
ČESKÁ A SLOVENSKÁ OFTALMOLOGIE 5 / 2012 189

ÚÚVVOODD

Uplynulo 62 rokov od doby, kedy Za-

nen a Rausin referovali na belgickej oftal-

mologickej spoločnosti a následne opísali

zaujímavú léziu na centrálnej sietnici. Da-

li jej priliehavý názov „Kyste vitelliforme

congenital de la macula“ (31,32). Podob-

nosť vaječného žĺtka vyklopeného na do-

sku „I´aspect d´un jaune d´oeuf sur un

plat“, alebo „an egg with sunny side up“,

je tak typická, že nemôže vzniknúť po-

chybnosť v diferenciálnej diagnostike. Je

pravdepodobné, že ochorenie bolo zná-

me už dávnejšie. Prvý opis podľa nákre-

sov v publikácii pochádza od J. E. Adam-

sa z roku 1883 (cit. podľa 13). Väčšiu zá-

sluhu na objavení tejto choroby mal ale

Friedrich Best v roku 1905, keď opísal prí-

buzenstvo s výskytom tohto ochorenia u 8

z 59 vyšetrovaných členov a spoznal jej

dedičnú povahu. Best síce v príbuzenstve

nevidel viteliformný disk ako najcharakte-

ristickejšiu léziu, iba jeho vývojové štádiá,

ale spoznal dedičnú povahu choroby,

a preto nesie táto jednotka oprávnene do-

teraz jeho meno. Bestov rodokmeň ďalej

sledovali, referovali a ilustrovali Vossius

1921, Wiesel 1922, Jung 1937 a zistili 22

členov z 300 vyšetrovaných osôb (cit. po-

dľa 7). Keď Jaeger a Bischoff (14) vyšetri-

li príbuzných III. a IV. generácie pôvodné-

ho rodokmeňa, našli včasné štádiá tejto

dedičnej choroby. Stanovili, že Bestova

choroba a viteliformná dystrofia makuly sú

synonymá.

Pojem „cysta vitelliformis“ sa presadil

do retinálnej patológie pre všetky lézie

na sietnici, hlavne na makule, ktoré mali

vzhľad pripomínajúci vaječný žĺtok. Pri-

tom termín „cysta“ sa v týchto súvislosti-

ach chápe v klinickom zmysle, pretože

nemá úplnú výstelku vlastných buniek

svojej steny. Preto sa v takýchto prípa-

doch uprednostňovali pojmy ako pseu-

docysta, disk, terč alebo lézia. Rovnako

sa nesprávne uvádzal patologický po-

chod s ohľadom na etiológiu procesu

a zamieňali sa pojmy degenerácia

s dystrofiou. V súčasnosti sa chápe de-

generácia ako deteriorizačný proces, do

ktorého môžu vyústiť patologické stavy

rôznej etiológie (cievnej, toxickej, trau-

matickej, zápalovej), ale aj dystrofickej

v konečnom štádiu vývoja a priebehu

choroby. Akékoľvek zamieňanie týchto

pojmov sa nepovažuje za správne, a pre-

to uprednostňujeme zatiaľ označenie „vi-

teliformná lézia“, pokiaľ nepoznáme bliž-

šie povahu choroby. 

VVLLAASSTTNNÉÉ  PPOOZZOORROOVVAANNIIEE

Naše poznatky o tejto dystrofii makuly

sa zakladajú na pozorovaní 20 pacientov

z troch rodokmeňov: č. 1 v V generáci-

ách 47 rokov (12 pacientov), č. 2 v III ge-

neráciách 15 rokov (6 pacientov), č. 3 v II

generáciách 14 rokov (2 pacienti). Ďalší

4 pacienti boli samostatné prípady bez

dosiaľ dokázateľnej choroby v príbuzen-

stve. Všetci pacienti mali len obojstran-

né postihnutie makuly, väčšinou v rôz-

nych štádiách vývoja viteliformného dis-

ku. U dostupných členov sme urobili zá-

kladné oftalmologické vyšetrenia (cent-

rálny vizus, biomikroskopia, zorné pole,

farbocit, očné pozadie, fotografie fundu)

a podľa potreby a súhlasu postihnutých

aj viaceré kontrolné vyšetrenia. 17-krát

sme doplnili vyšetrenia fluoresceínovou

angiografiou fundu (FAG), 11-krát elekt-

rofyziologickými testmi (ERG, EOG) a 6-

krát optickou koherentnou tomografiou

(OCT). V dvoch rodokmeňoch a v jed-

nom samostatnom prípade sme zazna-

menali u postihnutých obojstranné štádi-

um viteliformného disku, v prvej dekáde

v 3 prípadoch, v druhej dekáde u pro-

bandky na jednom oku (27). Pôvodný ro-
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dokmeň č. 1 z roku 1967 (27) sa doplnil

neskôr o chorých v IV. a V. generácii

a o extramatrimoniálneho syna III/14

(obr. 1). Jeho oftalmoskopický a FAG

nález bol obojstranne pravidelný, ale

mal patologický EOG. Jeho syn IV/7

v ôsmich rokoch pri našom FAG vyšet-

rení mal obojstranne obraz viteliformné-

ho disku v štádiu resorpcie žĺtkovej

hmoty (obr. 2a, b). Priemerná veľkosť

solitárneho viteliformného disku makuly

bola v rozsahu 2–3 PD. Výnimkou boli

len traja členovia II. generácie rodokme-

ňa č. 2, kde disk zaberal rozsah takmer

celého zadného pólu (obr. 3a, b).

V troch prípadoch sme zaznamenali kr-

vácanie do disku z neovaskularizácie

choriokapillaris, ktoré predstavovali naj-

horšie výsledky zrakových funkcií. U pa-

cienta IV/7 v rodokmeni č. 1 v 27 rokochObr. 1. Časť pôvodného rodokmeňa Ko s neprerušeným prenosom BVMD cez V generácií

Obr. 2a. Solitárny viteliformný disk ľavého oka 8 ročného pacienta IV/7 Obr. 2b. FAG ľavého oka 8-ročného pacienta IV/7

Obr. 3a. Neobvykle veľký viteliformný disk pravého oka Obr. 3b. FAG veľkého viteliformného disku v štádiu „scrambled egg“
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na ľavom oku (obr. 4) a na OCT (obr. 5)

vidieť na horizontálnom reze atrofiu

vrstvy retinálneho pigmentového epitelu

(RPE) subfoveolárne s prítomnými mi-

nimálnymi zvyškami hyperreflektívneho

materiálu pred Bruchovou membránou.

Medzi Bruchovou membránou a neuro-

retinou je opticky prázdny hyporeflektív-

ny priestor. V tomto rozsahu je stenče-

nie vonkajšej jadrovej vrstvy. Na verti-

kálnom reze je zhora viditeľný opticky

prázdny hyporeflektívny priestor typu

ablácie neuroretiny, v ktorom sú vidite-

ľné ostrovčeky hyperreflektívneho ma-

teriálu. Zdola je naopak viditeľná nápad-

ná akumulácia hyperreflektívneho ma-

teriálu v podobe kužeľa, ktorá zasahuje

až do vnútorných vrstiev neuroretiny

k membrana limitans interna.

Resekréciu žĺtkového obsahu pseu-

docysty sme zaznamenali 2-krát. V jed-

nom prípade išlo o samostatný nález

u dievčaťa v prvom decéniu, v druhom

prípade o dospelého muža z pôvodné-

ho rodokmeňa č. 1 z roku 1967 (27) II/4

v 43 roku veku so zmenou hladiny ob-

sahu žĺtkovej hmoty polohou hlavy. 

DDIISSKKUUSSIIAA  

Bestova viteliformná makulárna

dystrofia (BVMD) je relatívne častá de-

dičná choroba sietnicového stredu. Má

niekoľko štandardných morfologických,

elektrofyziologických, angiografických,

genetických a funkčných prejavov. Med-

zi najcharakteristickejšie znaky choroby

patria: 

1. autozomálne dominantný modus

dedičnosti,

2. patologický gén VMD2 na 11. chro-

mozóme zodpovedný za chorobu

a prenos,

3. viteliformný solitárny disk makuly,

4. patologický EOG,

5. nízka alterácia centrálneho vizu

v počiatočných štádiách,

6. veľká pleomorfia expresivity počas

vývoja medzi ostatnými hereditár-

nymi chorobami makuly,

7. žiadna iná okulárna alebo systémo-

vá porucha,

8. variabilný vek iniciálnej manifestá-

cie choroby,

Obr. 6a. Viteliformný disk ľavého oka 6-ročnej pacientky IV/5 Obr. 6b. FAG ľavého oka 6-ročnej pacientky IV/5

Obr. 4. Konečné štádium ľavého oka 27-ročného pacienta IV/7 Obr. 5. OCT ľavého oka pacienta IV/7
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9. veľká variabilita prejavu v intra a in-

terfamiliárnych príbuzenstvách,

10. častá hypermetropia bez alebo

s astigmatizmom.

Autozomálne dominantný typ dedič-

nosti s inkompletnou penetranciou

a variabilnou expresivitou je všeobec-

ne akceptovaný. Ak však pripustíme,

že inkompletnú penetranciu môže ov-

plyvniť aj patologický EOG, potom do-

teraz zaužívaný pojem inkompletná

penetrancia sa môže meniť. Patologic-

ký gén bol odhalený v roku 1992 (8,

26) a označovaný ako VMD2, bol ma-

povaný na dlhom ramene 11. chromo-

zómu v oblasti 11q12-q13.3. V roku

1998 boli prvýkrát zaznamenané mu-

tácie vo VMD2 géne u pacientov

s morbus Best. Tento gén kóduje

transmembránový proteín bestrofín,

ktorý je exprimovaný v RPE a nachád-

za sa špecificky v jeho bazolaterálnej

plazmatickej membráne a čiastočne

v apikálnych výbežkoch. Tu vytvára

komplex chloridových kanálikov, ktoré

sú zodpovedné za reguláciu transpor-

tu tekutín cez RPE. Predpokladá sa,

že dysfunkcia bestrofínu vyústi do ab-

normálneho transportu tekutín a iónov

cez RPE, čo následne spôsobí akumu-

láciu tekutín a debris v oslabenom

priestore medzi RPE a fotoreceptormi,

prípadne medzi RPE a Bruchovou

membránou. Doteraz bolo opísaných

viac ako 100 rôznych mutácií s mor-

bus Best. Vo veľkom množstve ide

o „missense mutácie“, ktoré vedú k de-

finovaným výmenám aminokyselín

v proteínovej sekvencii. Pri pozitívnej

rodinnej anamnéze s patologickým

EOG boli prakticky vo všetkých prípa-

doch dokázané mutácie vo VMD2 gé-

ne. Ďalší pokrok k objasneniu patoge-

nézy sa očakáva od genetických vý-

skumov a v poznaní zložitých pome-

rov štruktúr na úrovni bunkovej patoló-

gie (12, 33).

Štádiá vývoja viteliformného disku

Bestova choroba je progredujúce

ochorenie a nikdy sa nezastaví na úrov-

ni viteliformného disku. V tomto štádiu

zostáva vo variabilnom stave, ktorý sa

nedá časovo ohraničiť, pretože jeho za-

čiatok nepoznáme. Bolo by potrebné ri-

zikové prípady vyšetrovať v rámci po-

stihnutého príbuzenstva v krátkych ča-

sových intervaloch, čo je prakticky ne-

možné. Z aspektu makromorfológie vý-

voja sa prijali určité charakteristické štá-

diá (2, 11, 13, 18, 28). 

Štádium I – previteliformné. Má

len veľmi necharakteristické alebo ži-

adne oftalmoskopické prejavy a bez

poznania EOG a výskytu choroby

v príbuzenstve sotva by sme niekoho

zaradili medzi potenciálneho adepta

na viteliformný disk. 

Štádium II – viteliformné. Solitár-

ny viteliformný disk, do ktorého je po-

jatá makula, zostáva vedúcim preja-

vom Bestovej choroby. Farba žĺtka je

podstatnou veličinou, či už s inými prí-

mesami v kolorácii disku, vždy je však

základná. Obsahom žltej hmoty je na-

hromadenie žlto-oranžového pigmentu

lipofuscínu v bunkách RPE v rozsahu

centrálnej fovey. Lipofuscín sa všeo-

becne považuje za pigment starnutia.

V RPE je odvodený od tukov vonkaj-

ších segmentov neurosenzorického

epitelu pri procese natravovania a ob-

novovania vonkajších segmentov, vrá-

tane poškodzovania absorpciou svetla

a oxidáciou. Lipofuscín sa nachádza

už vo včasnom veku v bunkách RPE

celého fundu, ale klinicky najvýznač-

nejšie pri dystrofických chorobách ma-

kuly, akou je morbus Best. Mechaniz-

mus, ktorým sa táto substancia aku-

muluje, je zatiaľ neznámy. K jeho špe-

cifickým vlastnostiam patrí účasť na

autofluorescencii makulárnych a extra-

makulárnych ložísk a blokáda fluores-

cencie pri FAG viteliformného disku

makuly (20, 25). Každý nález takéhoto

prejavu na makule nás musí zaväzo-

vať k rutinnému screeningu ako gene-

alogickému vyšetreniu všetkých mož-

ných a dostupných členov príbuzen-

stva. To rozhoduje, či je choroba de-

dičná alebo ide o samostatný prípad,

o prvú mutáciu tejto choroby. V štádiu

viteliformného disku je centrálny vizus

prekvapujúco len málo alebo vôbec al-

terovaný. Dokazujú to vyšetrenia funk-

cií viazaných na foveolu (vizus do dia-

ľky a blízka, farbocit, Haidingerove

zväzky, makulárne ERG). To nepriamo

naznačuje aj primárne miesto postih-

nutia a primárne nepoškodené fotore-

ceptory makuly. Často je nápadná prí-

tomnosť hypermetropie bez alebo

s astigmatizmom, čo môžeme potvrdiť

aj u našich pacientov. V ďalších štádi-

ách vývoja disku sú už hodnoty zrako-

vej ostrosti veľmi diferentné a deficit

funkcií v každom prípade prítomný. 

BMVD nie je spojená so žiadnou oč-

nou alebo systémovou chorobou ale-

bo nejakou abnormalitou s poruchami

v biochemickom alebo hematologic-

kém spektre. Výskyt viteliformného

disku sa radí do obdobia prvého alebo

druhého decénia približne medzi 5. až

15. rokom života, ale ojedinele aj

v ďalších decéniách. O tom, či viteli-

formný disk je kongenitálne prítomný,

sa uvažovalo už od prvých publikácií

(3, 23). Takúto prítomnosť je ťažko po-

tvrdiť a vyžadovalo by to vyšetriť kaž-

dého novorodenca z postihnutého prí-

buzenstva. 

Štádium III – pseudohypopyon. Ob-

sah žĺtkovej masy po ukončení produk-

cie podlieha resorpčnému procesu cez

skvapalnenie, pri ktorom sa v závislosti

od gravitácie usadzuje s vodorovnou hla-

dinou v potenciálnom priestore, ktorý

označujeme ako pseudocysta. Podľa

stupňa skvapalnenia sa obsah môže pre-

lievať so zmenou polohy hlavy v rôznych

časových reláciách. V našom prípade to

bolo po 30 minútach. Súčasne s resorp-

ciou obsahu sa odhaľujú lézie RPE a na

FAG zóny hyperfluorescencie z transmi-

sie farbiva. V zriedkavých prípadoch sa

obsah pseudocysty môže naplniť znovu

žĺtkovou hmotou, ako to pozorovali niek-

torí autori (11, 17, 23). Tento vzácny fe-

nomén vo vývoji sme pozorovali aj my

v dvoch prípadoch. 

Štádium IV – (scrambled egg). Tu

sa zvyšky masy jazvovite organizujú

a pri FAG sa zvyšuje ich sfarbovanie im-

bibíciou do novotvoreného tkaniva v ne-

skorej fáze. RPE atrofuje spolu s tkani-

vom, reaktívnou hyperpláziou a akumu-

láciou pigmentu.

Štádium V – atrofia a neovaskula-

rizácia. V tomto poslednom štádiu sa

vývoj uberá prevažne dvomi spôsobmi.

Častejšie ide o úplnú atrofiu retinálnych

a choroidálnych štruktúr s reaktívnou

hyperpláziou RPE. Zriedkavejšie do-

chádza ku krvácaniu z defektov v Bru-

chovej membráne a následnej neova-

skularizácie s choriokapilaris a tvorbou

submakulárnej neovaskulárnej mem-

brány a disciformnej jazvy (19, 30). 

Elektrofyziologické vyšetrenia

Variabilná expresivita Bestovej choro-

by, zvlášť v neskorších štádiách a v ne-

skoršom veku, predstavuje veľké dia-

gnostické problémy a zaradenie tejto

choroby. Pokiaľ nezaznamenáme viteli-

formný disk u jedného člena postihnuté-

ho príbuzenstva, zostáva nám nepostrá-

dateľné elektrofyziologické vyšetrenie.

Vo výsledkoch elektroretinografie (ERG)

sa nezistili okrem makulárneho (pattern)

ERG podstatné zmeny. Najčastejšie pa-

tologické nálezy sa ale zaznamenali pri

EOG vyšetreniach (5). Vyjadrujú sa v po-

mere L/D (light/dark ratio) alebo Ardenov

kvocient a predstavujú index funkčnej ka-

pacity RPE. Deutman (6) stanovil, že L/D

ratio nad 185 % je normálne, do 165 %

pravdepodobne normálne, do 145 %

pravdepodobne subnormálne, menej

ako 145 % subnormálne a okolo 100 %
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jednoznačne patologické. EOG ale nie je

jediným špecifickým testom pri BMVD

a nedá sa hodnotiť na báze jedného spo-

radického prípadu. 

Fluoroangiografické vyšetrenie 

FAG u našich pacientov bolo rutin-

ným vyšetrením každého postihnuté-

ho. Jednotlivé nálezy zodpovedali štá-

diám, v akých sme ich zachytili v čase

prvého vyšetrenia buď náhodne pri

zrakových problémoch pacienta, alebo

v rámci genealogického vyšetrenia prí-

buzenstva. Charakteristický obraz dis-

ku naplnený žĺtkovým materiálom dá-

va pri FAG obraz blokády backgroud

fluorescencie (7, 11). Takýto obraz sa

dá zachytiť len zriedkavo. Prekvapil

nás ale nález FAG u 6-ročnej pacient-

ky ľavého oka IV/5 z rodokmeňa č. 1

s homogénnym diskom obojstranne

(obr. 6a, b), keď sa od začiatku venóz-

nej fázy sfarboval hypefluorescenciou

celý disk. Túto oblasť lemovala úzka

zóna hypofluorescencie zhusteného

RPE. Sfarbovanie disku vo vnútri pig-

mentového prstenca môže mať rôzne

vysvetlenia bez nároku na vysvetlenie:

1. buď je obsah disku riedky a RPE al-

terovaný tak, že neblokuje, ale odha-

ľuje choroidálnu fluorescenciu, pritom

ešte nie je v stave úplného pseudohy-

popyonu s gravitáciou v dolných parti-

ách. 2. disk sa sfarbuje akumuláciou

farbiva v jeho obsahu cez disrupciu

Bruchovej membrány s choriokapila-

ris. Identifikácia hustého pigmentové-

ho lemu okolo hyperfluorescentného

terča, cez ktorý prestupujú perifoveo-

lárne kapiláry, bol evidentný na fareb-

ných aj ortochromatických snímkach

v preinjekčnej fáze. Našli sme ho v li-

teratúre u iných autorov (2, 7, 10, 24)

bez zvláštnej pozornosti a vysvetlenia.

V ďalších fázach vývoja disku sa tento

fenomén vytráca a nezaznamenali

sme ho ani u troch ďalších pacientov. 

Histopatológia

V roku 1982 vyšli paralelne dve hi-

stopatologické štúdie o BVMD, kde oči

boli vyšetrené svetelnou a elektróno-

vou mikroskopiou. Obidva nálezy sa

týkali člena príbuzenstva evidentne

patriaceho k BVMD. Práca Weingeista

a spol. (29) je zatiaľ podľa našich ve-

domostí demonštráciou najmladšieho

postihnutého touto chorobou. Objek-

tom histopatologickej štúdie bol 28-

ročný muž, prvýkrát klinicky vyšetrený

ako 15-ročný. Pochádza z rodokmeňa

II. generácie ako najmladší zo štyroch

členov mužského pohlavia. Počas 12-

ročného sledovania nemal väčšie zra-

kové poruchy. Bol vyšetrený angiogra-

ficky, EOG mal patologické, získaný

defekt farbocitu v ose červeno-zelenej

mierneho stupňa a v oftalmoskopic-

kom obraze zmeny vo vývoji viteliform-

nej lézie. V čase histologického spra-

covania boli oči v štádiu resorpcie žĺt-

kovej masy s odlúčením neurosenzo-

rickej sietnice. Výsledky vyšetrení au-

torov tejto štúdie naznačovali difúznu

poruchu RPE s hromadením lipofuscí-

nových granúl, najviac v makule ako

zodpovedné za materiál žĺtkovej lézie.

Záver štúdie vyznel pre primárnu po-

ruchu v RPE a pre úlohu akumulácie

lipofuscínu v potenciálnom priestore

medzi senzorickou retinou a RPE.

K iným výsledkom histopatologické-

ho vyšetrenia sa dopracovala skupina

autorov okolo Frangieho a spol. (9).

Objektom ich vyšetrení boli oči 80 roč-

nej ženy s dobre dokumentovanou

BVMD z rodokmeňa so 6 postihnutými

v III generáciách. Počas života sa pr-

vé ťažkosti objavili okolo 50. roku ži-

vota, kedy bola aj prvýkrát oftalmosko-

picky vyšetrená. Nález odhalil oboj-

stranne jazvovité zmeny a FAG neo-

vaskularizáciu v obidvoch makulách.

Nálezy dvoch príbuzných vo veku 8

a 14 rokov z III. generácie dokumento-

vali skoršie štádiá vývoja lézie a ab-

normálny EOG. Pri histologickom vy-

šetrení autori zistili difúzne ukladanie

abnormálneho lipofuscínu v RPE

v rozsahu makulárnej oblasti, ale ex-

tramakulárne difúzne zmeny neboli

evidentné. Prominentným nálezom bol

aj PAS pozitívny elektróndenzný gra-

nulárny materiál vo vnútorných seg-

mentoch degenerovaných fotorecep-

torov a Muellerových buniek. Autori

usúdili, že primárnym miestom poru-

chy môže byť senzorická retina.

Obidva kontroverzné nálezy a názo-

ry na miesto primárnej poruchy ko-

mentoval Cavender (4) a dal do pozor-

nosti ďalšieho výskumu v súvislosti

s BVMD tri otázky: 1. Čo je žltý mate-

riál? 2. Kde sa nachádza tento materi-

ál vo vzťahu k RPE počas viteliform-

ného štádia BVMD? 3. Kde tento žltý

materiál vzniká? 

Tretia histopatologická štúdia po-

chádza od O´Gormana a spol. (22)

z roku 1988. Objektom vyšetrenia boli

oči 69-ročného muža s BVMD a klinic-

kým obrazom včasného štádia na jed-

nom a neskorým štádiom na druhom

oku. Autori potvrdili nálezy predchád-

zajúcich dvoch prác, že bunky RPE

akumulovali excesívne množstvo lipo-

fuscínu a melanolipofuscínu a stratu

buniek vo foveálnej a parafoveálnej

oblasti pod RPE. Na podklade získa-

ných nálezov naznačili hypotézu blíz-

ku práci Weigeista a spol., že miesto

tvorby žĺtkovej masy je RPE a jeho

uloženie v ňom a medzi ním a Brucho-

vou membránou. Disrupciu značne

stenčeného RPE naplneného lipofus-

cínom a neschopnosťou degradovať

materiál vonkajších segmentov fotore-

ceptorov v oblasti makuly vnikne ma-

sa do subretinálneho priestoru a zač-

ne ďalšiu deštrukciu senzorickej reti-

ny.

Klinická skúsenosť potvrdená viace-

rými autormi, ako aj vyšetrením 4 na-

šich očí v štádiu viteliformného disku

jednoznačne hovorí o minimálnom de-

ficite zrakových funkcií viazaných na

foveolu. Z toho vyplýva, že v tomto

štádiu nebudú primárnym miestom pa-

tológie BVMD fotoreceptory, ale ich

poškodenie bude sekundárne. 

ZZÁÁVVEERR

Veľká polymorfia vývojových štádií

viteliformnej dystrofie makuly vyžadu-

je štandardný postup v diferenciálnej

diagnóze tejto makulárnej choroby.

Najspoľahlivejší dôkaz je nález viteli-

formného disku a jeho posúdenie

s ohľadom na vek. Nasleduje vyšetre-

nie všetkých dostupných členov príbu-

zenstva pre stanovenie, či choroba je

prvou mutáciou, alebo má definitívnu

hereditárnu povahu. Nasledujú funkč-

né a zobrazovacie vyšetrenia s aspek-

tom na určenie morfologického štádia

na dôkaz nepostihnutých a nosičov

patologického génu, ako aj na predpo-

kladaný prirodzený priebeh choroby.

Po získaní jednoznačného záveru je

potrebné hovoriť v rámci poradenstva

o všetkých podstatných aspektoch

choroby. K tomu patrí vysvetlenie po-

vahy choroby, jej priebehu, vplyvu na

povolanie a okolnosti bežného života,

možnosť dedičnosti a jej riziká a čo

všetko je možné poskytnúť v aktuál-

nom čase choroby pre zlepšenie kvali-

ty zraku.

Kauzálna liečba viteliformnej dystro-

fie makuly zatiaľ neexistuje. Naše úsilie

sa zameriava na optimálnu korekciu re-

frakčných chýb, na zachovanie čírosti

optických médií a na prispôsobenie sa

podmienkam osvetlenia okolia. Len v ni-

ektorých situáciách a celkom výnimoč-

ne pri sub a parafoveolárnych neovas-

kularizáciách je metódou voľby lasero-

vá liečba.
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