Biettiho krystalova dystrofie
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Biettiho krystalova dystrofie, BCD, (jinak zndma téz jako Biettiho krystalova retinopatie, ¢i korneoretindlni
dystrofie) je vzacné progresivni o¢ni onemocnéni s autozomalné recesivni dédi¢nosti. Onemocnéni je
charakteristické vyskytem Zlutych tfpytivych krystalickych depozit v sitnici a s mensi ¢etnosti téz v limbu rohovky.
Vzhledem k postizeni nejen pigmentového epitelu sitnice, ale i cév choroidey, které sklerotizuji a atrofuji, byva
onemocnéni téz razeno do skupiny tapetoretindlnich dystrofii.

Symptomy

V mladsim véku se u pacientl nesetkdvame se subjektivnimi obtizemi. K jejich rozvoji dochazi v priibéhu Zivota
vlivem progrese onemocnéni, kdy dochazi k postupnym difaznim dystrofickym zméndm sitnice a choroidey. Mezi
tyto zmény patfi atrofie retindlniho pigmentového epitelu, subretindlni hromadéni depozit, sklerotizace
a atrofie cév laminy choriokapilaris, chorioretinalni degenerace. V pozdnich stadiich jsou tyto zmény
nerozeznatelné od kterychkoli jinych difaznich chorioretinalnich dystrofii.

Mira progrese a rychlosti rozvoje onemocnéni se u jednotlivych pacientd lidi. Rozdily v téchto aspektech
pozorujeme i mezi postizenymi ¢leny jedné rodiny. PfestoZze onemocnéni mlze progredovat u nékterych pacient@
az v Uplnou ztratu zraku, u vétSiny se setkdvame s ¢adste¢né zachovanym vizem predevsim v centralni oblasti.
Zorné pole byva vyznamné zizeno. Zhorsené vidéni u pacient( trpicich timto onemocnénim neni korigovatelné
brylemi ¢i kontaktnimi ¢ockami. Onemocnéni se projevuje typickymi zrakovymi obtizemi:

Casté obtize

zhorsené vidéni

nyktalopie

zUzeni zorného pole
symetrické postizeni obou oci

Méné casté obtize

paracentralni skotom

zhorsené barevné vidénf

centralni skotom

slepota mezi 40. a 50. rokem zivota

Genetika

Jedna se o autozomalné recesivni onemocnéni projevujici se nej¢astéji u muzd ve stfednim véku a u jihoasijské
populace. Jeho ¢etnost se udava kolem 1:67 000. Vzhledem k podobnému typu postizeni sitnice jako u jinych
retinopatii se vsak ocekava, Zze mUze byt toto onemocnéni zna¢né poddiagnostikovano. Na molekularni Grovni
mluvime o mutaci v genu pro cytochrom P450 (CYP4V2). Jedna se o gen kddujici enzym podilejici se na procesu
oxidace mastnych kyselin. DGvod, pro¢ u osob se stejnou mutaci v tomto genu dochéazi k réizné zavaznym projeviim
Biettiho krystalové dystrofie, stéle nenf jasny.

V ramci genetické analyzy se setkavame s vice nez stovkou rliznych mutaci vyvolavajicich onemocnéni. Nej¢astéji
se jednd o inserci/ deleci v oblasti prechodu intronu 6 a exonu 7. Mutace se vyskytuje u populace v oblasti Ciny,

Korey a Japonska s alelovou frekvenci 17,2-83,3%. U evropské populace a obyvatel Blizkého Vychodu nebyla
detekovana. Mezi dal$i mutace patfi missense, delece velkych Usek( genetické informace, nonsense, atd.

Diagnostika

Geneticka analyza

Testuje se pro prikaz mutace v genu CYP4V2. Pro tyto Ucely mlzeme vyuzit DNA ziskanou ze slin ¢i z perifernich
leukocytl. DNA néasledné podrobime metoddm PCR a Sangerovu sekvenovani pro potvrzeni, ¢i vyvraceni diagndzy.

Biopsie


https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:VLC_Icon.svg
https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Biettiho_krystalov%C3%A1_dystrofie&action=history
https://www.wikiskripta.eu/w/S%C3%ADtnice
https://www.wikiskripta.eu/w/Oko_(histologie)
https://www.wikiskripta.eu/w/Perimetrie#Skotom
https://www.wikiskripta.eu/w/Cytochrom_P450

Biopsie rohovky potvrzuje pritomnost cholesterolu v keratocytech.To spolu s ndlezem lipidovych inkluzi v koZnich
fibroblastech a lymfocytech cirkulujicich v periferni krvi vede k myslence, Ze se jednd o onemocnéni spojené s
poruchou lipidového metabolismu. (V plicich, pankreatu aj., kde taktéz nalézdme enzym kdédovany genem CYP4V2,
vSak tuto poruchu metabolismu nepozorujeme. Pravdépodobné je zde mechanismus jeho Ucinku nahrazen funkci
jiného genu/enzymu.)

Fluorescencni angiografie

Je vhodna pro vyhodnoceni zdvaznosti onemocnéni. V prvni fazi je viditelnd hyperfluorescence a drobnd depozita v
centralni a paracentradini oblasti. Ve stfedni fazi pozorujeme nepravidelné hypofluorescenc¢ni oblasti vznikajici
vlivem snizeného prokrveni choriokapilaris a atrofie RPE (retinal pigment epithelium). V pozdni fazi je viditelny
znacny Ubytek objemu cév s jejich vyznamnou sklerotizaci a pokrocilou atrofii sitnice i choriokapilaris.

Pro presnéjsi stanoveni rozsahu atrofie sitnice a postizeni cév choriokapilaris se bere v potaz také vysetreni ICAG -
angiografie s pouzitim indocyaninové zelené. Obé tyto metody vSak s sebou nesou jisté riziko pro pacienta
(hovorime predevsim o rizicich zalozenych na alergickém podkladu, jakymi jsou napr. svédéni, paleni kiize, otok,
anafylakticky Sok, nausea,...), a byvaji tudiz nahrazeny neinvazivnimi metodami, jako napr. SD-OCT.

SD-OCT

Spolehliva neinvazivni zobrazovaci metoda. Umoziuje zhodnoceni jak morfologickych, tak funkénich zmén sitnice.
ffERG a mfERG

Full-field a multifocal retinografie jsou elektrofyziologické metody. Poskytuji dlezité doplikové informace pfi
diagnostice BCD. Slouzi predevsim k ¢asné diagnostice onemocnéni, stanoveni zavaznosti zkoumané varianty a
miry dosavadniho poskozeni retiny. Nalezy zjisténé za pomoci ffERG mohou byt ve zna¢ném rozsahu. Nalez mlze

byt v ¢asnych stadiich nemoci beze zmény, avsak v pokrocilych stadiich jiz nemusi byt detekovatelné zadné
signaly.

Terapie

V soucasné dobé na toto onemocnéni neexistuje |é¢ba. Vzhledem k rychlosti, s jakou se vSak vyvoj v oblasti genové
terapie posouva kupredu, se o¢ekdva, ze Ucinnd |éCba na toto geneticky podminéné onemocnéni je otdzkou blizké
budoucnosti. Vyzkum G¢inkd potencialni 1é¢by by se mohl odrazet také od faktu, Zze byla zjiSténa symetrie v mire
poskozeni obou oci. Takovy pfipad by mohl vést k dosazeni lepsich a presnéjsich vysledkd vlivem porovnavani miry

progrese onemocnéni v obou ocich, kdy jedno by bylo predmétem |é¢by, zatimco druhé oko by |é¢ebnym postupem
zatéZovano nebylo do doby, nez by byla stanovena mira Gc¢inkd dané [éCby.
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