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rodokmenii. Déle také porovnani svych vysledkii typt dédicnosti u jednotlivych
refrakénich vad s vysledky autorti v literatuie. V posledni ¢asti jsou sledovany dva
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V nasledujici diskuzi.
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Uvod

Refrakéni vady a studium jejich dédi¢nosti je pomérné diskutabilni téma, které
nema zcela jednozna¢ny vysledek. Refrakéni vady byly u lidské rasy studovany a
pozorovany jiz ve staroveéku, kdy naptiklad cisai Nero pozoroval gladiatorské zapasy
ptes smaragd. Prvni pozndmky k dédi¢nosti refrakénich vad byly popsany v roce 1906,
kdy bylo pfedlozeno n€kolik rodokmend myopie s projevem autozomalni dédi¢nosti
[24]. Nasledovalo mnoho studii, které prob¢hly v minulosti a i pfi dnes$ni pokrokové
dobé se stale genetici a oftalmologové nemohou shodnout na vysledku, ktery by byl
uceleny a jednotny pro dany stupen refrakéni vady. Kazdy objasnuje typ dédicnosti
zZ jiného hlediska a poukazuje se také na vliv environmentalnich faktord, které by mohly
refrakéni vadu ovlivnit. Bylo také studovano prostiedi, ve kterém se jedinci s danou
vadou vyskytuji a posuzovan vyvoj refrakénich vad zhlediska studentd nebo
narodnosti. Velmi vyznamné studie prob¢hly u sledovani dvojcat, které jsou pro toto
badani vhodné. Vzhledem Kk nemoznosti pouzivat ¢lovéka k védeckym ucelim a
vystavovat ho ohroZeni, existuji studie na zvifatech. Studoval se u nich vyvoj refrakéni
vady v podminkach, které pro normalni vyvoj nejsou piijatelné spolu s pokusy na téchto
zviratech. Bylo zkoumano, jak se oko z hlediska emetropizace vyviji, pokud jedinec
nema piirozené prostfedi. Hlavnim prvkem studia byla pfedevS§im axialni délka oka a
jeji vyvoj. U lidi se studie zamétovaly na vyvoj refrakénich vad a sledovéani axidlni

délky v prubéhu nékolika let, zejména v détském veku [24].

Metody vyzkumu se neustdle zdokonaluji a je moZzné ocekdvat v ramci
dédicnosti refrakénich vad pokroky, které povedou k pfesnému odhaleni pfiin a

vyskytu v generacich rodin.

Cilem diplomové prace je vysledovat projev monogenni dédi¢nost u
jednotlivych refrakénich vad, coZ jsem si stanovila jako hlavni cil. Cést je vénovana
manifestaci projevu refrakénich vad nizSich i1 vySSich hodnot dle jednotlivych typt
dédicnosti a porovnani vysledkl s vysledky z literatury. Jsou sledovany dva vné&jsi
faktory, které by u jednotlivych skupin refrakénich vad, mohly ovliviiovat jejich vyvoj

nebo zplisobovat manifestaci dané refrakéni vady.



1 Genetika

1.1 Historie genetiky

Genetika je relativné mlada samostatna védni disciplina. Nejvétsi rozvoj
z hlediska historie je datovan do druhé poloviny dvacatého stoleti [9]. Jeji pocatky jsou
v praxi chovu zvifat a péstitelstvi, kdy dochéazelo ke kiizeni. Zacalo byt ziejmé, ze
potomci maji znaky a vlastnosti kiizenych jedinct. Vytvarely se diky vybéru nejlepsich
jedinct pro kiizeni piibuzenské skupiny, linie, a plemena, které mély charakteristické
rysy a vlastnosti dédicné predané. Velkym piinosem pro zrod genetiky byla Darwinova
teorie o pivodu druhti. Darwin sam diky svym studiim objevil velké mnozstvi faktt,
ale zakonitosti dédi¢nosti nestanovil ani on, ani jeho vrstevnici, ktefi se zaméfovali

na hledani rozdilnosti a shod pii kiizeni.

Pokud by se datovali jednotlivé skuteCnosti pocatkli genetiky, prvnim
nejvyznamnéjsim bodem bylo pro genetiku jako védu prozkoumani stavby a chovani
somatickych a pohlavnich bunék. Nasledoval objev nepfimého déleni somatické bunky
neboli mitéza, kde mohu jmenovat Flemminga, ktery také rozdélil cely cyklus déleni
builky na ctyfi faze. Profaze, metatize, anafize a telofaze. Badani pokracovalo
vyzkumem pohlavnich bunék a mechanismu oplozeni rostlin a zivocichd. Byl objeven
fakt, ze existuje charakteristicky pocet chromozomi pro kazdy druh. Roku 1865 J. G.
Mendel napsal ¢lanek o metodach genetické analyzy dédéni, které rozpracoval na
hrachu, kdy sledoval 7 dédi¢nych znakti a po matematickém vyhodnoceni dosel k faktu,
ze se nedédi znaky, ale vlohy. Mendel je povazovan za zakladatele genetiky, ktery
objevil gen, tehdejsi pouzivany vyraz element. Na jeho poznatky, které publikoval ve
své knize, se ale zapomnélo a znovuobjeveni nastalo diky jednomu holandskému a
dvéma rakouskym profesorim, ktefi potvrdili Mendeleho poznatky. William Bateson,
byl pak jako prvni, ktery pouzil terminy genetika, homozygot a heterozygot. V roce
1903 byl poprvé pouzit termin gen neboli vloha, genotyp a fenotyp W. Johannsen.
Genetika se dale expanzivné vyvijela zejména ve studiu chromosomi, objeveni DNA,
rozpoznani dvousroubovice DNA, potvrzen byl tripletovy geneticky kod a vrcholem je

sekvenovani lidského genomu [13].



1.2 Genetika jako véda

Genetika se zabyva studiem variability, rozdilnych znakt a pfenosem druhovych
znaki mezi rodi¢i a potomky a mezi potomky vzajemné. ZajiStuje uchovavani
veéd, zkoumajici zakladni vlastnosti organismu, zejména dédi¢nost a promeénlivost.
Proménlivost je opacnd vlastnost organismti nez dédicnost. Jeji podstatou je zména

dédi¢nych gent. Studuje projev téchto genli v procesu vyvoje organismd.

Genetika se uplatiiuje Vv lékafstvi, zemédélstvi a jinych disciplinach jako
napiiklad ve farmaceutickém primyslu, kde se opodstatnila v souvislosti s nalezenim
antibiotik a vznikem genetiky mikroorganismi. Piinosem v zeméd¢lstvi je predevsim
Vv péstitelstvi novych odrid rostlin a chovu nejen hospodatskych zvifat. Vzhledem
K inovativnim postupum a rozvoji biotechnologii a genetického inzenyrstvi, je
V poslednich letech studovana i diskutovana otazka pouziti genetiky v upravovani
hospodaiskych rostlin. Da se piredpokladat, ze genetika bude mit velmi rychly rozvoj i
ve 21. stoleti, coz dokladd fakt o jejim vyznamu pouziti genetickych testd pfi
identifikaci télesnych ostatkl nebo jejim vyuziti v usvédéeni zlo¢inct. Radi se mezi
jednu z nejdulezitéjsich teoretickych véd, ktera popisuje zivy organismus. Diky ni je
mozno urcit budouci anatomickou stavbu téla organismd, stanovit latky biochemickych

a fyziologickych procesli a mé svou podstatnou roli i v rozmnozovani.

Vyvoj genetiky az do soucasné doby je predev§im proces dlouhodobych
vyzkumt a kazdy den, je genetika blize objasnéni povahy genu. Novou pfedstavou o
charakteristice genu je gen jako funk¢ni systém, pfi¢emz G¢inek genu na urceni znaku
se studuje v ramci celého genotypu. Je znamo, ze gen ma schopnost autoreprodukce, je

schopen se muta¢n€ menit a je navazan na urcitou chemickou strukturu DNK.

1.2.1 Lékarska genetika

Vyznamna pro clovéka je lékaiskd genetika, kterd je samostatnym védnim
oborem. Usnadiuje a objasiiuje podstatu pfenosu a cetnost genetickych chorob a vad.
Velkym piinosem zejména v posledni dobé je diky této véd€ rozvoj prenatdlni

mediciny, moZnost odhaleni genetické vady jiZ pfi planovani potomkd, stanoveni rizik a



prevence diky genetickému poradenstvi. Podili se na vyzkumu rakoviny a jednim z
kontroverznich témat je pouziti genetiky v oblasti klonovani zvitat, ktera se diky snaze

pouzit klonovani na lidech shledava s kritikou.

Normalni vyvoj Clovéka se déje za pritomnosti 46 chromozomt, pokud n¢jaky z
chromozomu piebyva nebo chybi, dochazi k anomaliim, které maji za nasledek vznik
nejruzngjSich onemocnéni nebo smrt. Dalsi variantou, ¢im jsou vyvolany dédi¢né
nemoci, jsou zmény jednotlivych gent. Lékaiskd genetika ma mnozstvi podobort,

vyuziva mnoho vyzkumnych metod a je uplatnéna v mnoha oborech.
K zakladnim vySetfovacim metodam Vv lékai'ské genetice patfi:
- Genealogie a geneticka epidemiologie

Genealogie je na rozdil od ostatnich metod popsana vice, vzhledem k jejimu pouziti

V navazujici studii vypracovanych rodokment rodin s refrakénimi vadami.

Genealogie je jednou ze zakladnich vySetfovacich metod lékaiské genetiky
zabyvajici se studiem rodokment. Na zdkladé stanoveni a vyhotoveni rodokmenil se
zamétuje na Cetnost vyskytu dané choroby, opakovani nebo pohlavi nositele znaku. Dle
téchto kritérii 1ze vyhodnotit typy dédi¢nosti nebo vyskyt znaku v dalSich generacich. Je
nutny podrobny rozhovor s pfislusniky rodiny postizeného, tzv. probanda. Dle
genealogickych schémat se zaznamenava vyskyt onemocnéni u jednotlivych rodinnych
ptislusnikii, vztahy v rodin€ a vysledkem je rodokmen. Je také nutné vyuzit zdkladnich

epidemiologickych parametrii chorob.

Cilem genealogickych studii je zjistit, zda je vada projevena v rodin€ prvnim
(izolovanym) pifipadem nebo se jedna o familidrni vyskyt, tedy jestli existuje pribuzny
Vv rodiné, ktery ma vadu také, jako sledovany proband. Pokud by se jednalo o izolovany
typ, predpoklada se projev nové zmény genl a tento druh projevu se oznacuje za

sporadicky pfipad. Je nutné brat na zfetel i dalsi choroby projevujici se v rodiné.

Tato metoda je oznacovana za subjektivni vzhledem k pfipadim, kdy neni
mozné vySetfeni a vyhodnoceni vyslednych hodnot nékterych ¢lent rodiny. Spoléha se

na lidsky faktor a na pamét’ pacienti, coz je jeji nevyhodou. U vySetfovaného v rodiné



se muze vyskytnout pfi zjiStovani tidajui také nejasnost, nediagnostikované onemocnéni

nebo umrti z neurcitych divoda.

Je potteba podotknout, ze u genetiky lidského jedince jsou jistd omezeni, ktera
nam neumoziiuji takova zkoumani jako u jinych organismt. Clovék ma po vétsinou za
svlj zivot velmi ,,mélo* potomkii. Generacni doba ¢lovéka je velmi dlouha a lidsky
genom slozity. Maximalni pocet generaci, které genetik mtize dlouhodobé sledovat, jsou
¢tyfi. Také vné&jsi prosttedi do znacné miry ovlivituje fenotyp, coz je podstatné

Z hlediska vymezeni polygennich znaki.

Mezinarodné uznavané symboly pouZivané v genealogii
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Obr. ¢&. 1: Symboly rodokmenu [37]

Pti pfedpokladu, Ze jsou refrakéni vady monogenni, tedy maji charakteristicky

zpusob pienosu v rodindch, je mozno se fidit Mendeleho zadkony dédicnosti.

Pokud by se nedalo zafadit rodokmeny do typu monogenni dédi¢nosti, je mozné
predpokladat, Ze se jedna o polygenni nebo multifaktorialni dédi¢nost nebo o novou
mutaci genu. Monogenni typ dédi¢nosti je mozné vyhodnotit dle zékladnich pravidel o
kombinovatelnosti genetickych informaci a vztahu alel pii vyskytu znaku nebo choroby
u jednotlivych jedincti v rodiné. Urceni typu dédi¢nosti usnadni predpoklad rizika pro i

nenarozené potomstvo.
Dalsi vySetfovaci metody jsou:

- Dysmorfologie — geneticka vada se mize projevit morfologickymi zménami
- Biochemie — zabyvajici se studiem poruchy metabolismu
- Cytogenetika — jejim tikolem je studovat dysmorfologii chromozomui

- Molekularni genetika — zabyva se studiem genu pfimo ve struktuie DNA



1.3 Zakladni genetické pojmy

Znak je kazda vlastnost organismu. Znaky, které se u jedinci mohou vyskytnout,
jsou kvalitativni (forma znaku) nebo kvantitativni (stupefi, mira znaku). RozliSen je
znak monogenni, ktery je urcen jednim genem nebo polygenni, ktery je urCen vice geny
menSiho ucinku. Gen je usek molekuly DNA nebo oznaéeni pro vlohu. Alela pak

konkrétni forma genu, ktera se vyskytuje na ur¢itém misté (lokusu) chromosomu.

Chromozom je utvar tvofen nukleosomy, vznikajici pii jaderném dé¢leni
eukaryotnich bun¢k. Je slozen z kratkého a dlouhého ramene. RozliSuji se somatické
chromosomy neboli autozomy a nepohlavni chromosomy, tvofici homologni pary,
gonozomy jsou pohlavni chromosomy uréujici pohlavi jedince. Soubor chromozomu
neboli karyotyp je tvofen 23 pary lidskych chromozomu, 22 part je autozomd, 1 par je

gonozomti.
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Obr. ¢. 2: Lidsky karyotyp [21]
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Fenotyp je soubor znakli zivého organismu. V genetice urcuje vlastnosti
organismu nebo bunék. Vlastnostmi mam na mysli morfologické naptiklad tvar, funkéni
naptiklad schopnosti a u Cloveéka také psychické napiiklad temperament. Genotyp je
soubor vSech genti zivého organismu. Dédicné predpoklady neboli vlohy se prenaseji
z rodicti na potomky prostrednictvim genu, ktery je materialnim nosicem znaki. Dle

Necase [8] schematicky Ize vztah mezi genotypem a fenotypem vyjadfit:
GENOTYP + PROSTREDI = FENOTYP

Jedinec sidentickym parem alel se oznaCuje jako homozygot, naopak
heterozygot je jedinec, pfenasec, s riznymi alelami v paru. Dominanci lze vysvétlit na
vztahu mezi alelami genu v diploidni buiice, kde je kazdy gen zastoupen dvéma alelami
na urcitych lokusech. Tyto vztahy urcuji zékonitosti dédicnosti u mnohobunéénych
organismil. Vztah dominance a recesivity je takovy, Ze dominantni alela se projevuje
vzdy, bez ohledu na ptitomnost druhé parové alely stejného genu. Recesivni alela se pri
pfitomnosti dominantni alely ve formé& znaku neprojevi. Tady se hovoii o uplné
dominanci a recesivité. Neuplna dominance a recesivita Se Vyznaluje tim, Ze
dominantni alela zcela nepotlaci projev recesivni alely a recesivni alela se z ¢asti
projevi. Kodominance nastava pii plném projevu obou alel u heterozygota, které se

vzajemné neovliviuji.

Peristaza je soucet vSech Ciniteld pusobicich na organismus, které mohou
ovlivnit jeho zevni i vnitini vyvoj a tito Cinitelé se mohou tykat zevniho i vnitiniho
prostiedi. Od tohoto je odvozend peristatickd variabilita, coz je vlastnost organismu

reagovat na vSechny tyto podminky ur¢itymi zménami neboli modifikacemi.



Genetika souvisi Uzce s epidemiologii. Parametry, kterymi lze chorobu z hlediska

epidemiologie popsat jsou [1]:

- Incidence je charakterizovana jako podil nové hlasenych nemocnych jedinct za
urcity ¢as a vSech jedinct v dané sledované populaci. Je hlavnim ukazatelem jak

rychle se dané¢ onemocnéni $ifi v dané populaci.

- Prevalence je =zakladnim ukazatelem v epidemiologii. Vyjadfuje podil

nemocnych jedinct v dané populaci a vSech jedinct v dané populaci.
- Vék manifestace je vek, kdy se dana sledovana nemoc projevila.

Manifestace patologického znaku nemusi byt podminéna jen hlavnim genem,
tento projev muze byt zptisoben vedlejsimi geny, které mohou ucinek zesilit,

zeslabit nebo zcela potlacit.

- Za kongenitalni jsou oznaCeny ty onemocnéni, kterd se objevi pfi narozeni a
mohou a nemusi byt geneticky podminéné. Dle Thomsona [10] je vé&k
manifestace jeden z faktort ovlivilujici typy rodokmend.

- Zkoumanim poméru pohlavi je zaznamenavan vyskyt daného onemocnéni u
muzu a Zen, coz je zohledilovano naptiklad u gonozomaln¢ recesivné dédi¢nych
znakil. Mutace na X chromosomu pii konstituci XY se vzdy projevi, u XX se
neprojevi. Tento projev je odliSny od autozomélné¢ dominantn€ a 1 recesivné
dédicnych znakl, u kterych oba mutované geny nejsou lokalizovany na

pohlavnich chromozomech [1].

- Zohlednéni socidlnich a geografickych podminek patii k vyznamnym
parametrim. Zivotni styl a kde Zijeme, miZe mit vliv na vyvoj daného

onemocnéni. Je to jedno z kontroverznich témat pti genealogickych studiich.



1.4 Genetické metody studia dédi¢nosti a proménlivosti

Existuji tii zakladni odliSné genetické metody, jak dédi¢nost a proménlivost studovat

[13].

1. Systémy kriZeni — mezi generacemi jdoucimi za sebou se diky této metodé analyzuje
pfi pohlavnim rozmnozovani dédéni znakli a vlastnosti znakl. Genetickd neboli
hybridologickéd analyza, kterd se zabyva charakterem znaki, je zékladni specifickou

metodou genetiky, pfi jejim vyhodnocovani se vyuziva statistiky nebo matematiky.

2. Cytologicka metoda — jde o studium bunék z anatomického hlediska dédi¢nosti pod
elektronovym mikroskopem nebo rentgenoskopii. Metoda zjiStuje proces hmotné
kontinuity organismil a bunék. Je vyuzivano fyziologickych a naptiklad biochemickych
metod, které zkoumaji bunécné déleni. Bunécné déleni je z hlediska dédicnosti

nejpodstatné;si.

3. Ontogenetickd metoda — zkouma se pusobeni genu a jeho projev v ontogenezi
organismu naptiklad transplantaci nebo roubovanim dédi¢né riznych tkani. Studuji se

tkané rostlin 1 zivo€icht a testuji se klony z izolovanych somatickych bunék.

2 Dédicnost

Je predmétem studia genetiky. K podrobnéjSimu studiu dédi¢nosti ptispél rozvoj
veédnich disciplin jako imunologie, biochemie nebo klinickd biologie. Dé&di¢nost je
vlastnost rodic¢ii predavat své znaky, zvlastnosti vyvoje dalsi, nésledujici generaci a
uchovéavani charakteristickych rysti pro jednotlivé druhy. Zajistuje také typ vyvoje,
ktery je specificky pro kazdy organismus, vznikaji dané znaky a vlastnosti. Pfenos z
generace na generaci se oznacuje jako vertikalni pfenos dédi¢né informace, tedy shora,
dolu, ktery v rodokmenu je pozorovatelny. Dédi¢nost je urCena genotypem a souvisi
S rozmnozovanim, jehoZ podstatou je déleni bunék. Pfi pohlavnim rozmnoZovani je
geneticky prenos zajistén pres pohlavni builkky, u nepohlavniho rozmnoZovani se
dédic¢nost zajistuje délenim somatické bunky, z které vznikd novy organismus. Pii
pohlavnim i nepohlavnim rozmnoZovani je dédi¢nost ur¢ovana shodou i rozdily mezi
generacemi rodi¢li a potomkil. Rozdily jsou dédicné a zajistuje je promeénlivost

dédicnych vlastnosti. Lze fici, ze tyto dvé vlastnosti, které genetika studuje,

10



charakterizuji vyvoj organismu a jsou protiklady, které zajistuji kontinuitu zivota.
Existuji patologické stavy, u kterych je dédi¢nost jednozna¢né dana. Pravdépodobnost
vyskytu postizeni se da také vypocitat z hodnoty, ktera oznacuje miru dédiénosti, je
genetick¢ho charakteru a poméru genetické a negenetické slozky, oznaCovana jako

»pravdépodobnost dédi¢nosti®.

2.1 Dédicnost a oftalmologie

Kazdy potomek je ve svych genech a znacich kombinaci svych rodict. Diky
dédi¢nosti je zajisténa materialni a funkéni navaznost mezi generacemi organismd. Dle
Kvapilikové [4] bylo popsano piiblizné 4300 chorob jako dédi¢nych, pticemz z toho
10 % — 15 % se tykd oka a stejné procento se tyka chorob s postizenim oka.
Oftalmologie je jednou z prvnich odvétvi mediciny, ktera se dédi¢nosti zabyvala a oko
jednim z nejlépe prozkoumanych organt diky své piistupnosti a jako vhodny organ ke
srovnani. Historicky se dédicnost z hlediska zékladl oftalmologie pii sledovani
nékterych o¢nich znakti v rodinach datuje jiz do 4. stoleti pt. K., kdy byl zaznamenén
dle rodokment vyskyt Silhani Hippokratem. Historicky vyznam v oftalmologii
Z hlediska dédi¢nosti méa také sledovani barvosleposti, nuklearni katarakty nebo
retinoblastu. Dle Kuchynky [1] v oftalmologii zvlaste plati, ze podobné fenotypy mohou
vznikat na zaklad¢ zcela odliSnych genotypli a naopak stejny genotyp muze vést
k odlisné fenotypové patologii. Pravdépodobnost dédi¢nosti zrakového postizeni ve
vyspélych zemich u oftalmologickych onemocnéni je 30 % — 40 %. Vyssi

pravdépodobnost dédicnosti existuje v uzavienych komunitach.

2.2 Typy dédi¢nosti dle projevu fenotypu genu

Dle projevu fenotypu genu mohu jmenovat tyto typy dédi¢nosti

Monogenni poruchy jsou Vvrodokmenech vétSinou snadno rozpoznatelné a maji
charakteristicky zplsob ptfenosu v rodinach. Monogenni znaky jsou Casto nazyvany
mendelovskymi, protoze se pii specifickém kiiZzeni objevuji v priméru ve stalych
pomérech jako pii kiiZeni hrachu Mendelem. Jsou charakteristické manifestaci

v détském veéku, 10 % manifestace se projevuje v puberté a jen 1 % v dospélosti. Alely
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monogenni choroby se nachédzeji v jednom lokusu. Vyhodnocovani rodokmenti

s monogennimi chorobami je ur¢eno dvéma faktory.

1, Stanoveni polohy mutované alely, autozomalni, pokud lezi na autozomu nebo x-

vazana, lezici na chromosomu X.

2, Urceni jestli je fenotyp dominantni nebo recesivni. Dominantni se projevi, pokud
nese jeden chromosom mutovanou alelu a druhy v paru ma alely normalni. U

recesivniho projevu musi nést oba chromosomy z paru mutantni alelu.

Chromozomalni poruchy jsou pfi¢inou zavaznych postizeni fenotypu a jsou jedinci,
ktefi nejsou schopni prenatalné prezit. Pomérné vysoké procento umrti nastava v prvni
trimestru téhotenstvi a okolo 3 % umrti je v détském véku. Projevy poruchy jednoho

genu nastavaji i po porodu a jsou zodpovédné za mnozstvi nemoci a umrti.

Multifaktoridlni poruchy se projevuji u déti asi v30 % a castéji se vyskytuji
vV rodindch jak v obecné populaci. V dospélém véku jsou nejCastéjSimi piicinami
onemocnéni v populaci s ¢astym umrtim. U této dédi¢nosti neni mozné prokazat znaky
monogenni dédicnosti. Obecné lze charakterizovat tuto dédi¢nost jako vzdjemné
pusobeni vice alelickych dvojic s malym efektem a zevnim prosttedim. Odhaduje se
empirické rekurentni riziko, ovliviiyjici pocet postizenych jedincli, pohlavi a vék. Na
rozvoji se podili vice faktori. Dle Kuchynky [1] je typickym ptikladem této dédi¢nosti
myopie, ktera je ovlivnéna faktory jako axialni délka, tvar rohovky nebo ¢ocky, ale také
vlivem prostiedi, jako je napiiklad Castéjsi ¢teni. Déti myopickych rodi¢ti maji veétsi

pravdépodobnost, Ze se u nich myopie projevi €astéji nez s rodi¢i emetropickymi.

Dale také mizeme jmenovat polygenni dédi¢nost, kterd se také projevuje vice geny
mensiho G¢inku a od multifaktorialni se 1isi tim, ze vlivy prostiedi pfi tomto typu
dédicnosti nejsou zohlednovany, respektive je podmin€na pouze jen vice geny.
Polygenni dédi¢nost spolu s multifaktoridlni se zabyva studiem kvantitativnich znakd,
coz je mnohem sloZitéj$i neZ u dédicnosti kvalitativnich znakid. Pro alely plati u
dédicnosti kvantitativnich znakl také pravidla monohybridismu. Tyto alely se mohou
projevit na zakladni hodnoté znaku nebo tuto zdkladni hodnotu znaku ovliviiuji. Pomoci
Gaussovy kiivky je znazornén projev znaku Vv generaci. Nejvétsi procentualni projev

maji primérné hodnoty v populaci, nejmensi pak extrémni hodnoty nizké i vysoké.
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Pro vyzkum téchto dvou dédicnosti lidskych dédiénych znakt se vyuziva sledovani
dvojcat neboli geminologicka metoda, ktera je velmi dulezita a ptinosna. Zajimavé je
predevsim studovani jednovajecnych dvojcat, kterd maji totozné DNA. Genotyp je tedy
shodny, avSak fenotyp nemusi byt stejny a tento fakt pomaha objasnovat vliv geni a
prostfedi. U dvojvaje¢nych dvojcat hodnotime dva jedince, ktefi vyrustaji ve stejném
prostfedi s mirn¢ odlisSnym genotypem a vliv stejnych vnéjsich faktord na né. Studiem
této problematiky, tedy nakolik je kone¢na hodnota znakl vysledkem ptisobeni vnéjSich
faktorh a do jaké miry je hodnota znakl zavisla na genotypu jedince, se zabyva

dédivost. Pozornost v dédicnosti je vénovana i vyskytu vad u sourozencii.

Nahlé¢ zmény v bunkéch, mutace délime na dédiéné a nedédi¢né. Dédicné mutace se
projevuji v zarodecnych bunkach, pii projevu v somatickych buiikach, se tyto mutace

nedédi. Z velké ¢asti jsou tyto mutace vyvolané zafenim.

2.3 Déleni monogenni (Mendelovské) dédi¢nosti

Na zékladé rozdéleni autozomill a gonozoml mame monogenni dédi¢nost autozomalni a

vazanou na pohlavi [23].

Autozomalni dominantni dédi¢nost (AD) je charakterizovana lokusem umisténym na

autozomech a n¢€kolika pravidly, dle kterych se rodokmeny s timto typem dédi¢nosti

vyhodnocuji. Charakteristicky rodokmen dominantni dédicnosti (pfiloha €. 1).

- K diagnostice dominance staci jiz dvé generace ptimym pienosem.

-V kazdé generaci je projev daného onemocnéni, u muzského i Zenského pohlavi.

- U tohoto typu dédi¢nosti mé kazdy potomek postizeného pravdépodobnost 50%,
Ze dané onemocnéni se projevi i u néj, vyskyt u potomkti S onemocnénim je tedy
1:1 v zavislosti na po¢tu potomkdi.

- Jedinec musi byt nositelem mutované alely, pokud neni, u potomka se
onemocnéni neprojevi.

- K projevu mutované alely lezici na autozomu staci pienos od jednoho rodice.
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Dle Cerného [11] pravidelné autozomalné dominantné se v nékterych rodinach dédi
odchylky ve smyslovém vnimani. Z hlediska oka se autozomalné¢ dominantné dédi

napiiklad mikrophthalmus, anophthalmus, coloboma iridis, nebo vzacna aniridia.

Autozomalné recesivni typ dédi¢nosti (AR) je také charakterizovana lokusem

umisténym na autozomech. Charakteristicky rodokmen pro autozomalné recesivni typ
dédi¢nosti (ptiloha €. 2). Pravidla pro vyhodnocovani rodokmeni s timto typem

dédi¢nosti jsou:

Projev daného onemocnéni neni v kazdé generaci a potomci zdravych rodict

jsou postizeni, v rodokmenu je patrny model exprese horizontalni.

- PostiZzeny jedinec se rodi fenotypové zdravym rodiciim, vétSinou v poméru 1:3.

- Pokud jsou oba rodice zdravi, predpoklad je, Ze jsou pfenaseci a
pravdépodobnost projevu onemocnéni u jejich potomstva je 25%.

- Pfi projevu onemocnéni u obou rodict, jsou vSechny jejich déti postizeny.

- Pokud ma zdravy jedinec s postizenym potomka, pak je obvykle potomek

zdravy.

- Projev je jak u muzu, tak u zen.
Dle Cerného [11] retinitis pigmentosa je ve viech piipadech dédi¢na, z 90% recesivné.

Gonozomalni dédi¢noest U tohoto typu dédiCnosti je lokus umistén na pohlavnim

chromozomu, nejcastéji na chromozomu X. Primarné znaky gonozomalni dédi€nosti
urcuji pohlavi. Charakteristicky rodokmen pro gonozomalni dédi¢nost (ptiloha ¢. 3).
Dédi se vSak timto typem dédicnosti i1 dal$i znaky a choroby, jako napiiklad u
hemofilie, ktera je podminéna recesivni alelou z chromozomu X. Zeny se u této choroby
prokazuji jako pfenaSeCky a jsou zdravé na rozdil od muzi, ktefi jsou postiZzeni timto

onemocnénim.

Gonozomalni vazana na X — chromozom — byl zminén recesivni typ této dédi¢nosti u
hemofilie, u dominance mohu jmenovat rezistentni kfivice, pficemz oba typy jak
dominantni, tak recesivni jsou téméf podobné, rozdilnost je u heterozygotnich zen, které

jsou také u dominantniho typu gonozomalni dédi¢nosti postizeny [23].
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Gonozomalni vazana na Y — chromozom — tento typ je snadno rozpoznatelny, Y
chromozom je piendsen pouze z otce na syna, a tudiz jsou vSechny zeny nepostizeny.
Naopak vsichni synové jsou diky predanému chromozomu Y od otce, postizeni. Tato
dédicnost, respektive choroba s touto dédi¢nosti neni prozatim zaznamenana, vzhledem

k faktu, Ze na lidském Y chromozomu je lokalizovano velmi malo gent [23].

U dédi¢nosti vazané na pohlavi pti kombinaci homozygota s heterozygotem je pomér

v potomstvu 50 % : 50%. Je tak udrzovan pomér pohlavi v populaci.

Mitochondrialni typ dédi¢nosti - je specidlni typ dédicnosti. Genetickd informace se

dédi pouze po matetské linii. Vzhledem ke skutec¢nosti, Ze vSechny mitochondrie zygoty
pochazi z vajicka, mitochondrie spermii zanikaji. Mutace mitochondridlni DNA je tedy
pfedavana matkou na vSechny potomky. Otec s mitochondridlné dédi¢nou chorobou
nepieda zaddnou, tudiz jeho déti budou zdravé. Piikladem je dokladana Leberova atrofie
optiku, jejiz projev nastava az mezi 20. — 30. rokem a jeho hlavnim projevem je
centrdlni skotom a bleda papila. Charakteristicky rodokmen mitochondrialni dédi¢nosti

(ptiloha €. 4).

V lidské genetice se nikdy nejedna jen o autozomalné¢ dominantni nebo jen autozomalné
recesivni typ dédi¢nosti pii1 projevu dané¢ho onemocnéni. Vzdy jde o netplny projev
nebo dokonce o intermedialni typ dédicnosti. Je zndmo, Ze u leh¢ich forem postiZeni se

jedné o dominantni typ dédi¢nosti, u vyssich forem o recesivitu.

3.4 Syndromy a geneticky podminéné o¢ni onemocnéni

Geneticky podminéné ocfni onemocnéni jsou z hlediska dédicnosti,
komplikované. Vrozené vady oka jsou dle statistik zaregistrovany u narozenych déti asi
ve 2 %. Béhem vyvoje téchto déti se projevuji vady u dalsiho 0,5 %, které nebyly pii
narozeni odhaleny. U geneticky podminénych ocnich onemocnéni je rozpoznan
multifaktoridlni typ dédi¢nosti, ale jsou také zaznamenany skupiny rdznych
monogennich mutaci. Je znamo 300 vrozenych a dédi¢nych izolovanych o¢nich chorob

a asi 350 systémovych a dédicnych onemocnéni s o¢ni symptomatologii.
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Obecné z etiologického hlediska jsou faktory vrozenych vad s nejpocetnéjSim
zastoupenim nezndmé skupiny s neurCitou pfic¢inou. Nasleduji vady s monogenni
dédicnosti, které jsou zatazeny do primarné genetické skupiny a jejich zastoupeni
z celkového poctu je 20 %. V dalSim sledu jsou to perinatalni traumata, jako faktory
prostiedi a hned za nimi nasleduje 10 % zastoupeni chromozomovych aberaci, které
jsou také zarazeny do primarné genetické skupiny. Postnatalni infekce a zevni vlivy
jsou z hlediska etiologickych faktori vrozenych vad zafazeny jako nejméné pocetné

[1, 4].

Syndromy a geneticky podminéné o¢ni onemocnéni

S projevem myopie se setkdvame u nékolika genetickych syndromt. Jednim ze
znaméjSich je Downuv syndrom, ktery se projevuje riznymi stupni myopie. Je
disledkem trizonie chromozomu 21, stejné¢ jako Coheniiv syndrom. DalSim
syndromem spjatym s myopii je Turneriiv, jehoz vyskyt se registruje pouze u zZenského
pohlavi. Hlavnimi projevy je neplodnost, mensi vzrust, kratky krk a vyskyt myopie se
projevuje u 20 % — 39 %. S vyssi myopii se setkavame u Marfanova, Marshallova,

Sticklerova, Turnerova nebo Eshlerova-Danlosova syndromu.

U Marfanova syndromu se setkavame s projevem myopie ve 28 % - 83 %. Je
znamo vice nez 200 mutaci tohoto syndromu. Z o¢niho hlediska jsou charakteristickymi
znaky odchlipeni sitnice, modré skléry, sférofakie nebo proximalni ektopie cocky.
Jedinci jsou vétSinou vysokého vzristu, zaznamendna je skolidza, dlouhoprstost,
nadmérné dlouhé kosti koncetin a dilatace nebo direkce aorty. Pfi¢inou syndromu je
z genetického hlediska mutace genu pro fibrilin, coz je stavebni jednotka
extracelularnich mikrofibril elastickych vlaken. U tohoto syndromu je prokazana

autozomalné dominantni dédi¢nost.

Tento typ dédi¢nosti je také prokazan u Sticklerova syndromu. Jedna se o
defekt kolagenu, z ¢ehoz vyplyva zavazna myopie. Dal§imi projevy jsou plochy oblicej,
rozstép patra nebo dysplazie patefe. Syndrom ma tfi stupné, kazdy je mutaci jiného

genu s odliSnymi projevy.

Autozomalné recesivni typ dédi¢nosti u ocnich syndromi a onemocnéni

nachazime u Stargardtovy okularni dystrofie, kterd je i1 nejcastéj$i. Gen, ktery tento
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syndrom zptisobuje, kdduje proteinovou soucast fotoreceptorti. Je znamo 400 odlisnych

mutaci u tohoto genu, pfi¢emz je mutace zjisténa u 30 % - 80 % postizenych.

Usheriv syndrom je charakterizovan jako skupina genetickych heterogennich
onemocnéni s vrozenou nebo ¢asnou hluchotou a retinis pigmentosa. Je vysledovano
neékolik genii a lokusii na chromosomech s timto syndromem a stovky mutaci. Také
homocystinurie se fadi do skupiny s autozomalné recesivnim typem dédicnosti.
Klinicky odpovidd Marfanovu syndromu. Luxace ¢ocky, katarakta, odchlipena sitnice a
myopie, to vSe jsou znaky, které doprovazi toto onemocnéni. V détském véku jsou

jedinci s timto syndromem nachylni k trombemboliim.

Mezi gonozomalné dédi¢né onemocnéni fadime Lenziv syndrom. Projevuje se
vysokou myopii s mnoha o€nimi anomaliemi, jako katarakta, mikrokornea a jiné. Je
doprovazen lehkou mentélni retardaci, u Zen pfenasecek se mohou vyskytnout anomalie

prstl ruky a maly vzrast.

Mitochondrialni typ dédi¢nosti nachdzime u Leberovy hereditarni neuropatie
optiku. Toto onemocnéni vykazuje dle mutaci mitochondrialni DNA, kongenitalni
slepotu, praktickou slepotu nebo stiedni postizeni s ndstupem slepoty ve stfednim veku.

Ve 40 % postizeni se jedna o izolovany piipad onemocnéni v roding.

Albinismus je predstavitelem heterogenniho a zhlediska dédi¢nosti
multifaktoridlniho onemocnéni. Pii projevu obou forem je registrovana myopie. Tato
skupina chorob je popsana jako vrozend abnormdlni syntéza melaninu. Mezi
onemocnéni s typem multifaktoridlni dédicnosti fadime také poruchy barvocitu, které se
vyskytuji Castéji u muzli neZ u Zen a to aZ dvojnasobné. Nejvetsi vyskyt je defekt
zelené. Kongenitalni glaukom a kongenitdlni katarakta se také fadi do onemocnéni
s multifaktoridlni  dédicnosti. Ob¢ tyto onemocnéni mohou byt soucasti

multiorganovych syndromd.
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2.4 Zakony genetiky

Mendelovy zékony jsou zédkladnim kamenem celé genetiky, které byly vyvozeny
z pokust na rostlinach. Je mozné je aplikovat na vétSiné gentt vSech diploidnich
organismi. Pfenos alel na potomky podléha zakladnim pravidlim kombinatoriky, coz
objasnil pravé Mendel, ktery prostiednictvim kombinacnich ¢tvercti shrnul vse do

uvedenych zakonu [21].

1. Zakon o uniformité F1 (prvni = filialni) generace
Pojednavd o kiizeni dvou homozygotli, pfi némz vznikaji genotypové i
fenotypové stejni jedince. Pii kiizeni dvou rtznych homozygoti, vznikaji
heterozygotni jedinci. Pti kifizeni dvou homozygotli (AA — dominantniho a aa —
recesivniho), vznikd jednotnd generace heterozygotnich potomkl se stejnym

genotypem i fenotypem (Tabulka ¢. 1).

Tabulka ¢. 1:K¥iZeni dvou homozygotu s vyslednymi heterozygotnimi hybridy[21]

A A
a Aa Aa
a Aa Aa

2. Zakon segregace
Tento zakon popisuje ndhodnou segregaci genii do gamet. Pfi kiizeni dvou
heterozygotii mize byt potomkovi piedana jak dominantni tak recesivni alela se
stejnou pravdépodobnosti. Dochéazi tedy ke genotypovému i fenotypovému
Sté€peni neboli segregaci. Genotypové St€pny pomér je 1:2:1, respektive 25 %
pravdépodobnost homozygotné¢ dominantniho potomka, 50 % pravdépodobnost
heterozygotniho potomka a 25 % homozygotné recesivniho potomka.
Fenotypovy stépny pomér je 3:1 (Tabulka ¢. 2). Pfi netiplné dominanci je Stépny

pomér shodny S genotypovym.
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Tabulka ¢. 2: K¥iZeni dvou heterozygotu [21]

A a
A AA Aa
a Aa aa

3. Zakon volné kombinovatelnosti

Tento zakon dokazuje pravidelnou segregaci pii zkoumani dvou alel soucasn¢, avSak
jeho platnost nabyva pouze v okamziku, pokud se sledované geny nachdzeji na riznych
chromozomech nebo je jejich genova vazba tak slaba, Ze nebrani jejich volné
kombinovatelnosti. Zkoumaji-li se dva dihibridi AaBb, mlze kazdy z nich tvofit Ctyii
ruzné gamety AB, Ab, aB, ab. Pfi kiiZeni téchto dvou gamet dochazi k vzniku 16
riznym zygotickym kombinacim, avSak s nékterymi opakovanimi, pfi¢emz v koncovém
vysledku je téchto genotypi 9 spomérem (1:2:1:2:4:2:1:2:1), (Tabulka ¢. 3).
Fenotypové vychazeji Ctyfi projevy. U obou znakd dominantni, u 1. dominantni u 2.
recesivni u 1. recesivni u 2. dominantni a u obou recesivni. Pak je fenotypovy §tépny

pomér 9:3:3:1 (Tabulka ¢. 4).

Tabulka ¢. 3: Znazornéni §tépného poméru genotypu [21]

AB Ab aB ab
AB AABB AABb AaBB AaBb
Ab AABD AAbb AaBb Aabb |
aB AaBB AaBb aaBB aaBb
ab AaBb Aabb aaBb aabb
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Tabulka ¢. 4: Znazornéni Stépného poméru fenotypu [21]

AB Ab aB ab

AB AABB AABDb AaBB AaBb

Ab AABD AAbb AaBb Aabb |
aaBb |

aB AaBB AaBb aaBB
ab AaBb - -

aabb

4. Zakon dominance

Tento zékon objasiiuje dominanci alel. Vzhledem k vyskytu alel v paru u kazdého
jedince, muze dojit k situaci, kdy mlze byt G€inek jedné alely ptekryt dominantni

parovou alelou.

3 Emetropie

Za idedlni stav oka, pfi prepokladané dokonalosti oka a vyvazenosti optického
Systému, se povazuje oko emetropické. O¢ni apardt je dle feci Cisel a srovnani
vnimani okolnich vjemid. Z 80 % c¢loveék vyuziva pfi vjemu vnéjsSiho pusobeni zrak.
Emetropii se rozumi stav, kdy jsou v rovnovaze délka oka, zakiiveni lomnych médii a
jejich optickd mohutnost, oko je v akomodacnim klidu. Svételné paprsky dopadaji na
sitnici do mista nejostfej$iho vidéni fovea centralis a vytvafi se tak ostry obraz. Stav
emetropie v oku nastava i tehdy, pokud je delsi osova délka kompenzovana menSim
indexem lomu optického prostiedi a i v opaéném ptipad¢€, kdy je kratSi osova délka
kompenzovana vétsim indexem lomu optického prostredi. Za emetropizaci oznacujeme
schopnost Zivych organismii udrzet refrakci co nejblize idealnimu stavu. Dle Antona
[2], se na procesu emetropizace, kdy az 97 % populace vidi uzite¢n¢ do dalky i do
blizka (pii refrakci +4,0 D az -4,0 D), ma pravdépodobné rozhodujici vliv dédi¢nost.

Zevni vlivy asi méni penetranci a expresivitu genil.

20



Obr. €. 3: Emetropické oko [19]

Pokud je emetropie z jakéhokoliv diivodu naruSena, at’ uz diky odlisné délce oka
nebo odlisnosti poloméra kiivosti lamavych ploch, ¢i neprimérnymi hodnotami indexu
lomu jednotlivych prostfedi oka, dochazi k vzniku jednotlivych refrakénich vad. Obraz

nevznika na sitnici, ale pfed ni nebo za ni. Oko je ametropické a tudiz je obraz neostry.

4 Refrakce oka a jeji zmény

Refrakce oka nam udavad pomér mezi jeho délkou v optické ose a optickou
mohutnosti lomivych prostfedi a neni konstantni veli¢inou, pouze relativné stabilni. Jeji
hodnota se od zafatku zivota fyziologicky méni, mlZe dochazet k patologickym

zménam 1 zménam v dusledku chirurgickych zakroku.
Kraus H. a kol. [3] ve své publikaci uvadi tyto zmény refrakce v disledku fyziologie:

1. ,,Tendence od hypermetropie pii narozeni k emetropii v rané dospélosti‘.

2. ,,Absolutni nartist hypermetropie zacinajici po 40. roce véku jako disledek
zmeény tvaru a indexu lomivosti ¢oc¢ky*.

3. ,,Zdanlivy narast hypermetropie, ke kterému dochazi s klesajici schopnosti
akomodace*.

4. |, Zarelativné fyziologickou zménu lze oznacit i zménu refrakce pfi vyvoji prosté
fyziologické myopie*.

5. ,,Fyziologicky astigmatismus se ¢asto v pribéhu véku zmensuje a ve vys$im

véku muze prechazet az v astigmatismus proti pravidlu®,
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Patologické zmény refrakce lze rozdélit na nekolik skupin, dle toho, co danou
zménu refrakce zplisobuje. Mohou to byt podané medikamenty pti 1€cbé, perforacni
poranéni oka a jeho nasledné osSetfeni. Také zanétliva onemocnéni nebo celkova
onemocnéni, tumory a traumata postihujici oko, co muze zptisobovat zmény v refrakci.
Projev pocatecni katarakty nebo chronicky prosty glaukom pii zvySeném nitroonim
tlaku, onemocnéni neurologického puvodu a také je potfeba zminit diabetes mellitus,
ktery se muze vyznamnou mirou podilet na zméné refrakce v disledku kolisajici

hladiny glukézy v Krvi.

Chirurgické zésahy zejména u operace katarakty nam ve vétSiné pripada
navozuji astigmatismus. Dusledky vzniku spocivaji zejména ve velikosti fezu a jeho
lokalizaci pti vyméné Cocky, poskozeni okolni tkan¢ a nasledném zplsobu uzavieni
rany. Také pooperaéni péfe a medikamentozni 1écba nadm kone¢né hodnoty
astigmatismu ovliviiuje. Dal$i moznosti, kdy dochazi pfi chirurgickém zasahu k vzniku
vétsich sférickych i cylindrickych vad je perforujici keratoplastika. Nasledkem
nepravidelnosti darcovské rohovky, trepanace rohovky darce a piijemce, vznika

vétsinou nepravidelny astigmatismus [3, 14].

5 Refrakeéni vady

Refrakéni vady se rozdéluji na sférické, kam se fadi myopie (kratkozrakost) a
hypermetropie (dalekozrakost) a asférické, kam patii astigmatismus. Rozdil mezi nimi
spociva v lomivosti paprsku v jednotlivych meridianech. Pokud se paprsky lomi ve
vSech meridianech stejné, jedna se o ametropii sférickou, pokud tomu tak neni a
paprsky se pii prichodu na lomivych nesférickych plochach lamou rtzné, opticky
systétm oka nemd ve vSech merididnech stejnou optickou mohutnost, jedna se o
ametropii asférickou. Refrak¢ni vady (myopie, hypermetropie a astigmatismus) jsou
slozité heterogenni poruchy lidského oka a jsou vhodné pro genetické vySetfovani.
Heterogenni znamend, ze rizné postizené geny mohou utvofit stejny znak. Vcasné
odhaleni genetické predispozice vyssich forem refrakénich vad miZze byt uZzitecné pro
ucinné a nakladové efektivni provedeni screeningového programu. Dle Novakové [17]
je dédicnost celkové u refrakénich vad pomérné zndmou zalezitosti. Pokud trpi

refrakéni vadou oba rodice, ma jejich potomek 33 % - 66 % pravdépodobnost, Ze bude
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téz nositelem bryli. Jestlize ma refrakéni vadu pouze jeden rodic, pak se riziko lehce
snizuje na 23 % - 40 %. Pokud se u rodict refrak¢éni vada nevyskytuje, pak je riziko 6 %
- 15 %. Obecné u Evropanii byla shledana na zaklad¢ studie zvySena incidence
ametropii. Rozdily jsou nalezeny také u jednotlivych narodnosti a rasovych skupin. U
ptirodnich narodi se patologické formy vad témét nevyskytuji, naopak u starych narodt
jsou zaznamenany vyssi po¢ty myopii nez u Evropani. S myopii se také setkavame
S vysSim vyskytem u studentll nez u ucii a to az desetinasobné. Vyskyt refrak¢nich vad
je znazornén typickou kfivkou, ktera ma vrchol posunuty k hypermetropii. Je
asymetricka s del$i stranou u myopie, kam je zafazena i patologickd myopie nebo
myopie ovlivnéna biologickym ristem. Pokud by se vytadila z hodnoceni vysoka forma
refrak¢énich vad a usuzovalo se, Ze refrakéni vady maji riistovy charakter, vysledkem
bude frekvence v typické binominalni symetrické kiivce s vrcholem kolem +0,5 D.
Pokud by se vysoké formy vad zatradily do refrakéni kiivky, neni zcela Cista, ale je diky
emetropiza¢nimu procesu strma uprostted. Jednotlivé optické komponenty refrakce je
také mozno sestavit do binominalni kiivky. Dle Antona [2] podle Sorbyho spada 75 %
populace do refrakéni skupiny od 0 do +1,75 D. Emetropii tedy miizeme oznacit za
pouhy bod ve vyvoji vady od 0 do + 2,0 D. Sorby v ramci svého vyzkumu vypracoval
populaéni studii, kam zafadil 107 emetropickych oc¢i s 0 az +0,5 D hodnotou, kdy bylo
zjisténo, Ze rozmezi axialni délky je 22,3 — 26,00 mm, lomivosti rohovky 39,0 D az 47,6
D, ¢ockové lomivost 15,6 D — 23,9 D a hloubky pfedni komory 2,5 D — 4,2 D. Dale
rozdé€lil ametropie na korelaéni a komponentni. U korelacnich ametropii zjistil, ze
hodnoty namétené z emetropické studie jsou stejné s témito hodnotami korelacnich
ametropii a odpovidaly rozsahu do +6 D a -4 D. U komponentnich nebo
antagonistickych ametropii se prokazuji vyssi hodnoty nez + 6,0 D a -4 D a vétSina se

projevuje s abnormalitami u délky optické osy.

Na jedné strané€ stoji vliv dédi€nosti, na druhé podstatny vliv environmentalnich
faktori. Kontroverznim tématem je pfi¢inéni Zivotniho stylu, zivotniho prostfedi a

jinych faktort, které mohou ovliviiovat vyvoj refrakénich vad mezi generacemi.

Souhrnem miizeme fici fakt, ze refrakéni vady jsou nejspiSe dédicné, avsak jsou
ptipady, které dédiCnost popiraji, a tady je nutné se pozastavit nad dal$imi moznymi

alternativami jejich projevu a pfi¢inami vzniku. Vliv vnéjsiho prostiedi, ve kterém
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jedinec Zzije a ktery ho bezesporu ovliviiuje, je velmi rozebirané¢ a podstatné téma

z hlediska genetiky, studia chorob a dédi¢nosti samotné.

V obecné roving ¢lovek zije v proménlivém zivotnim prostiedi a piisobi na néj
mnozstvi faktort, které nemtize nijak ovlivnit. Faktory, které na ¢lovéka plsobi, jsou
naptiklad rizné formy zéafeni, klimatické zmeény, latky, které piijiméame v potravé a
napojich, vdechujeme ze vzduchu, mnozstvi bakterii a virt ¢i plisni, které mohou
zapiiCinit vznik rznych onemocnéni. Co je nutné zminit, jsou kazdodenni zéatézové
situace a stres, které také podstatné mohou ovlivnit zdravi ¢loveéka a prispét k vyvoji
choroby. Pokud pfiddme nevhodné bydleni, celkové nezdravy zivotni styl (alkohol,
koufeni), nedostatek spanku a zejména nezdravé zivotni prostfedi, to vSe muZeme
zahrnout do faktorti, které jsou diskutabilni pfi nejriznéjSich studiich i v rdmci
refrakénich vad. Nékteré studie prokazuji vliv téchto faktorii, nékteré naopak tyto
faktory a jejich vliv vyluéuji. Zavisi také na jednotlivé refrakéni vadé a jejim stupni.
Kombinace mnoha faktori v dédi¢nosti refrakénich vad zamezuje ptesné urceni

pienosu.

Graf ¢. 1: Procentualni ¢etnost vyskytu refrakénich vad [3]

70% -
B Axialni Myopie vyssi
60% - nez 4D
50% - H Fyziologicka Myopie v
rozmezi 0,25D - 4D
0, -
40% E Emetropie 0,0 aZ
+0,75D
30% -
H Fyziologicka
20% - Hypermetropie +1,0D
az +3D
E Axialni hypermetropie
10% - vice nez +3,75D
0% -
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5.1 Myopie (Kratkozrakost)

Kratkozrakost je velmi frekventovanou vadou. V poslednich letech dochazi k
velkému nardstu poctu kratkozrakych. Myopie je ze vSech tii refrakénich vad nejvice
studovana z hlediska dédi¢nosti. Oko je pfi této refrak¢éni vadé charakterizovano jako
relativné dlouhé, ohnisko dopadajicich paprskii v akomodaénim klidu oka se nachazi
pred sitnici, kde je obraz ostry a na sitnici se jevi zvétSeny a rozmazany. VétSina
myopii vznika v dasledku prodlouzeni ptedozadni osy (axialni, osova myopie). U
axialni myopie je rohovka zpravidla plossi. V disledku zvysené lomivosti optickych
médii, (rohovky, cocky) vznika myopie kurvaturni. Dle Krause [3] zmenseni poloméru
ktivosti rohovky o 1 mm vede k myopizaci oka pfiblizné o - 6 D. ZvySené zakiiveni
rohovky pozorujeme u keratokonu nebo jinych ektatickych onemocnéni a doprovazeno
je vétsinou astigmatismem. Kurvaturni myopie se muze projevit i diky zvétSeni
lentikularniho zaktiveni, ale jen vzacné. K tomuto jevu dochazi vétSinou v dusledku
tézké hyperglykemie, kdyZ bobtnd ¢ocka, nebo pii pfednim a zadnim lentikonu.
Lomivost ¢ocky mize byt také navySena pii uvolnéni zavésného aparatu cocky,
ptikladem je spazmus akomodace nebo stav po poranéni oka.

Prevalence myopie u americké populace dospélych je dle studii odhadovana na
25 %, ptfi¢emZ u Zen je o néco vyssi a Casné€jsi nez u muza. Ze studii také vyplyva, ze u
populace Asiatli a Hispanci je prokdzana vyssi prevalence nez U bélochti nebo africkych
Americant. Srovnani prevalence v rtiznych zemich vykazuje zna¢nou variabilitu, ale

potvrzuje, ze kratkozrakost postihuje vyznamnou ¢ast populace v mnoha zemich [16].

Obr. ¢. 4: Kratkozraké oko [19]
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5.1.1 Projev myopie
Myopie se projevuje predev§im neostrym vidénim do dalky, kdy se pacient trpici

touto refrakéni vadou snazi mhoutenim oci (stenopeické vidéni) tento projev zvratit a

také se projevuje dobrym vidénim do blizka.

Obr. ¢. 5: Zrakovy vjem u kratkozrakého oka bez korekce [19]

5.1.2 Korekce myopie

Koriguje se nejslabsi rozptylkou, se kterou dosahneme nejlepsi zrakové ostrosti.
Je potieba vzdy zvazit riziko piekorigovani, ke kterému nesmi dojit z divodu navozeni
podobného stavu jako u hypermetropie. U myopie lehké a stiedni lze vyuzit plné
korekce a doporucit jeji stalé noSeni. U vysoké myopie neni plnd korekce tolerovana a
volime variantu podkorigované korekce, kterd vSak musi zajistit dostate¢nou zrakovou

ostrost a zaroven subjektivni pfijemnost.

5.1.3 Déleni myopie z hlediska stupné a zmén na o¢nim pozadi:
A, Myopie Simplex (lehka) do -3 D. Beze zmén na o¢nim pozadi. Nepiedstavuje zadny

problém pro zrak.
B, Myopie Modica (stiedni) od -3,25 D do -6 D

C, Myopie Gravis (tézka) nad -6 D. Vysoka kratkozrakost s vaznymi dusledky na
o¢nim pozadi, ktera pfedstavuje problém klinicky i geneticky. Jeji vyskyt v populaci je
asi 3 %, z toho 80 % této skupiny vysoce kratkozrakych maji rodice zdravé geny, gen u
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ditéte se projevil spontanné, zbylych 20 % jsou rodice ptenaseci chorobného genu na

dité. Je nutna geneticka konzultace, ktera pomtize objasnit vyskyt v potomstvu [20].

5.1.4 Klasifikace myopie:

1, Myopie Physiologica — neni provazena degenerativnimi zménami, fadime sem
myopii lehkou a stfedni sniz§imi dioptrickymi hodnotami. Je povazovana za
fyziologicky refrakcni stav oka, ktery je relativné stacionarni. Projevuje se zpravidla

pted pubertou a s ukon¢enim télesného ristu jiz dale neprogreduje.

2, Myopie Intermedialis — myopie stiedni, od fyziologické se lisi vétsi piedozadni
délkou bulbu a malymi zménami na o¢nim pozadi. Projevuje se ve Skolnim véeku,

progreduje od -5 D do -10 D a jeji vyvoj kon¢i po 20. roce Zivota.

3, Myopie Progressiva — rychle progredujici zmény v refrakci az o -4 D za rok.
Dochazi k degenerativnim zméndm cévnatky, odchlipeni sitnice a rektrakci sklivce
s vyskytem sklivcovych zékalki. Je odhadovano 3-7 krat vyssi riziko odchlipeni sitnice
u osob s kratkozrakosti nad -5 D, nez u osob s nizsi korekci. Celozivotni riziko
odchlipeni sitnice bylo odhadnuto na 1,6 % u pacientd s méné nez -3 D, 9,3 % u
kratkozrakych pacientti nad -3 D do -5 D a nad -5 D bylo toto procento 35,9 % [16].
V castych ptipadech se vyskytne primarni glaukom s otevienym uhlem. Ke stabilizaci
dochazi mezi 20. a 30. rokem, pficemz hodnoty myopie se mohou pohybovat v rozmezi
-10 D az -30 D [16]. Dle Kvapilikové [4] patologickou progresivni myopii nachazime
ve 2,5 % populace. Dle Krause [3] je koincidence patologické myopie u jednovaje¢nych
dvojcat 100 %, u dizigotnich 25 %. Neni vSak jasné, zda myopicky gen (geny) je
autozomalné¢ dominantni ¢1 recesivni. U patologické myopie se obecné 1ze priklonit k
dédiénym faktorim nez k faktorim enviromentalnim. Patologicka nebo vysoka myopie
je hlavni pticinou slepoty. V mnoha vyspélych zemich slepota postihuje 27 % az 33 % z
celkového poctu kratkozrakych oc¢i, coz odpovida prevalenci 1,7 % az 2,0 %. V
Japonsku patologicka kratkozrakost postihuje asi 6 % - 18 % z populace kratkozrakych
al% az 2 % celkové populace [16].
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4, Myopie Congenitalis — malo ¢asta, vrozena myopie projevujici se ihned po narozeni
hodnotami -10 D a vice. Byva jednostranna. Je vét§inou stacionarni i ptes vyssi dioptrie.
Projevuje se Castéji u piedCasné narozenych déti a pii retrolentdlni fibroplazii, ktera
souvisi s retinopatii nedonosenych. V nékterych ptipadech se mize u této myopie

vyskytnout okulogenni nystagmus a ¢astéji neobvykla amblyopie.

5.1.5 Dédi¢nost Myopie

Existuje n€kolik teorii a pohledti na ulohu dédi¢nosti u myopie. Chybou velké
¢asti teorii je nedostatecné mnozstvi dikazl, na nichz jsou zalozeny. Diskuze o roli
genetiky pfi vyvoji myopie oftalmologii a o¢nich specialistii je dlouhodoba, ptfi¢emz
néktefi se domnivaji, ze genetické faktory pouze urcuji dispozice k myopii, ale na vyvoj
vady mohou mit vétsi vliv enviromentalni faktory, kam fadime nadmérnou z4téz oci,
Spatné osvétleni pii praci, Spatny zivotni styl atd. Je také nutné zminit etnické,
geografické a inteligenéni faktory, diky nimz je prokazéan vyssi pocet vyskytu myopie u
intelektualti. Optické faktory, které ovliviuji celkovy vysledek refrakce oka, jsou
zakitiveni a tlouStka rohovky, zaktiveni pfedni a zadni plochy ¢ocky, hloubka ptedni
komory a pfedozadni délka oka. Tyto faktory jsou nezavisle dédicné z nékolika genti
malého ucinku a projevuji se u myopie do -6 D. Je zndmo, Ze axidlni délka oka sama o
sob& neurcuje stupenn myopie. U myopie nad -6 D je prokdzana pficina pouze v jednom
chorobném genu. Nekteti védci se domnivaji, ze nizka myopie do -6 D je méné
piedurcena genetickymi faktory neZz myopie vysoka nad -6 D. Dle Kvapilikové [4]
vysoka myopie prokazuje recesivni typ dédi¢nosti. Myopie se mize vyskytovat
samostatné nebo jako soucdst 1 jinych zmén oka. Jedno z moZnych vysvétleni pficiny
vzniku myopie je citlivost lidského oka na velmi malé zmény v jeho anatomické
struktufe. Malé odchylky od normalni stavby zptsobuji signifikantni refrakéni vady a je
slozité¢ najit specificky geneticky nebo enviromentalni faktor jako jejich pficinu.
Dé&di¢né riziko pienosu myopie v populaci v Ceské republice je asi 15 % - 30 %, coz
ptredstavuje pro kazdé narozené dité dvou zdravych rodi¢i bez myopie patnacti az tficeti
procentni riziko projevu myopie v obdobi puberty. U rodiny, kde je postizeny jeden
rodi¢, stoupa riziko rozvinuti myopie na 23 % - 40 %. 6 % — 15 % déti pochazi z rodin,
kde se myopie nevyskytuje ani u jednoho z rodi¢t. A 33 % — 60 % se uvadi rozvinuti

myopie u déti, pokud jsou oba rodice myopové.
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Dalsim nazorem je, Zze myopie je ptrikladem multifaktorialni dédi¢nosti. Studie
také prokazaly, ze pokud maji oba rodi¢e myopii, pak jejich dit€¢ ma 6,42 krat vétsi
nachylnost na ziskani myopie, nez déti s jednim nebo zddnym rodicem s myopii. V
téchto rodinach zucasténych na studii nebyla prokazana spoluprace mezi genetickymi a
enviromentalnimi faktory. Existuji také studie, které u nizké a sttedni myopie prokazaly
autozomaln¢ dominantni typ dédi¢nosti, dale nasledovala autozomalné recesivni forma
dédic¢nosti a vzacné se objevil 1 X-vazany recesivni pienos.

Dle multigeneracni ¢inské studie bylo zjisténo, Ze jedinci tfeti generace nesou
veétsi riziko vzniku myopie, 1 kdyz jejich rodice myopii nemaji. Jsou také nazoru, ze
genetické faktory myopie jsou za posledni tfi generace konstantni, avSak enviromentalni
faktory maji zesilujici tendenci. Americti védci se k tomuto nézoru pifiklanéji, vzhledem
ke skutec¢nosti, jaky eviduji nartist myopie za poslednich 50 let. Dédi¢nost myopie miize
souviset s geny, které byly lokalizovany na lidskych chromozomech 1, 2, 12, 18. Na
kratkém rameni chromozomu 2 byly nalezeny tyto genetické informace u lidi trpici
vysokou myopii. U myopie nizké byly tyto genetické informace lokalizovany na
kratkém rameni chromozomu 1, av8ak zatim neni zndmo, zda tato genetick4 informace
ovliviiyje strukturu oka nebo jen zvySenou vnimavost na enviromentalni faktory. V roce
1998 tym americkych védci uvetejnil, ze na chromozomu 18 byl nalezen gen s
autozomaln¢ dominantni dédi¢nosti, ktery zptisobuje familiarni vyskyt vysoké myopie a
na chromozomu 12 byl lokalizovan stejny gen pro vysokou myopii. Védci také
nachdzeji vyssi podil myopie u Zen neZ u muzi. V USA a rozvojovych zemich je vyskyt
myopie na 25 % - 35 %, v nékterych ¢astech Asie je az 40 % vyskytu myopie v
populaci. Existuje také nazor, kdy autofi studujici tuto problematiku argumentuji, ze je
nutné odlisit patologickou myopii jako subjekt od myopie fyziologické, nebot’ dochazi k
vyslednym matoucim Udajim a nepfesnym vysledkiim. Mnoho oc¢nich i systémovych
onemocnéni je spojovano s myopii a jsou taktéz nékdy zahrnuty do vyzkumu.
Piikladem je albinismus, alporttiv syndrom, dédi¢na ektodermalni dysplazie, turneriiv
nebo marfaniv syndrom. Z o¢nich pak keratokonus, retinis pigmentosa nebo retinopatie
nedonosenych a mnoho dalSich. Problémem je n€kdy také zacletiovani déti do téchto
genealogickych studii, coZz mulze negativné ovlivnit vysledek. Nicméné, vétSina
genealogickych studii ukazuje vyznamnou rodinnou prevalenci myopie, ackoliv jsou

vysledné typy dédi¢nosti u jednotlivych provedenych studii rizné [1,3,18,24].
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5.1.6 Prevence Myopie

Utinna prevence myopie neexistuje. Rozvoj myopie byva spojovan s vy$§im
zapojovanim akomodac¢niho aparatu pfi praci na blizko a pfii Cteni, avSak je to védecky
neprokazano. Je mozné v ramci prevence piedchazet komplikacim pii predispozici k
odchlipenti sitnice u stfednich a tézSich forem myopie, na které¢ jsou pacienti upozornéni.
Dle Krause [3] z hlediska genetické profylaxe nelze doporucit snhatek partnerlt s

degenerativni myopii.

5.2 Hypermetropie (Dalekozrakost)

Hypermetropii (dalekozrakost) je mozno sledovat jiz pfi narozeni. Lze fici, ze
kazdé narozené dité ma nalez dalekozrakosti asi +2 D az +3 D a axialni délka je asi 17
mm. Axialni délku je mozné oznacit jako hlavni prvek, ktery ovliviiuje refrakéni vadu.
Dle Rozsivala [6] srustem oka dalekozrakost klesa, v pubert¢ ma urcity stupen
hypermetropie asi 50 % oci. Dalekozrakost postihuje asi 10 % obyvatel, vyskytuje se u
obyvatel méné nez kratkozrakost. Vyssi formy této vady byvaji nékdy projevem jiné¢ho
onemocnéni. Casto je u vysokych forem nalezena oboustranna lehka amblyopie. U
zvitat je mozno hypermetropii nalézt u savci, ptaku, plazi, obojzivelnikl a ryb. Stupen

dalekozrakosti je vyS$§i u menSich zvifat. Obecné plati, vice vyvinuti Zivocichové

cvwr

Dopadajici paprsky do oka v akomoda¢nim klidu se sbihaji v ohnisku za sitnici.
Na sitnici vznika neostry, zamlzeny obraz pfedmétu, ktery je diky tomu, Ze vznika blize
uzlovému bodu mensi, neZ u emetropického oka. Dalekozraké oko je charakterizovano
jako neuplné vyvinuté, opozdéné ve vyvoji. Dle Kolina [7] je primérma refrakce

obyvatelstva nizka hypermetropie, asi +0,75 D.

Pfi¢inou vzniku mize byt mensi predozadni prumér oka, kdy kazdy milimetr
zkraceni odpovida ptiblizné 3 D refrakéni vady - osova (axialni) hypermetropie. Mén¢
Castou pfiCinou je zmensena lomivost rohovky (vrozena cornea plana) nebo plocha
Cocka, vyskytujici se vzacné, kdy se jedna o kurvaturni hypermetropii. Indexova
hypermetropie vznika pfi snizeni indexu lomu ¢ocky. Chybéni ¢oCky (afakie), také
zpusobuje hypermetropii. Jednou z moznych pfic¢in hypermetropie je vliv dédicnosti.

Ptesna ptic¢ina hypermetropie vsak neni znama.
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Obr. ¢. 6: Dalekozraké oko [19]

5.2.1 Projev hypermetropie

Mladi hypermetropové s nizs§i formou vady vétSinou nemaji klinické pfiznaky.
Projevy astenopickych obtizi ¢i bolesti hlavy jsou typické. DalSimi ptiznaky, které
nasleduji, jsou zamlzené vidéni do blizka a pfipojuje se i zamlzené vidéni do dalky.
Lidé¢ s touto vadou akomoduji vice nez emetropové do dalky a musi vynaloZit jeSté veEtsi
akomodacni usili na ¢teni. V pozdéjsim véku se mlze projevit indexova hypermetropie,
kterd vznika v disledku sniZeni indexu lomu tkani cocky. Ve stafi je to normalni stav.

Tento stav vSak muze nastat naptiklad u diabetes mellitus, kdy dochazi ke zméné

obsahu vody ve vrstvach ¢ocky a naslednému snizeni jeji lomivosti.

Obr. ¢. 7: Zrakovy vjem u dalekozrakého oka bez korekce [19]
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5.2.2 Kaorekce hypermetropie

Hypermetropii u dospélych korigujeme nejsilnéjsi spojkou, se kterou jesté vidi
oste. Pokud pacient nema obtize, zrakova ostrost je normalni a jedna se o nizkou vadu
bez projevil astenopickych potizi nebo strabismu, korekci vétSinou nenasazujeme.
Korekce je pfisn¢ individudlni. Ovliviuji ji také stupeit hypermetropie, akomodacni

Site, vek, obtize nebo postaveni oci.

5.2.3 Déleni hypermetropie

Celkova neboli totalni hypermetropie se rozd€luje na dve slozky.

1. Latentni hypermetropie, slozka totalni hypermetropie, kterou Ize vyradit jen
atropinovymi preparaty a je korigovéana fyziologickym napé€tim cilidrniho svalu.

Pohybuje se kolem 1 D.

2. Manifestni hypermetropie, druhd slozka totalni hypermetropie, ktera se dale
déli na fakultativni hypermetropii, kterou je mozné zvladnout vykorigovat
zvySenym akomodac¢nim Gsilim a absolutni hypermetropii, kterou neni mozno

akomodaci vykorigovat.

Dle Krause [3] hypermetropie nebyva progresivni a jeji narlst s navysujicim
vékem je zpusoben klesajici schopnosti akomodace. Extrémné vysoka hypermetropie
nad +10 D se projevuje napiiklad u nanoftalmu. Je u néj prokazana jak autozomalné
dominantni, tak autozomaln¢ recesivni forma dédi¢nosti. Autozomalné¢ dominantni typ
dédi¢nosti nanoftalmu na chromozomu 11p133 se vyznacuje malym okem, vysokou
hypermetropii a vysokym vyskytem glaukomu s uzavienym thlem u jedinci, kteti byli
studovani. Autozomalné recesivni typ dédi¢nosti u nanoftalmu na chromozomu
11923.3.134 je charakterizovan mutaci genu, ktery je povazovan za gen, ovlivilujici

axialni délku oka. Dfive byl nanoftalmus povazovan za primarni defekt pojivové tkané

[16].
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5.2.4 Dédi¢nost hypermetropie

Jednotlivé publikace uvadéji po vétSinou témer totozné informace. PtiCiny
vzniku doposud nejsou piesné zjistény a popsany. Piedpoklad dédi¢né dispozice vSak u
hypermetropie stejné¢ tak jako u myopie je. U vyssich forem této vady je dédinost
povazovdna za nejznaméjsi pficinu vzniku. Jsou také jedinci s hypermetropii, ktefi
nemaji genetické predpoklady a trpi touto vadou rtzného stupné. Jednou z dalSich
moznych pfi¢in ovlivilujici rozvoj hypermetropie a jeji stupenn jsou faktory zivotniho
prostiedi. Dle Kvapilikové [4] jsou ve své podstaté vady refrakce zalozeny dédiéné a
vysoka hypermetropie prokazuje recesivni typ dédi¢nosti. Je v§ak nutné podotknout, ze
kombinace mnoha faktort v dédi¢nosti zamezuje piesné urceni pienosu. Vysoka
hypermetropie je Casto spojena s abnormalitami oka jako je naptiklad mikrocornea a je
také asociovana s nékterymi syndromy jako naptiklad albinismus, kenny syndrom nebo
sorby syndrom [24]. Je znamo, Ze Cisty mikroftalmus vykazuje vzdy vysokou
hypermetropii. Z vétSiny studii u vysoké hypermetropie vSak vyplyva vysledek
autozomalné recesivniho typu dédic¢nosti, zfidka byl také zaznamenan autozomalné

dominantni typ dédi¢nosti [24].

Dédi¢ny charakter dalekozrakosti byl prokazan na studiich jednovajeénych
dvojcat a bylo poukazovano na to, Ze environmentéalni faktory v tomto pfipad€ nemaji
velky vliv. Coz je dalsi, odlisny ndzor. U nejnizsich a nizSich stupnii hypermetropie se

vétsina autoru piiklani k autozomalné dominantnimu typu dédi¢nosti [24].

Dle Gregora [22] se jak dalekozrakost, tak kratkozrakost v nékterych rodinach
vyskytuje Castéji. U téchto vad jde o dédi¢nost multifaktorialni. Dédi se urcita dispozice
a zalezi na dal$ich faktorech, zda se vada projevi. Zabranit vzniku vady neni mozné, ani

zadnymi testy V t€hotenstvi, vadu nelze odhalit. Coz je dalsi nazor soucasnosti.

5.2.5 Prevence hypermetropie
Stejné tak jak neni mozné predchazet myopii, stejné je to u hypermetropie.
Prevence neexistuje. U hypermetropickych o¢i je obecné predispozice Kk vzniku

glaukomu s uzavienym uhlem. Jsou tfeba preventivni kontroly u oftalmologa.
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5.3 Astigmatismus

Refrakéni vada, pti které opticky aparat oka nema stejnou optickou mohutnost
ve vSech meridianech. Dle Antona [2] je vyskyt nefyziologického astigmatismu u
obyvatelstva asi 10 %. Nejcasté&ji se setkdvame s astigmatismem rohovkovym, ojedinély
je vyskyt astigmatismu cockového a astigmatismu o¢niho pozadi. Pfi¢inami vzniku
astigmatismu muze byt vada zakfiveni, nespravna centrace nebo index lomu. Dle
Antona [2] rozdil zakiiveni pfedni plochy rohovky o 0,1 mm zplsobuje, zevni
astigmatismus 0,5 D. Nemusi postihovat ob¢ o¢i, muze se vyskytovat jednostranné a i
nizka forma astigmatismu mize snizovat zrakovou ostrost, pokud neni korigovana. V

mnoha piipadech je doprovazen kratkozrakosti nebo dalekozrakosti, pfi¢emz jeho vznik

je vétsinou jiz v détstvi.

Obr. ¢. 8: Oko s astigmatismem [19]

5.3.1 Projevy astigmatismu

Projevem nekorigovaného astigmatismu v nizSich a stfednich hodnotach jsou
bolesti hlavy a oci, astenopické potize, pti zvySeném akomodacnim usili, které vidéni
zpravidla zlep$i. U vysSich hodnot astigmatismu tyto projevy obtizi vétSinou nejsou.
Jedinci s touto vadou maji rozmlzené vidéni, které je pfechodné. Castou snahou pro

zlepSeni vidéni je piivirani oci.
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Obr. €. 9: Zrakovy vjem u oka s astigmatismem bez korekce [19]

5.3.2 Korekce astigmatismu

Astigmatismus do 0,5 cylindrické dioptrie neni nutné korigovat, neni vsak
vylouceno, Ze i u nizSich forem astigmatismu pfi jeho vykorigovani dochdzi ke
znaénému zlepSeni zrakové ostrosti. Je nutny individudlni ptistup ke kazdému jedinci.
Vyslednd korekce by méla byt kompromisem zrakové ostrosti a binokularni
snaSenlivosti. Astigmatismus korigujeme pomoci Jacksonova cylindru nebo zamlzovaci
metodou. Formou korekce byvaji jak bryle, tak torické kontaktni ¢ocky. V pozdéjsim
véku je pfizpusobovaci schopnost na novou korekci astigmatismu podstatné horsi.

MozZnosti odstranéni astigmatismu jsou dnes 1 v refrak¢ni chirurgii.

5.3.3 Déleni astigmatismu
Z hlediska etiologie se astigmatismus rozdéluje astigmatismus na kurvaturni

astigmatismus, astigmatismus, ktery vznika z decentrace a indexovy astigmatismus [3].

1. Kurvaturni astigmatismus — nejcastéji rohovkovy, u vétSiny obyvatelstva jsou
nalezeny nizké hodnoty, povazovany za fyziologické. U vysSSich forem
kurvaturniho astigmatismu se nejspiSe jedna o vrozenou podstatu. Miize se diky
rohovkovym onemocnénim, urazim nebo chirurgickym zasahlim projevit také

forma ziskana.
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2. Astigmatismus z decentrace — pficinou vzniku je subluxace ¢ocky, u malych
decentraci nitroo¢nich implantati se mize projevit vy$§imi hodnotami.

3. Indexovy astigmatismus — projevuje se napiiklad pii po€inajici katarakté.

Astigmatismus lze také rozclenit na pravidelny (regularis), u kterého nachazime

vzajemné kolmé osy s nejvetsi a nejmensi lomivosti. Lze je korigovat brylovymi skly.

Druhy typ astigmatismu je nepravidelny (irregularis), u kterého nelze najit symetrii.
Muze se vyskytnout po urazech ptedni Casti rohovky a po rohovkovém onemocnéni.
V riiznych merididnech nachézime rtiznou refrakci. Rezy na sebe nejsou kolmé a sviraji

ruzné uhly. Korekce brylovymi skly neni zcela upokojiva.

Pravidelny astigmatismus se déale rozdéluje dle polohy ohniskovych linii vzhledem k
sitnici na prosty (simplex), kdy je jedna osa emetropicka a druhd ametropicka, slozeny
(compositus) osy jsou obé¢ myopické nebo hypermetropické a astigmatismus smiSeny

(mixtus), kdy jedna osa je myopicka a druha hypermetropicka.

Druhy zpasob déleni pravidelného astigmatismu je dle polohy hlavnich Fezi. Podle

o 24

pravidla (piimy), kdy je vertikalni osa lomivé¢jsi a proti pravidlu (nepiimy), pokud

vertikalni osa lomivéjsi neni. A astigmatismus Sikmych os, kdy jsou meridiany

odchylené od horizontalniho 1 vertikalniho sméru, nelze tedy merididny piesné urcit.

5.3.4 Dédi¢nost astigmatismu

Astigmatismus do 0,75 cylindrické dioptrie je povazovan za spiSe vyvojovou
nepravidelnost rohovky nebo jako disledek zanétlivého onemocnéni rohovky, jehoz
nasledkem se také muze astigmatismus nizs§iho stupné projevit, nez jako dédicna vada.
U vysSich hodnot astigmatismu byl popsan familiarni vyskyt a tedy 1 dédicnost. Jiz v
roce 1913 bylo zaznamenano, ze lidé s rohovkovym astigmatismem maji tendenci mit
potomKy s touto vadou. Projevy dédi¢nosti u dvou populaci, které byly doposud ziskany
u rohovkového astigmatismu, jsou ve vétsiné ptipadi malé [16].

Astigmatismus byva vzacné spojovan s jinymi dédi¢nymi chorobami naptiklad s

albinismem nebo optickou nervovou hypoplazii.
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U vétSiny studii astigmatismu byl znejvétsi ¢asti prokdzan autozomalné
dominantni typ dédi¢nosti, autozomaln¢ recesivni typ dédi¢nosti byl prokdzan
prilezitostné a ojedinéle se objevily 1 vysledky s X-vazanym recesivnim typem

dédicnosti, tedy gonozomalnim [24].

5.3.5 Prevence astigmatismu
Prevence astigmatismu neexistuje, z velké casti se jedna o fyziologickou
zalezitost. Je nutné se vyvarovat Urazim a onemocnénim rohovky, které by mohly

astigmatismus zapficinit.

6 PriCiny chorob, dédi¢nych a vrozenych vad oka dle

etiopatogenetického hlediska

Jedna z pficin je vliv peristatickych vlivi, které zptsobuji 45% vrozenych vad
oka. Tyto vlivy maji fyzikalni, chemicky nebo mechanicky charakter, také metabolicky
nebo hormonalni a jejich vliv na poskozeni a nasledné poruchy zéavisi na tom, kdy se
projevi na vyvoji embrya. Cim diive embryo postihnou, tim t&23i poruchy nastavaji.
Pfic¢iny endogenni a exogenni neni mozno piesné identifikovat, nebot’ neni mozné
vymezit, co zplisobuji zevni a co genetické vlivy pii vzniku vrozenych vad u ¢lovéka. Je
znamo, ze Cast pfi¢in téchto vrozenych vad u clovéka je prostiedi, které Clovéka
ovliviiuje, dalsi ¢asti jsou rodice a posledni ¢asti pticin je prizkum rodin z biologického
a genetického hlediska, ze kterych dité¢ pochazi. Dédicné faktory, také patii mezi dalsi
pfi¢iny. Komplikaci u téchto faktorii je polygenie, kterd znemoZiluje odhalit typ
dédi¢nosti. Geneticky nalez je u 20 % vad, pficemz u nckterych nachazime jak
autozomalné dominantni, tak autozomalné recesivni typ dédicnosti, pfikladem je retinis
pigmentosa, ktera je zafazena do geneticky heterogennich chorob s progresivnim
snizenim visu diky abnormalitdm fotoreceptori nebo retinalniho pigmentu. Je zndmo
nejméné 35 mutaci gentl, které zplisobuji retinis pigmentosa a mize se vyskytnout i
vV ramci multiorganovych syndromii. U 10 % — 40 % nachazime izolovany ptipad, tedy
novou mutaci genu. Pii kombinaci genetickych a peristaltickych vlivii mize dochazet
ke vzniku adnatnich poruch ve 33 %. Dle Kvapilikové [4] jsou u déti dédi¢né a adnatni
choroby v 65 % - 85 % pfticinou slepoty. V dospélé populaci v 30 %. Znaky se u

jednoho jedince mohou projevit jak dédicné s riiznym typem dédiCnosti, tak nedédicné
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Vv zavislosti na fenotypu a vlivil na néj. I chromozomové aberace, tedy odchylky bud’

strukturni nebo pocetni, germinalni nebo somatické, vSechny mohou byt pfic¢inou.

ey e

Byl také popsan a sledovan geograficky vyskyt vrozenych o¢nich vad rodicii a
jejich potomk. V pribéhu let 1945 — 1965 byl proveden prizkum u narozenych déti se
zaméfenim na kongenitalni vrozené oc¢ni vady v ramci studia zevniho prostfedi. Déti
byly hospitalizovany a také dlouhodobé sledovany. I rodi¢e a sourozenci byli do studie
zapojeny a hodnoceny byly anamnestické udaje, bydlisté, hereditarni vyskyt u
jednotlivych rodin. Byl pozorovan vék matek, onemocnéni prodélané pied, béhem
téhotenstvi a po porodu u matek. Zohlednény byly faktory zaméstnani, kde matky
bydlely nebo otec z hlediska genetiky vrozenych o¢nich vad. Zavér byl, Ze faktory
zevniho prostfedi nejsou pifi ureni prib&hu biologickych vlivi u rodi¢i déti

s vrozenymi o¢nimi vadami ty hlavni [38].
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7 SHRNUTI TEORETICKE CASTI

V teoretické Casti jsem objasnila genetiku jako védu, jeji pocatky a ve zkratce
prvni poznatky, které nastartovaly jeji expanzivni vyvoj v pozdéjsi dobé. Uvedla jsem
zakladni pojmy z genetiky a shrnula dédi¢nost a genealogii, kterou vyuZiji v nasledujici
praktick¢ casti prace, Vramci optometric. Pozastavila jsme se nad jednotlivymi
refrakénimi vadami. Ve strucnosti jsem uvedla jejich charakteristiku a u kazdé z nich
jsem vénovala ¢ast kapitoly dédi¢nosti. Genetika a s ni souvisejici studium dédi¢nosti a
proménlivosti je velmi obsahlé a komplikované téma. Samotna genetika a jeji metody
do zna¢né miry zasahuji do mnoha védnich obort. Diky ni je mozné prozkoumat
mnozstvi dal§ich skuteCnosti a faktd Vv riznych védnich disciplinaich. V ramci
oftalmologie, kde je jiz dlouho dobu zndmo mnozstvi onemocnéni a syndromu
geneticky podminénych se mozna genetika do budoucna bude vice soustfedit na
refrakéni vady, kde jsou jeSt€¢ znacné rezervy objevovani. Z hlediska dédicnosti je
nejvetsi mnozstvi informaci nasbirdno u myopie. Co se ty¢e dvou dalSich refrakénich

vad, je otazka budoucnosti, kdy budou znamo vice podrobng&jsich informace i u nich.
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8 Uvod

8.1 Vyzkum

Vyzkumna cast diplomové prace je zaméfena na prokazani dédiCnosti
refrak¢nich vad u klientli, navstévnika optiky. Cilem je zjistit u kazdého z dotazanych
vyskyt refrakéni vady v jeho rodiné, respektive u jeho sourozencu, rodic¢t a jejich
sourozencu a prarodicu, tedy tii generaci. U refrakénich vad je ptredpokladan projev
autozomaln¢ dominantniho i1 autozomalné recesivniho typu dédi¢nosti. Dle rodokmenti
jsem se pozastavila i nad gonozomalni dédi¢nosti, jestli se u nékterého piipadu prokaze.
Dale je sledovan vék manifestace u jednotlivych probandi zatazenych dle rodokmenti
do typu dédi¢nosti. Nasledné jsou porovnany nalezené vysledky typti dédi¢nosti u
jednotlivych refrakénich vad s vysledky z odborné literatury a sestaveny do tabulky.
Z dotazniku jsem také analyzovala, jestli dva faktory vnéjsiho prostiedi ovliviiuji vyvoj
refrakéni vady. Témito faktory jsou Castéjsi prace na pocitaci v zaméstnani, respektive
hlavni pracovni naplni je prace s pocitacem (8 hodin denn¢ minimaln¢) a studium (8
hodin denné minimaln¢), kdy je znamo, ze studenti travi pii studiu podstatné del§i dobu

s po¢ita¢em a knihami. Ve je shrnuto a vyhodnoceno do tabulek.

8.2 Cile vyzkumu a hypotézy

1. Cil
Zkouman je typ dédi¢nosti u jednotlivych refrakénich vad. Vady jsou mimo
astigmatismu rozdéleny na vysoky a nizky stupeii dle dioptrii.

1. Hypotéza: ,Domnivdm se, Ze u nizké myopie se prokaZze autozomalné
dominantni typ dédicnosti. U myopie gravis se prokaZze autozomalné recesivni
typ dédi¢nosti. U nizké hypermetropie se prokaze autozomalné¢ dominantni typ
dédic¢nosti. U vysoké hypermetropie se prokaze autozomalné recesivni typ

dédicnost. U astigmatismu se prokaze autozomaln¢ dominantni typ dédi¢nosti®.
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2. Cil
Vysledovat u jednotlivych typt dédicnosti refrakénich vad vék manifestace
projevu vady. VEk manifestace patii mezi faktory ovliviiujici typ rodokmenu.
Chci porovnat jednotlivé rodokmeny s autozomalné¢ dominantni a autozomalné

recesivni dédi¢nosti u nizkych a vysokych forem refrakénich vad.

3.Cil

Porovnani vysledkt typt dédicnosti jednotlivych refrakénich vad, rozdélenych

dle dioptrii do skupin v prvni hypotéze, S jinymi autory v odborné literatute.

4. Cil

Vysledovat u jednotlivych refrakénich vad vliv vnéjSich faktorG (prace na
pocita¢i v zaméstnani, studium) a jeji zavislost na progresi refrak¢éni vady.

2. Hypotéza: ,Domnivam se, ze se u myopie progrese prokaze. U hypermetropie
se progrese vlivem téchto dvou wvnéjSich faktort neprokaze, spiSe je

vvvvvv

téchto dvou vnéjsich faktorti na jeho progresi nepiedpokladam®.
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9 Soubor a Metodika

Celkovy pocet dotazovanych je 240 klientd. Z myopie je zastoupeno 99
probandd, z hypermetropie 81 probanda a u astigmatismu 60 probandut. Bylo provedeno
objektivni méfeni na autorefraktometru Topcon a subjektivni méfeni pomoci sady
brylovych ¢ocek, jacksonova cylindru a projekéniho optotypu na standartni vySetrovaci
vzdalenost 5 metrii. Byl monokularné i binokularné pouzit duochrom test. Nasledné byl
vyplnén nize uvedeny dotaznik, ktery byl zaméten na vyskyt refrakéni vady v klientove
rodiné. Pokud bylo mozné vysetfeni rodinnych piislusnikti, bylo uskute¢néno, pokud
ne, dalsi ziskané informace jsou sesbirany dotdzdnim na probanda, popiipadé
telefonickym kontaktovanim rodinnych pfisluSniki a zaznamenany do dotazniku
probanda. Vybér klientli na vysetfeni je nahodny, tudiZ nejsou poéty klientl stejné u
vSech refrakénich vad. Data z dotazniku jsou zpracovana do genealogickych schémat,
rodokmenii a vyhodnocovéana z hlediska dédi¢nosti. Je zkouméno, zda je mozné je
zatadit do jedné z moznych typti monogenni dédi¢nosti nebo je genealogické schéma
nezaraditelné, kdy se jednd o novou mutaci genu. Mozny je i vyskyt polygenni,
multifaktoridlni nebo gonozomalni dédi¢nosti. Vyskyt gonozomalni dédicnosti neni dle
literatury prokazan vtak velké mife, jako u autozomalni dédi¢nosti a tudiz
nepiedpokladame tento projev. Klienti s myopii a hypermetropii jsou rozdéleny do
skupin dle dioptrii. Nizky stupen vady do -/+ 6 D. Vysoky stupen vady nad -/+ 6 D.
Astigmatismus neni rozdélen, klienti s astigmatismem jsou vybirani od 1 cylindrické

dioptrie.

Zkouman je také median véku manifestace refrakéni vady. Pro ovéfeni je pouzit
krabicovy graf, ktery je pro tuto databazi prehledny. Sitka jednotlivych boxplotil odrazi
pocet osob ve skupiné (¢im uzsi, tim méné lidi). Prostfedni ¢ara v krabicovém grafu je
medidn, nikoli primér. V pfipad¢é silné zeSikmeného rozdéleni (diky piitomnosti
extrémnich hodnot) je primér vychylen smérem k témto hodnotdm, proto je lepsi jako
charakteristiku polohy pravé misto priméru pouzivat median, neboli 2. kvartil. Hranice

krabicového grafu jsou 1. a 3. kvartil. Samostatné body jsou extrémni hodnoty.
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V dal$i ¢asti jsou data u jednotlivych refrakénich vad s typem dédicnosti sesbirana

z dostupnych odbornych publikaci a porovnéana s vysledky 1. hypotézy.

V posledni ¢asti jsou data z dotazniku zkoumana v ramci vlivu vnéjSich faktort
na jednotlivé refrakéni vady. Zaméfila jsme se na praci na pocita¢i v zaméstnani a
studenty, ktefi pii studiu a ve volném cCase vénuji vice Casu Cteni a také praci na
pocitaci. U lidi denné pracujicich s pocitacem jsem Se orientovala na to, zda se vada po
nastupu do prace rozvijela rychleji nebo dokonce manifestovala nebo tato kazdodenni
¢innost u pocitace v zaméstnani neméla na vyvoj vady vliv a vada byla stdla s moznym
nepatrnym rustem. Byli také dotdzani na délku pracovniho poméru, pfi kterém je prace
na pocitaci hlavni pracovni naplni. U pracujicich nadmérna prace s pocitatem znaci
osmi hodinova pracovni doba v zaméstnani minimalné. U studujicich jsem se
orientovala na to, zda se vada béhem studia néjak vyrazné zhorSila nebo nikoliv.
Studenti pocita¢ a knihy vyuzivaji znacnou ¢ast dne, zohledilovano bylo stejné tak jako
u pracujicich 8 hodin denn¢ minimaln¢ a vice. Nasledn¢ jsem tyto vysledky porovnala.
Potvrdila si tak domnénku o vlivu téchto dvou vné&jsich faktord u jednotlivych
refrak¢nich vad. Vzhledem k nemoznosti si ovéfit korekcei u vSech klientd v minulosti,

jsou klienti dotdzani na zhorSeni vady.

Sledovani probandi jsou zamérné selektovani dle véku do 35 let, aby bylo mozné
lépe vysledovat tfeti generace u jejich rodin Vradmci dotazniku a rodokment.
Vysetfovani probandi byli dotazani na aktualni zdravotni stav, onemocnéni o¢ni i
celkové, uzivané lIéky. Tyto dotazy byly pokladéany i jejich rodinnym piisluSnikiim. Pti
anamnéze nebyly zaznamenany geneticky podminéné syndromy. Zdravotni stav
proband byl dobry. Zaznamenan byl u rodinnych pfislusnikd v nékolika ptipadech
diabetes, vétSinou 2. typu. Na sledovani typu dédi¢nosti byla pouzita metoda

rodokmentl. Sbirani dat probihalo od bfezna roku 2012 do unora roku 2013.
Myopie

Ze vzorku 99 kratkozrakych klienti bylo vybrano 58 s myopii nizkou, do -6
dioptrii a 41 s myopii gravis, nad -6 dioptrii. Jednotlivé myopie, rozélenéné dle dioptrii
posuzuji dle vyhotovenych rodokmeni a rozdéluji do skupiny autozomalné

dominantniho a autozomalné recesivniho typu dédicnosti a do skupiny, ve které se
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nachazeji rodokmeny, které nelze dle pravidel monogenni dédi¢nosti zatadit do jednoho
z typu dédicnosti. Predpoklad je, Ze se jednd o skupinu s vyskytem polygenni nebo
multifaktorialni dédi¢nosti nebo se jednd o novou mutaci genu a v tomto piipadé

pouzitim jen metody genealogickych schémat neni mozné presn¢ urcit typ dédicnosti.

Graf €. 2: Pomér ziskanych dat u myopie nizké a gravis

Pomér ziskanych dat u myopie do -6
dpt a nad -6 dpt

Myopie Myopie do
nad -6 8

dioptrii; dioptrii;
n=41 n=>58

Hypermetropie

Totéz co u myopie, sleduji u hypermetropie. Z 81 dalekozrakych klientl je
vybrano 65 s hypermetropii nizkou, do +6 dioptrii a 16 s hypermetropii vysokou, nad
+6 dioptrii. Jednotlivé skupiny posuzuji dle zhotovenych genealogickych schémat a
zatazuji do skupiny autozomdlné¢ dominantniho, autozomalné recesivniho typu
dédicnosti a do skupiny, ve které se nachéazeji rodokmeny, které nelze dle pravidel
monogenni dédicnosti zafadit do jednoho ztypii dédiCnosti. Predpoklad je u této

neidentifikovatelné skupiny stejny, jako u myopie.

Graf ¢. 3:Pomér ziskanych dat u hypermetropie nizké a vysoké

Pomér ziskanych dat u
hypermetropie do +6 D a nad +6 D
Hypermetr
opie nad
+6

dioptrif;

n=16 Hypermetr

opie do +

6 dioptrii;

n= 65
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Astigmatismus

U astigmatismu nejsou rozde¢leni klienti do skupin. Skupina je pouze jedna a
jsou do ni zatazeni klienti s astigmatismem od 1 cylindrické dioptrie. Celkovy pocet
klientd je 60. Prokazuje se opét, je-li mozné zaradit rodokmeny s astigmatismem do
jednoho z typli monogenni dédi€nosti nebo nikoliv, pfedpoklad je opét stejny jako u
predchazejicich refrakénich vad. Zatazeni probandi S astigmatismem byly bez trazi a

bez poskozeni rohovky.

Z celkového poctu 99 klientli s myopii, bylo 53 studujicich, 42 pracujicich a 4
nezaméstnani. U klient hypermetropii jsem nalezla z celkového poctu 81 klienti 33
studujicich a 47 pracujicich a 1 nezaméstnané¢ho. U astigmatismu jsem z celkového

poctu 60 klientd nalezla 19 studujicich, 38 pracujicich a 3 nezaméstnané.

Graf ¢. 4: Pocty studujicich a pracujicich u jednotlivych refrakénich vad nizkych a

vysokych forem

Pocty studujicich a pracujicich u jednotlivych refrakénich vad
nizkych a vysokych forem

40 -

M Pracujici
30 A

B Studujici

20 A = Nezaméstnani

10 A

Pocet studujicich , pracujicich a nezaméstnanych

Myopie Hypermetropie Astigmatismus

Refrakéni vady
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10 Vysledky

1. CiL
1. Hypotéza: (nizka myopie)

Z celkového poctu 58 klientt s nizkou myopii je nalezeno 24 rodokmentl, u kterych byl
vysledovan autozomalné dominantni typ dédi¢nosti. 33 rodokment bylo zatazeno do
autozomalné recesivniho typu dédi¢nosti a 1 rodokmen nespada ani do jednoho z typtu

monogenni dédi¢nosti (Graf ¢. 5).

Graf ¢. 5: Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u nizké myopie do -6 dioptrii

Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u nizké
myopie do -6 dioptrii

Autozomalné

Neuréené dominantni
rodokmeny; typ
1 dédic¢nosti;

24

Autozomalné
recesivni ty

dédicnosti
33

1. Hypotéza (myopie gravis, nad - 6dpt)

U myopie gravis, nad -6 dioptrii, predpokladam, ze se prokaze recesivni typ dédi¢nosti,
ktera dle Kvapilikové [4], ma vyssi geneticky predpoklad. Z celkového poctu 41 klientt
s myopii gravis, nad -6 dioptrii, je nalezeno 22 rodokment, u kterych byl vysledovan
autozomaln¢ dominantni typ dédi¢nosti, 17 rodokmentli bylo zafazeno do autozomalné
recesivniho typu dédi¢nosti a 2 rodokmeny nebyly zatazeny ani do jednoho typu

monogenni dédic¢nosti (Graf ¢. 6).
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Graf ¢. 6: Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u myopie gravis, nad - 6 dioptrii

Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u myopie
gravis, nad - 6 dpt

Neurcené Autozomalné
rodokmeny; 2 dominantni

typ
dédicnosti; 22

Autozomalné
recesivni typ
dédicnosti; 17

Myopie gravis, nad -6 dioptrii, Se prokazala v nadpolovi¢ni vétSiny jako autozomalné

dominantni.

1. Hypotéza (nizka hypermetropie, do +6 dpt)

Z celkového poctu 65 klientl s nizkou hypermetropii, do + 6 dioptrii, je nalezeno 43
rodokmenti, u kterych byl vysledovan autozomélné dominantni typ dédicnosti. 22
rodokmenil bylo zafazeno do autozomdlné recesivniho typu dédi€nosti. Rodokmeny
byly u nizké hypermetropie vSechny zafazeny dle pravidel monogenni dédi¢nosti (Graf

)
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Graf ¢. 7: Vyskyt jednotlivych typu dédi¢nosti u nizké hypermetropie, do +6
dioptrii

Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u nizké
hypermetropie, do +6 dpt

Autozomalné
recesivni typ
dédicnosti; 22

Autozomalné
dominantni

typ
dédicnosti; 43

Je patrné, Ze se nam u nizké hypermetropie prokdzal z vétSi Casti autozomalné

dominantni typ dédi¢nosti.

1. Hypotéza (vysoka hypermetropie, nad +6dpt)

U vysoké hypermetropie, nad + 6 dioptrii pfedpokladam, Ze se prokaZe recesivni typ
dédicnosti. Z celkového pocétu 16 klientti s vysokou hypermetropii, nad + 6 dioptrii je
nalezeno 9 rodokmeni, u kterych byl vysledovan autozomalné dominantni typ
dédicnosti a 7 rodokment bylo zafazeno do autozomalné recesivniho typu dédi¢nosti. U
vysoké hypermetropie byly vSechny rodokmeny zafazeny dle pravidel monogenni

dédicnosti (Graf €. 8).
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Graf ¢. 8: Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u vysoké hypermetropie, nad + 6
dioptrii

Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u vysoké
hypermetropie, nad +6 dpt

Autozomalné
recesivni typ
dédicnosti; 7

utozomalné
dominantni

typ
dédic¢nosti; 9

1. Hypotéza (astigmatismus od 1 cylindrické dpt)

Z celkového poctu 60 klientt s astigmatismem od 1 cylindrické dioptrie je nalezeno 28
rodokmentl, u kterych byl vysledovan autozomdlné¢ dominantni typ dédicnosti. 27
rodokmentl bylo zatazeno do autozomalné recesivniho typu dédicnosti a 5 rodokmenti

nebylo mozno ur€it, o jaky typ dédi¢nosti se jedna (Graf €. 9).

Graf ¢. 9: Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u astigmatismu od 1 cylindrické
dioptrie

Vyskyt jednotlivych typi dédi¢nosti u
astigmatismu od 1 cyl dpt

Neurcéené
rodokmeny;
5

utozomalné
dominantni
typ
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Autozomalné
recesivni typ
dédicnosti;
27
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Shrnuti 1. Hypotézy

Mu;j predpoklad byl, Ze se u nizké myopie, do -6 dpt, projevi autozomalné dominantni
typ dédicnosti. Nejvétsi pocet rodokment se projevil s autozomalné recesivnim typem
dédicnosti v poctu 33, coz tvorilo 57 %. Druhy pak nasledoval piedpokladany
autozomalné dominantni typ dédi¢nosti v poctu 24, coz tvorilo 41 %. My

ptredpoklad se tedy nepotvrdil. Neurcity rodokmen byl z celkového poctu pouze jeden.

U myopie gravis, nad -6 dpt jsem ptepokladala, Ze z vysledka genealogickych schémat
se nejvice projevi autozomaln€ recesivni typ dédicnosti, stejné tak u vysoké
hypermetropie nad + 6D. Coz se mi nepotvrdilo. U obou refrakénich vad vysokého
stupné se projevil z vétsi ¢asti autozomalné dominantni typ dédi¢nosti. U myopie
gravis se autozomalné dominantni typ dédi¢nosti projevil u 22 rodokmenii, coz
tvofilo 54 %. Nasledoval autozomalné recesivni typ dédi¢nosti v poctu 17
rodokmenu, coZ tvorilo 41 % z celkového poctu. Neurcité rodokmeny u myopie

gravis byly z celkového poctu dva.

U nizké hypermetropie, do + 6 dpt, byl piedpoklad projevu dédi¢nosti autozomalné
dominantni typ. Tento piedpoklad se potvrdil v poméru 43 AD / 22 AR. V procentech
66 % AD / 34 % AR. Vsechny rodokmeny bylo mozné dle rodokment z této skupiny
vyhodnotit.

U vysoké hypermetropie nad + 6 dpt jsem ptredpokladala, Ze se prokaze recesivni typ
dédicnosti. Tento predpoklad se nepotvrdil. U vysoké hypermetropie se z vétsi Casti
prokazala autozomalné dominantni dédi¢nost, avSak ne ve vét§i mife, Autozomalné
dominantni dédi¢nost se projevila u 9 rodokment, coz tvorilo 56 %, autozomalné
recesivni dédi¢nost v 7 rodokmenech, coZ tvorilo 44 %. Vysledek tedy neni zcela
jednozna¢ny, musim zohlednit mensi vyskyt této vady vtomto stupni v populaci.

Vsechny rodokmeny bylo mozné dle rodokment z této skupiny vyhodnotit.

Predpoklad u skupiny astigmatismu nad 1 cylindrickou dioptrii byl projev autozomalné
dominantniho typu dédi¢nosti. Ten se prokazal, ale ne zcela jednoznacné. Z velké Casti
byla nalezena u astigmatismu také autozomalni recesivni dédi¢nost v poméru 28 AD /
27 AR. V procentech je to AD 47 % / AR 45 %. 5 rodokmeni, tedy 8 % nebylo

mozné u astigmatismu vyhodnotit.
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Vysledné hodnoty prvni hypotézy jsou shrnuty do nasledujici tabulky dle pfevazujiciho

typu dédi¢nosti projevujiciho se u jednotlivych skupin refrakénich vad. Sefazené jsou

od nejvice se projevujiciho typu po nejméné se projevujici (Tabulka €. 5).

Zkratky uvedené¢ pro jednotlivé typy dédi¢nosti:

AD — autozomalné dominantni typ dédi¢nosti.

AR — autozomalné recesivni typ dédicnosti

P — polygenni typ dédi¢nosti

M — multifaktorialni dédi¢nost

X — vazany recesivni typ dédi¢nosti

N — nezafazeny rodokmen

Hyper. - hypermetropie

Tabulka €. 5: Vysledné typy dédi¢nosti jednotlivych refrakénich vad

Nizka myopie, | Vysoka myopie, | Nizka hyper., Vysoka hyper., | Astigmatismus
do -6 dpt / nad -6 dpt / do +6 dpt / nad +6 dpt / / pocet / %
pocet / % pocet / % pocet / % pocet / %
1.| AR/33/57% | AD/22/54% | AD/43/66% AD/9/56% | AD/28/47%
2.| AD/24/41% AR /17 /41% AR /22 /34% AR/ 7/ 44% AR /27 | 45%
3. N/1/2% N/2/5% / / N/5/8%
Piedpoklad nebyl u prvni hypotézy zcela shodny s vyslednymi hodnotami

genealogickych schémat. Na prvni hypotézu navazujeme nasledné tietim cilem, kdy

jsou porovnany data z literatury s vysledky z prvni hypotézy.
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2. CiL

V¢Ek manifestace je definovan jako projev vady, kdy klient zacal hite vidét a byla mu
predepsana prvni korekce, nebo byla zjisténa vada lékafem. Porovnavame vé&k
manifestace autozomalné¢ dominantni a recesivni dédi¢nosti u jednotlivych nizkych a

vysokych forem vad.

Graf ¢. 10: VEk manifestace u nizké myopie a u myopie gravis
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Tabulka ¢. 6: Nizka a vysoka myopie, sumarni charakteristika

Min. 1st. Qu. Median Mean 3rd.Qu. Max
nAD 4.00 8.00 11.50 12.08 15.00 29.00
nAR 7.00 14.00 15.00 15.06 16.00 25.00
vAD 4.00 6.00 6.00 7.00 8.00 12.00
VAR 4.00 5.00 7.00 6.765 8.00 10.00

Graf ¢. 11: Vék manifestace u nizké hypermetropie a u vysoké hypermetropie
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Tabulka €. 7: Nizka a vysoka hypermetropie, sumarni charakteristika

Min. 1st. Qu. Median Mean 3rd.Qu. Max

nhAD 4.00 13.00 15.00 14.6 17.00 28.00

nhAR 5.00 10.00 15.50 14.18 17.00 29.00

vhAD 4.00 5.00 8.00 7.00 8.00 11.00

VhAR 4.00 5.00 8.00 7.714 10.00 12.00
Graf ¢ 12: VEk manifestace astigmatismu
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Tabulka ¢. 8: Astigmatismus, sumarni charakteristika

Min. 1st. Qu. Median Mean 3rd.Qu. Max
aAD 4.00 8.75 10.50 11.29 14.00 20.00
aAR 4.00 8.50 12.00 12.26 16.00 22.00
aN 6.00 6.00 8.00 9.6 13.00 15.00

Shrnuti 2. Cile

V ramci druhého cile jsem chtéla porovnat data véku manifestace u jednotlivych typt
dédi¢nosti refrakénich vad vysoké a nizké formy, které jsem vyhodnotila v 1. hypotéze.
Z jednotlivych graft, kde je vzdy znazornéna dana skupina v uréitém rozsahu, jsou
patrné jednotlivé vysledné hodnoty, které nejsou zcela jednozna¢né. VEk manifestace
z genetického hlediska se neprokazal se znaénymi rozdily u jednotlivych typa

dédi¢nosti.

U nizké myopie s AD se prokazal median véku manifestace vady niZ8i nez u nizké

myopie s AR dédi¢nosti (Graf ¢. 10).

U vysoké myopie se prokazal také nizs§i median vék manifestace u rodokmenii s AD

dédicnosti (Graf ¢. 10).

U nizké hypermetropie rozdil nebyl prokazan v takové mife. Rodokmeny s AD
dédi¢nosti vykazuji opét niZ§i median véku manifestace, ale pti srovnani s AR
dédi¢nosti neni rozdil tak znatelny. U vysoké hypermetropie byly vysledné hodnoty

véku manifestace u dédic¢nosti téméef na stejné urovni (Graf €. 11).

U astigmatismu rodokmeny s AD dédi¢nosti prokazaly niZ§i median véku

manifestace neZ rodokmeny s AR dédi¢nosti (Graf €. 12).

Pii porovnani zaznamenanych vysledkii jsem nezaregistrovala zna¢né rozdily véku
manifestace u jednotlivych nizkych a vysokych forem vad s autozomalné

dominantni a autozomalné recesivni dédic¢nosti.

55




3.CiL

Ttetim cilem je porovndni typt dédi¢nosti jednotlivych refrakénich vad rozdélenych do
uvedenych skupin niz§iho a vyssiho stupné, dle dioptrii, Sjinymi autory v odborné
literatufe. Nalezené poznatky jsou sefazeny do tabulky a porovnavany s jednotlivymi
doposud nalezenymi fakty od jednotlivych autord, ktefi se touto problematikou zabyvali
(Tabulka ¢. 9).
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Tabulka ¢. 9: Korespondence nasbiranych dat s vysledky prvni hypotézy

Autor Nizka Vysoka Nizka Vysoka Astigmatis
myopie myopie | hypermeropi | hypermetropie mus
do -6 dpt nad -6 do + 6 dpt nad + 6 dpt od 1 cyl.dpt
dpt
Kvapilikova [4] AR AR Dédi¢né
dominantni
Kuchynka [10] M M
Kraus [8] Neni jasné,
jestli je gen
myopie AD
nebo AR
Sorshy A, AD, P
Benjamin B,
Davey JB [25]
Ditmars DL [28] AD
Fukushita [33] AD/AR
Waardenberg PJ AR AD AD
[30]
Beyer CK [29] AD/AR AR AD
Schneidemann AR
[34]
Harris RB [26] AD AD/AR
Bays JA [27] AD AD/AR
Basu SK [31] P
Mary A. O'Hara AD
Leonard B.
Nelson [24]
Ellerbrock VJ AD
[32]
Francois J [35] AD
Powell S [36] AR/AD
Vysledky AR AD AD AD AD/AR
1. hypotézy
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Shrnuti 3. cile

Opét se potvrzuje fakt, ze vysledky u jednotlivych refrakénich vad nejsou zcela
jednozna¢né. U niZ§i myopie jsem se S jednotlivymi autory na vysledku neshodla.
Smym vysledkem se znalezenych autort neshoduje ani jeden. Autozomalné
recesivni typ dédicnosti se u jinych autoriti neprokazal. Mn¢ se prokézal v nadpolovicni
vétsiné. U myopie gravis vysledek koresponduje s vétSinou autorti, avSak jejich
vysledky nejsou tak jednoznacné a vétSina autort dospéla k zavéru AD/AR. Coz se mi
také zcela nepotvrdilo, i kdyz vysledek se k tomu dost pfiblizuje. Ze 7 autort se shoduji

s vysledkem se ¢tyFmi.

U nizké hypermetropie jsem dospéla pii porovnani mych vysledkd s vysledky autort
K aplné shodé. K autozomalné dominantnimu typu dédi¢nosti se u vysoké

hypermetropie ptiklangji ze tfi vybranych autoru tri.

U vysoké hypermetropie se shoduji ve vysledku pouze s jednim autorem, u dalSich

dvou je prezentovan vysledek u vysoké hypermetropie jako autozomalné recesivni.

U astigmatismu se prokazal vysledek autozomalné dominantniho typu. Av§ak mij
vysledek, ktery lze uvést jako AD / AR (47% / 45%) koresponduje nejvice s jednim
autorem. Ostatni CtyFi autoFi jsou nazoru, Ze je astigmatismus AD, coZ se mi

prokazalo, av§ak v nepatrném rozdilu dvou procent s AR dédi¢nosti.

4. CiL
2. Hypotéza

Ctvrtym cilem je ovéfit si, zda se prokéze vliv dvou vnéjsich faktort, a to intenzivnéjsi

prace na pocita¢i v zaméstnani (8 hodin v zamé&stnani) a studium (8 hodin v ramci studia

wewvr

Z celkového poctu 99 klienti s myopii bylo 42 pracujicich, 53 studentu a 4

nezameéstnani.

U skupiny 42 pracujicich myopii odpovédélo 24 Kklientd, Ze v zaméstnani vénuji

nadmérnou ¢ast dne praci s pocitatem (8 hodin) a u 8 znich byla pozorovana
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progrese vady. U 16 klienti pii nadmérné praci S pocitaCem v zaméstnani Se progrese
vady prozatim neprojevila. U zbylych 18 pracujicich klientl, kteti v praci nadmérné
pocita¢ nevyuZivaji, se progrese vady projevila u 3 a 15 progresi nepotvrdilo
(Tabulka ¢. 10).

Tabulka €. 10: Pracujici klienti s myopii

\/ Progrese S pc Progrese Celkem
zaméstnani vady nadmérné vady pracujicich
prace s pC | zaméstnanych | V zaméstnani | nepracujicich |  klientd
nepracuji nadmérné
spcv
zaméstnani
Pocet 24 klientt 8 klientéi 18 klientd 3 klienti 2
klient ANO /16 ANO /15
klientd NE klientd NE
Vyjadteno | 57,14 % 33,33 % 42,86 % 16,67 % 100% |
v ANO/ 66,67 ANO /83,33
procentech % NE %NE

Z celkového poctu 53 studentii s myopii odpoveédélo 23, Ze praci s pocitatem a Cteni
pii studiu vénuji denné vice ¢asu (8 hodin). Progrese vady se projevila u 4 z nich, u 19

nikoliv.

U 30 studentt S myopii, ktefi praci na pocitaci a nadmérnému ¢teni nevénuji znacnou
¢ast dne pfi studiu, se progrese vady projevila u 7. Zbylych 23, praci na pocitaéi a ¢teni

nevénuji znacnou ¢ast dne a progresi za posledni roky nepozoruji (Tabulka ¢. 11).
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Tabulka ¢. 11: Studujici klienti s myopii

Prace s pc Progrese Studenti s Progrese Celkem
a Cteni vady pc vady studenttl
student nadmérné studenta
S pfevaznou | nepracuji | nepracujicich
praci na pc pievazné
a Ctenim S pc
Pocet 23 4 studenti 30 7 studenti .
studentt studenti ANO /19 studentt ANO /23
studenti studenti NE
NE
Vyjadieno | 43,40% | 1739% | 56,60 % 23,33 % 100% |
Vv ANO / ANO /76,67
procentech 82,61 % % NE
NE

Z celkového poctu 81 klientt s hypermetropii bylo 47 klienti pracujicich, 33

studentii a 1 nezaméstnany.

U skupiny 47 pracujicich klienti s hypermetropii odpovédélo 21 klienti, ze
vV zaméstnani vénuji nadmérnou ¢ast dne (8 hodin) praci s pocitacem. Z toho u 8 z nich
byla pozorovana progrese vady. U 13 Kklienti pii nadmémé préaci s pocitatem
V zamé&stnani se progrese vady prozatim neprojevila. U zbylych 26 pracujicich
klientd, kteti v praci nadmérné pocita¢ nevyuzivaji, se progrese vady projevila u 4

klientu a 22 klientt progresi vady nepotvrdilo (Tabulka ¢. 12).
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Tabulka €. 12: Pracujici klienti s hypermetropii

V zaméstnani Progrese Spc Progrese Celkem
prace s pc vady nadmérné vady pracujicich
zam¢stnanych | V zaméstnani | nepracujicich | klientt
nepracuji nadmérné
spcv
zaméstnani
Pocet 21 klientt 8 klientit 26 klientt 4 Klienti 7]
klient ANO /13 ANO / 22
klienti NE klienti NE
Vyjadieno | 44,68 % 38,10 % 55,32 % 15,38 % 100% |
Y ANO /61,90 ANO/ 84,62
procentech % NE % NE

Z celkového poctu 33 studentt s hypermetropii odpovédélo 13, ze praci s pocitacem a

¢teni pfi studiu vénuji denné vice casu (8 hodin). Progrese vady se projevila u 8 z nich,

u 5 nikoliv.

U 20 studentii s hypermetropii, ktefi praci na pocitaci a nadmérnému c¢teni nevénuji

znacnou ¢ast dne pii studiu, se progrese vady projevila u 8. Zbylych 12 studentu, praci

na pocitaci a ¢teni nevénuji znac¢nou ¢ast dne a progresi prozatim nepozoruji (Tabulka

& 13).
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Tabulka ¢. 13: Studujici klienti s hypermetropii

Prace s pc Progrese Studenti s Progrese Celkem
a Cteni vady pc vady studenttl
studenti nadmérné studentt
S pfevaznou | nepracuji | nepracujicich
praci na pc pievazné
a Ctenim S pc
Pocet 13 8 studenti 20 8 studenti .
studentt studenti ANO /5 studentt ANO /12
studenti studenti NE
NE
Vyjadieno | 39,39% 61,53 % 60,61% | 40% ANO/ | [1009% |
Y ANO / 60% NE
procentech 38,47% NE

Z celkového poctu 60 Kklientu s astigmatismem bylo 38 klienti pracujicich, 19

studentii a 3 nezaméstnany.

U skupiny 38 pracujicich klientd s astigmatismem odpovédélo 22 klienti, ze
v zaméstnani vénuji nadmérnou ¢ast dne (8 hodin) praci s pocitacem a u 10 z nich byla
pozorovana progrese vady. U 12 klientt pii nadmérné praci s pocitacem v zaméstnani
se progrese vady prozatim neprojevila. U zbylych 16 pracujicich klientd s

astigmatismem, ktefi v praci nadmérné pocita¢ nevyuzivaji, Sse progrese vady

nepotvrdila (Tabulka ¢. 14).
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Tabulka ¢. 14: Pracujici klienti s astigmatismem

V zaméstnani Progrese Spc Progrese Celkem
prace s pc vady nadmérné vady pracujicich
zam¢stnanych | V zaméstnani | nepracujicich | klientt
nepracuji nadmérné
spcv
zaméstnani
Pocet 22 Klienti 10 Klienta 16 Klienti 0 klientu .
klientd ANO /12 ANO /16
klienti NE klienti NE
Vyjadieno |  57,89% 45,45% 4211% | 0% ANO/ | [100% |
% ANO/ 100% NE
procentech 54,54% NE

Z celkového poctu 19 studenti s astigmatismem odpoveédéli 3, Ze praci s pocitacem a

¢teni pfi studiu vénuji denné vice casu (8 hodin). Progrese vady se projevila u 1 z nich,

u 2 nikoliv.

U 16 studentii s astigmatismem, ktefi praci na pocitaci a nadmérnému ¢teni nevénuji

znacnou ¢ast dne pii studiu, se progrese vady projevila u 2. Zbylych 14 studentu, praci

na pocitaci a ¢teni nevénuji znac¢nou ¢ast dne a progresi nepozoruji (Tabulka ¢. 15).
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Tabulka ¢. 15: Studujici klienti s astigmatismem

Prace s pc Progrese Studenti s Progrese Celkem
a Cteni vady pc vady studentd
studentt nadmérné studentt

S pfevaznou | nepracuji | nepracujicich

praci na pc, a pfevazné
¢tenim S pc
Pocet 3 studenti | 1 student 16 2 studenti .
studentl ANO /2 studenti ANO /14
studenti NE studentu NE
Vyjadieno | 15,78% | 33,33%ANO | 84,21 % | 12,5 %ANO t
% /66,67% NE / 87,5% NE

procentech

Shrnuti 4. hypotézy

Predpokladala jsem vliv vnéjsich faktord na myopii, u hypermetropie ne. U
astigmatismu vliv vnéjsich faktorid na progresi vady nebyl ptedpokladan. U myopie se u
pracujicich klientt tento fakt nepotvrdil (Tabulka ¢. 10). U studenti s myopii se vliv

prace na pocitaci a ¢teni na progresi vady neprokazal (Tabulka ¢. 11).

U hypermetropie se progrese v zavislosti na vlivu ¢astéjsi prace (8 hodin denn¢) na
pocitaci u zaméstnanych i student opét neprokazala. U pracujicich vada sice béhem
Skolnich let nartstala, ale zastavila se na hodnoté, kterou nyni v zaméstnani tyto dva

faktory neovliviiuji (Tabulka ¢. 12, 13).

U astigmatismu se vliv Castéjsi prace (8 hodin denné) na pocitaci u zaméstnanych a u
studenti nepotvrdil vzhledem k progresi této vady. Tady mizeme z vysledku

usuzovat, Ze tyto faktory, jak ¢teni a prace na pocitaci u studenti, tak pfevazna prace na
pocitaci (8 hodin) v zaméstnani nemaji vliv na rist astigmatismu, ktery je povazovan za

vrozeny (Tabulka ¢. 14, 15).
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11 Diskuze

Shrnout téma dédicnosti, je velice slozité. Stanovit zcela pevny zavér u kazdé
ze tti vad, vzhledem Kk faktu, ze se i literatura a dostupné zdroje ve vysledcich
rozchazeji. K ziskani vysledku, ktery by stanovil pfesné, co ktera vada z hlediska
dédi¢nosti vykazuje, bude nutné se nejspiSe soustfedit na dédi¢nost kazdé slozky
refrakce zvlast, aby se dosp€lo k zavéru, jak se tyto faktory vzajemné ovliviuji a
dohromady tvoii kone¢nou refrakci. Dle Trona [42] jsou hlavnimi komponenty refrakce
rohovka, ¢ocka a axialni délka a velikost, vykon, tvar jsou uréeny dédi¢né. Odhady
dédivosti axialni délky jsou 40 % - 94 % [43]. Axialni délka zahrnuje hloubku piedni
komory. Dédi¢nost hloubky ptedni komory se odhaduje na 70 % az 94 %, dédi¢nost
zakiiveni rohovky pak na 60 % az 92 % [44, 45, 46]. Tloustka Co¢ky je v ramci
dédi¢nosti zkoumana u jednovajeénych a dvojvajecnych dvojcat, kdy je odhad
dédic¢nosti 90 % az 93 % [44]. Obecné byla dvojcata studovana ve snaze vice vymezit

vliv riznych faktord na dédi¢nost refrakénich vad.

Dal§im moznym feSenim do budoucna je snaha o odhaleni piesného genu [16],
ktery danou refrakéni vadu zplisobuje a mozné pfi¢iny mutaci, které¢ také ovliviuji
vyvoj a projev refrakénich vad, stejn¢ tak jak se odhaluji geny u jinych geneticky
podminénych vad i o¢nich. Studie v ramci refrakénich vad po odhaleni genu nebo gent,
ktery jednotlivé vady zpusobuje, by se znaéné zjednodusily. Pokud by tak vyznamny
objev nastal, sledoval by se gen v ramci generaci v rodokmenech a je mozné, Ze i slozité
genoveé mutace by bylo mozno 1épe rozpoznat. Orientace by se zaméfila pouze na jeden
gen nebo skupinu gend, které vadu zplisobuji. Vylouceni genu nebo gentl, které by
danou refrakéni vadu nezpisobovaly, je dal§i moznost pfiblizeni se jednoznaénéj$imu
vysledku. Nicméné faktem je, Ze s expanzi genetiky v soucasnosti a do budoucna
muzeme pocitat i nadale. Je mozné, ze i V intenzivnéj$i podobé a s neustdle novymi
objevy, jako doposud, které budou objasiiovat otdzku pro¢, a ktery gen danou refrakéni
vadu zpisobuje. Jsou vsak i autofi, ktefi naznacuji, Ze dédi¢nost nehraje roli v rozvoji
refrakénich vad [47]. V ramci oftalmologie jsou prokazané vysledky studii u mnoha
genetickych oc¢nich onemocnéni. U vétsiny znich jsou s projevem onemocnéni
zaznamenany i projevy refrakénich vad, u vice piipadl vyssiho stupné. Podrobné jsou

dana geneticka onemocnéni z hlediska oftalmologie probrana v publikaci Vanysek [38].
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Z mnozstvi nastudované literatury jsou ndzory na projev dédicnosti u nizké
myopie, do -6 D rozdilné. Nékteti autoii [31, 25] navrhuji polygenni vzor dédi¢nosti, ta
se nam vSak také zrodokment nepotvrdila, jako pievazujici typ dédi¢nosti. Dle
Kuchynky [10], ktery sice neroz¢leituje myopii do skupin dle dioptrii, je myopie jako
refrak¢ni vada ptikladem multifaktoridlni dédi¢nosti, tedy zplisobena vice geny mensiho
ucinku a vné&jSimi faktory prostfedi. Pfevazna Cast autorti se piiklani k autozomalni
dominantnimu typu dédi¢nosti u nizké myopie. Podrobnéji v publikacich [25], [26],
[27]. Goldschmidt [48] véfil, ze je nepravdépodobné, aby kratkozrakost byla produktem
jednoho genu. Svou analyzu u probanda podpofil i poznatky z literatury, kdy u nizkych
a stfednich forem myopie nalezl podobné hodnoty pro kazdou slozku lomu. Vysoka
myopie byla vysoce heterogenni skupinou, coz ho vedlo k navrzeni polygenni
dédiénosti u myopie. Krill [49] poznamenava, ze kratkozrakost zptisobuje vice gentl a je

zvlaste citliva na vlivy prostiedi.

Vysledek 1. hypotézy v plné mife nekorespondoval u myopie gravis s vétSinou
autort,, které jsem nalezla. Autofi uvedeni u 3. cile u myopie gravis uvadi jak
dominantni tak recesivni typ dédi¢nosti [26, 27, 29, 33]. Pfedpoklad autozomalné
recesivniho typu se nepotvrdil. Jeden z divodu, pro¢ si tuto skute¢nost vysvétluji, je
rozdéleni skupin refrak¢énich vad pouze na dvé, tedy nizsi a vyssi, coZ nejspise ¢astecné
zkreslilo vysledky. Cast jak ze skupiny nizké i vysoké myopie by dle dioptrii patiila do
treti skupiny, myopie modica. Rozd¢leni do skupin dle dioptrii nejspiSe ovlivnil pocet

typt dédi¢nosti. U kratkozrakosti byly prostfednictvim studii sledovany i optické prvky

wewvr

U nizké 1 vysoké hypermetropie se prokazala zrodokmenli autozomalné
dominantni dédi¢nost. Dédi¢ny charakter u hypermetropie byl prokazan studiemi [39] a
environmentalni faktory na ni zfejmé nemaji vliv. Lze konstatovat, ze nizka forma
hypermetropie je dosti Castd a také dosti Casto neni korigovana. Zohlednit bych opét
mela rozdeleni do skupin dle dioptrii, 1 kdyZ v literatuie se povétSinou uvadi nizka a
vysoka forma. U hypermetropie se také musim pozastavit nad probandy star§imi tficeti
let a jejich rodici, kterym se nejspiSe hypermetropie projevila diive vlivem vyuziti ¢asti
akomodace ke korekci své refrakéni vady. U emetropa je piedpoklad projevu 40. rok

Zivota. Zaznamenavala jsem V dotazniku tuto skute¢nost a zohlednovala rozvoj vady a
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manifestaci. Vysoka hypermetropie mi ztizila situaci pfi sbéru dat, nebot’ jak jsem si
ovétila, Ze se tato vada vyskytuje velmi zfidka a skupina nebyla moc pocetna.
Nezaznamenala jsem u téchto klienti syndromy a abnormality spojené s touto formou
vady. Pfi zjistovani anamnézy byl popisovan vzestupny rozvoj vady a vyskyt u vsech

generaci, nékdy i z obou stran rodiny.

Astigmatismus se prokazuje ve vétSing literatury s autozomalné dominantnim
typem dédi¢nosti [29], [35], [36], ale také autozomalné recesivnim typem [36].
Projevily se oba typy dédi¢nosti. Riegr a Thums [50], ktefi nasli velké podobnosti
v typu, stupni a ose astigmatismu ve studiich a rodokmenech navrhli astigmatismus jako
kritérium pii vySetfovani sporného otcovstvi. Jsou vsak studie, které to popiraji a hlavni
pfi¢inou jsou uvadény environmentalni vlivy [16]. U mych probanda nebyly
zaznamenany chirurgické zakroky ani poranéni oka. Pfisuzuji vétsi vliv dédiéného
faktoru na astigmatismus nez vliv environmentalnich faktort. Dle Antona [2] je
astigmatismus vrozeny, a pokud nevznikne v prvnim roce zivota, je malo
pravdépodobné, ze by vzniknul pozdéji. Kvapilikova uvadi [4], Ze astigmatismus je

dédi¢né dominantni. Je to uvedeno v souvislosti s vyskytem keratokonu.

Komplexné¢ u refrakénich vad se pfi vyhodnocovani dominantni dédi¢nosti
projevila u ¢asti rodokmenii dominance ve dvou generacich, kdy mohu piedpokladat, ze
se tato alela projevi i v nasledujici generaci potomkd. Tyto rodokmeny jsem do
dominance zafadila. Ve tfech generacich projevu se bezesporu o dominanci jedna. U
recesivity mam zafazeny rodokmeny, které odpovidaji charakteristickym znakiim
projevu recesivity v rodokmenech, avSak s jistotou mohu recesivni oznacit pouze ty,
které vykazuji projev vady u obou rodi¢i. Pokud tomu tak neni a projev vady u obou
rodi¢i neni a u potomka ano, da se ptredpokladat u rodi¢t bez projevu, Ze jsou
prenaSe¢i. U neuréenych rodokmenli mohu uvazovat o vyskytu polygenni nebo
multifaktorialni dédicnosti. X — vazanou formu jsem nenalezla. Své vysledky prvni
hypotézy jsem konzultovala s pani Doc. MUDTr. Alenou Santavou, CSc., ktera se vénuje

genetickému poradenstvi.
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U druhého cile jsem sledovala a zaznamenavala v€k manifestace, kdy jsem se
domnivala, ze u autozomalné¢ dominantniho typu dédi¢nosti bude veék manifestace u
jednotlivych vad nizsi nez u autozomalné recesivniho typu dédi¢nosti. Svym zptisobem
Si i ovéfovala u typi rodokmend, jestli ma dominantni alela v rodokmenu rychle;jsi
projev vzhledem k vyskytu v kazdé generaci, pokud je projev piimy zrodi¢e na
potomka. U myopie se tato domnénka potvrdila u nizké formy této vady, u vysoké
veku. Vysledek nebyl tak jednozna¢ny. Tento fakt mohu piisuzovat obecné myopii
gravis, kde je prokazan vék manifestace v ran¢j$im véku a mezi dominanci a recesivitou
se neprojevil tudiz takovy rozdil véku. Vysledky neukazaly zasadni rozdily hodnot u
jednotlivych refrakénich vad s autozomalné dominantnim a autozomalné recesivnim
typem dédi¢nosti. Nenalezla jsem tak zdsadni rozdil véku manifestace nebo 1 perinatalni

obdobi projevu, ktery by definoval dominanci nebo recesivitu.

Pokud bych obecné z genetického hlediska hovotila u myopie jako o genetické
vad¢, tak je determinovana geny a tato vada je exprimovana v charakteristickém véku
[10]. Patologicka myopie se obvykle za¢ina rozvijet v perinatalnim obdobi a je spojeny
S rychlymi refrakénimi posuny pted 10 aZ 12 rokem zivota. Nizka myopie se nejcastéji

vyviji od 10 do 16 let a stiedni formy se vyviji a postupuji v obdobi od 8 do 16 let [16].

Vysledky u hypermetropie nebyly zcela jednozna¢né. Oba dva stupné vad u
obou typt dédi¢nosti vykazovaly témér stejné hodnoty. Autozomalné dominantni typ se
projevil v niz§im véku, avSak svelmi malym rozdilem. Dle genetického hlediska
obecné by se hypermetropie dala oznacit jako kongenitalni vada, tedy vada, ktera se
objevuje pifi narozeni a mize a nemusi mit geneticky podklad. Mnoho genetickych

chorob se vyviji prenatalné a jsou tedy zaroven kongenitalni a genetické [10].

U astigmatismu jsem zaznamenala opét projev autozomalni dominantni
dédicnosti v rangjsim véku, ale rozdil nebyl velky. Tady nebyla vada délena na vyssi a
niz§i formu zdivodu malé skupiny klienti s vySSim stupném astigmatismu.
Astigmatismus je vétSinou piidruZen k jiné vadé a jeho vyvoj je vétSinou zaznamenan
v détském a adolescentnim veéku. Nezaznamenala jsem v dotaznicich projev vady
v pozdéjsim veku. Nalezla jsem tady také nejvice neuréenych rodokment, celkem 5.

Vétsina z nich se prokazala jako izolovany ptipad v rodiné. Mohu se domnivat, Ze jde o
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novou mutaci genu, ktera se projevila v rodin¢ a bylo by zajimavé, tyto izolované
ptipady sledovat v budoucnu, zda se astigmatismus projevi u dalSich generaci S uréitym

typem dédicnosti.

U ¢étvrtého cile jsem dospéla k vysledku, ze u pracujicich s myopii, ktefi vétSinu
Casu v zaméstnani vyuzivaji pocita¢, se nam progrese vady nepotvrdila. Mohu se tedy
domnivat, ze vliv prdce na pocitati u myopie z hlediska progrese neni. Vyssi
akomodacni Gsili, které je denné intenzivnéj$i, nema Vv tomto veéku na progresi vady
vliv. Vice jak polovina klienti potvrdila tento fakt, Ze se vada v zamé&stnani, kde vétSinu
Casu pocita¢ vyuzivaji, nezhorsila. U studentli se nam tento vliv neprokazal. Myslim si,
ze je to ovlivnéno délkou cinnosti prace s pocitatem a dobou stravenou c¢tenim a

zejména veékem.

U hypermetropie se progrese ani u studujicich, ani u pracujicich neprokazala. Da
se predpokladat, ze pokud se projev progrese doposud nedostavil, dostavi se v diivéjsim
veku zhorsené vidéni na bliz8i vzdalenost. Budouci néastup presbyopie v pozdéj§im veku
zavisi na obvyklé pracovni vzdalenosti, stavu fyzikdlni a fyziologické akomodace a na

refrakci oka [41].

Astigmatismus progresi neprokazal ani u pracujicich ani u studujicich. Tady se
predpoklad potvrdil. Zhorseni této vady se vlivem téchto faktord nejspiSe ned¢je. Da se
predpokladat, Zze za jeho vznikem mohou byt vlivy geni. Dle Antona [2] je
astigmatismus vysledkem interakce mezi ristem rohovky a ostatnich lomivych
prostiedi, rigiditou oball oka, nitroo¢nim tlakem a tlakem vicek. Jeho vyskyt je nejvyssi

V prvnim roce po narozeni.

Dle Kvapilikové [41], Cetnymi studieme tykajici se potizi pfi praci s pocitacem v
zaméstnani bylo prokézéano, ze divod téchto potizi ma jiné piiCiny. Zejména strnuld
poloha téla pfi praci, jednostranna svalova namaha nebo vysoké dusevni naroky, které
jsou kladeny na tuto préci. Psychické aspekty, stres nebo celkovy zdravotni stav mohou
vést k témto obtizim. Z 60 % — 80 % jsou to vSak ocni potize. Jednad se zejména o
astenopické potize, bolesti hlavy, zarudnuti o¢i nebo dvojit¢ vidéni a dal§i. Malé

refrakéni vady jsou fazeny na prvni mista. Jejich ptvod je v existujicich nedostatcich
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optického systému oka a binokuldrni spolupraci. Nezbytné je tyto vady a

nedostatec¢nosti oka vykorigovat a odstranit.
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12 Zavérec¢né shrnuti

V druhé casti prace jsem se soustfedila predevSim na zmapovani vyskytu
jednotlivych typi dédi¢nosti u nizsich a vyssSich forem refrak¢nich vad. Dale jsem se
zamg¢fiila na vék manifestace u jednotlivych vyhodnocenych typti dédicnosti u nizsich a
vysSich forem refrakénich vad a porovnala své vysledky z prvni hypotézy s vysledky
nalezené v literatuie. V posledni ¢asti studie jsem se vénovala faktoriim, které by mohly
ovlivitovat progresi refrakénich vad. Cilem prace bylo objasnit si zdkladni pojmy
z genetiky a genealogie a pokusit se vramci téchto poznatkii a nasbiranych dat
vyhodnocovat dle pravidel dédicnosti sestavené rodokmeny. Nasledné jsem pak
vyhodnocovala a zpracovavala dalsi data nasbirana prostfednictvim dotazniku.
Refrakéni vady jsou vhodné pro genetické studium, pokusila jsem se tedy
prostfednictvim zakladi genetiky nasbirat a vyhodnotit data (typy dédicnosti) u

jednotlivych refrakénich vad, coz bylo hlavnim cilem.
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