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Kongenitalni stacionarni noc¢ni slepota
(KSNS) - kazuistické sdéleni
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Souhrn

Cil prace: Dokumentace vyskytu kongenitalni stacionarni noc¢ni slepoty typu
Schubert-Bornschein u nékolika élenu jedné rodiny, zpracovani rodokmenu,
zhodnoceni vysSetiovacich metod, kde nezastupitelnou roli v diagnostice cho-
roby a v rozliseni typu KSNS hraje ERG vysetieni.

Ve sledované rodiné onemocnéli KSNS pouze muzi, Zeny jsou prenaseckami. To
odpovida dédiénosti vazané na chromosom X. Zaroven s KSNS se v rodiné vy-
skytuje tézka myopie, ktera je nejen u muzské éasti rodiny, ale i u Zen.

Zavér: KSNS je dédi¢né onemocnéni, nejéastéji s dédiénosti vazanou na chro-
mosom X. PostiZeni jsou piedevs§im muzi, Zeny jsou prenaseCkami. Jedna se
o0 onemocnéni bez moznosti terapeutického zasahu. Presto je dulezité spravné
stanoveni diagnézy, ve které ma stézejni ulohu elektroretinografie.

Kliéova slova: kongenitalni stacionarni no¢ni slepota, elektroretinografie, se-
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

Ces. a slov. Oftal., 61, 2005, No. 3, p. 218-223

UvVOD

Kongenitalni stacionarni no¢ni slepota je zvlastni, nepi#ilis éasta klinicka jed-
notka, kterou charakterizuje normalni nalez na oénim pozadi, neporuseny vizus, jen
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ziidka lehce zuZené zorné pole ve spojeni s myopii, takze jedinym subjektivnim p#i-
znakem zustava Seroslepost. Jedna se o vrozenou poruchu.Vyskytuje se od ¢asného
détstvi, muze byt krom myopie spojena s nystagmem nebo strabismem a v nékterych
pripadech je poruseno i barevné vidéni. Kongenitalni stacionarni noé¢ni slepota se vy-
skytuje bud v uplné formé, kde v adaptacéni kiivce zcela chybi ty¢inkova ¢ast, nebo
v neuplné varianté, kde ty¢inky prokazuji jistou, byt celkové sniZenou adaptacni
schopnost (10). Rozhodujici metodou pfi stanoveni diagnézy stacionarni noc¢ni slepo-
ty je elektroretinografie.

KAZUISTICKE SDELENI

Na Oc¢ni klinice v Hradci Kralové je sledovano nékolik rodin postizenych KS-
NS. V této praci uvadime rodokmen (obr. 1) a vysledky o¢niho vySetieni jedné z nich.
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Obr. 1. Rodokmen

Pacient 2/I, narozen v roce 1991, byl u nas poprvé vysSetien v roce 2001. Byl
na nasi ambulanci doporuéen spolu se svym bratrem, s diagnézou oboustranné pro-
gresivni myopie, ke zvazeni skleroplastické operace. Bryle nosil od 2,5 let, nartst
kratkozrakosti na obé oc¢i byl za posledni rok 1D. V anamnéze matka udavala, ze
v noci $patné vidi. Z vySetteni: V OP naturalni 1/50, s korekei -9,0 sf. = -3,0 cyl. ax.
15 st. 5/12 sl. VOL naturalné 1/50, s korekci -9,0 sf.= -3,5 cyl. ax.165 st. 5/18-5/15.
Jina korekce nelepsi. Nalez na OPL: OPL klidné, paralelni, volné pohyblivé, média
¢ira, F: papila s myopickym srpkem, sitnice s proiidlym pigmentovym listem.
Vzhledem k informaci o poruse vidéni v noci jsme u pacienta vySettili ERG, které
oziejmilo diagnézu stacionarni no¢éni slepoty typu Schubert-Bornschein. U pacienta
byla v roce 2001 provedena skleroplasticka operace.

Pacient 3/I, nyni osmilety mladsi bratr vy$e uvedeného pacienta, byl u nas vy-
Setfen pro progredujici myopii a astigmatismus. Bryle nosil od 3 let a narust krat-
kozrakosti v poslednim roce byl také oboustranné 1 dioptrie. Na rozdil od bratra vsak
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nema poruchu noéniho vidéni. 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 nejlepsi do-
sazitelna korigovana zrakova ostrost. I u tohoto pacienta jsme piistoupili ke sklero-
plastice.

Zajimavé je, ze tézkou myopii a astigmatismus ma i matka obou déti (6/I1). Ta
se také 1écila se strabismem, pro ktery byla v osmi letech operovana. Dale u ni byla
zjisténa tézka tupozrakost levého oka. Zrakova 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.

Dalsim postiZzenym v rodiné je bratr matky a stryc nasich pacientu (5/II). Je
to 35lety muz. M4 Seroslepost, ktera mu zptusobuje tézké psychické problémy, dale
u ného byla diagnostikovana lehka kratkozrakost. Je svobodny a bezdétny — dle
udaju jeho sestry kvili svému onemocnéni, které nechce piredat dalsi generaci.

Matka tohoto pacienta (3/III) je nyni 55leta Zena, jejim problémem je pouze
kratkozrakost. Jeji sestra (2/I11) kratkozrakosti podle nasich tdaju netrpi. To, Ze je
prenaseckou prislusného genu ukazuje, Ze jeden z jejich syna (1/11), 38lety muz, trpi
no¢ni slepotou. I tento pacient je kratkozraky. Je svobodny, bezdétny. Bezdétny je
i jeho bratr (2/II), ktery je zdravy a neni kratkozraky ani Seroslepy. Kratkozrakosti
ale trpi jeho sestra (3/II), ktera neni postiZena no¢ni slepotou. Bez problému je i jeji
dcera (1/1).

Poslednim postiZzenym v rodiné, kterého se podarilo vypatrat, je jiz nezijici
muz (4/IV), dle informaci ziskanych od rodiny trpél Serosleposti. Jeho také jiz zem-
rela sestra (2/IV) byla kratkozraka a Silhala.

V diagnostice KSNS ma nezastupitelnou dlohu ERG vySettfeni, které pomaha
v urceni choroby a v rozliSeni typu stacionarni noéni slepoty.

ERG zaznamenava akéni potencialy vytvarené sitnici pii stimulaci svétlem
urcité intenzity. Metody vySetieni jsou modifikovany dle moznosti a zvyklosti dané-
ho pracovisté. Na o¢ni klinice v Hradci Kralové pouzivame elektrody DTL (Dawson-
Trick-Lawill) (14), s moznosti vySettit standardni ERG-ty¢inkové a maximalni odpo-
védi, oscilaéni potencialy, 30Hz flicker a fotopické reakce (10,11). Na obr. 2 je zaznam
normalni ERG kiivky v porovnani s k¥ivkou pacienta pri KSNS.
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Obr. 2. Srovnani normalnitho EKG a ERG u KSNS
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DISKUSE

KSNS je onemocnéni vazané na X chromosom. V tomto pripadé jsou tedy
Zeny pirenaseCkami a muzi postizenymi. Zajimavé v této rodiné je, Ze postizeni muzi,
kteii povazuji svoji chorobu za velkou zatéz, nezakladaji rodinu. Patrné z obav, Ze by
mohli chorobu po nich zdédit jejich déti. Pritom v ptripadé syna by mu piedali
chromosom Y — syn by tedy nemohl onemocnét a nebyl by ani prenaseéem. Pouze
v piipadé dcer by mohli piredat postizeny chromosom X a dcera by se stala nositelkou
genu pro KSNS. S nejvétsi pravdépodobnosti by ale muzi trpici KSNS neméli posti-
zené dité. Na rozdil od postizenych ¢lent rodiny pouze Zeny prenaseji genetickou
informaci, kterou predavaji dale svym détem a jejich synové, jak ukazuje rodokmen,
trpivaji KSNS.

Diky ERG jsme schopni rozlisit dva hlavni typy KSNS: typ Schuberttv-
Bornscheinuv a typ Riggstuv. Prvy z nich je charakterizovan negativnim charakterem
ERG odpovédi se zachovanou vlnou a¢ a redukovanou vlnou b. Ve druhém piipadé
jsou obé komponenty ERG ki#ivek sice zna¢né redukovany, ale zustavaji dobte re-
gistrovatelné. Typ Schubert-Bornscheintv dale rozliSujeme na kompletni a inkom-
pletni formu.

Kompletni typ je charakterizovan absenci ty¢inkovych b-vin a negativnim
elektroretinogramem. Oscila¢ni potencialy jsou extrémné malé nebo chybi. Zajimavé
je, ze redukce oscilaénich potenciali byla popsana také u Zen — prenasetek KSNS ty-
pu Schubert-Bornschein s dédi¢nosti vazanou na chromosom X. Adaptace tyc¢inek
chybi nebo je vyrazné redukovana, ale adaptace ¢ipktt muze byt norméalni nebo
pouze slabé redukovana.

Inkompletni forma typu Schubert-Bornschein vykazuje také negativni ERG,
ale ztstava piitomna rezidualni tyc¢inkova aktivita, ¢ipkové ERG ma abnormalni
amplitudy a tvar (10).

Elektroretinograficky je Riggsuv typ velmi podobny inkompletni formé
Schubert-Bornschein, ale postrada negativni ERG.

Odpovédi na flicker jsou normalni u kompletni formy, inkompletni forma ma
vyrazné redukované amplitudy (9).

Riggsova varianta je spojena s mensi poruchou subjektivni adaptace na tmu
stejné jako inkompletni forma typu Schubert-Bornschein.

O lokalizaci genu pro KSNS v ptislusném genotypu se dlouho dobu diskuto-
valo. V popisu KSNS uzivame dvé klasifikaéni kritéria — hereditu a elektroretino-
grafii. Dédi¢nost je popisovana autosomalné recesivni, autosomalné dominantni,
a dédi¢nost vazana na X chromosom. Forma vazana na X chromosom je ¢asto spoje-
na se stfedni az téZzkou myopii, strabismem, nékdy i nystagmem (5). Z pohledu ERG
rozliSujeme kompletni a inkompletni formu typu Schubert-Bornschein a Riggsuv
typ. Obé formy typu Schubert-Bornschein se zdaji byt asociovany s dédi¢nosti vaza-
nou na X chromosom (9). Projevy choroby u ruznych pacientd, i postiZzenych v rameci
rodiny jsou rtzné (1, 3).

Pro kompletni a inkompletni formu KSNS byly detekovany 2 rozdilné geny, kte-
ré jsou umistény na kratkém raménku chromosomu X na dvou odlisnych mistech (7).

Gen odpovédny za kompletni formu KSNS byl lokalizovan relativné nedavno
(2). Nachazi se na chromosomu Xp11.4 a byl nazvan NYX. Tento gen kéduje protein
nazyvany nyctalopin, ktery patii mezi skupinu proteoglykant bohatych na leucin
a koduje vznik latek dulezitych pro interakce mezi proteiny.
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U pacientt s inkompletni formou stacionarni noéni slepoty byly zjistény mu-
tace genu CACNALF pro kalciové kanaly (4) Na zakladé podrobného genetického vy-
zkumu oznacuje Boycott a kol. (4) inkompletni formu KSNS jako priklad lidské pa-
tologie kalciového kanalu.

KSNS je vrozené, stacionarni onemocnéni, bez moznosti terapeutického ovliv-
néni. V soucasné dobé nemuzZeme nasim pacientim nabidnout vylééeni nebo alespon
vyznamnéjsi zlepseni zrakovych funkci. Moznosti, jak omezit stresujici Seroslepost,
mohou byt specialni pristroje, které pracuji na podobném principu jako pristroje pro
vidéni ve tmé. Vyvojem bryli pro no¢ni vidéni se zabyvali v posledni dobé védci
z Univerzitni oéni kliniky v Tiibingenu (6). Jejich piistroj (NiViS — The Night Vision
Spectacles) se sklada z videokamery, ktera se upevni na hlavu, a poditace, jehoz
dkolem je zvysit jas a kontrast obrazu. Takto upravena informace je zobrazena na
binokularnich displejich. Typickym uzivatelem téchto ,bryli“ je pacient s KSNS,
vhodné by mohly byt i u pacientt s diagnézou retinitis pigmentosa.

ZAVER

Stacionarni no¢ni slepota je dédi¢né onemocnéni, nejéastéji s dédicnosti vaza-
nou na X chromosom. PostiZeni jsou tedy piedevsim muZi, Zeny jsou pienaseckami.
Jedna se o onemocnéni prakticky bez terapeutickych moznosti. Presto je dulezité
spravné stanoveni diagnézy, ve které ma stézejni dlohu elektroretinografie.
Pacienttim pak mtiZzeme pomoci spravné chapat podstatu a charakter jejich onemoc-
néni i moznost prenosu na dalsi generace. Velkym prinosem je proto i spoluprace
s genetickym pracovistém.
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