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Souhrn

Cíl práce: Dokumentace v˘skytu kongenitální stacionární noãní slepoty typu
Schubert-Bornschein u nûkolika ãlenÛ jedné rodiny, zpracování rodokmenu,
zhodnocení vy‰etfiovacích metod, kde nezastupitelnou roli v diagnostice cho-
roby a v rozli‰ení typÛ KSNS hraje ERG vy‰etfiení.
Ve sledované rodinû onemocnûli KSNS pouze muÏi, Ïeny jsou pfiena‰eãkami. To
odpovídá dûdiãnosti vázané na chromosom X. ZároveÀ s KSNS se v rodinû vy-
skytuje tûÏká myopie, která je nejen u muÏské ãásti rodiny, ale i u Ïen. 
Závûr: KSNS je dûdiãné onemocnûní, nejãastûji s dûdiãností vázanou na chro-
mosom X. PostiÏení jsou pfiedev‰ím muÏi, Ïeny jsou pfiena‰eãkami. Jedná se
o onemocnûní bez moÏnosti terapeutického zásahu. Pfiesto je dÛleÏité správné
stanovení diagnózy, ve které má stûÏejní úlohu elektroretinografie.
Klíãová slova: kongenitální stacionární noãní slepota, elektroretinografie, ‰e-
roslepost

Summary
Congenital Stationary Night Blindness (CSNB) – a Case Report

Purpose: To document occurrence of the congenital stationary night blindness
type Schubert-Bornschein in some members of one family, to put together the
family tree, and to evaluate the examination methods. Among others the
electroretinogram (ERG) is substantial in the diagnosis of the disease and to
distinguish different types of CSNB. 
In the affected family, only in men the disease is expressed, females are
transmitters. This corresponds to the X-linked inheritance. Simultaneously
with CSNB, in this family, high myopia occurs not only in men, but also in
women. 
Conclusion: CSNB is an inherited disease, mostly with X-linked inheritance.
Affected are predominantly males, females are transmitters. This disease is not
possible to treat. Despite this, to determine proper diagnosis is important and
use of ERG is mandatory. 

Key words: congenital stationary night blindness, electroretinography, heme-
ralopia
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ÚVOD

Kongenitální stacionární noãní slepota je zvlá‰tní, nepfiíli‰ ãastá klinická jed-
notka, kterou charakterizuje normální nález na oãním pozadí, neporu‰en˘ vizus, jen
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zfiídka lehce zúÏené zorné pole ve spojení s myopií, takÏe jedin˘m subjektivním pfií-
znakem zÛstává ‰eroslepost. Jedná se o vrozenou poruchu.Vyskytuje se od ãasného
dûtství, mÛÏe b˘t krom myopie spojena s nystagmem nebo strabismem a v nûkter˘ch
pfiípadech je poru‰eno i barevné vidûní. Kongenitální stacionární noãní slepota se vy-
skytuje buì v úplné formû, kde v adaptaãní kfiivce zcela chybí tyãinková ãást, nebo
v neúplné variantû, kde tyãinky prokazují jistou, byÈ celkovû sníÏenou adaptaãní
schopnost (10). Rozhodující metodou pfii stanovení diagnózy stacionární noãní slepo-
ty je elektroretinografie.

KAZUISTICKÉ SDùLENÍ

Na Oãní klinice v Hradci Králové je sledováno nûkolik rodin postiÏen˘ch KS-
NS. V této práci uvádíme rodokmen (obr. 1) a v˘sledky oãního vy‰etfiení jedné z nich. 

Pacient 2/I, narozen v roce 1991, byl u nás poprvé vy‰etfien v roce 2001. Byl
na na‰i ambulanci doporuãen spolu se sv˘m bratrem, s diagnózou oboustranné pro-
gresivní myopie, ke zváÏení skleroplastické operace. Br˘le nosil od 2,5 let, nárÛst
krátkozrakosti na obû oãi byl za poslední rok 1D. V anamnéze matka udávala, Ïe
v noci ‰patnû vidí. Z vy‰etfiení: V OP naturální 1/50, s korekcí -9,0 sf. = -3,0 cyl. ax.
15 st. 5/12 sl. VOL naturálnû 1/50, s korekcí -9,0 sf.= -3,5 cyl. ax.165 st. 5/18–5/15.
Jiná korekce nelep‰í. Nález na OPL: OPL klidné, paralelní, volnû pohyblivé, média
ãirá, F: papila s myopick˘m srpkem, sítnice s profiídl˘m pigmentov˘m listem.
Vzhledem k informaci o poru‰e vidûní v noci jsme u pacienta vy‰etfiili ERG, které
ozfiejmilo diagnózu stacionární noãní slepoty typu Schubert-Bornschein. U pacienta
byla v roce 2001 provedena skleroplastická operace. 

Pacient 3/I, nyní osmilet˘ mlad‰í bratr v˘‰e uvedeného pacienta, byl u nás vy-
‰etfien pro progredující myopii a astigmatismus. Br˘le nosil od 3 let a nárÛst krát-
kozrakosti v posledním roce byl také oboustrannû 1 dioptrie. Na rozdíl od bratra v‰ak
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Obr. 1. Rodokmen
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nemá poruchu noãního vidûní. Vizus OP nat. 1,25/50, s –7,75 sf. = -3,5 cyl. ax. 6 st.
5/18 a visus OL nat. 2/50, s -6,0sf = -3,0cyl. ax. 165 st. 5/12. To byla nejlep‰í do-
saÏitelná korigovaná zraková ostrost. I u tohoto pacienta jsme pfiistoupili ke sklero-
plastice. 

Zajímavé je, Ïe tûÏkou myopii a astigmatismus má i matka obou dûtí (6/II). Ta
se také léãila se strabismem, pro kter˘ byla v osmi letech operována. Dále u ní byla
zji‰tûna tûÏká tupozrakost levého oka. Zraková ostrost OP: 3/50, s-10,0 sf = -4,0 cyl.
ax. 20 st 6/6, OL: 0,5/50, s -12,25sf. = -4,0cyl. ax. 5 st. 1/50. 

Dal‰ím postiÏen˘m v rodinû je bratr matky a str˘c na‰ich pacientÛ (5/II). Je
to 35let˘ muÏ. Má ‰eroslepost, která mu zpÛsobuje tûÏké psychické problémy, dále
u nûho byla diagnostikována lehká krátkozrakost. Je svobodn˘ a bezdûtn˘ – dle
údajÛ jeho sestry kvÛli svému onemocnûní, které nechce pfiedat dal‰í generaci. 

Matka tohoto pacienta (3/III) je nyní 55letá Ïena, jejím problémem je pouze
krátkozrakost. Její sestra (2/III) krátkozrakostí podle na‰ich údajÛ netrpí. To, Ïe je
pfiena‰eãkou pfiíslu‰ného genu ukazuje, Ïe jeden z jejích synÛ (1/II), 38let˘ muÏ, trpí
noãní slepotou. I tento pacient je krátkozrak˘. Je svobodn˘, bezdûtn˘. Bezdûtn˘ je
i jeho bratr (2/II), kter˘ je zdrav˘ a není krátkozrak˘ ani ‰eroslep˘. Krátkozrakostí
ale trpí jeho sestra (3/II), která není postiÏená noãní slepotou. Bez problémÛ je i její
dcera (1/I).

Posledním postiÏen˘m v rodinû, kterého se podafiilo vypátrat, je jiÏ neÏijící
muÏ (4/IV), dle informací získan˘ch od rodiny trpûl ‰eroslepostí. Jeho také jiÏ zem-
fielá sestra (2/IV) byla krátkozraká a ‰ilhala. 

V diagnostice KSNS má nezastupitelnou úlohu ERG vy‰etfiení, které pomáhá
v urãení choroby a v rozli‰ení typÛ stacionární noãní slepoty.

ERG zaznamenává akãní potenciály vytváfiené sítnicí pfii stimulaci svûtlem
urãité intenzity. Metody vy‰etfiení jsou modifikovány dle moÏností a zvyklostí dané-
ho pracovi‰tû. Na oãní klinice v Hradci Králové pouÏíváme elektrody DTL (Dawson-
Trick-Lawill) (14), s moÏností vy‰etfiit standardní ERG-tyãinkové a maximální odpo-
vûdi, oscilaãní potenciály, 30Hz flicker a fotopické reakce (10,11). Na obr. 2 je záznam
normální ERG kfiivky v porovnání s kfiivkou pacientÛ pfii KSNS. 
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Obr. 2. Srovnání normálního EKG a ERG u KSNS
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DISKUSE

KSNS je onemocnûní vázané na X chromosom. V tomto pfiípadû jsou tedy
Ïeny pfiena‰eãkami a muÏi postiÏen˘mi. Zajímavé v této rodinû je, Ïe postiÏení muÏi,
ktefií povaÏují svoji chorobu za velkou zátûÏ, nezakládají rodinu. Patrnû z obav, Ïe by
mohli chorobu po nich zdûdit jejich dûti. Pfiitom v pfiípadû syna by mu pfiedali
chromosom Y – syn by tedy nemohl onemocnût a nebyl by ani pfiena‰eãem. Pouze
v pfiípadû dcer by mohli pfiedat postiÏen˘ chromosom X a dcera by se stala nositelkou
genu pro KSNS. S nejvût‰í pravdûpodobností by ale muÏi trpící KSNS nemûli posti-
Ïené dítû. Na rozdíl od postiÏen˘ch ãlenÛ rodiny pouze Ïeny pfiená‰ejí genetickou
informaci, kterou pfiedávají dále sv˘m dûtem a jejich synové, jak ukazuje rodokmen,
trpívají KSNS. 

Díky ERG jsme schopni rozli‰it dva hlavní typy KSNS: typ SchubertÛv-
BornscheinÛv a typ RiggsÛv. Prv˘ z nich je charakterizován negativním charakterem
ERG odpovûdí se zachovanou vlnou a a redukovanou vlnou b. Ve druhém pfiípadû
jsou obû komponenty ERG kfiivek sice znaãnû redukovány, ale zÛstávají dobfie re-
gistrovatelné. Typ Schubert-BornscheinÛv dále rozli‰ujeme na kompletní a inkom-
pletní formu. 

Kompletní typ je charakterizován absencí tyãinkov˘ch b-vln a negativním
elektroretinogramem. Oscilaãní potenciály jsou extrémnû malé nebo chybí. Zajímavé
je, Ïe redukce oscilaãních potenciálÛ byla popsána také u Ïen – pfiena‰eãek KSNS ty-
pu Schubert-Bornschein s dûdiãností vázanou na chromosom X. Adaptace tyãinek
chybí nebo je v˘raznû redukována, ale adaptace ãípkÛ mÛÏe b˘t normální nebo
pouze slabû redukovaná. 

Inkompletní forma typu Schubert-Bornschein vykazuje také negativní ERG,
ale zÛstává pfiítomna reziduální tyãinková aktivita, ãípkové ERG má abnormální
amplitudy a tvar (10).

Elektroretinograficky je RiggsÛv typ velmi podobn˘ inkompletní formû
Schubert-Bornschein, ale postrádá negativní ERG.

Odpovûdi na flicker jsou normální u kompletní formy, inkompletní forma má
v˘raznû redukované amplitudy (9).

Riggsova varianta je spojena s men‰í poruchou subjektivní adaptace na tmu
stejnû jako inkompletní forma typu Schubert-Bornschein. 

O lokalizaci genu pro KSNS v pfiíslu‰ném genotypu se dlouho dobu diskuto-
valo. V popisu KSNS uÏíváme dvû klasifikaãní kritéria – hereditu a elektroretino-
grafii. Dûdiãnost je popisována autosomálnû recesivní, autosomálnû dominantní,
a dûdiãnost vázaná na X chromosom. Forma vázaná na X chromosom je ãasto spoje-
na se stfiední aÏ tûÏkou myopií, strabismem, nûkdy i nystagmem (5). Z pohledu ERG
rozli‰ujeme kompletní a inkompletní formu typu Schubert-Bornschein a RiggsÛv
typ. Obû formy typu Schubert-Bornschein se zdají b˘t asociovány s dûdiãností váza-
nou na X chromosom (9). Projevy choroby u rÛzn˘ch pacientÛ, i postiÏen˘ch v rámci
rodiny jsou rÛzné (1, 3).

Pro kompletní a inkompletní formu KSNS byly detekovány 2 rozdílné geny, kte-
ré jsou umístûny na krátkém raménku chromosomu X na dvou odli‰n˘ch místech (7).

Gen odpovûdn˘ za kompletní formu KSNS byl lokalizován relativnû nedávno
(2). Nachází se na chromosomu Xp11.4 a byl nazván NYX. Tento gen kóduje protein
naz˘van˘ nyctalopin, kter˘ patfií mezi skupinu proteoglykanÛ bohat˘ch na leucin
a kóduje vznik látek dÛleÏit˘ch pro interakce mezi proteiny.
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U pacientÛ s inkompletní formou stacionární noãní slepoty byly zji‰tûny mu-
tace genu CACNA1F pro kalciové kanály (4) Na základû podrobného genetického v˘-
zkumu oznaãuje Boycott a kol. (4) inkompletní formu KSNS jako pfiíklad lidské pa-
tologie kalciového kanálu.

KSNS je vrozené, stacionární onemocnûní, bez moÏnosti terapeutického ovliv-
nûní. V souãasné dobû nemÛÏeme na‰im pacientÛm nabídnout vyléãení nebo alespoÀ
v˘znamnûj‰í zlep‰ení zrakov˘ch funkcí. MoÏností, jak omezit stresující ‰eroslepost,
mohou b˘t speciální pfiístroje, které pracují na podobném principu jako pfiístroje pro
vidûní ve tmû. V̆ vojem br˘lí pro noãní vidûní se zab˘vali v poslední dobû vûdci
z Univerzitní oãní kliniky v Tübingenu (6). Jejich pfiístroj (NiViS – The Night Vision
Spectacles) se skládá z videokamery, která se upevní na hlavu, a poãítaãe, jehoÏ
úkolem je zv˘‰it jas a kontrast obrazu. Takto upravená informace je zobrazena na
binokulárních displejích. Typick˘m uÏivatelem tûchto „br˘lí“ je pacient s KSNS,
vhodné by mohly b˘t i u pacientÛ s diagnózou retinitis pigmentosa. 

ZÁVùR

Stacionární noãní slepota je dûdiãné onemocnûní, nejãastûji s dûdiãností váza-
nou na X chromosom. PostiÏeni jsou tedy pfiedev‰ím muÏi, Ïeny jsou pfiena‰eãkami.
Jedná se o onemocnûní prakticky bez terapeutick˘ch moÏností. Pfiesto je dÛleÏité
správné stanovení diagnózy, ve které má stûÏejní úlohu elektroretinografie.
PacientÛm pak mÛÏeme pomoci správnû chápat podstatu a charakter jejich onemoc-
nûní i moÏnost pfienosu na dal‰í generace. Velk˘m pfiínosem je proto i spolupráce
s genetick˘m pracovi‰tûm.
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