Klinickd rozmanitosf
Bestovej choroby

SOUHRN

Retrospektivny pohlad na rozmanity fenotyp 20 pacientov postihnutych klasickou obojstrannou soli-
tarnou formou viteliformnej makularnej dystrofie v 3 rodokmerioch s autozomdlne dominantnym
prenosom a 4 samostatnych pripadov. Dlhodobé sledovanie umoziiuje pozorovaf variabilitu expre-
sivity, od klasického priebehu jednotlivych stédii az po zvldstnosti vo vyvoji viteliformného disku a im
odpovedaitce funkcie centrélnej sietnice.

Klgéové slova: solitarna viteliformna dystrofia makuly, variabilita fenotypickej expresivity, dia-
gnostika.

SUMMARY
Clinical Variability of Best's Disease

Retrospective view of the various phenotypes 20 persons affected by classic solitary form of vitelli-
form macular dystrophy, in 3 pedigrees with autosomal dominant transmission and in 4 single ca-
ses. Long-term monitoring allows to observe the variability of expression, from classic course to pe-
culiarity of the clinical expression in the disc development and their corresponding functions of the

central retina.
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Uplynulo 62 rokov od doby, kedy Za-
nen a Rausin referovali na belgickej oftal-
mologickej spolo¢nosti a nasledne opisali
zaujimavu léziu na centrélnej sietnici. Da-
li jej priliehavy nazov ,Kyste vitelliforme
congenital de la macula“ (31,32). Podob-
nost vajeéného Zitka vyklopeného na do-
sku ,l"aspect d"un jaune d’oeuf sur un
plat, alebo ,an egg with sunny side up®,
je tak typicka, ze neméze vzniknut po-
chybnost v diferencialnej diagnostike. Je
pravdepodobné, Ze ochorenie bolo zna-
me uz davnejsie. Prvy opis podla nakre-
sov v publikacii pochadza od J. E. Adam-
sa z roku 1883 (cit. podia 13). Vac¢siu za-
sluhu na objaveni tejto choroby mal ale
Friedrich Best v roku 1905, ked opisal pri-
buzenstvo s vyskytom tohto ochorenia u 8
z 59 vySetrovanych ¢lenov a spoznal jej
dedi¢nu povahu. Best sice v pribuzenstve
nevidel viteliformny disk ako najcharakte-
ristickejSiu léziu, iba jeho vyvojové stadia,
ale spoznal dedi¢nu povahu choroby,
a preto nesie tato jednotka opravnene do-
teraz jeho meno. Bestov rodokmen dalej
sledovali, referovali a ilustrovali Vossius
1921, Wiesel 1922, Jung 1937 a zistili 22

¢lenov z 300 vySetrovanych oséb (cit. po-
dla 7). Ked Jaeger a Bischoff (14) vySetri-
li pribuznych lll. a IV. generéacie pévodné-
ho rodokmena, nasli véasné &tadia tejto
dedi¢nej choroby. Stanovili, Ze Bestova
choroba a viteliformna dystrofia makuly su
synonyma.

Pojem ,cysta vitelliformis” sa presadil
do retinalnej patolégie pre vSetky lézie
na sietnici, hlavne na makule, ktoré mali
vzhlad pripominajlci vaje¢ny Zitok. Pri-
tom termin ,cysta“ sa v tychto suvislosti-
ach chape v klinickom zmysle, pretoze
nema uplnu vystelku vlastnych buniek
svojej steny. Preto sa v takychto pripa-
doch uprednostiiovali pojmy ako pseu-
docysta, disk, ter¢ alebo Iézia. Rovnako
sa nespravne uvadzal patologicky po-
chod s ohladom na etiologiu procesu
a zamienali sa pojmy degeneracia
s dystrofiou. V suc¢asnosti sa chape de-
generacia ako deteriorizaény proces, do
ktorého mdzu vyustit patologické stavy
roznej etiolégie (cievnej, toxickej, trau-
matickej, zapalovej), ale aj dystrofickej
v kone¢nom S§tadiu vyvoja a priebehu
choroby. Akékolvek zamiefanie tychto
pojmov sa nepovazuje za spravne, a pre-
to uprednostniujeme zatial oznacenie ,vi-
teliformna Iézia“, pokial nepozname bliz-
Sie povahu choroby.
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VLASTNE POZOROVANIE

NasSe poznatky o tejto dystrofii makuly
sa zakladaju na pozorovani 20 pacientov
z troch rodokmeriov: ¢. 1 v V generaci-
ach 47 rokov (12 pacientov), ¢. 2 v Il ge-
neréciach 15 rokov (6 pacientov), €. 3 v Il
generéciach 14 rokov (2 pacienti). Dalsi
4 pacienti boli samostatné pripady bez
dosial dokazatelnej choroby v pribuzen-
stve. V&etci pacienti mali len obojstran-
né postihnutie makuly, vaésinou v réz-
nych Stadiach vyvoja viteliformného dis-
ku. U dostupnych ¢&lenov sme urobili za-
kladné oftalmologické vySetrenia (cent-
ralny vizus, biomikroskopia, zorné pole,
farbocit, oéné pozadie, fotografie fundu)
a podla potreby a suhlasu postihnutych
aj viaceré kontrolné vySetrenia. 17-krat
sme doplnili vySetrenia fluoresceinovou
angiografiou fundu (FAG), 11-krat elekt-
rofyziologickymi testmi (ERG, EOQG) a 6-
krat optickou koherentnou tomografiou
(OCT). V dvoch rodokmenoch a v jed-
nom samostatnom pripade sme zazna-
menali u postihnutych obojstranné Stadi-
um viteliformného disku, v prvej dekade
v 3 pripadoch, v druhej dekade u pro-
bandky na jednom oku (27). Pévodny ro-
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Vitelliformnd makulirna dystréfia
Rodokmeri rodiny Ko

5 . - viditelnd lézia JZ -mitvy W -proband  >< - vySetreni
A - EOG patologicky A - EOG fyziologicky

Obr. 1. Cast pévodného rodokmefia Ko s neprerugenym prenosom BVMD cez V generacii

dokmen €. 1 z roku 1967 (27) sa doplnil
neskér o chorych v IV. a V. generacii
a o extramatrimonialneho syna Ill/14
(obr. 1). Jeho oftalmoskopicky a FAG
nalez bol obojstranne pravidelny, ale
mal patologicky EOG. Jeho syn IV/7
v 6smich rokoch pri naSom FAG vySet-
reni mal obojstranne obraz viteliformné-
ho disku v $tadiu resorpcie Zitkove;j
hmoty (obr. 2a, b). Priemerna velkost
solitarneho viteliformného disku makuly
bola v rozsahu 2-3 PD. Vynimkou boli
len traja ¢lenovia Il. generacie rodokme-
fa €. 2, kde disk zaberal rozsah takmer
celého zadného polu (obr. 3a, b).
V troch pripadoch sme zaznamenali kr-
vacanie do disku z neovaskularizacie
choriokapillaris, ktoré predstavovali naj-
horsie vysledky zrakovych funkcii. U pa-
cienta IV/7 v rodokmeni €. 1 v 27 rokoch

Obr. 2a. Solitarny viteliformny disk lavého oka 8 roé¢ného pacienta IV/7 Obr. 2b. FAG lavého oka 8-ro¢ného pacienta IV/7

Obr. 3a. Neobvykle velky viteliformny disk pravého oka Obr. 3b. FAG velkého viteliformného disku v $tadiu ,scrambled egg“
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Obr. 4. Konecné Stadium lavého oka 27-ro€ného pacienta IV/7

na lavom oku (obr. 4) a na OCT (obr. 5)
vidiet na horizontadlnom reze atrofiu
vrstvy retinalneho pigmentového epitelu
(RPE) subfoveolarne s pritomnymi mi-
nimalnymi zvySkami hyperreflektivneho
materidlu pred Bruchovou membranou.
Medzi Bruchovou membranou a neuro-
retinou je opticky prazdny hyporeflektiv-
ny priestor. V tomto rozsahu je stence-
nie vonkajSej jadrovej vrstvy. Na verti-
kalnom reze je zhora viditelny opticky
prazdny hyporeflektivny priestor typu
ablacie neuroretiny, v ktorom su vidite-
[né ostrovceky hyperreflektivneho ma-
terialu. Zdola je naopak viditelna napad-
nd akumulacia hyperreflektivneho ma-
teridlu v podobe kuzela, ktora zasahuje
az do vnutornych vrstiev neuroretiny
k membrana limitans interna.

Resekréciu zitkového obsahu pseu-
docysty sme zaznamenali 2-krat. V jed-
nom pripade i8lo o samostatny nalez
u diev¢ata v prvom decéniu, v druhom
pripade o dospelého muza z pbvodné-
ho rodokmena €. 1 z roku 1967 (27) Il/4
v 43 roku veku so zmenou hladiny ob-
sahu Zitkovej hmoty polohou hlavy.

DISKUSIA

Bestova viteliformna makularna
dystrofia (BVMD) je relativne ¢asté de-
di€na choroba sietnicového stredu. Ma
niekolko Standardnych morfologickych,
elektrofyziologickych, angiografickych,

Obr. 5. OCT lavého oka pacienta 1V/7

genetickych a funkénych prejavov. Med-
zi najcharakteristickejSie znaky choroby

patria:
1. autozomalne dominantny modus
dediénosti,

2. patologicky gén VMD2 na 11. chro-
mozome zodpovedny za chorobu
a prenos,

viteliformny solitarny disk makuly,

patologicky EOG,

5. nizka alteracia centralneho vizu
v pociato¢nych Stadiach,

6. velka pleomorfia expresivity pocas
vyvoja medzi ostatnymi hereditar-
nymi chorobami makuly,

7. ziadna ina okularna alebo systémo-
va porucha,

8. variabilny vek inicidlnej manifesta-
cie choroby,

Ao

Obr. 6a. Viteliformny disk lavého oka 6-ro¢nej pacientky 1V/5

Obr. 6b. FAG lavého oka 6-ro¢nej pacientky 1V/5
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9. velka variabilita prejavu v intra a in-
terfamiliarnych pribuzenstvach,

10. Gasta hypermetropia bez alebo
s astigmatizmom.

Autozomalne dominantny typ dedic-
nosti s inkompletnou penetranciou
a variabilnou expresivitou je vSeobec-
ne akceptovany. Ak vS8ak pripustime,
ze inkompletnu penetranciu moéze ov-
plyvnit aj patologicky EOG, potom do-
teraz zauzivany pojem inkompletna
penetrancia sa m6ze menit. Patologic-
ky gén bol odhaleny v roku 1992 (8,
26) a oznacovany ako VMD2, bol ma-
povany na dlhom ramene 11. chromo-
zému v oblasti 11g12-g13.3. V roku
1998 boli prvykrat zaznamenané mu-
tacie vo VMD2 géne u pacientov
s morbus Best. Tento gén koduje
transmembranovy protein bestrofin,
ktory je exprimovany v RPE a nachad-
za sa $pecificky v jeho bazolateralnej
plazmatickej membrane a Ciasto¢ne
v apikalnych vybezkoch. Tu vytvéara
komplex chloridovych kanalikov, ktoré
su zodpovedné za regulaciu transpor-
tu tekutin cez RPE. Predpoklada sa,
ze dysfunkcia bestrofinu vyusti do ab-
normalneho transportu tekutin a iénov
cez RPE, ¢o nasledne spdsobi akumu-
laciu tekutin a debris v oslabenom
priestore medzi RPE a fotoreceptormi,
pripadne medzi RPE a Bruchovou
membranou. Doteraz bolo opisanych
viac ako 100 r6znych mutacii s mor-
bus Best. Vo velkom mnozstve ide
0 ,missense mutacie“, ktoré vedu k de-
finovanym vymenam aminokyselin
v proteinovej sekvencii. Pri pozitivnej
rodinnej anamnéze s patologickym
EOG boli prakticky vo vSetkych pripa-
doch dokazané mutacie vo VMD2 gé-
ne. Dalsi pokrok k objasneniu patoge-
nézy sa ocakava od genetickych vy-
skumov a v poznani zlozitych pome-
rov Struktdr na urovni bunkovej patolo-
gie (12, 33).

Stadia vyvoja viteliformného disku

Bestova choroba je progredujice
ochorenie a nikdy sa nezastavi na Urov-
ni viteliformného disku. V tomto Stadiu
zostava vo variabilnom stave, ktory sa
neda ¢asovo ohranicit, pretoze jeho za-
Ciatok nepoznéame. Bolo by potrebné ri-
zikové pripady vySetrovat v ramci po-
stihnutého pribuzenstva v kratkych ¢a-
sovych intervaloch, ¢o je prakticky ne-
mozné. Z aspektu makromorfolégie vy-
voja sa prijali urcité charakteristické $ta-
dia (2, 11, 13, 18, 28).

Stadium | — previteliformné. Ma
len velmi necharakteristické alebo Zzi-
adne oftalmoskopické prejavy a bez

poznania EOG a vyskytu choroby
v pribuzenstve sotva by sme niekoho
zaradili medzi potencialneho adepta
na viteliformny disk.

Stadium Il — viteliformné. Solitar-
ny viteliformny disk, do ktorého je po-
jata makula, zostava veducim preja-
vom Bestovej choroby. Farba Zitka je
podstatnou veli¢inou, ¢ uz s inymi pri-
mesami v koloracii disku, vzdy je vSak
zékladna. Obsahom zltej hmoty je na-
hromadenie Zlto-oranzového pigmentu
lipofuscinu v bunkach RPE v rozsahu
centralnej fovey. Lipofuscin sa vSeo-
becne povazuje za pigment starnutia.
V RPE je odvodeny od tukov vonkaj-
Sich segmentov neurosenzorického
epitelu pri procese natravovania a ob-
novovania vonkajSich segmentov, vra-
tane poSkodzovania absorpciou svetla
a oxidaciou. Lipofuscin sa nachadza
uz vo v€asnom veku v bunkach RPE
celého fundu, ale klinicky najvyznac-
nejSie pri dystrofickych chorobach ma-
kuly, akou je morbus Best. Mechaniz-
mus, ktorym sa tato substancia aku-
muluje, je zatial neznamy. K jeho $pe-
cifickym vlastnostiam patri u¢ast na
autofluorescencii makularnych a extra-
makularnych lozisk a blok&da fluores-
cencie pri FAG viteliformného disku
makuly (20, 25). Kazdy nalez takéhoto
prejavu na makule nas musi zavéazo-
vat k rutinnému screeningu ako gene-
alogickému vySetreniu v8etkych moz-
nych a dostupnych &lenov pribuzen-
stva. To rozhoduje, ¢&i je choroba de-
di¢na alebo ide o samostatny pripad,
0 prvu mutéaciu tejto choroby. V Stadiu
viteliformného disku je centralny vizus
prekvapujuco len malo alebo vobec al-
terovany. Dokazuju to vySetrenia funk-
cii viazanych na foveolu (vizus do dia-
[ky a blizka, farbocit, Haidingerove
zvazky, makularne ERG). To nepriamo
naznacuje aj primarne miesto postih-
nutia a primarne neposkodené fotore-
ceptory makuly. Casto je napadna pri-
tomnost hypermetropie bez alebo
s astigmatizmom, ¢o mdézeme potvrdit
aj u naSich pacientov. V dalSich stadi-
ach vyvoja disku su uz hodnoty zrako-
vej ostrosti velmi diferentné a deficit
funkcii v kazdom pripade pritomny.

BMVD nie je spojena so Ziadnou o¢-
nou alebo systémovou chorobou ale-
bo nejakou abnormalitou s poruchami
v biochemickom alebo hematologic-
kém spektre. Vyskyt viteliformného
disku sa radi do obdobia prvého alebo
druhého decénia priblizne medzi 5. az
15. rokom Zivota, ale ojedinele aj
v dalSich decéniach. O tom, ¢&i viteli-
formny disk je kongenitalne pritomny,

sa uvazovalo uz od prvych publikacii
(3, 23). Takuto pritomnost je tazko po-
tvrdit a vyzadovalo by to vySetrit kaz-
dého novorodenca z postihnutého pri-
buzenstva.

Stadium Il - pseudohypopyon. Ob-
sah Zltkovej masy po ukonéeni produk-
cie podlieha resorpénému procesu cez
skvapalnenie, pri ktorom sa v zavislosti
od gravitacie usadzuje s vodorovnou hla-
dinou v potencidlnom priestore, ktory
oznacujeme ako pseudocysta. Podla
stupnia skvapalnenia sa obsah méze pre-
lievat so zmenou polohy hlavy v réznych
Casovych relaciach. V naSom pripade to
bolo po 30 minutach. Su¢asne s resorp-
ciou obsahu sa odhaluju lézie RPE a na
FAG zény hyperfluorescencie z transmi-
sie farbiva. V zriedkavych pripadoch sa
obsah pseudocysty méze naplnit znovu
sftkovou hmotou, ako to pozorovali niek-
tori autori (11, 17, 28). Tento vzacny fe-
nomeén vo vyvoji sme pozorovali aj my
v dvoch pripadoch.

Stadium IV — (scrambled egg). Tu
sa zvySky masy jazvovite organizuju
a pri FAG sa zvySuje ich sfarbovanie im-
bibiciou do novotvoreného tkaniva v ne-
skorej faze. RPE atrofuje spolu s tkani-
vom, reaktivnou hyperplaziou a akumu-
laciou pigmentu.

Stadium V - atrofia a neovaskula-
rizacia. V tomto poslednom §tadiu sa
vyvoj ubera prevazne dvomi spdsobmi.
Castejsie ide o UpInu atrofiu retinalnych
a choroidalnych Struktur s reaktivnou
hyperplaziou RPE. ZriedkavejSie do-
chadza ku krvacaniu z defektov v Bru-
chovej membrane a naslednej neova-
skularizacie s choriokapilaris a tvorbou
submakularnej neovaskularnej mem-
brany a disciformnej jazvy (19, 30).

Elektrofyziologické vysSetrenia
Variabilné expresivita Bestovej choro-
by, zvlast v neskorSich Stadiach a v ne-
skorSom veku, predstavuje velké dia-
gnostické problémy a zaradenie tejto
choroby. Pokial nezaznamename viteli-
formny disk u jedného ¢Elena postihnuté-
ho pribuzenstva, zostava nam nepostra-
datelné elektrofyziologické vySetrenie.
Vo vysledkoch elektroretinografie (ERG)
sa nezistili okrem makularneho (pattern)
ERG podstatné zmeny. NajcastejSie pa-
tologické nalezy sa ale zaznamenali pri
EOG vysetreniach (5). Vyjadruju sa v po-
mere L/D (light/dark ratio) alebo Ardenov
kvocient a predstavuju index funkénej ka-
pacity RPE. Deutman (6) stanovil, ze L/D
ratio nad 185 % je normalne, do 165 %
pravdepodobne normalne, do 145 %
pravdepodobne subnormalne, menej
ako 145 % subnormalne a okolo 100 %
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jednoznacne patologické. EOG ale nie je
jedinym $pecifickym testom pri BMVD
a neda sa hodnotit na baze jedného spo-
radického pripadu.

Fluoroangiografické vySetrenie

FAG u nasich pacientov bolo rutin-
nym vySetrenim kazdého postihnuté-
ho. Jednotlivé nalezy zodpovedali ta-
diam, v akych sme ich zachytili v ¢ase
prvého vySetrenia bud nahodne pri
zrakovych problémoch pacienta, alebo
v ramci genealogického vySetrenia pri-
buzenstva. Charakteristicky obraz dis-
ku naplneny zitkovym materialom da-
va pri FAG obraz blokady backgroud
fluorescencie (7, 11). Takyto obraz sa
da zachytit len zriedkavo. Prekvapil
nas ale nalez FAG u 6-ro¢nej pacient-
ky lavého oka IV/5 z rodokmena €. 1
s homogénnym diskom obojstranne
(obr. 6a, b), ked sa od zaciatku vendz-
nej fazy sfarboval hypefluorescenciou
cely disk. Tuto oblast lemovala Uzka
zéna hypofluorescencie zhusteného
RPE. Sfarbovanie disku vo vnutri pig-
mentového prstenca méze mat r6zne
vysvetlenia bez naroku na vysvetlenie:
1. bud je obsah disku riedky a RPE al-
terovany tak, ze neblokuje, ale odha-
[uje choroidalnu fluorescenciu, pritom
este nie je v stave Uplného pseudohy-
popyonu s gravitaciou v dolnych parti-
ach. 2. disk sa sfarbuje akumulaciou
farbiva v jeho obsahu cez disrupciu
Bruchovej membrany s choriokapila-
ris. ldentifikacia hustého pigmentové-
ho lemu okolo hyperfluorescentného
ter€a, cez ktory prestupuju perifoveo-
larne kapilary, bol evidentny na fareb-
nych aj ortochromatickych snimkach
v preinjekénej faze. Nasli sme ho v li-
terature u inych autorov (2, 7, 10, 24)
bez zvlastnej pozornosti a vysvetlenia.
V dal$ich fazach vyvoja disku sa tento
fenomén vytraca a nezaznamenali
sme ho ani u troch dalSich pacientov.

Histopatolégia

V roku 1982 vysli paralelne dve hi-
stopatologické Studie o BVMD, kde oci
boli vySetrené svetelnou a elektrono-
vou mikroskopiou. Obidva nalezy sa
tykali ¢lena pribuzenstva evidentne
patriaceho k BVMD. Praca Weingeista
a spol. (29) je zatial podla nasich ve-
domosti demonstraciou najmladsieho
postihnutého touto chorobou. Objek-
tom histopatologickej $tudie bol 28-
roény muz, prvykrat klinicky vySetreny
ako 15-ro¢ny. Pochadza z rodokmena
Il. generacie ako najmladsi zo Styroch
¢lenov muzského pohlavia. Po¢as 12-
ro¢ného sledovania nemal vacésie zra-

kové poruchy. Bol vySetreny angiogra-
ficky, EOG mal patologické, ziskany
defekt farbocitu v ose Cerveno-zelenej
mierneho stuprfia a v oftalmoskopic-
kom obraze zmeny vo vyvoji viteliform-
nej lézie. V ¢ase histologického spra-
covania boli o&i v §tadiu resorpcie Zit-
kovej masy s odlu¢enim neurosenzo-
rickej sietnice. Vysledky vySetreni au-
torov tejto Studie naznacovali difuznu
poruchu RPE s hromadenim lipofusci-
novych granul, najviac v makule ako
zodpovedné za material Zitkovej lézie.
Zaver Studie vyznel pre primarnu po-
ruchu v RPE a pre ulohu akumulacie
lipofuscinu v potencialnom priestore
medzi senzorickou retinou a RPE.

K inym vysledkom histopatologické-
ho vySetrenia sa dopracovala skupina
autorov okolo Frangieho a spol. (9).
Objektom ich vySetreni boli o&i 80 ro¢-
nej zeny s dobre dokumentovanou
BVMD z rodokmena so 6 postihnutymi
v Il generaciach. Pocas zivota sa pr-
vé tazkosti objavili okolo 50. roku zi-
vota, kedy bola aj prvykrat oftalmosko-
picky vySetrena. Nalez odhalil oboj-
stranne jazvovité zmeny a FAG neo-
vaskularizaciu v obidvoch makulach.
Nélezy dvoch pribuznych vo veku 8
a 14 rokov z lll. generacie dokumento-
vali skorSie $tadia vyvoja lézie a ab-
normalny EOG. Pri histologickom vy-
Setreni autori zistili difuzne ukladanie
abnormalneho lipofuscinu v RPE
v rozsahu makularnej oblasti, ale ex-
tramakularne difuzne zmeny neboli
evidentné. Prominentnym nalezom bol
aj PAS pozitivny elektréndenzny gra-
nularny material vo vnutornych seg-
mentoch degenerovanych fotorecep-
torov a Muellerovych buniek. Autori
usudili, Ze primarnym miestom poru-
chy méze byt senzoricka retina.

Obidva kontroverzné nalezy a nazo-
ry na miesto primarnej poruchy ko-
mentoval Cavender (4) a dal do pozor-
nosti dalSieho vyskumu v suvislosti
s BVMD tri otazky: 1. Co je zlty mate-
rial? 2. Kde sa nachadza tento materi-
al vo vztahu k RPE pocas viteliform-
ného Stadia BVMD? 3. Kde tento zlty
material vznika?

Tretia histopatologickéa Studia po-
chadza od O’Gormana a spol. (22)
z roku 1988. Objektom vySetrenia boli
ocCi 69-ro¢ného muza s BVMD a klinic-
kym obrazom véasného $tadia na jed-
nom a neskorym $tadiom na druhom
oku. Autori potvrdili nalezy predchad-
zajucich dvoch prac, ze bunky RPE
akumulovali excesivne mnozstvo lipo-
fuscinu a melanolipofuscinu a stratu
buniek vo fovealnej a parafovealnej

oblasti pod RPE. Na podklade ziska-
nych nalezov naznacili hypotézu bliz-
ku praci Weigeista a spol., ze miesto
tvorby Zitkovej masy je RPE a jeho
uloZenie v iom a medzi nim a Brucho-
vou membranou. Disrupciu znacéne
stenéeného RPE naplneného lipofus-
cinom a neschopnostou degradovat
material vonkajSich segmentov fotore-
ceptorov v oblasti makuly vnikne ma-
sa do subretinalneho priestoru a zac¢-
ne dalSiu destrukciu senzorickej reti-
ny.

Klinicka skusenost potvrdena viace-
rymi autormi, ako aj vySetrenim 4 na-
Sich oci v §tadiu viteliformného disku
jednoznaéne hovori o0 minimalnom de-
ficite zrakovych funkcii viazanych na
foveolu. Z toho vyplyva, Ze v tomto
$tadiu nebudu primarnym miestom pa-
tolégie BVMD fotoreceptory, ale ich
poskodenie bude sekundarne.

ZAVER

Velké polymorfia vyvojovych Stadii
viteliformnej dystrofie makuly vyzadu-
je Standardny postup v diferencialnej
diagnéze tejto makularnej choroby.
Najspolahlivejsi dokaz je nalez viteli-
formného disku a jeho posudenie
s ohladom na vek. Nasleduje vySetre-
nie vSetkych dostupnych ¢lenov pribu-
zenstva pre stanovenie, ¢i choroba je
prvou mutéciou, alebo ma definitivnu
hereditarnu povahu. Nasleduju funk¢-
né a zobrazovacie vySetrenia s aspek-
tom na uréenie morfologického Stadia
na dbékaz nepostihnutych a nosicov
patologického génu, ako aj na predpo-
kladany prirodzeny priebeh choroby.
Po ziskani jednoznaéného zaveru je
potrebné hovorit v ramci poradenstva
o vSetkych podstatnych aspektoch
choroby. K tomu patri vysvetlenie po-
vahy choroby, jej priebehu, vplyvu na
povolanie a okolnosti bezného Zivota,
moznost dedi¢nosti a jej rizika a ¢o
v8etko je mozné poskytnut v aktual-
nom ¢ase choroby pre zlepSenie kvali-
ty zraku.

Kauzalna lie¢ba viteliformnej dystro-
fie makuly zatial neexistuje. NaSe usilie
sa zameriava na optimalnu korekciu re-
frakénych chyb, na zachovanie ¢irosti
optickych médii a na prispésobenie sa
podmienkam osvetlenia okolia. Len v ni-
ektorych situaciach a celkom vynimoc-
ne pri sub a parafoveolarnych neovas-
kularizaciach je metédou volby lasero-
va liecba.
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