Duannuv retrakéni syndrom
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Duanniv retrakéni syndrom (DS) je charakterizovany jako onemocnéni projevujici se strabismem s
neprogresivni horizontdlni oftalmoplegii (neschopnosti hybat o¢ima) primarné postihujici jddro a vlakno n.abducens
(VI) a jeho nervosvalové spojeni s m. rectus lateralis. Po narozeni ma dité omezeny rozsah pohybu bulbu v abdukci i
addukci, pfi které se navic bulbus retrahuje do orbity a zaroven se zuzuje olni Stérbina. Strabismus byva velmi
napadny, nicméné vétsina postizenych se nauci vyuzivat kompenzacni postaveni hlavy a tim predchdazet ztraté
binokularniho vidéni a vzniku diplopie. Nej¢astéji byva DS izolovany na jedno oko. Pacient méa Castéji amblyopii.

Etiologie

DS vznika z nedostate¢ného vyvoje motorickych neuront v jadru n.abducens ¢i v jeho pribéhu a nervosvalovém
zapojeni s m. rectus lateraris. PGvodné se predpokladal plvod ve fibréze svalu, nicméné posledni vyzkumy a pitvy
ukazaly na absenci motorickych neuronl a zdroven na kompenza¢ni zapojeni nervovych vldken z n.oculomotorius.
Na EMG zaznamu se poté projevuje simultdnni kontrakce jak m. rectus lateralis, tak i m. rectus medialis, coz
zpUsobuje retrakci bulbu.

Patogeneze

VétsSina postizenych DS mé defekt v genu CHN1, ktery je autosomalné dédi¢ny s nelplnou penetranci. Kazdé dité
probanda pocaté se zdravym jedincem bude mit 50% Sanci na zdédéni pathologické kombinance alel a tedy na
vznik onemocnéni. Izolované familidrni pripady mohou vznikat i poruchou v genu de novo. Produkty CHN1 genu
jsou regula¢ni molekuly al-chimaerin a a2-chimaerin, které hraji d@lezZitou roli v brzkém vyvoji nervového systému.
Obecné pomaéhaji regulovat tvorbu komplexu signalnich molekulovych kaskad pri vyvoji axonl a dendritl neuronu.
a2-chimaerin je charakteristicky pro vyvoj nerv( hlavy a krku, obzvlast n.abducens (VI).

Diagndza

Diagnostika je zaloZzend na klinickém obrazu. Zaroven se mlze provést sekven¢ni geneticky test probandovo rodiny
pro gen CHN1. Na DS by se mélo myslet vzdy, kdyz je:

= vrozeny defekt v pohybu o¢nich bulb (abdukce i addukce)
= retrakce bulbu pfi addukci
= zUzeni o¢ni Stérbiny pri addukci.
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Amblyopie se 1&&i brylemi ¢i ¢ockami. Casto se zakryva vedouci oko. V zahraniéi je dostupny i specializovany
chirurgicky zakrok, ktery zlepsuje postaveni hlavy a zmirnuje odchylky v pohybech oka, neresi ale pricinu.

Odkazy

Externi odkazy

= https://emedicine.medscape.com/article/1198559-treatment
= https://www.youtube.com/watch?v=QMpB08S-G74
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