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Albinismus - lékarsky a pedagogicky problém

Jan Soutek, Jaroslav Gutvirth

U albinismu jde o vrozené chybéni nebo nedostatek pigmentu.
Je to klinicky projev dédi¢né metabolické poruchy melanocytil
(pigmentovych bunék) v kiZi, oCich a ve vlasech. Albini jsou
velmi citlivi na svétlo a Casto trpi nystagmem (zaSkuby oc€nich
kouli).

Pigment melanin je syntetizovdn ve specializovanych bunéc-
nych dstrojich — organelach. Organely jsou v cytoplazmé buiiky
a funguji jako orgdn. V tomto piipadé se nazyvaji melanozony.
V nich se amihokyselina tyrozin méni v melanin (viz schéma).
Reakce je podporena (katalyzovana) enzymem tyrozinazou, kte-
r4 zde pusobi jako oxydéaza (podle Francoise, 1979].

Chemicky si tvorbu melaninu predstavujeme takto:
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Pri vEédeckém zkoumaéni typu albinismu se pouZivad predevsim
otazky, zda vlasové korinky zkoumaného tmavnou v roztoku ty-
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rozinu. Tyrozin je jednou z dfileZitych aminokyselin. Zkouma4 se,
zda funguje tyrozindza (enzym, kter§ pomdhd syntéze melaninu).
Nelze-li prokézat aktivitu tyrozindzy, nesyntetizuje se pigment.
Dé4le se zkoumé pritomnost krve v melanocytech.

V literatuie jsou uvddény tyto typy albinismu:

a) zrakoveé kozni albinismus,
b) zrakovy albinismus,
c) kozni albinismus (10).

Dvé hlavni formy zrakové koZniho albinismu jsou:

I. s negativni tyrozinazou, II. s pozitivni tyrozindzou.

Zrakoveé kozni albinismus s negativni tyrozinazou

1) Uplny zrakové koZni albinismus s negativni tyrozindzou

Pri zrakové koZnim albinismu s negativni tyrozindzou vlasové
korinky v roztoku s tyrozinem netmavnou. Tato forma, ktera je
nejtézsi, je uplny a generalizovany zrakové koZni albinismus.
Ve vlasech, v kiiZi a v oCich zcela chybi pigment.

Klinické projevy jsou: svétloplachost (fotofobie), vady zraku
a nystagmus. -

VySetifujeme-li tkén, najdeme, Ze ofni struktury jsou normalni,
az na to, Ze chybi pigment. Fovea centralis se svou Zlutou skvr-
nou muze byt deformovéna.

Znédme jeSté dva vzacné typy zrakové kozniho albinismu s ne-
gativni tyrozinédzou.

2) Zluty mutantni albinismus zrakové koZni (Amishsky albi-
nismus). V korincich vlasli, kdyz se daji do roztoku s tyrozinem,
se mnozstvi pigmentu nezvysSuje. KdyZ se vSak d4 k roztoku ty-
rozinu cystein (dal$i aminokyselina), vznikd ZlutoCerveny feno-
melanin. Po narozeni se Zluty mutantni albin ‘podobd albinim
s negativni tyrozinézou, do jednoho roku v3ak jeho vlasy dosta-
nou zZlutocervené zabarveni.

Po narozeni je klZe bila, v tutlém détstvi vSak muZe ziskat
mirné snédy nddech. Setkdvdme se s nevelkym Cervenym puli-
larnim odrazem. Nystagmus a svétloplachost se pohybuji kolem
stfednich hodnot. Do vE€ku sedmi let je ostrost vidéni siln& sni-
Zend, u dospélych se Casto zvySuje. Barva duhovky je v raném
détstvi modra, u dospélych byva Zlutavé hnéda. Prisvitnost du-
hovky je vyrazna (10).

3) Syndrom Hefmanského a Pudldka

Pro tento syndrom, ktery pozorovali Hefmansky a Pudldk u
dvou sester, je priznatné: zrakovy a koZni albinismus s negativ-
ni tyrozindzou a sklon ke krvécivosti (pseudohemofilie). Poru-
chu krvéacivosti ptisobi defekt v krevnich desti¢kéach.

!
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Zrakov® koZni albinismus s pozitivni tyrozindzou

4) Neuplny zrakové kozni albinismus s pozitivni tyrozinazou.
U takto postiZenych tmavnou vlasové korinky, kdyZ se nechaji
v roztoku tyrozinu. Tyrozindza zde tedy je. PouZitelnost tyrozinu
je pravdépodobné omezena.

Tato forma je méné zdvaznd a albinismus neni aplny. Pigmen-
tace pokoZky, vlasli a oCi se mlize s vékem meénit. PostiZené déti
nejsou nikdy zcela bilé. Jejich ostrost vidéni je vétSi neZ u prv-
niho typu albinismu a miZe byt pro normdalni Skolni uceni do-
staCujici. Nystagmus a svétloplachost jsou méné vyrazné a s
vékem ubyvaji. :

Albinismus s pozitivni tyrozindzou je urcen jinym genem nez
albinismus s negativnim tyrozindzou, trebaZe se ob& formy dédi
jako autozomélné recesivni zrakové kozZni albinismus. Rodice
postiZeni zdanlivé tymZ albinismem mohou mit normélni potom-
ky, ktefi budou vSak prenasecCi vadnych genfi.

Heterozygotni nosi¢e tohoto genu je moZno poznat podle je-
jich ne zcela vyrazného zjevu. KiiZe je bé&lav4, vlasy velmi svét-
1€, duhovky jsou prilisvitneé.

5) Chediakliv-Higashiho syndrom. Tento syndrom je spojen se
zrakové koznim albinismem, ktery miZe byt Gplny nebo Castec-
ny (10). Na ¢astech pokoZky vystavenych svétlu se nékdy setka-
vame s omezenou pigmentaci. VétSina pacienti ma svétlopla-
chost, nystagmus a svétle modré prisvité duhovky.

Pro syndrom, popsany Chediakem a Higashim, jsou charakte-
ristické tyto poruchy: mentdlni retardace s 1ézemi mozku, cho-
robné zvétSeni jater a sleziny s lymfadenopatii, chudokrevnosti,
nedostatkem bilych krvinek a destiCek krevnich. Byva néachyl-
nost ke hnisavym infekcim a dalSim nemocem souvisejicim s ne-
dostatecnosti lymfocytll (poruchami imunity) i k leukémii.

Tento syndrom se dédi jako autozomdln& recesivni znak.
V 50 procentech pripadid jsou rodi¢e pokrevné piibuzni.

6) Crossiiv syndrom

V roce 1967 popsali Cross s. kolektivem zrakové mozkovy synd-
rom, u néhoz jsou tyto znaky:

1. Albinismus (hypopigmentace) s pozitivnim testem na pii-
tomnost tyrozinazy.

2. Psychomotoricka retardace (t¥Zka oligofrenie).

3. Progresivni spastickd diplegie a jiné neurologické projevy,
atetoza.

4. Fibromat6za déasni.
5. O¢ni malformace (mikroftalmie mikrokornea, nepriihled-
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Tabulka 1. Autozomélné& recesivni zrakové koZni albinismus

Zrakové koZnf albinismus

Tyrozindza negativni

1) Oplny zrakové koZnf albinismus
2) Zluty mutantni zrakové koZni albinismus
3) Hefmanského-Pudlédkiv syndrom

Tyrozindza pozitivni

4) Neftiplny zrakové kozni albinismus
5) Chediak-Higashiilv syndrom

6) Crossiv syndrom

7) Bergsmaiv albinismus

nost rohovky), slepota, nystagmus, spastické ektropium (vychli-
peni vicka).

7) Bergsmatv albinismus
Bergsma a Kaiser-Kupfer (5) pozorovali tento typ albinismu:
1. svétla kiiZe a vlasy s velmi slabym hnédavym nddechem,

2. difuzni, jemnd, tetkovana pigmentace duhovky pri prosvi-
ceni bélma a sitnicového pigmentového epitelu. Pupily jsou roz-
Sifené a nestejné. Neni ani svétloplachost, ani nystagmus.

Jednotlivé typy zrakové koZniho albinismu s charakteristickymi
znaky jsou uvedeny v tabulce 1 a 2.

Albinismus vazany na pohlavi

8) Zrakovy albinismus

Zrakovy albinismus miZeme najit bez ohledu na kozni a vla-
sové projevy (i kdyZ jsou svétlé). OCni pozadi je albinské, du-
hovka Sedomodrd a témeér vZdy prilsvitnd. Setkdvame se zde
s fotofobii, nystagmem a Spatnou ostrosti vidéni.

Zrakovy albinismus je vrozend metabolickd vada v melanocy-
tech oka, zatimco pigmentové buiilky vlasii a kiiZe nejsou posti-
Zeny. Jde o vrozenou poruchu metabolismu, omezenou na oko.
Je to priklad dédi¢nosti vazané na pohlavi, jak vyplynulo z rodo-
kmenit, publikovanych rfadou autorii (5, 10, 11, 12].

V typickém pripadé Zeny nemaji obvyklé zndmky albinismu,
oviem oc¢ni vySetieni prokdZe zmeény i na jejich ofnim pozadi.
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Tabulka 2. Klinické pfiznaky autozomalng recesivniho zrakové koznfho
albinismu u heterozygoti

Charakteristické znaky

Zrakové koznl albinismus u heterozygoti

Tyrozindza negativni

1) Oplny zrakov& kozni prisvitné duhovky
albinismus hypopigmentace

2) Zluty mutantni zrakové prisvitné duhovky
koznf{ albinismus B

3) Hefmanského-Pudlakiiv =
syndrom

Tyrozindza pozitivni

4) Nedpln¢y zrakové kozni prisvitné duhovky
albinismus (méné casto)
hypopigmentace
5) Chediak-Higashitav cytoplazmické inkluze
syndrom : v leukocytech a kozZni
fibroplasty ve tkénové
kulture
6) Crossiv syndrom S

Ty mohou potvrdit diagnézu (tedy, Ze muzsti potomci této Zeny
budou mit zrakovy albinismus).

Obc¢as se vsak narodi i dévCe, které mé tplnou formu zrako-
vého albinismu. Tuto skutefnost lze vysvétlit teoril inaktivace
jednoho chromozému X.

9) Francoisiiv a De Roucklv syndrom

V roce 1963 popsali Francois a De Rouck recesivné dédi¢ny
syndrom, vdzany na pohlavi, ktery pozorovali ve dvou rodindch
(5). Jedna méla deset postiZenych muZii, v druhé jich bylo Sest.

Nasli tyto znaky:

a) sniZzenou pigmentaci kliZe, vlas a o¢i (albinoidismus]),
b) kréatkozrakost,

c) dystrofii sitnice,

d) Seroslepost (hemeralopii). '

Ostrost vidéni byla vétSinou mensi nez 5/10. Nékteré dalsi o&ni
parametry byly na hranici normélu nebo lehce abnormaélni.
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Zeny — nositky — byly bez piiznak.
10) Syndrom Ziprkowského :
Syndrom popsany Ziprkowskym a spoluautory (podle Francoi-
se, 1979), mé tyto poruchy:
a) albinismus s bilym zbarvenim koZnich fas, vlasli a nestej-
nym zbarvenim duhovky,
b) ,levharti kize“ (vedle riiZovych skvrn s nedostatkem pig-
mentu jsou nadmeérné pigmenové skvrny),
c¢) hluchonémota.
Zeny — nosi¢ky nemaji zadné priznaky.
Autozomalné dominantni kozZni albinismus
11) KozZni albinismus bez hluchoty
Jde o dominantni formu skvrnitosti kiiZe. Preddva se z gene-
race na generaci autozomdalné. Neni postiZen ani zrak ani sluch.
Nemusi zde byt bily pramen vlas nad Celem.

12) KoZni albinismus provéazeny hluchotou
syndrom Waardenburgtv-Kleinav.

Tento autozoméalné dominantné dédicny syndrom ma tyto zna-
ky: i
a) vyznamné postizeni sluchu nebo hluchota (hluchonémota),
b) Céastetny albinismus vlas nad celem,
c) vnitfni o&ni koutky jsou posunuty do stran (hypertelorismus],

slzné body téZz, slzné kandalky jsou prodlouZené,
d) vneéjsi o¢ni koutky nejsou posunuty, vicka byvaji na okrajich

jakoby srostla (blefarofimé6za) a nékdy je epikantus,

v

e) rozsifeni, hyperplasie a ndpadnost kofene nosu,
f) rtznobarevnost duhovek.

Francois a kol. (1979) uvedli rodinu o 528 ¢lenech v sedmi
generacich: 162 z 347 sledovanych ¢lend (47 %) byli postiZeni.

Ve tieti tabulce je prehled albinismil determinovanych pohla-
vim a autozomdlné dominantnich albinism.

Diagnostika

Diagn6za je obvykle zaloZena na klinickém vySetfeni znaki,
jako je barva kilZe, vlasi a o¢i, privodnimi znaky jsou nystag-
mus, zmenSend ostrost vidéni (visus 5/50, zbytky zraku), své&tlo-
plachost, prisvitnost duhovky. DiileZita je také genetickd anamné-
za, pokud moZno podeprend laboratornimi technikami, jako je
inkuba&ni test vlasovych korinkl v tyrozinu. Witkopliv test zkou-
ma tyrozindzu v kiZi. NejnoveéjSi metodou je pouziti monochro-
matickych fotografickych snimkl o¢niho pozadi.

- Pri rozpoznéavéni se tedy pouZivad rady testl. Maji rozlisit jed-
notlivé typy albinismu. Poméhaji téZ v genetickém poradenstvi.
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Tab. 3. Albinismus determinovan§ pohlavim a autozom@lné dominantnf
albinismus

Intermedidalnf nebo recesivni dédi¢nost vdzand na pohlavi
8) Zrakovy albinismus
9) Francoisuv a De Rouckiliv sydrom
10) Syndrom Ziprkowského

Autozomdlné dominantni{ dédi¢nost

1) Zrakové kozni albinismus
Kozni albinismus

11) bez hluchoty: mistnf nedostatek barviva v kGzi s bflym pramencm
celem nebo bez néj

12) s hluchotou: syndrom Waardenburgiv-Kleiniv

Je tomu tak napi. u nystagmu. Kongenitalni nystagmus by se
mohl jevit jako znak albinismu (1).

Vyskyt

V celosvétovém meéritku je asi jeden albin na 10 000 az 20 000
Clend populace. Vyjimku tvori nékteré oblasti stifedni Ameriky,
kde se nahromadily rody albint. JelikoZ se mnoZzi piipady koZni
rakoviny, a to ndpadné u Cernych obyvatel Afriky, postiZenych
albinismem, ubird se vyzkum i timto smérem.

U nés Zije asi 1000 aZz 1500 jedincti, postiZenych albinismem.
Velka cast mladeZe navStvuje Skolu pro slabozraké nebo vyji-
mecné Skoly pro déti se zbytky zraku (v Praze t. C. dva Zéaci).
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Vlivy atmosférického prostiedi na aktivac¢ni udroven
psychiky zaku

Josef  Nowvik

V soucasné dobé se dostdvaji do popfedi pozornosti nasi spo-
le¢nosti otazky Zzivotniho prostfedi ¢lovéka. Vysoké tempo tech-
nického rozvoje se vzestupem Zzivotni drovné obyvatel na strané
jedné, negativni ovlivilovani ovzdusi, pdd i vody na strané druhé
vyzaduji a¢innd preventivni opatfeni k odstranéni patologickych
¢initelt v zdjmu harmonického rozvoje spole¢nosti.

Konkrétni podnéty k objasiiovani vzdjemnych vztahd mezi ¢lo-
vékem a atmosférickym prostfedim vychdazeji ze spole¢nych jed-
nani Cs. bioklimatické spole¢nosti pii CSAV a Cs. meteorologic-
ké spole¢nosti pii CSAV. Bioklimatologie ¢lovéka je tésné spjata
s védami biologickymi a psychologickymi, coz se zatim nejvyraz-
néji projevuje pii vytvafeni medicinsko-meteorologické piedpo-
védi jako pfedevsim preventivnim opatfeni, které méa své uplat-
néni nejen ve zdravotnictvi.

Dalsi ovéfovani komplexniho ptasobeni atmosférického prostie-
di na ¢lovéka ptispivd nejen k tcelné realizaci této predpovédi.
Nékteré nové poznatky o vlivu pocasi na psychiku lidi, napi. za-
vislost délky reakéniho ¢asu na fézich (typech) pocasi mtizeme
téz aplikovat ve specidlnich $kolskych zafizenich, v dopravé ap.

Organismus a atmosférické prostiedi

Organismus a prostfedi tvoii biologickou jednotu. Zmény ve
slozeni a vlastnostech prostfedi se zpétné projevuji urcitymi zmeé-
nami i v organismu. Stadly vzajemny vliv byl také pfic¢inou, Zze
si organismus béhem svého vyvoje vytvofil fadu velmi slozitych
adaptaénich mechanismt, pomoci nichZz se vyrovnavad s pomérné
znaénymi zménami Zzivotniho prostfedi a piizptsobuje se jim.
Jsou-li v8ak zmény prostifedi tak velké, Ze nastane pietizeni adap-
ta¢nich mechanismf, nastava porudeni dynamické rovnovahy, te-
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