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SANTRAUKA

Paveldimos vitreoretinopatijos — tai heterogeniné rety paveldimy ligy grupé, kurios
pirminiai pozymiai yra stiklakiinio ir tinklainés degeneracija. Vienoms ligoms, tokioms kaip
Wagner sindromas, su X chromosoma susijusi jaunatviné retino$izé, autosominé dominantiné
vtireoretinochorioidopatija, autosominé dominantiné neovaskulin¢ uzdegiminé vitreoretinopatija,
suintensyvéjusiy S kiigeliy sindromas bei snaigés stiklakiinio ir tinklainés degeneracija, biidingi
tik akiy pokyciai, taciau kitoms ligoms gali biiti biidingos net ir labai sunkios sisteminio pazeidimo
iSraiSkos. Sistemin¢ iSraiSka turincios ligos yra Stickler sindromas, kuris yra kolageninio
jungiamojo audinio sutrikimas, Seimin¢ eksudaciné vitreoretinopatija, kurios metu gali pasireiksti
kauly sistemos sutrikimai ar kurtumas (priklausomai nuo paveikty geny $i liga gali ir neturéti
sisteminiy pokyc¢iy), Norrie liga, kuriai daznai kartu biidingi klausos ir psichikos sutrikimai, Kniest
displazija, kurios pagrindin¢ iSraiSka yra chondrodisplazija, Knobloch sindromas, kuriam taip pat
budingi kauly defektai, smegeny vystymosi anomalijos ir pigmento nelaikymo sindromas.
Paveldimoms vitreoretinopatijoms daznai biuidingi akiy poZymiai yra stiklakiinio, geltonosios
démes, regos nervo disko anomalijos, tinklainés atSoka (dazniausia tinklainés atSokos priezastis
vaiky amziuje - Stickler sindromas), Sios ligos gali lemti aklumg. Vitreoretinopatijy kontrolei
svarbi ilgalaiké pacienty stebésena, profilaktiniai patikrinimai, komplikacijy prevencija. Daznai
prireikia chirurginio tinklainés atSoky gydymo, kraujavimo |} stiklakiinj atveju — vitrektomijos,
esant reikalui svarbu gydyti glaukoma, katarakta. Geltonosios démeés edemos atveju taikomas
gydymas karboanhidrazés inhibitoriais. Stickler bei pigmento nelaikymo sindromams gali buti
taikoma profilaktiné chirurginé tinklainés intervencija.

Raktazodziai: paveldimos vitreoretinopatijos, paveldimos stiklakiinio ir tinklainés degeneracijos.

ABSTRACT
Hereditary vitreoretinopathies are a heterogeneous group of rare inherited diseases, the
primary features of which are degeneration of the vitreous and retina. Some diseases, such as
Wagner syndrome, X-linked juvenile retinoschisis, autosomal dominant
vitreoretinochorioidopathy, autosomal dominant neovascular inflammatory vitreoretinopathy,
enhanced S-cone syndrome and snowflake vitreoretinal degeneration, are characterised by ocular
features only, while others can have even very severe systemic manifestations. Diseases with

systemic manifestations include Stickler syndrome, which is a disorder of collagenous connective



tissue, familial exudative vitreoretinopathy, which can lead to bone disorders or deafness (and may
or may not have systemic changes, depending on the genes involved), Norrie disease, which is
often accompanied by hearing and mental disorders, Kniest dysplasia, which is characterised by
chondrodysplasia, Knobloch syndrome, which is also characterised by bone diseases,
abnormalities in brain development and pigment incontinence syndrome. Hereditary
vitreoretinopathies are often characterised by abnormalities of the vitreous, macula, optic nerve
disc and retinal detachment (Stickler syndrome is the most common cause of retinal detachment
in children), these diseases can lead to blindness. Long-term monitoring of patients, preventive
check-ups and prevention of complications are important for the control of vitreoretinopathies.
Surgical treatment of retinal detachments, vitrectomy in the case of vitreous haemorrhage, and
treatment of glaucoma and cataract are often necessary. Treatment with carbonic anhydrase
inhibitors is used for macular edema. For Stickler and pigment incontinence syndromes,
prophylactic retinal surgery may be used.

Keywords: hereditary vitreoretinopathies, hereditary vitreoretinal degenerations.

SANTRUMPOS
Darbe vartojamuy santrumpuy sarasas:
e AD — autosominis dominantinis
¢ AR - autosominis recesyvinis
e D - dioptrija
o KEAF — kraujagysliy endotelio augimo faktorius

Darbe vartojamy geny santrumpy sarasas:

e COL2AI —ang. collagen type II alpha-1
COL11A1 — ang. collagen type XI alpha-1
COL11A2 — ang. collagen type XI alpha-2
COL9A1 — ang. collagen type IX alpha-1
COL9A2 — ang. collagen type IX alpha-2
COL9A3 — ang. collagen type IX alpha-3

VCAN - ang. versican

RS1 — ang. retinoschisin 1



e BESTI1 — ang. bestrophin-1

e CAPNS —ang. calpain 5

o FZDA4 — ang. frizzled class receptor 4

e LRP5 —ang. LDL receptor related protein 5

e TSPANI2 — ang. tetraspanin 12

e NDP - ang. norrin cystine knot growth factor NDP

o IKBKG - ang. inhibitor of nuclear factor kB kinase regulatory subunit gamma
o RBI1 —ang. retinoblastoma 1

o NR2E3 - ang. nuclear receptor subfamily 2 group E member 3

o KCNIJI13 —ang. potassium inwardly rectifying channel subfamily J member 13
e COLI18A1 —ang. collagen type 18 alpha-1

IVADAS

Paveldimos vitreoretinopatijos — tai heterogeniné¢ rety paveldimy ligy grupé, kurios
pirminiai poZymiai yra stiklaktinio ir tinklainés degeneracija. (1) Nors Sios ligos buvo atrastos dar
praeitame Simtmetyje, taciau tik per pastaruosius metus Zinios apie paveldimas vitreoretinopatijas
iSsiplété tobul¢jant molekulinei genetinei diagnostikai. (2) Daugelis Siy sutrikimy manifestuoja
akiy pokyciais, taciau kai kuriems yra budingi ir specifiniai sisteminiai pozymiai. (3) Paveldimy
vitreoretinopatijy klinikiné iSraiSka labai varijuoja, nuo geros prognozés akiy ligy iki apakimo ir
sunkiy, sisteminiy pozymiy turinéiy ligy. (4) Nors daugelis Siy ligy dar neturi etiopatogenetinio
gydymo, bet gilinantis ] priezastis, genetika, atlickant klinikinius tyrimus yra ieSkomi efektyviis
gydymo metodai, kurie galéty palengvinti ar net sustabdyti paveldimy vitreoretinopatijy eiga.
Kadangi paveldimos vitreoretinopatijos yra labai retos ligos, daznai klinikin¢je praktikoje jas
sunku diferencijuoti, apie klinikinius poZymius neretai pamir§tama, nors Sios ligos gali lemti

sunkius padarinius. Tad svarbu jas prisiminti, gebéti diferencijuoti ir diagnozuoti.

LITERATUROS SALTINIU ATRANKOS STRATEGIJA
Literattiros apzvalga atlikta ClinicalKey, PubMed, Google Scholar duomeny bazése
naudojant Siuos raktazodzius ir jy derinius: Hereditary vitreorethinopathy, Stickler syndrome,
Wagner syndrome, VCAN-Related vitreoretinopathy, erosive vitreoretinopathy, X — Linked

juvenile retinoschisis, Autosomal Dominant Vitreoretinochroidopathy, ADVIRC, Autosomal



dominant neovascular inflammatory vitreoretinopathy, ADNIV, Familial exudative
vitreoretinopathy, FEVR, Norrie disease, Kniest dysplasia, Knobloch syndrome, incontinentia
pigmenti, enchanced S cone syndrome, Goldmann — Favre syndrome, snowflake vitreoretinal

degeneration. I§ viso atrinkta ir | apzvalgg jtraukta 86 publikacijos.

KLINIKINIS LIGU APRASYMAS, MECHANIZMAI IR PATOLOGIJA. GYDYMO
METODAI

Stickler sindromas

Stickler sindromas — tai paveldimy jungiamojo audinio ligy grup¢, kuriai budingi jvairis
akiy poky¢iai, kauly ir sgnariy sutrikimai, tipiniai veido bruozai ir sensorinis kurtumas. (5) Sis
sindromas taip pat vadinamas paveldima artrooftalmopatija. (1)

Stickler sindromas yra genetiSkai heterogeniskas kolageninio jungiamojo audinio
sutrikimas, paveldimas autosominiu dominantiniu biidu (AD) (1, 2 ir 3 tipai) arba autosominiu
recesyviniu biidu (AR) (4 ir 5 tipai). Sindromas pasizymi visiSku penetrantiSkumu ir kintamu
iSreikStumu. Stickler sindromas yra dazniausia paveldima vaiky tinklainés atSokos priezastis. (6)

Sindromas yra skirstomas j 5 tipus. I tipo Stickler sindromas (STL1 — membraninis
stiklakiinio tipas) yra labiausiai paplitusi forma, kurig lemia COL2A1 geno, koduojancio 2 tipo
prokolagena, mutacijos. Siam tipui budingi sisteminiai ir akiy pokyéiai, tadiau kartais gali
pasireiksti tik akiy ligy simptomai. II tipas (STL2 — “karoliukais nuséto stiklakiinio tipas)
atsiranda dé¢l COL11A1 geno mutacijy. Pacientams biuidinga jgimta neprogresuojanti didelio
laipsnio trumparegysté (didesné nei - 6 dioptrijos (D)), sensorinis kurtumas ir kiti I tipo sindromo
pozymiai. III tipo (STL3 — ne akiy tipo) sindromas atsiranda dél COL11A2 geno mutacijy.
Sergantiesiems biidingi sisteminiai pokyciai, taciau néra akiy ligos pozymiy. IV, V ir VI tipo
Stickler sindromas (autosominiai recesyviniai tipai) pasitaiko itin retai, jie pasireiSkia dél mutacijy
COL9A1, COL9A2 ar COL9A3 genuose. (3,6-8)
hipoplazija: plokscias veidas, idubgs nosies tiltelis, trumpa nosis, mikrognatija; skiles gomurys ir
dvilypis liezuvélis (ang. uvula), sensorinis ir / arba kondukcinis klausos praradimas, skeleto
anomalijos, tokios kaip epifizin¢ displazija, padidéj¢s sgnariy laisvumas, marfanoidinis kiino

sud¢jimas, arachnodaktilija, kifozé, skoliozé, ankstyvas artritas, mitralinio voztuvo prolapsas. Su



Stickler sindromu taip pat gali biiti susijusi Pierre Robin anomalija, kurig sudaro skiles gomurys,
mikrognatija ir glosoptoz¢ — liezuvio poslinkis atgal. (3,5,6,9) IS Stickler sindromu serganciy
pacienty 25 proc. turi Pierre Robin anomalija, o 30 proc. pacienty, turin¢iy Pierre Robin anomalija,
serga Stickler sindromu. (10)

Akiy simptomai pasireiskia stiklakiinio anomalijomis, trumparegyste, megaloftalmu,
ankstyva katarakta, glaukoma, sunkia stiklakiinio degeneracija, radialine perivaskuline tinklainés
degeneracija (zr. 1 priedg) su didele regmatogeninés tinklainés atSokos rizika. (3,6,11) Daznai
pasitaiko didelio laipsnio trumparegysté, kuri jprastai biina jgimta ir gali biiti susijusi su
astigmatizmu. (11-13) Patognominis Stickler sindromo pozymis — jgimta stiklakiinio
embriologinés raidos anomalija, kuri pasireiSkia nenormalia architektiira, matoma mikroskopijos
per plySing lempa metu. (12) Biadingas ,,optiSkai tuScias® stiklakiinis. Sveikas subrendes
stiklaktinis yra gelinés stuktiiros dél sinerezés proceso (kai i§ stiklakiinio pasiSalina skysciai),
taciau Stickler ligos metu vystosi sinerezés proceso spragos — stiklakiinis skystéja. (1) Stebimi
dviejy tipy stiklakiinio pakitimai: daug dazniau pasitaikantis 1 tipo (membraninis), kuriam biidinga
jgimta rudimentiné membraniné¢ stiklaktinio liekana retrolentikulingje srityje, atrodanti kaip
sulankstyta membrana, o uZ jos yra pazengusi stiklakiinio degeneracija (zr. 2 prieda); 2 tipui
(,,karoliuky tipui*), kuris pasitaiko daug reciau, biidinga fibrilin¢ arba ,karoliuky“ pavidalo
stiklaktinio anomalija - reti ir netaisyklingai sustoréj¢ pluostai visoje stiklakiinio ertméje. (3,11,13)
STLI sergantiems pacientams biidingas ,,optiskai tus¢ias* stiklakiinis, retrolentikuliné membrana
ir perimetrinés ekvatorinés membranos, kurios trumpai tesiasi j stiklakiinio ertme. STL2 serganciy
pacienty stiklakiinis jprastai yra ,karoliuky* tipo, tac¢iau gali biiti ir membraninio tipo. (6,14,15)
Regmatogeniné tinklainés atSoka per gyvenima pasireiSkia apie 50 proc. Stickler liga serganciy
pacienty. Tinklainés plySiai paprastai atsiranda dél progresuojancios stiklakiinio trakcijos ir daznai
blina daugybiniai, uZpakalinéje dalyje, jvairiais atstumais nuo dantytosios linijos (ang. ora
serrata). (3) Regmatogeniniy tinklainés atSoky rizika islieka visa gyvenima, taciau dauguma jy
pasireiSkia nuo 10 iki 30 mety amziaus. (16) Kiti akiy ligy pasireiSkimai yra jaunesniems nei 45
mety pacientams pasireiSkianti katarakta su periferinémis pleiSto formos kortikalinémis,
plunksninémis ar plokstelinémis drumstimis, atviro kampo glaukoma ir padidé¢jes akispiidis.
(1,2,6)

Pacientams, sergantiems Stickler sindromu, svarbus reguliarus profilaktinis patikrinimas,

informavimas apie tinklainés atSokos rizikg ir simptomus bei poreikj ja gydyti nedelsiant. (5,6,11)



Profilaktiné 360° tinklainés intervencija lazeriu arba krioterapija gali sumazinti tinklainés atSoky
daznj. (6) Su Stickler sindromu susijusios tinklainés atSokos chirurginio gydymo prognoze blogina
sunkus subretininio skys¢io drenazas dé¢l beveik visiSko stiklaktinio suskystéjimo, prastai matomas
fundoskopinis vaizdas dél kataraktos ir padidé¢jusi kraujavimo rizika, atsirandanti dél gyslainés
poky¢iy. (1,3) Katarakta daznai yra vizualiai nereikSminga, ypa¢ ankstyva. Jei reikalinga
operacija, pries ja reikia atlikti kruopsty tinklainés jvertinima dél plysiy. Stiklakiinio netekimas ir
pooperaciné tinklainés atSoka yra gana daznos kataraktos chirurgijos pooperacinés komplikacijos.
Gali prireikti gydyti glaukoma. Jei ji prasideda anksti, tikétina, kad yra susijusi su priekinés
kameros kampo anomalija, paprastai gydoma chirurgiskai: goniotomija ar trabekulotomija;
medikamentiné terapija gali biiti naudojama kaip laikinas arba papildomas gydymas. (6) Taip pat
svarbi trumparegystés korekcija. Siekiant iSvengti ambliopijos, ankstyvame amziuje skiriami

korekciniai lg$iai. (1)

Wagner sindromas

Wagner sindromas (Wagner vitreoretininé degeneracija, su VCAN susijusi
vitreoretinopatija, erozine vitreoretinopatija) — tai stiklaktinio ir tinklainés degeneracija, paveldima
autosominiu dominantiniu badu. Sj sindroma sukelia mutacija VCAN gene, koduojan¢iame
versikang (taip pat zinoma kaip chondroitino sulfato proteoglikanas-2) — proteoglikana, esantj
stiklaktinyje. (3,6) Tai reta liga, kuri turi panasiy klinikiniy pozymiy i Stickler sindroma, taciau
Wagner vitreoretinopatijos metu nepasireiskia sisteminiai poky¢iai. (6)

Pagrindinis su VCAN susijusios vitreoretinopatijos pozymis — progresuojantys
degeneraciniai stiklakiinio ir stiklakiinio bei tinklainés sasajos poky¢iai, prasidedantys jauname
amziuje. (17) Ligos pradzioje paprastai pasireiskia maza (iki - 3 D) arba vidutinio laipsnio (nuo -
3 D iki — 6 D) trumparegyste. (6) Progresuojant ligai atsiranda regéjimo lauko poky¢iai: ziedinés
skotomos, kol galiausiai prarandamas centrinio regéjimo aStrumas. Taip pat atsiranda l¢Siuko
poky¢iai: priekings ir uzpakalinés zievés drumstumas atsiranda brendimo laikotarpiu, o treciaji —
ketvirtajj deSimtmetj sparciai progresuoja. (18) Sindromui buidinga niktalopija, kuri gali pasireiksti
ankstyvame amziuje. (3) Sinerezé gali sukelti stiklakiinio suskystéjima, dél kurio stiklakiinio ertmé
atrodo optiskai tuscia su suskystéjusio stiklaktinio kiSenémis, kurias paprastai dengia avaskulinés
gijos. (17) Dél stiklakiinio degeneracijos, kuri, kaip manoma, yra pirminé patologija, atsiranda

daug antriniy pokyc€iy, jskaitant senatving katarakta, tinklainés ir po ja esancio tinklainés



pigmentinio epitelio bei gyslainés degeneracijg ir atrofija, tinklainés atSoka. (19-21) Manoma, kad
tinklaines atSoka Wagner sindromo atveju pasireiSkia reciau negu Stickler sindromo metu. (3)
Akiy dugno pozymiai yra avaskulinés membranos prie§ tinklaing, pigmentacija aplink
kraujagysles, uzdegiminis eksudatas aplink kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir laikinai
pasislinkusi centrine duobuté (ang. fovea centralis), sukelianti pseudoegzotropija. (3) Aprasyti
jvairts gyslainés ir tinklainés pakitimai, dazniausiai atrofija su pigmento migracija | tinklaing ir
palaipsniui progresuojantis regéjimo praradimas be tinklainés atSokos. (18) Ligos prognoze yra
bloga, biidingas progresuojantis regos praradimas. (18)

Gydymas simptominis: trumparegystés korekcija, chirurginis tinklainés plysiy ir atSoky

gydymas kai jie atsiranda, taciau placios profilaktikos vengiama. (6)

Su X chromosoma susijusi jaunatviné retinosizé

Su X chromosoma susijusi jaunatving retino$izé — tai su X chromosoma susij¢s recesyvinis
sutrikimas, pasireiskiantis abipusiu pavirSiniy tinklainés sluoksniy skilimu. Biidinga beveik
isimtinai vyrams. (3,6) Sia liga sukelia retinoSizino geno (RS1) mutacija. (22) Geno nesiotojos
moterys paprastai biina besimptomés. (6) Iprastai liga pasireiSkia 5 — 10 mety amziaus
berniukams, kuriems sutrinka regé¢jimas, reciau pasireiSkia zvairumas arba nistagmas. (6,23)

RetinoSize¢ gali buti apibréziama kaip vidinis tinklainés audinio praradimas arba
iSsisluoksniavimas, kurio ilgis ne mazesnis kaip 1,5 mm. (22) Jaunatvinei retinoSizei buidinga
apibus¢ makulopatija, pagrindinj defekta lemia Miulerio lastelés. Tinklainés nerviniy skaiduly
sluoksnis atsiskiria nuo likusios sensorinés tinklainés dalies, prieSingai nei jgytos (senatvinés)
retinoSizés atveju, kai atsiskiria iSorinis ganglinis sluoksnis. (6)

Svarbus akiy dugno pokytis yra geltonosios démés centrinés duobutés S§izé
(iSsisluoksniavimas), kuri pasizymi labai rySkia mazy cisty, ZvaigzdiSkai arba spinduliniais
dryziais i$sidésCiusiy centringje duobutéje, iSvaizda (zr. 3 prieda). (6,24) Laikui bégant dryziai
tampa maziau ryskis, todel geltonosios démés centrinés duobutés refleksas susilpnéja. (6)
Centrinés duobutés §izé siejama su lengvu ar vidutinio sunkumo regé¢jimo pablogéjimu. (3) Gali
biiti matomi balksvi j driizas panasis taskeliai ir pigmento variacijos. Geltonoji démé kartais btina
normali. (6)

Cistinés ertmés geltonojoje déméje dazniausiai apima vidurinius tinklainés sluoksnius iki

nerviniy skaiduly sluoksnio, dazniausiai vidinj branduolinj sluoksnj. Taip pat gali biti paveikti



iSoriniai branduolinis ir tinklinis sluoksniai, o geltonosios démés centrinés duobutés §iz¢ gali
apimti nerviniy skaiduly ir gangliniy Igsteliy sluoksnius. (3,22) Mazdaug pusei serganciy pacienty
pasireiSkia periferiné $ize, kuri dazniausiai apima inferotemporalinj kvadrantg. Vidiniame
sluoksnyje, kurj sudaro tik vidiné membrana ir tinklainés nerviniy skaiduly sluoksnis, gali atsirasti
ovaliy defekty, o kraStutiniais atvejais defektai susilieja ir lieka tik membraniniai fragmentai,
izoliuoti stiklakiinio Sydai (ang. vitreous veils) (zr. 4 prieda), kurie daznai bina susij¢ su
stiklaktinio kraujosruvomis. (3,6,24,25) Daznai pasitaiko sidabriniy periferiniy dendritiniy figtry,
uzdegiminio eksudato aplink tinklainés kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir pigmentiniy
poky¢€iy, taip pat gali biiti matomos tinklainés démelés (ang. retinal flecks) ir tinklainés
kraujagysliy nazalinis tempimas. (6,24) Pacientams taip pat gali iSsivystyti regos nervo disko ir
tinklaines neovaskuliarizacija, tod¢l gali pasireiksti stiklakltinio kraujosruva. (24) Per pirmuosius
du gyvenimo deSimtmecius regéjimo astrumas pablogéja, taciau gali iSlikti pakankamai stabilus
iki penktojo ar SeStojo deSimtmecio, kai pradeda toliau blogéti. (6) Dél progresuojancios
makulopatijos prognoze¢ daznai biina bloga. (6)

Galimos komplikacijos: kraujavimas ] stiklakiinj ir tinklaing, neovaskuliarizacija,
subretinin¢ eksudacija, retai — regmatogeniné ar trakciné tinklainés atSoka ir trauminis centrinés
duobutés Sizés plySimas. (6,24) Tinklainés atSoka gali komplikuotis 16 — 22 proc. atvejy. (3)

Svarbis jaunatvinés retinoSizés gydymo aspektai — Zvairumo gydymas ir refrakcijos
korekcija. (24) Medikamentinj gydyma sudaro vietiniai arba sisteminiai karboanhidrazés
inhibitoriai (pavyzdziui, dorzolamido lasai), kurie kai kuriems pacientams gali sumazinti
geltonosios démés storj ir pagerinti regéjimo astruma. D¢l kraujavimo j stiklakiinj ar tinklainés
atSokos gali prireikti vitrektomijos, taciau tai techniskai sudétinga. (6) Sprendimas de¢l chirurginio
geltonosios démés ar periferinés retinoSizés, tinklainés atSoky gydymo yra sudétingas,
daugiafaktorinis ir priklauso nuo gydytojo. Profilaktiné chirurginé intervencija retino$izes atveju
néra rekomenduojama. (23,24) Pars plana vitrektomija atliekama, kai stiklaktinio kraujosruva
neidnyksta savaime, kad biity i§vengta ambliopijos arba kai atsiranda tinklainés atSoka. (23) Siuo
metu klinikiniuose tyrimuose tiriama geny terapija, jos tikslas — atkurti normalig baltymo,

lemiancio retino$ize, funkcija. (6,24)



Autosominé dominantiné vitreoretinochorioidopatija

Autosominé dominantin¢ vitreoretinochorioidopatija yra reta tinklainés distrofija, kuriai
biidinga ziedin¢ 360° nenormali chorioretininé pigmentacija ir atrofija, einanti tarp dantytosios
linijjos (ang. ora serrata) ir vortikoziniy veny (zr. 5 prieda). (3,18,26) Liga lemia mutacija
bestrofino 1 (BEST1) gene. (3)

Biidingi akiy pozymiai yra toliaregysté, glaukoma, kai kuriems pacientams pastebéta ang.
microcornea (ragena, kurios skersmuo mazesnis nei 10 mm) ir nanoftalmas. (3,6) Daznai pasitaiko
presenilin¢ katarakta. (18) Budingas suskystéjes stiklakiinis su periferine kondensacija. (18)
Tinklainéje budingos hipo- ir hiperpigmentacijos sritys, kurios neprogresuoja arba progresuoja
labai létai. Periferingje tinklaingje ir uzpakaliniame poliuje gali biiti matomi iSsibarstg gelsvi
taskai. (6,18) Gali pasireiksti tinklainés kraujagysliy pokyciai su arterioliy susiauréjimu, veny
okliuzija ir tinklainés eksudacija, cistoidin¢ geltonosios démes edema, epiretininé membrana,
tinklaines neovaskuliarizacija. (3,18,27,28) Nors tinklainés poky¢iai jprastai biina periferiniai, yra
apraSyta ir progresuojanti geltonosios démes atrofija. (27)

Cistoidinei geltonosios démeés edemai gydyti naudojami vietiniai dorzolamido lasai.
Ilgalaike regéjimo prognozeé paprastai yra gera, nors vélyvosiose ligos stadijose gali pasireiksti

geltonosios démeés pigmentinio epitelio atrofija, todél gali blogéti regéjimo astrumas. (1)

Autosominé dominantiné neovaskuliné uZdegiminé vitreoretinopatija

Autosominé dominantiné neovaskuliné uzdegiminé vitreoretinopatija — tai retas
autosominis dominantinis sutrikimas, kuriam budingas kraujagyslinio dangalo uzdegimas
(uveitas), periferin¢ tinklainés pigmento depozicija, tinklainés kraujagysliy okliuzija ir
neovaskuliarizacija, stiklakiinio kraujosruva ir trakciné tinklainés atSoka. (18) Sutrikimg lemia
mutacijos CAPNS5 gene. (6,26)

Ankstyviausi ligos poZymiai yra lastelés stiklakiinyje, lengva periferinés tinklainés iSemija
ir sumazéjusi b bangos amplitude elektroretinogramoje. Vaikystéje liga jmanoma nustatyti tik
molekulinés genetinés diagnostikos budu. (18) Vystosi periferiniy tinklainés kraujagysliy
okliuzija, o véeliau ir regos nervo disko neovaskuliarizacija, periferin¢ tinklainés pigmentacija,
epiretininés ir subretininés fibrolastelinés membranos. Biidingas panuveitas, daznai prasidedantis
jauniems suaugusiems. (6) Taip pat biidingos ligos iSraiSkos yra stiklaktinio kraujosruva, trakciné

tinklaines atSoka, cistoidiné geltonosios démés edema, periferiniai tinklainés randai, neovaskuliné



glaukoma. (6,26) DaZna preseniliné katarakta. Regéjimo prognozé paprastai labai bloga. (18)
Pagrindinés prastos prognozés priezastys yra uzdegimas, fotoreceptoriy degeneracija,
neovaskuliarizacija, trakcine tinklainés atSoka, priekinio segmento neovaskuliarizacija, glaukomos
i8sivystymas ir nepaliaujamas membrany formavimasis, panasus j proliferacing vitreoretinopatija.
(29,30) Dazniausiai regéjimas prarandamas penktajame ar SeStajame gyvenimo deSimtemciuose,
taciau gali pasireiksti ir anksCiau arba véliau. (30)

Kadangi liga yra reta, Siuo metu néra konkreciy standartiniy gydymo metody, taciau
atsizvelgiant | uveito, neovaskuliarizacijos ir fibrozes triada, buidingg Siai ligai, biitina apsvarstyti
galimybe taikyti kelis gydymo biidus, veikiancius skirtingus $ios ligos procesus. (30) Vietines,
periokulinés ir i stiklakiinj leidziamos steroidy injekcijos yra aktyvaus uzdegimo gydymo
pagrindas, veikiantis uzdegiming reakcija, kuri paprastai vyrauja Sios vitreoretinopatijos metu.
(29) Irodyta, kad intraokuliniai steroidai, jskaitant flucinolono acetonido implantus, maZzina
uzdegimo ir neovaskuliarizacijos laipsnj, taciau ilgalaikéje perspektyvoje nestabilizuoja regéjimo,
nesumazina galutinés stadijos fibrozés, tinklainés sustor¢jimo ir neslopina fotoreceptoriy
degeneracijos. (31) Sisteminiai imunosupresantai, tokie kaip metotreksatas ir azatioprinas, daznai
naudojami kaip papildoma gydymo priemoné. (29,30) Galimos ir } stiklakiinj leidZiamos
metotreksato injekcijos, po kuriy reikSmingai sumazéja uzdegimas stiklakiinyje. (32) Kraujagysliy
endotelio augimo faktoriaus inhibitoriaus (Anti-KEAF) injekcijos i stiklakiinj ir lazeriné
fotokoaguliacija neparodé¢ efektyvumo. (30) Progresuojancios tinklainés trakcijos ir atSokos atveju
daznai prireikia chirurginés intervencijos — vitrektomijos, kuri gali padéti sumazinti arba atitolinti
regéjimo praradimg. Taciau ir Siems pacientams daznai kartojasi tinklainés atSoka ir ciklitinés
membranos, tod¢l chirurging intervencija ilgainiui gali buti naudinga tik i$ dalies. (30,33) Kadangi
del ilgalaikio steroidy vartojimo, neovaskuliarizacijos ar uzdegimo pacientams daznai padidéja
akispudis, gali vystytis glaukoma, todé¢l biitinas akisptidZio steb¢jimas ir, esant reikalui, gydymas.
Tokiu atveju daznai vartojami vietiniai akisptidi mazinantys vaistai, taciau jvertinus $iy pacienty
glaukomos etiologija daznai prireikia chirurginio gydymo, pavyzdziui trabekulektomijos ar Sunto

operacijos. (34)
Seiminé eksudaciné vitreoretinopatija

Seiminé eksudaciné vitreoretinopatija (Criswick — Schepens sindromas) — tai retas

tinklaines kraujagysliy vystymosi sutrikimas, turintis didele jtaka tinklainés angiogenezei ir
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lemiantis nevisaverte periferinés tinklainés vaskuliarizacijg bei prasta kraujagysliy diferenciacija.
(35) Liga yra genetiskai heterogeniSka, paveldima autosominiu dominantiniu bidu, reciau
autosominiu recesyviniu arba su X chromosoma susijusiu biidais, paveldimumas taip pat susij¢s
su dideliu penetrantiSkumu ir jvairiu iSreik§tumu. (3,6) Apie 50 proc. ligos atvejy yra susije su
vieno i$ keturiy geny mutacijomis: FZD4 (AD), LRP5 (AD ir AR) , TSPAN12 (AD) ir NDP.
FZDA4, LRPS, TSPAN12 yra 11 chromosomoje, o NDP, tas pats genas, kuris lemia Norrie liga, yra
X chromosomoje. (3,18) LRP5 ir NDP mutacijos turi sisteminiy iSraiSky, LRP5 mutacijos
susijusios su kauly mineralinio tankio sumaz¢jimu, o NDP mutacijos gali biiti susijusios su
kurtumu. (3)

Pirminé patologija yra nenormali arba nepilnaverté tinklainés vaskuliarizacija su jvairaus
laipsnio antrine periferine iSemija ir vélesnémis komplikacijomis. (36) Daugumos Seimine
eksudacine vitreoretinopatija serganciy pacienty tinklain¢ yra avaskuline, taciau $i iSraiSka gali
biiti asimetriska ir labai skirtinga — nuo besimptomés iki sunkios toje pacioje Seimoje. Jei tinklainés
iSemija yra didelé, gali atsirasti antriné neovaskuliarizacija, kuri sukelia fibroze, uZpakalinio akies
poliaus strukttry trakcija, tinklainés atSoka, tinklainés klostes (Zr. 6 prieda), o sunkiausiais atvejais
— visiSka tinklainés displazija. (35) Periferiniy tinklainés kraujagysliy anomalijos apima
teleangiektazijas, aneurizmas, arterioveninius Suntus ir iSemijg. Pastebima jvairaus laipsnio
periferiné subretinaliné ir intraretinaliné eksudacija su lipidy nuosédomis (zr. 7 prieda) ir didelé
trakcingés tinklainés atSokos rizika dél fibrovaskulinés proliferacijos. (3) Gali pasireiksti didelio
laipsnio trumparegysté. (6)

Gydant Sig ligg butina ilgalaiké pacienty stebésena. Kai pasireiSkia neovaskuliarizacija,
rekomenduojama lazerin¢ avaskulinés tinklainés abliacija. Tinklainés atSokos atveju reikia
apsvarstyti chirurgines galimybes, jei atSoka ribota, galima ekstrasklerinio plombavimo operacija,
taciau sunkesniais atvejais reikalinga vitrektomija, kuri yra sudétinga, bet daznai sékminga.
Gydymas intravitrealinémis anti-KEAF injekcijomis gali buti naudingas kaip laikina priemoné.
(6,37,38) LRPS5 potipio atveju gali buti reikalinga sisteminé intervencija mazam kauly tankiui

koreguoti. (3)
Norrie liga

Norrie liga — tai retas, su X chromosoma susij¢s recesyvinis sutrikimas, pasireisSkiantis akiy

disgeneze, jgimtu (arba ankstyvoje kiidikystéje pasireiSkianciu) aklumu, progresuojanciais klausos
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ir psichikos sutrikimais. (18,39,40) Sia liga sukelia NDP geno mutacija, lemianti prasta tinklainés
vystymasi ir vaskuliarizacija. (41) Liga pasireiskia ankstyvoje vaikystéje, budingi akiy pokyciai
dar vaisiaus laikotarpiu. (1,42) Kadangi liga paveldima recesyviniu biidu su X chromosoma, ji
ryskiausiai pasireiskia vyriskos lyties kidikiams. (43) Taciau nesiotojos moterys taip pat gali turéti
tinklainés anomalijy arba lengva klausos sutrikima. (3)

30— 50 proc. pacienty pasireiSkia neurosensorinis kurtumas ir protinis atsilikimas. Taip pat
biidingi judesiy sutrikimai, psichozés pozymiai ir elgesio sutrikimai, autizmas, létiniai traukuliy
sutrikimai, periferiniy kraujagysliy ligos. (1,43,44)

Priekinio akies segmento pokyciai yra rainelés atrofija, padidé¢jes akispudis ir ragenos
drumstys. (3) Gali pasireiksti katarakta ir leukokorija, priekinés ir uzpakalinés sinechijos, uzdaro
kampo glaukoma. (18,43,45) Bidinga jgimta displastiné tinklaine, periferin¢ tinklainés
avaskuliarizacija, pseudoglioma. Per pirmuosius gyvenimo ménesius i$sivysto dalin¢ arba visiSka
tinklainés atSoka, o regéjimas geriausiu atveju yra tik jautrumas Sviesai. (1,40) Budinga
falciformin¢ klost¢ tinklainéje, pakartotinés stiklakiinio kraujosruvos, retrolentikulinés
membranos, dideli avaskulinés tinklainés plotai be neovaskuliarizacijos. (39) Akyje susidaro
baltos, vaskuliarizuotos retrolentikulinés masés, kurios gali sukelti akies obuolio sunykima.
Veélyvieji ligos pozymiai yra ragenos drumstys, juostiné keratopatija ir akies obuolio sunykimas.
(18)

Daugumai Norrie liga serganciy pacienty visiska tinklainés atSoka pasireiSkia nuo gimimo,
tod¢l vitreoretinaliné chirurgija néra tikslinga. Esant uzdaro kampo glaukomai reikalinga lgSiuko
Salinimo operacija. (18) Buvo jrodyta, kad po planuoto prieslaikinio gimdymo panaudotas
kraujagysliy endotelio augimo faktorius ir taikyta lazeriné tinklainés chirurgija leido pasiekti gery
rezultaty, iSlaikant normalig geltonosios démes struktiira. (46) Tai rodo, kad pasirinkus prenataling
diagnostika, prieslaikin] gimdyma ir skuby gydyma lazeriu, jmanoma iSvengti tinklainés atSokos.
(18) Yra atlikta tyrimy dél vitrektomijos naudos Norrie ligos atveju, kai kuriems pacientams

vitrektomija padéjo iSsaugoti bent vienos akies regos jautruma Sviesai. (47)

Kniest displazija
Kniest displazija yra reta, sunki chondrodisplazija, kuriai biidingas nanizmas,
progresuojantis sgnariy sustingimas ir kontrakttiros, kifoskoliozeé, gomurio skilimas, vidurinés

veido dalies hipoplazija, klausos praradimas ir akiy simptomai, daznai tinklainés atSoka. (39,48—
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50) Si displazija yra susijusi su heterozigotinémis (daznai de novo) COL2A 1 mutacijomis, taip pat
gali biiti paveldima autosominiu dominantiniu btadu. (6,39)

Bidingi rySkiis platiis sgnariai, trumpas liemuo su placia krutinés lasta ir iSsikiSusiu
kritinkauliu, plokscias veidas su idubusiu nosies tilteliu. Apie 40 proc. pacienty pasireiskia skiles
gomurys, o 75 proc. pacienty turi klausos sutrikimy. (51)

Akiy pozymiai yra panasis ] Stickler sindromo metu pasireiSkiancius. (49) Budinga jgimta
didelio laipsnio trumparegysté, astigmatizmas, gali pasireiksti kortikalinis ir uzpakalinis
subkapsulinis l¢Siuko drumstumas. Katarakta paprastai iSsivysto per pirmajj — antrgjj gyvenimo
desimtmecius. Lesiuko subliuksacija ir glaukoma pasitaiko retai. (51) Biidinga sunki stiklakiinio
ir tinklainés degeneracija. Stiklakiinio ertméje uz lg¢Siuko yra fibrininiy, drumsty, membraniniy
struktiiry, taip pat Sydo pavidalo stiklakiinio drumstys periferijoje. Ligai buidingi tinklainés
poky¢iai yra jvairaus laipsnio perivaskuliné groteliné degeneracija. (39,49,51) Tinklainés atSoka
daznai pasireiskia dél dideliy tinklainés plySiy. (51)

Gydymas multidisciplininis. Tinklainés atSoka galima sékmingai gydyti atliekant
vitrektomija. (39)

Knobloch sindromas

Knobloch sindromas — autosominé recesyviné vitreoretinopatija, susijusi su pakausio
kaukolés deformacijomis. (52) Sindroma lemia COL18A1 geno, kuris koduoja kolageng XVII ir
iprasta jo produkta endostating, angiogenezes inhibitoriy, mutacija. (53)

Ekstraokuliniai Knobloch sindromo pasireiskimai yra kauly defektai, smegeny vystymosi
anomalijos — jgimta encefalocel¢, polimikrogirija, smegenéliy zieves atrofija. (26,53) Kitos
sisteminiy ligy sasajos su Knobloch sindromu yra epilepsija, mokymosi sunkumai, jgimta
hidronefroz¢, vienpusis dvigubas inkstas. (54)

Biidinga didelio laipsnio trumparegysté, nistagmas. (26,52,55) Priekinio akiy segmento
anomalijos apima silpng vyzdziy i$siplétima, rainelés transiliuminacija, lygias, be kripty raineles,
persistuojancia vyzdziy membrang, lesSiuko subliuksacijg ir katarakta. (26,56) Gali pasireiksti
pigmento dispersijos sindromas ir glaukoma. (54) Akiy dugne matomas nenormaliai suir¢s
stiklakiinis ir tinklainés bei gyslainés atrofija. (26) Trumparegéms akims biidingas regos nervo
disko blySkumas, peripapiliariné atrofija, susiaur¢jusios kraujagyslés, ryski teselin¢ (ang.

tessellated) 18vaizda su iSrySkéjusiomis gyslainés kraujagyslémis, retai pigmentinés démés ir
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stafiloma. (54,55) Biidinga geltonosios démés atrofija. (54) Sunkiausia komplikacija — tinklainés
atSoka, kuri kai kuriais atvejais lemia visiska akluma. (55) Dauguma chorioretinalinés atrofijos
atvejy apima iSoring tinklaing, pigmentinj epitelj ir gyslaing, atrofija pastebima tinklainés centre
arba Salia centro. Pacientams, kuriems néra centrinés geltonosios démés atrofijos, prastai matomi
geltonosios démeés centrinés duobutés refleksai. Optinés koherentinés tomografijos metu
nustatoma geltonosios démés hipoplazija ir duobutés nebuvimas. (26) Aprasyti ir tokie simptomai:
uzpakalinés sinechijos, polikorija, hipopigmentuotas dugnas, retinosize. (57)

Literatiiroje minimas profilaktinis gydymas tinklainés krioterapija, taciau jos nauda néra

irodyta. (39)

Pigmento nelaikymo sindromas (Incontinentia pigmenti)

Pigmento nelaikymo sindromas (Bloch — Sulzberger sindromas) — tai reta, su X
chromosoma paveldima dominantiné generalizuota ektoderminé displazija, pazeidzianti oda,
centring nervy sistema, akis ir dantis. (3,58,59) Liga lemia IKBKG geno mutacijos. (58) Vyriskos
lyties vaisiai dazniausiai neiSgyvena. (3)

Sis sutrikimas paprastai pasireiskia neonataliniu periodu, dazniausias simptomas — odos
pazeidimai. (59) 30 proc. atvejy pasireisSkia alopecija, danty hipoplazija, spastinis paralyzius. (3)
Neurologinius pasireiSkimus sudaro traukuliai, cerebrovaskuliniai jvykiai, raidos sulétéjimas,
protinis atsilikimas ir mikrocefalija. (60)

Bent 30 proc. ligos atvejy buidingas akiy pazeidimas. (3) Tinklainés anomalijas daugiausiai
sudaro kraujagysliniai paZeidimai, tokie kaip avaskuliarumas ir iSemija, vélesné
neovaskuliarizacija, tinklainés kraujosruvos, kraujagysliy aneurizmos, arterioveninés
anastomozes. Nekraujagysliniai tinklainés pakitimai apima geltonosios démés atrofija, eksudacing
ir trakcing tinklainés atSoka. (61-63) Tinklainés pakitimai gali biiti matomi jau pirmais gyvenimo
metais. (61) Tipinis tinklainés pozymis — periferin¢ avaskuliarizacija, kuri gali sukelti
neovaskuliarizacijg (Zr. 8 prieda), dél kurios gali atsirasti kraujosruvos ir trakciné tinklainés atSoka.
(3,61) Neovaskuliarizacija pigmento nelaikymo sindromo metu paprastai pazeidzia perifering
tinklaing, taCiau retais atvejais gali apimti ir geltongja déme. (64,65) Dél kraujagysliy anomalijy
gali atsirasti kraujagysliy iSsiplétimas, kuris panaSus ] aneurizmas, o dé¢l iSeminiy tinklainés
poky¢iy gali atsirasti periferinés pigmentinés démes. (63,65) Vystantis organizmui dél

kraujagysliy okliuzijos geltonojoje déméje vyksta geltonosios démés persitvarkymas, kuris
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paprastai apibiidinamas kaip hipoplazija. (61,66) Retai pasitaiko centrinés tinklainés arterijos
okliuzija. (61)

Kiti pigmento nelaikymo sindromui buidingi pozymiai yra nistagmas, zvairumas, regos
nervo atrofija, katarakta, uveitas, keratitas, rainelés hipoplazija, mikroftalmas, pigmentinés
junginés anomalijos. (3,59,61) Nistagmas ir Zzvairumas yra dazniausi su tinklaine nesusij¢
reiSkiniai, pasireiskiantys apie 18 proc. pacienty. Kartais liga gali progresuoti iki akies obuolio
sunykimo. (61) Kadangi pigmento nelaikymo sindromas yra genodermatozé, ji siejama su
piktybiniais navikais, jskaitant ir retus retinoblastomos atvejus, kai nerandama RB1 geno mutacijy.
(67) 2022 metais paskelbty tyrimy duomenimis, dél Sios ligos apako trecdalis pacienty. (68)

Gydymas multidisciplininis. Odos pazeidimy gydymas yra daugiausiai palaikomasis. (61)
Pagrindiné akiy gydymo priemoné — avaskulinés tinklainés lazeriné fotokoaguliacija. Intensyvus
lazerinis gydymas gali stabilizuoti preproliferacing retinopatija, sukelti fibrovaskuliniy anomalijy
regresija ir padéti iSvengti trakcinés tinklainés atSokos. (61,69) Profilaktiné lazeriné
fotokoaguliacija gali padéti iSvengti retinopatijos ir tinklaines iSemijos. (70) Taciau kol kas néra
zinomo geltonosios démés kraujagysliniy pakitimy, kurie taip gali lemti regé¢jimo praradima,
gydymo. (61,69,70) Stiklaktinio ir uz stiklakiinio esan¢iy kraujosruvy atveju rekomenduojama
pars plana vitrektomija, siekiant iSvengti trakcinés tinklainés atSokos dél fibrovaskulinés
proliferacijos. (71) Intravitrealiniy anti-KEAF injekcijy ir propanololio nauda pigmento nelaikymo

sindromo gydyme dar turi biti itirta. (72,73)

Suintensyvéjusiu S kiigeliy sindromas

Suintensyvéejusiy S kiigeliy sindromas (Goldmann — Favre sindromas) — tai reta, 1étai
progresuojanti autosominé recesyviné tinklainés degeneracija, susijusi su NR2E3 geno mutacija.
(3,74-76)

Kai kuriuose literatiiros Saltiniuose raSoma, kad suintensyvéjusiy S kiigeliy sindromas ir
Goldmann Favre sindromas yra ta pati liga, tac¢iau kituose minima, kad Goldmann Favre sindromas
yra sunkesné suintensyvéjusiy S kiigeliy sindromo iSraiska. (6,76)

Zmogaus tinklainéje yra trys kiigeliy fotoreceptoriy tipai: jautriis trumposioms bangoms (S
kugeliai), jautriis vidutinéms bangoms (M) ir jautris ilgosioms bangoms (L). (6) Dél NR2E3 geno
mutacijos, suintensyvéjusiy S kiigeliy sindromo paveiktos akies vystymosi metu fotoreceptoriy

pirmtakai, kurie paprastai vystosi j lazdeles yra neteisingai nukreipiami ir formuojasi j S kuigelius
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panasis receptoriai, tod¢l jy susiformuoja zymiai daugiau nei turéty. (77) Daugumai paveldimy
tinklaines distrofijy biidingas progresuojantis lazdeliy ir visy tipy kiigeliy jautrumo susilpnéjimas
ar jy sumazéjimas, taciau suintensyvéjusiy S kiigeliy sindromui budinga S kiigeliy padaugéjimas
ir zymus M ir L kiigeliy susilpnéjimas (sumaZzéjimas), o lazdeliy funkcija neregistruojama. (6,76)

Iprastai pacientams simptomai pasireiSkia vaikystéje, daZzniausiai pirmas pozZymis yra
niktalopija su ankstyvu regé¢jimo aStrumo sumazéjimu arba be jo, taip pat budingi regéjimo lauko
sutrikimai, kartais hemeralopija, retai sutrinka spalvy matymas. (6,74,75,78) Akies dugne biidingi
geltoni arba balti taskai, kurie véliau tampa periferiniy pigmentiniy pakitimy ziedu palei
kraujagysliy arkadas (zr. 9 prieda), cistoidiné makulopatija, geltonosios démes atrofija, geltonosios
démés skylé ar Siz¢, tinklainés degeneracija ir retai tinklainés atSoka. (3,6,75,79,80) Taip pati gali
pasireiksti periferin¢ tinklainés S§izé ir stiklaktinio degeneracija. (3,6) Elektroretinogramoje
budingas lazdeliy nebuvimas ir S kiigeliy vyravimas. (3,76) Daugelio pacienty centrinio ir
periferinio regéjimo prognoze¢ bloga, ypa¢ vélyvajame vidutiniame amziuje, o gydymo, iSskyrus

palaikomasias priemones, néra. (6)

Snaigés stiklakiinio ir tinklainés degeneracija

Snaigés stiklakiinio ir tinklainés degeneracija (ang. snowflake vitreoretinal degeneration)
yra autosominé dominantiné vitreoretinopatija, kurig sukelia KCNJ13 geno, koduojancio kalio
kanala, daugiausia iSreikstg tinklain¢je, mutacija. (3,81)

Pagal dominuojancius akies dugno pozymius, jy progresavimas skirstomas j keturias
stadijas: 1 stadija — plati, balta, su ispaudimu, degeneracija, 2 stadija — snaigiy degeneracija, 3
stadija — uzdegiminé eksudacija aplink tinklainés kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir
pigmentacija, 4 stadija — tolesn¢ pigmentacija ir periferiniy tinklainés kraujagysliy iSnykimas (Zr.
10 prieda) (6,82,83)

Siai ligai biidinga vidutinio laipsnio trumparegysté, preseniliné katarakta, tinklainés atSoka.
(6,82) Biudingi ragenos pakitimai (ang. cornea guttata), dismorfiska regos nervo galvute, nervinio
disko blyskumas, uzdegiminis eksudatas aplink kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir
suplon¢jimas, fibrininé stiklakiinio degeneracija ir suskystéjimas, periferiné tinklainés
degeneracija, kurioje gali biiti pastebimos smulkios kristalinés nuosédos, vadinamos snaigémis.

(3,18,52,81,84) Regmatogeniné¢ tinklainés atSoka pasireiSkia apie 20 proc. serganciyjy. (3,84)
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Specifinio gydymo néra, pacientai turi buti Svieciami ir reguliariai tiriami, kad biity galima
kuo anks¢iau nustatyti katarakta ir tinklainés atSoka. (85) Siuo metu snaigés stiklakiinio ir
tinklainés degeneracijos tema dar trikksta aukStos kokybés tyrimy siekiant nustatyti jos

epidemiologija, etiologija, prognoze ir galima gydyma. (86)

ISVADOS
1. Paveldimos vitreoretinopatijos yra sudétinga paveldimy stiklaktinio ir tinklainés sutrikimy
2. Siy ligy diagnostikoje svarbi medicinos pazanga — nauji vaizdiniai, genetiniai tyrimai.
3. Vitreoretinopatijas svarbu diagnozuoti ir pradéti gydyma kuo anksciau siekiant iSsaugoti
regéjima, valdyti regéjimo sutrikimus ir pagerinti serganciyjy gyvenimo kokybe. Gydymui
ir ligy prognozei vilties teikia geny terapijos pritaikymas, kuris Siuo metu tiriamas

ikiklinikiniuose ir klinikiniuose tyrimuose.
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