KAZUISTIKA

KOINCIDENCE IDIOPATICKE
INTRAKRANIALNI HYPERTENZE A LEBEROVY
HEREDITARNI OPTICKE NEUROPATIE.
KAZUISTIKA

Myrgorodska O.

O¢ni Ordinace Ottlens s.r.o., Sumperk

Autor prdce prohlasuje, Ze vznik i téma odborného sdéleni

a jeho zverejnéni neni ve stfetu zdjmu a neni podporeno Zddnou
farmaceutickou firmou. Ddle autor prohlasuje, Ze prdce nebyla zaddna
jinému casopisu ani jinde otisténa.

Dr. Myrgorodska Olga
Oc¢ni ordinace Ottlens s.r.o.

y Langrova 240
Df.). redakce d.oruc.eno dne: 5.11.2021 787 01 Sumperk
Prijato k publikaci dne: 2. 3. 2022 E-mail:

Publikovano on-line: 2. 6. 2022 olya.mirgorodska@gmail.com

SOUHRN

Cil: V této praci je popsan pfipad dlouhodobého sledovani pacienta s otokem papil zrakovych nervii na o¢nim pozadi a zéroven s pfiznaky intrakra-
nialni hypertenze, u kterého bylo v rdmci diferencidlni diagnostiky provedeno genetické vysetieni a byla potvrzena Leberova hereditarni opticka
neuropatie s mutaci m.3460G>A.

Kazuistika: Pri vySetieni 5letého pacienta po Udajném Urazu hlavy na skdkacim hradu byla na o¢nim pozadi obou o¢i popséna papila zrakového
nervu se setfenymi hranicemi. Pro vylouceni mozné intrakranialni hypertenze bylo indikovano neurologické vysetieni véetné magnetické rezo-
nance mozku. Obé vysetieni pfinesla nalez v mezich normy. Po osmi letech pravidelného sledovani se pacient dostavil do ambulance s akutnimi
potizemi ve smyslu nahlého zhorseni vidéni béhem tréninku baseballu. Provedené o¢ni vysetteni zjistilo zhorseni vidéni pravého oka na pocitani
prstd na 50 cm, vidéni levého oka na 0,4 naturdiné, oblenénou fotoreakci zornice vpravo, prominujici papily zrakovych nervid setielych hranic
na obou ocich, cévy dilatované, vinutéjsi s fenoménem kfizeni, v periferii sitnice bez loZiskovych zmén. Pro otok papil, akutni zhorseni vidéni
a podezieni na intrakranialni hypertenzi byl pacient ihned poslan na neurologické vysetieni a k nasledné hospitalizaci. Béhem ni byla provedena
pocitacova tomografie mozku, venografie mozkovych splavl a vstupni laboratorni vysetieni, které neprokazalo zadnou patologii. BEhem celého
obdobi se projevovala stuprujici bolest hlavy, nauzea a zvraceni. Byla provedena lumbalni punkce. Tlak likvoru pfed odbérem ¢inil 285 mmH,0, po
odbéru 100 mmH,0. Likvor byl biochemicky v normé&, mikrobiologicky negativni. Zrakové evokované potencialy mély oboustranné prodlouzenou
latenci odpovidajici kompresi zrakovych nervi. Oftalmologické vysetieni vyloucilo drizovou papilu. S vyuzitim optické koheren¢ni tomografie byl
detekovan edém o vysce 600 um. Pacient podstoupil dvé odlehcujici lumbalni punkce, po kterych bylo subjektivné zlepseni potizi bez objektivniho
zlepseni. Nakonec neurochirurg pacienta indikoval k ventrikuloperitonealni drenazi. Pro zhorsené vidéni a absenci odpovédi na zavedenou terapii
v ramci diferencialni diagnézy bylo provedeno genetické vysetfeni a byla potvrzena Leberova hereditérni optickd neuropatie s mutaci m.3460G>A.
Zaveér: Navzdory vyrazné zlepsenému rozpoznavani Leberovy hereditarni optické neuropatie muize stale dochazet ke zna¢cnému zpozdéni diag-
nostiky. Variabilita poc¢atecnich nélezd, vzacny vyskyt onemocnéni a malo pfesné definovanych ptiznakd nemoci vedou k zna¢nym diagnostickym
potizim a pozdnimu zahdjeni [é¢by. Nelze fict, zda Slo o koincidenci IlH a LHON nebo zda znamky IIH jsou moznym doprovodnym projevem akutni
faze LHON.

Klicova slova: Leberova hereditarni optickd neuropatie, idiopaticka intrakranidlni hypertenze, pseudotumor cerebri, méstnava papila, papiledém,
otok papily zrakového nervu

SUMMARY
COINCIDENCE OF IDIOPATHIC INTRACRANIAL HYPERTENSION AND LEBER
HEREDITARY OPTIC NEUROPATHY. A CASE REPORT

Goal: This paper describes a case of a long-term monitoring of a patient with optic nerve swelling on the ocular background (papilledema),
accompanied by symptoms of intracranial hypertension, on whom a genetic examination was performed as part of differential diagnosis, confirming
Leber Hereditary Optic Neuropathy with the m.3460G>A mutation.

Casuistry: During the examination of a 5-year-old patient after an alleged head injury at a bouncy castle, an optic nerve papilla with unclear boundaries
was described on the ocular background of both eyes. Neurological examination, including brain Magnetic Resonance Imaging, was indicated to
rule out possible intracranial hypertension. Both examinations yielded a finding within the norm. After eight years of regular follow-up, the patient
attended to our clinic with acute problems in terms of sudden visual impairment during baseball training. The performed eye examination revealed
a deterioration of the vision of the right eye on counting fingers to 50 cm, vision of the left eye to 0.4 naturally, a slowed photoreaction of the right

CESKA A SLOVENSKA OFTALMOLOGIE 2022 1001



pupil, prominent optic nerve papilla with unclear boundaries on both eyes, dilated and more coiled vessels with a crossing phenomenon, the retinal
periphery shows no focal changes. Due to the swelling of the papilla, acute deterioration of the vision and the suspected intracranial hypertension, the
patient was immediately referred for neurological examination and subsequent hospitalization. There, the patient underwent computer tomography
of the brain, venography of the dural venous sinuses and an initial laboratory examination that showed no pathology. There was increasing headache,
nausea and vomiting throughout the period. A lumbar puncture was performed. The cerebrospinal fluid pressure before sampling was 285 mmH,0 and
100 mmH,0 after sampling. The biochemistry of the fluid was normal with negative microbiology. Evoked visual potentials had bilaterally prolonged
latencies, which corresponds to optic nerve compression. An ophthalmological examination ruled out a drusen papilla. Using Optical Coherence
Tomography, a 600 um edema was detected. The patient underwent two relieving lumbar punctures, which led to a subjective improvement without
objective improvement. Finally, the neurosurgeon referred the patient for ventriculoperitoneal drainage. Due to the impaired vision and lack of
response to the therapy induced, a genetic test was performed, which confirmed Leber Hereditary Optic Neuropathy with the mutation of m.3460G>A.
Conclusion: Despite the substantially improved identification of the Leber Hereditary Optic Neuropathy, the diagnosis may still be significantly
delayed. The variability of initial findings, the rare incidence of the disease and few well-defined symptoms of the disease lead to significant diagnostic
difficulties and late commencement of treatment. It is not possible to say whether there was a coincidence of IIH and LHON or whether the signs of IIH
are a possible concomitant of the acute phase of LHON.

Keywords: Leber Hereditary Optic Neuropathy, idiopathic intracranial hypertension, pseudotumor cerebri, congestive papilla, papilledema, optic

nerve papilla swelling

uvoD

Idiopatickd intrakranidlni hypertenze (lIH) neboli
pseudotumor cerebri je vzacna neurologicka porucha
nezndmé etiologie, kterou charakterizuje vysoky tlak
mozkomisniho moku > 280 mmH,0 [1] bez zjevné pfrici-
ny [2], souvisejici pravdépodobné s narusenou dynami-
kou mozkomisniho moku [3]. Ohrozeni zraku je hlavnim
problémem této poruchy [1] protoze zplsobuje atrofii
zrakového nervu [3]. Détsti pacienti s [IH se bézné pro-
jevuji jednim ze dvou zpUsobu: bud pfiznaky zvyseného
intrakranialniho tlaku a papiledému, nebo prostfednic-
tvim ndhodného nélezu papiledému pfi rutinnim vy-
Setfeni jinak asymptomatického ditéte [4]. Edém papily
je obecné oboustranny, ale maze byt asymetricky nebo
jednostranny [5]. Je dulezité odlisit papiledém od pse-
udopapiledému, aby se zabranilo potenciadlné skodlivé
nadmérné diagnostice, nadmérnému vysetfovani a nad-
mérné lécbé. Pro sledovani dynamiky ndlezu na o¢nim
pozadi je vhodné pouzivat zobrazovaci metody. V pedi-
atrické populaci vsak pofizeni fotografii o¢niho pozadi
a zobrazovani pomoci optické koherencni tomografie
(OCT) nemusi byt mozné z divodu véku a absence spo-
luprace ditéte. V téchto situacich je vhodné dokumento-
vani zavaznosti edému papily zrakového nervu pomoci
Frisénovy skaly [4]. Napodobit papiledém mlze mnoho
diagnodz, jako je atypicky vzhled terce zrakového nervu
(Sikmad inzerce zrakového nervu, tilted disc), drizy zrako-
vého nervu nebo optickd neuropatie se zdurelym ter¢em
zrakového nervu v disledku jiné patologie nez intrakra-
nidlni hypertenze [6].

Leberova hereditarni optickd neuropatie (LHON) je
oslepujici nemoc s maternalnim zptdsobem dédi¢nosti.
Tento stav byl popsén v roce 1871 Theodorem Leberem
[7]. Vice nez 95 % pacientl nese jednu ze tfi prevalent-
nich bodovych mutaci v genech mitochondridlni DNA:
m.11778G>A, m.3460G>A a m.14484T>C [8]. Ne u kaz-
dé osoby, u niz byla identifikovana mutace asociovana
s LHON, dojde k rozvoji ptiznakl nemoci [9]. K rozvoji kli-
nickych pfiznaku dochazi obvykle dochazi mezi 15 a 35
lety, pficemz u 90 % pacientl se onemocnéni projevi do
50 let véku. Postizeni jednoho a druhého oka probiha
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soucasné nebo s odstupem i nékolika tydnu [8]. Asi 60 %
pacientl s LHON vi, ze maji v rodinné anamnéze LHON,
ale 40 % z nich popira, ze by méli znamou rodinnou
anamnézu [10]. Ztrata zraku je obvykle jedinym sympto-
mem onemocnéni, byly vsak zaznamendny nékteré rodi-
ny s dalSimi pfiznaky. Tento stav je popsan jako ,LHON
plus” a spolu se ztratou zraku a atrofii zrakového nervu
zahrnuje pohybové poruchy, tfes a poruchu vedeni sr-
dec¢niho rytmu [11].

KAZUISTIKA

Chlapec narozeny v roce 2007 je sledovan v nasi am-
bulanci od kvétna 2012, kdy pfisel na kontrolu po Ura-
zu. Dva dny pred vysetfenim Udajné narazil na skdka-
cim hradu hlavou do tyc¢ky. Neupadl do bezvédomi, byl
bez nauzey a subjektivné se citil bez potizi. Dle osobni
anamnézy probéhla gravidita fyziologicky, porod byl
proveden cisaiskym fezem kvali poloze koncem péane-
vnim. Alergologickd anamnéza byla negativni. Rodinna
anamnéza byla nevyznamnd. Dle o¢ni rodinné anamné-
zy byla matka kratkozraka. Pfi vysetieni vidéni obou oci
byla zrakova ostrost u pacienta 1,0 naturdlné. Objektivné
jsme pfii vysetfeni zjistili hematom a drobnou exkoriaci
vpravo (pravdépodobné v oblasti ocnich vicek, ovsem
ve zdravotni dokumentaci neni uvedena presna loka-
lizace), oblenénou fotoreakci vpravo, na o¢nim pozadi
obou o¢i papilu smazanych hranic, jinak bez traumatic-
kych zmén. Pacient byl s incipientni méstnavou papilou
obou oc¢i a suspektnim pseudotumorem cerebri indiko-
van k neurologickému vysetieni. Neurolog diagnostiko-
val hyperaktivitu ditéte, jinak byl neurologicky nalez bez
topickych zmén, souvislost o¢niho nalezu s traumatem
Ibi byla malo pravdépodobnd, Iékai doporucil magne-
tickou rezonanci (MR) mozku. MR znazornila normalni
nalez na mozku, hyperplastickou sliznici v pravém ma-
xildrnim sinu, etmoidalnich a sfenoidalnich sinech. Bylo
doporuceno sledovani. Pravidelné kontroly probihaly po
tfech mésicich, nalez na o¢nim pozadi zlstéval totozny.
S diagnézou méstnava papila obou oci, suspektni pseu-
dotumor cerebri byla v kvétnu 2013 provedena kontrola
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ve Vieobecné fakultni nemocnici v Praze. Pacient udaval
bolest hlavy v oblasti ¢ela spise vecer, nékdy vecer tdaj-
nou diplopii, ale ndlez nebyl schopen blize specifikovat.
Pfi vy3etfeni vidéni obou oci byla zjisténa naturdIni zra-
kové ostrost 6/6, nitroo¢ni tlak byl v mezich normy, jinak
ocni vysetieni a testy byly v pofadku, na o¢nim pozadi
byly popsany papily hyperemické, neohranicené, elevo-
vané, bez hemoragii ¢i vatovitych lozisek, bez dilatace
v Zilnim systému a dal3ich zmén na fundu. Zavér: «<Nélez
na papilach je jiz za hranici normy, jevi se jako méstnavé
papily, o¢cekdvame intrakranialni pretlak, na druhé strané
chybi jakékoliv dalsi obtiZze z méstnani. Navic méstnani
u déti po uzavieni fontanel vzdy hrozi rychlou progresi
nélezu, aviak nas pacient je 9 mésict bez dalsi zfetelné
progrese. Uddvanou diplopii, respektive poruchu hyb-
nosti, se nepodafilo prokazat.” Pfi vysetieni v Praze byla
doporucena kontrola diplopie a kontrolni MR mozku.

Invazivni vy3etfeni typu fluorescen¢ni angiografie v tuto
dobu nebyla indikovana. Kontrolni MR probéhla v ¢ervnu
2013 s normalni ndlezem na mozku. Poté ocni kontroly
probihaly kazdych 6 mésicu, nélez byl stale stejny a paci-
ent bez potizi. Kontrolni vy3etfeni ve V3eobecné fakultni
nemocnici v Praze bylo realizovdno v ¢ervenci 2015. Vidé-
ni obou o¢i bylo 1,0, nitrooc¢ni tlak normalni. Na prednim
segmentu popsan normalni nélez, mikroexouchylka byla
bezpecné v mezich fluze, dale izokorie s normalnimi re-
akcemi zornic, na o¢nim pozadi papily prominovaly, bez
hemoragii, cévy byly vinutéjsi, ale bez vétsi naplné Zilni,
jen pInéjsi kapildrni sit. Dle ultrazvuku nebylo vpravo
mozné vyloutit drobnou drizu terce zrakového nervu,
vlevo druzy zachyceny nebyly. Drizy nebyly nalezeny
ani autofluorescenci na OCT. Na perimetru popsano nor-
malni zorné pole bilateralné, sice s nizsi spolehlivosti, ale
slepé skvrny nebyly zvétSeny. Zavér: ,O¢ni nélez je sice za

Obrazek 1. Fotografie o¢niho pozadi pacienta (¢ervenec 2015)

Obrazek 2. Fotografie o¢niho pozadi pacienta (srpen 2020)

CESKA A SLOVENSKA OFTALMOLOGIE 2022

1003



hranici normy, ale dlouhodobé normalini funkce diagné-
zu pseudotumoru cerebri nepodporuji.” Byly doporuce-
ny pravidelné kontroly, které v nasi ambulanci probihaly
kazdych 6 mésict. Vysledky pokust o zhodnoceni zorné-
ho pole a OCT nebyly pro velkou chybovost a pfitomnost
velkého poctu artefaktl validni. O¢ni pozadi zlistavalo po
celou dobu sledovani beze zmén (Obrazek 1).

V srpnu 2020 se pacient dostavil do nasi ambulance
s akutnim zhorsenim vidéni béhem tréninku baseballu.
Udajné jej tyden pied vysetfenim udefil baseballovy mi-
¢ek do levého oka, coz zplsobilo zamlzené vidéni. Zra-
kova ostrost pravého oka byla pocitani prstt na 50 cm
naturalné, levého oka 0,4 naturalné, nitroocni tlak vpravo
13,8 mmHg, vlevo 11,9 mmHg, autorefraktomerie pravého
oka —1,25-0,50/129, levého oka —1,25-0,25/66, korekce
nelepsila vidéni. Objektivné jsme na pfednim segmentu
nenalezli Zzddnou patologii, jen vpravo zornice reagovala
oblenéné. Na o¢nim pozadi jsme bilateralné vidéli promi-
nujici papilu setfelych hranic s ¢arkovitymi hemoragiemi,
cévy dilatované, vinutéjsi s fenoménem kfiZeni, sitnice do
periferie bez lozZiskovych zmén (Obrazek 2).

Provedli jsme OCT vysetieni papil zrakového nervu
(pfistroj OCT/SLO RetinaScan Nidek RS-3000) - obraz oto-
ku vrstvy nervovych vldken na obou ocich (Obréazek 3).
Pro otok papil, akutni zhorseni vidéni a suspektni nitro-
lebni hypertenzi jsme pacienta poslali na Neurologickou
kliniku Fakultni nemocnice Olomouc, kde byl nasledné
hospitalizovan.

Béhem hospitalizace byla provedena pocitacova to-
mografie mozku bez prikazu patologickych zmén (MR

nebylo mozno provést pro pfitomnost fixnich rovna-
tek), neurologické vysetfeni nevykazovalo zndmky loZis-
kové léze centralniho nervového systému. Venografie
mozkovych splavli byla bez detekce defektd v néaplni,
bez detekce trombdzy. Vstupni laboratorni vy3etfeni
nesignalizovalo ndpadné vyboceniz normy. Béhem hos-
pitalizace progredovala bolest hlavy, nauzea a zvraceni.
Byla provedena lumbalni punkce (LP): tlak likvoru pred
odbérem 285 mmH,O, po odbéru 100 mmH,O, likvor
biochemicky v normé, mikrobiologicky negativni. Byly
provedeny zrakové evokované potencidly, které mély
oboustranné prodlouzenou latenci odpovidajici kom-
presi zrakovych nerv(. Oftalmologické vysetfeni: vidéni
pravého oka prsty 30 cm, vidéni levého oka 6/24. Pred-
ni segment klidny, zornice okrouhlé, izokorické, pfima
a nepfima reakce vybavna, relativni aferentni pupilarni
defekt neni. Fundus v mydridze: sklivec ¢iry, papila nad
niveau, okraje zneostfené, hemoragie nejsou, odstup
cév pravidelny, cévni kresba na papile vyraznéjsi, cévy
do periferii vice vinuté, zejména zilni fecisté, makula
s reflexem, sitnice do periferii pfilozend, bez loziskovych
zmén. Ultrazvukové vysetfeni vyloucilo drizovou papi-
lu. OCT detekovalo edém o vySce 600 pm. Nalez byl uza-
vien jako ,Méstnavd papila bilateradlné — dle parere od
roku 2012 suspektni pseudotumor cerebri”. BEhem hos-
pitalizace progredovala bolest hlavy, nauzea a zvraceni,
pacient mél trvale predklonénou hlavu, coz kompliko-
valo vysetieni. Vzhledem k mirnému zlep3eni potizi po
provedené LP a malému zlepseni vidéni (vidéni pravého
oka 1 m prsty a levého oka 6/18) bylo doporu¢eno na-

OCT Setting:DISC MAP X-Y{ 6.0mm x 6 0mm[256 x 256] )
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Obrazek 3. OCT papil pacienta — obraz otoku vrstvy nervovych vldken na obou ocich (srpen 2020)
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sadit acetazolamid 250 mg tbl. 3x denné a konzultace
neurochirurga stran indikace k zavedeni shuntu. Po dru-
hé odleh¢ovaci LP nakonec neurochirurg pacienta indi-
koval k ventrikuloperitonedlni drenézi.

Pfi propusténi subjektivné pacient pocitoval zlepseni
vidéni, vic vecer, bez bolesti a zvraceni. Vidéni pravého
oka 1 m prsty, vidéni levého oka 6/60, korekce nelepsila
vizus, Nitroo¢ni tlak vpravo 11 mmHg, vlevo 12 mmHg, au-
torefraktometrie pravého oka —0,50—0,50/159, levého oka
—1,25. Vysetieni na OCT prokazalo minimalni pokles edé-
mu vrstvy nervovych vldken. Objektivné byl predni seg-
ment klidny, na o¢nim pozadi papila s edémem, stabilni ci
moznd lehce méné edematdzni cévy bez zanofeni, kolem
papily hemoragie vstfebdna, doslo ke zmenseni dilatace
Zil. Subjektivné zlep3eni vidéni bez objektivniho zlepseni.
Diagnosticky neurologové nalez uzavieli jako: ,Pseudotu-
mor cerebri, stp. ventrikuloperitonedlnim shuntu v celko-
vé anestezii.” Po hospitalizaci doporucili pravidelné kon-
troly na Neurochirurgické a Oc¢ni klinice. Pro progredujici
zhorsovani vedeni zrakovou drahou dle zrakovych evoko-
vanych potencidl(l bylo v rdmci diferencidlni diagnostiky
doplnéno genetické vysetteni, pfi kterém byla potvrzena
Leberova hereditarni optickd neuropatie (LHON), mutace
v m.3460G>A (> 96 % heteroplazmie v periferni krvi). Pa-
cient byl pfedan do Vseobecné fakultni nemocnice v Pra-
ze k |é¢bé idebenonem. Stejnd mutace byla zjisténa v krvi
matky a ndsledné i sestry pacienta.

Rodice a sestra pacienta jsou také sledovani v nasi am-
bulanci. Rodi¢e maji o¢ni nalez nezdvazny. Sestra (rok na-
rozeni 2009) byla v nasi ambulanci sledovana od roku 2010
kvuli neprdchodnosti slznych cest, bez jiné o¢ni patologie.
V roce 2016 byl popsan normalni o¢ni nalez, kromé lehce
neohranicené papily zrakového nervu. Subjektivni potize
pacientka neméla, proto jsme doporucili pravidelné kon-
troly oftalmologem. V roce 2017 jsme na o¢nim pozadi
popsali prominujici papilu setfelych hranic, bez hemoragii
(Obrazek 4). Dle provedeného OCT vysetieni u sestry pa-

cienta (pfistroj OCT/SLO RetinaScan Nidek RS-3000) jsme
nalez uzavieli jako pseudoedém papil zrakového nervu
(Obrézek 5). Pokrac¢ujeme ve sledovani a pfi posledni kont-
role v roce 2020 jsme nenalezli progresi nélezu.

DISKUZE

U naseho pacienta od zacatku sledovani na ocnim
pozadi vidime papilu neostfe ohrani¢enou, nad niveau,
cévni kresba na papile vyraznéjsi, cévy vice vinuté, bez
zadnych potizi ze strany vidéni. Opakované neurologické
kontroly pro vylouceni intrakranidlni hypertenze a pro-
vedené MR neprokazaly zddnou neurologickou patolo-
gii. Historicky je LHON rozdélend do 3 odlisnych klinic-
kych skupin: subklini¢ti nositelé mutaci, pacienti s akutni
LHON (s trvanim onemocnéni 1 rok nebo méné) a paci-
enti s chronickou LHON (s trvanim onemocnéni vice nez
1 rok) [12]. U neovlivnénych nosi¢t mutace asociovanych
s LHON, mohou byt patrné zmény pfi vysetieni fundu
a méreni OCT vcetné vaskularnich abnormalit [12]. Lze
pozorovat tfi klinické rysy jedine¢né pro LHON: vaskuldr-
ni tortuozita, peripapilarni otok vrstvy nervovych vlaken
a peripapilarni telangiektatické cévy, mize byt pfitomno
peripapilarni krvaceni [9]. Dané zmény vidime i na o¢nim
pozadi sestry pacienta. Pohlavi ani pfi¢cinné mutace ov-
$em nemaji vliv na to, kdy onemocnéni manifestuje a jak
zavazna ztrata zrakovych funkci bude. Muzi maji 4-5krat
vétsi pravdépodobnost, Ze se u nich choroba projevi [8].
Lze fict, ze vaskularni zmény mohou slouzit jako uzite¢na
objektivni méfitka onemocnéni. Byly referovany jednot-
livé zpravy tykajici se vaskularnich zmén u LHON 11778
a 14484, nicméné izolované vaskularni hodnoceni varian-
ty primdrni mutace LHON 3460 chybi [13]. Kromé toho
u zadnych postizenych matrilinedrné pfibuznych rodin
s mutaci m.3460G>A nebyly zjistény zadné dalsi klinické
abnormality [14].

Obrazek 4. Fotografie o¢niho pozadi sestry pacienta (2017)
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Pti vysetfeni pacienta po ndhlém zhorseni vidéni bé-
hem tréninku a Urazu levého oka pozorujeme progresi
oboustranného papiledému, smazani okrajl papily zra-
kového nervu - ndlez, ktery je povazovan za charakte-
risticky nalez pfi IIH [5]. Poté se objevuji bolesti hlavy,
zhorseni vidéni, prakticky do slepoty, coz je hlavnim

I Setting Y| & UOmim

= RIS T 1 me -
H-IIH: W —

: I R

klinickym pfiznakem nemoci [1]. Pacient splrioval kri-
téria pro IIH, navrzenych Friedmanem, kterd zahrnuiji:
normalni neurologické vysetfeni, pfitomnost papile-
dému, normalni pocitacova tomografie a MR mozku,
normalni slozeni mozkomisniho moku a zvyseny otevi-
raci tlak pfi lumbalni punkci (= 250 mmH,0 u dospélych

Ere | TG L ) Bala
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Obrazek 5. OCT sestry pacienta — pseudoedém papil zrakového nervu (2017)
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a =280 mmH.O u déti (250 mmH_0O, pokud dité neni
obézni a neni sedovano)) [1]. Méreni oteviracich tlakd
a analyza mozkomisniho moku je vyZzadovdana pro pres-
nou diagndzu [6]. Na rozdil od IIH, LHON se klasicky pro-
jevuje jako akutni az subakutni, oboustrannd, sekven¢ni
a nebolestiva ztrata zraku [15] v dasledku poruchy funk-
ce a odumirani retindlnich gangliovych bunék, coz v ko-
ne¢ném dusledku vede k atrofii zrakového nervu [7].
Dle zdznamu provedenych OCT vysetieni narlstal otok
papil, po provedeni LP pacient subjektivné pocitoval
zlepseni potizi a vidéni, coz také svédci spis o nitrolebni
hypertenzi, i kdyz nékteré pfipady dédi¢nych optickych
neuropatii s klinickymi pfiznaky idiopatické intrakranial-
ni hypertenze by mohly reagovat na Ié¢bu snizujici nit-
rolebni tlak [11]. Pro snizovani nitrolebniho tlaku maze
pomoci fada lé¢ebnych a chirurgickych zdkrokd [1]. Léc-
ba zahrnuje pouziti acetazolamidu, topiramatu a korti-
koidu [4]. Nicméné témér 10 % déti bude nakonec vyza-
dovat chirurgicky zakrok pro trvalou bolest hlavy nebo
ztratu zraku [16]. Ten mlze zahrnovat umisténi ventri-
kuloperitonealniho nebo lumboperitonealniho shuntu
[4]. Ackoli se u détské IIH pouzivaji rizné lékaiské a chi-
rurgické strategie, pevné dané lécebné postupy neexis-
tuji [17]. Nas pacient podstoupil ventrikuloparitonedlni
drendz s pfiznivym strukturdlnim nalezem, subjektivnim
zlepsenim vidéni, ale bez zlepseni objektivniho nalezu
a zrakovych funkci.

V literatufe je popsan podobny piipad 8letého
chlapce s progresivni oboustrannou ztratou vidéni,
obcasnou bolesti hlavy, u kterého vysetfeni o¢niho
pozadi prokdzalo bilaterdIni mirnou elevaci optického
disku, lumbdlni punkce identifikovala intrakranialni
hypertenzi s oteviracim tlakem 320 mmH_0O, normal-
nim poc¢tem bunék, hladinami bilkovin a glukézy. Byla
zahdjena lécba acetazolamidem, kterd zlepsila bolesti
hlavy, ale ztrata zrakové ostrosti zlstala. Dale byla pro-
vedena cilena analyza mutaci pro LHON, ktera potvrdi-

la homoplazmii pro mutaci m.11778G>A [18]. Oba pfi-
pady mizou slouzit jako ukézka pribéhu LHON u déti,
ktery se lisi od klasického pribéhu LHON s nastupem
v dospélosti. Podezieni na LHON casto vyslovuje o¢ni
Iékaf nebo neurolog [8]. Bohuzel neni mozné kazdé-
ho pacienta se suspektnim nélezem na o¢nim pozadi
indikovat ke genetickému vysetfeni. Navzdory vyraz-
né zlepsenému rozpoznani LHON muze stale dochazet
ke zna¢nému zpozdéni diagnostiky [12]. Zlatym stan-
dardem laboratorni diagnostiky je posléze molekular-
ni genetickd analyza prevalentnich mutaci ve vzorku
krve ¢i bunék stéru bukalni sliznice. Toto vy3etteni
se provadi u pacientl s jiz rozvinutou poruchou zra-
ku v rdmci diferenciélni diagnostiky LHON ¢i u rodin-
nych pfislusnikd, ktefi zatim nemaji klinické obtize [8].
V zafi 2015 byl v Evropské unii schvélen prvni a dosud
jediny Iék na lé¢bu Leberovy hereditarni optické neu-
ropatie. Timto lékem je idebenon (Raxone®), ktery je
u respondentl efektivni i pfi nasazeni Trok po prvnich
pfiznacich [19]. V soucasné dobé se lé¢ba nedoporu-
¢uje pfibuznym pacienta s LHON, doporucuje se viak
poradenstvi v oblasti zivotniho stylu [12].

ZAVER

Popsany pfipad je ukdzkou toho, Ze dnesni medicina
je sice velmi progresivni, pfesto existuji onemocnéni,
jejichz presny prabéh stale neni zndm. Variabilita poca-
tecnich nalezl, vzacny vyskyt onemocnéni a malo presné
definovanych pfiznakli nemoci vedou k zna¢nym dia-
gnostickym potizim a pozdnimu zahdjeni 1écby. Nelze
fict, zda $lo o koincidenci IlH a LHON nebo zda znamky
IIH jsou moznym doprovodnym projevem akutni faze
LHON. | z tohoto dlivodu muze byt tato prace cennou
ukazkou ptiznakl a pribéhu onemocnéni LHON s muta-
ci m.3460G>A.
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