Retinoblastom

Retinoblastom je zhoubny nador sitnice. VétSinou se manifestuje v
prvnich 3 letech Zivota. Témé&r ve tretiné pripadl je oboustranné.

Etiopatogeneze

Vétsinou vznikd jednostranné, obvykle ndsledkem somatické mutace
obou kopii RB1 genu (tzv. retinoblastomovy gen, lokalizace: 13q14.1-
ql4.2). Asi v 50 % pripadl je zdédéna jedna mutovana alela genu RBI a k
mutaci druhé dochazi v pribéhu Zivota (germinalni + somatickd mutace).
Ac tedy mutace v RBI maji recesivni charakter (musi byt posSkozeny obé
kopie pro manifestaci onemocnéni), predispozice (germinalni mutace) se
dédi s autosomdlné dominantni dédi¢nosti s vysokou penetraci.

Dvé tretiny retinoblastom{ se diagnostikuji v prvnich 3 letech Zivota,
maximum vyskytu je v prvnim a druhém roce véku. Po Sestém roce zivota
se vyskytuje jen velmi vyjimecné. Asi 20-30 % déti ma v dobé diagnézy
nador oboustranné.[?!

Klinicky obraz

postupnd ztrata zrakové ostrosti na jednom oku a rozvoj Silhani
rodice si ¢asto vSimnou zmény odlesku svétla v oku na bélavy odlesk
leukokorie

zvétSovani oka, zarudnuti a otok okoli oka

pfiznaky postizeni mozku a michy!?

Diagnostika

Oc¢ni vysetreni (u malych déti v celkové anestezii) - typicky nélez,
diagnéza jednoznacna.

= oftalmoskopie - Sedobélavy uzel na sitnici, jde o pozdni stddium, kdy
tumor vyplnuje sklivcovou dutinu

Ke stanoveni rozsahu se provadi vySetfeni obou oci, NMR mozku a michy,
vy$etfeni mozkomi$niho mokut21ttl

Terapie

= chemoterapie a lokdlIni terapie (kryoterapie, nitroo¢ni podani
cytostatik)

= enukleace oka a ndhrada protézou (u jednostranného postizeni - oko
je uz vétdinou slepé, jde o Zivot zachranujici vykon)2Itl

= radioterapie (brachyterapie, externi fotonova radioterapie, protonova
terapie)

Komplikace

Castou komplikaci je sekundarni glaukom. Vy3$si riziko naslednych
(sekundarnich) nadord se vyskytuje u déti s geneticky podminénou

chorobou (RB1I gen), napf. osteosarkomuf?!i!

Prognodza
Prognoza zavisi na v€asnosti diagnézy. Pokud je retinoblastom v dobé

diagndzy pouze uvnitr oka, je Uspésnost I1éCby 90-100 %. Zasahuje-li jiz
retinoblastom mimo oblast oka $ance preziti ¢inf asi 10%.!]
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Mechanismus vzniku retinoblastomu
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