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SUHRN

Ciel: Cielom tejto publikcie je poukazat na diagnostické uskalia pri odliSovani retinitis pigmentosa sine pigmento (RPSP) od normotenzného glaukomu
(NTG).

Kazuistika: 71-ro¢ny pacient bol 10 rokov lie¢eny dvojkombinéciou lokalnych antiglaukomatik pre NTG, ktory bol diagnostikovany na zaklade bledého
teréa zrakového nervu, exkavécie c/d 0,5, normalneho vnitroo¢ného tlaku a vypadkov v zornom poli. Pocas sledovania sa u neho rozvinula progresivna
nyktalopia, zizenie zorného pola a vyrazny pokles zrakovej ostrosti z 1,0 na 0,1. Multimodalne zobrazovacie metédy, vratane fundus autofluorescencie
(FAF), optickej koherentnej tomografie (OCT) a perimetra, preukézali degeneréaciu fotoreceptorov, ktora nekorelovala s glaukémovou optickou
neuropatiou. Genetické vysetrenie identifikovalo dva heterozygotné varianty v géne USH2A: jeden zndmy patogénny variant (c.11864G>A) a jeden
novy variant (c.12544A>G). Na zéklade tychto vysetreni a absenciu degeneracii typu kostnych buniek na sietnici bola diagnostikovana RPSP.

Zaver: Tento pripad poukazuje na riziko zdmeny RPSP s NTG pre prekryvajlce sa klinické znaky a zdoéraznuje nevyhnutnost komplexného
multimodalneho vysetrenia vratane FAF, OCT, elektroretinografie, perimetrie a genetického testovania pre spravnu diagnostiku a manazment.
Klacové slova: retinitis pigmentosa sine pigmento, normotenzny glaukém, misdiagnéza

SUMMARY
Retinitis Pigmentosa Sine Pigmento Masquerading as Normal-Tension Glaucoma.
A Case Report

Aim: The aim of this publication is to highlight the diagnostic pitfalls in differentiating retinitis pigmentosa sine pigmento (RPSP) from normal-tension
glaucoma (NTG).

Case Report: A 71-year-old patient was treated for 10 years with topical dual antiglaucoma therapy for NTG, which had been diagnosed based on optic
disc pallor, a cup-to-disc ratio of 0.6, normal intraocular pressure, and visual field defects. During the course of subsequent monitoring, the patient
developed progressive nyctalopia, concentric visual field constriction, and a marked decline in visual acuity from 1.0 to 0.1. Multimodal imaging,
including fundus autofluorescence (FAF), optical coherence tomography (OCT), and perimetry, demonstrated photoreceptor degeneration that did
not correlate with glaucomatous optic neuropathy. Genetic testing identified two heterozygous variants in the USH2A gene: one known pathogenic
variant (c.11864G>A) and one novel variant (c.12544A>G). Based on these findings and the absence of typical bone spicule pigmentation on fundus
examination, a diagnosis of RPSP was determined.

Conclusion: This case underscores the risk of misdiagnosing RPSP as NTG due to overlapping clinical features, and emphasizes the necessity of
comprehensive multimodal evaluation, including FAF, OCT, electroretinography, perimetry, and genetic testing, in order to ensure accurate diagnosis
and appropriate management.
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uvoD 1:4 000 obyvatelov [1]. Ochorenie sa typicky manifestu-
je u adolescentov alebo v ranej dospelosti nyktalopiou,

Retinitis pigmentosa (RP) predstavuje klinicky a gene- po ktorej nasleduje progresivna strata periférneho zor-
ticky heterogénnu skupinu dedi¢nych retinalnych dystro- ného pola a postupné zhorSovanie centralnej zrakovej
fil sposobenych progresivnou dysfunkciou a zédnikom ostrosti [1,2]. RP je asociovana s viac ako 80 génmi a vy-
fotoreceptorov, pricom primarne su postihnuté tycinky, kazuje rozne typy dedi¢nosti vratane autozomalne do-
nasledne ¢apiky. Celosvetova prevalencia RP je priblizne minantnej, autozomalne recesivnej a X-viazanej formy.
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Fundoskopicky ndlez pri klasickej forme RP zahf-
na degenerécie typu kostnych buniek, zizené cievy
a voskovo bledu papilu. Avsak atypické varianty, ako je
retinitis pigmentosa sine pigmento (RPSP), postrada-
ju charakteristické pigmentové zmeny, ¢o moze viest
k oneskoreniu diagnézy alebo k jej nespravnej inter-
pretacii [1,2].

Normotenzny glaukém (NTG) je typ glaukému s otvo-
renym uhlom, pri ktorom dochadza ku glaukémovej op-
tickej neuropatii pri normalnej hodnote vnutroo¢ného
tlaku (VOT). Charakterizovany je progresivnou stratou
gangliovych buniek, exkavaciou terca zrakového ner-
vu (TZN) a tomu odpovedajicim vypadkom v zornom
poli. Medzi rizikové faktory patria vaskularna dysregula-
cia, systémova hypotenzia, migréna a pozitivna rodinna
anamnéza [3,4].

Vzhladom na prekryvajuce sa klinické znaky medzi NTG
a RPSP - najma bledost TZN a koncentrické ztzenie zor-
ného pola — moéze byt diferencidlna diagnostika tychto
dvoch jednotiek naro¢na. Multimodalne zobrazovacie
metddy, ako opticka koheren¢na tomografia (OCT), fun-
dus autofluorescencia (FAF), elektroretinografia (ERG)
a cielené genetické testovanie, zohravaju klucovu ulohu
pri stanoveni presnej diagnézy.

KAZUISTIKA

71-ro¢ny muz bol v roku 2022 odoslany na O¢nu kli-
niku v Fakultnej nemocnici Trencine pre progresiu NTG
na oboch ociach. Pacient bol priblizne 10 rokov lie¢eny
v spade lokalnymi antiglaukomatikami (kombindcia dor-
zolamid + latanoprost) bilateralne. Pacient subjektivne
do veku 50 rokov neuddval tazkosti s o¢ami, ale priblizne
od 60. roku zivota sa u neho postupne rozvinula bezbo-
lestnd strata periférneho videnia, nyktalopia a porucha
farbocitu. Rodinnd anamnéza bola pozitivna — rovnaké
zrakové tazkosti boli pritomné aj u jeho 62-ro¢ného bra-
ta. Z celkovej anamnézy bol vyznamny neuroendokrinny
nador vybezku pankreasu, chronickd pankreatitida, vas-
kuldrna nefrosklerdza a arteridlna hypertenzia.

Pri vstupnom vysetreni u nds bola najlepsie korigovana
zrakova ostrost (BCVA) 0,1 bilaterdlne a VOT sa pohyboval
v rozmedzi 13-15 mmHg na oboch ociach. Fundoskopic-
ky boli pritomné bledé TZN s pomerom exkavacie k disku
0,5, peripapildrna atrofia, zdZené cievy a makula aj zvysok
sietnice bol bez loZiskovych ¢i pigmentovych zmien (Obra-
zok 1). Perimeter glaukémovy test odhalil bilaterdlne prs-
tencové skotdmy a vyrazné koncentrické zuzenie zorného
pola so zachovanim tizkeho centralneho videnia, s priemer-

Obrazok 1. Na fundus fotografii (A, B) vidno nablednuté terce zrakového nervu s exkavéciou c/d 0,5, peripapilarnou atrofiou, zizené
retindlne cievy a sietnicu bez pigmentovych zmien. Na fundus autofluorescencii (C, D) sa zobrazuje perifoveoldrne naznacené
hyperautofluorescen¢ny prstenec a abnormalna difizna hypoautofluorescencia od cievnych arkad do strednej periférie na oboch
ociach
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Obrazok 2. Perimeter glaukdmovy test demonstruje bilaterdlne prstencové skotomy a koncentrické zuzenie zorného pola so
zachovanim centralneho videnia, s priemernymi odchylkami —17,69 dB/—17,2 dB

nymi odchylkami —17,69 dB/—17,2 dB (Obrazok 2). Na FAF
sa zobrazila mierne zvysena autofluorescencia perifoveo-
larne a vyrazna hypoautofluorescencia od cievnych arkad
do strednej periférie bilateralne a symetricky (Obrazok 1).
Na OCT makuly bola pritomnd vyraznd perifovedlna
redukcia vonkajsich vrstiev sietnice ako vonkajsia jadro-
va vrstva, vonkajsia plexiformnd vrstva, zoéna elipsoidov
aj retindlny pigmentovy epitel s centralnym zachovanim
tychto vrstviev (Obrazok 3). OCTTZN zobrazilo len miernu
parcidlnu atrofiu s priemernou hribkou vrstvy nervovych
vladkien (RNFL) 81 pum na pravom a 76 um na lavom oku
(Obrazok 4). Vysledky zobrazovacich vysetreni nekorelo-
vali s doterajsou diagnézou NTG. Genetické vysetrenie
identifikovalo dva heterozygotné varianty v géne USH2A.
Prvym bol zndmy patogénny variant ¢.11864G>A lokali-
zovany v exone 61. Druhym variantom bol c.12544A>G,
ktory je novy a nebol doteraz popisany v popula¢nych
databdazach. Pacient neudaval poruchu sluchu a taktiez
audiometrické vysetrenie nepotvrdilo patologiu. Na zak-
lade tychto nalezov bola stanovena diagnéza autozomal-
ne recesivna retinitis pigmentosa, konkrétne forma sine
pigmento. ERG nebola realizovand z dévodu nedostup-
nosti ERG pristroja na nasom pracovisku a pacient od-
mietol za vySetrenim dochddzat. V sucasnosti ochorenie
progreduje a BCVA poklesla na hodnotu 0,01.
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DISKUSIA

Tento pripad ilustruje dolezitost multimodalnych zo-
brazovacich metdd pri rozlisovani NTG od RPSP. Hoci
nablednutie TZN a zUzenie zorného pola su spolo¢né
pre obe ochorenia, ich zdkladna patofyzioldgia, priebeh
a manazment sa vyznamne liSia. Pri NTG su defekty zor-
ného pola typicky oblukovité alebo paracentrélne a kore-
luju so Strukturdlnymi zmenami TZN, ako je ubytok RNFL
a exkavacia TZN [3,4]. Naopak RPSP vznika désledkom
progresivnej degeneracie fotoreceptorov, vedie k nykta-
lopii a koncentrickej strate zorného pola [1,2].

OCT pri RPSP odhaluje atrofiu vonkajsich vrstiev siet-
nice perifoveolarne a skoro zachovanu RNFL, zatial ¢o
NTG postihuje len RNFL [2,3]. Aj ked na o¢nom pozadi
chybaju klasické pigmentové depozity, RPSP ma na FAF
velmi charakteristicky obraz. Typickym FAF nalezom
pri RPSP je pritomnost hyperautofluorescen¢ného prs-
tenca (Robson-Holderov prstenec) obkolesujuci foveu,
ktory predstavuje prechodovu zénu medzi zachovany-
mi a dystrofickymi fotoreceptormi a v strednej periférii
je pritomnda difuzna alebo Skvrnitd hypoautofluores-
cencia v dosledku atrofie RPE a straty lipofuscinu. Pri
NTG je FAF spravidla normalna, pretoze ide primarne
o ochorenie gangliovych buniek a nervovych vlakien,



Obrazok 3. Opticka koherenc¢nd tomografia (OCT) makuly zobrazuje perifovealne vyraznu redukciu vonkajsich vrstiev sietnice ako
vonkajsia jadrova vrstva, vonkajsia plexiformnd vrstva, zéna elipsoidov aj retindlného pigmentového epitelu (modré Sipka) s centrdlnym
zachovanim tychto vrstiev (oranzova $ipka)

nie o ochorenie RPE a fotoreceptorov. Okrem toho elek-
trofyziologické vysetrenia, ako je full-field ERG, su pri RP
vyrazne patologické, s redukovanymi alebo chybajiacimi
odpovedami tyciniek a ¢apikov, zatial ¢o pri NTG byvaju
zvyCajne v norme [1-4].

Geneticka analyza je nevyhnutna na potvrdenie diag-
nézy RP, najma pri atypickych klinickych prejavoch.
V tomto pripade identifikdcia dvoch heterozygotnych
variantov v géne USH2A podporila diagnézu autozo-
malne recesivnej RP. Gén USH2A je najcastejsie spajany
s Usherovym syndréomom typu 2, charakterizovanym
senzorineuralnou poruchou sluchu a RP, alebo s izolova-
nou RP bez poruchy sluchu. Gén USH2A kéduje protein
usherin, ktory je nevyhnutny pre funkciu fotoreceptorov
a buniek vnutorného ucha [5]. RPSP bolo potvrdené aj
v suvislosti s inymi génovymi mutaciami, ako su KIF7
a USH1C[6,7].

Definujicim znakom RP su degeneracie typu kostnych
buniek, avsak klinicky obraz méze byt vyrazne variabilny.
Lee analyzoval 774 pacientov s RP a z toho 88 (11,4 %)
malo RPSP. U 14 (22,6 %) pacientov s RPSP sa pocas sle-
dovania vytvorili pigmentové degenerdcie typu kostnych
buniek s priemernym ¢asom takmer 4 roky, ¢o naznacuje,
Ze pigmentové zmeny sa mozu objavit v priebehu ocho-
renia [8].

Existuju podobné publikacie ako tato, pri ktorych bolo
RPSP mylne diagnostikované ako myopia, glaukém alebo
chiazmaticky syndrém [9-11]. Rozlisenie medzi NTG a RP
ma zasadné terapeutické dosledky. Lie¢ba glaukému je
zamerand na znizovanie vnutroo¢ného tlaku, ¢o je pri
RP neucinné. Naopak, spravna diagnostika RP umoznuje
adekvatne poradenstvo pacientovi, genetické vysetrenie
rodinnych prislusnikov a zvazenie novych génovych ale-
bo neuroprotektivnych terapeutickych stratégii.
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Obrazok 4. OCT terca zrakového nervu ukazuje len miernu parcidlnu atrofiu s priemernou hribkou vrstvy nervovych vlakien 81 um

na pravom oku a 76 um na lavom oku
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ZAVER

Tento pripad poukazuje na potencial nespravnej diag-

nostiky RPSP ako NTG. Prekryvajuce sa znaky, ako je bledo-
st TZN, koncentrické defekty zorného pola a bezbolestny
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