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Uvod

vvvvvv

Zrak je jednim z nejdulezitéjsich smysli v nasem zivoté. Pomoci zraku vnimame
az 80 % informaci z okolniho prostfedi. Umoznuje nam rozlisit barvy, vnimat kontrast
¢i orientovat se v prostoru. Dobry zrak vsak neni u vSech lidi automaticky, zdravy jedinec
si az tézko muze predstavit, jaké tiskali obnasi zhorSené vidéni nebo dokonce prakticka
¢i Uplnd nevidomost. Existuje mnoho onemocnéni, pii kterych lidé prichazeji o zrak.
Je tomu tak i u vzacného dédiéného onemocnéni s nazvem Albinismus, kterému bych

chtéla vénovat svoji bakalatskou praci.

Vétsina lidi si pojem albinismus spoji s bledou kazi, ,,Cervenyma* ocima,
ale uz mélokdo vi, ze toto onemocnéni je provazeno zrakovym postizenim, kde jeho
zavaznost je individualni od typu albinismu. Prvni ze zékladnich typta je o¢ni albinismus,
kde je postizen pouze zrak. Druhy typ je okulo-kozni albinismus, ktery postihuje kuzi,
vlasy i zrak jedince. Zda bude dité postizeno prvnim ¢i druhym typem tohoto onemocnéni

zavisi na typu dédicnosti.

Albinismus je spojen s poruchou tvorby pigmentového barviva tj. melaninu.
Nedostatek tohoto pigmentu v o€ich muze zpisobit snizenou zrakovou ostrost,
kdy se objevuji refrakéni vady jako je myopie, hypermetropie a astigmatismus. Dale
se u técho pacientd mize vyskytnout nystagmus, strabismus, fotofobie a dalsi. ZhorSeny

zrak je do zna¢né miry spojen i s ofnimi patologiemi, které se u tohoto onemocnéni

vyskytuji.

Lécba tohoto onemocnéni i pies velky pokrok mediciny neexistuje, proto jsou velmi
dulezita preventivni opatieni a doporuceni. Zrak je mozné korikovat pomoci bryli
¢i kontaktnich cocek a pro maximalni vyuziti zraku lze pouzit neoptické a optické

pomiicky.



1 ALBINISMUS

V této kapitole bude popsana etiologie, vznik a syndromy spojené s albinismem.
Nemala ¢ast bude vénovana dédi¢nosti albinismu a jeho rozdéleni na jednotlivé typy

a podtypy, které jsou vyuzivany pii diagnostice tohoto onemocnéni.

1.1  Albinismus z lékarského hlediska

Albinismus je dédi¢né genetické a vrozené onemocnéni metabolismu aminokyselin,
které vznikad jako defekt tyrozindzy v melanocytech a ma za nasledek poruchu tvorby
pigmentového barviva tj. melaninu. Lze ho charakterizovat jako ¢aste¢nou nebo uUplnou
ztratou pigmentu ve vSech somatickych bunkach. Albinismus se vyskytuje ve vSech
etnickych i rasovych skupinach (v japonské, ¢ernosské, bélosské, indianské rase) po celém
svéte. Albinismus neni pouze omezen na lidskou rasu, jeho vyskyt je taktéz u vétSiny druhti
zvitat. U Cloveka tato enzymova porucha mize mit nékolik variant a podle toho vznikaji

odlisné typy albinismu. [1, 2, 3]

Porucha inteligence nema souvislost salbinismem. Pokud se vSak mentalni
retardace u tohoto onemocnéni vyskytne, jedna se pouze o nadhodnou koincidenci.
To znamena, ze u ditéte trpici timto onemocnénim miZeme pocitat s normalnimi

ptredpoklady pro rozvijeni rozumovych schopnosti.

Podle americké organizace Noah, ktera se zabyva problematikou albinismu
je vyskyt tohoto onemocnéni 1 : 18 000 az 1 : 20 000 v USA. V jinych ¢astech svéta mtize
byt vyskyt albinismu mnohem vyssi. Je tomu tak naptiklad v zemich subsaharské Afriky
(Tanzanie, Malawi, Burundi), ktera je jedna z nejvyssich koncentraci osob s albinismem.
V Evropé je vyskyt v rozmezi 1 : 10 000 az 1 : 30 000. V Ceské republice Zije asi 200 osob

s timto onemocnénim. [2, 4]

1.2  Etiologie albinismu

Albinismus je zptisoben mutaci v jednom z n¢kolika gend. Kazdy z téchto gend

poskytuje informace pro vyrobu jednoho z nékolika proteint podilejicich se na vyrobé



melaninu. Melanin je produkovan buinikami, které nazyvame melanocyty a tyto bunky

se nachazeji jak v kuzi, tak i v o¢ich. [5]

Pfi¢ina této nemoci tedy tkvi bud’ v poruse vyrobniho cyklu melaninu, nebo
Vv poruse distribuce melaninu. Pii poruSe vyroby melaninu dochazi k tomu, Ze enzym
tyrozinaza, ktery se ucastni vyroby melaninu je nefunkéni a proto se syntéza pigmentu
melaninu v ur¢ité fazi zastavi. Jednd se o tzv. tyrosin negativni typ (Castéjsi forma).
Pii poruse distribuce melaninu do bunék hovofime o tzv. tyrosin-pozitivnim typu, kdy
vtomto piipadé se v melanocytech sice melanin vyrabi, ale transportovat se dale

do cilovych bun¢k uz nedokaze. [6]

1.3 Vznik albinismu- genetika

Albinismus se dédi nejéastéji autozomalné recesivng, ale i X-vazanym recesivnim
zpusobem. Pfi autosomalné recesivni dédicnosti vznikd okulokutanni albinismus, zatimco
o¢ni albinismus vznika druhym zminénym X-vazanym recesivnim zptisobem dédi¢nosti.
U autozomaln¢ recesivni dédi¢nosti se onemocnéni projevi pouze tehdy, je-li gen

poskozeny na obou chromozomech. [6]

Geny pro okulokutanni albinismus jsou umistény na autosomalnich chromozomech
na tzv. autozomech. V karyotypu (soustava vSech chromozomu v jadie bunky) ¢lovéka je
pfitomno 22 pard autozomi (a jeden par gonozomi- pohlavni chromozomy), které obsahuji
geny pro obecné télni vlastnosti. Kazdy ¢lovek vlastni dvé kopie téchto chromozomi, kdy

jeden zd&dil po otci a druhy po matce. [2]

Na konkrétnim misté jednoho chromozomu se nachéazi gen pro produkci melaninu.
Pokud dojde k poskozeni pouze jednoho genu, jedinec se pak nazyva ,heterozygot”
(ptenase€), nemoc se u n¢j neprojevi a tento heterozygot je fenotypoveé zdravy. Kdyz vSak
dojde k mutaci genu na obou chromozomech, jedinec je pak tzv. ,, recesivni homozygot*
a nemoc se u n¢j projevi. Tento jedinec dostal mutovanou- recesivni alelu jak od matky, tak
i od otce. [6]

Pokud mame dva rodi¢e a oba jsou pienaSecCi (heterozygoti- Aa), pak kazdy z nich

pfedd mutovanou recesivni alelu svemu potomkovi s 50% Sanci. Podle teoretické



pravdépodobnosti se témto rodi¢im narodi zdravé dit¢ (dominantni homozygot- AA)
z 25 %, ptenaseé (heterozygot) z 50 % piipadi a nemocné dité (recesivni homozygot- aa)

V nasem piipad¢ albin z 25 % ptipadu.

Tab. 1- Autosomalné recesivni dédicnost

Pokud spolu budou mit potomka recesivni homozygot (aa) a heterozygot (Aa),
nastane takova situace, Ze jejich dit¢ bude z 50 % postizeno albinismem a z 50 % bude

pienaSec.

Tab. 2- Autosomalné recesivni dédicnost

Také muze nastat situace, kdy jeden zrodi¢i je dominantni homozygot
(AA)- zdravi jedinec a druhy z rodi¢td je recesivni homozygot (aa)- jedinec s albinismem.

Déti téchto rodicti budou vzdy heterozygoti (Aa)- prenaseci.

Tab. 3- Autosomalné recesivni dédicnost




Jestlize jeden z rodi¢t bude dominantni homozygot (AA) a druhy heterozygot (Aa),

je 50% Sance, Ze déti budou zdravi jedinci nebo prenaseéi. [7]

Tab. 4- Autosomalné recesivni dédicnost

1.4 Rozdéleni albinismu

Albinismus mizeme rozdé€lit do dvou velkych kategorii a to na tyrosindza-pozitivni
(mirny az stfedni) a na tyrosinaza-negativni (t€zky) albinismus. Toto rozdéleni je rozdéleni
dle fenotypu. S vyvojem molekularni genetiky vzniklo jemngj$i rozdéleni podle

postizeného genu, ktery ur¢il nomenklaturu podtypu.

Déle albinismus mizeme d¢lit na:
- Oc¢ni z anglického jazyka Ocular Albinism (OA), kde jsou postizeny pouze o€i, pokozka
a vlasy jsou normalné€ zbarvené.
- Okulokutanni z anglického jazyka Oculocutaneus Albinism (OCA), téz okulo-kozni
¢i kozni albinismus, kde je snizena nebo nepiitomna produkce melaninu ve vlasech, kuzi
i o¢ich. V soucasné dobé¢ existuje sedm typti okulokutanniho albinismu (OCA) a vSech

sedm typt ma autosomaln¢ recesivni dédi¢nost. [8]

OCA typ 1:

Tento typ je spojen s mutacemi v genu tyrozindzy (TYR). Gen TYR je odpovédny
za produkci enzymu tyrozindzy, ktery je kliCovym enzymem pfi tvorbé melaninu. Nékteré
TYR mutace vedou k produkci zcela nefunkéniho enzymu tyrozindzy a nevytvaii se zadny

pigment (melanin). [9]
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Tento typ piedstavuje n€kolik podtypii:

OCA 1A:

Dtive byl znamy jako ,.tyrozinaza-negativni® albinismus z divodu charakteristické
absence veskeré pigmentace. Pacienti postizeni OCA 1A tak maji nejvaznéjsi fenotyp
ze vsech OCA podtypli. Maji nejvyssi riziko rakoviny kiize a nejvyssi frekvenci o¢nich
symptomi a ztratu zraku. Vlasove cibulky postiZzenych jedinct zastavaji DOPA-negativni

po celou dobu Zzivota, coz ukazuje na zcela neaktivni aktivitu tyrozinazy. [8]

COOH COOH NH2
N CH hydroxylace HZN_

E? E i Ot

fyrosin

dekarboxylace CHz

5o

(3,4-dih9d90p)%yfenylalanin) (kgt%%ﬂwgmin)

Obr. 1- DOPA vznika z aminokyseliny tyrozinu a jeji dekarboxylaci vznika dopamin [10]
OCA 1B:

Byl znamy jako ,zlutd varianta v dusledku snizeni, ale ne absence cinnosti
tyrozinazy. Tyto pacienti mohou byt k nerozeznani s pacienty s OCA 1A pii narozeni
z divodu nedostatku detekovatelného pigmentu. V pribéhu nékolika prvnich let Zivota
pacientl s 1B se vSak zluty pigment nahromadi Vv jejich ocich, kiizi a vlasech. Jejich vidéni

je stiedné téZce az tézce snizené. [8]
OCA 1MP:

Je zkratka pro OCA s minimalnim pigmentem. Tento typ mé neuspofddanou TYR
aktivitu a bylo klinicky zjis§téno hromadéni pigmentu pouze v duhovkach, které se s vékem

zvySuje. Aktualizované poznatky tvrdi, ze pigment se hromadi ve vlasech a znaménkéch.
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IMP ma celozivotni negativni DOPA barveni vlasovych kofinki, coz kontrastuje s 1B,

ktery ma pozitivni DOPA barveni. [8]
OCA 1TS:

Je teplotn¢ senzitivni forma, kterd ziskala svlij nazev od variabilni aktivity
tyrozindzy v zavislosti na teploté kize. V tomto podtypu je aktivita tyrozinazy nepiimo
umérna teploté, coz vede k tmavym chloupkim na chladnéjSich koncetindch a bilych

chloupku v blizkosti centru téla jako je podpazi, ohanbi a pokozka hlavy. [8]

OCA typ 2:

Tento typ je nejcastéj$im typem albinismu po celém svété s nejvyssi frekvenci
v rovnikové Africe. Charakteristicky gen ucastnici se tohoto typu albinismu je OCA2 gen,
drive znamy jako P gen (protein). V P proteinu dochazi ke genetickému defektu a tento
protein nemize napomahat fungovani enzymu tyrozinazy. Lidé s OCA2 maji minimalni
mnozstvi melaninu a jejich barva vlasi miize byt vrozmezi od velmi svétlé blond

az do hnédé. Tato forma je obecné mirné;jsi formou OCAL.

Existuje 1 OCA2 hnédy albinismus (BOCA), ktery byl pivodné identifikovan
u Africand a u Afroamericani se svétle hnédou kizi a vlasy. Postizené osoby z jinych

etnickych skupin mohou mit mirnou az téméf normalni pigmentaci. [2, 8]

OCA typ 3:

Nastava v disledku mutace v genu TYRP1 (tyrosinaze- related protein/ tyrozinaza
ptibuzny protein). Tento typ lze vidét pti narozeni u africkych ¢ernoch, ale ziidka v jinych
etnikach. Fenotyp se ptrekryva s BOCA (viz vyse) a s OCA ROCA (Cerveno-rezavym
albinismem). ROCA fenotyp je charakterizovan ¢erveno-bronzovou barvou pleti, rezavymi

vlasy a modrou nebo hnédou duhovkou. [8]

OCA typ 4:

Recesivni mutace spojené s membranovym transportem proteinového genu
(MATP), také znamy jako SLC45A2. I kdyz gen byl poprvé identifikovan u tureckého
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pacienta, tak od té doby byl tento typ zjistén i v Japonsku a jinde v Evropé. Jedna se o tieti
nejcastéjsi typ OCA po OCA2 a OCAL. [8]

OCA typ 5:

Je to novy méné Casty OCA gen, ktery byl zodpovédny za typicky OCA fenotyp

u pribuznych pakistanské rodiny. Tento gen je mapovan na chromozomu 4q24. [8]

OCA typ 6:

Tento druh byl nedavno objeven v jedné ¢inské rodiné. Vyznacuje se svétlymi vlasy
pii narozeni, které postupné s vékem tmavnou, dale bilou kiazi, transparentni duhovkou,

fotofobii, nystagmem, fovealni hypoplazii, snizenou ostrosti vidéni a to v disledku mutace

SLC24A5 genu (15921.1). [11]

OCAtyp 7:

Tento typ byl identifikovan v roce 2013 a jde o nejnové&jsi prirustek. Pacienti maji
svétle pigmentovanou kizi. Barva vlast se pohybuje od svétle blond az po tmavé hnédou
a zrakova ostrost je vrozmezi 0,6-0,05. Nastava v dusledku mutace ClOorfll genu
(10g22.3). [11]

OA typ 1:

Také znamy jako Nettleshipova-Falls. Tato porucha se dédi X-vdzanym recesivnim
zpusobem a tim padem se vyskytuje pfevazné u chlapct. Pfenasi se tedy z matek na syny,
které tento gen nesou. Pokud je matka nositelkou tohoto genu je Sance 1 : 2, Ze syn bude
mit o¢ni albinismus. U matek pfenasecek tohoto genu se mohou vyskytnout pigmentové
skvrny na zadni ploSe sitnice, nemaji vSak syndrom o¢niho albinismu plné¢ vyvinut. Tyto

pigmentove skvrny jsou z 80 % identifikovatelné o¢nim 1ékatem. [1, 8]

13



matka pfenaseéka

neovlivnény otec l

neovlivnény neovlivnéna dcera ovlivnény syn
syn dcera prenasecka

Obr. 2- X-véazany recesivni ptenos OAL, kdy matka je ptenasecka (upraveno podle [12])

V ptipad¢, ze mutace je v recesivnim genu a tento gen je nesen matkou, tak u ni
OA1 nepropukl a to z divodu neutralizace abnormalniho chromozomu X normalnim
chromozomem X. Nicméné polovina jejich syni zdédi mutaci obsahujici chromozom X,
ktefi budou mit X-vazanou nemoc. Polovina dcer zdédi mutaci nesouci X chromozom

a jsou to obvykle zdravé nosicky. [12]
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zdrava matka
[

otec s OAl1 ' K

neovlivnény dcera dcera neovlivnény
syn prenasecka prenasecka syn

Obr. 3- X-vazany recesivni pienos OA1, kdy otec je postizen OA1 a matka je zdrava

(upraveno podle [12])

V piipadé€, Ze mutace je v recesivnim genu a tento gen je nesen otcem propukne
un€ho OAIl, protoze jeho jediny X chromozom je modifikovany a nema normalni
X chromozom Kk otupéni ucinku abnormalniho genu. Jeho synové od né&j obdrzi pouze
Y chromozom, a proto jsou zdravi, zatimco dcery obdrzi svlij X chromozom a budou tedy
zdravé ,nosi¢ky“. Déti téchto muzii nebudou ohrozeny touto vadou, ale polovina jeho

vnukd bude mit stejnou nemoc jako on. [12]

OAL je nejcastéjsi forma o¢niho albinismu ptedstavujici 10 % veskerého albinismu
a predpokladany vyskyt je 1dité z 50 000 az 150 000 zivé narozenych déti. Pfiinou tohoto
typu o¢niho albinismu je mutace genu GRP143 na Xp22.3-22.2 chromozomu. Postizeny
gen kdduje intracelularni GPCR (G- protein-coupled receptor/ receptor spiazeny
s G proteinem), ktery fidi dopravu melanozomu v pigmentovych burikach. Vznika porucha,
kterd ma& vliv na pocet a velikost melanozomd. OA1 pacienti produkuji makro

melanozomy, které jsou prokazatelné pti kozni biopsii. [8]
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Klinicky projev OA1 zavisi na etnickém ptivodu jednotlivce. Jedinci s tmavsi pigmentaci
ktze jsou postizeni méné nez napiiklad jedinci s lehkou pigmentaci ktze. Tento typ
albinismu plisobi zavazné na zrak. Pro diagnézu tohoto typu albinismu se vyuziva
molekularni analyza genu GRP143, analyza rodinného rodokmenu a zkoumaji se Zeny
(matky) nositelky tohoto genu. Az u 90 % nositelek 1ze vidét ,,blatem* potfisnény fundus
vzhledem k nestejnorodému $ifeni amelanotickych (bez pigmentovych) skvrn v RPE mezi

melatonickymi skvrnami. [8]

Obr. 4- , Blatem* potiisnény fundus- stiedni okraj o¢niho pozadi u nosi¢ky X-vazaného
OAL1[8]

OA typ 2:

Také znamy jako Aland Island nebo jako Foursius-Eriksson OA. OA2 je vzacna
X-vazana o¢ni porucha s podobnymi klinickymi projevy jako OAl s dodateénou vadou
barevného vidéni (protan- porucha v ervené oblasti vnimani barev) a vadnou adaptaci
na tmu. Kromé téchto rozdill, pii vysetfeni vzorka klze pti biopsii u OA2 jedinct bylo
zjisténo, ze OA2 je morfologicky odlisnd od OA 1. Navic Zeny pienasecky nevykazuji
charakteristicky fundus, ktery je viditelny u OA1. Defektni gen, ktery vede ke vzniku této
poruchy je pravdépodobné na Xp21.2-21.2 chromozomu pro CACNALF gen.
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1.5 Syndromy spojené s albinismem

Hefmanského-Pudlakuv syndrom (HPS):

Je to vzacnd autosomalné recesivni porucha, kterou neni lehké rozpoznat.
Vyznacuje se sklonem ke krvéaceni v dusledku nedostate¢nosti krevnich desticek. Pokud
u albinotickych pacientt dochazi k opakovanému krvaceni znosu nebo dochazi
ke krvacivym prijmim, mize se jednat pravé o HPS. Diagnostika HPS se provadi
Vv nemocnicich ¢i referencnich laboratofich, kdy se testuje krevni desticka pomoci
elektronového mikroskopu. Déle pak HPS muze zahrnovat intersticialni plicni onemocnéni

a granulomatozni kolititidu. Zavaznost téchto onemocnéni je odlisna piipad od ptipadu.

U HPS je barva vlast a kiize rliznoroda a podoba se ostatnim typiim albinismu.
Nékteti lidé maji bilou az krémovou barvu kiize, jini mohou mit zluté pihy i svétle hnédé
vlasy. Vyskytuji se i pacienti s tmavé hnédymi vlasy a svétle pigmentovanou kuzi,
to je ovSem ojedinélé. Tito pacienti vypadaji, jako kdyby méli spiSe o¢ni albinismus. Barva
o¢i se pohybuje vrozmezi od modré az po hnédou. Zrakové vady jsou podobné jako
U ostatnich typil albinismu- nystagmus, strabismus, Silhavost, fotofobie a snizena zrakova
ostrost od 0,33 az do 0,05. U HPS dochézi k mutaci v HPS1 genu na 10. chromozomu.
[1, 8]

Chediakiv-Higashiho syndrom (CHS):

Je to vrozené, vzacné genetické onemocnéni. Tento syndrom vznikd na zakladé
mutace genu, ktery je podstatny pro spravné fungovani lyzosomu (nitrobunéénych vacku).
Tyto lyzosomy obsahuji raznorodé u¢inné slouceniny, které v ptipadé potieby plni svoji
funkci a hubi bakterie. Pti poruse lyzosoml dochazi ke sniZené imunitni schopnosti
imunitniho systému bojovat s infekcemi a mnoho nemocnych s timto syndromem na tyto
infekce umira. V disledku naruseni uvoliovani melaninu z granuli, které jsou uloZeny
vV koznym bunkéch, nemocni trpni snizenou pigmentaci ktize, vlast 1 o¢i. Nékdy mtize byt
zasazen 1 nervovy systém a u pacientll se mize vyskytnout polyneuropatie (porucha mnoha

nervovych vlaken), mentalni retardace ¢i sklon k epilepsii. [13]
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Waardenburguv syndrom (WS):

Je autosoméaln¢ dominantni onemocnéni s pozoruhodnymi = skvrnitymi
depigmentovanymi oblastmi vlast a ktize. U nékterych jedinct se projevuje heterochromie
duhovky (rtiznobarevnost), kdy jedno oko je hnédé a druhé je svétle modré. V obliceji

je patrna vétsi vzdalenost o¢i od sebe. Dale se asi v 50 % ptipadt objevuje hluchota. [8, 14]

Griscelliho syndrom (GS):

Je to syndrom se vzacnym geneticky podminénym vrozenym onemocnénim, Ktery
je spojovan sporuchou imunity a pigmentace. Dochazi zejména Kk naruseni funkce
(stfibrné vlasy). Také mohou byt pfitomny neurologické poruchy jakymi jsou kiece,
epileptické zachvaty a poruchy hybnosti. Nékdy se mize vyskytnout i porucha imunity.
[8, 15]

Elejalde syndrom (ES):

Tento syndrom je bud’ vrozeny, nebo se vyviji v prabéhu détstvi. Vyznacuje
se stiibrnymi az olovnatymi vlasy, bronzovou barvou pleti a zavaznym neurologickym
poskozenim. U tohoto syndromu nevznikd porucha imunitniho systému, ale bylo popsano

Siroké spektrum oftalmologickych poruch. [16]

Cross-McKusick-Breen syndrom (CMBS) neboli Cross syndrom:

Syndrom, u kterého se objevuje jak o¢ni tak i kozni hypopigmentace. Déle
se vyskytuje tézka mentalni retardace, spasticka tetraplegie, atetoza (nervova porucha
hybnosti postihujicimi Casto prsty, ruce, jazyk, popft. i dalsi ¢asti téla). Déle se vyznacuje
zpomalenym rlstem, Sedym zakalem, vysokym klenutym patrem a drobnymi Siroce

rozlozenymi zuby. V populaci je jeho vyskyt minimalni. [17]
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1.6 Diagnostika albinismu

Albinismus lze diagnostikovat na zakladé¢ vzhledu pokozky, vlast a o¢i. Jedna
Se 0 tzv. vizualni pfiznaky. Druhym zplsobem pro diagnostiku albinismu jsou odborna

vySetieni.

Oc¢ni 1¢kat miize provést vySetfeni pomoci elektroretinografie, kde ziska graficky
zaznam elektroretinogram (ERG). Je to graficky zdznam vytvoieny fotoreceptory
anervovymi bunkami sitnice. Pfi vySetieni dochdzi k ozéieni sitnice stimuly rizné
intenzity, vinové délky a frekvence, kterému predchazi adaptace na tmu po dobu
30-45 minut. Také je nutnd povrchova anestezie rohovky z duvodu prikladani elektrody,
které je soucasti kontaktni ¢ocky. Druhd elektroda se pfiklada na celo ¢i spankovou oblast.
ERG je sniman jak pii skotopickych (tyCinkové no¢ni vidéni- adaptace na tmu)
tak i pti fotopickych (adaptace na svétlo) podminkach. Po osvétleni sitnice se nejprve
objevi negativni vina a, ktera promita potencial tyCinek a ¢ipkl. Po negativni viné se objevi
vina pozitivni b, ktera je vyvolana bipolarnimi a horizontalnimi bufikami. Po ukonceni
osviceni se objevi pomala pozitivni vlna c, ta je dana aktivitou bun€k pigmentového epitelu
sitnice. [18]

Dalsi test, ktery je velmi uziteny pii nejasné diagnoze je VEP test (z angl. Visual
Evoked Potentials). Test zrakovych evokovanych potencialll je neinvazivni metoda, ktera
poskytuje objektivni informace o funkci celého systému vidéni. Méfenim metodou VEP
ziskame kompletni vizualni cestu od ¢ocky az do zrakové kiry. Tato metoda také detekuje

mechanické nebo nervové abnormality souvisejici s vidénim. [19]
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Obr. 5- Stimulace levého a pravého oka (levy sloupec) a vysledné kiivky u zdravého

a albinotického pacienta (pravy sloupec) [19]

Na obr. 5 si 1ze pov§imnout nadmérného ktizeni optickych vlaken. Je zde patrna antiparalelni kiivka
pravého a levého oka, zatimco u zdravého pacienta je prubéh kiivky paralelni.

Kozni biopsie je dalsi diagnostickou metodou albinismu. Kozni biopsie je proces,
pfi kterém se odstrani urcitd oblast kozni tkané, kterd se podrobné zkouma
pod mikroskopem. Albinismus lze prokazat taktéz pomoci molekularni genetiky. Geneticka
DNA se testuje za ucelem zjisténi ¢i vylouceni ptitomnosti abnormalni chromozomu

genetického kddu.

Taktéz pomoci chemické analyzy vlast 1ze prokazat ptitomnost tohoto onemocnéni.
Provadi se test vlasové cibulky pro identifikaci albinismu. V tomto testu jsou vlasové
cibulky vytazeny zpokozky hlavy a Kkatalytickd aktivita tyrozinazy se urcuje

bud’ za pomoci histochemického postupu, ve kterém se vzorky inkubuji v substratu DOPA,
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a naslednou indukci melaninu se aktivita ur¢i vizualné. Nebo radioaktivnim biochemickym
testem, ve kterém se vzorky inkubuji radioaktivnim prekurzorem tyrozinu a mnoZzstvi

uvolnéné radioaktivity po enzymatické preméné je kvalifikovano spektrometricky. [20]

1.7  Preventivni opatfeni u albinismu

Jak uz bylo feceno, albinismus je vrozené, dédicné a genetické onemocnéni tudiz
ucinnd terapie i pies veliky pokrok dnesni mediciny bohuzel neexistuje. Velmi diilezita jsou

tedy preventivni opatfeni a doporuceni.

Ochrana pie sluncem:

Lidé salbinismem by méli omezit vystavovani své pokozky piimému slunci.
Pii pobyvéani venku je vhodné nosit pokryvku hlavy a obleceni s dlouhymi rukavy
a nohavicemi. Z pokryvek hlavy jsou nejvhodnéjsi klobouky, které maji alespon 8 cm tlusty
okraj a chrani tak usi, oblic¢ej i krk. Barevné obleceni a hustsi tkané odévy umoznuji mensi
penetraci svétla a néktefi vyrobci doporucuji husté tkané prodys$né syntetické vlakno
pro ochranu ktize. Mokré bavinéné tricko noSené pii koupani propousti az 50 % UV zéfeni.
Takeé je vhodné pouzivat Sirokospektré opalovaci krémy, které blokuji jak UVB tak i UVA
paprsky, které pronikaji hloubgji do kize a mohou zpusobovat rakovinu kize. Tyto

opalovaci krémy by mély mit minimalné 20 az 30 SPF (ochranny slune¢ny faktor).

Existuje narodni sluzba pro piedpovéd’ pocasi, ktera udava UV riziko na stupnici
od 1 (nizkd) az po 10 (vysoka). Tyto pfedpovédi jsou zalozeny na uhlu dopadu slunce
V poledne, na mist¢, datu, nadmotské vysce a na predpokladané oblacnosti. Kazdé zvySeni
0 305 m n. m. pfidava 4 % na intenzité opalovacich paprskil. Intenzita slunecniho zareni
ve vySce 1325 m n. m. je asi o 20 % vétsi, neZ na Urovni mofe. Také je dilezité misto
pobytu venku, kdy napiiklad pisek odrazi 25 a vice procent UV paprskil. Cerstvy snih
odrazi 70-90 % ultrafialovych paprskl a vodou pronika az 96 % téchto paprskii.

Ultrafialové svétlo v pribéhu mnoha let vytvari aktinické zmény na klizi a zvySuje
riziko rakoviny kize. Tyto problémy jsou divodem k obavdm, ale nejsou alarmujici.
Aktinické zmény zahrnuji jemné zvrasnéni, nazloutlé zabarveni a rozsifené vétve kapilar,

které se objevuji jako shluky drobnych ¢ervenych pruhii na povrchu kiize. Poskozenim UV
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zafenim muze vést k aktinické keratoze, coz je prekancerdzni kozny vyristek. Vytvaii
se piedevsim na obliceji a hibetech rukou. Pokud se nelé¢i mohou se v priabéhu nékolika let
rozvinout do bunék rakoviny kize. VétSina rakoviny kiize vznika z bazalnich bun¢k, které
vypadaji jako razové hrbolky s vyvySenym okrajem a S viditelnymi Cervenymi kapilary
krevnich cév. Ve vétSing ptipadi je bazocelularni karcinom (bazaliom) odstranén relativné
jednoduchou operaci, kdy tento nador nema tendenci se Sifit prostfednictvim télnich
systému. Spinocelularni karcinom (spinaliom) je méné ¢asty u albinotickych lidi. Objevuje
se jako pevny Cerveny hrbolek, ktery je obklopen pevnou hranici. Obvykle se vyskytuje

na hlavé, usich, zadnich stranach rukou a hornim rtu. Spinaliom, ktery vznikl na kizi se $ifi

do dalsich systému asi v tfech procentech ptipada.

Lidé s albinismem mohou tedy pfedchazet rakoviné kiize ochranou pied slune¢nim

zatenim, kontrolou své vlastni pokozky a pravidelnymi kontrolami u dermatologa. [2]
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2 ANATOMIE VYBRANYCH STRUKTUR OKA A EMBRYOLOGIE

Duhovka, sitnice a zrakovd draha jsou struktury oka, kdy je dulezity jiz jejich
embryonalni vyvoj pro nasledny vyvin vidéni. Proto v nasledujici kapitole budou tyto
struktury popsany z anatomického hlediska.

2.1 Duhovka

Duhovka (iris) ma podobu tenké kruhové ploténky. Stoji frontalné a rozdéluje
tak pfedni prostor oka na pfedni a zadni komoru. Okruzim je roz¢lenéna na dv¢ casti
a to na pupildrni ¢ast, ktera lemuje zornici. Na tento okraj se neznatelné pretaci pigmentovy
sitnicovy epitel ze zadni plochy duhovky a tim dochazi k tmavému zbarveni okraji zornice.
Druhou ¢asti je ¢ast cilidrni, venkovni okraj duhovky, ktera piechazi v fasnaté téleso.
Témér sttedovym otvorem je pupilla- zornice, ktera ma tvar mezikruzi. Necentralita otvoru
je dana tim, ze pupilla je mirné vychylena medialné, takZze o néco §ir§i je zevni strana
duhovky neZ strana vnitini. Sitku zornice a tedy jeji prusvit koriguji svérad zornice
(musculus sphincter pupillae) a rozvéra¢ zornice (musculus dilatator pupillae). Cirkularné
orientovana svalova vldkna formuji svéra¢ zornice. Reakci na osvit dochazi ke staZzeni
svérate a tim k midze. Radialné orientovanad svalova vlakna formuji rozvéra¢ zornice.
Mydridza nastava pii stazeni téchto svalovych vlaken. Inervace svérace je zajiSténa
parasympatickymi vlakny z tfetiho hlavového nervu (nervus oculomotorius). Inervace

rozvérace je zajiSténa nervovymi vlakny z kréniho sympatiku.

Pfedni plocha duhovky (facies anterior iridis) neni krytd zadnym epitelem.
Vazivové stroma, které se nachazi na povrchu duhovky vytvari snopce a vkleslé duhovkové
krypty, proto pii pohledu zpfedu ma duhovka pfizna¢nou kresbu. Zadni plocha duhovky
(facies posterior iridis) je tvofena vrstvou pigmentového epitelu sitnicového pivodu.
O finalnim zbarveni duhovky rozhoduje kvantum pigmentovych bun¢k. Oko je zbarveno
do modra tehdy, pokud je melanin omezen jen na pigmentovy epitel zadniho okraje
duhovky. [21, 22, 23]

23



2.1.1 Pigmentace duhovky

Barva duhovky zavisi na mnozstvi, hloubce ulozeni a rozloZeni pigmentu melaninu.
Melanin je produkovan bunkou melanocytli ve specializované subcelularni organele zvané
melanozom. Existuji dvé oddélené formy pigmentovych (melaninovych) ¢astic, které se lisi
ve svém chemickém a proteinovém slozeni. Eumalanin je ¢ernohnéda forma pigmentu
odpovédna za tmavé zbarveni. Je zabalena do eumelanozomt, které jsou pfi¢n¢€ pruhované.
Foemalanin je cervenozluty pigment produkovany ve foemelamozomech, které jsou
granularni. Ob¢ formy Ize nalézt v koznich a vlasovych melanocytech. Eumelanin obvykle
pfevazuje a mnozstvi tohoto pigmentu urCuje tmavost kize a vlast. Melanocyty
urusovlasych lidi pfevazné produkuji foemelanin, coz vysvétluje svétlou pokozku
a neschopnost se opdlit. Na rozdil od pokozky a vlasi, kde je melanin tvoien nepietrzité
pigmentové Castice oka jsou vytvareny a rozkladany mnohem pomaleji. Jsou zachovéany
v melatocytech duhovky a obsahuji pouze eumelanin. Melanozomy oka nejsou obvykle
transportovany a ulozeny ve stromatu duhovky, ale mohou se objevit v makrofazich, které

jsou lapaci bunék.

Pfedni i zadni plocha duhovky pfispiva k barvé o¢i. Avsak piedni vrstva je daleko
vice dulezitéjsi. SkIada se z prusvitné stromalni tkané, ktera je smési pojivovych proteind,
krevnich cév, fibroblastl, makrofagi a melacytovych bunék. Zadni plocha duhovky
je pevné spojena s pigmentovym epitelem. Obé tyto plochy dohromady uréuji barvu o¢i
pomoci kombinace absorbance (mira absorbce zareni), odrazivosti a rozptylu svétla
v zavislosti na stupni pigmentace melaninu v melanocytech stromatu a v mnohem mensi

mite s kombinaci zadniho pigmentového epitelu. [24]
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Obr. 6- Pigmentace duhovky (upraveno podle [24])

Hnédé o¢i pochazeji z husté pigmentované piedni plochy iris, zatimco modré oc¢i
pochazeji z lehce pigmentované duhovky. V ptipadé, ze je stroma tenké muze piispivat

ke zbarveni o¢i hnédy pigment obsazeny v zadni ploSe duhovky.

Svétlo maze vstoupit do pupily pouze pokud je blokované hustou pigmentovou
zadni vrstvou a podobné jakmile vstoupi do komory oka neni schopno se odrazit zpét.
Pigmentova vrstva duhovky ma vyznam pro optické vlastnosti oka, protoZze zabraiiuje,

aby svétlo pronikalo mimo zornici oka. [24]

Lidé s albinismem maji velmi malo nebo chybé&jici pigment v duhovce a jejich oci

se mohou jevit ruzové v dusledku odrazu svétla od krevnich cév.

Obr. 7- Albinotické oko pfi osvitu a bez osvitu [25, 26]
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Nekdy se také stane, ze pigment ze zadni plochy duhovky pronikne na piedni
plochu duhovky k okrajim zorni¢ky. Vysledkem je pak hnédy prstenec kolem zornicky,

ktery ptisobi velmi zvlastng, predevsim v kombinaci s o¢ima modré barvy. [27]

2.2  Sitnice

Sitnice je nejvnitin€jsi ¢ast ocni stény. Jeji tloustka se méni od 0,5 mm pii papile
apii okraji fovey. Na ekvatoru dosahuje tloustky 0,2 mm a nejten¢i je pii ora serrata,
kde jeji tloustka ¢ini 0,1 mm. V dosp€lém véku rozeznavame na sitnici dvé Casti- pars
coeca retinae a pars optica retinae. Pars coeca retinae je dvouvrstevna a kryje vnitini
povrch fasnatého téliska a zadni plochu duhovky. Veskery vnitini povrch cévnatky pokryva
pars optica retinae. Tato ¢ast je pak uréena ke zrakové funkci. Tyto dvé Casti jsou oddéleny

ora serrata neboli zubovitou linifi.

Na sitnice lze rozeznat dvé hlavni vrstvy: neuroretinu- vnitini vrstvu sitnice

a RPE- zevni vrstvu jednovrstevného retindlniho pigmentu.

Pars optica retinae je sloZena z deseti vrstev. Vrstvy jsou uspotfadany tak, ze vnéjsi
vrstva je pfivracena k povrchu cévnatky a kryje pigmentovy epitel, ktery je ve spojeni
s vnéjSimi Castmi tyCinek a Cipki. T¢la fotoreceptord, stejné tak i dalsi vrstvy sitnice jsou
usporaddany k vnitinimu prostiedi oka, které je vyplnéno sklivcem. Obrazova informace,
kterou nese foton musi na své trase prostoupit v§emi témito vrstvami retiny nez dopadne

na fotosenzitivni disky ty¢inek a ¢ipkd. [21, 22]
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Obr. 8- Vrstvy sitnice [28]

2.2.1 Retinalni pigmentovy epitel (PRE)

Retindlni pigmentovy epitel hraje dilezitou roli jak ve strukturni tak i funkéni
fyziologii sitnice. Sklada se z jedné vrstvy zasi 3,5 milioni vysoce specializovanych
pigmentovych bunck. Na pfi¢ném fezu jsou buiniky kubického tvaru a ve sméru vertikalnim
maji hexagonalni tvar. Vrstva RPE bunék zacina pfi terci zrakového nervu, postupuje k ora

serrata a dale pokracuje jako pigmentovy epitel fasnatého téliska. [21]

Apikalni bunéénd membrana ma jemné mikrovybézky, které jsou v t€sném kontaktu
se zevnimi segmenty fotoreceptorid. Tyto mikroklky jsou vyplnény zrny melaninu, jdou
K vnitinim ¢astim fotoreceptorl, kde naléhaji na vyb&zky Miilerovych bunék v senzorické
retiné. Melanin umistény v hrotech bunék RPE nejspise slouzi k ochrané bunécénych jader
pred svételnym poskozenim. Starnutim postupné ubyva pigmentovych granuli a v bunééné
cytoplazmé se objevuje lipofuscin, ktery muze vést az k dysfukci RPE. Bazalni strana
vrstvy retindlnitho pigmentového epitelu mad tzce pfiléhavou membranu sloZenou

z proteintl, lamininu, kolagenu typu IV. a fibronektinu. [21]
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2.3  Zrakova draha

Zrakova draha je senzitivni Ctyfneuronova draha, Ktera zacind v oéni sitnici.
1. neuron sitnice je tvoten vrstvou svétlo¢ivych elementt (tyCinky, Cipky) a jsou umistény
V nejzevnéj§i vrstvé sitnice. Cast svétlotiva miii ven proti dalsim vrstvam oéni koule, pol
axidlni je oto¢en dovniti oka, proti dalsim vrstvdm retiny. Bunky prvnich neuront
pretvareji ve své svétloCivé Casti svételné podnéty na nervové vzruchy. Tyto vzruchy se pak
axialni ¢asti predavaji na 2. neurony sitnice.
2. neurony sitnice jsou nervové bipolarni buiiky. Soubor téchto bunék sitnice se oznacuje
jako ganglion retinae. Dendrity bipolarnich bunék jsou z jedné strany spojeny s pedikly
(nozky) Cipki a se sférulami (kulovité zakonéeni) tyCinek. Z druhé strany jsou axony
bipolarnich bunék napojeny na dendrity bunék gangliovych, které prezentuji tfeti neurony
sitnice. Soubor téchto bunék se oznacuje jako ganglion opticum. Na discus nervi optici
se sbihaji axony gangliovach bungk, které jsou vedeny po nitroo¢nim povrchu sitnice. Toto
misto neobsahuje svétlo¢ivé elementy, ale nervova vlakna, kterd opoustéji oc¢ni bulbus
otvurkami v bélim¢ (lamina cribrosa scleare). Po prachodu ziskavaji myelinovou pochvu
a tlusty svazek axonu se nazyva nervus opticus. Oba nervi optici prochazeji skrz canalis
optici do utvaru zvaného chiasma opticum, kde dochazi k ¢aste¢nému kiizeni vlaken.

Kfizeni v Chiasma opticum:

- Vlakna pfichazejici z nazalnich polovin sitnic obou stran se kiiZzi.
- Vlakna ptichazejici z temporalnich polovin sitnic obou stran se nekiiZzi.
- Vlédkna pfichazejici ze Zluté skvrny (misto nejostiejSiho vidéni) ze sttedu sitnice

jdou zktizen€ i nezkiiZeng.

Zkiizen¢ probihd pfiblizné 62 % vldken a nezkiiZzené¢ zbylych 38 % vlaken.
Po chiasmatu dale pokracuje tractus opticus. Pravostranny tractus opticus obsahuje vlakny
z pravych polovin obou sitnic (z levych polovin zornych poli obou o¢i) a naopak
levostranny tractus opticus obsahuje vldkna z levych polovin obou sitnic (z pravych
polovin zornych poli obou o¢i). VIakna tractus opticus sméfuji dale do zevniho
kolinkového téliska (corpus geniculatum laterale), kde kon¢i v jeho Sesti vrstvach Sedé

hmoty. 4. neurony zacinaji v zevnim kolinkovitém télisku a probihaji jako vé&jit vlaken dale
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dozadu a medialné ke kufe okcipitalniho laloku jako tractus geniculo corticalis, ktery

kon¢i v primarni zrakové korové oblasti. [23]

bulbus oculi

3. neurony,

hypophysis

(/)

pretectlis

tractus opticus

corpus geniculatum

Qj mlliculmi_'a[\.‘:x/i (\.j laterale
T O\

superior/

‘0o o
Sl
v

4. neurony

«———— sulcus calcarinus
area 17

lobus
occipitalis ;

Obr. 9- Zrakova draha [29]

2.4  Embryologie oka

Oko je unikatnim organem pro vyzkum pigmentovych bunék, protoze je mozné

je izolovat a porovnévat melanozomy z riznych tkani a embryonalnich pavodu.

Pigmentové buniky mohou byt klasifikovany do dvou typli na zakladé
embryondalniho ptivodu. Buiiky prvniho typu tvoti pigmentovy epitel sitnice (PRE), ktery je
odvozen z nervového ektodermu, piesnéji z ocniho poharku. Melanocyty tvofi druhy typ
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pigmentovych bunék, které jdou odvozeny z neuralni liSty. Tento typ bunék se vyskytuje

Vv zivnatce (cévnatka, duhovka, fasnaté télisko), ale i v kizi a vlasech.

RPE bunky hraji klicovou roli ve vyvoji a funkci sitnice, tim padem fidi ostrost
vidéni. Zatimco uvedalni melanocyty poskytuji barvu duhovce a mohou byt zodpovédné
za vyvoj melanomu zivnatky - uvealni melanin snizuje pravdépodobnost vzniku uveéalniho

melanomu tim, ze chrani melanocyty pred oxida¢nim stresem.

Buiniky RPE jsou odvozeny od multipotentniho optického neuroepitelu. Vyvijeji
se v tésné blizkosti sitnice a jsou nepostradatelné pro o¢ni ontogenezi a vidéni. RPE bunky
jsou v kontaktu s vnéjsimi segmenty fotoreceptoru z jedné strany (apikalni) a druha strana
je obracena proti bazalni membrané, znamé jako Bruchova membrana, které oddéluje RPE
od cévnatky. Tvorba melanozomtu se v RPE vyskytuje jiz na zacatku vyvoje plodu
a v pribéhu nékolika tydnl tvorba ustane. Polymerace melaninu v téchto melanozomech
pak pokracuje az v pfiblizn¢ dvou letech zivota. Zda se melanogeneze (tvorba melaninu)
vyskytuje v RPE po dvou letech Zivota jedince nebylo definitivné stanoveno. Predpoklada
se vSak, ze RPE buiiky vyrab&ji melanozomy hlavné v prenatdlnim obdobi. Obsah
melaninu v RPE se s vékem vyrazné snizuje a to z diuvodu chybéni nebo velmi malé

biosyntézy melaninu v dospélych lidskych RPE buikach.

Uvedlni melanocyty migruji smérem k oku béhem vyvoje. U lidi melanogeneze
zacina v 20. tydnu embryonalniho vyvoje a kon¢i nékolik tydnt po porodu. Barvu duhovky
Ize tedy urcit az po 6. mésici zivota ditéte. V lidském zarodku se pigmentace melanocytt

cevnatky vyskytuje v pozdnim téhotenstvi a je kompletni po narozeni. [30, 31]
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3 OCNIi PATOLOGIE U ALBINISMU

V duisledku nespravného embryonalniho vyvoje oka dochazi k oénim patologiim. Mezi
tyto patologie Ize zahrnou foveélni hypoplazii, patologickou zrakovou drahu a patologickou

konfiguraci chiasma opticum, kterym se bude vénovat nasledujici kapitola.

3.1 Fovealni hypoplazie

Fovedlni hypoplazie neboli absence fovedlni jamky je charakteristickym rysem
albinismu casto spojena S nystagmem, aniridii (vrozené Uplné nebo castecné chybéni
duhovky) a mikroftalmem (vyvojovad anomalie oka spocivajici ve vyrazném zmenSeni
celého oka). U albinismu neni sitnice pted narozenim a v kojeneckém véku vyvinuta
normaln¢ kvuli nepfimé&fené pigmentaci pigmentového epitelu sitnice (RPE), kterd
je potfebna pro vyvoj makuly. Fovealni hypoplazie je jednim z hlavnich pfispévatell

ke $patnému zraku u albinotickych pacientu. [32, 33]

Obr. 10- Srovnani fovedlni oblasti zdravé pigmentované sitnice (A) a albinotické sitnice (B) [34]

Snimek A je snimek optické koherentni tomografie (OCT) pies fovealni oblast

zdravé pigmentované sitnice. Lze ve stfedni Casti zaznamenat fovealni depresi a vrstvu
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nervovych vldken (horni Cervend vrstva), kterd neni pfitomna po celé délce, ale konci pred

foveou. Na obrazku B si lze povSimnout chybéjici fovealni depresi a vrstvu nervovych

vlaken pokracujici pfes potencidlni foveéalni oblast.

Obr. 11- Angiogram- porovnani centralni vaskularni organizace u zdravé pigmentované

a albinoticke sitnice [34]

Na snimku (A) jde vidét sitnice vykazujici avaskularni zonu obklopujici foveu,
kterou na snimku (B) pozorovat nelze. Retinalni vaskularizace v lidské pigmentované
sitnici Setfi fovealni oblast, zatimco u albinotické sitnice malé cévy a kapilary zasahuji

az do fovedlni oblasti.

Neurdlni sitnice a pigmentovy epitel sitnice (RPE) prokazali, Ze maji intimni
zarode¢ni vztah, do té miry, ze kazdy muze diferencovat do druhé. Interakce existuje mezi
pigmentem melaninem v RPE a rozvojem fovei a choriokapilaris, prokrvenim sitnice

a vedenim RGC (retinalni gangliova bufika) axond. [34]
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Obr. 13- Fundus pravého a levého oka u albinismu [36]

Obrazek 13 znazorfiuje jasny pohled na choroidalni cévy v dasledku
hypopigmentace pigmentového epitelu sitnice, bledou sitnici, fovealni hypoplazii
a neztetelny okraj optického disku. Teckovity kruh ukazuje polohu mista, kde by se méla

nachéazet fovea.

3.2 Zrakova draha u albinismu

Albinismus je spojen sabnormalnim kifizenim vladken optického nervu

pochazejicich z temporalni ¢asti sitnice. [37]

Pacienti trpici okularnim nebo okulokutannim albinismem maji z 20 a vice procent

chybné smérovani optickych vlaken pochazejicich z jiz zminéné temporalni retiny. Namisto
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promitani do stejnosténné hemisféry dochazi ke ktizeni optickych vlaken v chiasma

opticum. [38]

Jedna z moznych davodd abnormalit v kiizeni zrakovych vldken u albinismu
je pti¢ina, ktera vznika jiz v sitnici. Absence L-dopa, prekurzoru syntézy melaninu
V pigmentovém epitelu sitnice oddaluje bod, ve kterém buniky pii vyvoji albinotické sitnice
opoustéji bunéény cyklus. Jelikoz nezkiiZzené retindlni gangliové builky jsou generovany
diive nez ty, které se promitaji pies stiedovou osu, vznik zpozdénych gangliovych bunék
znamena, ze axony z téchto bunék dosahnou chiasmatu v pozdéjsim okamziku. Tim padem

se zvySuje pravdépodobnost promitnuti do kontralateralni hemisféry. [39]

O

H
O OH

NH
HO 2

Obr. 14- L-dopa (Levodopa; 3,4-Dihydroxyfenylalanin)- aminokyselina [40]

Dal$im divodem chybného kiizeni miize byt rozlozeni optickych axonu z nasalni
atemporalni retiny. U oc¢ni pigmentace zdravého jedince nasotemporalni hranice
koresponduje s foveou zatimco u albinotickych jedincl je nasotemporalni hranice posunuta
ptiblizné o 20 % do temporalni retiny coz vede ke kiizeni retinalnich gangliovych vlaken

v optickém chiasmatu. [41]
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Zdrave

pigmentované oko Albinotické oko

Nazalni ¢ast Naziln Sist

Temporalni ¢ast Temporalni cast

Chiasma Chiasma

Nekfizenavidkna Krizenavidkna  Nekiizenavidkna Krizena vidkna

Obr. 15- Rozlozeni optickych axont z nasalni a temporalni retiny levého oka pti pohledu shora

(upraveno podle [41])

Temporalni ¢ast Nasalni ¢ast

Makula

stfedova linie
Obr. 16- Schéma pribéhu nervovych vlaken sitnice (upraveno podle [42])

3.3 Konfigurace chiasma opticum u lidi s albinismem

Ve studii bylo zahrnuto 16 pacienti s okulokutannim albinismem, z nichz bylo
10 zen. Primérny vék byl 31 + 2,2 let. VSech 16 pacientli podstoupilo morfologické

zhodnoceni vcetné¢ zhodnoceni zrakovych funkei, binokuldrni interakce, vyhodnoceni
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refrak¢énich vad, prosviceni duhovky, vyhodnoceni velikosti zrakového disku, vysetieni

sitnice a stanoveni pigmentace retinalniho pigmentového epitelu (RPE).

Pigmentace tkan¢ duhovky, pigmentace retinalniho pigmentového epitelu a velikost

nervovych vladken byly zaznamenany pomoci foto-dokumentace standardizovanym

zpusobem. Prosviceni duhovky bylo provedeno pomoci bodové konfokalni transpupilarni

Stérbinové lampy.

Vysledky klinického vySetfovani jsou uvedeny v tabulce 5.

Tabulka 5: Popis pacientu s albinismem (upraveno podle [43])

, | Primérné | .. | Pigmentace | Barva | Pigmentace | Prlisvitnost Opticky
Pohlavi s x . Kize oy o o Fovea .
vidéni kaze vlast vlast duhovky disk
Zena 0,1 1 1 3 2 3 3 3
Zena 0,25 3 2 5 2 3 4 4
muz 0,2 1 1 1 1 4 3 4
Zena 0,07 1 1 3 2 4 4 4
muz 0,15 2 1 8 2 3 4 4
muz 0,2 5 3 9 2 3 3 3
Zena 0,1 2 1 4 1 3 3 4
muz 0,16 1 1 3 1 4 3 4
Zena 0,35 2 1 5 1 2 3 4
Zena 0,1 1 1 1 1 4 3 3
muz 0,08 1 1 1 1 4 4 4
muz 0,01 1 1 1 1 4 4 4
Zena 0,2 1 1 5 2 3 3 2
Zena 0,14 1 1 3 1 3 3 3
Zena 0,1 1 1 3 1 4 3 4
Zena 0,1 1 1 1 1 4 4 3
Kuze
1- bila, bez opaleni; 2- bila, mozné pigmentové névy, nékdy moznost opaleni;

3- bleda, nékteti maji viditelné opaleni; 4- bledd, dobré opalovani; 5- normalni,

dobré opalovani

Pigmentace kiize béhem Zivota:

1- zadna; 2- CasteCna; 3- rizna
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Barva vlasu:

1- zcela bila; 2- stiibrné bila; 3- bila s nazloutlym nadechem; 4- bélava blond; 5- bleda
blond; 6- stiedni blond; 7- tmava blond; 8- svétle hnéda; 9- stfedné hnéda;

10- tmavé hnéda az cerna
Tvorba pigmentu ve vlasech béhem zivota:
1- Zadna; 2- ¢aste€na; 3- ruzna
Stupen prisvitnosti duhovky:

1- prisvitné periferni teckovani duhovky (viditelné pouze s konfokalnim svétlem
u Stérbinové lampy); 2- periferni difazni prasvitnost duhovky; v blizkosti pupilarni
hranice neni prasvitnd; 3- periferni diftizni prasvitnost duhovky, okraj cocky jasné
viditelny skrz o¢ni duhovku; 4- kompletni prusvitnost duhovky, v¢etné zornicového

okraje
Stupeni hypopigmentace retinalniho pigmentového epitelu a foveoalni hypoplazie:

1- hypopigmentace periferni sitnice, fovealni struktury viditelné; 2- centralné viditelna
hypopigmentace, makularni reflex viditelny, fovealni reflex neni viditelny;
3- vyraznd periferni i centralni hypopigmentace, fovealni a makulérni hypoplazie;
4- atypicky 3. stupeni + choroidalni cévy, které prekracuji predpokladanou oblast

makuly

Stupeni morfologické anomalie zrakového disku:

0- opticky disk neni patologicky; 1- bledy, normalni velikost; 2- maly, vitalni barva;

3- maly a bledy; 4- dysplazie
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Obr. 17- Snimek chiasmatu u albinotického (vlevo) a zdravého (vpravo) pacienta potizeny

1.0- Tesla scanner (Magnetom Expert Scanner; Siemens, Erlangen, Némecko) [43]

Déle se srovnavala velikost a architektura optického chiasmatu mezi lidmi
s albinismem a u kontrolnich lidi s normalni pigmentaci. Je prokazano, Ze atypické kiizeni

optickych vlaken u lidi s albinismem zméni konfiguraci optického chiasma.

Na prvnim obrazku je pfeformatovan obraz podél optickych nervi a traktu ptes
optické chiasma u typického pacienta s albinismem. Na tomto obrazku lze pozorovat uzké
chiasma (C) a vétsi tthel mezi optickymi vlakny (o) a traktem (f). Chiasma téchto pacientii

pfipomind tvarem velké pismeno X.

Na druhém obrazku je taktéz preformatovan obraz podél optickych nervii a podél
traktu pres optické chiasma, ale u pacienta s normalni pigmentaci. Tento obrazek nam
ukazuje Siroké chiasma (C) a malé uhly mezi optickymi vldkny (a) a traktem (). Chiasma

téchto pacientll ma spiSe tvar kulatych zavorek, které¢ jsou otoCeny k sob¢ zady ,,) (,,.

Hodnoty priiméru pravého (A) a levého (B) optického nervu, priiméru pravého (D)
a levého (E) optického traktu, Sitka a vyska chiasmatu (C), uhel mezi optickymi vldkny (o)
a optickym traktem () u albinotického a zdravého pacienta jsou porovnany v tabulce 6.
[43]
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Obr. 17- Schematické znazornéni optického chiasmu s pozicemi a sméry méfenych vzdalenosti
a thlu [43]

Tab. 6- Namérené vzdalenosti a thly (upraveno podle [43])

Skupina A B C D E F a B
Albini Pramér 4,5 4,6 10,3 3,3 3,3 2,8 78 94
SO 0,3 0,3 0,8 0,3 0,4 0,5 6 6
Rozsah | 3,7-49 | 3,7-4,9 | 9,0-11,6 | 2,5-3,7 | 2,3-3,9 | 2,1-3,4 | 65-90 | 84-108
Kontrolni | Pramér 5,2 4,9 12,9 3,7 3,7 2,5 69 79
SO 0,5 0,4 0,8 0,5 0,4 0,3 5 8
Rozsah | 4,1-6,0 | 4,1-5,5 | 11,3-14,0 | 3,1-5,0 | 3,2-4,9 | 1,8-3,0 | 62-76 | 67-96

Merené vzddlenosti jsou vyjadreny v milimetrech a uhly jsou vyjadreny ve stupnich.

Vysvetlivky:
A-  priamer pravého optického nervu,
B- prumer levého optického nervu,
C- Sirka chiasma opticum,
D- primér pravého optického traktu,
E- prumeér levého optického traktu,

F- vyska chiasma opticum,

a- Uhel mezi optickymi nervy,

p
SO- smerodatna odchylka

Uhel mezi optickymi trakty,



4 PROJEVY A SYMPTOMY OCNIHO ALBINISMU

Lidé s albinismem vzdy trpi poruchami zraku. Zrakova ostrost je snizena od pasma
slabozrakosti do pasma praktické nevidomosti. U slabozrakosti jsou zrakové funkce
vyznamné snizeny, zrak vSak zastdvd dominantnim smyslem. U nevidomosti jsou zrakové
funkce natolik snizeny nebo dokonce i chybi, Zze kontakt s okolim piebiraji jiné smysly jako
napf. sluch a hmat. [1, 44]

Tab. 7- Mezinarodni klasifikace zrakového postiZzeni dle WHO, 10. revize z roku 1992 (upraveno podle
[45])

Kategorie Zrakova ostrost s nejlepsi moznou e _
p ; Zuzeni centralniho
zrakového korekci zorného pole
postizeni Maximum Minimum P
Slabozrakost
v 4. 1 -
stfedni 6/18 6/60
Slabozrakost
t3ka 6/60 3/60 -
s 10 stupniti nebo
. , 1/60 (pocitani L , .
TéZce slaby zrak 3/60 / o(p méng, ale vice nez 5
prstli na 1 m) ..
stupnu
_— v Svétlocit s e
Prakticka 1/60 (pocitani , "o .
) . spravnou 5 stupnll a méné
nevidomost prsti na1lm) _
projekci
. 3 Svétlocit . .
Uplna Uplna ztrata
. s chybnou il -
nevidomost Ny svétlocitu
projekci

Vysvétlivky: —...nevyskytuje se

Nedostatek pigmentu o¢i mlize zpusobit:

- Snizenou zrakovou ostrost- > refrakéni vady jako je myopie, hypermetropie
a astigmatismus

- Nystagmus

- Strabismus

- Fotofobii

- Poruchu stereopse

- Vypadky zorného pole
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4.1  Vyskyt refrakénich vad u albinismu

Pacienti, ktefi byli zahrnuti ve studii, byli sledovani v Michaelsonové institutu
pro rehabilitaci vidéni (narodné¢ doporucené centrum pro albinismus Vv lzraeli) a méli
Klinickou diagn6zu nemoci albinismus. Z databaze vice nez tisic albinotickych pacientt,
kteti podstoupili genetické testy, bylo vybrano 132 pacienti s kompletnim genotypem.
Kritéria pro zafazeni do studie zahrnovala kompletni fenotyp a genotyp, cykloplegickou
refrakci, vysetieni pfedniho a zadniho segmentu oka a vySetfeni zrakové ostrosti
kooperativnich pacientii. VEk pacientl ucastnicich se studie se pohyboval v rozmezi od 6.

mésict do 35 let véku.

Refrakéni vady byly rozdéleny do tfi samostatnych skupin: hypermetropie, myopie
a astigmatismus. Astigmatismus byl klasifikovan podle a proti pravidlu, kdy osa cylindru
byla vramci 15° horizontalniho i vertikilniho meridianu. Sikmy astigmatismus byl
stanoven jako cylindrickd osa vétsi nez 15° ze 180° nebo 90° meridianu. Kromé tohoto
déleni byly tyto refrakcni skupiny rozdé€leny na:

- vysoka dalekozrakost > 5,0 D

- stfedni a nizka dalekozrakost < 5,0 D

- nizka kratkozrakost < 2,0 D

- sttedni az vysoka kratkozrakost > 2,0 D

- nizky astigmatismus < 2,0 D

- stfedni az vysoky astigmatismus > 2,0 D

Tab. 8- RozloZeni pacientti v riiznych podskupinach a jejich vék (upraveno podle [46])

Typ albinismu Pocet (%)
OCA1A 53 (40,1)
OCA1B 51 (38,6)
OCA1C 10(7,5)
OCA2 18 (13,6)
Celkem 132 (100)
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Tab. 9- Refrakce (v dioptriich) podle typu albinismu (upraveno podle [46])

Parametr Oko OCA1A (N) OCA1B (N) OCA1C (N) OCA2 (N)
Hypermetropie oD 5.0+£2.6(44) |2.8+1.8(44) |3.0+2.7(8) |3.2+2.5(11)
Myopie oD 5.3+5.0(9) 1.9+1.4(7) |05+0.3(2) |3.8+4.5(7)
Astiematismus oD 25+13(51) [2.5+2.0(48) | 1.8+1.0(10) | 1.8+1.2(17)

& (O 21+18 23+18 1.5+09 1.8+1.1

Vysvétlivky: N...pocCet pacientt v riznych podskupindch

V tabulce 9 refrak¢ni hodnoty pro pravé oko (OD) a pro levé oko (OS)
u hypermetropie i myopie spolu vysoce koreluji, proto se do studie zahrnulo pouze jedno
oko a to oko pravé, které je reprezentativni pro ob& oc¢i. U astigmatismu bylo kazdé oko

popséano samostatné, protoze korelace mezi obéma o¢ima nebyla dostatecné silna.

Po vyhodnoceni relativné nizkych refrakénich vad (hypermetropie < 5,0 D;
myopie a astigmatismus < 0,2 D) bylo zjisténo, Ze nejcastéji se vyskytujici refrakéni vadou
je astigmatismus. Astigmatismem bylo postizeno 126/132 pacientt, coz je 95,4 % z celku.
Pacienti s pravidelnym astigmatismem bylo 116/126 (92 %). Druhou nejcastéjsi vadou
byla hypermetropie, kterd byla nalezena u 109/132 pacientu, tedy 82,5 % z celku. Jako
nejméné vyskytujici refrakéni vadou byla myopie, kterd se vyskytovala pouze u 23/132

pacienttl a ¢inila tedy pouhych 17,4 % celku.

Tab. 10- Vyskyt vysokych refrakénich vad mezi rtiznymi podskupinami u albinismu (upraveno podle [46])

Typ albinismu | Hypermetropie (%) | Myopie (%) | Astigmatismus (%) Celkem

OCA1A 23 (43,4) 6 (11,6) 34 (64,1) 53

OCA1B 11 (21,6) 4(7,8) 25 (49,0) 51

OCA1C 2 (20,0) 2 (20,0) 5(50,0) 10

OCA2 4(22,2) 6 (33,3) 8 (44,4) 18

Celkem 40 (30,3) 18 (13,6) 72 (54,5) 132
Hypermetropie > 5,0 D

Myopie a astigmatismus 2 2,0 D

Co se tyce vysokych refrakénich vad (hypermetropie > 5,0 D; myopie > 0,2 D

a astigmatismus > 0,2 D) bylo zjisténo, ze astigmatismus je trvale vysoky u vSech
podskupin, primér cinil 54,5 %. Vysokd hypermetropie byla vyznamné castéjsi

Vv podskupiné OCA1A nez u ostatnich skupin, kde tvofila 43,4 %. Myopie byla nejcastéjsi
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v podskupin¢ OCA2, zde byla postizena tfetina pacientii, rozdily vSak nebyly statisticky

vyznamné.

Anizometropic byla zjisténa u 26/132 pacientd (19,7 %) a jeji vyskyt byl

rovnomérny mezi riznymi podskupinami. [46]

4.2 Nystagmus

Nystagmus patii mezi poruchy o¢ni motility. Pfi nystagmu dochazi k samovolnym
pohybum bulbd, které jsou méné ¢i vice rytmické. Tyto pohyby se opakuji v jistém sledu
sem a tam. Nystagmus lze rozli§it podle sméru pohybu na horizontdlni, vertikdlni,
diagonalni nebo krouzivy. Dale ho mizeme dé€lit podle kmitu na kyvavy (pendulujici),
podle kyvadla u hodin, kdy ob¢ slozky jsou pravidelné a zaskubovity, ktery ma pomalou
arychlou slozku. Pomala slozka je nésledovana rychlym zpétnym pohybem, rychlé slozka

je zfetelngj$i. Smér urcujeme podle toho, jakym smérem ,,bije* rychla slozka.

U nystagmu je sledovana frekvence (pocet kmitu za minutu) a amplituda, které

urcuje rozsah kmitu na drobné, stfedni a hrubé kmity.

Optokineticky nystagmus je typ zaskubovitého nystagmu, ktery je vyvolan
pti pohledu na statické objekty z jedouciho vozidla nebo naopak na pohybujici se predméty

z nehybného postaveni. [47]

Pfi¢ina nystagmu je bud’ senzoricka, nebo motorickd. Senzorickd souvisejici

se ztratou zraku a motoricka méa souvislost s chybnou inervaci svalt oka.

Vrozeny nystagmus se objevuje jako vrozeny, nebo ziskany, ktery se vyskytne
ve velmi kratké dobé po narozeni. Tato podoba nystagmu bud’ souvisi s vrozenou ztratou
zraku, nebo zabrafiuje spravnému vyvoji a to vede ke ztraté¢ zraku. Vrozeny nystagmus
z 80-90% ptipadi se objevuje jako doprovazejici jev vrozenych stavi. Je tomu tak napft.

u albinismu, aniridii, retinopatii nedonoSenych atd.

U ziskaného nystagmu je pii¢inou neurologicka porucha, které vznikla napft. jako
nasledek poranéni hlavy, tumorového onemocnéni nebo jako napt. U roztrousSené sklerdzy.

Také ho lze ziskat jako nasledek poSkozeni toxického nebo metabolického.
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U ziskaného nystagmu si postizeny uvédomuje nastup zmény a pohyby odi.
Postizeny m& zdani, ze se okoli pohybuje vpfed anebo vzad. Tento problém se nazyva

oscilopsie. U nystagmu vrozeného si postizeny neni védom pohybu oka.

Pacient s nystagmem muize kompenzovat vady naklonem hlavy do pozice, ktera
vede ke zpomaleni nystagmu. Jedna se o tzv. nulovou pozici. Zklidnéni nystagmu
se u n€kterych typti docili pomoci konvergence, Vtomto piipad¢ je piedepisovana

prizmaticka korekce, ¢imz jsou redukovany o¢ni zaskuby. [48]

4.2.1 Vyskyt nystagmu u albinismu

Tab. 11- Distribuce nystagmu a zrakové ostrosti v riiznych podskupinach u albinismu (upraveno podle
[46])

. . BCVA Nystagmus Nystagmus
Typ albinismu log MUR pn"'i\tlomin (%) neyph’tgmen oLl
OCA1A 0.81+£0.3 50 (94,3) 3 53
OCA1B 0.64+0.2 47 (92,1) 4 51
OCA1C 0.61+0.3 8(80,0) 2 10
OCA2 0.48 £0.2 15 (83,3) 3 18

Vysvétlivky: BCVA...Néjlépe vykorikovand zrakova ostrost (best corrected visual acuity)

Nystagmus byl nalezen u 120/130 pacienti, tedy u 90,9 % z celku. U skupiny
OCATA a OCAIB byl nystagmus ptitomen ve vice jak 90% a u OCA1C a OCA2 se jeho
hodnoty pohybovaly v rozmezi 80-84 %. [46]

4.3  Strabismus

Strabismus, heterotropie ¢i Silhani se objevuje jako nasledek ve vyvoji
binokularniho vidéni. Je to stav, kdy k fixovanému objektu (foveola) nesmétuji osy vidéni

soucasne.

Strabismus muzeme dé&lit napf. podle etiologie na konkomitujici (souhybny)
strabismus ana inkomitantni (paralyticky) strabismus. V prvnim pfipadé je ve vSech
pohledovych smérech thel Silhani stejny a motilita o¢i je neporusena. U strabismu
inkomitantniho dochdzi ke zmén¢ thlu S§ilhdni v rGznych pohledovych smérech oci
a je porusena motilita o¢i. Dalsi déleni je déleni podle sméru strabismu. Pokud se Silhajici

oko uchyluje dovnitt, jedna se o esotropii (strabismus convergens). Jestlize Silhajici oko
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je vychyleno smérem ven, hovofime o exotropii (strabismus divergens). Také muze nastat
situace, kdy Silhajici oko je vychyleno nahoru nebo dola, pak se jednd o hypertropii
a hypotropii. Pokud dochazi k $ilhani pouze u jednoho oka, jedna se o monokularni
(monocularis) strabismus. Pfi Silhani, kdy se oci stfidaji jde o alternantni (alternans)
strabismus. Zminéné dé¢leni bylo podle preference fixace. Poslednim délenim je déleni
podle stability Ghlu strabismu na konstantni (manifestni, tropie), intermitentni a latentni
(forie). Konstantni Silhani je zfejmé a stalé. Intermitentni je zfejmé jen do dalky nebo

naopak jen do blizka a latentni je zfejmé pii zruSeni fuze (pfi disociaci oc¢i). [22]

U albini muze byt Silhani kompenzovano brylemi nebo chirurgickou operaci.
Neékdy operace strabismu muize pomoci, ale dobrou koordinaci o¢i obvykle nekongi.
Pii operaci stabismu convergens, kdy se oko uchyluje dovnitf muze operace zorne pole

zlepsit a také muze zlepsit vzhled ditéte a tim padem posilit jeho sebevédomi. [1]

4.4  Fotofobie

Svétloplachost neboli fotofobie pochazi z feckého ,,fotos* svétlo a ,,fobos* strach.
Jednd se o projev netolerance ¢&i hypersenzitivity vaci svétlu. Nastavaji problémy
pfi pfechodu ze svétla do tmy a naopak, svétlo postizenému piipada ostré. Pokud
se postizeny jedinec podiva do silngjsiho zdroje svétla dochazi k tomu, Ze v ném vidi pouze
mlhu. Jestlize je i mistnost osvétlena vice vidi kromé mlhy i velmi rozmazané. Navic
dochézi k posuvu vidéni barevného spektra zachyceného svétla a postizeny vidi nepatrné

1épe nez zdravi lidé za tmy a za Sera.

Mezi symptomy, které se vyskytuji u tohoto onemocnéni, patii napf. slzeni a bolest
o¢i, tlak v oc¢ich, pocit ciziho téliska, zarudnuti spojivky a otok vicka. Postizeny pfivira

vicka, muze dojit i k porucham soustiedéni a stresu.

Postizeny se vuaci svétlu muze chranit pomoci kSiltovky, noSenim slunecnich
¢i samozabarvovacich bryli. Bryle by mély obsahovat polariza¢ni filtr proti nezadoucim

odleskiim. Vhodné je snizit jas u pfistroju, které vyzaruji umélé svétlo. [49]
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45  Stereopse

Stereopse neboli prostorové vidéni je schopnost vytvofit hloubkovy vjem a je tfetim
stupném prostorového vidéni, kdy prvni stupenn je vidéni simultanni. Flaze je stupném
druhym. Hloubkovy vjem vznika spojenim lehce posunutych obrazi. Jednotlivé ¢asti téchto
obrazu jsou na sitnici promitany na nepatrné rozptylena mista a kone¢ny obraz ziska tieti

rozmér. Vznik stereopse podminuje jednoduché binokularni vidéni. [47]

45.1 Vyskyt stereopse u albinismu

Pacienti, kteti spliovali vstupni kritéria byli rozdéleni do tfech skupin, podle toho
zda se u nich prokazala stereoskopicka ostrost neboli nejmensi detekovany rozdil hloubky,
ktery muze byt vidén u binokularniho vidéni. Prvni skupina byla skupina bez zjisténé
stereopse (NDS- no detectable stereopsis) a skladala se z pacientt, ktefi pii testovani
nevykazovali stereoskopickou ostrost. Druha skupina zahrnovala pacienty s hrubou
stereopsi (CS- coarse stereopsis). U této skupiny se neprokazaly lepsi vysledky neZ
140 thlovych vtefin stereopse kdykoliv pfi testovani. Posledni a tieti skupinu tvofili
pacienti s jemnou stereopsi (FS- fine stereopsis). U této skupiny bylo zjisténo 100 Uhlovych
vtefin stereopse. Celkem bylo testovano 44 pacientl, ztoho 25 ve skupiné NDS,
10 ve skupiné CS a 9 ve skupin¢ FS. Poméry pohlavi, primérny vék a rozsah véku pro tyto

tii skupiny jsou uvedeny V tabulce ¢. 12. [49]
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Tab. 12- Charakteristika studie pacientt (upraveno podle [49])

NDS skupina (n=25)

CS skupina (n=10)

FS skupina (n=9)

Pramérny vék (rozsah)

13.9 (4.3-49.3)

14.4 (7.7-22.7)

13.3(4.7-28.1)

Pomér- muz:Zena 10:15 5:5 4:5
Podskupiny albinismu

0Al 2 0 0
OCA1A 0 0 0
OCA1B 9 6 4
OCA2 11 3 4
OCA3 0 0 0
HPS 2 0
C-H 1 0 1
NepfFitomnost nystagmu 0(0%) 0(0%) 5(56 %)
Pfitomnost melaninu v makule 9 (36 %) 6 (60 %) 9 (100 %)

Vysvétlivky:
n- pocet pacientt

OA- oc¢ni albinismus

OCA- okulokutanni albinismus

HPS- syndrom Hersmanského-Pudldka,

C-H- Chédiak-Higashiho syndrom

P&t pacientt, ktefi neméli nystagmus byli ze skupiny FS. Rozdil v prevalenci
nystagmu mezi skupinami
transparentnosti makuly se vyznamné lisil mezi skupinami. Skupiny CS a FS mély vétsi

procento melaninu v jejich makulach nez skupina NDS a u skupiny FS byl vyskyt melaninu

v makule 100%. [49]

FS a NDS je vysoce statisticky vyznamny. Stupen
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5 KONTAKTNi COCKY A DALSI POMUCKY

Oc¢ni vady, které provazi albinismus vétsinou nelze uplné korigovat, avSak je mozné
zmirnit nasledky korekci brylemi nebo pomoci kontaktnich ¢ocek. Bryle zajisti, aby lidské
o¢i vidély nejjasnéjsi mozny obraz a mohly zaosttit na kratkou vzdalenost. Noseni bryli je
velmi dilezité zejména pro kojence a malé déti trpici albinismem, pro korekci refrak¢énich
vad (myopie, hypermetropie a astigmatismus). Pokud albinotické dité potiebuje bryle a
nenosi je muze se snadno unavit a rychle vzdat ur¢ité vykonavané tkoly, a to mize mit vliv

na jeho vyvoj.

Pokud pomoci kontaktnich ¢ocek ¢i bryli dostaneme maximalni nejlepsi dosazitelny
vizus a vidéni ptesto neni dostacujici, dostavaji se na fadu optické a neoptické pomiicky,
Kterymi se snazime vyuzit vSechen zrakovy potencial pacienta s albinismem. Tyto
pomucky maji své vyhody, ale i sva omezeni. Chceme-li nanejvy§ vyuzit pomicky
pro pomoc slabozrakych je dilezité pochopit, jak tyto pomucky pracuji. Rizné pomuicky
tedy pomahaji s riznymi ukoly, tudiz slabozraky ¢loveék bude pravdépodobné vyuzivat

kombinaci riznych pomucek pro kazdodenni potiebu. [2]

5.1 Kontaktni ¢ocky

K dispozici jsou barevné (kryci) kontaktni ¢ocky, které pomahaji vyuzit zbyly

zrakovy potencial albinotickym pacientim. Kontaktni ¢o¢ky pomahaji snizit oslnéni, které
je vyvolano v dusledku nadmérné stimulace hypopigmentované sitnice a tim alespon
¢astecné zmirnuji fotofobii. Tyto individualni ocky vyrabéné na zakdzku maji specificky
odstin, ktery je v centrélni oblasti upraveny (tato ¢ast je prithledna), aby se odstranilo
osInéni a ¢o¢ky umoznily jasnéjsi vnimani obrazki. Co¢ky s touto ¢istou pupilarni oblasti
redukuji svétlo, které prochazi pies tonovanou oblast a pies oblast nebarvené zornice
vytvaii na fovee mensi kruh rozostfeni, coZ snizuje skenovani okoli, které vyvolava
nystagmus u pacienta. Pii uziti co¢ek je oslnéni sniZzeno vice nez pti pouziti bryli, kde mtze

svétlo proniknout do zornice ze strany.

Pii albinismu se také pouZzivaji tonovaci kontaktni Cocky, které jsou lehce

zabarveny. Takovéto cocky tonuji (dobarvuji) barvu oci. Tony kontaktnich cocek
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pro pacienty se snizenou zrakovou funkci zahrnuji Cervenou, jasné¢ Zlutou nebo
intenzivnéjsi zelenou barvu. I kdyz nejsou nékdy tyto ¢ocky kosmeticky vhodné zejména
pro svétlejsi duhovky, vizualni vyhody obvykle pfevazuji nad timto znepokojenim. Takto
zbarvené Cocky zvySuji kontrast a zrakovou ostrost. Pfi aplikaci ¢ocek albinotickym
pacientiim je dilezity rozsah obarvené zornice, protoze barveni musi byt vétsi nez skute¢na
velikost zornice. Cocka také musi byt stabilizovana s minimalnim pohybem bez ohroZeni
rohovky. Spravné centrace mizeme dosdhnout pouzitim nejtésnéjSich cocek, které vsak

nezpusobi otok nebo jiné komplikace rohovky. [50]

Obr. 19- Retroiluminace neboli prosviceni albinotického oka (vlevo) a kosmeticka- kryci

¢ocka (vpravo) [52]

Zadni plocha kosmetické ¢ocky, ktera je naaplikovana na albinotické oko ma barevny

neprihledny odstin, ktery blokuje paraxialni svétlo. [52]

Protetické (kosmetické) kontaktni ¢oc¢ky mohou mit rizné tonované oblasti v zavislosti
na korekci daného onemocnéni ¢i deformace predniho segmentu oka. Na obrazku 20 jsou

znazornény Ctyii moznosti tdnovani.

- Typ A: Cista duhovkova oblast, kdy je pigmentovana pouze zornice.
- Typ B: Tonovana cela ¢ocka bez separace zornice.

- Typ C: Tonovana duhovka, ¢ista zornice.
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- Typ D: Duhovkova ¢ast tonovana a ¢aste¢né tonovana i zornice.

Pro korekci vad spojené s albinismem se pouZzivaji kontaktni ¢ocky typu B a C. Typ A
se aplikuje naptiklad u amblyopické terapie ¢i diplopii. Typ D muizeme aplikovat

pii kolobomu duhovky, zjizveni rohovky nebo také pii decentrované zornici. [53]

2006

Obr. 20- Mozné tonovani kontaktnich ¢ocek [53]

5.2  Optickeé a neoptické pomicky

Jak uz bylo nastinéno v kapitole 4, albinoti¢ti pacienty maji zrakovou ostrost snizenou
od pasma slabozrakosti az do pasma praktické nevidomosti. Proto lidé stouto vadou
vyuzivaji optické i neoptické pomicky stejné intenzivné jako lidé s jinymi o¢nimi vadami,

které Ize zaradit také do téchto kategorii.

Neoptické pomiicky jsou uréeny pro sebeobsluhu, kazdodenni zivot, pro studium a pro
vykon zaméstnani osobam se zrakovym postizenim. Mezi tyto pomicky patfi: osvétleni,
barvy, barevné filtry, stojanky na éteni a sklopné desky, stojanky k uchyceni text a lup,

psaci pomulcky a pomucky pro zaznam poznamek.

V soucasné dobé¢ existuji ruzné typy stolniho osvétleni. Duraz je kladen
na stejnomérné osvétleni pracovni plochy, kdy stolni lampy by nemély osliovat. Dulezita je
také intenzita osvétleni, kdy vysoké intenzita ndm sice zaruci vysokou ndro¢nost zrakové
zrakové Unavé a neni tedy v kazdém ptipadé Zadouci. Intenzitu svétla bychom tedy méli
zohlednit 1 v optické pomticce. Vhodné je taktéz vétsi mnozstvi svételnych zdrojt, které
eliminuji velky kontrast jasu osvétlené plochy a okoli, ktery by mohl vzniknout pii pouziti

pouze jediného zdroje v mistnosti.
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Dulezité jsou také barvy a to jak v exteriéru, tak i v interiéru. Vyssi kontrasty
ptispivaji k bezpecnosti a orientaci. Pro slabozraky zrak jsou vhodné kontrasty jako
zluta/Cerna, bild/Cerna, zelena/Cernd, Cervena/bila, modra/bila apod. Velkym pomocnikem
u albinotickych pacientti jsou barevné filtry, které jim umoziuji zkvalitnit vnimani
kontrastt. EXistuji zabarvené plastové folie (Zluta, svétle zelena ¢i rtizova), které zméni
kontrast ¢teného textu a dochézi ke snizeni zrakové tnavy. Zluty filtr zpasobi, Ze svétle

modré pismo bude tmavsi a bude 1épe ¢iteln&jsi. [54]

Pomoci optickych pomiicek lze zlepsit vidéni i u osob se zrakovym postizenim,

které maji v zivoté problémy s vidénim i pies nejvhodnéjsi brylovou korekci. Zvétsenim
textu pomoci optického systému mulzeme zpfistupnit text zrakové postizenym, ktetfi by
zanormalnich podminek nebyli schopni text piecist. Mezi specialni optické pomucky

(SOP) patii lupy a dalekohledové systémy. [54, 55]

Lupy se vyrabé&ji riznych tvard (fadkové lupy, hranoly a polokoule) a zvétseni

v rozmezi 1,1-4x. Vyhodou téchto lup je pfedevsim soucasné ¢teni obéma ocima.

. i :
3“"5?\»\ xwfu“’%.«e

Obr. 18- Radkova lupa (vlevo) a polokoule (vpravo) [56, 57]

Lupy mohou byt opatieny také rukojeti. Tyto lupy jsou snadno pienosné a tim
padem oblibené na cestach, doma i v préaci. Existuje cela fada modeli a zvétseni od 2x-10X.
Pii praci s textem je vzdy nutné mit dostatetné mnozstvi svétla. Na trhu se také objevuji
stojankové lupy, které zajist'uji konstantni vzdalenost ¢oCky a textu. ZvétSeni téchto lup
se pohybuje v rozmezi 3x-20x. Tyto stojankové lupy bez osvétleni umoziuji jak ¢teni, tak

i psani. Existuji i stojankové lupy s osvétlenim. [58]
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Obr. 20- Stojankova lupa bez osvétleni (vlevo) a s osvétlenim (vpravo) [58]

Albinoticti pacienti pro praci do blizka mohou rovnéz vyuzivat hyperokulary (lupové
sklo zasazené do obruby pouze pied oko s lepsim vizem) ¢i predsadkové lupy tzv. labo-
clipy. Pro praci do dalky jsou uréené dalekohledové systémy (Kepleriv a Galileiho
dalekohledovy systém). Nejvétsiho zvétSeni (20-60x) dosahuji diky svym parametrim

elektronické pomiicky, kam se fadi kamerové a digitalni televizni lupy. [54, 58]

Vybér specidlnich optickych pomiicek zavisi na vyuziti této pomicky. Zda se pouziva
na blizko ¢i na dalku, zda ji bude pacient pouzivat jen pro obcasnou vypomoc
¢i pro kazdodenni rutinni ¢innosti. Kazdy pacient preferuje néco jiného, co jednomu muze
vyhovovat dalS$imu vyhovovat nemusi. Proto je velmi dileZity individudlni pfistup a vybér
optick¢ pomtcky pro kazdého pacienta zvlast. VyzkousSet a ziskat predpis na SOP
Ize u o¢nich 1ékait- specialistti, ktefi mohou dale slabozrakym pacientim doporucit
napiiklad stfediska Tyfloservisu. Tyto stfediska poskytuji vyuku specidlnich dovednosti
pro zrakové postizené, dale u¢i manipulaci se SOP a informuji o dal§ich vhodnych
pomtckach. Pacienti se také mohou obratit na Stfediska rané péce ¢i Specidlné

pedagogicka centra.
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Zavér

Pomoci své bakalatské prace jsem chtéla ¢tenaitim vice pfiblizit a objasnit skutecnosti,
které se tykaji vzacného, vrozeného a dédi¢ného onemocnéni nazvaného Albinismus. Moji
snahou bylo, aby po pfecteni této prace ¢tenafi dostateéné pochopili uskali bézného Zivota
albinotickych pacientii, které toto onemocnéni pifindsi. Dale jsem se snazila vysvétlit,
ze se nejedné pouze o svétlou kazi, jak si mnozi mysli, ale ze toto onemocnéni ma vice
projevt jak vizualnich, tak i patologickych a ze Zivot s timto onemocnénim neni vzdy

jednoduchy.

V prvni kapitole se vénuji samotnému onemocnéni, kde zna¢nou ¢ast vénuji
dédicnosti, ktera je zasadni pro toto onemocnéni. Také popisuji rozdéleni albinismu
do jednotlivych typl, podtypti a uvadim i syndromy, které se vazi k albinismu. Neméné
dilezitou ¢asti jsou i preventivni opatfeni u albinismu z divodu soucasné neexistence

1écby.

V dal8i ¢asti popisuji anatomii vybranych struktur oka, které jsou pii tomto
onemocnéni postizeny a byly tedy stéZejni pro dalsi vyvoj bakalaiské prace. S timto souvisi

1 o¢ni patologie, které piinasi nemalé uskali albinotickym pacientlim pii vyuzivani zraku.

Zavéretna Cast se zabyva projevy a symptomy o¢niho albinismu, kde jsou jednotlivé
vysvétleny refrakéni vady, nystagmus, strabismus, fotofobie a stereopse. Nekteré z téchto
projevii jsou doplnény o studii, ktera zhodnocuje vyskyt téchto vad u albinotickych
pacientd. Uplny zavér se zabyva korekci tohoto onemocnéni, kdy vadu pomoci bryli
¢i kontaktnich ¢ocek nelze vzdy Gplné korigovat, takze v tomto piipadé se dostavaji na fadu

optické a neoptické pomucky.

Piinosem této prace pro mé bylo objasnéni problematiky spojené s albinismem,
kdy jsem v pribéhu psani nasla mnoho novych, zajimavych a pou¢nych informaci. Také
doufam, Ze tyto informace budou pro potencidlni ¢tenafe nové a obohacujici. Zavérem bych
chtéla fici, Ze toto onemocnéni nemusi byt vzdy chépano negativné, jak uvadi jihoafricky

fotograf- Justin Dingwall: ““ Albinismus neni prokleti, je to dar*.
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