Albinismus

Albinismus je vzacnd, dédi¢na (AR) porucha metabolismu podminéna
defektem enzymu tyrosinazy. Porucha mé za nasledek ¢astecné ¢i Uplné
chybéni melaninu. MUze se vyskytovat u lidi, zvirat i rostlin.

Albinismus se fenotypicky déli na tyrosindza-pozitivni a tyrosinaza-
negativni, genotypicky na OCA 1 az OCA 3.
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Melanin je pigment syntetizovdn v melanosomech (odvozeny od Golgiho
aparatu) melanocytl (bunky epidermis) z aminokyseliny tyrosinu (viz
obrdzek). Tento enzym ma dvoji aktivitu: tyrosinhydroxylisovou a
dopaoxiddzovou. Za normélnich okolnosti je tyrozin pomoci tyrozindzy
nejprve hydroxylovdn na DOPA - tj. 3,4-dihydroxyfenylalanin, dale pak
oxidovédm na dopachinon. DalSi enzym v poradi katalyzuje tautomerizaci
meziproduktu. Koneény produkt ndsledné polymerizuje v eumelanin.

Vyskytne-li se defekt v oblasti genu, kddujicihu tyrozinazu (f¢ni protein),
metabolickd draha nemdize probihat a pigment se nesyntetizuje.

OCA 1l

Mutace strukturniho genu pro tyrosinazu
= OCA 1A (tyrosinaza negativni) - uplné chybéni tyrosinazy

= OCA 1B (zluty albinismus - xantoalbinismus) - slaba aktivita
enzymu ve vlasech

OCA 2
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Klasifikace a odkazy
MKN E70.3 (https://mkn10.uzi
s.cz/prohlizec/E70.3)

MeSH D000417 (https://www.
ID medvik.cz/bmc/link.do?i
d=D000417)
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Mutace strukturniho genu pro P protein (melanosomalni transmembranova bilkovina s transportni funkci -

transport tyrosinu), nejcastéjsi typ albinismu.

OCA 3

Tzv. hnédy albinismus - mutace genu pro 7RP-1, je znam jen u ¢ernochd Albinismus ¢asto provazi také
fenylketonurii (AR onemocnéni, dané defektem enzymu fenylalanin-hydroxyldzy).

Klinicky obraz

Totalni albinismus
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Albinismus se projevuje bilou kdzi a vlasy, ¢ervenyma nebo svétle modryma ocima. Klze je velice citliva na UV
zareni a zarovén je zde i vyssi riziko vzniku koznich nadord. Dochazi také k rychlejSimu starnuti klize.

Parcialni albinismus

Jednd se o ¢astec¢ny albinismus projevujici se jen lokalné, napriklad na Usecich kze a okrscich vlasd. Pri tomto typu

nejsou postizeny oci.

Clanek neobsahuje vse, co by mél.
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/ &action=history) a jej.

O vhodnych zménéch se Ize poradit v diskusi.

MUzete se pridat k jeho autorldm (https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Albinismus
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Odkazy

Souvisejici clanky
= Pigment

Externi odkazy

= Albinismus (¢eska wikipedie)
= Albinism (anglickd wikipedie)
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