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* Inherited Retinal Diseases



Cojsoudedicna
onemocheéni
sitnice (IRDs)?

Dédicna onemocnéni sitnice (IRDs - inherited retinal
diseases) predstavuji soubor vzacnych o¢nich poruch,
které obvykle déti zdédi po svych rodic¢ich. Tyto choroby
mohou byt nazyvany také vrozenymi retinalnimi
dystrofiemi nebo dédicnymi degeneracemi sitnice.

Mezi nejcastéjsi typy IRDs patiiretinis pigmentosa,
Stargardtova choroba ¢i Ushertliv syndrom,

Existuje vsak velmi mnoho dalSich typu. Vas lékar by vam
meél poskytnout vice informaci o tom, které onemocnéni se
projevilo praveé u vas.

Dalsi informace najdete na webu www.poruchyzraku.cz.



Co znamena
diagnoza IRDs?

Tento material pravdépodobné drzite v rukou, protoze u vas
bylo prokazano néktere z dédiCnych onemocnéni sitnice.
/Zpocatku je tézke se s nove diagnostikovanou nemoci
vyrovnat. Spole¢né s ruznymi emocemi pfichazi i fada
otazek. Doufame, ze v tomto materialu najdete odpoveds
alespon na nékteré z nich.

Je nezbytné siuvédomit, ze dédicha onemocnéni sitnice
mohou byt progresivnimi onemocnénimi a vas zrak se muze
v budoucnu zhorSovat.

Vase diagnoza vsak
nemeni to, kym jste.

Co zpusobuje IRDs?

Dédicna onemocnéni sitnice jsou zpusobena mutaci jednoho
Civice genu, které jsou zodpovédné za fungovani nebo vyvoj
bunék citlivych na svétlo v sitnici v zadni Casti oka. Tyto bunky
se bud dostatecné nevyvijeji, nebo prestavaji fungovat, coz
vede k postupné ztraté zraku.

IRDs patri mezi dédicné choroby, coz znamena, ze geny,
které je zpusobuji, jste vétSinou zdédili po svych rodicich.
Ruzné typy IRDs maji rizné zakonitosti dédicnosti v zavislosti
na typu mutace a na postizeném genu Ci genech.

Dosud bylo objeveno vice

nez 300 genu', u nichz se prokazal
vztah k dedicnhym

onemochénim sitnice.



Jak vzacna
jsou IRDs?

Ackoliv IRDs patfi mezi vzacna onemocnéni, nejste
zdaleka sami. Odhaduje se, ze IRDs trpi zhruba jeden
z 2 000 lidi (vice nez 3 miliony lidi po celém sveteé).

IRDs se mohou objevit v rizném véku, oviem nejcastéjsi
pricinou ztraty zraku jsou ve vékové kategorii 15 az 45 let.?

Jak se stanovuje
diagnoza IRDs?

Existuji dva zpusoby, jak diagnostikovat
IRDs - klinicky a geneticky.

Klinickou diagnozu vam sdélil vas lekar, ktery vam rekl, jakym
typem IRDs trpite. Klinicka diagndza se stanovuje pomoci
sledovani urcitych pfiznakd a rovnéz ruznymi vysetrenimi
OCi, kam se radi napriklad fotografovani sitnice nebo opticka
koherencni tomografie.

Z klinického vysetreni se dozvite, kterym
pravdépodobnym typem dédicéného onemocnéni sitnice
trpite a jaky bude predpokladany prabéh nemoci.

Dalsim krokem je molekularné geneticka diagnostika,
Ktera je potrebna pro uréeni konkrétni genové mutace,

jez zpusobuje pravé vase dédicné onemocnéni sitnice,
arovnéz pro stanoveni dalSich krokd.

Diagndza IRDs je potvrzena az po genetickem testovani.

V ramci tohoto vySetreni provede specializovana laborator
izolaci DNA, ktera se obvykle ziskava ze vzorku krve Ci slin.
Nasledné probiha vysSetreni na pritomnost mutace v genech
zpusobuijicich IRDs. Po jejim nalezeni je mozno klinickou
diagnozu potvrdit.



Co nabizi genetické
vySetreni?

Diky molekularné genetické diagnostice ziskate
daleko lepSi predstavu o tom, jak se bude vase nemoc
pravdépodobné dal vyvijet, coz vam muize umoznit
nemoc lépe zvladat.

Molekularné geneticka diagnostika upresni, ktera
nebo které mutace (novéji varianty) genu ¢i genu

jsou zodpoveédné za vase onemocneéni, a poskytne
moznost podrobnéji vas informovat. Napomuze presné
pojmenovat vase onemocnéni, stanovit prognozu do
budoucna a pravdépodobnost, s jakou budou touto
nemoci trpét vase déti.

Molekularné geneticke vysetreni také pomuze urcit,

zda jste vhodnym kandidatem pro dostupné formy leCby
Ci pro Kklinické studie, v jejichz ramci se muzete zucastnit
néktereho z vyzkumu lécby dédicnych onemocnéni
sitnice. Zakladni podminkou pro zarazeni do vétsiny
téchto studii je prave potvrzeni klinickeé diagnozy na
molekularné genetické urovni. Pokud si myslite, ze by
pro vas geneticke vysetreni IRD bylo prinosne, oslovte
sveho lékare.
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Trapi vas
dediché onemochnén
sitnice?
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Zjistéte, jakym
prinosem pro vas
bude geneticke
vySetreni zameérené
nadedicna
onemocheéni sitnice.

Vice informacinaleznete na

www.poruchyzraku.cz
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