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Abstrakt

Autori demonstruju z vlastného klinického materialu viaceré metabolické choroby
s o¢nou symptomatoldgiou. Zdéraznuju, Ze pacienti patriaci k tymto zriedkavym
chorobam, prichadzaju nezriedka priméarne s o¢nou symptomatoldgiou k oftal-
moldgovi. Metabolicky podklad sa dokazuje az odoslanim dietata k inym medi-
cinskym $pecialistom, ¢o je ndro¢né na znalosti oftalmoldga o tychto chorobach.
Spravna diagnostika a ¢asto urychlend liecba totiz velmi pomo6zu k stabilizacii kli-
nického stavu niektorych metabolickych ochoreni. Praca s tymto druhom celko-
vych ochoreni si vyzaduje adekvatnu interdisciplindrnu spolupracu.

Abstract

The authors demonstrate different metabolic diseases with ocular symptomatol-
ogy from their own clinical materials. They emphasize that the patients with these
rare diseases frequently come to an ophthalmologist with primarily ocular symp-
tomatology. The metabolic basis is only proven after a child has been referred to
other medical specialists, which requires a good knowledge of the ophthalmol-
ogist about these disorders. The correct diagnosis and often a speedy treatment
are a big help in stabilizing the clinical condition of some metabolic diseases. The
management of this class of general diseases requires adequate interdisciplin-
ary cooperation.

Obrazky dokumentujlce vyklad v textu prace nebolo mozné z technickych dévodov vytlacit a si dostupné iba on-line.

Odkaz na webové stranky sa nachéddza na konci tohto ¢lanku.

Uvod
Humdnna medicina zahriuje asi do 2500 diagnostic-
kych jednotiek celkovych ochoreni, ktoré maju rézno-
rodu oftalmologickd symptomatolégiu. Tieto choroby
su predmetom zaujmu prevazne inych medicinskych
disciplin, avsak ich o¢né prejavy diagnostikuje a lieci
i oftalmoldg, ktory musi mat isté zakladné znalosti o ich
klinickom obraze.

Asi 1 000 celkovych ochoreni ma metabolicky pévod
a Casto primarne prejavy na oku, ¢o akcentuje ich
vyznam z hladiska v¢asnej diagnostiky systémovej cho-
roby a kladie zvysené naroky na znalosti vieobecnej
symptomatolégie oftalmolégom a naopak vedomost
o moznych o¢nych prejavoch musi mat i lekar neoftal-
moldg.

Na Klinike detskej oftalmoldgie LF UK a DFNsP v Bra-
tislave sme pocas 25-ro¢nej existencie mali viacero pa-
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cientov s primarnou o¢nou symptomatolégiou, kde bolo
podozrenie na celkovu chorobu a spolupracou s ostat-
nymi disciplinami sa dospelo k spravnej diagnéze meta-
bolického ochorenia.

Demonstracia vybranych pacientov

Zo Sirokého spektra metabolickych ochoreni uva-
dzame niektoré, ktoré mali prvotnd o¢nd symptomato-
I6giu a definitivnu diagnézu sme potvrdili spolupracou
s ostatnymi medicinskymi disciplinami.

Galaktosémia

Galaktosémia je vdzna metabolicka choroba spésobend

deficienciou galaktokinazy a galaktézo-1-fosfat-uridyl-

transferazy alebo uridindifosfat-galaktézo epimerazy.
Etiologicky je u galaktosémie prvého typu identifiko-

vany gén na 9p13 [4].
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Prvé priznaky celkovej choroby su o¢né, a to v prvych
tyzdroch katarakta olejovej kvapky, (jemnd vakuola
v zadnom kortexe SoSovky), ktord moze progredovat
do lameldrnej az totdlnej katarakty unilateralne alebo
bilaterélne. Systémové priznaky zahffiaju poruchy CNS,
pecene a obli¢iek s hepatomegaliou, Zltackou, hnac-
kou a letargiou. Vylucenie mlieka zo stravy sa prejavi
hned'v zlep3eni celkového stavu a vymiznutim katarakt.
Doékaz je vo vysetreni mocu na redukujuce latky 2 hodiny
po mlie¢nej strave. Najtazsia forma je pri defekte uridil-
transferazy. Ostatné 2 su miernejsie a prejavuju sa neskor
v detstve.

Pri forme z deficitu galaktokinazy (nas pacient obr. 1,
obr. 2) je mozny a v niektorych $tatoch i zavedeny neo-
natélny skrining.

Homocystinuria
Homocystinuria je vdZzna autosémovo recesivne dedi¢nd
porucha metabolizmu methioninu. Etiologicky je gén
cystation beta syntdzy mapovany na 271g22.3 a v iom je
velky pocet mutdcii pri homocystinurii odlisny v rozli¢-
nych krajinach [5].

Diagnostika vyZaduje nitroprusidovy test dokazu ldtok
v moci. Enzymaticky dékaz v krvi sa vyZaduje pri negati-
vite mocového testu a pritomnosti inych vratane o¢nych
priznakov homocystinurie.

Obr. 1. Tvar pacienta s galaktosémiou

www.forumdiabetologicum.sk

Gerinec a et al. Metabolické choroby a oko v detskom veku

Postihnuti jedinci su klinicky zdravi pri pérode, avsak
pocas dalsieho vyvoja sa zacina prejavovat mentélna re-
tardacia. Okrem celkovych priznakov dominuje v o¢nom
néleze ektopia SoSovky (obr. 3, obr. 4).

Liecba je podobna u vietkych typov ektopii 3oSovky.
Velmi dolezité vsak je pri operacnych indikacidch zvazit
riziko tromboembolickych prihod s letdlnym koncom. Pa-
cienti musia byt metabolicky kompenzovani a az potom
operovani. Pri metabolicky nekompenzovanom pacien-
tovi progreduje i dislokacia So3ovky a zhorsuje sa celkovy
stav, ¢o spravny lie¢ebny rezim stabilizuje. Do diéty sa pri-
dava cystin a vitamin B, a eliminuje homocystin.

Loweho syndrom
Loweho syndrém je gonosomalne recesivne viazané ocho-
renie postihujuce mozog, oblicky a oci. Deti maju charak-
teristické vyklenutie Cela s buclatymi licami (obr. 5 a obr. 6),
v ladvinach je tubularna dysfunkcia vedutca k metabolickej
acidéze, sekunddrnemu hyperparathyreoidizmu, demine-
ralizacii kosti a hypotonii. V CNS su loziskd demyelinizacie.
Diagndza sa potvrdi ndlezom aminokyselin v moci.
Katarakty su bilaterdlne centralne diskoidné, ktoré
nemaju ohrani¢enie medzi kérou a jadrom. Pravidel-

Obr. 3. Tvér pacienta pri homocystinurii
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nym nalezom je i kongenitalny glaukém a primerane
vacsie bulby. Zenski konduktori maju zadnu kortikalnu
kataraktu rézneho rozsahu, ktord mierne narusa zra-
kové funkcie. Ochorenie je ¢asto letalne v druhom de-
céniu. Stav si z o¢ného hladiska vyzaduje operaciu ka-
tarakty a glaukédmu, ¢im sa videnie ¢iasto¢ne zlepsi [2].

Albinizmus

Albinizmus je vrodend a dedi¢nd porucha aminokyse-
lin v procese melanogenézy prejavujuca sa iba na kozi,
iba na ociach alebo na oboch organoch réznym stup-
fom absencie pigmentu. Predstavuje staciondrny stav.
Etiopatogeneticky je albinizmus heterogénny problém
s identifikdciou pocetnych mutacii najma v TYR a OCA
génoch [6].

Oc¢na symptomatoldgia je typicka tym, ze obsahuje
velmi variabilny stupen defektu rozli¢nych struktdr oka,
ktoré obsahuju pigment: duhovka, vraskovec, choro-
idea, pigmentovy epitel sietnice (obr. 7, obr. 8).

Priznakové komplexy zahffiaju nystagmus, strabiz-
mus, makuldrnu hypoplaziu, totdlnu absenciu pigmentu
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v pigmentovom epiteli sietnice a uvey s transiluminaciou
duhovky a vysoky astigmatizmus a myopiu. O¢i maju ty-
picku cervenu farbu duhovky danu vaskulaturou du-
hovky a odrazom cerveného reflexu cez transiluminu-
jucu duhovku. Zrakové ostrost kolise medzi 0,2-0,5. Ty-
Cinky su lokalizované vo fovei a capiky su vzdialenejsie
od fovey. U pacientov nie je Ziaden pigment v kozi ani
vo vlasoch.

V liecbe vsetkych foriem albinizmu musia byt deti do-
konale korigované pre prevenciu amblyopie. Strabizmus
je v pripade potreby indikovany na chirurgické riesenie.
Deti nikdy nedosiahnu binokularne videnie. Musia byt

Obr. 7. Duhovka pri totalnom okulokutannom
albinizme

Obr. 8. Fundus pri totalnom okulokutannom
albinizme
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trvale sledované a nosia fotochromatické ochranné oku-
liarové skld. Pri ostatnych ochoreniach v rdmci systémo-

vého postihnutia je lie¢ba v rukach inych disciplin.

Lyzosémové poruchy

Su sposobené dysfunkciou bune¢nych organel — ly- =
zosémov — obsahujucich rozli¢né enzymy na metabo- =
lizmus cukrov a lipidov. Désledkom tejto poruchy je =
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intracelularna akumulacia réznych metabolickych pro-
duktov, ktoré sa akumuluju najméa v nervovych bunkéch

CNS, sietnice, zrakového nervu a rohovky a obsahuju:

= sfingolipidy

= mukopolysacharidy
mukolipidy
oligosacharidy

Tab. Dedi¢né poruchy metabolizmu s oénou symptomatolégiou

myelin (leukodystrofie)

porucha metabolizmu

aminoacidurie
hyperaminoacidémie

bielkoviny

sacharidy

lipidy

pigmenty

diagnosticka jednotka

homocystinuria

cystathiondria
Lowe syndrém

Alport syndrém

Zellweger syndrém

atrophia gyrata choroideae et retinae

cystinéza
deficit sulfid oxidazy
hyperlyzinémia

Ehlersov-Danlosov syndrém
galaktosémia

mukopolysacharidézy:
morbus Hurler, Maroteauxov-Lamyov
syndrom

Scheieov syndrom

Kniestov syndrém

Niemanov-Pickov syndrém
sfingomyelinova lipidéza

sulfatidozy

choroba rybieho oka

okulokutanny albinizmus — OKA

totalny OKA
Zlty OKA
teplotne senzitivny OKA

Pradera-Willyho syndrém
Angelmanov syndréom

Hefmanskeho-Pudlakov syndrém
Chediakov-Higashiho syndrém

okuldrny albinizmus - OA

Waardenburgov syndréom

Beerov syndrém

deficity enzymov - etiopatogenéza
cystathion B-syntaza
metylkobalaminy
metyléntetrahydrofolat

cystathion B-lyaza

aminoaciduria

prolin oxidaza
aminoadipat-semialdehyd oxidaza

- (peroxizomy)

ornithin 5-aminotransferaza

porucha lysozémov
molybdénovy kofaktor
lyzindehydrogenéza

syntéza kolagénu
galakt6zo-1-P-uridyltransferaza
galaktokinaza

a-L-iduronidaza
arylsulfataza
keratansulfatdria
sfingomyelinéza

arylsulfataza A

lecitin cholesterol acyltransferaza

tyrozinaza negativna

tyrozinaza negativna

tyrozinaza znizena
tyrozinaza afunkéna nad 30 °C

abnormalna regulacia melanoge-
nézy, tyrozinaza pozitivna

abnormalna distriblcia pigmentu, ty-
rozinaza znizena

Xp22.32
ARD
X s hypakuzou

ADD

ARD

ocny nalez

ektopia So3oviek, glaukém

ektopia So3ovky, glaukom, katarakta
katarakta, glaukom

lentikonus, glaukém
vrodeny glaukém

degenerécia choroidey a sietnice,
myopia, glaukém

dystrofia rohovky, glaukém
ektopia Sosovky, glaukém
ektopia Sosovky, glaukém

myopia, angioid-streaks, glaukém

katarakta, glaukém

edém rohovky, glaukém

ektopia So3ovky, glaukém
cerednova skvrna makuly, glaukém

atrofia zrakového nervu, glaukém

dystrofia rohovky, glaukém

totalny defekt pigmentu v dihovke,
funde

hypopléazia makuly
fotofébia

variabilny defekt pigmentu

variabilny inkomplentny defekt

pigmentacie o¢nych Struktur

variabilny inkomplentny defekt

pigmentacie o¢nych Struktur

defekt pigmentu uvey a retiny

heterochrémia duhovky, mikrooftal-
mia, glaukém
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Metachromatickd leukodystrofia
Metachromaticka leukodystrofia je taktiez autosomalne
recesivne ochorenie s defektom arylsulfatazy-A a aku-
muldciou cerebrozid sulfatu v CNS, periférnych ner-
voch, viscerdch a moci, ¢o spésobuje demyelinizaciu.

Ochorenie ma formy infantilnd, juvenilnd a adultnd,
ktoré su vietky letdlne. Choroba ma viacero génovych
mutdcii arylsulfatazy.

Symptomatoldgia — okolo tretieho roka zacina infan-
tilna forma ako progesivna slabost, spasticita, demencia,
ataxia a atrofia nervi optici (obr. 9). Do 16 rokov sa obja-
vuje juvenilnd a po tomto obdobi dospeld forma mier-
nejSou symptomatolégiou.

Diagnostika sa opiera o symptomatolégiu a enzy-
movy ddkaz arylsulfatazy A. Prenatalne je dokaz z cho-
riovych klkov.

Lie¢ba - pokusy s transplantaciou kostnej drene.

Neurondlna ceroidna lipofuscinéza
(Battenova choroba)

Neuronalna ceroidna lipofuscindéza je skupina autosémovo
recesivnych (chromosém 1 a 16) ochoreni s akumulaciou
autofluorescentného lipopigmentu ceroidu v neuro-
nélnych lyzosémoch. Enzymaticky defekt nie je doteraz

Obr. 9. Atrofia terca zrakového nervu
pri metachromatickej leukodystrofii

j

£ 1

Obr. 10. Tapetoretinalna dystrofia pri m. Batten
vy i

zndmy. Je naj¢astejSou neurodegeneraciou u deti. Jej kli-

nické formy sa rozlisuju podla veku nastupu:

= infantilna (m. Santavuori-Haltia) v dvoch rokoch -
ma prejavy psychomotorickej retardacie, choreoate-
tézy a zachvatov, na ociach je pigmentdzna dystrofia
a atrofia terca zrakového nervu

= neskoro infantilna (m. Jansky-Bielschovsky) medzi

2-4 rokmi - ataxia, zachvaty, strata reci a spasticita,

na ociach je atrofia zrakového nervu a pigmentdzna

dystrofia (obr. 10)

juvenilnd (m. Spielmeyer-Vogt) medzi 5-10 rokmi

ma mentalnu retardaciu a pokles kognitivnych funk-

cii, zachvaty a spasticita, na ociach je atypickd pig-

mentdzna dystrofia

= adultna (m. Kufs) po 20 rokoch - degradacia inte-
lektu od dospelosti, ataxia, na ociach iba vynimocne
hemeralopia

Vsetky formy su letélne, tym skor, ¢im skoér sa mani-
festuje choroba. Najcastejsie su infantilna a juvenilna
forma zahrnujuca az 85 % pacientov.

Symptomatoldgia — hypotdnia, ataxia, zachvaty, psycho-
motoricka retardacia. Slepota ma povod v atrofii zrako-
vého nervu a u juvenilnej formy i v retindlnej dystrofii

Obr. 11. Visriova Skvrna makuly pri m. Tay-Sachs

Obr. 12. Cornea verticillata pri m. Fabry




atypického typu bez osteoblastov s obrazom granulova-
nej destrukcie pigmentového listu. Spolo¢nym nalezom
jeitzv. bull's eye makulopatia.

Diagnostika — symptomatolégia a intracelularne in-
kluzie ceroidu v neurondlnych bunkach, lymfocytoch
a v spojovkovej biopsie [3]. Enzym sa zatial ned4 stano-
vit, iba produkty rozpadu - dlhoretazcové alkoholy (do-
lichol) st zvysené v moci.

Liecba nie je mozng, i ked' su pokusy s transplanté-
ciou kostnej drene a génovou terapiou.

Gangliozidézy

Gangliozidézy su lyzosomalne sfingolipidézy auto-
sémovo recesivne dedi¢né, ktoré maju viacero klinic-
kych foriem:

e.4/GM2 - typ 1 Tay-Sachs - je najcastejsou klinic-
kou formou. Etiologicky je autosémovo recesiny defekt
hexosaminidazy A s viacerymi mutaciami jeho génu, ¢o
sa prejavi kratko po narodeni retardaciou vyvoja, hypo-
toéniou, zadchvatmi a progresivnou slepotou.

Na ociach je konstatntne pritomnd visiova skvrna
v makule (obr. 11) s depozitmi gangliozidov. Nakolko
gangliova vrstva je najhrubsia juxtafovedlne, depozity
su najlepsie viditelné okolo fovey. Rasové charakteris-
tiky menia farbu vrstvy bez gangliovych buniek vo fovei,
ktord je rozne Cervend. Postupna atrofia terca a atenu-
acia retindlnej vaskulatury pokracuje. Ak sa sietnica vy-
Setruje hned po narodeni alebo po niekolkych rokoch
moze visnova skvrna chybat, nakolko gangliové bunky
postupnou atrofiou vymiznu asi do 2 rokov [1]. Deti exi-
tuju zvycajne do 3 rokov, ale na zdklade znalosti mutacie
je mozna prenatélna diagnostika.

Fabryho choroba
Fabryho choroba je gonosémovo recesivne ochorenie
s deficienciou alfa-galaktozidazy. Uklada sa pri nej ab-
normalny glykosfingolipid do CNS, periférnych nervov,
oblic¢iek, myokardu, cievneho endotelu a oka.
Symptémy zacinaju okolo 10. roku bolestami kon-
¢atin a nevysvetlitelnou Unavou a slabostou. Vyvijaju
sa cervené lézie koze anagiokeratoma corporis diffu-
sum, pribudaju hypertenzia, cerebrdlne aneuryzmy,

Obr. 13. Katarakta (spoke-like) pri m. Fabry

www.forumdiabetologicum.sk

Gerinec a et al. Metabolické choroby a oko v detskom veku

kardiomyopatie a vo veku 30-40 rokov vznikd rendlna
insuficiencia.

O¢ny nadlez je patognomicky, v zadnom kortexe So-
Sovky vznikd lucovitd katarakta (spoke like) (obr. 13), spo-
jovkova a retindlna tortuozita ciev a typickd cornea ver-
ticillata (obr. 12) granularne jemné depozity glykosfingo-
lipidov v rohovkovom epiteli a pod nim usporiadané
radidlne v tvare Srobovnice [7]. U Zien je iba rohovkovy
nélez alebo lahka forma choroby.

Mukopolysacharidézy
Je Sirokd skupina tezaurizmoz, lyzosomélnych poruch po-
stihujucich viacero systémov a najma rohovku, kde hraju
v metabolizme ulohu prave mukopolysacharidy (MPS).
MPS-1 zahina tazkd Hurleovu formu a lahsiu Scheieho
formu, zriedkava je i kombinovana forma MPS-I-HS pri
deficiencii alfa-L-iduronidazy. Gén pre deficienciu iduro-
nidazy bol identifikovany a taktiez i pociatky substituc-
nej enzymatickej lie¢by sa ukazuju ako velmi nadejné.
Hurleov syndrém sa manifestuje hned po narodeni
mentélnou retardaciou, dysostosis multiplex, organo-
megaliou (hepatosplenomegaliou) a tvarovou dys-
morfiou. O¢né priznaky su az od 6 mesiacov pod ob-
razom stromdlneho zakalu rohovky (obr. 14). V oblasti
odi je synophrys, hypertelorizmus a zhrubnutie mihal-
nic. Neskor sa pridruzuje atypicka pigmentézna dystro-
fia sietnice a atrofia terca zrakového nervu so zdoraz-
nenim tazkého zrakového defektu. Atrofii predchadza
Casto edém terca pravdepodobne z akumulacie muko-
polysacharidov v iom a kompresiou v sklerdlnom kandli.
Z edému rohovky a trabekula akumulaciou glykos-
aminoglykanov sa vyskytuje i sekundarny glaukém. Te-
rapia je v poslednej dobe génova cestou transplantacie
kostnej drene. Starsia metdda je keratoplastika.

Peroxisémové choroby

Peroxisomy st malé cytoplazmatické subceluldrne orga-
nely ohrani¢ené membranou. Obsahuju enzymy zodpo-
vedné za beta oxidaciu dlhoretazcovych mastnych kyse-
lin. Tento proces konzumuje molekularny kyslik a generuje
peroxid vodika. Kontinudlna beta oxidacia kratkoretazco-
vych mastnych kyselin sa totiz odohrava v mitochondri-

Obr. 14. Edém rohovky pri m. Hurler
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4ch. Okrem toho maju za tlohu ¢iasto¢nu syntézu plazma-
logénu a Zl¢ovych kyselin. Vyznam a dloha peroxizémov
v patogenéze mnohych neurodegenerdcii sa vysvetlila
v poslednej dobe. Zaujimavostou je, ze prakticky vsetky
nasledovné peroxizémové choroby maju oftalmologicku
symptomatoldégiu:

= adrenoleukodystrofia

= Zellwegerov syndrom

= Refsumov syndrom

Adrenoleukodystrofia

Adrenoleukodystrofia je dana deficienciou lignoceroyl
CoA ligdzy v peroxisémoch, ktory aktivuje metaboliz-
mus dlhoretazcovych mastnych kyselin [3]. V plazme sa
zvysuje hladina kyseliny pipekolovej, produktu meta-
bolizmu lyzinu ako i ZI¢ovych kyselin.

Juvenilna manifestacia, ktora je gonosomalne rece-
sivne dedi¢nd, sa vyznacuje prejavmi bronzovej koze se-
kundarne k insuficiencii nadobli¢ky. Pokracuje tiez men-
talna degradécia, dysfagia, dysartria a kvadruparéza. Ma-
nifestacia zacina zvycajne v neskorsom detstve.

Oc¢né priznaky: kortikdlna strata zraku pokracuje po-
stupne i s prejavmi ezotropie a atrofie terca zrakového
nervu. Na CT a NMR je masivna strata bielej hmoty mozgu.

Neonatalna manifestacia, ktora je odlisna od juve-
nilnej, sa vyskytuje u oboch pohlavi. Obdobné priznaky
nastupuju velmi skoro a deti exituju po 3 rokoch v res-
pira¢nej insuficiencii.

Oc¢né priznaky maju stratu zraku spésobenu degene-
raciou fotoreceptorov. V sietnici sa nachadzaju cytoplaz-
matické inkluzie. V lie¢be je nutny diétny rezim reduk-
cie mastnych kyselin a transplantacia kostnej drene. Obe
metddy su mélo ucinné.

Refsumov syndrém

V roku 1946 popisal Refsum v prvej dekade Zivota here-

ditarne recesivne ochorenie s ataxiou a svalovou slabos-

tou a progresivnou hemeralopiou, senzorickou hlucho-

tou a spindlnou degeneraciou. Boli popisané 2 formy:

= infantilny typ ma deficitenzymu alfa-hydroxylazy ky-
seliny fytanovej, ktora spracovava kyselinu fytanovu,

Obr. 15. Tapetoretinalna dystrofia pri m. Refsum
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ktora méze byt dodand iba z rastlinnej potravy, pa-
cienti s uvedenou symptomatolégiou zomieraju na
kardidlnu arytmiu

= juvenilny typ sa manifestuje hepatomegaliou, anos-
miou, hluchotou, pigmentovou dystrofiou sietnice
(obr. 15), ako pri¢ina sa nasla absencia peroxisémov
spracovavajucich kyselinu fytanovu

Prenatalna diagnostika je mozna iba u infantilnej formy
zistenim absencie peroxisémov v choriovych klkoch
v prvom az druhom trimestri. V liecbe je diéta bez chlo-
rofylu a fytolu v snahe redukovat hladinu kyseliny fyta-
novej plazmaferézou.

Diskusia

Metabolické choroby su dosledkom insuficiencie en-
zymov nutnych na katalyzu nespocetného mnozstva
biochemickych reakcii v tele. Tieto procesy maju vzdy
kongenitélny a najcastejSie autosémovo recesivne de-
di¢ny prenos v poslednej dobe s odhalovanou géno-
vou podstatou [1-7]. Vyznacuju sa alternativne v réz-
nych kombinacidch:

= tvorbou anomalneho metabolického produktu

= nadprodukciou normalneho metabolického produktu
= insuficienciou normalneho metabolického produktu
= kombinaciou predoslych faktorov

Diagnostika tychto poruch si vyZaduje bezpodmienecne
spoluprdcu mnohych medicinskych odborov a snahu
o rychlu diagnostiku, ktora u mnohych foriem metabo-
lickych choréb dokéze stabilizovat celkovy stav pacienta
a taktiez poskytnut genetickd konzultaciu [8].

Dedi¢né poruchy metabolizmu s moznou manifesta-
ciou niektorych zavaznych o¢nych ochoreni ako glaukém,
katarakta, myopia, atrofia zrakového nervu a dystrofia
sietnice ilustruje tab.

Zaver

Metabolické choroby maju pomerne casto i oc¢nu
symptomatoldégiu, a to nezriedka primérnu, ktora vedie
k spravnej diagndéze systémovej poruchy. Na ilustra-
cii viacerych pacientov Kliniky detskej oftalmolégie je
zdbéraznena potreba rychlej diagnostiky a interdiscipli-
narnej spoluprace.

Obrézky su dostupné z
http://www.forumdiabetologicum.sk
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