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SANTRAUKA 

Paveldimos vitreoretinopatijos – tai heterogeninė retų paveldimų ligų grupė, kurios 

pirminiai požymiai yra stiklakūnio ir tinklainės degeneracija. Vienoms ligoms, tokioms kaip 

Wagner sindromas, su X chromosoma susijusi jaunatvinė retinošizė, autosominė dominantinė 

vtireoretinochorioidopatija,  autosominė dominantinė neovaskulinė uždegiminė vitreoretinopatija, 

suintensyvėjusių S kūgelių sindromas bei snaigės stiklakūnio ir tinklainės degeneracija, būdingi 

tik akių pokyčiai, tačiau kitoms ligoms gali būti būdingos net ir labai sunkios sisteminio pažeidimo 

išraiškos. Sisteminę išraišką turinčios ligos yra Stickler sindromas, kuris yra kolageninio 

jungiamojo audinio sutrikimas, šeiminė eksudacinė vitreoretinopatija, kurios metu gali pasireikšti 

kaulų sistemos sutrikimai ar kurtumas (priklausomai nuo paveiktų genų ši liga gali ir neturėti 

sisteminių pokyčių), Norrie liga, kuriai dažnai kartu būdingi klausos ir psichikos sutrikimai, Kniest 

displazija, kurios pagrindinė išraiška yra chondrodisplazija, Knobloch sindromas, kuriam taip pat 

būdingi kaulų defektai, smegenų vystymosi anomalijos ir pigmento nelaikymo sindromas. 

Paveldimoms vitreoretinopatijoms dažnai būdingi akių požymiai yra stiklakūnio, geltonosios 

dėmės, regos nervo disko anomalijos, tinklainės atšoka (dažniausia tinklainės atšokos priežastis 

vaikų amžiuje - Stickler sindromas), šios ligos gali lemti aklumą. Vitreoretinopatijų kontrolei 

svarbi ilgalaikė pacientų stebėsena, profilaktiniai patikrinimai, komplikacijų prevencija. Dažnai 

prireikia chirurginio tinklainės atšokų gydymo, kraujavimo į stiklakūnį atveju – vitrektomijos, 

esant reikalui svarbu gydyti glaukomą, kataraktą. Geltonosios dėmės edemos atveju taikomas 

gydymas karboanhidrazės inhibitoriais. Stickler bei pigmento nelaikymo sindromams gali būti 

taikoma profilaktinė chirurginė tinklainės intervencija. 

Raktažodžiai: paveldimos vitreoretinopatijos, paveldimos stiklakūnio ir tinklainės 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 
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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 vartojamų santrumpų sąrašas: 

• AD – autosominis dominantinis 

• AR – autosominis recesyvinis 

• D - dioptrija 

• KEAF – kraujagyslių endotelio augimo faktorius 

 

Darbe vartojamų genų santrumpų sąrašas: 

• COL2A1 – 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 
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• BEST1 – ang. bestrophin-1 

• CAPN5 – ang. calpain 5 

• FZD4 – ang. frizzled class receptor 4 

• LRP5 – ang. LDL receptor related protein 5 

• TSPAN12 – ang. tetraspanin 12 

• NDP – ang. norrin cystine knot growth factor NDP 

• IKBKG - ang. inhibitor of nuclear factor κB kinase regulatory subunit gamma 

• RB1 – ang. retinoblastoma 1  

• NR2E3 – ang. nuclear receptor subfamily 2 group E member 3 

• KCNJ13 – ang. potassium inwardly rectifying channel subfamily J member 13 

• COL18A1 – ang. collagen type 18 alpha-1 

 

ĮVADAS 

 Paveldimos vitreoretinopatijos – tai heterogeninė retų paveldimų ligų grupė, kurios 

pirminiai požymiai yra stiklakūnio ir tinklainės degeneracija. (1) Nors šios ligos buvo atrastos dar 

praeitame šimtmetyje, tačiau tik per pastaruosius metus žinios apie paveldimas vitreoretinopatijas 

išsiplėtė tobulėjant molekulinei genetinei diagnostikai. (2) Daugelis šių sutrikimų manifestuoja 

akių pokyčiais, tačiau kai kuriems yra būdingi ir specifiniai sisteminiai požymiai. (3) Paveldimų 

vitreoretinopatijų klinikinė išraiška labai varijuoja, nuo geros prognozės akių ligų iki apakimo ir 

sunkių, sisteminių požymių turinčių ligų. (4) Nors daugelis šių ligų dar neturi etiopatogenetinio 

gydymo, bet gilinantis į priežastis, genetiką, atliekant klinikinius tyrimus yra ieškomi efektyvūs 

gydymo metodai, kurie galėtų palengvinti ar net sustabdyti paveldimų vitreoretinopatijų eigą. 

Kadangi paveldimos vitreoretinopatijos yra labai retos ligos, dažnai klinikinėje praktikoje jas 

sunku diferencijuoti, apie klinikinius požymius neretai pamirštama, nors šios ligos gali lemti 

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

 

LITERATŪROS ŠALTINIŲ ATRANKOS STRATEGIJA 

Literatūros apžvalga atlikta ClinicalKey, PubMed, Google Scholar duomenų bazėse 

naudojant šiuos raktažodžius ir jų derinius: Hereditary vitreorethinopathy, Stickler syndrome, 

Wagner syndrome, VCAN-Related vitreoretinopathy, erosive vitreoretinopathy, X – Linked 

juvenile retinoschisis, Autosomal Dominant Vitreoretinochroidopathy, ADVIRC, Autosomal 
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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. Iš viso atrinkta ir į apžvalgą įtraukta 86 publikacijos. 

 

KLINIKINIS LIGŲ APRAŠYMAS, MECHANIZMAI IR PATOLOGIJA. GYDYMO 

METODAI 

 

Stickler sindromas 

Stickler sindromas – tai paveldimų jungiamojo audinio ligų grupė, kuriai būdingi įvairūs 

akių pokyčiai, kaulų ir sąnarių sutrikimai, tipiniai veido bruožai ir sensorinis kurtumas. (5) Šis 

sindromas taip pat vadinamas paveldima artrooftalmopatija. (1)  

Stickler sindromas yra genetiškai heterogeniškas kolageninio jungiamojo audinio 

sutrikimas, paveldimas autosominiu dominantiniu būdu (AD) (1, 2 ir 3 tipai) arba autosominiu 

recesyviniu būdu (AR) (4 ir 5 tipai). Sindromas pasižymi visišku penetrantiškumu ir kintamu 

išreikštumu. Stickler sindromas yra dažniausia paveldima vaikų tinklainės atšokos priežastis. (6) 

Sindromas yra skirstomas į 5 tipus. I tipo Stickler sindromas (STL1 – membraninis 

stiklakūnio tipas) yra labiausiai paplitusi forma, kurią lemia COL2A1 geno, koduojančio 2 tipo 

prokolageną, mutacijos. Šiam tipui būdingi sisteminiai ir akių pokyčiai, tačiau kartais gali 

pasireikšti tik akių ligų simptomai. II tipas (STL2 – “karoliukais nusėto“ stiklakūnio tipas) 

atsiranda dėl COL11A1 geno mutacijų. Pacientams būdinga įgimta neprogresuojanti didelio 

laipsnio trumparegystė (didesnė nei - 6 dioptrijos (D)), sensorinis kurtumas ir kiti I tipo sindromo 

požymiai. III tipo (STL3 – ne akių tipo) sindromas atsiranda dėl COL11A2 geno mutacijų. 

Sergantiesiems būdingi sisteminiai pokyčiai, tačiau nėra akių ligos požymių. IV, V ir VI tipo 

Stickler sindromas (autosominiai recesyviniai tipai) pasitaiko itin retai, jie pasireiškia dėl mutacijų 

COL9A1, COL9A2 ar COL9A3 genuose. (3,6–8)  

Sisteminiai klinikiniai požymiai, būdingi šiam sindromui yra vidurinės veido dalies 

hipoplazija: plokščias veidas, įdubęs nosies tiltelis, trumpa nosis, mikrognatija; skilęs gomurys ir 

dvilypis liežuvėlis (ang. uvula), sensorinis ir / arba kondukcinis klausos praradimas, skeleto 

anomalijos, tokios kaip epifizinė displazija, padidėjęs sąnarių laisvumas, marfanoidinis kūno 

sudėjimas, arachnodaktilija, kifozė, skoliozė, ankstyvas artritas, mitralinio vožtuvo prolapsas. Su 
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Stickler sindromu taip pat gali būti susijusi Pierre Robin anomalija, kurią sudaro skilęs gomurys, 

mikrognatija ir glosoptozė – liežuvio poslinkis atgal. (3,5,6,9) Iš Stickler sindromu sergančių 

pacientų 25 proc. turi Pierre Robin anomaliją, o 30 proc. pacientų, turinčių Pierre Robin anomaliją, 

serga Stickler sindromu. (10) 

Akių simptomai pasireiškia stiklakūnio anomalijomis, trumparegyste, megaloftalmu,  

ankstyva katarakta, glaukoma, sunkia stiklakūnio degeneracija, radialine perivaskuline tinklainės 

degeneracija (žr. 1 priedą) su didele regmatogeninės tinklainės atšokos rizika. (3,6,11) Dažnai 

pasitaiko didelio laipsnio trumparegystė, kuri įprastai būna įgimta ir gali būti susijusi su 

astigmatizmu. (11–13) Patognominis Stickler sindromo požymis – įgimta stiklakūnio 

embriologinės raidos anomalija, kuri pasireiškia nenormalia architektūra, matoma mikroskopijos 

per plyšinę lempą metu. (12) Būdingas „optiškai tuščias“ stiklakūnis. Sveikas subrendęs 

stiklakūnis yra gelinės stuktūros dėl sinerezės proceso (kai iš stiklakūnio pasišalina skysčiai), 

tačiau Stickler ligos metu vystosi sinerezės proceso spragos – stiklakūnis skystėja. (1) Stebimi 

dviejų tipų stiklakūnio pakitimai: daug dažniau pasitaikantis 1 tipo (membraninis), kuriam būdinga 

įgimta rudimentinė membraninė stiklakūnio liekana retrolentikulinėje srityje, atrodanti kaip 

sulankstyta membrana, o už jos yra pažengusi stiklakūnio degeneracija (žr. 2 priedą);  2 tipui 

(„karoliukų tipui“), kuris pasitaiko daug rečiau, būdinga fibrilinė arba „karoliukų“ pavidalo 

stiklakūnio anomalija - reti ir netaisyklingai sustorėję pluoštai visoje stiklakūnio ertmėje. (3,11,13) 

STL1 sergantiems pacientams būdingas „optiškai tuščias“ stiklakūnis, retrolentikulinė membrana 

ir perimetrinės ekvatorinės membranos, kurios trumpai tęsiasi į stiklakūnio ertmę. STL2 sergančių 

pacientų stiklakūnis įprastai yra „karoliukų“ tipo, tačiau gali būti ir membraninio tipo. (6,14,15) 

Regmatogeninė tinklainės atšoka per gyvenimą pasireiškia apie 50 proc. Stickler liga sergančių 

pacientų. Tinklainės plyšiai paprastai atsiranda dėl progresuojančios stiklakūnio trakcijos ir dažnai 

būna daugybiniai, užpakalinėje dalyje, įvairiais atstumais nuo dantytosios linijos (ang. ora 

serrata). (3) Regmatogeninių tinklainės atšokų rizika išlieka visą gyvenimą, tačiau dauguma jų 

pasireiškia nuo 10 iki 30 metų amžiaus. (16) Kiti akių ligų pasireiškimai yra jaunesniems nei 45 

metų pacientams pasireiškianti katarakta su periferinėmis pleišto formos kortikalinėmis, 

plunksninėmis ar plokštelinėmis drumstimis, atviro kampo glaukoma ir padidėjęs akispūdis.  

(1,2,6) 

Pacientams, sergantiems Stickler sindromu, svarbus reguliarus profilaktinis patikrinimas,  

informavimas apie tinklainės atšokos riziką ir simptomus bei poreikį ją gydyti nedelsiant. (5,6,11) 
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Profilaktinė 360° tinklainės intervencija lazeriu arba krioterapija gali sumažinti tinklainės atšokų 

dažnį. (6) Su Stickler sindromu susijusios tinklainės atšokos chirurginio gydymo prognozę blogina 

sunkus subretininio skysčio drenažas dėl beveik visiško stiklakūnio suskystėjimo, prastai matomas 

fundoskopinis vaizdas dėl kataraktos ir padidėjusi kraujavimo rizika, atsirandanti dėl gyslainės 

pokyčių. (1,3) Katarakta dažnai yra vizualiai nereikšminga, ypač ankstyva. Jei reikalinga 

operacija, prieš ją reikia atlikti kruopštų tinklainės įvertinimą dėl plyšių. Stiklakūnio netekimas ir 

pooperacinė tinklainės atšoka yra gana dažnos kataraktos chirurgijos pooperacinės komplikacijos. 

Gali prireikti gydyti glaukomą. Jei ji prasideda anksti, tikėtina, kad yra susijusi su priekinės 

kameros kampo anomalija, paprastai gydoma chirurgiškai: goniotomija ar trabekulotomija; 

medikamentinė terapija gali būti naudojama kaip laikinas arba papildomas gydymas. (6) Taip pat 

svarbi trumparegystės korekcija. Siekiant išvengti ambliopijos, ankstyvame amžiuje skiriami 

korekciniai lęšiai. (1)  

 

Wagner sindromas 

Wagner sindromas (Wagner vitreoretininė degeneracija, su VCAN susijusi 

vitreoretinopatija, erozinė vitreoretinopatija) – tai stiklakūnio ir tinklainės degeneracija, paveldima 

autosominiu dominantiniu būdu. Šį sindromą sukelia mutacija VCAN gene, koduojančiame 

versikaną (taip pat žinomą kaip chondroitino sulfato proteoglikanas-2) – proteoglikaną, esantį 

stiklakūnyje. (3,6) Tai reta liga, kuri turi panašių klinikinių požymių į Stickler sindromą, tačiau 

Wagner vitreoretinopatijos metu nepasireiškia sisteminiai pokyčiai. (6)  

Pagrindinis su VCAN susijusios vitreoretinopatijos požymis – progresuojantys 

degeneraciniai stiklakūnio ir stiklakūnio bei tinklainės sąsajos pokyčiai, prasidedantys jauname 

amžiuje. (17)  Ligos pradžioje paprastai pasireiškia maža (iki - 3 D) arba vidutinio laipsnio (nuo - 

3 D iki – 6 D) trumparegystė. (6) Progresuojant ligai atsiranda regėjimo lauko pokyčiai:  žiedinės 

skotomos, kol galiausiai prarandamas centrinio regėjimo aštrumas. Taip pat atsiranda lęšiuko 

pokyčiai: priekinės ir užpakalinės žievės drumstumas atsiranda brendimo laikotarpiu, o trečiajį – 

ketvirtąjį dešimtmetį sparčiai progresuoja. (18) Sindromui būdinga niktalopija, kuri gali pasireikšti 

ankstyvame amžiuje. (3) Sinerezė gali sukelti stiklakūnio suskystėjimą, dėl kurio stiklakūnio ertmė 

atrodo optiškai tuščia su suskystėjusio stiklakūnio kišenėmis, kurias paprastai dengia avaskulinės 

gijos. (17) Dėl stiklakūnio degeneracijos, kuri, kaip manoma, yra pirminė patologija, atsiranda 

daug antrinių pokyčių, įskaitant senatvinę kataraktą, tinklainės ir po ja esančio tinklainės 
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pigmentinio epitelio bei gyslainės degeneraciją ir atrofiją, tinklainės atšoką. (19–21) Manoma, kad 

tinklainės atšoka Wagner sindromo atveju pasireiškia rečiau negu Stickler sindromo metu. (3) 

Akių dugno požymiai yra avaskulinės membranos prieš tinklainę, pigmentacija aplink 

kraujagysles, uždegiminis eksudatas aplink kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir laikinai 

pasislinkusi centrinė duobutė (ang. fovea centralis), sukelianti pseudoegzotropiją. (3) Aprašyti 

įvairūs gyslainės ir tinklainės pakitimai, dažniausiai atrofija su pigmento migracija į tinklainę ir 

palaipsniui progresuojantis regėjimo praradimas be tinklainės atšokos. (18) Ligos prognozė yra 

bloga, būdingas progresuojantis regos praradimas. (18)  

Gydymas simptominis: trumparegystės korekcija, chirurginis tinklainės plyšių ir atšokų 

gydymas kai jie atsiranda, tačiau plačios profilaktikos vengiama. (6) 

  

Su X chromosoma susijusi jaunatvinė retinošizė 

Su X chromosoma susijusi jaunatvinė retinošizė – tai su X chromosoma susijęs recesyvinis 

sutrikimas, pasireiškiantis abipusiu paviršinių tinklainės sluoksnių skilimu. Būdinga beveik 

išimtinai vyrams. (3,6) Šią ligą sukelia retinošizino geno (RS1) mutacija. (22) Geno nešiotojos 

moterys paprastai būna besimptomės. (6)  Įprastai liga pasireiškia 5 – 10 metų amžiaus 

berniukams, kuriems sutrinka regėjimas, rečiau pasireiškia žvairumas arba nistagmas. (6,23)  

 Retinošizė gali būti apibrėžiama kaip vidinis tinklainės audinio praradimas arba 

išsisluoksniavimas, kurio ilgis ne mažesnis kaip 1,5 mm. (22) Jaunatvinei retinošizei būdinga 

apibusė makulopatija, pagrindinį defektą lemia Miulerio ląstelės. Tinklainės nervinių skaidulų 

sluoksnis atsiskiria nuo likusios sensorinės tinklainės dalies, priešingai nei įgytos (senatvinės) 

retinošizės atveju, kai atsiskiria išorinis ganglinis sluoksnis. (6)  

 Svarbus akių dugno pokytis yra geltonosios dėmės centrinės duobutės šizė 

(išsisluoksniavimas), kuri pasižymi labai ryškia mažų cistų,  žvaigždiškai arba spinduliniais 

dryžiais išsidėsčiusių centrinėje duobutėje, išvaizda (žr. 3 priedą). (6,24) Laikui bėgant dryžiai 

tampa mažiau ryškūs, todėl geltonosios dėmės centrinės duobutės refleksas susilpnėja. (6) 

Centrinės duobutės šizė siejama su lengvu ar vidutinio sunkumo regėjimo pablogėjimu. (3) Gali 

būti matomi balkšvi į drūzas panašūs taškeliai ir pigmento variacijos. Geltonoji dėmė kartais būna 

normali. (6)   

 Cistinės ertmės geltonojoje dėmėje dažniausiai apima vidurinius tinklainės sluoksnius iki 

nervinių skaidulų sluoksnio, dažniausiai vidinį branduolinį sluoksnį. Taip pat gali būti paveikti 
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išoriniai branduolinis ir tinklinis sluoksniai, o geltonosios dėmės centrinės duobutės šizė gali 

apimti nervinių skaidulų ir ganglinių ląstelių sluoksnius. (3,22) Maždaug pusei sergančių pacientų 

pasireiškia periferinė šizė, kuri dažniausiai apima inferotemporalinį kvadrantą. Vidiniame 

sluoksnyje, kurį sudaro tik vidinė membrana ir tinklainės nervinių skaidulų sluoksnis, gali atsirasti 

ovalių defektų, o kraštutiniais atvejais defektai susilieja ir  lieka tik membraniniai fragmentai, 

izoliuoti stiklakūnio šydai (ang. vitreous veils) (žr. 4 priedą), kurie dažnai būna susiję su 

stiklakūnio kraujosruvomis. (3,6,24,25) Dažnai pasitaiko sidabrinių periferinių dendritinių figūrų, 

uždegiminio eksudato aplink tinklainės kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir pigmentinių 

pokyčių, taip pat gali būti matomos tinklainės dėmelės (ang. retinal flecks) ir tinklainės 

kraujagyslių nazalinis tempimas. (6,24) Pacientams taip pat gali išsivystyti regos nervo disko ir 

tinklainės neovaskuliarizacija, todėl gali pasireikšti stiklaklūnio kraujosruva. (24) Per pirmuosius 

du gyvenimo dešimtmečius regėjimo aštrumas pablogėja, tačiau gali išlikti pakankamai stabilus 

iki penktojo ar šeštojo dešimtmečio, kai pradeda toliau blogėti. (6) Dėl progresuojančios 

makulopatijos prognozė dažnai būna bloga. (6)  

 Galimos komplikacijos: kraujavimas į stiklakūnį ir tinklainę, neovaskuliarizacija, 

subretininė eksudacija, retai – regmatogeninė ar trakcinė tinklainės atšoka ir trauminis centrinės 

duobutės šizės plyšimas. (6,24) Tinklainės atšoka gali komplikuotis 16 – 22 proc. atvejų. (3)  

Svarbūs jaunatvinės retinošizės gydymo aspektai – žvairumo gydymas ir refrakcijos 

korekcija. (24) Medikamentinį gydymą sudaro vietiniai arba sisteminiai karboanhidrazės 

inhibitoriai (pavyzdžiui, dorzolamido lašai), kurie kai kuriems pacientams gali sumažinti 

geltonosios dėmės storį ir pagerinti regėjimo aštrumą. Dėl kraujavimo į stiklakūnį ar tinklainės 

atšokos gali prireikti vitrektomijos, tačiau tai techniškai sudėtinga. (6) Sprendimas dėl chirurginio 

geltonosios dėmės ar periferinės retinošizės, tinklainės atšokų gydymo  yra sudėtingas, 

daugiafaktorinis ir priklauso nuo gydytojo. Profilaktinė chirurginė intervencija retinošizės atveju 

nėra rekomenduojama. (23,24) Pars plana vitrektomija atliekama, kai stiklakūnio kraujosruva 

neišnyksta savaime, kad būtų išvengta ambliopijos arba kai atsiranda tinklainės atšoka. (23)  Šiuo 

metu klinikiniuose tyrimuose tiriama genų terapija, jos tikslas – atkurti normalią baltymo, 

lemiančio retinošizę, funkciją. (6,24)  
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 Autosominė dominantinė vitreoretinochorioidopatija 

 Autosominė dominantinė vitreoretinochorioidopatija yra reta tinklainės distrofija, kuriai 

būdinga žiedinė 360° nenormali chorioretininė pigmentacija ir atrofija, einanti tarp dantytosios 

linijos (ang. ora serrata) ir vortikozinių venų (žr. 5 priedą). (3,18,26) Ligą lemia mutacija 

bestrofino 1 (BEST1) gene. (3)  

Būdingi akių požymiai yra toliaregystė, glaukoma, kai kuriems pacientams pastebėta ang. 

microcornea (ragena, kurios skersmuo mažesnis nei 10 mm) ir nanoftalmas. (3,6) Dažnai pasitaiko 

presenilinė katarakta. (18)  Būdingas suskystėjęs stiklakūnis su periferine kondensacija. (18) 

Tinklainėje būdingos hipo- ir hiperpigmentacijos sritys, kurios neprogresuoja arba progresuoja 

labai lėtai. Periferinėje tinklainėje ir užpakaliniame poliuje gali būti matomi išsibarstę gelsvi 

taškai. (6,18) Gali pasireikšti tinklainės kraujagyslių pokyčiai su arteriolių susiaurėjimu, venų 

okliuzija ir tinklainės eksudacija, cistoidinė geltonosios dėmės edema, epiretininė membrana, 

tinklainės neovaskuliarizacija. (3,18,27,28) Nors tinklainės pokyčiai įprastai būna periferiniai, yra 

aprašyta ir progresuojanti geltonosios dėmės atrofija. (27)  

 Cistoidinei geltonosios dėmės edemai gydyti naudojami vietiniai dorzolamido lašai. 

Ilgalaikė regėjimo prognozė paprastai yra gera, nors vėlyvosiose ligos stadijose gali pasireikšti 

geltonosios dėmės pigmentinio epitelio atrofija, todėl gali blogėti regėjimo aštrumas. (1)  

 

Autosominė dominantinė neovaskulinė uždegiminė vitreoretinopatija  

 Autosominė dominantinė neovaskulinė uždegiminė vitreoretinopatija – tai retas 

autosominis dominantinis sutrikimas, kuriam būdingas kraujagyslinio dangalo uždegimas 

(uveitas), periferinė tinklainės pigmento depozicija, tinklainės kraujagyslių okliuzija ir 

neovaskuliarizacija, stiklakūnio kraujosruva ir trakcinė tinklainės atšoka. (18) Sutrikimą lemia 

mutacijos CAPN5 gene. (6,26)  

Ankstyviausi ligos požymiai yra ląstelės stiklakūnyje, lengva periferinės tinklainės išemija 

ir sumažėjusi b bangos amplitudė elektroretinogramoje. Vaikystėje ligą įmanoma nustatyti tik 

molekulinės genetinės diagnostikos būdu. (18) Vystosi periferinių tinklainės kraujagyslių 

okliuzija, o vėliau ir regos nervo disko neovaskuliarizacija, periferinė tinklainės pigmentacija, 

epiretininės ir subretininės fibroląstelinės membranos. Būdingas panuveitas, dažnai prasidedantis 

jauniems suaugusiems. (6) Taip pat būdingos ligos išraiškos yra stiklakūnio kraujosruva, trakcinė 

tinklainės atšoka, cistoidinė geltonosios dėmės edema, periferiniai tinklainės randai, neovaskulinė 
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glaukoma. (6,26) Dažna presenilinė katarakta. Regėjimo prognozė paprastai labai bloga. (18) 

Pagrindinės prastos prognozės priežastys yra uždegimas, fotoreceptorių degeneracija, 

neovaskuliarizacija, trakcinė tinklainės atšoka, priekinio segmento neovaskuliarizacija, glaukomos 

išsivystymas ir nepaliaujamas membranų formavimasis, panašus į proliferacinę vitreoretinopatiją. 

(29,30) Dažniausiai regėjimas prarandamas penktajame ar šeštajame gyvenimo dešimtemčiuose, 

tačiau gali pasireikšti ir anksčiau arba vėliau. (30) 

 Kadangi liga yra reta, šiuo metu nėra konkrečių standartinių gydymo metodų, tačiau 

atsižvelgiant į uveito, neovaskuliarizacijos ir fibrozės triadą, būdingą šiai ligai, būtina apsvarstyti 

galimybę taikyti kelis gydymo būdus, veikiančius skirtingus šios ligos procesus. (30) Vietinės, 

periokulinės ir į stiklakūnį leidžiamos steroidų injekcijos yra aktyvaus uždegimo gydymo 

pagrindas, veikiantis uždegiminę reakciją, kuri paprastai vyrauja šios vitreoretinopatijos metu. 

(29) Įrodyta, kad intraokuliniai steroidai, įskaitant flucinolono acetonido implantus, mažina 

uždegimo ir neovaskuliarizacijos laipsnį, tačiau ilgalaikėje perspektyvoje nestabilizuoja regėjimo, 

nesumažina galutinės stadijos fibrozės, tinklainės sustorėjimo ir neslopina fotoreceptorių 

degeneracijos. (31) Sisteminiai imunosupresantai, tokie kaip metotreksatas ir azatioprinas, dažnai 

naudojami kaip papildoma gydymo priemonė. (29,30) Galimos ir į stiklakūnį leidžiamos 

metotreksato injekcijos, po kurių reikšmingai sumažėja uždegimas stiklakūnyje. (32) Kraujagyslių 

endotelio augimo faktoriaus inhibitoriaus (Anti-KEAF) injekcijos į stiklakūnį ir lazerinė 

fotokoaguliacija neparodė efektyvumo. (30) Progresuojančios tinklainės trakcijos ir atšokos atveju 

dažnai prireikia chirurginės intervencijos – vitrektomijos, kuri gali padėti sumažinti arba atitolinti 

regėjimo praradimą. Tačiau ir šiems pacientams dažnai kartojasi tinklainės atšoka ir ciklitinės 

membranos, todėl chirurginė intervencija ilgainiui gali būti naudinga tik iš dalies. (30,33) Kadangi 

dėl ilgalaikio steroidų vartojimo, neovaskuliarizacijos ar uždegimo pacientams dažnai padidėja 

akispūdis, gali vystytis glaukoma, todėl būtinas akispūdžio stebėjimas ir, esant reikalui, gydymas. 

Tokiu atveju dažnai vartojami vietiniai akispūdį mažinantys vaistai, tačiau įvertinus šių pacientų 

glaukomos etiologiją dažnai prireikia chirurginio gydymo, pavyzdžiui trabekulektomijos ar šunto 

operacijos. (34) 

 

 Šeiminė eksudacinė vitreoretinopatija 

Šeiminė eksudacinė vitreoretinopatija (Criswick – Schepens sindromas) – tai retas 

tinklainės kraujagyslių vystymosi sutrikimas, turintis didelę įtaką tinklainės angiogenezei ir 
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lemiantis nevisavertę periferinės tinklainės vaskuliarizaciją bei prastą kraujagyslių diferenciaciją. 

(35) Liga yra genetiškai heterogeniška, paveldima autosominiu dominantiniu būdu, rečiau 

autosominiu recesyviniu arba su X chromosoma susijusiu būdais, paveldimumas taip pat susijęs 

su dideliu penetrantiškumu ir įvairiu išreikštumu. (3,6) Apie 50 proc. ligos atvejų yra susiję su 

vieno iš keturių genų mutacijomis: FZD4 (AD), LRP5 (AD ir AR) , TSPAN12 (AD) ir NDP. 

FZD4, LRP5, TSPAN12 yra 11 chromosomoje, o NDP, tas pats genas, kuris lemia Norrie ligą, yra 

X chromosomoje. (3,18) LRP5 ir NDP mutacijos turi sisteminių išraiškų, LRP5 mutacijos 

susijusios su kaulų mineralinio tankio sumažėjimu, o NDP mutacijos gali būti susijusios su 

kurtumu. (3)  

Pirminė patologija yra nenormali arba nepilnavertė tinklainės vaskuliarizacija su įvairaus 

laipsnio antrine periferine išemija ir vėlesnėmis komplikacijomis. (36) Daugumos šeimine 

eksudacine vitreoretinopatija sergančių pacientų tinklainė yra avaskulinė, tačiau ši išraiška gali 

būti asimetriška ir labai skirtinga – nuo besimptomės iki sunkios toje pačioje šeimoje. Jei tinklainės 

išemija yra didelė, gali atsirasti antrinė neovaskuliarizacija, kuri sukelia fibrozę, užpakalinio akies 

poliaus struktūrų trakciją, tinklainės atšoką, tinklainės klostes (žr. 6 priedą), o sunkiausiais atvejais 

– visišką tinklainės displaziją. (35) Periferinių tinklainės kraujagyslių anomalijos apima 

teleangiektazijas, aneurizmas, arterioveninius šuntus ir išemiją. Pastebima įvairaus laipsnio 

periferinė subretinalinė ir intraretinalinė eksudacija su lipidų nuosėdomis (žr. 7 priedą) ir didelė 

trakcinės tinklainės atšokos rizika dėl fibrovaskulinės proliferacijos. (3) Gali pasireikšti didelio 

laipsnio trumparegystė. (6)   

Gydant šią ligą būtina ilgalaikė pacientų stebėsena. Kai pasireiškia neovaskuliarizacija, 

rekomenduojama lazerinė avaskulinės tinklainės abliacija. Tinklainės atšokos atveju reikia 

apsvarstyti chirurgines galimybes, jei atšoka ribota, galima ekstrasklerinio plombavimo operacija, 

tačiau sunkesniais atvejais reikalinga vitrektomija, kuri yra sudėtinga, bet dažnai sėkminga. 

Gydymas intravitrealinėmis anti-KEAF injekcijomis gali būti naudingas kaip laikina priemonė. 

(6,37,38) LRP5 potipio atveju gali būti reikalinga sisteminė intervencija mažam kaulų tankiui 

koreguoti. (3)   

 

Norrie liga 

Norrie liga – tai retas, su X chromosoma susijęs recesyvinis sutrikimas, pasireiškiantis akių 

disgeneze, įgimtu (arba ankstyvoje kūdikystėje pasireiškiančiu) aklumu, progresuojančiais klausos 
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ir psichikos sutrikimais. (18,39,40) Šią ligą sukelia NDP geno mutacija, lemianti prastą tinklainės 

vystymąsi ir vaskuliarizaciją. (41)  Liga pasireiškia ankstyvoje vaikystėje, būdingi akių pokyčiai 

dar vaisiaus laikotarpiu. (1,42) Kadangi liga paveldima recesyviniu būdu su X chromosoma, ji 

ryškiausiai pasireiškia vyriškos lyties kūdikiams. (43) Tačiau nešiotojos moterys taip pat gali turėti 

tinklainės anomalijų arba lengvą klausos sutrikimą. (3) 

30 – 50 proc. pacientų pasireiškia neurosensorinis kurtumas ir protinis atsilikimas. Taip pat 

būdingi judesių sutrikimai, psichozės požymiai ir elgesio sutrikimai, autizmas, lėtiniai traukulių 

sutrikimai, periferinių kraujagyslių ligos. (1,43,44)  

Priekinio akies segmento pokyčiai yra rainelės atrofija, padidėjęs akispūdis ir ragenos 

drumstys. (3) Gali pasireikšti katarakta ir leukokorija, priekinės ir užpakalinės sinechijos, uždaro 

kampo glaukoma. (18,43,45) Būdinga įgimta displastinė tinklainė, periferinė tinklainės 

avaskuliarizacija, pseudoglioma.  Per pirmuosius gyvenimo mėnesius išsivysto dalinė arba visiška 

tinklainės atšoka, o regėjimas geriausiu atveju yra tik jautrumas šviesai. (1,40) Būdinga 

falciforminė klostė tinklainėje, pakartotinės stiklakūnio kraujosruvos, retrolentikulinės 

membranos, dideli avaskulinės tinklainės plotai be neovaskuliarizacijos. (39) Akyje susidaro 

baltos, vaskuliarizuotos retrolentikulinės masės,  kurios gali sukelti akies obuolio sunykimą. 

Vėlyvieji ligos požymiai yra ragenos drumstys, juostinė keratopatija ir akies obuolio sunykimas. 

(18) 

Daugumai Norrie liga sergančių pacientų visiška tinklainės atšoka pasireiškia nuo gimimo, 

todėl vitreoretinalinė chirurgija nėra tikslinga. Esant uždaro kampo glaukomai reikalinga lęšiuko 

šalinimo operacija. (18) Buvo įrodyta, kad po planuoto priešlaikinio gimdymo panaudotas 

kraujagyslių endotelio augimo faktorius ir taikyta lazerinė tinklainės chirurgija leido pasiekti gerų 

rezultatų, išlaikant normalią geltonosios dėmės struktūrą. (46) Tai rodo, kad pasirinkus prenatalinę 

diagnostiką, priešlaikinį gimdymą ir skubų gydymą lazeriu, įmanoma išvengti tinklainės atšokos. 

(18) Yra atlikta tyrimų dėl vitrektomijos naudos Norrie ligos atveju, kai kuriems pacientams 

vitrektomija padėjo išsaugoti bent vienos akies regos jautrumą šviesai. (47) 

 

Kniest displazija 

 Kniest displazija yra reta, sunki chondrodisplazija, kuriai būdingas nanizmas, 

progresuojantis sąnarių sustingimas ir kontraktūros, kifoskoliozė, gomurio skilimas, vidurinės 

veido dalies hipoplazija, klausos praradimas ir akių simptomai, dažnai tinklainės atšoka. (39,48–
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50) Ši displazija yra susijusi su heterozigotinėmis (dažnai de novo) COL2A1 mutacijomis, taip pat 

gali būti paveldima autosominiu dominantiniu būdu. (6,39)  

 Būdingi ryškūs platūs sąnariai, trumpas liemuo su plačia krūtinės ląsta ir išsikišusiu 

krūtinkauliu, plokščias veidas su įdubusiu nosies tilteliu. Apie 40 proc. pacientų pasireiškia skilęs 

gomurys, o 75 proc. pacientų turi klausos sutrikimų. (51) 

 Akių požymiai yra panašūs į Stickler sindromo metu pasireiškiančius. (49)  Būdinga įgimta 

didelio laipsnio trumparegystė, astigmatizmas, gali pasireikšti kortikalinis ir užpakalinis 

subkapsulinis lęšiuko drumstumas. Katarakta paprastai išsivysto per pirmąjį – antrąjį gyvenimo 

dešimtmečius. Lęšiuko subliuksacija ir glaukoma pasitaiko retai. (51) Būdinga  sunki stiklakūnio 

ir tinklainės degeneracija. Stiklakūnio ertmėje už lęšiuko yra fibrininių, drumstų, membraninių 

struktūrų, taip pat šydo pavidalo stiklakūnio drumstys periferijoje. Ligai būdingi tinklainės 

pokyčiai yra įvairaus laipsnio perivaskulinė grotelinė degeneracija. (39,49,51) Tinklainės atšoka 

dažnai pasireiškia dėl didelių tinklainės plyšių. (51)   

 Gydymas multidisciplininis. Tinklainės atšoką galima sėkmingai gydyti atliekant  

vitrektomiją. (39) 

 

Knobloch sindromas 

 Knobloch sindromas – autosominė recesyvinė vitreoretinopatija, susijusi su pakaušio 

kaukolės deformacijomis. (52) Sindromą lemia COL18A1 geno, kuris koduoja kolageną XVII ir 

įprastą jo produktą endostatiną, angiogenezės inhibitorių, mutacija. (53) 

 Ekstraokuliniai Knobloch sindromo pasireiškimai yra kaulų defektai, smegenų vystymosi 

anomalijos – įgimta encefalocelė, polimikrogirija, smegenėlių žievės atrofija. (26,53) Kitos 

sisteminių ligų sąsajos su Knobloch sindromu yra epilepsija, mokymosi sunkumai, įgimta 

hidronefrozė, vienpusis dvigubas inkstas. (54) 

 Būdinga didelio laipsnio trumparegystė, nistagmas. (26,52,55) Priekinio akių segmento 

anomalijos apima silpną vyzdžių išsiplėtimą, rainelės transiliuminaciją, lygias, be kriptų raineles, 

persistuojančią vyzdžių membraną, lęšiuko subliuksaciją ir kataraktą. (26,56) Gali pasireikšti 

pigmento dispersijos sindromas ir glaukoma. (54) Akių dugne matomas nenormaliai suiręs 

stiklakūnis ir tinklainės bei gyslainės atrofija. (26) Trumparegėms akims būdingas regos nervo 

disko blyškumas, peripapiliarinė atrofija, susiaurėjusios kraujagyslės, ryški teselinė (ang. 

tessellated) išvaizda su išryškėjusiomis gyslainės kraujagyslėmis, retai pigmentinės dėmės ir 
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stafiloma. (54,55)  Būdinga geltonosios dėmės atrofija. (54) Sunkiausia komplikacija – tinklainės 

atšoka, kuri kai kuriais atvejais lemia visišką aklumą. (55) Dauguma chorioretinalinės atrofijos 

atvejų apima išorinę tinklainę, pigmentinį epitelį ir gyslainę, atrofija pastebima tinklainės centre 

arba šalia centro. Pacientams, kuriems nėra centrinės geltonosios dėmės atrofijos, prastai matomi 

geltonosios dėmės centrinės duobutės refleksai. Optinės koherentinės tomografijos metu 

nustatoma geltonosios dėmės hipoplazija ir duobutės nebuvimas. (26) Aprašyti ir tokie simptomai: 

užpakalinės sinechijos, polikorija, hipopigmentuotas dugnas, retinošizė. (57) 

 Literatūroje minimas profilaktinis gydymas tinklainės krioterapija, tačiau jos nauda nėra 

įrodyta. (39) 

 

Pigmento nelaikymo sindromas (Incontinentia pigmenti) 

 Pigmento nelaikymo sindromas (Bloch – Sulzberger sindromas) – tai reta, su X 

chromosoma paveldima dominantinė generalizuota ektoderminė displazija, pažeidžianti odą, 

centrinę nervų sistemą, akis ir dantis. (3,58,59) Ligą lemia IKBKG geno mutacijos. (58) Vyriškos 

lyties vaisiai dažniausiai neišgyvena. (3) 

 Šis sutrikimas paprastai pasireiškia neonataliniu periodu, dažniausias simptomas – odos 

pažeidimai. (59) 30 proc. atvejų pasireiškia alopecija, dantų hipoplazija, spastinis paralyžius. (3) 

Neurologinius pasireiškimus sudaro traukuliai, cerebrovaskuliniai įvykiai, raidos sulėtėjimas, 

protinis atsilikimas ir mikrocefalija. (60)  

 Bent 30 proc. ligos atvejų būdingas akių pažeidimas. (3) Tinklainės anomalijas daugiausiai 

sudaro kraujagysliniai pažeidimai, tokie kaip avaskuliarumas ir išemija, vėlesnė 

neovaskuliarizacija, tinklainės kraujosruvos, kraujagyslių aneurizmos, arterioveninės 

anastomozės. Nekraujagysliniai tinklainės pakitimai apima geltonosios dėmės atrofiją, eksudacinę 

ir trakcinę tinklainės atšoką. (61–63) Tinklainės pakitimai gali būti matomi jau pirmais gyvenimo 

metais. (61) Tipinis tinklainės požymis – periferinė avaskuliarizacija, kuri gali sukelti 

neovaskuliarizaciją (žr. 8 priedą), dėl kurios gali atsirasti kraujosruvos ir trakcinė tinklainės atšoka. 

(3,61) Neovaskuliarizacija pigmento nelaikymo sindromo metu paprastai pažeidžia periferinę 

tinklainę, tačiau retais atvejais gali apimti ir geltonąją dėmę. (64,65) Dėl kraujagyslių anomalijų 

gali atsirasti kraujagyslių išsiplėtimas, kuris panašus į aneurizmas, o dėl išeminių tinklainės 

pokyčių gali atsirasti periferinės pigmentinės dėmės. (63,65) Vystantis organizmui dėl 

kraujagyslių okliuzijos geltonojoje dėmėje vyksta geltonosios dėmės persitvarkymas, kuris 
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paprastai apibūdinamas kaip hipoplazija. (61,66) Retai pasitaiko centrinės tinklainės arterijos 

okliuzija. (61) 

 Kiti pigmento nelaikymo sindromui būdingi požymiai yra nistagmas, žvairumas, regos 

nervo atrofija, katarakta, uveitas, keratitas, rainelės hipoplazija, mikroftalmas, pigmentinės 

junginės anomalijos. (3,59,61) Nistagmas ir žvairumas yra dažniausi su tinklaine nesusiję 

reiškiniai, pasireiškiantys apie 18 proc. pacientų. Kartais liga gali progresuoti iki akies obuolio 

sunykimo. (61) Kadangi pigmento nelaikymo sindromas yra genodermatozė, ji siejama su 

piktybiniais navikais, įskaitant ir retus retinoblastomos atvejus, kai nerandama RB1 geno mutacijų. 

(67) 2022 metais paskelbtų tyrimų duomenimis, dėl šios ligos apako trečdalis pacientų. (68) 

 Gydymas multidisciplininis. Odos pažeidimų gydymas yra daugiausiai palaikomasis. (61) 

Pagrindinė akių gydymo priemonė – avaskulinės tinklainės lazerinė fotokoaguliacija. Intensyvus 

lazerinis gydymas gali stabilizuoti preproliferacinę retinopatiją, sukelti fibrovaskulinių anomalijų 

regresiją ir padėti išvengti trakcinės tinklainės atšokos. (61,69) Profilaktinė lazerinė 

fotokoaguliacija gali padėti išvengti retinopatijos ir tinklainės išemijos. (70) Tačiau kol kas nėra 

žinomo geltonosios dėmės kraujagyslinių pakitimų, kurie taip gali lemti regėjimo praradimą, 

gydymo. (61,69,70) Stiklakūnio ir už stiklakūnio esančių kraujosruvų atveju rekomenduojama 

pars plana vitrektomija, siekiant išvengti trakcinės tinklainės atšokos dėl fibrovaskulinės 

proliferacijos. (71) Intravitrealinių anti-KEAF injekcijų ir propanololio nauda pigmento nelaikymo 

sindromo gydyme dar turi būti ištirta. (72,73)  

 

Suintensyvėjusių S kūgelių sindromas 

 Suintensyvėjusių S kūgelių sindromas (Goldmann – Favre sindromas) – tai reta, lėtai 

progresuojanti autosominė recesyvinė tinklainės degeneracija, susijusi su NR2E3 geno mutacija. 

(3,74–76) 

 Kai kuriuose literatūros šaltiniuose rašoma, kad suintensyvėjusių S kūgelių sindromas ir 

Goldmann Favre sindromas yra ta pati liga, tačiau kituose minima, kad Goldmann Favre sindromas 

yra sunkesnė suintensyvėjusių S kūgelių sindromo išraiška. (6,76) 

 Žmogaus tinklainėje yra trys kūgelių fotoreceptorių tipai: jautrūs trumposioms bangoms (S 

kūgeliai), jautrūs vidutinėms bangoms (M) ir jautrūs ilgosioms bangoms (L). (6) Dėl NR2E3 geno 

mutacijos, suintensyvėjusių S kūgelių sindromo paveiktos akies vystymosi metu fotoreceptorių 

pirmtakai, kurie paprastai vystosi į lazdeles yra neteisingai nukreipiami ir formuojasi į S kūgelius 
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panašūs receptoriai, todėl jų susiformuoja žymiai daugiau nei turėtų. (77) Daugumai paveldimų 

tinklainės distrofijų būdingas progresuojantis lazdelių ir visų tipų kūgelių jautrumo susilpnėjimas 

ar jų sumažėjimas, tačiau suintensyvėjusių S kūgelių sindromui būdinga S kūgelių padaugėjimas 

ir žymus M ir L kūgelių susilpnėjimas (sumažėjimas), o lazdelių funkcija neregistruojama. (6,76)    

 Įprastai pacientams simptomai pasireiškia vaikystėje, dažniausiai pirmas požymis yra 

niktalopija su ankstyvu regėjimo aštrumo sumažėjimu arba be jo, taip pat būdingi regėjimo lauko 

sutrikimai, kartais hemeralopija, retai  sutrinka spalvų matymas. (6,74,75,78) Akies dugne būdingi 

geltoni arba balti taškai, kurie vėliau tampa periferinių pigmentinių pakitimų žiedu palei 

kraujagyslių arkadas (žr. 9 priedą), cistoidinė makulopatija, geltonosios dėmės atrofija, geltonosios 

dėmės skylė ar šizė, tinklainės degeneracija ir retai tinklainės atšoka. (3,6,75,79,80) Taip pati gali 

pasireikšti periferinė tinklainės šizė ir stiklakūnio degeneracija. (3,6) Elektroretinogramoje 

būdingas lazdelių nebuvimas ir S kūgelių vyravimas. (3,76) Daugelio pacientų centrinio ir 

periferinio regėjimo prognozė bloga, ypač vėlyvajame vidutiniame amžiuje, o gydymo, išskyrus 

palaikomąsias priemones, nėra. (6) 

 

Snaigės stiklakūnio ir tinklainės degeneracija 

Snaigės stiklakūnio ir tinklainės degeneracija (ang. snowflake vitreoretinal degeneration) 

yra autosominė dominantinė vitreoretinopatija, kurią sukelia KCNJ13 geno, koduojančio kalio 

kanalą, daugiausia išreikštą tinklainėje, mutacija. (3,81)  

Pagal dominuojančius akies dugno požymius, jų progresavimas skirstomas į keturias 

stadijas: 1 stadija – plati, balta, su įspaudimu, degeneracija, 2 stadija – snaigių degeneracija, 3 

stadija – uždegiminė eksudacija aplink tinklainės kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir 

pigmentacija, 4 stadija – tolesnė pigmentacija ir periferinių tinklainės kraujagyslių išnykimas (žr. 

10 priedą) (6,82,83) 

Šiai ligai būdinga vidutinio laipsnio trumparegystė, presenilinė katarakta, tinklainės atšoka. 

(6,82)   Būdingi ragenos pakitimai (ang. cornea guttata), dismorfiška regos nervo galvutė, nervinio 

disko blyškumas, uždegiminis eksudatas aplink kraujagysles (ang. vascular sheathing) ir 

suplonėjimas, fibrininė stiklakūnio degeneracija ir suskystėjimas, periferinė tinklainės 

degeneracija, kurioje gali būti pastebimos smulkios kristalinės nuosėdos, vadinamos snaigėmis. 

(3,18,52,81,84) Regmatogeninė tinklainės atšoka pasireiškia apie 20 proc. sergančiųjų. (3,84) 
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Specifinio gydymo nėra, pacientai turi būti šviečiami ir reguliariai tiriami, kad būtų galima 

kuo anksčiau nustatyti kataraktą ir tinklainės atšoką. (85) Šiuo metu snaigės stiklakūnio ir 

tinklainės degeneracijos tema dar trūksta aukštos kokybės tyrimų siekiant nustatyti jos 

epidemiologiją, etiologiją, prognozę ir galimą gydymą. (86) 

 

IŠVADOS 

1. Paveldimos vitreoretinopatijos yra sudėtinga paveldimų stiklakūnio ir tinklainės sutrikimų 

grupė, kuriai būdingi įvairūs klinikiniai fenotipai ir genetinis heterogeniškumas.  

2. Šių ligų diagnostikoje svarbi medicinos pažanga – nauji vaizdiniai, genetiniai tyrimai.  

3. Vitreoretinopatijas svarbu diagnozuoti ir pradėti gydymą kuo anksčiau siekiant išsaugoti 

regėjimą, valdyti regėjimo sutrikimus ir pagerinti sergančiųjų gyvenimo kokybę. Gydymui 

ir ligų prognozei vilties teikia genų terapijos pritaikymas, kuris šiuo metu tiriamas 

ikiklinikiniuose ir klinikiniuose tyrimuose.  
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