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A közlemény az okkult makuladisztrófia (OMD), egy ritka, autoszomális domináns retinalis rendellenesség esetét is-
merteti, amely látható retinalis eltérések nélkül progresszív centrális látásvesztést okoz. Az állapot enyhe fokú megje-
lenése gyakran téves diagnózishoz vezet, mivel a standard retinavizsgálatok általában negatív eredménnyel zárulnak.
A diagnózis elektrofiziológiai vizsgálatokra támaszkodik, különösen a multifokális elektroretinogramra (ERG), amely a 
normális Ganzfeld-ERG-eredmények ellenére csökkent központi retinaválaszokat mutat. Az OMD végleges diagnózisa 
azonban csak genetikai szekvenálással erősíthető meg, amely azonosítja a rendellenességgel összefüggő specifikus 
patogén variánsokat.
A közlemény egy páciens esetét írja le, aki először 14 éves korában jelentkezett kisfokú rövidlátással, negatív reti-
naleletekkel. Az évek során látása fokozatosan romlott, ami 38 éves korára jelentős centrális látótérveszteséghez 
vezetett. Az optikai koherencia tomográfia (OCT) mikroszerkezeti retinarendellenességeket jelzett, ami az okkult ma-
kuladisztrófia (OMD) gyanúját vetette fel. Az elektrofiziológiai vizsgálat csökkent centrális válaszokat mutatott ki a mul-
tifokális ERG-n, ami összhangban volt az OMD-vel, a normális Ganzfeld-ERG-eredmények ellenére. A genetikai vizsgálat 
megerősítette az OMD diagnózist, azonosítva a patogén RP1L1 génváltozatot.
Ez az eset hangsúlyozza a korai, átfogó diagnosztika fontosságát, beleértve az elektrofiziológiai vizsgálatokat is a 
pontos OMD-diagnózis érdekében. Kiemeljük a genetikai tanácsadás szükségességét az állapot domináns öröklődése 
és változó penetrációja miatt. Ez az eset az első genetikailag igazolt OMD Magyarországon, kiemeljük a betegség rit-
kaságát és a klinikai gyakorlatban jelentkező diagnosztikai kihívásokat.

First Genetically Confirmed Case of Occult Macular Dystrophy (OMD) in Hungary (A Case Report)
The article describes a case study of occult macular dystrophy (OMD), a rare autosomal dominant retinal disorder 
causing progressive central vision loss without visible retinal abnormalities. The condition’s subtle presentation often 
leads to misdiagnosis, as standard retinal exams typically appear normal.
Diagnosis relies on electrophysiological tests, particularly multifocal electroretinograms (ERG), which show reduced 
central retinal responses despite the normal full-field ERG results. Advances in optical coherence tomography (OCT) 
have enabled the identification of microstructural anomalies in the photoreceptor layers. However, the definitive di-
agnosis of OMD can only be confirmed through genetic sequencing, which identifies specific pathogenic variants 
associated with the disorder.
The patient first presented with mild myopia at age 14, with normal retinal findings. Over the years, her vision pro-
gressively declined, culminating in significant central visual field loss by age 38. Optical coherence tomography showed 
microstructural retinal abnormalities, suggesting a possible diagnosis of occult macular dystrophy. Even though the 
full-field ERG results were normal, the multifocal ERG test revealed lower central responses, which match the signs 
of OMD.
Genetic testing confirmed OMD, identifying a pathogenic RP1L1 gene variant. This study emphasises the importance 
of early, comprehensive diagnostics, including electrophysiological and genetic testing, for accurate OMD diagnoses. 
It also highlights the need for genetic counselling due to the condition’s dominant inheritance and variable penetrance. 
This case is the first genetically confirmed OMD reported in Hungary, underscoring the rarity of the condition and the 
diagnostic challenges it presents in clinical practice.
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Bevezetés

Az okkult makuladisztrófia (OMD) 
a klinikusok számára diagnoszti-
kai nehézséget jelenthet nehezen 
megfogható jellege és megjelenési 
formája miatt. Előfordulása demog-
ráfiai régiónként eltérő lehet, hiszen 
míg az Egyesült Államokban vagy 
Európában ritka betegségnek szá-
mít, addig a kelet-ázsiai populáci-
óban a leggyakoribb makuladiszt-
rófia. Az OMD egy autoszomális 
domináns öröklődésű kórkép, kli-
nikailag jellemző a centrális látóé-
lesség progresszív romlása, látható 
szemfenéki eltérések nélkül. A diag-
nózis főként a fokális vagy a mul-
tifokális elektroretinogram (ERG) 
csökkent válaszain alapul, míg a 
Ganzfeld-ERG normális válaszo-
kat mutat (5). Az optikai koheren-
cia tomográfia (OCT) technoló-
gia elterjedésével és fejlődésével az 
elektrofiziológiai módszerekkel iga-
zolt OMD-s esetekben strukturális 
rend ellenességeket találtak az oftal-
moszkóposan normál megjelenésű 
makulákban. Az SD-OCT képalko-
tás finom morfológiai változásokat 
mutatott ki, beleértve a fotorecep-
tor-réteg ellipszoid zónájának (EZ) 
elmosódását vagy a csapok külső 
szegmenseinek hiányát (8).
Az észrevehető szemfenéki elválto-
zások hiánya miatt a betegség diag-
nosztizálása nehéz lehet, jellemzi 
a változó penetrancia egy családon 
belül, valamint a betegség kialaku-
lásának életkori különbözőségei is. 
Az OMD-vel foglalkozó kutatások 
nagy része Kelet-Ázsiából szárma-
zik, de nem világos, hogy ez a foko-
zott tudatosságnak és a szűrési pro-
tokolloknak vagy a megnövekedett 
előfordulási gyakoriságnak köszön-
hető-e (4).
A bemutatott eset rávilágít az OCT, 
az elektrofiziológiai és a genetikai 
vizsgálatok fontosságára az OMD 
diagnosztizálásában.

Esetismertetés
1999-ben, rövidlátás miatt szem-
üveget viselő, lovas sportot űző, 14 
éves nőbeteg, kontaktlencse-igény-
nyel kereste fel klinikánk ezzel 

foglalkozó rendelését. Szemésze-
ti státuszából kiemelendő, hogy 
szemüvegét rendszertelenül viselte. 
Korrigált látóélessége jobb szemen: 
–2,5 D sph 0,9, bal szemen: –3,0 D 
sph 0,9. Szemfenék mindkét olda-
lon ép volt. Ekkor lágy típusú kon-
taktlencsét kapott, amelyet éveken 
át panaszmentesen viselt.
2012-ben látásromlás miatt ismét 
vizsgálatra érkezett, ekkor a látóé-
lessége jobb szemen –3,0 D sph 0,6, 
bal szemen –3,75 D sph 0,5 volt. Lá-
tótere teljes, de fokozódó látásrom-
lást élt meg, a beeső fények extrém 
módon zavarták. Visusvizsgálatkor 
a különböző megvilágítású táblá-
kon különböző látóélességet jelzett.
2018-ban elvégzett vizsgálatakor 
Goldmann-periméterrel relatív 
centrális scotomát regisztráltak, 
jobb<bal, a kritikus fúziós frek-
vencia (CFF) jelentős eltérést nem 
mutatott (40/38 Hz). Látóélessé-
ge a hátulról megvilágított olvasó-
táblán vizsgálva 0,3, a klasszikus 
olvasótábla használatával 0,5 volt 
mindkét szemen. Szemfenekén pu-
pillatágítás mellett elváltozást to-
vábbra sem észleltünk. A látóélesség 
csökkenésének tisztázására neuro-
lógiai vizsgálat, koponyaképalko-
tó-vizsgálat (MR), illetve laborató-
riumi vizsgálatok sora következett, 
de a kivizsgálások érdemi eltérést 
nem igazoltak.
2023-ban a legjobb korrigált visus 
értéke már csak 0,1 mindkét olda-
lon. Centrális látótér-defektusai 
fokozódtak, a külső határok épsé-
ge mellett. A makula-OCT képein 
mikrostrukturális elváltozások, a 
fotoreceptorok külső szegmensei-
nek egyenetlensége, rövidülése mu-
tatkozott. Az előzetes kórtörténet, 
a mikroperimetria során mutatko-
zó relatív centrális defektusok és az 
OCT-képeken észlelt diszkrét elvál-
tozások következtében felmerült az 
okkult makuladisztrófia (OMD) di-
agnózisa.
Az OMD diagnózisát végül elekt-
rofiziológiai és genetikai vizsgála-
tokkal sikerült igazolni. A kórképre 
jellemzően, nőbetegünk esetében 
is, normál Ganzfeld-ERG-válaszok 
ellenére a multifokális ERG-n csök-

kent centrális válaszokat regisztrál-
tunk (1. ábra). A diagnosztikus célú 
genotipizálás, amely új generációs 
szekvenálással történt (Retinal Dy-
strophy NGS Panel), az RP1L1 gén 
c.133C>T, p.(Arg45Trp) heterozigó-
ta missense patogén variánsát azo-
nosította.

Megbeszélés
Az örökletes retinadisztrófiák a fo-
toreceptorokat és az RPE-t érintő 
ritka betegségek heterogén csoport-
ja. Az OMD-t a szakirodalomban 
általában autoszomális domináns 
betegségként írják le, amelyet a re-
tinitis pigmentosa 1-like 1 (RP1L1) 
gén mutációja okoz. Az RP1L1 gén 
megtalálható mind a pálcikákban, 
mind a csapokban. Pontos funkciója 
továbbra sem ismert, de az érintett 
betegek strukturális és elektrofizio-
lógiai jellemzői alapján azt feltéte-
lezik, hogy a kódolt fehérje a külső 
fotoreceptor-szegmensek működé-
sében vesz részt (1, 7).
2010-ben Akahori és munkatársai 
összefüggést írtak le az OMD és az 
RP1L1 gén között. Azóta számos 
OMD-esetről számol be az iro-
dalom (1). Sokáig úgy tűnt, hogy 
az RP1L1 az egyetlen gén, amely 
autoszomális domináns OMD-t 
okoz, de a legújabb, elsősorban ke-
let-ázsiai betegcsoportokon vég-
zett kutatások alapján felmerül a 
CRX és a GUCY2D gének kóroki 
szerepe is, amelyekről ismert, hogy 
autoszomális domináns csapdiszt-
rófiát okozhatnak (4, 6, 9). Fuji-
nami és munkatársai ajánlása sze-
rint az OMD három alkategóriára 
osztható: RP1L1-asszociált OMD 
(Miyake-kór), egyéb örökletes 
OMD, amelyet más génvariánsok 
okoznak, és nem örökletes okkult 
makuladisztrófia-szerű szindróma 
(progresszív okkult makulopathia). 
Ez a nomenklatúra szükségesnek 
tűnt, mivel a morfológiai fenotí-
pusok és a genotípusok között je-
lentős összefüggés mutatható ki, 
ami az OMD hátterében álló kü-
lönböző patofiziológiai folyama-
tokra utal (3, 4). Az RP1L1 génben 
az ázsiai és az európai populáció-
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ban is a leggyakoribb a heterozigó-
ta c.133C>T, p.(Arg45Trp) patogén 
variáns.
Betegünk esetében is ez a genetikai 
eltérés igazolódott.
Zobor és munkatársai 2018-ban le-
írták, hogy egy nagy, főként né-
met kohorszban is minden beteg 
a klasszikus leleteket mutatta, be-
leértve a csökkent korrigált visust, 
a centrális látótérdefektusokat, a 
kóros multifokális ERG-t, normá-
lis fundusképet, a fotoreceptorok 
mikrostruktúrájának SD-OCT-
vel detektált tipikus elváltozásai 
mellett. Az életkor, amelyben a 
betegek látásromlást észlelnek, je-
lentősen eltér. A látásélesség folya-

matos csökkenésének időtartama 
10 és 30 év között változott a ta-
nulmányok szerint (7, 8).

Eset jelentősége
Legjobb tudomásunk szerint Ma-
gyarországon ez az első publikált 
OMD-eset, amelyet genetikailag 
igazoltan az RP1L1 gén patogén va-
riánsa okoz. Ez alátámasztja, hogy 
mennyire ritka és gyakran fel nem 
ismert ez a betegség a mindennapi 
klinikai gyakorlatban. Az OMD-t 
más retinadegenerációk differenci-
áldiagnózisaként mindenképpen 
figyelembe kell vennünk a normá-
lisnak tűnő szemfenéki képpel és 

egyébként megmagyarázhatatlan 
látóélesség-romlással jelentkező 
be tegeknél. Az elektrofiziológiára 
és részletes funkcióvizsgálatra tá-
maszkodó szemészeti vizsgálat és 
a retina molekuláris genetikájával 
foglalkozó tapasztalt laboratórium-
mal való együttműködés lehetővé 
teszi az OMD diagnózisának felál-
lítását. Ez megkímélheti a beteget a 
neurológiai és képalkotó vizsgála-
tok sokaságától, és ezeknek jelentős 
anyagi terhétől. Fontos kiemelni a 
domináns öröklésmenet és a vál-
tozó penetrancia miatt a genetikai 
tanácsadás jelentőségét, hiszen a 
családtagok érintettségével is szá-
molnunk kell.

1. ábra: OMD tipikus eredményei nőbetegünknél. A: csökkent visus mellett 
a mikroperimetriás vizsgálat centrális relatív érzékenységcsökkenést, apró 
relatív scotomát mutat (piros nyíl). B: Ennek megfelelően a multifokális ERG 
centrális válaszainak csökkenését tapasztaljuk (piros nyíl). C: Mindezek hát-
terében az SD-OCT-képen mikrostrukturális elváltozások, a fotoreceptorok 
külső szegmensének rövidülése, ritkulása, valamint az ellipszoid zóna elmosó-
dottsága ábrázolódik
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Nyilatkozat

A szerzők kijelentik, hogy az esetismer-
tetés megírásával kapcsolatban nem 

áll fenn velük szemben pénzügyi vagy 
egyéb lényeges összeütközés, összefér-
hetetlenségi ok, amely befolyásolhatja 

a közleményben bemutatott eredménye-
ket, az abból levont következtetéseket 
vagy azok értelmezését.

Dr. Gerendás Lili 1016 Budapest, Szirom utca 4–6.
E-mail: gerendas.lili@semmelweis.hu
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