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Abstrakt:

Predmeétem této bakai&keé prace bylo zpracovat literarfepled tykajici se vyskytu
albinismu u zuJat a charakterizovat jednotlivé typy albinismu daqgevznik.
Albinismus je rozdlovan na Uplny a&asté&ny podle toho, zda postizeny jedinec je
cely bily nebo ma postizeny jenskteré ¢asti €la. DalSim typem albinismu je
leucismus. Leucini maji postizeny srst nebofti,peale Kize je normala
pigmentovana. Albinismus jeédicné onemockni, mize vSak vzniknout i édhem
Zivota, napiklad vlivem stresu nebo nemoci. @&obuje ho absenc&# nedostatek
tmavého kozniho pigmentu - melaninu. Melanin chiéifi a @i pred slunénim
z&enim. Postizeni jedinci proto trpi koznimi onemodémi a sw¥tloplachosti.
V bakal&ské praci je dokumentovana pestrost tohoto oneémdcna gikladech

raznych zvfat, bezobratlych i obratlovc

Kli ¢ovéa slova: albinismusg¢éste&ny albinismus, Zivéich, melanin

Abstract:

The subject of this thesis was to prepare an ogeraf the information on albinism
in animals, characterize its different types andins. Albinism can be divided into
full or partial. This depends on whether the atdandividual is all white or whether
only some body parts are affected. Another typealbfnism is leucism. These
animals have affected fur and feathers, but skpigsented normally. Albinism is a
hereditary disease, but it can also arise durieglith, for example, due to stress or
iliness. It is caused by the absence or lack ok ddiin pigment - melanin. As
melanin protects skin and eyes from sunlight, &f@canimals suffer from skin
diseases and photophobia. In this thesis, the sityesf this disease is documented

on examples of various animals - invertebratesvamntgbbrates.

Keywords: albinism, partial albinism, animal, melanin
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1. Uvod

Albinismus je vzacné alicné onemocEni vyskytujici se u ttznych skupin
organisnii - u rostlin, ziv@icha i lidi. VétSina z nas se jiz¢éRdy s albinismem
u zvirat setkala, @ jiz v piirode u volne Zijicich Zivaticha ¢i u zvirat chovanych
v zoologickych zahradach nebo v domécich chovech.

Podstatou vzniku albinismu je vrozend absence neédostatek enzymu
tyrozinazy, ktery je zodp@dny za vznik tmavého barviva melaninu. Melanin alira
kuzi a @i pred slunénim z&enim, hraje také idezitou roli @i maskovani zvat.
Jeho nedostatek tak igobuje s¥tloplachost, problémy s vithiim a tvorbu koznich
onemocwni. PostiZzena zidta se také snadno stavajiiikt predatoli a naopak
albinoticti predatéi maji kvili své napadnosti problém ulovit #st.

Ve tSire pripadi se albinismus @li autozomal&é recesivnim zfisobem.
Albinismus se vyskytuje v&kolika variantach. Generalizovany (okulokutannip ty
postihuje celédo - kaZzi, srst i @&i. Albinismus ¢astény (parciélni) postihuje jen
urcité okrsky ¢la, kazi i srst. Na ¢i nema vliv. Tento typ ma odliSnou, autozon#ln
dominantni ddicnost. K projevu onemo¢ni tak stdi jen jeden poSkozeny
chromozom. Okularni albinismus je forma, ktera i{mge jen @i a na Kizi ani srsti
se neprojevi.

Zvlastni formou albinismu je semialbinismus, ktexy od Uplného albinismu
odliSuje modryma @ma. Tato forma je znama také uiznych druli zvirat
chovanych v zajeti. V zoologickych zahradach jsoéasto popularni bili tyignebo

Ivi.



2. Cil prace
Cilem této bakal&ké prace je shrnout dosavadni poznatky o albinisoeléiisi

zvirat, dokumentovat jeho vyskyt tiznych skupin Zivéichi a vyswtlit podstatu

vzniku albinismu.
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3. Albinismus

3.1 Charakteristika albinismu

Albinismus edstavuje heterogenni skupinu chorob s vrozenowrataini
syntézou melaninu. &@licnost mize byt autozomatn i gonozomala recesivni
(Kuchynka, 2007).

Projevuje se absenéi nedostatkem koznich pigméntVyskytuje se utznych
skupin organisrin vcetrg c¢loveka (Miller, 2005). Nazev albinismus pochazi
z latinskéhoalbus, coZz znamenda bily. Onemagari mize byt zfisobeno &kolika
riznymi geny. Heterogenita v klinickém fenotypu uljgzoa variabilni expresivitu
gerni (Summers, 2009). Albini se liSi od ostatnidisipSniki svého druhu tim, Ze
jejich buiky nejsou schopné produkovat melanin - tmavy pignupovdny za
normalni zbarveni e, srsti, Supin nebo¢b Nedostatek melaninu #gobuje
barevnou odchylku a zd je tak bd’ ¢asténé nebo zcela bilé. Podle toho Ize albiny
roz&lit na uplné acéasténé. Pravy albin ma darvenalé o i drapy, kuili
prosvitajicim krevnim kapilaram. tlovéka a rekterych zvfat jsou @i albini swtle
modré nebo zelené. To jetgobeno pichodem s#tla skrz duhovkuCasteni albini
maji zbarveni typické pro 8ydruh, jen na &kterych¢astech dla jsou bili (Miller,
2005).

3.2 Typy albinismu

Soutasna klasifikace albinismu je zaloZzena na zakpaustizeného genu (Tab. 1).
Nejcastji se jedna o gen pro tyrozinadlYRna chromozomu 11g14-21 a géma
chromozomu 15qg11.2. Mutace nghto genech Zjsobuji okulokutanni albinismus
typu 1 (OCA1; Oculocutaneous Albinism Type 1) sategtou tyrozinazy a
okulokutanni albinismus typu 2 (OCAZ2; Oculocutareailbinism Type
2) s pozitivitou tyrozinazy). Tyto typy albinismusqu ddicné autozomakh
recesivnim zpisobem a vyskytuji se u satncsamic. OCA postihuje celélb i oci.
DalSim typem albinismu je albinismus okularni (OAgular albinism). Je

doprovazen redukci pigmentu obsazeného v retinalpigmentovém epitelu.
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Dédicnost je X-vazana nebo autozontélmecesivni (Summerset al., 1996;
Kuchynka, 2007; Summers, 2009).

Tab. 1: Molekularni klasifikace albinismu, upravenodle Summers (2009)

Typ albinismu | Odpovédny gen Lokalizace genu

Okulokutanni albinismus (OCA)

OCAl TYR 11g14-g21
OCA2 P gen 15q

OCA3 TYRPE 9023
OCA4 SLC45A3 5p

Hefmanského-Pudlakiv syndrom (HPS)

HPS1 HPS1 10q23.1-923
HPS2 AP3B1 5q14.1

HPS3 HPS3 3924

HPS4 HPS4 22q11.2-q12.2
HPS5 HPS5 11p15-p13
HPS6 HPS6 10024.3
HPS7 DTNBPE 6p22.3

HPS8 BLOC1S3 19q13

Chédiakiiv-Higashiho syndrom (CHS)

CHS LYST 1942.1-942.2

Okularni albinismus (OA)®

OA1l GPR143 Xp22.3
*Tyrosinase-related protein 1

*Také znamy jak®MATPgen

(k6duje membrane-associated transporter protein

“Protein Dysbindin

9 ysosomal Trafficking Regulator

*Dalsi typy OA byly zobrazeny u OCA
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3.3 Leucismus

DalSim gipadem barevné odchylky je leucismus. Leucini reajflou srst, p&
nebo Supiny, jejich ke je vSakiasto normal& pigmentovana. Nejsou tak vzacni
jako albini, jsowasto k viéni také v zoologickych zahradach (Miller, 2005).

4. Melanin

Mriviw s

typu, charakteru melanozdéma zpisobu, jakym je melanin fpdavan bikkdm
pokozky - keratinocyim (Slominskietal., 2015).

Na barvu kZze ma vliv také fitomnost karotenoid a mnozstvi oxidovaného
a redukovaného hemoglobinu. Melanin plniaZikochrannou funkci, proto jsou
Zivocichové s poruchou jeho tvorby nachylni k poSkozetdie slunénim z&enim
(Brenneretal., 2009).

4.1 Melanocyty

Melanocyty jsou biiky tvorici melanin. Nachazeji se v celém koznim systému.
Najdeme je v bazalni vratwepidermis, kde jsou rozlozeny mezi hlavnimikami
pokozky - keratinocyty. Ret melanocyt vzhledem k pé&tu keratinocyi kolisa od
pongru 1:4 do 1:15. Melanocyty jsou dendritickénky, které pedavaji
melaninovy pigment shrom&ady v melanozomech do keratinogyt Ulozeni
melanocytu mezi keratinocyty ukazuje Obr.1. Kazdglanocyt je vazan s cca 30
keratinocyty a tvti epidermovou melaninovou jednotku (Valverde, 1995)

Kozni melanocyty vznikaji z embryonalni neuralnibice. BEhem vyvoje se
dorzolaterald odctluje skupina buek a tvai neurdlni liStu. Tyto hiky jsou
prekurzory tiznych tk&ovych elemenit, jako jsou periferni neurony, glialni itky,
Schwannovy biiky, komponenty kosti a #kkych tkani, melanocytyike, Zivnatky,
vnitiniho ucha a wkkkych plen mozkovych. Melanocyty¢ni sitnice vznikaji
vychlipenim primitivniho pedniho mozku, tzv. neuralniho endodermu. Tyto

primitivni melanocyty jsou oziany jako melanoblasty (Piziger, 2003).
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VSechny melanocyty obsahuji enzym tyrozindzu aafgji melanin. Schopnost
piedavat melanin koznim bBkédm ale maji jen koZni melanocyty. Pigmentové
poruchy mohou postihnout stasr® melanocyty kZe i srsti nebo fize byt
postizena jen jedna skupinghto burk (Lin, 2007).

Barva KiZze zavisi na aktivitmelanocyt, melanozomech &iinnosti transportu.

V melanocytech se nachazi vyrazné endoplazmatietikulum a Golgiho aparat.
Tyrozindza spolu s dalSimi enzymy ft@mi se v endoplazmatickém retikulu je
transportovana do malych &k - melanozom. Ty migruji do koné vybézka
melanocyl. Tyto vykEZzky vybihaji mezi keratinocyty, které je ,otlehou” a dojde

k ptedani melaninového pigmentu (Pizinger, 2003).

stratum corneum

stratum granulosum

stratum spinosum

/01 stratum basale

Obr. 1: Melanocyt - Schematické znazoréni histologického obrazu (Pizinger, 2003)

melanocyt

Melanocyt leZi vestratum bazal@ stratum spinosurmmezi keratinocyty.

4.2 Tvorba melaninu

Biochemické procesy tvorby melaninu jsou seiny kolem enzymu
tyrozindzy. Nejdlezit¢jSi aminokyseliny v produkci melaninu jsou tyrozin
a hydroxyfenylalanin.  Tyrozin se v melanozomech énimm na DOPA
(dihydroxyfenylalanin) a naslednse oxiduje na DOPA-chinon. Tyrozinaza je

nezbytna pro prvni dva kroky reakce. Obsahujel’m ma také regutai funkci
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spolu sdéznymi enzymy a kofaktory, néilad ionty Zeleza. Konma reakce
v produkci melaninu se nazyva Raperova-Massonosta ¢Busanetal., 2014).

Po oxidaci na DOPA-chinon se reakce rdap na d¢ casti. Nekteré enzymy
tvori bicyklické produkty jako leukoDOPA-chrom (cyklo3®), DOPA-chrom,
5,5-hydroxyindol a indol-5,6-chinon.tfiBojenim glutathionu (tripeptidu, sloZzeného
z aminokyselin kyseliny glutamové, cysteinu a ghygi a aminokyseliny cysteinu
k DOPA-chinonu dojde k vytweni feomelaninu (Singlet al., 2013). U sawut se

vyskytuji i typy pigment:

* Eumelaniny: tmavohité azterné, nerozpustné
* Feomelaninytervené az Zluté, rozpustné v tucich, obsahuiji siru

* Trichromy: intenzivi ¢cervené, bohaté na siru (Pizinger, 2003)

5. Genetické pozadi albinismu

Albinismus je @dén z rodta na potomky. Kazda somatickaitika obsahuje
od kazdého genu alelicky par, jednu alelu od otgedau od matky. Albinoticky
potomek je vysledkem specifické kombinace alel.idilljsou vzacni, protoze alely,
které tento znak Zisobuji, jsou recesivni, zatimco alely pro normdigmentaci
jsou dominantni. Pokud je tedyfifpmna jedna alela normalni a druha pro
albinismus, bude jedinec normélpigmentovany. Albinismus se projevi jen pokud
budou gitomny dw recesivni alely pro albinismus. Pouze malé pracgmipulace
nese tuto recesivni alelu, proto Sance na setkéani cecesivnich alel je velmi mala
(Gronskowet. al., 2013).

Mira albinismu kolisa utiznych skupin zvat. U savé se vyskytuje jeden uplny
albin na 10 000 narozenych tati U ptak je to jeden albin na 1764 jedin{Miller,
2005). U c¢lovéka nese recesivni alelu pro albinismus jeddovék ze 70 a
albinoticky je giblizné jeden jedinec z 20 000. V dostate velkych populacich
obvykle klesa peet albinotickych potomk zatimco v populacich s vysokou mirou
inbreedingu (p&ni v malych izolovanych populacich a me#bpznymi jedinci) se
riziko albinismu zvySuje (Courtigt al., 2015). V gkterych oblastech se u zat
vyskytuje extrémé# vysoka mira albinismu. N&jlad ve nést Marionville v USA

jsou v populaci veverek dominantni veverky bilé.WNdia&zovani albinismu v populaci
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téchto veverek maji zdsadni vliv zdejsi lidé,rkieeverky krmi a chréni je. Dokonce
i mezi lidmi je mira albinismu zavisla na z&osné poloze (Miller, 2005).

6. Rizika spojena s albinismem

Kvili nedostatku pigmentu a ch§jicimu ochrannému zbarveni jsou albini teob
viditelni jako kdist i jako predath. Nap‘iklad bilé veverky v Marionville, Splhajici
po tmavych kmenech strdmse nemaji jak maskovat.ckoliv se zda logické, zZe
nedostatek pigmentugdstavuje proigziti velkou nevyhodu, existujékteré studie
ukazujici, Ze barva albimemusi byt tak ndpadné pro predatory, jak se reapryni
pohled jevi. Nafiklad predaté, jako jsou jestabi, se pi vyhledavani késti fidi
piedevsim jejim tvarem a pohybem a jeji barva zdeapehakovou roli (Miller,
2005).

Nedostatek pigmentu vSak postihuje také zrakataimaji problém najit Kist
a vyhnout se nebezfie Tmavy pigment slouzi také jako ochran@dg slunénim
z&enim. Albiniceli vy8Simu riziku vzniku melanoima posSkozeni sitnice (Pawelek
and Koérner, 1982; Sugumaran, 2002). Fatalni nagledize mit slunéni z&eni
u albinotickych plaé, ktefi se museji vyfivat na slunci, aby si zvySililesnou
teplotu (Spadola and Di Toro, 2006). DalSi nevyhogotaké problém sifp@kanim
jedince opaného pohlavi. Barva hraje roli zejména mamluvach ptak, ale
i dalSich druly zvirat. Postizeni jedinci jsou tak malo konkurencesahdliller,
2005).

7. Cenni albini

Diky své vzacnosti byl albfim také pisuzovan myticky status. Indiani
povazovali bilého bizona za zdroj obrovské silytests Byli preswdéeni, ze jeho
zabiti by lovci gineslo snilu. Albinoticka zvfata utena pro obchod také maji vyssi
cenu. V zajeti jsou z&me chovani albinasto u obojzivelnik a plazi. Albini jsou
také drzeni v zoologickych zahradach jako rarita.dnesni dob povazuji kktefi
lidé za symbol &sti spaitit albina ve volné firodé (Miller, 2005).
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8. Albinismus u bezobratlych(I nvertebrata)

8.1 Hmyz(I nsecta)

Ze zastupt hmyzu byl albinismus dokumentovan hig&tad u jeskynnich druh
kiisi na Havajskych ostrovech a v Chorvatsku. U jeskgmmirutii Zivocichi jsou
zatim mechanismy zodp&né za ztratu pigmentu malo prozkoumané.
V popisované studii byl uzit enzymaticky substratigowdny za syntézu melaninu.
Do zivaeichu byl vpravenin vitro a byla sledovana schopnost obnovy tmaveé
melaninové pigmentace. U prvniho substratu v cykielanosyntézy - L-tyrozinu
nedoslo k produkci melaninového pigmentu, zatimcdoulného substratu - L-DOPA,

k ukladani tmavého pigmentu dochazelo. Albinismugeskynnich kisi je tedy
zpiusoben defektem v prvnim kroku melanosyntézy (Bifgackt. al., 2012a). Obr. 2
ukazuje schopnost obnoveni syntézy melaninu povepiatiznych druli substrai

do €l jeskynnich Kisa.

L-DOPA
+

L-DOPA PTU L-Tyrosine Dopamine

P> \
Havajské o. imago
L kiidla
Havajské o.
Chorvatsko 5. instar

Obr. 2: U¢inek raznych substrati (vpravenych do &l jeskynnich kiisa) na obnovu

melanosyntézy(Bilandzija et al., 2012a)
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N 1

NejvysSi @éinnost na tvorbu melaninu prokazoval enzym dopaméaopak tér
Zadny @inek nengla inkubace v L-tyrozinu. Nad obrazkem jsou uvedganotlivé
druhy substrdt (L-DOPA, L-DOPA + PTU - fenylthiomé&ovina, L-tyrozin,
dopamin).

Pismena A - L ukazujéasti €l kiisi z Chorvatska nebo Havajskych ostropo
vpraveni jednotlivych substitat

8.1.1 Rozdily v syntéze melaninu
u hmyzu a obratlovai

Syntézy melaninu u obratlofrcse @&astni enzym tyrozindza, ktery posttipn
pievadi aminokyselinu L-tyrozin na L-DOPA, DOPA-chma DOPA-chrom.
Nasleduji reakce, které poté produkuji eumelanibr(@-A) - (Bilandzijaet al.,
2012a).

U hmyzu je vSak syntéza melaninu odliSna. Enzym (fydozin-hydroxylaza)
pievadi L-tyrozin na L-DOPA a nasleduji @vétve, ve kterych PO (fenoloxidaza)
slozit prevadi L-DOPA na dopamin a poté dochazi k produipaghnin-melaninu
a DOPA-melaninu (Obr. 3-BBilandzijaetal., 2012a).

A. Vertebrates B. Insects
L-Tyrosine L-Tyrosine
Tyrosinase * *TH = AamT
L-DOPA ; L-DOPA
Tyrosinase * PTU —-l‘F;{,)/ \DEC = oma
DOPAquinone DOPAquinone Dopamine
DOPAchrome DOPAchrome * PO= PTU
Tyroginase ,
Other Enzymes + PTU~PO *
Eumelanin DOPA-melanin Dopamine-melanin

Obr. 3: Porovnani syntézy melaninu u obratlové (A) a hmyzu (B)
(BilandZzija et al., 2012a)
Modie jsou znazorny enzymy, inhibitory enzyin jsou cerverg. Cervené X
ilustruje vadné kroky v syntéze melaninu u jeskghndruti Zivocicha (u tetry
mexické z obratlovta u Kisa z hmyzu).
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K chybam v syntéze melaninu dochazi v obotipadech na zatku
melanosyntézy ip premené L-tyrozinu na L-DOPA. Déle poktaje syntéza
melaninu u obratlovic premeénou L-DOPA na DOPA-chinon a DOPA-chrom.
Produktem je eumelanin. Reakce gasini enzym tyrozinaza a dalSi enzymy.

U hmyzu se L-DOPA f&meni v prvni \&tvi reakce na produkt DOPA-melanitieg
DOPA-chinon a DOPA-chrom. Reakce s&stni enzym PO a inhibitorem je PTU.
Ve druhé ¥tvi je produktem dopamin-melanin d&gpeny se @astni enzym DDC
(DOPA-dekarboxylaza). Jeho dekarboxylaci vznikaashoip. Dale se ¢astni enzym
PO. Inhibitory jsou AMT (alfa-methyl-DL-tyrozin), BIA (DOPA-methyl-L-alanin)

a PTU (Bilandzijeetal., 2012a).

8.2 Pavoukovci(Arachnida)

V jizni Austrdlii byli odchyceni dva albingtii jedinci australoStira JaSenkova
(Urodacus yaschenkoipachazejici se v normé&lnpigmentované populacidhto
Stini. Granula melaninu, ktera jsodifmmna u zdravych jedifi¢c byla nahrazena
nepigmentovanymi premelanozomy. ¢Becivné tyinky v oku byly abnormalni,
skladajici se zredukovanych a neusganych microvilli. Albinismus je
Z bezobratlych ddle znamy uiidy rakovd@ (Malacostraca)- zejména u krab a
zastupé fadu stejnonoZc (Isopoda)- nagiklad u stinek a svinelCasta jsou také
pozorovani uidy hmyzu(lnsecta) U tfidy pavoukové (Arachnida) zvIast pak
u Stifi jsou zdokumentovana pozorovani atbiveacrgjSi. VétSina albinotickych
¢lenovai (Arthropoda) obyva hlubokeé, tmavé jeskyn(Locket, 1986). U &hto
nepigmentovanych ziwicha ¢asto dochazi také ke ztaici. Mitchell (1968, 1971)
ve svych pracich popisuje pozorovani slepych, mapigovanych Stir rodu
Typhlochactay jeskynich v Mexiku.

9. Ektotermni obratlovci (Vertebrata)

9.1 Paryby(Chondrichthyes)

U obratlova je albinismus porrné rozsfeny a je Iépe zdokumentovany nez
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u bezobratlych Ziv&cha. Albini byli pozorovani také u paryb. V roce 20b4l
popsan prvnifipad albinismu u polorejnoka kalifornskéfgguatina californica)

V roce 2012 chytil tezi samici tohoto polorejnoka ryib& Kalifornském zalivu.
Samici vyjmul z ¢la dw embrya - zdravé a albinotické. Ta byla prozkoumana
uloZena v ichtyologické sbirce na univet#tiscuela Nacional de Ingenieria Pesquera
v Mexiku. Zdrava zuiata tohoto polorejnoka jsou &d& zbarvena, naibetnicasti
cervenohida s rozptylenymi tmavymi skvrnkami (Obr. 4 b), rkteslouzi

k maskovani na niekém de, briSni ¢ast je bila. Postizené embryo vykazovalo

znaky albinismu, bylo s¥lé s roztrouSenymi, Rdymi skvrnami (Obr. 4 a),
(Escobar-Sanchez, 2014).

Obr. 4: Albinotické (a) a zdravé embryo (b) polorepoka kalifornského (Squatina
californica) - (Escobar-Sanchez, 2014)

Albinismus se u embrya vyskytl spoig se synoftalmii (nebolicast€nou
kyklopii), coZ je vrozena vada, kdghem nitro@lozniho vyvoje nedojde k rozkeni
o¢nich dilkt (Obr. 5) - (Escobar-Sanchez, 2014).

20



Obr. 5: Castatna kyklopie u albinotického embrya polorejnoka kalfornského
(Squatina californica) - (Escobar-Sanchez, 2014)

Anatomie embrya se neliSila od anatomie jinych e/inttejné velikosti (Tab. 2).
Srovnavané znaky se bliZilytggnérnym hodnotam zdravych embryi. Spodni pysk
albina s kyklopii byl normathvyvinut. Nebyly pozorovany ani Zadné odliSnosti na

rentgenovem snimku (Escobar-Sanchez, 2014).

Tab. 2: Morfometrick&d méieni albinotického a zdravého embrya polorejnoka
kalifornského (Squatina californica), upraveno dle (Escobar - Sdnchez, 2014)

M éreny znak Albin s kyklopii Zdravy jedinec
celkova délka (cm) 20,2 19,9
Sitka disku (cm) 5,6 517
celkova vaha (g) 71,77 78,99
rostro-orbitalni vzdalenost (cm) 1,84 2,15
vySka levého oka (cm) 0,37 0,4
Sitka levého oka (cm) 0,14 0,26
vySka pravého oka (cm) 0,27 0,4
Sitka pravého oka (cm) 0,11 0,26
vzdalenost centrum rostra - leva
pektoralni ploutev (cm) 3,8 4,54
vzdalenost centrum rostra - prav
pektordlni ploutev (cm) 4,7 4,73
Sirka pektoralni ploutve (cm) 3,82 4,7
Sitka levé andlni ploutve (cm) 1,44 1,49
Sirka pravé analni ploutve (cm) 1,53 1,36
kyklopie - vySka oka (cm) 0,74 —
kyklopie - Sfka oka (cm) 0,82 —
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9.2 Ryby (Osteichthyes)

U ryb se albinismugasto vyskytuje u jeskynnich dnithStejré jako u vSech
ZivocisSnych kmeid se vyviji konvergenci. Jeskyrpredstavuji unikatni proidi,
které @inaSi stejné nebo podobné morfologicke, fyziologick behavioralni
adaptace u vSech skupin iati které je usfsre obyvaji (Protagtal., 2006).

U ryb byl albinismus zkouman n#dklad u jeskynni ryby tetry mexické
(Astyanax mexicanumiromé ryb je albinismusasty i u dalSich skupin jeskynnich
Zivogichu, jako jsou houbovci, krouZkovci, dkkysi, ¢lenovci a také &olik druhi
obratlova@. Bylo zjiS&€no, Ze albinismus u vSech zkoumanych drwznika jiz
v prvnim kroku melanosyntézyipiemené L-tyrozinu na L-DOPA (Bilandzija
etal., 2012b).

9.3 Obojzivelnici(Amphibia)

Kuze ektotermnich obojzivelniki plazi obsahuje, narozdil od endotermnich
Zivocicht, rekolik typia chromatofoli. Ty jsou umisiny v izné hloubce ve Ska
(dermis). Nejhlouji jsou uloZeny melanofory obsahujicierny nebo hédy
pigment. Nad nimi lezi iridofory s obsahem guanifypoxantinu a adeninu.
Iridofory narozdil od ostatnich chromatofonesyntetizuji pigment. Na zbarveni se
podileji odrazem a lomem&la, na jedinci jsou pak patrné typické duhové aoke
odstiny. Bsne pod pokozkou (epidermis) jsou uloZeny lipoforyzseicky Zlutych¢i
oranzovych (xantofory) a oranzovych &itvenych (erytrofory) karotenaidJuszyk,
1974 in Zwach, 2009).

Klasifikace albinismu je u obojzivelnik stejré jako u plaz, problematicka
a nejednotna. vodem je vysoka variabilita projéwiaznych genetickych poruch
syntézy pigmerit N¢kdy je za Uplny albinismus povaZzovana ztrata v3exinich
pigmenti a i piitomnosti jediného typu chromatotoéi pigmentace okrskigla je
jedinec ozn&en za casténé albinotického (Watkins-Colwell, 2002). V jinych
pojednanich je vSak za uplnalbinotického ozngen jedinec bez fftomnosti
melaninu a g$ervenyma 8ima, i kdyZ jsou v jeho zbarvenfifpmny jiné pigmenty,
nag. zluté xantofory (Sackl and Putz , 2002).

U ocasatych obojzivelnikbyva albinismus také&asto spojen s poruchou
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& absenci metamorfozy (Lenders, 1989 in ZavadiD730V Ceské republice byl
publikovany pipad vyvoje zbarvenicast&né albinotické larvy ¢olka velkého
(Triturus cristatus) Jedna se o jediny publikovany vyuilka velkého na naSem
Uzemi (a patr&i v celém areélu druhu) sledovany po dobu XSind. Larva byla
odchycena v okrese Kladno, byla uraist do akvaria a byl sledovan jeji vyvoj.

Pri nalezu larva rérila asi 45 mm, shora a po stranaéha byla bila s nadechem

do zlatofizova, misty prosvitaly krevni viasece, na ploutevnim lemu bylakolik
cernych skvrn. Vykazovala tedy fippmnosti melanofdr znaky casténého
albinismu. Ten neni tolka bézny. Postup# lané pribyvaly tmavé skvrny, které se
smérem k ocasu vytracely.idni a spodni strana ocasu se zbarvilyeAHuako

u normalniho jedince {ffomnost xantofar). Zvite dorostlo 90 mm a uhynulo bez
zjevné piciny ve wku 18 n&sial.

Flavistické (s mira defektni swtle Zlutou pigmentaci) a semialbinotické
exemplde jsou u druhového komplexu velkyckolka (Triturus cristatus
superspeciesyelmi vzacné (Zavadil, 2007). Uplny albinismus lyolka velkého
zaznamenan jen v jednomiad (Lenders, 1989 in Zavadil, 2007). Dale bylo
v Ceské republice pozorovano 5 albinotickych jedidolka obecnéhdLissotriton
vulgaris) z nichz ti byli metamorfovani dosjici a dva jedinci byli pedomorfni
samice. Albini byli umigii k pozorovani do akvéarii a posléze k nim byidani
¢tyfi normalni metamorfovani jedinci. Albinoticky samee pokouSel @d se
zdravymi samicemi. K&l slabé odez¥ samic vSak nedoSlo k odloZzeni
spermatoforu. RowZ i normalr zbarveni samci nejevili zajem o albinotické samice
(Kopeckyetal., 2013).

Albinismus i pedomorféza se u evropskye¢blkia vyskytuji pongrné casto.
Albinismus secastji vyskytuje u zvfat v larvalnim stadiu, nebo p&w jedindi
pedomorfnich. Produkce melaninu, stejjako proces metamorfozy, jéizena
hormony hypofyzy (Wells, 2007).

9.4 Plazi(Reptilia)

V Ceské republice byl albinismus pozorovan u mladékemplde uzovky
obojkové (Natrix natrix). UZzovka né&la hrbetni stranuéa bilou s drobnym, s¥le

hnédym te&kovanim. Zejma byla pitomnost xantofar, za hlavou byly fitomny
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Zluté pilmésicité skvrny charakteristické pro tento drukéj aebyly pigmentované
(Obr. 6). Na HSni stra® bylo pozorovatelné charakteristické Sachovnicovité
uspdadani obdélnikovitych skvrn Seddového zbarveni, namisto typického
¢erného. Albinismus je u uzZovky obojkové vzacnodfozorovany jedinec
piedstavuje jediny publikovanytipad na uzemCR. UZovka obojkova je v ramci
svého rozsahlého areélu raesii zng&né variabilni a vytvéi mnoho poddruin Velka
barevna rozmanitost také vedla k popiady aberaci (Musilovétal., 2006).

Obr. 6: Albinismus u uZzovky obojkové(Natrix natrix) - (Musilové et al., 2006
Vyrazné jsou typick&ervené ¢i. Oranzové skvrny dokladajitpomnost
xantofofi.

U hadi byl albinismus z naSeho Uzemi dale prokazan jemzavky hladké
(Coronella austriaca) Exempl& z okoli Tabora je ulozen v Narodnim muzeu
v Praze. Na Slovensku je ve Slovenském narodnimemuz Bratisla¥ ulozen
albinoticky exempl&uzovky stromovéZamenis longissimugjochazejici z Malych
Karpat (Musilovaetal., 2006).
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10. Endotermni obratlovci(Vertebrata)

Endotermni obratlovci (ptaci a savci) maji azk jen jediny typ chromatofdr
melanofory, které syntetizuji melanin. Albinismusnich proto vznika v dksledku
nedostatku tohoto pigmentu. Proces melanosyntézyizien rékolika niznymi
genovymi lokusy, proto mohou vzniknouitzné typy albinismu. PostiZzend fatia
mohou byt fenotypav (navenek) totozna, geneticka podstata jejich arev
odchylky ale niZze byt odliSna. Albinismus #ie byt podmisn raznymi geny.
(Musilovaetal., 2006).

10.1 Ptaci(Aves)

Prestoze je albinismus, resp. leucismus u fpt@lmerné vzacny, byla tato
odchylka od normalniho zbarveni pozorovana jiz uolhandruli. P terénnich
pozorovanich jsou pakast&ny albinismus a leucismus velmizko rozliSitelné
a mnoho publikovanych udajo cast&éném albinismu se tyka také leucistnich
jedinai. Z tohoto divodu se albinismus a leucismus u fitd&sto nerozliSuje.

Do roku 1962 byl na Britskych ostrovech zaznameakHoinismus nebaasté&ny
albinismus (neni v praci rozliSovan) u 161 dryitaki, z toho bylo 67 druinpévca
(Sage, 1962).

V Ceské republice byly shrom&id/ za obdobi let 1834-2005 Udaje o 680
albinoticky vybarvenych ptacich, z toho bylo 3&8st&nych a 371 Uplnych albin
Albinismus byl na UzemCR pozorovan u 84 drihptaki. Zajimavé je, Ze tato
barevna mutace se vyskytuje &kterych drulii ptaki ponmerné ¢asto - pat mezi re
kos cerny (Turdus merula) vrabec domaciPasser domesticuskavka obecna
(Corvus monedula)vrana obecndCorvus corone)i vlaStovka obecndHirundo
rustica) - posty vyskytu gchto drufii v CR ukazuje Graf 1. U jinychdinych druli
je vSak tato mutace velmi vzacna nebo néiee znadma, jako je tomu riddad
u sykory kaadry (Parus major)a postolky obecn@~alco tinnunculus} (Jasso,
2006).
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Graf 1: Druhy pték @ v CR s nejvy3sim vyskytem albinismu (upraveno dle Jass
2006)
Paity pozorovanych druhjsou uvedeny za obdobi let 1834—2005.

vlaStovka

obecna 46
86

koroptev
52 polni
kos ¢em
57
vrabec
vrana ¢erna domaci

Vyjimecné se miZze objevit | prostora¥omezena populace s vySSim zastoupenim
albinotickych jediné. Na izemiCR je zndmy vyskytasteénych albiri v lovosické
kolonii havrari polnich(Corvus frugilegusye 40. letech 20. stoleti (Jirsik, 1949 in
Jasso, 2006). Vysoky pet cast&énych albiri byl zjiS€n také v hnizdni populaci
slaviki modr&ku (Luscinia svecica) (Pavel and Chutny, 2004). Zajimavé poznatky
o albinismu a jeho vzniku popisuje ve své pracieSgP62). V 1é roku 1961 byl
pozorovan koserny s deformovanymidhnaky. Tento kos byl nalezen pdeny za
krk v siti chranici malinik. Kos byl vypu$t na svobodu, do zimy pak nebyl
zastizen. Znovu byl pozorovan az v gifnozpoznan podle deformacéhaks), kdy
meél na krku krouzek bilych per. Sage déle popisujeopavani kos&erného s bilym
temenem. Kos naslediinéhem jednoho roku el na celé hla¥ a zadech, #dla a
ocas zblaly casténe. Tyto pipady ukazuji, Ze albinismustde vzniknout také
béhem Zivota pravépodobré nasledkem stresu ade mit i progresivni vyvoj
(postup mohou pibyvat bilé okrsky).Vznik albinismu fize byt zfisoben také
v disledku kontaminace radioaktivnimieaim. Vliv radioaktivity na fenotyp voén
Zijicich organisn je zatim malo znamy. Wwodem je pedevsim obtizné zachyceni
vétSiho pdtu jednotlivych druli Zivocichi, ktery je potebny pro popsani malo
¢astych onemocimi jako je albinismus nebo nadorova onengoénV letech 2010 az
2012 bylo v okoliCernobylu odchyceno 1669 drutptaki. Ptaci byli odchyceni
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v oblastech sfizré¢ vysokou radioaktivitou (od 0,02 po vice nez 208v - H).
Z tohoto vzorku byl zji&n ¢aste&ny albinismus u 111 druha nadory se objevily ve
25 piipadech. Frekvence vyskytu albia nadoit u ptaki se zvySovala v oblastech
s vysSi radioaktivitou, navzdory nizSi Zivotaschogin postizenych jediric
ZvySovani vyskytu albinismu v oblastech s vysSicaktivitou ukazuje Graf 2. Na
Grafu 3 nizeme vidt odhad vyskytu albinismu wznych pt&ich drubi (Moller et
al., 2013).

Graf 2: Vyskyt albinismu u ptaka v okoli Cernobylu ve vztahu k Urovni prirozené
hladiny radiace (uSv - i) - (Moller et al., 2013)
Jednotliva pozorovani jsou zobrazena regresithkpu a s 95% intervalem
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Graf 3: Vztah mezi z&enim (uSv - H) a frekvenci vyskytu albinismu u miznych druhi
ptaki v okoli Cernobylu (Moller et al., 2013)
Odhady pro #zné druhy jsou zobrazeny kruhy v p@nn k velikosti zkoumané

populace.
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U vlastovky obecnéHirundo rustica)byl v oblastech kolen€ernobylu zjis¢n
také abnormalni vyskyt ostrv opéeni, ktery branil normalni funkci fie
U postizenych vlaStovek dochazelo prokazateke zpozdni v reprodukci. To
nazn&uje, Ze popisované zZmy mely vyrazny vliv na fitness zvat (Moller, 1993).
Moller et al. (2007) dale uvagi u vlastovek, vystavenychtpobeni radioaktivity,
pozorovani zvySené frekvence vyskyttzmych druli abnormalit, zahrnujicich
zmeény ve zbarveni, morfologii a strukti p&i, poSkozeni nebo i absenci first
zobéaku a &i. Na Obr. 7 je dokumentovaasty vyskyt albinismu a tumér
v dasledku vystavenigsobeni radioaktivity (Molleetal., 2013).
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Obr. 7: Vyskyt albinismu a tumord u raznych druha ptaka vyskytujicich se v oblasti
Cernobylu (Moller et al., 2013)
(a) - zdrava viastovka obecfidirundo rustica)
(b) - vlaStovka obecna s albinismem
(c-h) - mzné druhy ptak s albinismem

(i-x) - razné druhy ptak s tumory
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Dédicnost vdzand na pohlavni chromozon8AL-S (sex-linked gene for
imperfect albinism; gen pro nedplny albinismus, ardz na pohlavi), byva
v n¢kterych studiich spojovana s pomalyidstem v raném &ku. Fikladem niize
byt vyzkum zmén hmotnosti u fidennich k#at. Na nich probihala studie vlivu
albinismu na hmotnost srovnavanim mezi albinotick@redravymi jedinci. Bylo
porovnano 59 albinotickych a 73 zdravych jedinZméiena byla hmotnost jater,
Zluéniku a teplotadla. Zmeny ukazuje Graf 4. U albindoSlo mezi vyklubanim a
tretim dnem Zivota ke zt@&thmotnosti, zatimco u zdravych jedinse hmotnost
zvySila. Dale byla u albin nanmgiena nizsi teplotaéka, nizSi hmotnost jater a
Zluéniku. Jatra albiintaké obsahovala vySSi hladinu kyseliny dekosatemxah coz
ukazuje na zavislost alhinna Zivinach ze Zloutkového &é (Santos and
Silversides, 1996).

Silversideset al. (1992) a Santos and Silversides (1996) zjistd genS-ALS
ovliviuje rany fist wtSiny albiri. Albini, ktefi nez&nou Was gijimat potravu,
budou néasledntrpét syndromem hladani, ktery je popsan u &t a kurat. To nize
vést ke ketOze, acidézefipadre az ke smrti.S-ALSgen je dale zodpedny za
rozdilné reakce na stres, které mohou vést az fodomému odmitani potravy, ke
snizeni rychlosti metabolismu, anabolické aktivity, inhibici traveni, zvySené
lipolyze a k pomalejSi absorpci Zloutkovehockid kterd nize mit za nasledek
shizenowinnost traviciho system(Bantos and Silversides, 1996).Albinisntasto
ovliviiuje také zrak. Zkoumanintioneuplnych albith u kukat v 52. tydnu ¥ku bylo
prokdzano rozgni @i a ztmavnuticocek. Postizené & byly velmi pevné,
histologické preparaty bylo mozndigravit az po jejich odvagmi. Velka cast
zadnich komor & byla vyplrena spongiézni kosti, obsahujici vlaknita a chrdpav
loZiska. Kostni tkA byla vyvinuta v é&sné blizkosti cévnatky. V kostni tkani byly
rozmistny malé segmenty degenerovanych neairsitnice,cocky byly postizeny
te¢Zkym Sedym zékalem. Tato pozorovani ukazuji, Ze ¢dicdého neulpliného
albinismu niize byt u kdat nitro@ni kostni tké odvozena z pigmentoveho epitelu
sitnice - RPE (retinal pigment epitheliunfphibuyaetal., 2014).
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Graf 4: Regrese hmotnosti jater, Zléniku a teploty téla u albinotickych (A) a zdravych
(o) kurat na procentni zmeéné télesné hmotnosti od 1 do 3 din véku kurete
(Santos and Silversides, 1996)
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U divoce Zijicich ptak jsou barevné mutace vzacné a postizeni jedincyldev
neziji dlouho, u ptak chovanych v zajeti je to ale obra¢eriChovatelé se snazi
takového jedince naopak rozmnoZzit a ziskat taki @alfevnou varietu. Nap
u vrabce domacihdPasser domesticusghovaného v zajeti je jiz popsano 11
barevnych mutaci, u kanara divoké8erinus canariaje to kolem 400 barevnych
razi (Verhoef-Verhallen, 1999).
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10.2. Savc(Mammalia)

U savd je albinismus zdokumentovan fek druhi Zivocichi. Nema vliv jen
na pigmentaci zvat, ale nize ovliviovat také nafpklad kopul&ni chovani a
postkopul@ni kompetici spermii. Na toto téma byly provedenydi&e u hraboSe
prériového (Microtus ochrogaster) Byli srovnavani albinotiti a divoce zbarveni
hraboSi. V prvnim fipact byla u albii prokazana kratSi faze intromise (kratka
orientace penisu na pochvu opakujici séd.5krat, jedna se o prvni fazi fedi,
béhem niz ¥tSinou jest nedochazi k ejakulaci). Ve druhém pokusu byla ketap
spermii sledovana na rekonstituované albinotick®i. liNebyl prokdzan Zzadny
genotypovy efekt na kopulai chovani, ale byl pozorovan efekfi ppéreni.
Albinismus u hrabas prériovych ma silny vliv na agpnost oplodéni, ale jen malo
se podili na chovanghem péeni (Dewsbury and Ward, 1985).

U ovci plemene suffolk byl pozorovan uplny albinisndruhého typu. Prvni
albinotické jehn se narodilo jiz v roce 1987 v Jizni Australii (Nals, 1927). Tento
typ albinismu je #&dén autozomal#é recesivi. Histochemickymi testy byl zji&h
defekt v syntéze melaninu zahrnujici blokagenEny tyrozinu na DOPA. Tuto
pieménu katalyzuje enzym tyrozinaza, ktery je produkigenuC. Gen byl ozn&en
jako albino marrabel, jeho symbol je cmar. Tento gelokalizovan na chromozomu
7 a jeho mutace #gobuje OCA (Rowett and Fleet, 1992).

Prikladem albinotickych savic zangrné chovanych ¢lovékem je napiklad
albinoticky dobrman (Obr.8) - (Winklet al., 2014).

Obr. 8: Albinoticky dobrman (Winkler et al., 2014)
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Prvni bily dobrman (WDP, White Doberman Pinschey) raregistrovan jiz
v roce 1976. Vznik nového bilého zbarveni byl umzdiky vybudovani rozsahlé
chovné linie. Fenotyp WDP je podobny OCA u lidiifata trpi fotofobiigasto se
u nich vyskytuji kutanni a okularni 1éze. Okulokuté albinismus je u dobrman
zpisobencasténou deleci na genBLC45A2(Solute Carrier Family 45, Member 2) -
(Obr.9). Tento gen koduje transportni protein, rnkte zprostedkovava
melanosyntézu. Gen je lokalizovan na chromozom@l&.(10). Mutace tohoto genu

je zodpo¥dna za OCA typu 4 (Winklest al., 2014).
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Obr. 9: Delece u WDP (Winkleret al., 2014)
Delece zahrnujéast exonu 7 na ger&l C45A2
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Obr. 10: Lokalizace genuSLC45A2 na chromozomu 5

(National Center for Biotechnology Information, 20¥6)
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10.2.1 Bily tygr

NejstarSi historické zminky o existenci bilythgra indickych Panthera tigris
tigris) pochazeji ze 16. stoleti. Posledni takto zbantggy byl v divatiné zastelen
v roce 1958. Mnoho tygrbylo uloveno az v dosgem wku. To ukazuje na to, ze
bilé zbarveni nesto vliv na Zivotaschopnost. Dnes jiz ziji bili tygen v zajeti.
Casto také trpi tiznymi zdravotnimi abnormalitami, napsilhanim a dznymi
genetickymi defekty. Jejichifginou je vSak, spiSe nez bila barvdjbpzenské
kiizeni. Sodasna populace bilého tygra chovaného v zajeti patthazi ze stejnych
jedinai odchycenych v 50. letech 20. stoleti. Pro zisKaihich mlaltat je tak
nezbytny inbreeding, kterytipaSi tyto komplikace. Vysledky genetické analyzy
skupiny bilych tygt, Zijicich v¢inském safari parku Chimelong ukazuji, Z&ipou
bilého zbarveni je zana jedné aminokyseliny v genu pro transportni pmote
SLC45A2. Tento gen je spojeny se&tbym zbarvenimiiznych dalSich druhzvirat
i evropské lidské populace. Zama jedné aminokyseliny potiatvorbu Zlutého a
¢erveného pigmentu, ale garnou barvu vliv nema. To vy&iluje, pra: si bili tygi
zachovali typické tmavé pruhy (Dowegal., 2013).

Bili tygii nejsou samostatnym druhem, jednd se jen o zvld8tmu tygra
indického (Obr. 11). Bilé zbarveni je znakekést&ného albinismu, tzv.
semialbinismu. Od pravych allfinse 1i5i modrym zbarveniméb Maji také
natervenalycenich, @&ni vicka a polStéky tlap (pravi albini majitrzové zbarveni).
Prvni bily tygr byl odchycen ve volnéipdé v roce 1951. Byl umish do soukromé
sbirky maharadzi z Révy. V dadpsti zplodil rekolik mlad’at s nepibuznou zluk
zbarvenou samici. Nasleglpak n€l bila mlafata s jednou ze svych dcer. Ta se stala
z&kladem pro chov. V Sedesatych letech se pakhjepiotomci roz&ili do
zoologickych zahrad po celémé&sy. V CR tohoto tygra chova jen ZOO Liberec
(ZOO Liberec, 2016).
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Obr. 11: Tygr indicky (Pantheratigristigris)
(&) - norméalni zbarveni, (b) - semialbinismus (Donegt al., 2013).

Semialbinismus se vyskytuje také u dalSich drevirat. Znamy je naiklad bily
lev jihoafricky (Panthera leo krugeri} Obr. 12 kterého jako jediného ¢R chova
ZOO Hodonin (ZOO Hodonin, 2014). Déale jsol’R v obde Zleby blizko Kutné
Hory chovani bili jeleni (obora Zleby, 2016).
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11. Zawr

Albinismus je onemocmi rozSfené u tiznych skupin organisinna celém sité.
U rady drulii Zivocicha je velmi dolie zdokumentovano — zejména u (ftaksava.
U ektotermnich Ziv&ichia je mira prozkoumanych jedibeannohem mensi, je u nich
proto dilezité kazdy vyskyt albinismdiadré zdokumentovat. Existuje také malo
vyzkumnych praci, zabyvajicich se sledovanim pesf§izh Ziv@ichi v delSim
¢asovém horizontu.

Albinismus secastji vyskytuje v ¢ast&né forne jako tzv. parcialni albinismus,
kdy maze byt postizena jetast tla. Uplny albinimus pak Zisobuje ¥t3i zdravotni
komplikace, zejména co segyochrany fed UV z&enim. Postizena ztdta jsou tak
casto s¥tloplachd a jsou néachylna kémim chorobam. Jinym ifpadem je
albinismus u jeskynnich Zi¢hu, ktery funguje spiSe jako adaptace k jeskynnimu
zpasobu zivota.

Zvlastni formou albinismu je semialbinismus, tethst&ny albinismus, ktery
muzemecasto vidt i u zvirat v zoologickych zahradach. Jelikoz je s albinisme
spojenarada dalSich nemoci, které pak nastesimizuji kvalitu Zivota, je nutné dale
zkoumat jeho fi¢iny. Zajimavé poznatkyimaseji vyzkumy zabyvajici se vznikem
albinismu Rhem Zivota, nafiklad v disledku pisobeni velkého stresu na

organismus nebo vlivu vysoké hladiny radiace.
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