suvislost aj v nasom
pozorovani posunut blizsie.

ZAVER

Nase dlhodobé pozorovanie viteliformnych [ézii sietnice
odhalilo uplne iny model priebehu a vysledného stavu funk-
cii centralnej oblasti a jej satelitnych lozisk. Nalez na sietnici
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Obr. 4 OCT. Pravé a lavé okor. 2014
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bol bilaterdlne symetricky, funkéne priaznivy, nespojeny so
Ziadnymi okuldrnymi a systémovymi poruchami ani doteraz
dedi¢nym prenosom. V takomto unikdtnom stave sme ho

doteraz v literature nezaznamenali.
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