'Vyvoj oka a vrozené anomalie
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Zarodecne listy

A A A A R

« Ektoderm

\

I

epidermis a pridatné organy (vlasy, nehty,...)
centralni nervovy systém

Endoderm

vystelka GIT a dychaciho traktu
zlazy v€etné pankreatu a jater
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Zarodecne listy

A A A A R

\

e Mesoderm

o

svaly, vylucovaci systém, genitalie
dermis (vnitini vrstva kuze)
kardiovaskularni systéem (srdce, cévy)
kosti a chrupavky
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Prubéh vyvoje obecné

A A A A R

\

preembryonalni stadium
oplodnéni — 3.tyden
embryonalni stadium

4. — 8. tyden vyvoje
fetalni stadium

9. tyden — narozeni
postnatalni vyvoj
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Postnatalni vyvoj oka

A A A A R

\

rychla diferenciace a vyzravani ocnich tkani
sitnice (makula) 4 — 6 mésic po narozeni
duhovko - rohovkovy uhel

pigmentace duhovky

ciliarni sval

zpruchodnéni slznych cest

rust oka definitivné ukoncen v 25 letech
cocka roste stale behem zivota
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Preembryonalni obdobi

A A A A R

\

» Oplodnéni - zygota —» morula — blastula
— nidace vajicka (7 —10 den)
— neuralni plotenka a neuralni ryha
(konec 3. tydne)
obrazek —17.den vyvoje oc¢ni policko z bunéek
neuralni ploténky
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Embryonalni obdobi
(4. — 8. tyden)

LR LI A B R A

\

* rychly vyvoj zrakového systému
« 4.tyden
- ztlustenim neuralni ploténky — opticka ploténka
— opticka jamka vychlipenim z prosencefala
— opticky vacek
- vychlipenim z povrchového ektodermu
— €ockova ploténka
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Embryonalni obdobi — 5. tyden

vyvoj mozkovych hemisfér, patere
invaginaci optického vacku — opticky poharek

diferenciace bunék na vnitrnim povrchu —
vrstvy sitnice

z coCkové plotenky —» cocCkovy vacek

primarni sklivec a hyaloidni cévni systém
mezi cockovym vackem a sitnici
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Embryonalni obdobi — 6. tyden

VDD

\

« délka embrya 11 — 14 mm
- tvorba pouzdra ¢ocky
- pokracovani diferenciace sitnice
- sekundarni sklivec

- vyvoj endotelu rohovky z mesodermu nad
c¢ockovym vackem
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Embryonalni obdobi — 6. tyden

VDD

\

« z povrchového ektodermu — epitel rohovky
« Zz mesenchymu neuralniho hrebene (mesoderm)
. — vyvoj cevnatky a skléry
» vickové rasy z mesodermu
- vyvoj okohybnych svali z mesodermu
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Embryonalni obdobi - 7. tyden

uzavreni fetalni sterbiny —»vilakna ZN rostou z
gangliovych bunék sitnice —» stonek ZN

z neuralniho epitelu —» tycinky a cipky
jiz patrny ZN, chiasma a corpus geniculatum

cockovy vacek zasoben z tunica vasculosa
lentis (paraaxialni mesoderm)

délka plodu 20 — 21 mm
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Embryonalni obdobi — 8. tyden

rychla diferenciace sitnice

stonek ZN vyplnén nervovymi viakny z
ggl.bunék sitnice

vyvoj stromatu duhovky a rohovky (mesoderm)

okulomotorické nervy dorustaji k okohybnym
svalim

vyvoj os frontale a zygomaticum — oko ulozeno
v orbitalni dutine
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Fetalni obdobi — 9. - 40. tyden

A A A A R

\

« 9. tyden
- délka plodu 30 — 40 mm
-oko J 1 mm
11. tyden
- zahajen vyvoj makuly
- diferenciace korového zrakového centra

- terciarni sklivec — v oblasti mezi corpus ciliare
a pouzdrem cocCky v oblasti ekvatoru —» zavesny
aparat ¢ocky a baze sklivce
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Fetalni obdobi — 9. - 40. tyden

* 16. tyden
- délka plodu 70 — 110 mm
- délka oka 3 - 7 mm
- vaskularizace hlavy ZN
« 5. mesic
- myelinizace jadra corpus geniculatum laterale
- cévnatka rozdelena do 3 vrstev
- vytvoren zavesny aparat
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Fetalni obdobi — 9. - 40. tyden

N VI AT A A A R U

6.— 7. mésic
- délka oka 10 - 14 mm

- dokonc¢ena myelinizace zrakové drahy a
chiasmatu

- atrofie a involuce hyaloidniho systému
* 8. mésic
- vytvoreny vsechny vrstvy sitnice kromé
makuly
- puvodné srostla vicka se otviraji
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Fetalni obdobi — 9. - 40. tyden

N VI AT A A A R U

e 9. mésic
- délka plodu 300 mm
- délka oka 16 - 17 mm

- ZN myelinizovan az po lamina cribrosa
sclerae

- atrofie a involuce hyaloidniho systemu
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Postnatalni obdobi

dokonc¢eni diferenciace specializovanych Cipkl
( fovea, makula )

tvori se vrstva Henleovych viaken (migraci
nervovych viaken nad cipky v makule)

rust oka do 3. roku charakterizovan
rozsirovanim sitnice a sklivce

délka oka ve 3 roce véku 22 — 23 mm
3. -15. rok zivota — rust oka o 0,1mm za rok
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Vyvoj ocnhiho vacku a ocniho poharku
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\

segmentace neuralnich zahybu —
prosen..., mesen..., rhombencephalon
oko z prosencephala jako opticky vacek
invaginaci neuralniho ektodermu

rozsirovanim a posunem k povrchovému
ektodermu —»

uzaver predniho neuropoéru — uzavreni ocniho
vacku na konci 4.tydne vyvoje
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Vyvoj ocnhiho vacku a ocniho poharku

opticky vacek = komprimovana 1 vrstva bunék
neuralniho ektodermu

dotyk mezi neuralnim a povrchovym
ektodermem —

formace ¢ockové ploténky
zuzeni optickeho vacku — opticky stonek —» ZN
invaginace ¢ockové ploténky do optického

vacku + invaginace neuralniho ektodermu —»
kolaps ocniho vacku
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Vyvoj ocnhiho vacku a ocniho poharku

A A AN A R

vznik dvojité vrstvy neuralniho ektodermu —»
opticky poharek

vnitrni vrstva — neurosensoricka sitnice
vnejsi vrstva —» pigmentovy epitel sitnice
dolni cast poharku stale otevrena —»

opticka stérbina, fetalni, embryonalni stérbina
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Vyvoj ocnhiho vacku a ocniho poharku

mesenchym neuralniho hrebene vyplni optickou
fisuru a obkrouzi opticky poharek

— vznik hyaloidni arterie na konci 1. mesice
vyvoje

cockovy vacek se oddeli od povrchového
ektodermu — uzavren v poharku (2.mesic)
a.hyaloidea (primarni sklivec) —» jde k ¢occe
uzaver optickeé fisury (7.tyden) — stabilizace

nitroocniho tlaku — kriticky bod pro vyvoj
normalni velikosti oka
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Vyvoj ocnhiho vacku a ocniho poharku

uzaverem optické sterbiny — hyaloidni arterie
uzavrena ve ZN

cocka oddelena od rohovky — primitivni predni
komora ocni

vyvoj stromatu a endotelu rohovky z
mesenchymu

vyvoj epitelu rohovky z povrchového ektodermu

cévnatka a skléra —» z mesenchymu kolem
sitnice
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Kolobomy

A A A A R

abnormalni uzaver optického poharku —»
kolobomy a casto mikroftalmus

\

I

kolobomy lokalizovany typicky dole u 6 hodiny
podél optické stérbiny

postihuji duhovku, cévnatku nebo ZN
predni kolobomy (duhovka)

zadni kolobomy (ZN) casto spojeny

s mikroftalmem a vysSim NT
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Vyvoj cocky

vyvoj cocky = povrchovy ektoderm

dotyk mezi optickym vackem a povrchovym
ektodermem — formace cockoveé ploténky
invaginace cockové ploténky do optického
vacku — cockovy vacek

bunécna nekroéza + zhrouceni bazalnich

membran + migrace epitelu —» separace
cockoveho vacku od povrchoveho ektodermu
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Vyvoj cocky

pusobeni teratogent —» maly ¢ockovy vacek —»
selhani oddéleni vacku od povrchového
ektodermu

vysledek —» dysgeneze predniho segmentu
(syndrom rozstéepu predni komory)

mirnejsi forma abnormalniho oddéleni vacku —»
predni lentikdnus, predni polarni katarakta
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Vyvoj cocky

cockovy vacek = 1 vrstva epitelialnich bunék
vrchol (apex) bb. - sméruje do dutiny vacku
baze bb. » bazalni membrana povrchu ¢. vacku
— vznik pouzdra coCky

zadni epitelialni bb. —» vyplni lumen €. vacku, ztraci
bunécné organely a jadra, stanou se transparentni —

primarni co€kova vlakna = embryonalni nukleus
(¢. vlakna orientovana horizontalné, nejsou Y svy)

predni epitelialni bb. kuboidniho tvaru — predni cockovy
epitel



Vyvoj cocky

predni epitelialni bb. - sekundarni cockova viakna
( migraci do periferie €o€ky, prodluzovanim, ztratou jader
a diferenciaci)

sekundarni €. vlakna orientovana kolem embryonalniho
jadra (ze zadniho epitelu) a tvori — fetalni nukleus

sekundarni €. vlakna se setkavaji na prednim a zadnim
polu cocky —» cockoveé svy tvaruY

predni Sev ( Y ) orientovan kolmo, zadni Sev orientovan
obracené
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Vyvoj cocky

kortikalni €o€kova viakna

- kolem fetalniho jadra mitotickou aktivitou prednich
epitelialnich bb.

- netvori Cockové Svy

- klinicky fetalni jadro cast cetralni cocky uvnitr Y — svii

katarakty détského véku lokalizované uvnitf Y svi nebo

véetné Y Svil = kongenitalni katarakty

kortikalni katarakty zevné od Y svii = ziskané katarakty
(lamelarni katarakty)

pri narozeni vétsi €ast €oCky tvori embryonalni + fetalni
jadro a jen minimalni kortex ¢oc¢ky
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Vyziva coCcky behem vyvoje

» hyaloidni cévni sytém = a.hyaloidea —» vétev
a.ophthalmica
- po uzavéru optické stérbiny lokalizovana v centru
zrakového nervu

primarni sklivec tvoren vétvenim hyaloidnich cév,
obkruzuje ¢ocku — tunica vasculosa lentis

- sit’ cévtmesenchym prekryvajici predni pouzdro ¢ocky
— pupilarni membrana
9. tyden vyvoje — vrchol rozvoje hyaloidniho systému

— postupné mizeni hyaloidniho systému do 3.-4. mésice
vyvoje
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Poruchy zaniku hyaloidniho
systemu

Mittendorfuv bod = mala oblast fibrézy na
zadnim pouzdre ¢ocky ( J 2mm )

— inkompletni regrese a. hyaloidea
persistence primarniho hyperplastického sklivce

— zavazna vrozena anomalie zpusobena regresi
hyaloidnich cév

persistence pupilarni membrany
— inkompletni regrese tunica vasculosa lentis



Mittendorfuv bod

AR R

Anterior
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Hosterior
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Persistence primarniho
hyperplastickeho sklivce

Jednostranna leukokorie
persistence hyaloidniho systému
persistence primarniho hyperplastického sklivce

— zavazna vrozena anomalie zpusobena regresi
hyaloidnich cév

Hyperplazie rezidualni embryonalni pojivové
tkane

Rozvoj glaukomu a katarakty
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Persistence primarniho
hyperplastickeho sklivce
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Vyvoj sklivce

VyVvoj spojen s rozvojem a zanikem hyaloidnich cév
primarni sklivec
5.tyden vyvoje
z mesenchymalnich bunék neuralniho hifebene tésné za ¢ockou
a hyaloidnich cév
sekundarni sklivec
- tvori se kolem primarniho sklivce pri uzaveéru fetalni
stérbiny
- slozen z primitivnich hyalocytu, kolgennich viaken a kyseliny
hyaluronové

- zvétsSovani objemu produkci kolagennich viaken hyalocyty



Vyvoj sklivce

» terciarni sklivec
- vznika u ekvatoru ¢ocky v oblasti rasnatého
télesa
- kondenzaci kolagennich viaken
— baze sklivce
— primitivni vlakna zavésného aparatu v oblasti vzniku
processus ciliares

- tato primitivni vlakna = Drualtovy svazky z nich vzniknou
c¢ockova zonula
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Vyvoj sklivce

* 4. mésic vyvoje
- atrofuje primarni sklivec a hyaloidni cévy
Cloquetuiiv kanal

- klinicky zretelny jako centralni prihledna zéna
vychazejici z TZN k zadnimu pouzdru ¢oc¢ky

Bergmeisterova papila

- zbytek hyaloidnich cév s glialni fibrézou ve formé stonku
vychazejiciho z TZN nékolik milimetrua do sklivce
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Vyvoj sklivce

zbytek predni ¢asti primarniho sklivce
Wiegertovo ligamentum
- pevné spojeni mezi sklivcem a zadnim pouzdrem
¢oc€ky (kapsulohyaloidalni ligamentum)
pomalu mizi postnatalné do 30 roku véku
— u deti kontraindikace extrakce celé co€ky pro
nebezpeci ztraty sklivce

pfi narozeni sklivec tvoren sekundarnim prihlednym
sklivcem, bazi sklivce a €¢o€kovymi vlakny (terciarni
sklivec)
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Vyvoj rohovky, duhovky a
komorového uhlu

« 7.tyden vyvoje
- uzavirani optické stérbiny
- oddéleni primitivni ¢o€ky od predniho mesenchymu
— primitivni predni komora
- z predniho mesenchymu
— stroma a endotel rohovky
— stroma duhovky, ciliarni sval a struktury duhovko-
rohovkového uhlu
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Vyvoj rohovky, duhovky a
komorového uhlu

epitel rohovky

— z povrchového ektodermu

Bowmanova membrana

— kondenzaci z predni casti stromatu rohovky
- 2 bunék neuralniho hrebene

- neni bazalni membranou epitelu rohovky

bb.neuralniho hrebene — prekurzory keratocytii —
sekrece kolagenu typu | a fibronektinu

4. mésic vyvoje - vyvoj zonulae occludentes endotelu
— pevna spojeni bunék, brani pruniku tekutiny do
endotelu
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Vyvoj rohovky, duhovky a
komorového uhlu
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« 6. mésic vyvoje
— Descemetova membrana
( bazalni membrana endotelu )

- intaktni epitel rohovky dulezity pro konstantni
obsah vody ve stromatu

« 6. mésic vyvoje
— rohovka je jiz relativné transparentni
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Vyvoj rohovky, duhovky a
komorového uhlu

duhovka ma 2 vrstvy

- stroma duhovky (predni vrstva)
- epitel duhovky ( zadni vrstva)
epitel duhovky a rasnatého télesa

— z neuralniho ektodermu predni ¢asti
optického poharku

stroma duhovky —» z mesenchymu neuralniho
hrebene
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Vyvoj rohovky, duhovky a
komorového uhlu

A A AN A R

\

rasnate teleso

— z neuralniho ektodermu predni ¢asti
optického poharku

ciliarni sval rasnatého téelesa
— Zz mesenchymu
* 5. mésic vyvoje
— vacky v epitelu rasnatého telesa
— zahajeni produkce komorove vody
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Vyvoj rohovky, duhovky a
komorového uhlu

duhovko-rohovkovy uhel ( iridokornealni )

— z predniho mesenchymu

nekroza, fagocytdéza a remodelace

— rozstep v oblasti uhlu —» vznik primitivni
tramciny Uhlu

rizny stupen rustu tkani v oblasti uhlu

— posun duhovky a rasnateho télesa dozadu

— prohloubeni predni komory

— objeveni ( vizualizace ) tramciny v uhlu
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Vyvoj rohovky, duhovky a
komorového uhlu

selhani vyzravani tkani komorového uhlu
— persistence mesenchymalni tkané v uhlu
- Barkanova membrana

— selhani posunu duhovky a corpus ciliare
dozadu

- kongenitalni glaukom




Incomplete clearage
of the iris from the
corneo scleral wall
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Dysgeneze predniho segmentu

abnormality vyvoje predniho segmentu

- zadni embryotoxon — posun Schwalbeho
linie dopredu

- Axenfeldova anomalie — predni posun
Schwalbeho linie s pruhy duhovky

- Petersova anomalie — centralni zakal rohovky
s chybenim Descemetovy membrany a
endotelu v misté zakalu rohovky
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Petersova anomalie

$0000000000000000000000000

T 000 L S S AL




NN

i -

[ @phthalmoeloa wwwionjoph. ¢

Petersova anomalie

 Online Jourmal

i~

J_..

[

I.l. d

00000000000000000000000000¢

, O L LT e I S T e T 0




l1I

\

\

I

T ) I Il e P A

A A A A R

-
-
-
-
-
-
-~
-
-
-
e
-
e
-
b
-
-
-
-
-
e
-
e
-
-
Ed

Dysgeneze predniho segmentu

abnormality vyvoje predniho segmentu

- Riegerova anomalie —» hypoplazie stromatu
duhovky s iridokornealnimi fibréznimi pruhy

- cornea plana — vrozeneé plocha rohovka

- sclerocornea — nezretelny korneoskleralni
prechod s pokracovanim skléry smérem
dopredu




Riegerova anomalie — komorovy uhel

, Schwalbe's line
Detached Schwalbe’s line
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Riegerova anomalie

RIEGER'S ANOMALY
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Riegerova anomalie — tezky stupen
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Sclerocornea
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Vyvoj cévnatky a sklery

A A A A R

\

« skléra a cévnatky
— z mesenchymu neuralniho hrebene ulozeného
periferné od optického poharku
- skléra
— kondenzaci mesenchymu smérem k
ke ZN — 3. mésic vyvoje
bb. mesenchymu pronikaji vzadu do ZN
— lamina cribrosa
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Vyvoj cévnatky a sklery

cévnatka
— z mesenchymu neuralniho hrebene a
z mesodermalniho mesenchymu —
cévni endotelie —»
embryonalni choriokapilaris na zevnim povrchu
pigmentového epitelu sitnice — 2. mésic vyvoje
4. mésic vyvoje — spojeni choriokapilaris
s aa. ciliares posteriores breves
pripojeni vortikéznich zil
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Vyvoj sitnice

sitnice
— vyvoj z optického poharku ( dvojita vrstva
neuralniho ektodermu )

neurosensoricka vrstva — z vnitrni
nepigmentovane vrstvy

pigmentovy epitel sitnice ( RPE ) —»> ze zevni
pigmentované vrstvy optického vacku
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Vyvoj sitnice

VDD

\

« pigmentovy epitel sitnice ( RPE)
primitivni bb.RPE sloupcovité — bb. kuboidni
(s obsahem pigmentovych granuli)

« 6. tyden vyvoje — jiz pritomna Bruchova
membrana (bazalni membrana RPE)

4. meésic vyvoje — bb. RPE hexagonalni s
mikroklky
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Vyvoj sitnice

neurosensoricka sitnice

1. mésic vyvoje

diferenciace na

- zevni jadrova vrstva

- vnitrni bezjaderna vrstva

proliferaci a migraci bb. jadrové vrstvy —»
vnitini a zevni vrstva neuroblast

z vnitini vrstvy neuroblastii — vrstva nervovych
viaken
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Vyvoj sitnice

diferenciace bb.

od vnitrni do zevni neurosensorickeé sitnice

nervova vliakna smeruji ke zrakovému nervu

15. tyden vyvoje

deleni a mitézy bb.upiné vymizi

dalsi vyvoj jen diferenciaci existujicich bb. a
zdokonalenim synaptickych spojeni
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Vyvoj sitnice

bb. Mullerovy, amakrinni a horizontalni

- Z neuroblastické vrstvy

bb. bipolarni a fotoreceptory

- vyzravaji jako posledni v zevni vrstve sitnice
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Vyvoj makuly

diferenciace makuly probiha relativne pozde

7.tyden vyvoje

- fovea tvorena gangliovymi bb.+ nezralymi
Cipky

- objevuje se naznak foveolarni deprese

- Cipky se prodluzuji, jsou orientovany

horizontalné

zmeny ve fovealni oblasti pokracuji i po
narozeni!
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Vyvoj makuly

fovea pri narozeni relativne dobre vyvinuta
- tvorena jednou radou gangliovych bb.
- Fadou bb. bipolarnich
- zevni plexiformni vrstvou Henleovych
vilaken
az nékolik mésicu po narozeni gangliové a
bipolarni bb. kompletné uprazdni foveu centralis
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Vyvoj sitnice

Vvyvoj cev sitnice z vétve fetalni a.ophtalmica
- vétev a. carotis interna
a.ophtalmica se vétvi do hyaloidnich cév

— vetev a.hyaloidea v optickéem stonku se meéni
na — a. centralis retinae

4. mésic vyvoje — kompletni regrese hyaloidniho
systému, a.c.retinae a jeji vétve persistuji
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Vyvoj sitnice

A A A A R

\

« inkompletni regrese hyaloidnich cév
— persistence primarniho hyperplastickeho
sklivce
— Bergmeisterova papila ( mirnejsi forma )
- maly stonek z TZN ¢€nici do sklivce obaleny
glialni fibrézou
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Vyvoj sitnice

A A A A R

\

* 4. meésic vyvoje
— mesenchymalni bb. hyaloidni zily
pronikaji do vrstvy nervovych
viaken
* 5. mésic vyvoje
— pruhy mesenchymalnich bb. v zevni vrstve
sitnice kanalizuji a obsahuiji erytrocyty
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Vyvoj sitnice

* 5. mésic vyvoje
— cevni arkady dosahuiji k
ekvatoru oka
— aa.ciliares dlouhé a kratke zadni ciliarni
jsou jiz funkéni
 rust arterii do periferie
— nejdriv dorlstaji nasalné k orra serrata
— nejpozdeji temporalné k orra serrata
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Retinopathie nedonosenych (ROP)

« etiologie
— nezralé deéti s nizkou porodni vahou maji

nezralou temporalni ¢ast sitnice bez
cévni site

— rust endotelialnich bb. stimulovan nizkym
parcialnim tlakem kysliku a inhibovan
vysokym tlakem kysliku
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Retinopathie nedonosenych (ROP)

A A AN A R

\

» teorie

nezralé déti s nizkou porodni vahou

— zvyseni pH kysliku inhibuje vyvoj
periferni cévni sité

— vysledkem je sitnicova hypoxie a abnormalni
periferni cévni sit’

— sekundarni rist cévnich endotelii a
neovaskularizace
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Retinopatie nedonosenych (ROP)

12
= CLOCK HOURS !
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Retinopatie nedonosenych (ROP)

STAGE 3 ROP

A A AN A R

\

Cornea.
Iris

Lens Retina with no
blood vessels

I

Abnormal
blood
vessels
growing

into e Retina with
vitreous blood vessels
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Optic nerve
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Retinopatie nedonosenych (ROP)
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Vyvoj zrakoveho nervu ( ZN )

« z optického stonku ( z neuralniho ektodermu )
— pri uzavirani optic. vacku uvnitr a. hyaloidea
hyaloidni cévy rostou ze ZN k coCce
— glialni bb. tvori pochvu kolem cév
— dalsi glialni bb. migruji do ZN a tvori terc ZN
jejich puvod z vnitFni nepigmentované vrstvy
optického stonku
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Vyvoj zrakoveho nervu ( ZN )

* 3. mésic vyvoje

— mesenchymalni bb. migruji do ZN
podili se na vytvoreni lamina cribrosa

— ZN se posunuje nasalné rozsirovanim
temporalni poloviny oka

— Kuhntova tkan
anatomicka hranice mezi ZN a sitnici
- glialni tkan ( z neuroektodermu )
-z mesenchymu ( z neuralniho hrebene )
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Vyvoj zrakoveho nervu ( ZN )

VDD

\

« 7. meésic vyvoje
— zacatek myelinizace ZN
( od chiasmatu smeérem k oku )
— myelinizace ZN se zastavi na lamina cribrosa
asi mésic po narozeni
— myelinizace ZN pokracCuje i po narozeni az do

pozdniho détstvi na ZN za okem a na zrakové
draze
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Vyvoj zrakoveho nervu ( ZN )

VDD

\

« vrozena abnormalita myelinizace ZN
 fibrae medullares
— myelinizace terce ZN a nervovych viaken
sitnice
— myelinizovana nervova viakna sitnice
- Casto spojeno s vysokou myopii a
amblyopii obvykle dobre lécitelnou
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Kolobom ZN
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Vyvoj okohybnych svalu

VDD

\

* 6. tyden vyvoje

o

— puvodem z mesodermu somitu

— jejich rast a diferenciace spolec¢né
s rustem a diferenciaci svallil obecné
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Vyvoj vicek

« 7.tyden vyvoje
— z povrchového ektodermu
- epidermis, rasy a spojivkovy epitel
— z mesenchymu neuralniho hrebene
- dermis a tarsus
— m. orbicularis oculi z mesodermu
— m. levator palp. super. z mesodermu
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Vyvoj vicek

VDD

« 7.tyden vyvoje
— z nahromadeéeni mesenchymu
- nasalni frontalni vybezek
( horni vicko)
- maxilarni vybézek ( dolni vicko )

\

I

« vybeézky rostou spolecne a splyvaji
— 12. tyden vyvoje
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Vyvoj vicek

VDD

\

« 7. mesic vyvoje

— rozvoj vickovych zlazek a ras
* 6. mesic vyvoje

— viCka se postupné oddeluji
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Poruchy vyvoje vicek
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\

Kryptoftalmus
— selhani diferenciace a oddéleni vicek

o

Ankyloblepharon
— splynuti okraju horniho a dolniho
vicka ¢astecné nebo uplné
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Kryptoftalmus
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Poruchy vyvoje vicek

Euryblepharon
— vrozena ochablost temp. ¢asti dolniho vicka
¢asté u Downova syndromu

Epiblepharon

— nadbytecny zahyb dolniho vicka s jeho
stocenim proti oku

— fasy v kontaktu s rohovkou

— spontanni uprava obvykle ve véku 2 - 3 let
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Poruchy vyvoje vicek

Kolobom vicek

— obvykle defekt horniho vicka

— uplné chybéni vicka — zbytek srusta s
s rohovkou

Choristom dolniho vicka
— ektopické ulozeni povrchového ektodermu
v dolnim vi€¢ku, které se diferencuje v ¢ocku
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Dermoidalni cysty

VDD

* Dermoidy = Choristomy

— zbytek epidermalnich a dermalnich tkani
v hloubéji ulozenych tkanich

— cysty s obsahem tuku, vlasu, epitelu a
mazovitého sekretu

Vyskyt

— limbalni dermoid (u Goldenharova syndromu)

— dermolipom ( ve spojivce )

— subkutanni dermoid ( v oCnici )
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Limbalni dermoid
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Dermolipom
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Ektodermalni dysplazie

— abnormaini zuby, chlupy, nehty, snizené
poceni, chybéni prstu (ectrodaktylie)

ocni nalezy
— atresie slznych cest, hypertelorismus,
blefaritidy, suché oko, zanety rohovky

— dysfunkce meibomskych zlaz
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Dedicnost

nauka o dédi¢nosti = Genetika
— zaklady moderni genetiky J.G.Mendel

— 10% - 15% deédicné choroby oka

historie

— Hippokrates (4.stol.pred Kristem) popsal
Silhani v rodokmenu

— Dalton (1798) barvoslepost + hemofilie

— retinoblastom (1983) popsana mitoticka
bunéc¢na porucha



l1I

\

Zakladni pojmy genetiky

VDD

hereditarni
— geneticky podminéna choroba nebo znak

\

I

kongenitalni
— znak nalezeny pfi narozeni

familiarni vyskyt
— choroba nebo znak se vyskytuje u vice
¢lenu rodiny
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Zakladni pojmy genetiky

VDD

gen

— zakladni jednotka dedicnosti

— segment DNK, nositel jednoduchého znaku
genotyp

— znaky podminéené dedicnosti

fenotyp
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Zakladni pojmy genetiky

» peristaza
— soucet vlivl vnitinich i vnéjSich pusobicich
na organismus Vv intra- i extrauterinnim vyvoji
» peristaticka variabilita
— schopnost organismu reagovat na tyto vlivy
urcitymi zménami
» peristatickeé faktory
— 45% vrozenych vad oka (intra- a extrauterinni
vlivy — anoftalmus, mikroftalmus, vrozena
katarakta, vrozeny glaukom, nystagmus)
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Zakladni pojmy genetiky
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\

° geny
— usporadany v chromozomech
— 23 paru u ¢lovéka
autozomni chromozomy
— 22 paru,kromé chromozomu X a Y
heterozomni chromozomy
— 23. par, pohlavni chromozomy
—>umuze XaY
—>uzeny XaX
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Zakladni pojmy genetiky

gamety

— otcovské a materské zarodecné bunky

zygoty

— splynutim gamet

alella

— misto genoveho paru na chromozomu

homozygot

— na jednom misteé dve stejne alelly

heterozygot

— 2 nestejné alelly na jednom miste
chromozomu
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Zakladni pojmy genetiky

dominantni gen
— patologicky mutujici gen v homo-

i heterozygotnim postaveni
recesivni gen
— prekryt normalni alellou nebo

jsou obé alelly stejné u homozygota
dominantné dedicnha choroba
— vazana na dominantné heterozygotni genotyp
recesivne déedicna choroba
— vazana na homozygotni genotyp

(heterozygoti obvykle normalni)
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Mendelovy zakony dédicnosti

A A AN A R

« dominantni typ dédiénosti
— zdravy x nemocni 1:1
patologicky znak prenasen pres generace
nemocny heterozygot + zdravy
— 50% deti heterozygotné nemocnych
— 50% deti homozygotne zdravych

\
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recesivni typ dedicnosti
—> spojen s homozygoty

T ) I Il e P A

-
-
-
-
-
-
-~
-
-
-
e
-
e
-
b
-
-
-
-
-
e
-
e
-
-
Ed




l1I

|

Mendelovy zakony dédicnosti

A A AN A R

» konduktofri
— fenotypicky normalni heterozygoti

\

I

— pfFi spojeni 2 konduktort =
25% déeti nemocnych
25% deti zdravych
50 % deti jsou konduktori

T ) I Il e P A

-
-
-
-
-
-
-~
-
-
-
e
-
e
-
b
-
-
-
-
-
e
-
e
-
-
Ed




Mendelovy zakony déedicnhosti

« dédiénost vazana na pohlavi
— pomér potomkt 50% na 50%
— udrzovan pomer pohlavi v populaci

* barvoslepost a hemofilie
gen z otce — jen na dceru — konduktorka
— matky konduktorky
— Synové nemochni
otec postizen a matka nositelka genu —
nemocna i dcera
postizeni oba rodiCe — postizeni vsichni
potomci
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Heterogenie a polygenie

heterogenie
— ruzné postizené geny vytvori stejny znak
— heterogenné podminéné choroby:

- katarakta, pigmentova degenerace sitnice,
kratkozrakost

polygenie

— jeden znak zavisi nha mnoha genech
— typické pro normalni znaky

— patologické znaky jsou monogenni
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Zakladni pojmy genetiky

mutace

— nahla zména v bunce

— mutace zarodecné bunky se dedi

— vyvolana zarenim nebo chemickou latkou
chromozomové aberace

— zmény v poctu chromozomu

— zmény ve hmoté chromozoml

— translokace chromozomli

— 2% anomalii, napr. Downuv syndrom
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Dedicne faktory chorob oka

VDD

« 20% ocnich vad podminéno geneticky

— refrakcni vady zalozeny dedicneée

— vyskyt refrakcnich vad v populaci serazen
do binominalni Gaussovy krivky

— vysoka myopie a hypermetropie recesivni
dedicnost

dédi¢éné a vrozené ocni choroby

— v 65 — 85% pricinou slepoty u deti

— v 30% pricinou slepoty u dospélych
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Dedicnost ocnich chorob

kolobomatézni anomalie

— dominantni dedi¢cnost

— anoftalmus, mikroftalmus — recesivni
Marfanuv + Marchesaniho syndrom

— dominantni dedi¢cnost

totalni albinismus

— recesivni dedicnhost

degenerace rohovky a zmeny velikosti rohovky
— recesivni i dominantni dedi¢cnost
astigmatimus —» dominantni dedicnhost
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Dedicnost ocnich chorob
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* Primarni glaukom
— recesivni dedicnost

\

I

katarakta

— dominantni deédicnost, soucast dalSich
syndromu, 30% vrozenych je hereditarni

barvoslepost
— dédicnost vazana na pohlavi
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Dedicnost ocnich chorob

A A AN A R

Leberova atrofie optiku
— recesivni dedicnost

\

I

retinoblastom ( oboustranny)
— nepravidelna dominantni déedicnost
— jednostranny — somaticka mutace (55%)
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Vrozené anomalie postihujici celé oko

« anoftalmus

— vrozené malé oko v orbite

— spojeno s trisomii 13. chromozomu (nasledek
uzivani thalidomidu v graviditeé, dominantni d.

kyklopie

— obé orbity spojeny do jediného otvoru ve
stredu lebky se zbytkem rudimentarnich ocCi

— vrozena anomalie neslucitelna se zivotem
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-yCclopia
M. Baraitser, . Winter. A Coloun
Atlas of Climical Genethcs, 1983

-
-
-
-
=

. D

-
-
-
-
2 >
-
-
-
ke
-
-
-
-
-
.
-
-
-
-
Ed




Vrozené anomalie postihujici celé oko

mikroftalmus

— vrozené mala ocni koule + dalsi anomalie

— zakaly rohovky, katarakta, mikrofakie,
sférofakie, vysoka hypermetropie

— soucast vroz. rubeolozniho syndromu

kryptoftalmus

— klize Cela prekryva oéi, vyskyt jedno- i
oboustranny, casto syndaktylie, rozstép
patra, anomalie mo¢. ustroji, dominantni d.
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Vrozené anomalie vicek

A A AN A R

kolobom vicka

Epikantus - dominantni d.

vrozené entropium a ektropium - dominantni d.

ankyloblefaron — dominantni d.

epiblefaron — dominantni d.

vrozena ptéza — dominantni d.

Marcus-Gunnulv syndrom

— zvednuti vicka a otevreni oka pri zvykani,
spojeno s ptézou vicka, dominantni d.

distichiaza — rust fas ve vice rfadach
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Vrozené anomalie rohovky

microcornea — dominantni d.

megalocornea — prumér 12-15mm,spojeno

s Marfanovym syndromem, dédicnost vazana
na X-chromozom

keratoconus — ektazie rohovky, castéji u zen,
dominantni d. nebo recesivni d.

cornea plana — dominantni d. nebo recesivni d.
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Mikrocornea a megalocornea
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Dystrofie rohovky

granularni dystrofie — dominantni d.

makularni dystrofie — recesivni d.

mrizkovita dystrofie — dominantni d.

epitelialni dystrofie — dominantni d.

predni embryotoxon — recesivni d.

—> zacatek ve 2. dekade, snizeni transparence
rohovky, lécba — transplantace
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Vrozené anomalie duhovky

kolobom — dominantni d.
polycoria - néekolik zornic,dominantni d.
korektopie — excentrické umisténi zornice

aniridie — spojeno s kataraktou, makularni
aplazii, nystagmem, dominantni d.

heterochromie duhovky — jedno-i oboustranna,
spojena se Sturge-Weber syndromem,
dominantni d.
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Vrozené anomalie coCky

A A A A R

microphakia(spherophakia) — recesivni d.
kolobom cocky - dominantni d.

lenticonus — kénické vyklenuti predniho nebo

zadniho po6lu €ocky, dominantni nebo recesivni
d.

kongenitalni katarakta — dominantni d., recesivni
d

ektopie cocky — izolované nebo ve spojeni se
syndromy: Marfanuv,Marchesaniho, Ehlers-
Danlos, homocystinurie
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Vrozené anomalie sklivce a
hyaloidniho systému

« Mittendorfuv bod

N VI AT A A A R U

« persistence a. hyaloidea

\

\

» persistence primarniho hyperplastického sklivce
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Dédicné funkcni postizeni sitnice

« kongenitalni stacionarni nocni slepota
(esencialni nyktalopie) — dominantni, recesivni a
X-d.
shizeni az vymizeni skotopického ERG, casta
myopie a amblyopie
Oguchiho choroba - recesivni d., Sedobeéelavé

zbarveni sitnice na svetle, ve tmé nabyva sitnice
normalniho ruzového zbarveni

( Mizutiv fenomén )
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Dédicné funkcni postizeni sitnice

A A A A R

« poruchy barvocitu - recesivni d.

\

— Cipkova monochromazie — dobré zrak. funkce

I

—tycinkova monochromazie — amblyopie,
nystagmus, totalni absence barvocitu, nocni
vidéni normalni, vysokeé refrakéni vady,
chybi Cipkovy ERG
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Dédicné funkcni postizeni sitnice

A A A A R

» poruchy barvocitu — d. vazana na X

\

—>dichromaszie

o

— anomalni trichromazie
—podle druhu postizené barvy

— protan-, -, tritan -
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Dédicné funkcni postizeni sitnice

VDD

« poruchy barvocitu - recesivni d.

\

— achromatopsie — recesivni d.
amblyopie, nystagmus, svetloplachost,
nizka zrakova ostrost,
chybi fotopicky ERG,
totalni barvoslepost

I
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Vrozené postizeni sitnice

» juvenilni retinoschiza — X-d.

progresivni, degenerativni, oboustranné
postizeni, rozstepeni listu sitnice, lokalizace
temporalne dole,komplikovano krvacenim do
sklivce

heredodegenerativhi onemocneéni sitnice
vrozena postizeni periferie sitnice a makuly

dédic¢nost: r.d., d.d., X — d.
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Juvenilni retinoschiza

"

\-)(;' i_';. Edward 5. Harkness Eye Institute

Columbia University
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Vrozené postizeni sitnice
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« pigmentova degenerace sitnice —r.d., d.d.

priznaky: seroslepost, omezeni zorného pole,
pokles videni

klinicky: nevybavny ERG, pigmentace tvaru
kostnich bunék na sitnici

pigmentova degenerace sine pigmento — r.d.

chybi pigmentace na sitnici, jinak stejne
priznaky a nevybavny ERG
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Pigmentova degenerace sitnice

retinitis pigmentosa

Fig. 12b. Fundus photo of a patient with retinitis pigmentosa.
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Vrozené postizeni sitnice

« pigmentova degenerace sitnice a systémoveé
postizeni

Leberova vrozena amaurosa, Laurence-Moon-
Biedl syndrom, Usheruv syndrom, Friedreichova

ataxie, Refsumova choroba, cystin6za
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Vrozené postizeni sitnice
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 retinitis punctata albescens - r.d.

priznaky podobné jako u pigmentové
degenerace, na sitnici bélavé tecky

fundus albipunctatus - r.d.
nocni slepota, Sedobeéelava loziska na sitnici,
ERG fyziologicke

* fundus flavimaculatus —r.d.
bélozluta loziska na zadnim po6lu oka, postupny
pokles vidéni a abnormalni ERG
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Vrozené postizeni sitnice

retinoblastom -d.d.

maligni novotvar ( nador) sitnice z jaderné
vrstvy, ve 25% je postizeni oboustranne,

amaurotické kocici oko, leukokorie,
extrabulbarni rust a metastazovani,
prezivani dobré, v dospélosti Castéjsi jiné
nadory




Retinoblastom
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Retinoblastom — extrabulbarni rust
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Vrozené postizeni cévnatky

choroiderémie - X.d.

poruchy barvocitu a pigmentové zmeny az
vymizeni cévnatky, seroslepost, defekty zorného

pole, vymizely ERG a ztrata zraku kolem 50. roku
veku

atrophia gyrata - r.d., d.d.

nocni slepota, progresivni ubytek zorného pole,
pigmentové zmeny s bledym ocnim pozadim, ale
normalni makula a ter¢ ZN




Choroiderémie
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Makularni degenerace

+ vitelliformni degenerace (Bestova choroba)- d.d.

1. stadium - zloutkovita léze v makule,dobry
vizus

2. stadium — pseudohypopyon (rozpulena

broskev), progrese poklesu vidéeni a porucha
barvocitu

3. stadium michanych vajec — pigmentoveé
zmeény v makule, dalsi pokles vidéni az k
praktickeé slepoteé

abnormalni EOG
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Makularni degenerace

Stargardtova degenerace-r.d., d.d.

rychly pokles centralniho vidéni, mezi 8-18
rokem veku

makula vzhledu tepaného bronzu,
., With flecks‘ nebo ,,without flecks*
abnormalni EOG
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Dediché onemocneéni zrakového nervu

VDD

fibrae medullares- d.d.,obvykle jednostranné,
spojeno s myopii nebo neurofibromatosou

vrozena atrofie optiku - r.d., d.d., slabozrakost,
nystagmus

aplazie nebo hypoplazie optiku — spojeno s
mikroftalmem nebo kyklopii

kolobom zrakového nervu - spojeno se
slabozrakosti

situs inversus — obraceni o¢niho pozadi
abnormalni EOG
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Vrozena atrofie zrakového nervu
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Kolobom zrakovéeho nervu

m Online Joumal oly@phthalmolegy - www.onjoph.com
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Dédiéné postizeni o¢nich svalu

vrozena ptoza- d.d., obvykle jednostrannée,
muze byt spojeno s obrnou m.recti super.

Duanuv syndrom — d.d., obvykle jednostranny a
casteji postihuje leve oko omezeni abdukce a
zuzeni o€ni sterbiny pri addukci oka

syndrom Marcus - Gunn - jednostranna ptoza
spojena se zvednutim vicka pri otevreni ust,d.d.
kongenitalni esotropie — d.d., znac¢né
konvergentni silhani bez pritomnosti refrakcni
vady

vrozeny nystagmus — d.d., r.d., spojena s dalSimi
defekty CNS
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Dédiéné postizeni o¢nich svalu

akomodativni esotropie - d.d., obvykle
hypermetropie, zaCatek ve 2-3 letech

progresivni svalova dystrofie

(chronicka progresivni zevni oftalmoplegie) —
d.d., oboustranna ptéza a zevni oftalmoplegie,
spojeno s pigmentovou degeneraci sitnice,
abnormalitami srdce

» strabismus fixus — konvergence oci, zpusobeno
nahrazenim m. r. int. fibréznimi pruhy
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Chronicka progresivni zevni
oftalmoplegie
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Chronicka progresivni zevni
oftalmoplegie
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Deédicné refrakcni vady

A A AN A R

\

vysoka hypermetropie - d.d.

vysoka myopie — d.d., r.d., progresivni, zacatek v
predskolnim véku, muze byt i jednostranna, se
strabismem a amblyopii

astigmatismus — d.d., r.d., X-d.
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