


Retinis pigmentosa

« Je vrozené onemocnéni oka.

- ZpUsobuje postupné zhorsovani zraku.

» Postihuje priblizne 2 lidi z 10 000.

« Symptomy se objevuji vétsinou v déetstvi, nekdy se neprojevi az do dospélosti.

* Nazev ,retinis" je ponékud zavadéjici, ponévadz nejde o zanét.




Priciny

Onemocnéni je vrozené a dedicné.

Existuje celd fada forem a podtypU, které jsou zpUsobené riznymi mutacemi.

Mutace vice jak 50 gen.
MUze se vyskytovat samostatné, nebo je soucdsti syndromuU s dalsimi poruchami.

Nejcastéji je mutaci porusena funkce rodopsinu, ktery je dulezity pro sprdvnou funkci
tyCinek na sitnici.




Projevy

« Postupnd degenerace tycinek a zhorsovani zraku.
« Postupem ¢asu dochdzi i k degradaci Cipku.

- Seroslepost, zhorsovdani perifernino vidéni, coz vede k zUzeni zorného pole, rozmazané
vidéni.

Symptomy se objevuji na obou ocich ve stejném rozsahu.

V nékterych pokrocilych pripadech dochdzi ke ztraté centrainino vidéni.

Uplné oslepnuti je vzacné.

Velké procento pacienty trpi i poruchami dalsich smysld, zejména hluchotou — Usherov
syndrom




Diagnostiko

« Komplexni oCni vysetreni — pri vysetreni retiny ndlez tmaveho pigmentu.
 Pripadné provedeni genetického testu s cilem potvrdit a urcit pritomnou mutaci.




LeCbo
* Neexistuje.

« U vétsiny pripadd pomdhaiji vyssi davky vitaminu A. Ten zpomaluje rychlost degenerace
tyCinek a tim i zhorSovani priznako.




Genetika

Onemocnéni je zpUsobeno mutaci vice nez 50 gen.

Autosomdalné dominantni, autosomalné recesivni, mitochondridini dédicnost a
dédichost vazand na chromozom X.

Gen rhodopsinu kdéduje jeho strukturu.

Mutace genu jsou nejcastéji nesmysing, nebo dochdzi k Spatnému sestaveni terciarni
struktury proteinu.




