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1 Uvod

vvvvvv

informaci z okolniho svéta. Barva je nedilnou soucasti vizualni informace a schopnost

vnimat ji ndm znacn¢ usnadniuje zivot.

Barvocit se vyvinul u vétdiny savcl, nejéastdji jsou to dichromaté. Clovék
je v normalnim stavu trichromatem, i kdyz existuji Zeny se vzacnym zrakem, tetrachromatky.
Lepsi schopnost rozliSovani barev maji ptaci a nékteré druhy hmyzu. Néktefi jedinci maji
tuto schopnost do riizné miry limitovanou bud’ patologickym onemocnénim, nebo praveé

vrozenymi poruchami, kterymi se prace primarné zabyva.

V praci jsou shrnuty typy dédi¢nosti jednotlivych barevnych poruch, pro spravné
pochopeni téchto mechanismi, bylo potfeba zminit také zaklady genetiky a principy
monogenniho typu dédi¢nosti. Jako otec genetiky se oznacCuje Johan Gregor Mendel,
ktery v 19. stoleti provadél hybridizacni pokusy na rostlinach hrachu. Nejvétsi rozvoj této

védy nastal ve 20.stoleti a trva dodnes.

Pro ucely této prace je detailn€ popsana dédi€nost gonozomalné recesivni (dédicnost
poruch vniméni ¢ervené a zelené barvy), autozomaln€ dominantni (dédi¢nost poruch vnimani

modré barvy) a autozomalné recesivni (dédi¢nost achromatopsie).

V prvnich kapitolach prace je popsdna anatomie sitnice a zrakové drahy, které jsou
klicové pro vytvofeni barevného vjemu v mozku. V dalSich c¢astech je vysvétleno,
co je to barva, jak funguje jeji miseni a jak je mozné ji métit. Zminény jsou také hlavni teorie

barevného vidéni a mechanismus barevného vidéni.



2 Anatomie sitnice a zrakové drahy

Zrakova draha spojuje sitnici a korové zrakové centrum v tylnim laloku. Na sitnici
dochazi k pfeméné svételnych podnétti za pomoci fotopigmentd v tyéinkach a Cipcich

na nervové impulzy, ty jsou pak vedeny zrakovym nervem do zrakového centra mozkové

vvvvvv

Jako prvni neuron oznacujeme bipolarni buniky (ganglion retinae), které se nachazeji
v sitnici. Druhym neuronem jsou buniky gangliové (ganglion opticum). Gangliové buiky
maji v sitnici ulozena pouze jadra. Neurity jdou zrakovym nervem, chiazmatem a zrakovym
traktem do primarniho zrakového centra v corpus geniculatum laterale v mezimozku. Druhy
neuron ma Sest vrstev a za¢ina v ném tieti. Neurity, dlouhé vybézky tretiho neuronu vedouci
vzruch, se jmenuji zrakova radiace nebo také Gratioletitv svazek. Konéi v korovém zrakovém

centru na medialni plo$e tylniho laloku v Brodmannové oblasti. [1]

Primarni zrakovou drihu, neboli periferni ¢ast zrakové drédhy od sitnice po zevni
genikulatum piedstavuji nervova vlakna druhého neuronu. Jako primarni (podkorové)

zrakové centrum oznacujeme genikulatum. [1]

Sitnice je rozprostiend ve vnitini vrstvé o¢niho bulbu (bulbus oculi). Jeji tloustka
se pohybuje mezi 0,5 mm u papily a 0,1 mm u ora serrata. Rozeznavame vnitini vrstvu,
neuroretinu a vrstvu zevni, kterd je tvofena jednovrstevnym retindlnim pigmentovym
epitelem. Svétlo musi nejdiive na sitnici projit pfes lomiva prostiedi oka, kterymi jsou
rohovka, pfedni komora o¢ni vyplnéna komorovou vodou, ¢ocka a sklivec. Sitnice miize byt

rozliSena na dvé ¢asti, které déli ora serrata. [1]

Ptedni cast, kterd kryje tasneté téleso a zadni povrch duhovky mé dveé vrstvy
a postrada svétlo¢ivé, i nervové bunky. Tato vrstva nese nazev pars caeca retinae. Senzoricka
sitnice, pars optica retinae, se rozprostira od oblasti ora serrata az po papilu zrakového nervu
(papilla nervi optici). Pokryva tedy cely vnitfi povrch cévnatky. Sitnice vznikla ze dvou
vrstev spojenim vnitiniho listu o¢niho pohéarku na zevni list. Segment fotosenzitivnich bun¢k
je zasunut mezi apikalni vybeéky pigmentového epitelu. Spojeni
je realizovano tlakem nitroocniho obsahu a pevnéj$i spojenti sitnice a o¢niho bulbu se nachazi

pouze v oblasti zrakového nervu a ora serrata. [1]



Pars optica retinae a retinalni pigmentovy epitel jsou tedy spojeny pouze pii ora
serrata a u papily zrakového nervu. Nejcastéji je sitnice popsdna desiti vrstvami, které

muzeme vidét na obrazku 1. Tvofi ji vrstvy:

Pigmentovy epitel

Vrstva zevnich vybeézki tyCinek a ¢ipki
Vnéjsi hraniéni membrana

Vnéjsi vrstva jader svétlo€ivych bunék
Vnéjsi plexiformni vrstva vldken
Vnitini jadrova vrstva

Vnitini plexiformni vrstva vldken

Vrstva gangliovych bunck

© oo N o g b~ w DN

Vrstva zrakovych nervovych vldken
10. Vnitini hraniéni membrana

[1, 15]
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Obrazek 1 — Vrstvy sitnice.



Sitnice disponuje tfemi vertikalnimi neurony. Prvni neuron optické drahy je pfetvoren
na zrakové bunky (ty¢inky a ¢ipky). Pfi dopadu fotonli vznikne vzruch, ten je pak axonem
pfenesen na bipolarni neurony, ty signdl preddvaji gangliovym builkdm, které tvoii treti
neuron. Z celé optické sitnice se nemyelinizované axony gangliovych bun¢k sbihaji k papile
zrakového nervu. Nejsou zde zadné fotoreceptory a obraz tedy neni vniman. Misto se nazyva

slepa skvrna. [1, 2]

Vsechna zrakova vlakna gangliovych bun€k se sbihaji a tvofi zrakovy nerv (nervus
opticus). Tento nerv vstupuje z o¢nice do lebky skrze kanal zrakového nervu (canalis nervi
optici) a pred infundibulem hypofyzy se 62% nervovych vldken kiizi v chiasma opticum,

odkud pokracuje dale do thalamu jako tractus opticus. [1, 2]

2.1 Fotoreceptory

V sitnici jsou dva typy receptort, jsou jimi tyCinky a ¢ipky, diky kterym se vidéni
dokaze piizpusobit rozsahu jast od 10 do 10° cd/cm?. Pii piechodu z vidéni fotopického
na skotopické (rozmezi 10 cd/m? az 107 cd/m?) se uplatiiuje mezopické vidéni, pfi némz

kooperuji jak ty¢inky, tak ¢ipky. [1, 41]
2.1.1 Cipky

Cipkd je v sitnici asi 7 miliont, jejich velikost je 2,3 az 3,2 mikronu. Pfi fotopickém
vidéni, do jasu 10 cd/m? coz je hranice denniho vidéni se uplatiiuji pouze ony.
Jsou soustiedény predeviim v oblasti zluté skvrny (macula lutea). Zlutd skvrna lezi
na optické ose oka a je v ni drobna jamka o praméru asi 0,2- 0,5 mm (fovea centralis
maculae). Sitnice je zde redukovana a obsahuje pouze ¢ipky, proto pii skotopickém vidéni,
kdy nejsou funkéni, vznikne centralni skotom a oko nemiize rozeznat detaily. Jelikoz chybi
pouze centralni vidéni, je nadale zachovéana dobra orientace v prostoru. Fovea je mistem,
kterym lidské oko fixuje a je mistem nejostiejSiho vidéni. Nachazi se zde kolem 150.000
&ipki a tvoii jen malou ¢ast zorného pole. Cipky Zluté skvrny jsou propojeny s bipolarnimi
gangliovymi bunikami, ty jsou posunuty stranou, ¢imz vznika prohluben. Takto mohou

v misté nejostiejsiho vidéni fotony dopadat piimo na fotoreceptory. [1, 2, 3, 35, 41]

Cipky maji niZsi citlivost na svétlo a zprostfedkovavdji barevné vidéni, zndme tfi

typy. S ¢ipky jsou citlivé na kratké vlnové délky a jejich maximalni citlivost odpovida
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modrofialové barvé. Absorpéni maximum maji S Cipky pii 445 nm. M ¢ipky jsou citlivé na
stitedni vlnové délky S absorpénim maximem pii 535 nm, jejich nejvétsi citlivost odpovida
zelené Casti spektra. L jsou citlivé na dlouhé vinové délky viditelného svétla s absorpcnim
maximem pii 570 nm a jejich nejvétsi citlivost odpovida zelenoZluté barveé. V riznych
literaturach se hodnoty absorp¢nich maxim pigmentu li$i o nékolik nanometra. O tom, jakou
vnimdme vyslednou barvu rozhoduje mira podrazdéni téchto Cipkl. Existence tiech typa

¢ipkl objasnuje lidské trichromatické vidéni. [1, 2, 3, 35, 41]
2.1.2 Ty¢inky

Sitnice ma piiblizné¢ 140 miliond ty¢inek. Od foveoly k periferii ubyva cipka
a pribyva tycinek, jejichz velikost je asi 4 mikrony. Absorp¢ni maximum tyc¢inek je pii 507
nm. Starnutim ubyva tycinek az o 30%. Uplatiiuji se, kdyz osvétleni klesne pod 10-3cd/ m?,
coz je hranice no¢niho vidéni. Ty€inky jsou na svétlo citlivejsi, nez €ipky. Uplatiiuji se pii
skotopickém vidéni. Rozeznavaji rozdily jasu a nemaji schopnost rozpoznéavat barvy.
Tyc¢inky neregistruji ¢ervenou barvu, toho se vyuziva napiiklad u cervenych bryli, které
propoustéji jen Cast svétla, na kterou reaguji ¢ipky. Tyc€inky jsou nadéale adaptovany na tmu,
toho se vyuziva napiiklad pfi no¢nich vojenskych operacich. U obou typl fotoreceptorii

rozliSujeme dva segmenty. [1, 2, 3, 41]
2.1.3 Zevni segment

V zevnim segmentu dochdzi k transformaci svételné energie na elektricky signal.
Membrandzni disky ty¢inek a ¢ipkl jsou slozeny z lipoproteinovych membran. Tyto duté
teréiky stale dorGstaji a jsou pohlcovany. Degradace a fagocytdéza zevniho segmentu
je pravidelna. Fagocytdza diski ty¢inek probihd ve dne, ¢ipkil v noci. Disky ty¢inek obsahuji
pigment rhodopsin, ktery zachycuje fotony a zprostiedkovava tak citlivost na svétlo.
Rhodopsin se skada z retinalu, coz je svétlo absorbujici chromatofor odvozeny od vitaminu

A (také ptezdivany retinaldehyd) a bilkoviny opsinu. [1, 2, 3]

Cipky maji také pigment slozeny ze dvou &asti. Prvni je podobna retinalu a absorbuje
svétlo. Typ opsinu, ktery je na tento retinal vazan urcuje, na kterou vinovou délku bude ¢ipek

citlivy. [1, 2, 3]
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2.1.4 Vnitini segment

Ve vnitinim segmentu fotoreceptoru jsou v elipsoidu lezicim pod vnéjsim segmentem
mitochondrie. Ty maji na starosti oxida¢ni pochody. Dale je zde myoid, ktery dostal svijj
nazev podle své schopnosti kontrakci, kterymi méni délku receptoru v zévislosti na osvétleni.
Obsahuje Golgiho komplex, glykogen a ribozomy. Jadra fotoreceptora lezi pod vnitinim

segmentem a axonalni vybézky konci v zevni plexiformnni vrstvé. [1, 2, 3]

3 Barvocit a barva

Lidské oko je citlivé na svételné paprsky v oblasti spektra ptiblizné od 380 nm
(fialova barva) do 760 nm (Cervend barva). Nerozeznava pouze intenzitu svétla, ale také
spektrum barev. Vnimani barev je z fyzikalniho hlediska podminéno vinovou délkou svétla,
které tvofi obraz na sitnici. Vnimani barev je schopnost rozpoznat rozdily ve vinovych
délkach. Paprsky kratsi vinové délky nez 380 nm jsou bézné pohlcovany ¢ockou. Lidské oko

od sebe rozezna vinové délky, které se 1isi jednim nanometrem. [6, 41]

Fotometrie se zabyva plisobenim viditelného zateni na zrakovy organ. Jedna se o obor
radiometrie, obsahujici celé spektrum elektromagnetického zafeni. Na obrazku ¢&. 2.
je zobrazeno rozdéleni spektra elektromagnetickych vin a vyznacena viditelna oblast spektra.
[41]
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Obrazek 2 — Spektrum elektromagnetickych vin
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Hranici viditelné oblasti nelze s uplnou presnosti definovat, kiivka citlivosti lidského
zrakového organu se asymptoticky blizi nule na strané¢ dlouhovinné a kratkovinné.
Kdybychom pfijali za hranici vinové délky u kterych citlivost poklesne na 1% maximalni
hodnoty, dostali bychom interval 430 nm az 690 nm. Pokud je ale intenzita svétla dostatecné

vysokd, oko vnima i vinové délky za touto hranici. [6]

10}
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B0

40
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vinovi délka (nm)

relativni eitlivost

Obrazek 3 — Relativni citlivost oka viici elektromagnetickym vinam riiznych vinovych délek.

Nejen Clovek, ale i vétSina zvifat je schopna rozeznavat barvy. Je to vyhodny
mechanismus pro nalezeni potravy, ale také vhodného partnera napiiklad podle zbarveni pefi.
U pavianli znaci Cervena zadnice plodnost. V pfirod¢ také mulzeme pozorovat snahu
o splynuti s prostfedim barvou srsti, pefi, nebo kiize. Kamuflaz mize dokonale ochranit zvite
pted predatory. Barevné vidéni ndm usnadiiuje Zivot, napiiklad rozdil odstinu jablka ndm
napovi, zda je zralé. Experimentalni studie dokazaly, Ze mé barva vliv i na chut’, barevng&;si
jidla jsou hodnocena jako chutnéjsi. Mizeme tedy tvrdit, ze barvy maji vliv na emo¢ni

prozitek. [16]

VétSina saved jsou dichromaté, jejich sitnice ma pouze Sa L Cipky. Maximalni
citlivost ¢ipkt se u zvitat lisi. Vyjimkou jsou kockodanoviti (Cercopithecidae) a hominoidi
(Hominoidea), mezi které se tadi i lidé. Evoluci doslo ke zdvojeni genu , ktery koduje
pigment v L ¢ipcich. Vznikl tak tfeti pigment, citlivy na stfedni vinové délky, vyskytujici
se Vv M ¢ipcich. Je pravdépodobné, ze se tak stalo pro lepsi schopnost hledani ploda. Lepsi
barevné vidéni maji ptaci a néktery hmyz, jsou schopni percepce az do oblasti UV zafeni.

[16, 34]
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Barva je z fyzikalniho hlediska definovana spektralnim slozenim svétla, které bud’
vyzaiuje svételny zdroj, které projde objektem, nebo se odrazilo od povrchu pozorovaného
objektu. Spektralni slozeni urc¢itého svétla 1ze zméfit a zjistit nezavisle na lidském zrakovém
organu a barvu tak méfit objektivné. Sitnice pfeméni elektromagnetické zatreni chemickou
reakci na elektricky impuls a barvou je vjem, ktery poté vznika v mozku. Pokud jde
o pruhledné materialy jako kapaliny a plyny, zafeni mtze také projit. Vnimani barvy zélezi
nejen na spektru, ale také na stavu zrakového orgdnu, podminkach pii kterém vjem
pozorujeme a na psychice. Pozorovani ovliviiuji psychofyzické efekty. Kdyz déle
pozorujeme predmét zacind blednout, zavieme-li o¢i, vidime paobraz komplementarni barvy.

[26, 35]

Chromaticnost je oznaceni pro barvu svétla, které emituje prvotni zafi¢ a je urCena
spektralnim sloZenim tohoto zafeni. Barevna vlastnost pfedmétu se oznacuje jako kolorita.
Pfedméty neemitujici vlastni zafeni se oznacuji jako zafiCe druhotné. Koloritu urcuje
spektralni slozeni svétla, které osvétluje dany predmét a reflektivita povrchu pifedmétu.
Ttemi zakladnimi barvami jsou €ervena, zelend a modra. Jedna se o barvy nasycené. Pfimeési
bilé barvy se z nich stanou barvy nenasycené. Existuji rtizné odstiny barev, coz jsou vlastné
¢asti barevného spektra o odlisné vinové délce, lovek rozeznava rozdily mezi nimi uz od

1 nm. Barva je definovana barevnym tonem, sytosti a jasem. [35, 39, 41]

Barevny ton je atribut odpovidajici vlnové délce svétla dopadajiciho a je pouze
atributem spektralnich barev. Nelze jim oznadit barvu vzniklou miSenim zakladnich barev
(naptiklad hnédou). Ton vnimé kazdy Clovek trochu odliSné. Barevny jas je pfimo imérny
intenzit& svétla. Cim v&tsi intenzita, tim jasn&jsi barva. Ma-li barva vysoky jas pfiblizuje se
Cistotu spektralniho tonu. Sytost je nepfimo umeérna obsahu bilého svétla, tedy ¢im vic

obsahuje bilého svétla, tim je nizsi. [16]

Fotochromaticky interval ndm udava rozdil prahu citlivosti pro svétlo a ur¢itou barvu.
U cervené je prah pro svétlo a barvu stejny. Jakoukoli barvu 1ze vytvofit smichanim riiznych
pomeért tiech zékladnich barev. KdyzZ se intenzita svétla zvysi na maximum, vnimame barvu

Zlutobilou. [25, 35]

13



Existuji barvy spektralni a nespektralni. Spektralni vidime naptiklad pti pozorovani
duhy. K nespektralnim patii barvy purpurové, které vznikaji misenim fialové a Cervené
barvy, tedy barev, které se nachazi na obou krajnich ¢astech viditelného spektra. Déle také
odliSujeme pestré a nepestré barvy. Jako pestré se oznacuji Cisté spektralni barvy, barvy
purpurové a barvy vytvoreny jejich misenim (i s bilou). Sytost je definovana jako podil
spektralni, nebo purpurové barvy na celkovém barevném vjemu a misenim s bilou barvou

klesa. Nepestré barvy jsou bila, Seda a ¢erna. [37]

T¢lesa mohou zéafeni vyzafovat a pohlcovat, intenzita vyzafovani je zavisla
na absolutni teplot¢ T. Nejvyssi vyzarovaci schopnost ma absolutné ¢erné téleso, které ma
pii danné teploté 100% pohltivost. Téleso je pii konstatni teplot¢ v termodynamické
rovnovaze se svym okolim, dochdzi tedy k tomu, ze ziskdva pohlcovanim stejné mnozstvi
energie, jako vysila do okoli. M4 tedy 100% pohltivost a 100% emisivitu. Absolutné cerné
téleso je pouze idealni predstava. Souvislosti mezi vyzafovanim a pohlcovanim zafeni

pifedméty se zabyval Kirchhoff, pravé on zavedl nazev absolutné ¢erné téleso. [41]
3.1 Trichromaticky trojuhelnik RGB

Trichromaticky trojuhelnik slouzi k vyjadieni barvy a sytosti urcit¢ho svétla.
Roku 1931 byla vytvofena komisi Internationale de L'Eclairage (CIE) kolorimetricka
soustava CIE se standartnimi kiivkami. Spektralni slozeni svétla je pteménéno do sady tii
¢isel definujicich barvu. Trichromaticky systém CIE je zalozen na principu popisu barvy
sloZkou jasu Y a ptidanych sloZzek X a Z. Hodnoty X Y Z reprezentujici toky neredlnych

svétel popisuji libovolnou barvu. Lze je vypocitat podle vzorce:

X = f OoF(l))‘((A)d/l
0

Y = f ooF(A)y(/l)d/l
0

7z = J “F()dA
0

F(})......relativni spektralni slozeni sledovaného svétla

X, y, Z....trojbarevny Cinitel
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Pomoci X, y, Z spocitame trichromatické slozky X,Y,Z a soutradnice poté mizeme vypocitat
ze vzorcu:

X= XIX+Y+Z
y=Y/X+Y+Z
z= 1-x-y

Z téchto definic vyplyva, ze soucet tfi soufadnic je rovny 1, proto je popis

chromatic¢nosti svétel uskuteCnén soufadnicemi x a y v trichromatickém trojuhelniku

vvvvvv

09

08

0.7

06

S00
05

v

04

03

02

0.1

0.0
0.0

Obrazek 4 — Trichromaticky trojuhelnik RGB.

Velikost X, Y, Z odpovida fyzikalni energii a spektralni sloZzeni odpovida barvam
charakteristickym pro vidéni. Ma-li byt stanovena barva predmétu, je potieba definovat

vSechny tfi soufadnice, pro barvu svétla jsou potiebné pouze dvé soufadnice. [17, 41]

Redlné barvy jsou uvnitt plochy nesytych. Plochu ohranicuje kiivka sytych barev

a body lezici mimo zminénou plochu neodpovidaji zadné realné barve. [29]
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Kiivka barev sytych je ve tvaru zakiiveného trojuhelniku, na ni jsou body R, G, B,
uvnitt se nachazi cely barevny trojuhelnik RGB. Kiivku sytych barev tvofici obvod

zakfiveného trojuhelnika na obrazku mizeme rozdélit na dvé ¢asti. [29]

Prvni ¢ast zastupuje piimka Cistych purpurd, ¢ili sytych nespektralnich barev, tvotici
ptimkovou zdkladnu. Druhou ¢ésti je kiivka spektralnich svétel, neboli sytych spektralnich
barev. Ve stfedu diagramu se nachazi izoenergicka bila barva, coz je energeticky vyrovnané
bilé svétlo (zhruba vyzatovano sluncem), popisuiji ji soudadnice 0,33: 0,33. Cisté syté barvy
se nachazeji na okrajich trojuhelniku. Spojime-li tyto barvy s bilou barvou, na spojnici lezi

barvy stejného tonu a rizné sytosti. [29, 41]

3.2 Aditivni miseni barev

Je zavislé na existenci tii typi Cipki, pfi¢emz kazdy typ je citlivy na jinou zakladni
barvu. Misenim téchto barev vznikaji odliSné barevné vjemy, ptfi¢emz vysledna barva

je ur¢ovana pomérem miry podrazdéni téchto Cipk.

Princip je takovy, Ze se k jednomu barevnému svétlu pridaji jina barevna svétla
a vznikne spektrum bohatsi. Realizovatelné je bud’ subjektivné, kdy na stejné misto na sitnici
pusobi soucasn¢é dvé, nebo vice barevnych zdrojii (v mozku se vytvoii barevny vjem).
spektralni svétla a chybi Cervend cast spektra, vznikne modrozelené, azurové svétlo. Bila
barva vznika smisenim zékladni barvy se svétlem zbyvajici ¢asti spektra, nebo smisenim
dvojice barev komplementéarnich (doplitkovych) barev. Princip aditivniho miseni barev je

zobrazen na obrazku 5. [27, 39]

Obrdazek 5 — Aditivni miseni barev.
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Chovaji-li se barvy stejné pfi aditivnim miseni barev, mozek je vnima jako totozné.
Metamerni barvy jsou barvy, které vytvaii stejny barevny vjem navzdory svému odlisnému
spektralnimu slozeni. Muze se to zménit osvétlenim, napiiklad na dennim svétle metamerni
predméty mohou byt vidény na umélém osvétleni zcela odlisné. Lidské oko nema schopnost
rozpoznat jednotlivé barvy ve slozeném svétle a vysledné svétlo vnima vzdy jako jednu
barvu. [35]

Na zjednoduseném modelu barevného trojuhelniku, ktery vidime na obrazku 6. lze
demonstrovat zékonitosti aditivniho miseni. Vrcholy trojuhelniku ptedstavuji zakladni
barvy, kterymi jsou ¢ervena (R), které ptislusi vinova délka 700 nm , zelena (G) o vlnové

délce 546 nm a modra (B) o vinové délce 435 nm. [29]

Obrazek 6 — Zjednoduseny model barevného trojuhelniku.

Misenim dostavame barvy, které lezi na pfimce, kterd vznikne spojenim misenych
barev. Misenim cervené a zelené miliZeme zavisle na jejich pomérech ziskat oranZovou
(pfedstavuje ji bod M), Zlutou (ptedstavuje ji bod N), nebo zlutozelenou (O). Bod
predstavujici barvu je pak umistén bliZe k barvé, ktera je v ném obsaZena ve vétSim pomeéru.

[29]

Aby vznikla barva bila, je nezbytné bud’ namichat vSechny spektralni barvy,
nebo smisit tfi zédkladni barvy. Rovnéz je mozné dosdhnout bilé¢ barvy souctem dvou
doplikovych. Dopliikové barvy, oznacované také jako komplementarni barvy, jsou dvojice

barev jejichZ smisenim vznikne bilé svétlo. [29]

Smisime-li spektralni sytou barvu s bilou, ziskdme nesytou barvu stejného tonu. Na

pfimce, ktera spojuje bod E a bod barevnosti dané barvy lezi barvy stejného tonu. Relativni
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vzdalenost bodu barvy od bodu bil¢ barvy (E) definuje jeji sytost. Naptiklad bod P
predstavuje barvu se zelenym tonem. Na piimce mezi body E a Q se nachazi barvy azurového
tonu, bod Q ale nepfedstavuje barvu sytou. Sytou azurovou barvu ma bod S, lezici mimo
trojuhelnik RGB, to nam ftikd, ze barvu predstavujici bod S nelze vytvofrit aditivni smeési

barev R, G a B. Pomoci aditivniho miseni nevznikaji vS§echny barvy. [29]

3.3 Subtraktivni miseni barev

Pfi tomto typu miseni barev se z dan¢ho svétla odecitaji urcité spektralni slozky.
Spektrum vysledné barvy je tedy chud$i a barva vypada jinak, nez pavodni barva.
Uskutec¢nitelné je pomoci barevnych optickych filtri (zluty, azurovy a purpurovy). Ty se fadi
pted zdroj bilého svétla. Zakladnimi barvami tohoto miseni jsou azurova, purpurova a zluta,
coz jsou barvy doplikové k zakladnim barvam aditivniho miseni. Jejich riznymi poméry lze
ziskat rozdilné barvy. Maji-li subtraktivni filtry stejnou hustotu, vznikne barva $eda. Cerna
barva vznikne, pokud jsou filtry tak syté, Ze jimi neprojde Zadné svétlo. Pokud jsou pouzity
filtry stejné sytosti, plati:
azurova a zlutd = zelena
purpurova a zluta = ¢ervena
azurova a purpurova = modra

azurova a purpurova a zlutd = ¢ernd (resp. Sedd)

Jako doplitkové barvy jsou oznaceny dvojice barev, které vzajemné z barvy vytvori
Sedy, nebo Cerny ton. Nejcastéji se tento systém pouziva ve fotografii a kinematografii.

Princip subtraktivniho miseni barev mtizeme vidét na obrazku 7. [28, 41]

Obrazek T — Subtraktivni miseni barev.
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3.4 Méreni barev

Ciselny tdaj barevného vjemu lze =ziskat méfenim spektrofotometrickym,
srovnavacimi kolorimetry a fotometrujicimi kolorimetry. NejpiesnéjSich vysledkt
lze dosahnou spektrofotometrickymi metodami. Vysledkem méfeni spektrofotometrem,
ktery ma v sobé vestavéné monochromatory, jsou spektralni charakteristiky podnétu
porovnany S primarnimi, nebo sekundarnimi zdroji. Z téchto charakteristik se pak stanovi

soufadnice trichromatické soustavy. [35, 38]

U srovnavacich kolorimetrii v jejich zorném poli dochéazi k porovnévani méfeného
podnétu s tiemi podnéty pfistroje. Zorné pole se pii zméné mérnych podnéti vyrovna tak,
aby se shodovala barva srovnavanych ¢asti. Trichromatické soufadnice se stanovuji z takto
zjisténych udaji. Existuji i pfistroje, které jsou v trichromatickych slozkach kalibrovany.
Meéfeni je pak pohodInéjsi, ale mén¢ presné nez spektrofotometrické. Tento zplisob méfeni

je subjektivni. [35, 38]

Metoda méfeni fotometrujicimi kolorimetry rovnou stanovuje trichromatické
soufadnice. Kolorimetr ma fotometrickou hlavu, ktera ma tii detektory métici veli¢iny
trichromatickych slozek barevného podnétu na principu spektralni citlivosti. Tato méfeni
jsou nejrychlejsi a pohodlna, ale spravnost kolisa. Piistroje se musi neustale ovétovat. [35,

38]

Zateni vyhodnocované zrakem zéavisi na citlivosti zrakového organu vici barvam,

pro ucely méfeni je citlivost lidského oka standardizovana. [41]

4 Mechanismus barevného vidéni

Paprsek se pii vstupu do oka lomi na optickych rozhranich a dopada na fotoreceptory

vrwe

impulzu, ktery prenese informaci do zrakovych centrer mozku. Takto je svételny podnét
pfeménén na elektricky. Barevnou informaci zpracovavaji nejen Cipky, ale také horizontélni

a gangliové bunky. [3, 18]

V zevnim vybé&zku ¢ipka se vyskytuje fotopigment jodopsin, je tvofeny retinalem,

coz je aldehyd vitaminu A a bilkovinovym nosi¢em opsinem. Opsin zapfti¢inuje, ze S, M
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a L ¢ipky maji jinou spektralni senzitivitu. Svétlo nejprve zachyti retinal, dojde k aktivaci
a izomeraci. Z 11-cis retinalu se proméni na all-trans retinal. Timto pochodem se odtrhne
z vazby na opsin a dalS$imi pfeménami dochazi k transportu do pigmentového epitelu sitnice.
Poté se vrati zpét do vybézku, kde je reoxidovan na 11-cis retinal, navaze se opsin a tvoii

novy jodopsin. [3, 18]

Receptorovy potencial vznikne reakcemi vzniklymi zménou konfigurace opsinu.
Potencial se $ifi na horizontalni bunky synapsemi. Vzruch u receptorti a horizontalnich bunék
zpusobi hyperpolarizaci (vzrlstajici intenzitou podnétu roste i receptorovy potencial).
Existuje L-typ horizontalnich bunék reagujici na intenzitu svétla a C-typ, ktery reaguje
na vinovou délku svétla. U bunék dochazi k polarizaci v zavislosti na vinové délce svétla
dopadlého na sitnici. Jedna se o oponentni kddovani, u jednoho typu bunék cervena zapticini
hyperpolarizaci, naopak zelend depolarizaci. Druhy typ bunck reaguje na modrou
hyperpolarizaci a Zlutou depolarizaci. Muzeme tak vidét, ze tfi typy Cipkd prenasSeji

informace pouze dvoum typiim horizontalnich bunék. [3, 18]

V oku je pfiblizné jeden milion gangliovych bunék, fotoreceptorti je mnohem vic
a proto se jich musi vice sbihat k jedné gangliové buiice. Receptivni pole gangliovych bunék
se déli na centrdlni a periferni. Gangliové buiiky se déli na dva typy: reagujici
na hyperpolarizaci v centru a na depolarizaci periferie a na reagujici na hyperpolarizaci
v periferii a depolarizaci v centru. Tohle déleni je tedy zavislé na lokalizaci ,,on* reakce,
kterou je depolarizace a zahajeni reakce a ,,off* reakce, kterd oznacuje hyperpolarizaci
a konec reakce. Depolarizaci vyvolava ¢ervené/zluté svétlo a hyperpolarizaci zelené/modré.
Prostfednictvim této hyperpolarizace a depolarizace je informace neurity gangliovych bun¢k

vedena ptes zrakovy nerv do vys$Sich mozkovych center. [3, 18]
4.1 Teorie barevného vidéni

Barevnym vidénim se zabyval uz Aristoteles. Isaac Newton pfisel s myslenkou,
ze barvu ptredmétu urcuje svétlo, které ma vinovou délku a odrazi se od objektu a Ze svételné
paprsky nemaji barvu. Pomoci hranolu a slune¢niho svétla v 17. stoleti objevil barvy
viditelného spektra. Nejuznavanéjsimi teoriemi jsou Young-Helmholtzova a Heringova

oponentni teorie. Ve své dobé si tyto teorie oponovaly, dnes v§ak vime, ze pravdivé jsou obé.
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V nékteré literatufe je oznacena teorie spojujici ob¢, jako teorie zon, kdy v prvni zéné

na sitnici plati Young-Helmholtzova a v dalsich vrstvach se uplatiiuje Heringova teorie. [19]
Young-Helmholtzova teorie

Teorie je zaloZzena na poznatku, ze smichdnim zakladnich barev lze vytvofit jakoukoli
barvu. Prvni myslenky vedly k tvaham, Ze na sitnici je bud’ spousta druhti receptort a kazdy
je citlivy na jinou vinovou délku svétla, nebo Ze existuje jeden typ citlivy na vSechny vinové
délky. Thomas Young vSak pfiSel s teorii, Ze jsou v oku tfi typy fotoreceptort, s maximalni
citlivosti na ¢ervené, zelené¢ a modré svétlo. Na svétlo, které ma SirSi skalu vinovych délek
pak reaguje kazdy fotoreceptor a pomérem miry aktivace je dano, jakou barvu vnimame.
Hermann von Helmholtz na tuto teorii navazal a na zéklad¢ dalSich pokust usoudil,
ze citlivost jednotlivych ¢ipkl na vinové délky se piekryva a kazdy fotoreceptor ma citlivost
pro celé spektrum vinovych délek, ale lisi se intenzitou. Helmholtz také usoudil, ze informaci

0 barve ptenaseji tii typy neuront. [16, 19]

Heringova oponentni teorie

Herman Hering provadél pokusy, kdy figurantiim dal ze vzorniku vybrat ,,Cisté* barvy
a vzdy navzdory existence tfi typil ¢ipkil vybrali Cervenou, zelenou, modrou a zlutou. Témito
¢tyfmi barvami je mozné popsat kazdy barevny ton a obsahuje-li ¢ervenou, je vylouceno,
ze vznikne barva zelena. Stejné tak je to u modré a zluté. Tyto dvojice jsou tedy oponentni
a Hering pfedpokladal mechanismus v lidském zraku, ktery oponentné reaguje na intenzitu
svétla a také na odliSné vinové délky. Predpokladal systém tii kanald, prvni zpracovava
cervenou a zelenou barvu, druhy Zlutou a modrou a tieti ¢ernou a bilou. Jeden kanal tedy
reaguje na jas. Dnes vime, ze C-typ horizontalnich bun¢k se déli na dvé skupiny. Jedna
se depolarizuje pifi Cerveném svétle a hyperpolarizuje pii zeleném. Druha skupina

se depolarizuje pti zIuté a hyperpolarizuje pti modré. [16, 38]

5 Poruchy barvocitu

Mrwe

kdy ¢lov€k neumi rozeznat rozdily mezi barvami, at’ uz vlivem vrozené poruchy, ¢i ziskaného

onemocnéni. Jejich 1écba je podle soucasnych védeckych poznatkii nemoznd. Uvadi se,
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ze az 15 muzh ze 100 trpi néjakym stupném obtiZznosti poruchy barvocitu. Nejcastéji se jedna

0 naru$ené vnimani zelené (deutan) a ¢ervené (protan) barvy. [1]

Poruchy barvocitu se déli na vrozené,ziskané. Dale podle stupné postizeni barevného
vidéni a podle toho, kterd barva je vnimana chybné. Néktera literatura oznacuje poruchu
barvocitu podle Johna Daltona jako daltonismus, ktery oznacuje poruchu vnimani pouze pro

¢erveno-zelenou oblast. [3]

5.1 Vrozené poruchy barvocitu

Existuje cela tada vrozenych poruch barvocitu. Na zpusob jejich dédi¢nosti

se detailnéji zamétuje kapitola 7. Tykaji se celého zorného pole obou o¢i. [3, 25, 37]

5.1.1 Achromatopsie

Existuji jedinci, ktefi nemaji schopnost rozpoznat barvy. V takovém piipad¢ se jedna
nejcastéji o poruchu, kdy v sitnici nejsou pfitomny Cipky. Tato porucha se nazyva
achromatopsie, nebo také monochromazie, byva pfi ni naruSena také centralni zrakova
ostrost a nystagmus. Existuje vSak i forma, kdy je centrdlni zrakova ostrost v normalnim
stavu. Clovék vnima pouze varianty mezi bilou a éernou, rozliduje tedy predméty podle jasu,

jakoby vidél ¢ernobilou fotografii. Achromatopsii miizeme rozdélit na dvé zakladni formy:

1. Tyc¢inkova monochromazie je onemocnéni, pii kterém se v sitnici nevyskytuji
¢ipky. Je zhorSena také zrakova ostrost. Tato forma je velmi vzacna.

2. Cipkova monochromazie, kdy jsou v sitnici ty&inky a jen jeden druh &ipki.
V piipadé, kdy jsou zachovany ¢ipky pro ¢ervenou, nebo zelenou barvu, jedinec
muze mit dostacujici zrakovou ostrost. Fotofobie, nystagmus, myopie a ve velké
mife naruSena zrakova ostrost se vyskytuji, jsou-li zachovany ¢ipky pro modrou

barvu. Tento typ se vyskytuje pouze ojedinéle. [3, 25, 37]

5.1.2 Dichromazie

Jedna se o mirngj$i poruchu barvocitu, nez je achromatopsie. Laicky se ¢asto pouziva
nepiesny pojem barvoslepost a mnoho lidi si pfedstavuje, Ze naptiklad protanop vibec nevidi

cerveny predmét, to je ovSem mylnd piedstava. Vyjimkou mohou byt velmi tmavé Cervené
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piedméty, jako napiiklad koncova svétla. Tento typ barevného vidéni je zajistén dvéma druhy
&ipkt. Dichromaté vidi predméty stejné jako zdrava &ast populace, ale v jiné barvé. Ridi¢
se naptiklad mtize orientovat jednoduse podle toho, Ze se nauci, ze ¢ervena je na semaforu
nahotfe a zelena dole. Dichromat nedokdze rozliSit jednu ze tii zakladnich barev.
U postizenych je tedy vniméni barev omezeno na dvé primarni barvy. Déle pak vnimaji bilou,
¢ernou a odstiny Sedé. Diky funkénim fotopigmentim ¢ipkt vidi nékteré barvy jako odstiny

hnédé a rozpoznavaji jednotlivé barvy podle jasu odstini. [3, 25, 37]
Déli se na:
Protanopie

Je porucha vidéni Cervené barvy, postiZeni jedinci si ji pletou s ¢ernou, nebo tmavé
Sedou. Zasazeny jsou L cipky a vnimani je naruseno v dlouhovinné c¢asti spektra.
Protanopové nemaji schopnost rozlisit mezi zelenou, Zzlutou. Cervenou a fialovou vidi jako

modrou.
Deuteranopie

Deuteranopie je porucha vidéni zelené barvy. Jedinec nerozlisi barvy stfednévinné
¢asti spektra a postizeny jsou M c¢ipky. Také mu déla potize rozeznat zelenou, Zlutou
a cervenou. Deuteranopové a protanopové vidi velmi podobné az na to, Ze deuteranop

zaménuje zelenou za ¢ernou, nebo tmaveé Sedou.
Tritanopie

Je defekt modré slozky, problém je v rozeznani kratkovinné ¢asti spektra, postizeny
jsou S ¢ipky. Tritanop vnima fialovou jako Cervenou a zluta mu piijde téméf stejna, jako bila.

[3, 25, 37]
5.1.3 Anomalni trichromazie

Je nejrozsitenéjsi formou poruchy barvocitu. Videéni je trichromatické, vyskytuje
se zména v pomeru vnimani tfech zakladnich barev v disledku poSkozeni jednoho druhu
¢ipkl. RozliSujeme ji podle toho, kterda z barev je vnimédna chybng. Postizené¢ho jedince
porucha nemusi vilbec omezovat a nemusi o ni védét. Je tomu tak, protoze vnima spoustu

odstinti ze v§ech barevnych oblasti. Jedna ze tfi barevnych slozek je podhodnocovana. Pokud
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je zvySend intenzita postizené barevné slozky, postizeny vidi slozenou barvu jako ¢lovék bez
poruchy. Clovék s normalnim barvocitem pak registruje u takto vytvofené slozené barvy
nadech piidané barevné slozky. [3, 25, 37]

Protanomalie

Je snizena citlivost pro Cervenou barvu, poSkozeny jsou tedy L cCipky, Cervené

spektrum se jim jevi tmavsi, tudiz je to problém hlavné u fidi¢i.
Deuteranomalie

Porucha vnimani zelené barvy, pfi které jsou postizeny M c¢ipky. Je zachovana

kontrastni citlivost a vyskyt je nejéastéjsi ze vSech poruch barvocitu.
Tritanomalie

Mensi citlivost pro modrou barvu, pfic¢inou je poskozeni S ¢ipki. Je nejvzacnéjsi ze

vSech anomalnich trichromazii. [3, 25, 37]

Casto jsou rozdily mezi tim, zda se jedna o dichromazii, nebo anomalni trichromazii

velmi nejasné a bezvyznamné. Pro praxi se tedy nékdy slucuji takto:
-Protanopie+ protanomalie= protanie
-Deuteranopie+ deuteranomalie= deuteranie

-Tritanopie+ tritanomalie= tritanie [3, 7, 25, 37]

5.1.4 Tetrachromacie

Jedna se o zvl4stni anomalii, kterou nemiizeme jednozna¢né nazvat poruchou. Zeny
S touto anomalii jsou schopny rozeznat vice barev. Vidéni je subjektivni zkuSenost, proto
0 této anomalii ¢asto nevi. VEtSi rozsah barevného vnimani je zpiisoben dalsim druhem ¢ipku.
Zeny, které maji navic tento &ipek se oznacuiji jako tetrachromatky, kazdy odstin barvy jsou

schopny rozdélit do dalsich 100 odstint.

Tetrachromacii objevil holandsky védec De Vries pfi svych pokusech, kdy testoval

dcery muze, ktery mél dva typy funkénich ¢ipkd a mutovany typ tietiho ¢ipkt s poruchou
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vnimani zelené nebo Cervené barvy. Tyto divky rozeznaly zelenou i ¢ervenou barvu bez
problému, ale potfebovaly vice ¢ervené pii porovnavani odstinli testovych znacek.
Dcera muze trpiciho daltonismem je pfenaSeckou genu. Maji tedy na sitnici 4 odlisné

typy ¢ipkut, coz umoznuje vnimat vétsi Skalu barev (podrobnéji v kapitole 7.4). [33]

5.2 Ziskané poruchy

Jejich schématické fazeni je obtizné, spadaji do Skaly od normalniho vidéni

az po slepotu. Neznamo proc, postihuji vétsinou modro-fialovou a modro-zelenou oblast.

Mohou byt souc¢asti néjakého onemocnéni, nebo mohou vzniknout v jeho disledku.
Jejich pribéh je riizny, mohou se lepsit, zhorSovat, nebo zlstavat stejné. Znalost téchto
poruch muze byt klicova k diagnostice nékterych onemocnéni, ¢i otrav. Na glaukom mohou
poruchy barvocitu upozornit dokonce o né€kolik let diive, nez vzniknou vypadky v zorném

poli. [5, 7]

Poruchy se mohou vyskytovat pouze v ¢asti zorného pole, nebo pouze monokularné.
Pacient je nemusi ani registrovat, vétSinou si vS§imne spi$ toho, Zze doslo k poklesu zrakové
ostrosti. Barvocit mize byt ovlivnén zakalenim optickych médii i celkovymi 1ézemi zrakové
drahy od sitnice po mozkovou kuru. V druhém ptipadé se jedna piedev§im o poruchu
ve zrakovém nervu a chiazmatu, coz se projevuje predevS§im naruSenim vnimani modré

barvy. [5]

Totalni barvoslepost (achromatopsie), €1 postizeni ¢erveno-zelené barvy naznacuje na
poruchu mozkovych center zraku. Filtracni efekt optickych médii je nejvice citlivy v modré
a zluté oblasti spektra. Zakalenim cocky u katarakty dochéazi k poruse prichodnosti
a rozptylu svétla, pacientova cocka je zaZloutla, méné tedy propousti modré svétlo
a po operaci muze byt pozorovana kyanopsie. U hemoftalmu, patologickém krvaceni

do sklivce, rovnéz dochazi k porucham barvocitu. [5]

Centralni skotom pro ¢ervenou barvu se vyskytuje Casto jako nésledek zanétlivych,
utlakovych a degenerativnich afekci periferni zrakové drahy, jako jsou neuritidy, nadory

a toxické 1éze. Byva prvnim pfiznakem a muze se zhorsit aZ na celkovy skotom s poruchou
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vizu. Pfi optické neuritidé je diagnostikovana porucha vnimani ¢ervené a zelené barvy,

to maze byt trvalé. U Kjerovy atrofie optiku je postizeno vnimani modré a zluté barvy. [5]

Poruchy homonymni hemiachromatopsie, které mohou byt oboustranné vznikaji diky

ob&hovym porucham radiace. Radiace je nejdelsi a nejzranitelnéjsi oblast zrakové drahy. [5]

Dalsi poruchy barvocitu, chromatopsie, jsou zpravidla jen docasné. Jsou vyvolany
jedy, nebo farmaky. Napiiklad sulfonaminy a antibiotiky. Pti chromatopsiich vnima pacient
bilé svétlo a barevnou slozku. Zlutavé vidéni, xantopsie, se vyskytuje pii Zloutence,
po santoninu, kyseliné pikrové, salicylu, amylnitritu. Erytropsie je stav, kdy jedinec vidi
Cervené. MuiZe nastat po oslnéni oka, hlavné pfi afakii. Dale také pfi otravé skopolaminem,
nikotinem, chininem. Existuje také chloropsie (zelené vidéni), kyanopsie (modré)

a lantinopsie (fialové). [4, 5]

Detailnéjsi informace o ziskanych poruchich barvocitu pfesahuji téma této

bakalarské prace.

6 Zaklady dédi¢nosti

Nejvétsi rozvoj genetiky nastal ve dvacatém stoleti, jako jejiho zakladatele
oznacujeme brnénského opata Johana Gregora Mendela, ktery Zil v devatenactém stoleti.
Pii svych pokusech pfiSel na to, ze rodi¢ ma néjaké dva ,,faktory*, na jeho potomka se prenasi
bud’ jeden, nebo druhy a ovliviiuji znak. NejCastéji provadél pokusy s hrachem. Naptiklad
si u hybridiza¢nich pokust vzal sedm ruznych part znaka hrachu. Jedna zrna byla kulata,
druha svrastéla. Rostliny byly malé a vysoké, kvéty mély odlisné barvy a podobné. Za hlavni
principy genetiky se oznacuje dédi¢nost, diky které je druh zachovan a potomstvo se podoba

rodi¢tim, a proménlivost, kterd dava moznost vyvoje pfirodnim vybérem. [13, 14]

6.1 Gen

Geny jsou zadkladnimi jednotkami genetické informace, existuji v alelach, coz jsou
alternativni formy genu. Kazdy gen maji lidé ve dvou alelach, ty se mohou liSit a nemusi.
Gen je slozen z komplexni molekuly, nukleové kKyseliny. Nachazi se na chromozomu v misté

zvaném lokus. [13, 14]
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Genetickd vybava organismu zahrnujici vSechny jeho alely nese oznaceni genotyp,
vSechny znaky co se projevi se souhrnné¢ nazyvaji fenotyp. Je urCen nejen genotypem,
ale také mtize byt modifikovan vnéj$imi vlivy. Pokud maji jedinci stejny fenotyp neznamena
to, ze maji stejny genotyp, protoze existuji alely dominantni a recesivni a organismus formuje
také vn¢jsi prostiedi. Projevené vlastnosti organismu se definuji jako znak. Genomem
rozumime veSkerou genetickou informaci organismu v DNA, ¢i v RNA u virl,vcetné
nekodujicih sekvenci. Organismy stejného druhu maji spoleény genom. Lidsky genom
obsahuje asi 20.488 geniti, jeho rozlusténi dalo prostor pro vznik mnoha vyzkumum,
které se zabyvaji dédi¢nosti onemocnéni a mutacemi. Do genomu je také mozno zasahovat

a pomoci zmén léc¢it dédi¢né choroby. [8, 13, 14]

6.2 Nukleové kyseliny

VétSina organismll ma geny sloZeny z deoxyribonukleové kyseliny, pouze nckteré
viry maji geny tvofené z ribonukleové kyseliny. Zakladnim stavebnim kamenem téchto
kyselin jsou nukleotidy. Primarni struktura NK (nukleovych kyselin) je tvofena nukleotidy
spojenymi v fetézce. Jejich spojenti je realizovano kovalentnimi fosfodiesterovymi vazbami.
Nukleotidy sou slozené ze tii slozek: molekuly cukru (pentozy, pétiuhlikatého cukru),
molekuly fosfatu s mirn€ kyselymi vlastnostmi a organické dusikaté molekuly se slabé
bazickymi vlastnostmi. DNA a RNA obsahuji ¢tyfi formy nukleotidd, tfi z nich jsou
spolecné. [9, 14]

Ribdza predstavuje molekulu cukru u ribonukleové kyseliny, RNA. Deoxyribdza
u deoxyribonukleové kyseliny, DNA. Tyto pentdzy jsou s piislusnou dusikatou bazi spojeny
pomoci N-glykosidové vazby. V nukleotidu uvnitt RNA se vyskytuji jako dusikaté baze
adenin (A), guanin (G), cytosin (C) a uracil (U). Uvnitt DNA neni uracil, nachazi
se Vv ni adenin, guanin, cytosin a thymin (T). Od purinu odvozené purinové baze jsou adenin
a guanin. Od pyrimidinu jsou odvozeny baze pyrimidinové, kterymi jsou cytosin, thymin

a uracil. [9, 14]

Kyselost cel¢ molekuly ma na svédomi fosfatova skupina, je vazand na pentdzu
za pomoci esterické vazby. Je schopnd odstépovat vodikaty proton, po tomto procesu

ma kyselina zaporny naboj. [9]
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Roku 1953 James Watson a Francis Crick objasnili uspotfadani nukleotidti v DNA.
DNA je slozena ze dvou fetézcti nukleotidd, které jsou mezi sebou propojeny vazbami mezi
adeninem a thyminem a mezi cytosinem a guaninem. Dvouvlaknova molekula DNA je
energeticky vyhodné Sroubovité uspofadana a mtize byt neuvétitelné velka. Nékteré obsahuji
az stovky miliont nukleotidovych parii a presahuji deset centimetrii. Jsou vSak natolik tenké,
Zze je nemuzeme bez piistroji pozorovat. RNA se sklada znukleotidl poskladanych
do fetézce a je jednovldknova, méné stabilni. Rozpoznavame tfi typy pti¢emz kazdy ma svou
funkci: mRNA ptenasi informaci ze struktury DNA na ribozomy, kde dochazi k syntéze
bilkovin, rRNA, ktera vytvati ribozomovou strukturu a tRNA, slouzici k vazbé a fazeni
aminokyselin do bilkoviného fetézce. Jak budou aminokyseliny zarazeny ma za ukol opét

mRNA, ktera udava tuto sekvenci. [14]

K ptenosu genetické informace tak nedochazi pouze z DNA do DNA z generace
na generaci, ale také z DNA do proteinu pfi procesu exprese genu. Vidime tedy, Ze v genech
jsou zakédovany informace o stavbé bunky a také navod k syntéze proteinti. K pfenosu
do struktury proteinu je zapotiebi transkripce a translace. Pfi transkripci dochézi k pfenosu
genetické informace z deoxyribonukleové kyseliny do ribonukleové kyseliny. Pti pozdé&jsi
translaci se pfenese informace z RNA do proteinu. Informace je takto transformovéna

na realnou strukturu, nebo funkei. [10, 11, 13]

6.3 Geneticky kod

Geneticka informace je zapsana ve forme sekvence deoxynukleotidd (adenin, thymin,
guanin, cytosin) v DNA a ribonukleotidl (adenin, uracil, guanin, cytosin) v RNA. Dvacet
aminokyselin je takto zapsano pomoci ¢tyt nukleotidi vZdy ve trojici. Tento triplet koduje
AMK (aminokyselinu) a urcuje také jaka bude primarni struktura polypeptidu. Poradi
nukleotidii ve trojici nese oznaceni kodon. V genetickém kdédu se vyskytuje 64 kodont,

61 z nich kdduje AMK. Konkrétni aminokyselina mize byt kodovana riznym typem kodontl.
[8, 10, 11]

Existuji1jiné funkce tripletl, nezZ kddovani aminokyselin. Naptiklad AUG slouZi také

.....

UAA, UAG a UGA ukoncuji translaci a oddé€luji od sebe geny, ale nekdduji zadné
aminokyseliny. [11, 8]
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6.4 Chromozomy

Jadro kazdé somatické bunky clovéka obsahuje DNA v délce okolo dvou metra
V utvarech zvanych chromozomy. Tvar chromozomii umoziuje interakce DNA s enzymy
a proteiny pfi expresi genu, mnozeni DNA a jeji opravy. Vngjsi struktura chromozomi
eukaryotnich bun¢k se méni podle faze bunky, obsahuje DNA a bilkoviny kyselého, nebo
bazického charakteru. Tato hmota tvofici chromozomové vlakno se jmenuje chromatin.
Kyselé bilkoviny zabezpecuji prostorové uspoiadani. Bazické bilkoviny (histony) jsou pevné
ptipojeny k DNA. Misto z(izeni (centromera) déli chromozom na rameno kratsi (p) a dlouhé
(9), pii mitoze se zde napoji délici vieténko. Koncova ¢ast se nazyva telomera a zabezpecuje,
ze se neodpoji nukleotidy z DNA. Replikaci zahajuje replikaéni pocatek, ktery

je na chromozomu ve velkém mnozstvi. [12, 10]

Karyotyp, neboli soubor vSech chromozomu, je u clovéka tvofen 23 pary
chromozomti. 22 part je nepohlavnich (autozomy) a jeho pary jsou homologni. Heterologni
par tvoii chromozomy pohlavni (gonozomy). Pro znaceni autozomul se pouzivaji Cisla
od 1 do 22. Pro gonozomy pismena X a Y. Jak vypada pfi velkém zvétSeni chromozom

muzeme vidét na obr.8. [13, 18]

Obrdazek 8 — Chromozom.
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6.5 Typy dédi¢nosti

Existuji tfi hlavni zptsoby dédicnosti genu. Prvni z nich se nazyva monogenni,
pirezdivany také mendelovsky. RozliSujeme nékolik typi monogenni dédicnosti:
autozomaln¢ dominantni, autozomalné recesivni, gonozomalni vazané na X-chromozom,
gonozomalni vdzané na Y-chromozom a mitochondridlni. DalSim typem dédi¢nosti jsou

tzv. chromozomalni a multifaktorialni. [1, 14]
Monogenni typy dédi¢nosti

Jan Gregor Mendel, po kterém se tomuto typu dédicnosti také prezdiva mendelovsky

objasnil tfi hlavni principy na kterych funguje.
Princip recesivity a dominance

Od kazdého zrodi¢i organismus ziska jeden autonomni prvek. U heterozygota
se nemusi projevit hned. Je mozné, Ze se projevi az v pozd¢jsich generacich, dominantni alela

(A) totiz muze zakryt pfitomnost recesivni (a).
Princip segregace

V procesu tvotfeni gamet meiotickym délenim buiiky dochazi k segregaci alel
u heterozygota. Prvky se nemisi, alela je pfenesena na dalsi generaci i pfes pfitomnost jiné

alely a to s pravdépodobnosti 50% od otce nebo od matky.
Princip nezavislé kombinace

Alely gent se odd€luji a kombinuji v gametach nezavisle. Je stejné pravdépodobné,

ze vznikne tolik variant gamet, kolik je matematicky moznych kombinaci. [1, 14]

Fenotyp ¢loveka je formovan geny lezicimi homologné na stejném lokusu autozomu,
tento lokus je pro kazdy gen specificky. Autozom je homologni chromozom vyskytujici
se ve dvaadvaceti parech. Jedna alela je ptivodem od otce, druha od matky. Sekvence DNA,
neboli uspotfadani bazi je u rodicovskych alel rozdilna. Tato variabilita alel ma za dusledek
také variabilitu fenotypu jedince. Dojde-li v genové sekvenci alely k n¢jaké mutaci, mize

dojit k projevu genetické choroby. [1, 13, 14]
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7 Dédi¢nost poruch barvocitu

7.1 Dédi¢nost poruch barvocitu v ¢ervené a zelené oblasti spektra

Dédic¢nost poruch barvocitu maji na svédomi geny vazané na pohlavi u ¢lovéka.
Vyskytuji se na poslednim, dvacatém tietim pard chromozomi. U muzl je zastoupeny
jednim chromozomem X a malym neparovym chromozomem Y. U Zen tento par predstavuji
dva chromozomy X. Diky tomuto jevu, kdy jde o jednu heterozygocii a jednu homozygocii
je udrzovan pomér pohlavi populace. Jak jiz bylo v pfedchozi kapitole zminéno lidsky genom
se sklada asi z 25.000 gend, z nichz se piiblizn€ 1.400 nachazi na chromozomu X. Homologni
protéjSek se na chromozomu Y €asto nevyskytuje. Na chromozomu Y se vyskytuji pfedev§im
regulaéni geny fidici vyvoj muzské gonady, nebo také vyvoje spermii a nemaji obdobu

na chromozomu X.

U muzi geny na chromozomu X vétSinou exprimuji, dojde k jejich fenotypickému
projevu. U Zen se geny, které se nachdzi na jednom chromozomu X inaktivuji. Tento proces
je nahodny, se stejnou pravdépodobnosti jsou inaktivovany jak paternalni, tak maternalni
geny. Mutovand alela chromozomu X se tedy u Zeny diky této lyonizaci fenotypicky

neprojevi. [1, 13, 14, 15]

Gonozomalné recesivni dédi¢nost

Dé&dicnost poruch barvocitu pro vnimani ¢ervené¢ho a zeleného svétla (daltonismu)
je monogenni, gonozomalné recesivni (X-R) na chromozom X vazana. Porucha vznika
pii abnormalitich v nékterém typu receptorovych proteinti. Alela u které¢ doslo ke zméné
(mutaci) se nachazi na chromozomu X. U muze dojde k projevu daltonismu, coz je X-vazany
znak, pokud zdédi jednu recesivni alelu. To znamena, ze se vzdy pfi konstituci XY projevi
a muz nikdy neni pouze prenasec. Aby doslo k projevu u Zeny, musi zdédit recesivni alely
od obou rodi¢l, pokud se mutace vyskytne jen na jednom chromozomu X pln¢ se neprojevi
v disledku jiz zminéné lyonizace. Tato pravdépodobnost je mnohonasobn¢ mensi a proto
timto typem poruch barvocitu trpi pfevazné muzi. Daltonismus se tedy dédi hlavné z matky
na syna. Po otci jej muze zdédit jen dcera v pfipadé, Ze je matka prenaSecka,
nebo se u ni také projevil. Nejcasteji se dédi pies generaci (déda,vnuk), jiny pfipad nastava,

kdyz ma prenasecka déti s muzem, ktery daltonismem trpi. Poruchu vnimani v této Casti
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barevného spektra mé asi 5 az 10% muZzl a pouze 1% zen. Bylo zjisténo, Ze na chromozomu
X lezi dva geny kodujici receptory pro vniméani zelené a cervené barvy, jsou si strukturné
velmi podobné. Je velmi pravdépodobné, Ze se evolu¢né vyvinuly zdvojenim stejného genu.

[14, 36]

X-linked Recessive, Carrier Mother

Carrier

Unaffected Unaffected Carrier  Affected
Son D. Daugh Son

Obrazek 9 — Dedicnost gonozomdlné recesivni onemocnéni v pripadé zdravého otce a matky prenasecky.

X-linked Recessive, Affected Father

Unaffected
Mother

X X

Unaffected Carrier Carrier Unaffected
Son  Daughter Daughter  Son

Obrazek 10 — Dédicnost gonozomalné recesivniho onemnocnéni v pripadé nemocného otce a zdravé matky.
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Heterozygotni pienaSeCka tedy prenese alelu smutaci na potomstvo
s pravdépodobnosti 50 %, pak je riziko, Ze se projevi porucha barvocitu 25 %, protoze
by muselo jit o muze (obr.9). Dé&di¢nost v pfipad¢é postizeného otce a zdravé matky

je znazornéna na obrazku 10.

7.1.1 Geny kodujici pigment pro vnimani ¢ervené a zelené barvy

Jak jiz bylo v praci difive zminéno, defekty ve vnimani ¢erveno-zelené oblasti spektra
jsou zpusobeny absenci, nebo zhorSenou funkci fotopigmentu v L, nebo M ¢&ipcich.
Gen kodujici tento pigment (opsin) v L ¢ipcich se nazyva OPN1LW, v M ¢ipcich OPN1IMW.
Tyto geny lezi na konci X-chromozomu v oblasti Xq28. Mutaci genu kddujiciho pigment v L
¢ipcich maji asi dva muzi ze sta. Mutaci genu kodujiciho pigment v M €ipcich asi Sest muza
ze sta. Lidé nemaji jen jeden L a M gen, jejich pocet je rizny. Fotopigmenty L a M ¢ipku
se 1isi pouze v 15 aminokyselinach. Jejich geneticka informace je rozdilna pouze ve 2%,
vyvinuly se asi duplikaci stejného genu. Vyzkum Jeremyho Nathanse objasnil, Ze vlivem
velmi pocetnych rekombinaci mezi témito geny je i jejich variace aminokyselin odli$na.
Naptiklad L fotopigment, jehoz maximalni spektralni citlivost je 559 nm ma procentudlné
vEtsi pocet jedinct, nez Castéji uvadény s maximalni citlivosti pti 555 nm. I rozlozeni L a M

¢ipki na sitnici jedinct, ktefi nemaji poruchu barvocitu je variabilni. [1, 30, 36]

7.2 Dédi¢nost poruch barvocitu v modré oblasti spektra

Oznacujeme ji jako autozomalni dédi¢nost, somatické bunky ¢loveka jsou diploidni,

slozeny ze 46 chromozom{, ty se vyskytuji ve dvou sadach po 23 chromozomech. [26]
Dédi¢nost autozomalné dominantni

Alely u kterych doSlo k mutaci se vyskytuji na autozomalnich chromozomech,
nezalezi tedy na pohlavi potomka, ani na tom, jestli alely pochazi od matky, nebo od otce.
Aby se znak projevil staci pienos od jednoho z rodic¢t. Jedna se tedy o haploinsuficienci.
Postizeny rodi¢ bude mit s 50% pravdépodobnosti dit€ postizené stejnou poruchou (obr.11).
Mutovand alela se vzdy fenotypové projevi, nikdo neni pouze prenase¢. Lidé s touto

poruchou jsou vétSinou heterozygoti. Pokud se jedna o homozygota, postiZzeni se vyskytne
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v mnohem tézsi forme a jeho potomci poruchu zdédi se 100% pravdépodobnosti, nema totiz
zadnou alelu bez mutace. [1, 24]

Autosomal Dominant

Affected 4 Unaffected
Father “ 0 Mother

Affected Unaffected Unaffected Affected
Child Child Child Child

Obrazek 11 — Autozomdlné dominantni dédicnost, otec nemocny, matka zdrava.

7.2.1 Gen kédujici pigment pro vnimani modré barvy

wrwe

v S ¢ipcich, nebo jeho anomaliemi. Mutovany gen ma piiblizné jeden ¢loveék z 500. Gen
kodujici tento opsin se nazyva OPN1SW a je lokalizovan na rameni chromozomu 7¢31,3. [1,

26]
7.3 Dédicnost achromatopsie

Neéktera literatura do achromatopsie zafazuje modrou monochromazii, jejiz gen lezi
také na chromozomu X. Je tomu tak z divodu, ze S ¢ipkl je v sitnici pouze okolo 4%,
takze tito monochromaté maji barevny vjem skoro stejny jako tyCinkovi monochromaté.

Jeji prevalence je u muzi jeden nemocny muz na 100.000 zdravych. [1, 31, 32]
Dédi¢nost autozomalné recesivni

Tyc¢inkova monochromazie je dédi¢na autozomalné recesivné, K projevu je potieba,

aby mutovana alela byla zdédéna od obou rodi¢u. Ptfipad, kdy jsou oba rodice ptenaseci

34



mizeme vidét nize (obr.12), je 50% Sance, Ze bude dité prenasec a 25% Sance, ze bude trpét

achromatopsii.

Autosomal Recessive

Carrier
Father

Affected  Carrier Carrier Unaffected
Child Child Child Child

Carrier
Mother

Obrazek 12 — Autozomdlné recesivni typ dédicnosti, matka i otec prenaseci.
7.3.1 Geny kédujici achromatopsii

Achromatopsie je v 79% ptipadi zptisobena mutaci na jednom z nasledujicich ¢tyf

genu:

e (CNGA3 je lokalizovéan na druhém chromozomu, je zodpovédny za asi 25% ty€inkové

achromatopsie.

e (CNGB3 lezi na chromozomu 8 a jeho mutace je nejcastéjsi pri¢inou poruchy.
e GNAT?2 se vyskytuje na prvnim chromozomu a mize za pfitomnost poruchy jen asi

ve 2 % ptipadi.

vvvvv

35



7.4 Genetika tetrachromacie

Jelikoz gen kodujici opsin v M a L ¢ipcich lezi na chromozomu X, tetrachromaté
mohou byt pouze Zeny, které prenasi mutovanou alelu. U muze dojde vzdy k onemocnéni

a proto nevznikne tetrachromacie.

U kazd¢ buniky dojde k ndhodné inaktivaci chromozomu X a projevi se jako normalni,
nebo poskozeny pigment. V sitnici se pak vyskytuji Ctyfi typy Cipkt, majici rozdilnou
spektralni senzitivitu. Dva typy z nich vznikly jako variace stejného genu. Vsechny
prenasecky jsou potenciondlni tetrachromatky. Zda se projevi zavisi na maximalni citlivosti
mutovaného pigmentu a také na poctu ¢ipkll s mutovanym pigmentem v poméru k poctu
¢ipkll s pigmentem normalnim. Doktor Neitze odhaduje, Ze je na svét€ 99 milionil

tetrachromatek. [33, 34, 40]
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8 Zavér

Cilem mé bakalarské prace bylo zesumarizovat vrozené poruchy barvocitu a popsat
zpisob jejich dédicnosti. Klicova pro pochopeni poruch barvocitu je znalost anatomie sitnice
a zrakové drahy. Dulezité je také védet, co je to barva, jak se d4 misit, mé&fit a jak vznika
barevny vjem. Zminény jsou také teorie barevného vidéni. V dalSich cCastech prace

jsou uvedeny nepostradatelné zaklady dédi¢nosti.

Nejcastéjsi poruchy barvocitu, poruchy v ¢erveno-zelené oblasti spektra, jsou dédény
gonozomalné recesivné. Jsou zplisobeny absenci, nebo zhorSenou funkci fotopigmentu v L,
nebo M ¢ipcich. Na svédomi je maji geny vazané na pohlavi. Alela, na které doslo k mutaci
se nachazi na chromozomu X, coz vysvétluje, pro¢ poruchami ve vniméni cervené a zelené

barvy trpi mnohem castéji muzi.

Poruchy ve vnimani modré oblasti spektra jsou zptisobeny absenci, nebo anomaliemi
pigmentu v S ¢ipcich. Jejich dédi¢nost je autozomalné dominantni, postiZeni jsou tedy stejné
muzi i Zeny a aby se poruchy projevily staci, aby mutovana alela pochazela od jednoho

Z rodicu.

Existuji dva typy achromatopsie, prvnim typem je takzvan€ modra monochromazie,
kterd je dédéna gonozomalné recesivné. Druhym typem je tyc¢inkovd monochromazie.
Jeji dédicnost je autozomalné recesivni, je velmi vzacna. Kprojevu je nezbytné,
aby mutovana alela byla zdédéna od obou rodi¢i. Vzadcnym typem anomadlie, kterou
ani nemizeme oznacit jako poruchu je tetrachromacie.Vyskytuje se pouze u Zen, kazda
pfenasecka mutované alely kodujici fotopigment v M a L ¢&ipcich je potenciondlni
tetrachromatkou. V sitnici tetrachromatek se vyskytuji ¢tyfi typy ¢ipki s rozdilnou spektralni
senzitivitou, coZ umoziiuje vnimani mnohem vétS§iho poctu barev a barevnych tont.

Tyto Zeny maji vyjimecény zrak.

Téma bakalarské prace jsem si vybrala, protoZze mé zajimalo, pro¢ maji poruchy
vnimani barev ¢astéji muzi. Prace pro mé tedy byla pfinosna, protoZe jsem se mohla ponofit
do problematiky dédi¢nosti barvocitu a dozvéd€la jsem se zajimavé informace napiiklad

o tetrachromacii. Doufam, ze v budoucnu bude moje prace piinosna a poslouzi jako prehled
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informaci nejen o zptsobu téchto dédiCnosti, ale také o barvé a mechanismu barevného

vjemu.
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