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ZáPIS 
Z VALNého ShRoMážděNí

ČESké SPoLEČNoSTI ANTRoPoLogICké
konané on-line dne 29. 1. 2021 od 9.30 hodin

V 9.30 hodin zahájila předsedkyně ČSA valné shromáždění. 
Připojilo se pouze 16 členů společnosti. Proto bylo valné shro-
máždění po chvíli, podle článku 7 odst. 7.1a) 5. stanov ČSA, 
přerušeno na půl hodiny – do 10.00 hodin.

V 10.00 zahájila opět předsedkyně ČSA valné shromáždění 
(presenční listina z MS Teams v příloze).

Omluveni: dr. Stříbrná, doc. Sedlak, dr. Čuta, dr. Bobero-
vá, doc. Horáčková, Mgr. Pavlíková, dr. Jančová, dr. Hrušková, 
dr. Vymazalová

Program:  Zpráva o činnosti a stavu společnosti
  Hospodářská zpráva
  Revizní zpráva
  Volby
  Různé

Na začátku byla ustavena volební komise, ve složení 
doc. Drozdová, dr. Fialová, doc. Vargová a doc. Kopecký.

Předsedkyně společnosti doc.  Eva Drozdová přednesla 
zprávu o činnosti a stavu společnosti. Znění zprávy je uvede-
no v příloze.

Následovala zpráva o  hospodaření společnosti, v  letech 
2018–2020, kterou přednesla hospodářka společnosti doc. Len-
ka Vargová. Celé znění zprávy je uvedeno v příloze.

Po vystoupení doc. Vargové se slova ujaly revizorky společ-
nosti dr. Brzobohatá a dr. Fialová, které přednesly revizní zprá-
vu za období 2018–2020. Celé znění revizní zprávy se nachází 
v příloze zápisu.

V roce 2020 se uskutečnily volby do hlavního výboru společ-
nosti. O organizaci a průběhu voleb informovala doc. Drozdová:

Volby proběhly od 23. 11 do 23. 12. 2020.
Kandidátka se skládala ze všech členů společnosti. Všichni 

členové obdrželi instrukce a kandidátku.
Volby se mohly konat všemi způsoby, které umožňují sta-

novy ČSA. Mgr. Woska zajistil elektronickou formu hlasování. 
Nakonec se hlasovalo pouze elektronicky, protože nikdo ne-
zaslal volební lístek poštou ani nehlasoval v průběhu valného 
shromáždění.

Doc. Drozdová předala slovo doc. Kopeckému, který sdělil 
výsledky hlasování:
1. Drozdová (22 hlasů), 2. Čuta (14 hlasů), 3. Fialová (13 hla-
sů), 4. Vargová (13 hlasů), 5. Horáčková (11 hlasů), 6. Sedlak 
(10 hlasů), 7. Vymazalová (9 hlasů), 8. Kopecký (8 hlasů), 9. Br-
zobohatá (7 hlasů), 10. Stříbrná (7 hlasů), 11. Kikalová (6 hla-
sů), 12. Račanská (6 hlasů), 13. Shbat (5 hlasů), 14. Hrušková 
(4 hlasy), 15. Kutáč (4 hlasy), 16. Dobisíková (3 hlasy), Jaro-
slav Brůžek (2 hlasy), Olga Hudáková (2 hlasy), Jana Kuljavce-
va (2 hlasy), Ivo Mařík (2 hlasy), Eva Neščáková (2 hlasy), Vác-
lav Smrčka (2 hlasy), Zdeněk Tvrdý (2 hlasy), Renata Vařeková 
(2 hlasy), Jana Velemínská (2 hlasy), Petr Velemínský (2 hlasy), 
Věra Vránová (2 hlasy), Michal Beran (1 hlas), Marie Břízová 

(1 hlas), Ivo Budil (1 hlas), Martina Cichá (1 hlas), Vítězslav Ku-
želka (1 hlas), Jitka Machová (1 hlas), Alena Maříková (1 hlas), 
Jan Nováček (1 hlas), Helena Skarupská (1 hlas), Vladimír Še-
divý (1 hlas), Josef Unger (1 hlas), Daniela Vejražková (1 hlas), 
Daniela Zemková (1 hlas).

Podle stanov ČSA čl. 7, odst. 7. 1b)3. prvních 6 zvolených 
v pořadí by mělo sestavit hlavní výbor společnosti.

Dosavadní předsedkyně ČSA doc. Drozdová poděkovala čle-
nům za přízeň, kterou jí vyjádřili ve volbách, a zároveň se omlu-
vila členstvu s tím, že potřebuje jedno volební období pauzu, 
a proto nebude do hlavního výboru kandidovat i když byla zvo-
lena vysokým počtem hlasů. První schůzi výboru svolá dr. Fia-
lová, zvolená 3. v pořadí, protože 2. v pořadí dr. Čuta se valného 
shromáždění nezúčastnil.

Různé
Doc. Kopecký poděkoval doc. Drozdové za práci v předsed-

nické funkci v rozsahu dvou volebních období.
Doc. Kopecký učinil dotaz, zda může být členem výboru 

i když byl jeho členem po dvě volební období. Doc. Drozdová 
odpověděla, že podle stanov ČSA nesmí být zvolený funkcio-
nář v hlavním výboru v jedné funkci více než dvě období, tedy 
v jiné funkci ve výboru být může i nadále (pokud je zvolen).

Doc. Drozdová přednesla návrh usnesení valného shromáž-
dění. Valné shromáždění hlasovalo o znění usnesení. Toto bylo 
schváleno jednohlasně (pro 21 členů společnosti) nikdo se ne-
zdržel, ani nehlasoval proti.

Doc. Drozdová se s  přáním zdraví a  úspěchů rozloučila 
a ukončila valné shromáždění.

V Brně 29. 1. 2021
Zapsaly Eva Drozdová a Ilona Šťastná

ZPRáVy
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Zprávy

Usnesení valného shromáždění České společnosti antropologické,  
konaného dne 29. 1. 2021 on-line formou

1) Valné shromáždění schválilo volební komisi ve složení: 
doc. Drozdová, dr. Fialová, doc. Kopecký, doc. Vargová.

2) Valné shromáždění schválilo zprávu o činnosti ČSA za 
funkční období 2018–2020.

3) Valné shromáždění schválilo zprávu o hospodaření v období 
2018–2020 a zprávu revizní komise.

4) Valné shromáždění souhlasí s výsledky voleb do hlavního 
výboru ČSA na funkční období 2021–2023 v pořadí kandi-
dátů (bez titulů):
1. Drozdová (22 hlasů), 2. Čuta (14 hlasů), 3. Fialová (13 hla-
sů), 4. Vargová (13 hlasů), 5. Horáčková (11 hlasů), 6. Sed-
lak (10 hlasů), 7. Vymazalová (9 hlasů), 8. Kopecký (8 hla-
sů), 9. Brzobohatá (7 hlasů), 10. Stříbrná (7 hlasů), 11. Ki-
kalová (6 hlasů), 12. Račanská (6 hlasů), 13. Shbat (5 hla-
sů), 14. Hrušková (4 hlasy), 15. Kutáč (4 hlasy), 16. Dobi-
síková (3 hlasy) Jaroslav Brůžek (2 hlasy), Olga Hudáková 

(2 hlasy), Jana Kuljavceva (2 hlasy), Ivo Mařík (2 hlasy), Eva 
Neščáková (2 hlasy), Václav Smrčka (2 hlasy), Zdeněk Tvr-
dý (2 hlasy), Renata Vařeková (2 hlasy), Jana Velemínská 
(2 hlasy), Petr Velemínský (2 hlasy), Věra Vránová (2 hla-
sy), Michal Beran (1 hlas), Marie Břízová (1 hlas), Ivo Budil 
(1 hlas), Martina Cichá (1 hlas), Vítězslav Kuželka (1 hlas), 
Jitka Machová (1 hlas), Alena Maříková (1 hlas), Jan No-
váček (1 hlas), Helena Skarupská (1 hlas), Vladimír Šedivý 
(1 hlas), Josef Unger (1 hlas), Daniela Vejražková (1 hlas), 
Daniela Zemková (1 hlas).

Dle čl. 7, odst. 7. 1b)3. stanov ČSA bude na ustavující schů-
zi nového hlavního výboru ČSA z uvedených zvolených čle-
nů sestaven 6 členný výbor, 3 další členové HV vzejdou z vo-
leb jednotlivých poboček (předsedové poboček). Dva členové 
z přímé volby, kteří se nestanou členy HV, budou, podle čl. 7, 
odst. 7. 1a)11. navrženi na členy revizní komise pro funkční 
období 2021–2023.

Zpráva předsedkyně ČSA  
za volební období 2018–2020

Stav členské základny
Aktuální počet členů společnosti je 104, z nich je možné ko-

munikovat s 87 z nich komunikovat elektronicky. U 13 z nich 
sice máme e-mailové adresy, ale ty jsou neplatné. Od 20 členů 
máme jen poštovní adresu. Proto prosím aktualizujte průběž-
ně své údaje. Společnost preferuje elektronickou komunikaci se 
členy, která šetří čas i peníze.

Do společnosti v uplynulém volebním období vstoupilo šest 
členů: Dr. Nováček, Dr. Horák, Mgr. Vaníčková, Dr. Tvrdý, Dr. 
Mačeková, Dr. Neščáková.
Vystoupila doc. Přidalová.
Zemřeli: dr. Šaňková, doc. Bláha, doc. Novotný a doc. Lorencová.
Nebyli jmenováni noví čestní členové.

Ve volebním období se nevylučovalo pro neplacení příspěv-
ků, ač byla platební morálka členských příspěvků mizerná, stej-
ně jako v minulém volebním období. Toto je stálý jev.

Poděkování členům hlavního výboru ČSA
Hlavní výbor společnosti pracoval efektivně a dobře. Bylo 

mi ctí se členy výboru spolupracovat.

Složení odstupujícího hlavního výboru společnosti:
•	 Doc. Drozdová – předsedkyně
•	 Doc. Kopecký – místopředseda
•	 Doc. Vargová – hospodářka, předsedkyně brněnské pobočky
•	 Dr. Stříbrná – tajemnice
•	 Doc. Horáčková – členka
•	 Dr. Čuta – člen
•	 Doc. Bláha – člen, předseda pražské pobočky
•	 Doc. Přidalová – členka, předsedkyně olomoucké pobočky 

do listopadu 2018, kdy vystoupila ze společnosti

Na tomto místě děkuji za vynikající spolupráci také kolegy-
ním a kolegům v ostatních funkcích v ČSA, kteří nejsou členy 
hlavního výboru:
•	 Redaktorce časopisu Česká antropologie Dr. Kateřině Ki-

kalové
•	 Správkyni webových stránek ČSA Mgr. Věře Pavlíkové
•	 Administrátorovi webových stránek ČSA Mgr. Aleši Wosko-

vi, který zajišťuje elektronickou část voleb do hlavního vý-
boru a spolupráce s ním je tradičně vynikající.

Na tomto místě chci vyzvednout také výbornou spolupráci 
s představiteli města Humpolce, které si jako společnost veli-
ce vážíme.

Činnost ČSA v letech 2018–2020
Kromě tradiční činnosti v pobočkách, která se týkala pře-

devším schůzí, odborných přednášek, exkurzí a údržby hro-
bu prof. Suka, byla hlavní náplní činnosti ČSA organizace 6. 
Mezi národního antropologického kongresu Dr. Aleše Hrdličky.

Kongres se konal 3. – 5. září 2019 v hotelu Fabrika v Hum-
polci. Kongresu se zúčastnilo 140 referujících z 20 zemí. Pro-
běhlo 64 referátů a bylo presentováno 33 posterů.

Na jeho organizaci se podílela celá Česká společnost antro-
pologická v těsné spolupráci s vedením města Humpolce pod 
záštitou starosty města Karla Kratochvíla a jeho místostarostů 
Mgr. Aleny Kukrechtové a Ing. Vlastimila Bruknera. Na orga-
nizaci kongresu se podílel kolektiv pracovníků městského úřa-
du v Humpolci pod vedením tajemníka úřadu Mgr. Jiřího Fia-
ly a vedoucí kulturního a informačního centra města Marcely 
Kubíčkové. Město Humpolec zorganizovalo a financovalo veš-
kerou propagaci kongresu a celou kulturní stránku kongresu, 
dárky účastníkům včetně finančních odměn soutěžícím v sou-
těži o cenu dr. Hrdličky v kategorii doktorských prací.
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Na organizaci kongresu se také spolu s naší společnosti podí-
lela společnost pro Pojivové tkáně při České lékařské společnos-
ti Jana Evangelisty Purkyně, zastoupená jejím předsedou prof. 
MUDr. Ivo Maříkem, CSc. a jeho spolupracovníky. Tato společ-
nost pořádá každoročně Symposium Praha-Lublin-Sydney-St. 
Petersburg s tématikou pohybového ústrojí člověka zaměřené 
na jeho morfologii a léčbu. V létech kongresu pak tradičně spo-
juje síly s Hrdličkovým kongresem. Bylo tomu tak i v roce 2019 
a spolupráce byla tradičně vynikající a jim na tomto místě dě-
kuji za velikou pomoc s organizací kongresu.

Organizační výbor kongresu:
Doc. Eva Drozdová – předsedkyně, členové: doc. Lenka Vargo-
vá, doc. Ladislava Horáčková, dr. Lucie Stříbrná, doc. Miroslav 
Kopecký, dr. Martin Čuta, dr. Kristýna Brzobohatá, dr. Dana Fi-
alová, dr. Kateřina Vymazalová, dr. Michaela Račanská, doc. Pa-
vel Bláha, dr. Andrej Shbat, dr. Kateřina Chmelíková, prof. Ivo 
Mařík, Mgr. Jiří Fiala za město Humpolec.

V rámci kongresu proběhlo slavnostní udělení pamětních 
medailí dr. Aleše Hrdličky v obou kategoriích (odborné i ob-
čanské). V odborné kategorii byly uděleny medaile zahraničním 
badatelům (v abecedním pořadí): prof. Jane Buikstra z Arizon-
ské univerzity v Tempe v USA, prof. Maria Kaczmarek z Uni-
verzity Adama Mickiewicze v Poznani v Polsku a prof. Elizaveta 
Veselovskaya z Ruské akademie věd v Moskvě v Ruské federaci. 
V kategorii významných českých badatelů byla medaile udělena 
(v abecedním pořadí) prof. MUDr. Ivo Maříkovi, CSc. z Ambu-
lantního centra pro léčbu chorob pohybového aparátu v Praze, 
RNDr. Aleně Němečkové, CSc. z Lékařské fakulty Univerzity 
Karlovy v Plzni a doc. RNDr. Petru Sedlakovi, Ph.D. z Příro-
dovědecké fakulty Univerzity Karlovy v Praze.

Dále, v rámci kongresu, proběhla soutěž o cenu dr. Aleše 
Hrdličky v kategorii doktorských prací. Do soutěže své práce 
přihlásilo 7 absolventů Ph.D. studia z různých fakult University 
Karlovy v Praze a Masarykovy univerzity v Brně, kteří absolvo-
vali v letech 2015–2018. Jejich práce hodnotila 8 členná komi-
se složená ze členů České společnosti antropologické a zástup-
ce města Humpolce:
Dr. Lucie Stříbrná – Univerzita Pardubice – předsedkyně. Čle-
nové: doc. Ladislava Horáčková – Masarykova univerzita Brno, 
Dr. Martin Čuta – Masarykova universita Brno, doc. Pavel Bláha 
– Palestra Praha, dr. Martina Hrušková – Jihočeská univerzita 
České Budějovice, doc. Miroslav Kopecký – Univerzita Palacké-
ho Olomouc, dr. Andrej Shbat – Karlova univerzita Praha, Mgr. 
Alena Kukrechtová – místostarostka města Humpolce.

Cenu dr. Aleše Hrdličky za svoji doktorskou práci získaly: 
1. místo dr. Kristýna Brzobohatá – Přírodovědecká fakulta Ma-

sarykova univerzita Brno, 
2. místo dr. Dana Fialová – Přírodovědecká fakulta Masaryko-

va univerzita Brno, 
3. místo dr. Kateřina Vymazalová – Lékařská fakulta Masary-

kova univerzita Brno.

K 150. výročí narození dr. Aleše Hrdličky vydala Česká ná-
rodní banka pamětní stříbrnou minci v hodnotě 200Kč. O vy-
dání mince se zasloužilo město Humpolec i Česká společnost 
antropologická. Předsedkyně společnosti byla jmenována do 
hodnotící komise soutěže medailérů na design mince a zúčast-
nila se výběru vítězného návrhu mince.

Rovněž ke konání kongresu a k výročí narození dr. Hrdlič-
ky proběhla rekonstrukce a zásadní modernizace stálé antro-
pologické expozice v muzeu Dr. Aleše Hrdličky v Humpolci. 
Ve spolupráci s vedoucí muzea Dagmar Kluchovou a jejím tý-
mem na nové expozici pracovali, v roli expertů, i členové ČSA 

– doc. Eva Drozdová, dr. Kristýna Brzobohatá, doc. Miroslav 
Kopecký, doc. Lenka Vargová, doc. Ladislava Horáčková a Mgr. 
Eva Vaníčková, která spolu s akademickým sochařem Ondřejem 
Bílkem vytvořila realistickou figurínu neandertálského člově-
ka, která je středobodem expozice. Expozice získala na podzim 
roku 2020 zvláštní ocenění v soutěži Gloria musealis 2019 za 
nejlepší expozici zprovozněnou v roce 2019. Tuto cenu udělují 
společně Ministr kultury ČR, Asociace muzeí ČR a Český vý-
bor ICOM.

Město Humpolec také financovalo provoz, vytvoření a de-
sign webových stránek kongresu. Výbor kongresu se postaral 
o jejich obsah. Hrdličkův kongres má nyní i nové logo, vytvoře-
né výtvarníkem Vojtěchem Cejnkem, které odkazuje na variabi-
litu v barvě kůže člověka a potažmo tak na motto dr. Hrdličky: 
„všechno lidstvo je jednoho původu“.

Na tradičním shromáždění předsedů vědeckých společností 
sdružených v Radě vědeckých společnosti při AV ČR zastupoval 
předsedkyni společnosti v letech 2018 a 2019 dr. Andrej Shbat.

V roce 2020 byla činnost České společnosti antropologic-
ké utlumenější, protože hygienická opatření bránila spolkové 
činnosti. Přesto probíhala běžná agenda jako je zaslání účetní 
uzávěrky krajskému soudu, žádost o dotaci od Rady vědeckých 
společností a její vyúčtování či sepsání zprávy o činnosti naší 
společnosti pro tuto radu.

Na konci listopadu byly vyhlášeny volby do hlavního výbo-
ru ČSA na volební období 2021–2023. Proběhly od 23. 11. do 
23. 12. 2020. Protože se nekonaly schůze poboček, byla kandi-
dátka složena ze všech členů společnosti. Volby probíhaly do-
minantně elektronicky, ale bylo možné volit i ostatními dvěma 
způsoby. Nezaznamenala jsem stížnosti na průběh voleb. Proto 
předpokládám hladký průběh.
Vyhlášení výsledků voleb je na volební komisi ČSA.

Protože jsem jako předsedkyně společnosti pracovala po dvě 
volební období, loučím se s vámi z této funkce a přeji nové-
mu předsedovi i všem členům nově zvoleného hlavního výboru 
společnosti hodně zdaru do další práce.

V Brně 29. 1. 2021
Eva Drozdová



Česká antropologie 71/1, Olomouc, 2021

7

Zprávy

ZáPIS  
Z USTANoVUjíCí SChůZE hLAVNího VýBoRU  

ČESké SPoLEČNoSTI ANTRoPoLogICké  
konané online 12. 2. 2021 od 15. hodin

Dne 12. 2. 2021 od 15. hodin proběhla online přes aplikaci 
ZOOM ustanovující schůze do hlavního výboru (HV) České 
společnosti antropologické (ČSA). Svoláním schůze byla pově-
řena dr. Dana Fialová na valném shromáždění společnosti dne 
29. 1. 2021. Schůzi dr. Fialová vedla do zvolení nového předse-
dy České společnosti antropologické. Dále ji tedy vedl zvolený 
dr. Martin Čuta. V hlavním výboru odmítli být zvolení zástup-
ci podle pořadí hlasů: doc. Drozdová, doc. Vargová, doc. Ho-
ráčková, doc. Sedlak, doc. Kopecký a proto byli osloveni a na 
schůzi byli přítomni: dr. Martin Čuta, dr. Dana Fialová, dr. Ka-
teřina Vymazalová, dr. Kristýna Brzobohatá, dr. Lucie Stříbrná, 
dr. Kateřina Kikalová a doc. Lenka Vargová (stávající předsed-
kyně brněnské pobočky).

Hlavním programem schůze bylo zvolení nového předsed-
nictva hlavního výboru. Jednohlasně byli zvoleni všichni dle 
pořadí hlasů ve volbách do ČSA a funkci přijali:
•	 předseda:  Mgr. Martin Čuta, Ph.D.
•	 místopředsedkyně: Mgr. Dana Fialová, Ph.D.
•	 tajemnice:  RNDr. Kateřina Vymazalová, Ph.D.
•	 hospodář:  Mgr. Lucie Stříbrná, Ph.D.
•	 člen:  Mgr. et Mgr. Kristýna Brzobohatá, Ph.D.
•	 člen:  MUDr. Kateřina Kikalová, Ph.D.

Dále bylo schváleno, že nově zvolený HV společnosti oslo-
ví náhradníky a revizory dle stanov ČSA čl. 7. Jako náhradní-
ky osloví doc. Drozdovou a doc. Vargovou. Doc. Vargová na 
schůzi s pozicí náhradníka souhlasila. Na pozici revizorů bu-
dou osloveni dr. Michaela Račanská a dr. Andrej Shbat, jako 
další v pořadí hlasů.

Nově zvolený předseda informoval o dalších krocích nového 
HV, tedy oslovení bývalé předsedkyně doc. Drozdové a o půso-
bení zástupce HV na plenárním zasedání RVS.

Další program byl ze sekce různé:

Paní dr. Kikalová (výkonná redaktorka časopisu Česká an-
tropologie) upozornila, že časopisu Česká antropologie chybí 
šéfredaktor (po smrti doc. Bláhy), bylo jednáno o tom, že by 
nový předseda společnosti ČSA dr. Čuta svolal redakční radu 
časopisu, kde je potřeba zvolit nového šéfredaktora a projednat 
další záležitosti spojené s časopisem.

Dále bylo konstatováno, že by HV měl oslovit jednotlivé po-
bočky k novým volbám do poboček, a pokud nemá pobočka 
předsedkyni (jako brněnská doc. Vargovou), tak pak tajemníky 
(doc. Kopeckého a dr. Shbata). V té souvislosti byly projedná-
vány další možnosti působení společnosti online formou a se-
tkávání se touto formou napříč všemi pobočkami.

Dále bylo jednáno o možnosti uspořádání online konferen-
ce v roce 2021 (případně v roce 2022), kdy se HV výbor shodl, 
že je nejprve nutné zjistit zájem se takové konference zúčastnit 
v řadách členů ČSA.

V Brně dne 12. 2. 2021 

zapsala Dana Fialová
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PoVRChoVé ŠTRUkTÚRY 
A PIgMENTáCIA dÚhoVIEk 
jEdINCoV Z VýChodNého 

SLoVENSkA

Iris surface features and pigmentation 
among Eastern Slovakia individuals

jana gaľová, Petronela Antalová, Vincent Sedlák, 
Mária konečná, janka Poráčová, Soňa Mačeková

Katedra biológie, Fakulta humanitných a prírodných vied, 
Prešovská univerzita v Prešove, Prešov, Slovenská republika

Abstract
Human iris surface is rich in different textured features, 

which are specific for each person. These include gaped dia-
mond shape, so-called Fuch´s crypts; small collagen bundles, 
known as Wolfflin nodules; contraction furrows, or small 
build-up of melanin in the form of pigment spots. These shape 
features are also appropriate in the process of personal iden-
tification. We obtained the iris photos of 58 individuals (28 
men and 30 women) from eastern Slovakia at the aged from 
1 to 88. The iris pigmentation was determined based on the 
classification scale of Simionescu. The most common structu-
re was Fuch´s crypts, in 71.43 % males and 73.33 % females 
and the least common was Wolfflin nodes, in 25.00 % males 
and 36.67 % females.

We found a  very weak positive correlation (r  = 0.0515) 
between the age and incidence of Fuch´s crypts using the Pe-
arson´s correlation analysis (p < 0.05). There was also identi-
fied a little higher, but still relatively weak positive correlation 
(r = 0.2692) between the age and incidence of pigment spots. 
The pigmentation of the iris and the incidence of contraction 
furrows correlated also at very weak positive level (r = 0.0355). 
We found a little higher, but still relatively weak positive corre-
lation (r = 0.2913) between the pigmentation of the iris and the 
incidence of Wolfflin nodules. We found no differences between 
males and females.

Key words: contraction furrows, Fuch´s crypts, pigment spots, 
pigmentation, Wolfflin nodules

Úvod
Detailná štruktúra ľudskej dúhovky je jedinečná pre kaž-

dú osobu, preto dúhovka poskytuje vhodné znaky na biomet-
rické rozpoznávanie (Poráčová et al., 2011). Jeden z najvýraz-
nejších fenotypových znakov človeka predstavuje pigmentácia 
očnej dúhovky. Pri výskumoch sa veľmi často využíva jedno-
duchá stupnica pozostávajúca z troch základných kategórií pig-
mentácie, a to modrej, zelenej-orieškovej a hnedej. Avšak exi-
stuje viacero klasifikačných stupníc, ktoré vychádzajú z týchto 
troch základných farieb. Tieto sú doplnené o ďalšie kategórie 

na základe sýtosti danej farby, ako je napríklad sivá, svetlohne-
dá alebo tmavohnedá farba (Simionescu et al., 2014). Pomerne 
častým znakom určovaným pri pigmentácii dúhovky je centrál-
na heterochrómia. Ide o rozdielne zafarbenie pupilárnej a cili-
árnej zóny dúhovky, pričom zvyčajne je tmavšie sfarbená pu-
pilárna oblasť. Hoci výskyt centrálnej heterochrómie prevažuje 
vo svetlejších dúhovkách, objavuje sa aj v tmavšie sfarbených 
(Rennie, 2011; Edwards, 2016). Okrem centrálnej heterochró-
mie sa môžeme stretnúť aj so zriedkavejšou sektorovou alebo aj 
celkovou heterochrómiou. Pri celkovej má jedinec obe dúhovky 
úplne odlišnej farby a pri čiastočnej, sektorovej heterochrómii, 
sa v rámci jednej dúhovky vyskytuje odlišne sfarbená iba určitá 
časť – sektor (Larsson et al., 2011).

Povrchové štruktúry dúhovky (obrázok 1) sa podieľajú na 
vysoko detailnom vzore, ktorým sa jednotlivé osoby navzá-
jom odlišujú (Larsson et al., 2011; Pau, 2019). Tieto štruktúry 
rozdeľujeme do dvoch skupín, a to podľa toho či ide o znaky, 
ktoré súvisia s pohybom a funkciou dúhovky alebo o znaky, 
ktoré súvisia s jej pigmentáciou. Do prvej skupiny sa zaradzujú 
Fuchsove krypty a kontrakčné brázdy, do druhej skupiny Wolf-
flinove uzly a pigmentové škvrny. Fuchsove krypty sú charak-
terizované ako otvory, jamky, respektíve medzery kosoštvorco-
vého tvaru rôznej veľkosti, ktoré sa nachádzajú v prvých dvoch 
najvrchnejších vrstvách dúhovky. Primárne sa môžu vyskytnúť 
približne v ôsmom mesiaci prenatálneho vývinu, kedy môže 
dôjsť k atrofii a následnej resorpcii pupilárnej membrány (Gold 
& Lewis, 2011). Častejšie však vznikajú sekundárne počas živo-
ta jedinca v dôsledku dilatačného alebo kontrakčného pohybu 
zrenice. Z tohto dôvodu sa vyšší výskyt Fuchsových krýpt spája 
s vyšším vekom jedinca (Larsson, Pedersen, & Stattin, 2007). 
Kontrakčné brázdy sú tenké kruhovité útvary, ktoré sa vysky-
tujú v ciliárnej zóne, blízko vonkajšieho okraja dúhovky. K ich 
tvorbe prispieva svojou činnosťou zvierač (musculus sphincter 
pupillae), ktorý spôsobuje zúženie zrenice a činnosť rozťaho-
vača (musculus dilatator pupillae) prispieva k ich prehlbovaniu. 
Keďže základ týchto brázd je menej pigmentovaný, je mož-
né ich lepšie pozorovať na tmavo sfarbených dúhovkách (Pau, 
2019). Okrúhle kolagénové útvary belavej až žltkastej farby, 
ktoré sa nachádzajú rovnomerne rozložené pozdĺž periférnej 
hranice dúhovky, sa nazývajú Wolfflinove uzly. Farba dúhovky 
významne ovplyvňuje množstvo Wolfflinových uzlov. Výskyt 
týchto povrchových štruktúr dúhovky je oveľa častejší u jedin-
cov so svetlou farbou očí (Pryse-Phillips, 2003; Edwards, Gozd-
zik, Ross, Miles, & Parra, 2012). Na povrchu mnohých dúho-
viek môžeme pozorovať oblasti tmavšej pigmentácie, ktoré sú 
známe ako pigmentové škvrny. Ich vznik je podmienený zvýše-
nou tvorbou melanínu v melanocytoch. Na dúhovke oka sa tie-
to štruktúry objavujú približne v šiestom roku života, a s vekom 
sa ich počet postupne zvyšuje. V dúhovkách človeka sa vysky-
tujú rôzne typy pigmentových škvŕn, z ktorých najbežnejšie sú 
takzvané pehy a nevi. Nevi sú ohraničené štruktúry uzlovitého 
tvaru, ktoré majú vplyv na podkladovú stromálnu vrstvu, a ča-
som sa môžu zväčšovať. Naopak pehy, nemajú vplyv na archi-
tektúru strómy (Harbour, Brantley, Hollingsworth, & Gordon, 
2004; Larsson, Pedersen, & Stattin, 2007). Keďže nevi a pehy 
je ťažké rozoznať, častejšie sa pre obe tieto štruktúry použí-
va jednotný pojem pigmentová škvrna (Edwards, 2016). Pre-
dispozíciu pre tieto pigmentové škvrny majú skôr starší ľudia, 
avšak je možné ich pozorovať vo všetkých vekových kategó-
riách (Schwab et al., 2017)

PŮVODNÍ PRáCE
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Cieľ
Hlavným cieľom tejto štúdie bolo analyzovať výskyt jednot-

livých štruktúr dúhovky, medzi ktoré patria Fuchsove kryp-
ty, Wolfflinove uzly, kontrakčné brázdy a pigmentové škvrny, 
ktorých prítomnosť bola pozorovaná na dúhovkách jedincov 
pochádzajúcich z regiónu východného Slovenska. Čiastkovým 
cieľom bolo zistiť, či existuje rozdiel vo výskyte týchto povrcho-
vých štruktúr ľudskej dúhovky v závislosti od pohlavia. Ďalej 
pomocou korelačnej analýzy zistiť vzťah medzi vekom jedinca 
a zvýšeným výskytom Fuchsových krýpt a pigmentových škvŕn, 
ako aj medzi zafarbením dúhovky a častejším výskytom Wolf-
flinových uzlov a kontrakčných brázd v populácii jedincov vý-
chodného Slovenska.

Metodika
Výskumnú vzorku tvorilo 58 jedincov, pochádzajúcich z vý-

chodného Slovenska. Išlo o 28 (48,28 %) jedincov mužského po-
hlavia a 30 (51,72 %) jedincov ženského pohlavia. Vek jedincov 
sa pohyboval od jedného roka do 88 rokov, tak aby boli zastúpe-
né tri vekové kategórie – deti a adolescenti, jedinci v produktív-
nom veku a seniori. Priemerný vek súboru bol 39,39 ± 21,97 

rokov. U každého jedinca bola zhotovená séria fotografií očných 
dúhoviek zo vzdialenosti 20 cm pri osvetlení denným svetlom. 
Fotografovanie bolo uskutočnené prostredníctvom fotoapará-
tu Sony Cyber-shot DSC-WX350. Na základe týchto fotografií 
boli hodnotené všetky sledované štruktúry. Farba očnej dúhov-
ky bola stanovená na základe klasifikačnej škály podľa Simio-
nescu et al. (2014). Samostatne bola stanovená farba pupilárnej 
oblasti, ktorá môže mať podľa zvolenej kategorizačnej stupnice 
modrú/sivú; svetlohnedú/medovú a tmavohnedú farbu. Samo-
statne bola stanovená aj farba ciliárnej oblasti, v rámci ktorej 
existuje 5 kategórií zafarbenia periférnej zóny, a to modrú/sivú; 
zelenú; orieškovú (zelená + hnedá + žltá); svetlohnedú a tma-
vohnedú. Okrem sfarbenia dúhovky bol pozorovaný aj výskyt 
povrchových štruktúr dúhovky (obrázok 1), medzi ktoré patria 
Fuchsove krypty, kontrakčné brázdy, Wolfflinové uzly a pig-
mentové škvrny. Všetci jedinci boli do skúmaného súboru zapo-
jení dobrovoľne, boli oboznámení s charakterom štúdie a súh-
lasili s anonymným spracovaním údajov.

Štatistická analýza získaných údajov bola uskutočnená v pro-
grame STATISTICA, ver. 10 (Pearsonová korelačná analýza, t-
test). Ako hladina významnosti slúžila hodnota p < 0,05.

Obrázok 1. Povrchové štruktúry dúhovky (Upravené podľa Edwards, 2016)

Výsledky
Farba v pupilárnej oblasti dúhovky bola u jedincov stano-

vená podľa zvolenej kategorizačnej stupnice ako modrá/sivá; 
svetlohnedá/medová a tmavohnedá farba. V celom analyzova-
nom súbore nezávisle od pohlavia malo modré/sivé zafarbenie 
pupilárnej oblasti 24 (41,38 %) jedincov, svetlohnedé/medové 
zafarbenie malo 22 (37,93 %) jedincov a tmavohnedé zafarbe-
nie malo 12 (20,69 %) jedincov. U mužského pohlavia sa naj-
častejšie vyskytovalo svetlohnedé/medové zafarbenie pupilár-
nej oblasti dúhovky, a to u 12 (42,86 %) jedincov. U ženské-
ho pohlavia sa najčastejšie vyskytovalo modré/sivé zafarbenie 

pupilárnej oblasti dúhovky, a to u 15 (50,00 %) jedincov. Roz-
diel vo výskyte jednotlivých farieb v pupilárnej oblasti dúhov-
ky medzi mužským a ženským pohlavím nebol štatisticky sig-
nifikantný (p = 0,0982).

Farba v ciliárnej oblasti dúhovky (tabuľka 1) bola u jedincov 
stanovená podľa zvolenej kategorizačnej stupnice ako modrá/
sivá; zelená; oriešková; svetlohnedá a tmavohnedá. V celom ana-
lyzovanom súbore malo modré/sivé zafarbenie ciliárnej oblasti 
36 (62,07 %) jedincov, zelené zafarbenie malo 8 (13,79 %) je-
dincov, orieškové zafarbenie mali 4 (6,90 %) jedinci, svetlohne-
dé zafarbenie mali 2 (3,45 %) jedinci a tmavohnedé zafarbenie 
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ciliárnej oblasti malo 8 (13,79 %) jedincov. U mužského, ako aj 
u ženského pohlavia sa najčastejšie vyskytovalo modré/sivé za-
farbenie ciliárnej oblasti dúhovky, a to u 15 (53,57 %) jedincov 
mužského pohlavia a u 21 (70,00 %) jedincov ženského pohla-
via. Rozdiel vo výskyte jednotlivých farieb v ciliárnej oblasti 
dúhovky medzi mužským a ženským pohlavím nebol štatistic-
ky signifikantný (p = 0,1445).

Tabuľka 1. Zafarbenie ciliárnej oblasti dúhovky v závislosti od 
pohlavia

Zafarbenie Mužské pohlavie
(%)

ženské pohlavie
(%)

Modrá/sivá 53,57 70,00
Zelená 17,86 10,00
oriešková 7,14 6,67
Svetlohnedá 3,57 3,33
Tmavohnedá 17,86 10,00
hodnota p 0,1445

U 20 (34,48 %) jedincov bola pozorovaná prítomnosť cen-
trálnej heterochrómie, čiže títo jedinci mali svetlohnedé alebo 
tmavohnedé zafarbenie pupilárnej oblasti dúhovky, zatiaľ čo 
v ciliárnej oblasti mala ich dúhovka modré, sivé alebo zelené 
zafarbenie. Zastúpenie centrálnej heterochrómie bolo u oboch 
pohlaví takmer totožné – 9 (45,00 %) jedincov ženského a 11 
(55,00 %) jedincov mužského pohlavia.

Okrem zafarbenia dúhovky, bol v analyzovanom súbore sle-
dovaný výskyt povrchových štruktúr dúhovky (tabuľka 2), med-
zi ktoré patria Fuchsove krypty, kontrakčné brázdy, Wolffli nove 
uzly a pigmentové škvrny. Najčastejšie sa vyskytujúcou štruktú-
rou u oboch pohlaví boli Fuchsove krypty, a to u 20 (71,43 %) 
jedincov mužského pohlavia a 22 (73,33 %) jedincov ženského 

pohlavia. Druhou najčastejšou štruktúrou na povrchu dúhov-
ky boli kontrakčné brázdy, a to u 19 (67,86 %) jedincov muž-
ského pohlavia a  20 (66,67%) jedincov ženského pohlavia. 
Treťou štruktúrou v poradí boli u oboch pohlaví pigmentové 
škvrny, a to u 11 (39,29 %) jedincov mužského pohlavia a 18 
(60,00 %) jedincov ženského pohlavia. Najvzácnejšou povrcho-
vou štruktúrou boli Wolfflinove uzly, a to u 7 (25,00 %) jedin-
cov mužského pohlavia a 11 (36,67 %) jedincov ženského po-
hlavia. Rozdiel vo výskyte jednotlivých povrchových štruktúr 
medzi mužským a ženským pohlavím nebol štatisticky signifi-
kantný (p = 0,1701).

Tabuľka 2. Zastúpenie jednotlivých povrchových štruktúr dúhov-
ky v závislosti od pohlavia

Vzory Mužské pohlavie
(%)

ženské pohlavie
(%)

Fuchsove krypty 71,43 73,33
kontrakčné brázdy 67,86 66,67
Wolfflinove uzly 25,00 36,67
Pigmentové škvrny 39,29 60,00
hodnota p 0,1701

Na zistenie vzťahu medzi prítomnosťou Fuchsových krýpt 
a pigmentových škvŕn v dúhovke jedincov patriacich do analy-
zovaného súboru a ich vekom (tabuľka 3) bola použitá Pearso-
nová korelačná analýza. Zistili sme, že medzi skúmanými jav-
mi je štatisticky významný vzťah. Medzi vekom jedincov a vý-
skytom Fuchsových krýpt je veľmi slabá pozitívna korelácia 
(r = 0,0515) a medzi vekom a výskytom pigmentových škvŕn 
je o niečo silnejšia, no stále pomerne slabá pozitívna korelácia 
(r = 0,2692).

Tabuľka 3. Vzťah medzi výskytom Fuchsových krýpt, pigmentových škvŕn a vekom

Štruktúra n Súbor r p
Fuchsove krypty 42

bez ohľadu na pohlavie
0,0515 0,0000

Pigmentové škvrny 29 0,2692 0,0457

Poznámka: n – celkový počet, r – korelačný koeficient

V tabuľke 4 je uvedený výskyt jednotlivých povrchových 
štruktúr v závislosti od zafarbenia dúhovky v ciliárnej oblas-
ti. U jedincov s modrými/sivými očami sa najčastejšie vyskyt-
li Fuchsove krypty, a to u 30 (83,33 %) jedincov, najmenej sa 
u nich vyskytli Wolfflinove uzly, a to u 15 (41,67 %) jedincov. 
U jedincov so zelenými očami sa najčastejšie vyskytli kontrakč-
né brázdy, a to u 7 (87,50 %) jedincov, najmenej sa u nich vy-
skytli Wolfflinove uzly, a to u 2 (25,00 %) jedincov. U jedincov 
s orieškovými očami sa najčastejšie vyskytli Fuchsove krypty, 

a to u 3 (75,00 %) jedincov, a kontrakčné brázdy, taktiež u 3 
(75,00 %) jedincov, Wolfflinove uzly tu neboli zistené. U jedin-
cov so svetlohnedými očami sa najčastejšie vyskytli Fuchsove 
krypty, a to u 2 (100,00 %) jedincov, a kontrakčné brázdy, tak-
tiež u 2 (100,00 %) jedincov, Wolfflinove uzly tu neboli zistené. 
U jedincov s tmavohnedými očami sa najčastejšie vyskytli kon-
trakčné brázdy, a to u 4 (50,00 %) jedincov, najmenej sa u nich 
vyskytli Wolfflinove uzly, a to u 1 (12,50 %) jedinca a pigmen-
tové škvrny, taktiež u 1 (12,50 %) jedinca.

Tabuľka 4. Zastúpenie jednotlivých povrchových štruktúr podľa zafarbenia dúhovky

Štruktúra Modré/sivé
(%)

Zelené
(%)

orieškové
(%)

Svetlohnedé
(%)

Tmavohnedé
(%)

Fuchsove krypty 83,33 50,00 75,00 100,00 37,50
kontrakčné brázdy 66,67 87,50 75,00 100,00 50,00
Wolfflinove uzly 41,67 25,00 0,00 0,00 12,50
Pigmentové škvrny 55,56 62,50 50,00 50,00 12,50

Na zistenie vzťahu medzi prítomnosťou Wolfflinových uzlov 
a kontrakčných brázd v dúhovke jedincov patriacich do analy-
zovaného súboru a zafarbením dúhovky (tabuľka 5) bola využitá 
Pearsonová korelačná analýza. Zistili sme, že medzi skúmanými 
javmi je štatisticky významný vzťah. Medzi zafarbením dúhovky 

a prítomnosťou kontrakčných brázd je veľmi slabá pozitívna ko-
relácia (r = 0,0355) a medzi zafarbením dúhovky a prítomnos-
ťou Wolfflinových uzlov je o niečo silnejšia, no stále pomerne 
slabá pozitívna korelácia (r = 0,2913).
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Tabuľka 5. Vzťah medzi výskytom Wolfflinových uzlov, kontrakčných brázd a zafarbením dúhovky

Štruktúra n Súbor r p
Wolfflinove uzly 18

bez ohľadu na pohlavie
0,2913 0,0003

kontrakčné brázdy 39 0,0355 0,0004

Poznámka: n – celkový počet, r – korelačný koeficient

diskusia
Pigmentácia dúhovky je makrosomatickým znakom, ktorý 

bol predmetom vedeckého skúmania už od starovekých čias 
a u ľudí sa pohybuje od najsvetlejších odtieňov modrej až po 
najtmavšie odtiene hnedočiernej, pričom už v minulosti bolo 
vytvorených mnoho klasifikačných škál na určovanie pigmentá-
cie dúhoviek človeka. V analyzovanom súbore sme zaznamena-
li výskyt všetkých troch základných typov zafarbenia dúhovky 
(modré, zelené, hnedé). Toto zistenie korešponduje s poznat-
kom, že hlavne naprieč Európou a v menšej miere v severnej 
Afrike, na Strednom východe a v centrálnej ázii, vykazuje za-
farbenie dúhoviek výrazné variácie. Vo zvyšnom svete sa zafar-
benie dúhovky javí ako podstatne homogénnejšie a je primárne 
limitované na rôzne odtiene hnedej (Edwards, 2015). Najviac 
jedincov malo modré/sivé zafarbenie dúhovky, a to tak v pupi-
lárnej (41,38 % jedincov) ako aj v ciliárnej (62,07 % jedincov) 
oblasti dúhovky. U žien v oboch oblastiach prevládalo modré/
sivé zafarbenie, avšak u mužov prevládalo toto zafarbenie iba 
v ciliárnej oblasti, v pupilárnej oblasti sa u mužov najčastejšie 
vyskytlo svetlohnedé/medové zafarbenie. Rozdiel v pigmentácii 
dúhovky medzi mužským a ženským pohlavím nebol štatisticky 
signifikantný ani v pupilárnej (p = 0,0982) ani v ciliárnej (p = 
0,1445) oblasti dúhovky.

Bohatá povrchová štruktúra dúhovky ľudského oka ponúka 
množstvo znakov, ktoré je možné sledovať. V  analyzovanom 
súbore sme pozornosť zamerali na výskyt štyroch povrchových 
štruktúr. Ani pri sledovaní prítomnosti vybraných povrchových 
štruktúr na dúhovkách jedincov, sme nezaznamenali signifikant-
ný rozdiel medzi mužským a ženským pohlavím. Táto skutoč-
nosť sa zhoduje s výsledkami štúdie podľa Larsson, Pedersen, & 
Stattin (2003) v ktorej podobne nezistili žiadne rozdiely vo vý-
skyte štruktúr dúhovky medzi pohlaviami. Autori konštatovali, 
že jednotlivé povrchové štruktúry dúhovky, u jedincov s normál-
nym vývinom očí, nevykazujú rozdiely špecifické pre pohlavie.

V štúdii Larsson a Pedersen (2004) zistili, že výskyt a množ-
stvo otvorov kosoštvorcového tvaru, ktoré sa nazývajú Fuchsove 
krypty, koreluje s vekom. Tieto sekundárne vzniknuté medzery 
sa vytvárajú postupne v priebehu života, v dôsledku tlaku a ťahu 
na prednú vrstvu dúhovky počas kontrakcie a dilatácie zreničky. 
Na základe tohto poznatku sme aj v našom súbore očakávali, že 
výskyt Fuchsových krýpt bude častejší u starších jedincov, keď-
že ich predné vrstvy dúhovky boli vystavené tlaku a ťahu počas 
sťahovania a rozťahovania zreničky dlhšiu dobu. Medzi vekom 
a prítomnosťou štruktúry sme zaznamenali len veľmi slabú po-
zitívnu koreláciu (r = 0,0515). Larsson a Pedersen (2004) vo 
svojej štúdii uvádzajú, že primárny typ krýpt sa môže objaviť 
u jedincov už okolo šiesteho mesiaca prenatálneho vývinu. Už 
počas embryonálneho vývinu dúhovky dochádza k atrofii a ná-
slednej resorpcii pupilárnej membrány, pričom v okolí vytvore-
ného goliera sa vyskytuje mierna hypoplázia. Tá sa u niektorých 
dúhoviek rozširuje aj do ciliárnej oblasti (Gold & Lewis, 2011). 
V nami analyzovanom súbore sme zaznamenali jeden prípad 
výskytu takýchto krýpt, a to u ročného jedinca. Tieto krypty boli 
zastúpené v menšom počte v porovnaní s kryptami, aké bolo 
možné pozorovať v dúhovkách starších jedincov.

Pri sledovaní výskytu pigmentových škvŕn môžeme súhla-
siť so zisteniami štúdie podľa Rennie (2011), že tieto škvrny sa 
vyskytujú u 50 až 60 % zdravých jedincov. V našom súbore sa 
pigmentové škvrny vyskytli u 29 z celkového počtu 58 jedincov, 

čo predstavuje presne 50 % súboru. Štatistickým testovaním sa 
preukázalo, že medzi výskytom pigmentových škvŕn a vekom 
jedincov v sledovanom súbore, bola zistená mierne vyššia po-
zitívna korelácia, ako pri výskyte Fuchsových krýpt, no stále 
pomerne slabá (r = 0,2692). K podobným výsledkom dospe-
li aj v štúdii Edwards (2016). Výskyt pigmentových škvŕn sme 
zaznamenali tak u detí a adolescentov, ako aj u jedincov v pro-
duktívnom veku a u seniorov. Najviac sa tieto škvrny vyskytovali 
u jedincov v produktívnom veku, a nie ako by sa dalo očakávať, 
u najstarších jedincov. Napriek tomu, že sa predpokladá väčšia 
predispozícia pre výskyt pigmentových škvŕn u starších osôb, 
na základe našich výsledkov môžeme podporiť tvrdenia štúdie 
Sturm & Larsson (2009), v ktorej uvádzajú, že tieto štruktúry 
dúhovky je možné pozorovať v každej vekovej kategórii. Po-
tvrdil sa nám aj poznatok štúdie Larsson a Pedersen (2004), že 
pigmentové škvrny sa objavujú až okolo šiesteho roku života, 
nakoľko ani u jedného jedinca s vekom nižším ako šesť rokov sa 
tieto pigmentové škvrny v našom súbore nevyskytli.

Na základe doterajších poznatkov a výsledkov, ktoré sú na-
príklad uvedené aj v štúdii Li & Jain (2009), sa predpokladalo, že 
výskyt okrúhlych kolagénových útvarov bielej až žltkastej farby, 
známych ako Wolfflinove uzly, je častejší u jedincov so svetlo 
zafarbenými dúhovkami. Túto skutočnosť sme zaznamenali aj 
v našom súbore, kde sa Wolfflinové uzly častejšie vyskytli práve 
u jedincov s modrým/sivým a zeleným, teda svetlým, zafarbe-
ním dúhovky. Je potrebné podotknúť, že išlo o relatívne slabú 
pozitívnu koreláciu (r = 0,2913). Táto povrchová štruktúra sa 
celkovo vyskytla v dúhovkách jedincov v najmenšom počte.

Vplyvom kontrakcie a dilatácie zrenice vznikajú v ciliárnej 
vonkajšej zóne dúhovky kruhovité kontrakčné brázdy. Predpo-
kladalo sa, že výskyt, rozšírenie či hĺbka kontrakčných brázd 
úzko súvisí so zafarbením dúhovky (Sturm & Larsson, 2009). 
Pri vzniku a celkovom vzhľade kontrakčných brázd zohráva 
podstatnú úlohu celková hrúbka a hustota dúhovky. Rozsiah-
lejšie kontrakčné brázdy sa spájajú s hrubšou okrajovou časťou 
dúhovky, a tá sa pripisuje viac pigmentovaným a tmavo zafar-
beným dúhovkám (Quillen et al., 2011). V súvislosti s uvede-
nými poznatkami sme predpokladali, že u jedincov s tmavo za-
farbenými dúhovkami bude častejší výskyt kontrakčných brázd. 
Hoci sa u jedincov s tmavo zafarbenými dúhovkami vyskytli 
brázdy vo vysokej miere, rovnako boli v pomerne veľkom po-
čte prítomné aj pri modrých/sivých či zelených očiach. Z tohto 
zistenia vyplýva, že na výskyte a rozšírení kontrakčných brázd 
sa pravdepodobne vo väčšej miere podieľajú iné faktory, okrem 
spomínaného zafarbenia dúhovky, čo potvrdzuje aj štatistický 
výsledok. Medzi zafarbením dúhovky a prítomnosťou kontrakč-
ných brázd bola zaznamenaná len veľmi slabá pozitívna kore-
lácia (r = 0,0355). Môžeme však súhlasiť s tým, že kontrakčné 
brázdy sú oveľa lepšie pozorovateľné práve na tmavo sfarbe-
ných dúhovkách jedincov. Základ kontrakčných rýh je menej 
pigmentovaný, teda lepšie viditeľný práve v tmavo zafarbených 
očiach (Li & Jain, 2009).

V očnej dúhovke sa exprimuje veľké množstvo génov, ktoré 
môžu ovplyvniť zafarbenie dúhovky, ako aj výskyt jednotlivých 
povrchových štruktúr. Skúmaním dedičnosti a diverzity tých-
to štruktúr sa dospelo k poznaniu, že gény podmieňujúce for-
movanie povrchových štruktúr sú odlišné od génov, ktoré sú 
zodpovedné za zafarbenie dúhovky. Väčšina génov asociova-
ných s pigmentáciou dúhovky, kóduje proteíny podieľajúce sa 
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priamo na procese melanogenézy, pričom väčšina génov asoci-
ovaných s povrchovými štruktúrami dúhovky, je zodpovedná 
predovšetkým za embryogenézu a vývin ľudského oka. Zatiaľ 
je preskúmané len malé percento génov, u ktorých sa zistil ich 
vplyv na dedičnosť a variácie povrchových štruktúr dúhovky. 
Je potrebné pokračovať v ďalšom výskume, rozšíriť analyzova-
ný súbor o ďalších jedincov a zamerať sa aj na jednotlivé gény 
a polymorfizmy, ktoré by mohli byť asociované s výskytom po-
vrchových štruktúr ľudskej dúhovky.

Záver
Napriek tomu, že sa zafarbeniu dúhovky a  jej bohato 

štruktúrovanému povrchu venuje čoraz väčšia pozornosť, v chá-
paní dedičnosti a výskytu týchto znakov existuje stále veľa med-
zier, nedostatkov a obmedzení, ktoré sú spôsobené obrovskou 
komplexnosťou štruktúry ľudskej dúhovky. Výskumom sme po-
ukázali na skutočnosť, že zafarbenie dúhovky ani výskyt rôz-
nych povrchových štruktúr na ľudskej dúhovke nie sú viazané 
na pohlavie, pretože sme nezaznamenali žiaden štatisticky sig-
nifikantný rozdiel ani pri jednom z týchto pozorovaných znakov 
v závislosti od pohlavia. Zaznamenali sme len slabú pozitívnu 
koreláciu medzi vekom jedincov a výskytom štruktúr, u ktorých 
sa predpokladá zvýšený výskyt v staršom veku (Fuchsove krypty 
a pigmentové škvrny), ako aj medzi zafarbením dúhovky a vý-
skytom Wolfflinových uzlov, či kontrakčných brázd.
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Súhrn
Štruktúry nachádzajúce sa na povrchu ľudskej dúhovky, vy-

tvárajú detailný vzor, ktorý je charakteristický a špecifický pre 
každého jedinca. V predloženej štúdii bola pozornosť zameraná 
na štyri štruktúry nachádzajúce sa na povrchu dúhovky, kon-
krétne na Fuchsove krypty, Wolfflinove uzly, kontrakčné brázdy 
a pigmentové škvrny. Prítomnosť týchto štruktúr bola pozoro-
vaná na dúhovkách 58 jedincov pochádzajúcich z východného 
Slovenska. Hlavným cieľom štúdie bolo zistiť, či existuje ko-
relácia medzi prítomnosťou uvedených povrchových štruktúr 
a zafarbením dúhovky, či vekom jedinca, u ktorého bola daná 
štruktúra zaznamenaná. Najčastejšie sa vyskytujúcou štruktú-
rou v sledovanom súbore boli Fuchsove krypty, ktoré boli zazna-
menané u 71,43 % mužov a 73,33 % žien. Najmenej zaznamena-
nou štruktúrou boli Wolfflinove uzly, ktoré sa vyskytli u 25,00 % 
mužov a 36,67 % žien. Korelačnou analýzou sme zaznamenali 
slabú pozitívnu koreláciu medzi vekom jedincov a výskytom 
pigmentových škvŕn (r = 0,2692) a veľmi slabú pozitívnu kore-
láciu medzi vekom jedincov a výskytom Fuchsových krýpt (r = 
0,0515). Zaznamenali sme aj slabú pozitívnu koreláciu med-
zi pigmentáciu dúhovky a výskytom Wolfflinových uzlov (r = 
0,2913) a veľmi slabú pozitívnu koreláciu medzi pigmentáciou 
dúhovky a výskytom kontrakčných brázd (r = 0,0355). Na zákla-
de dosiahnutých výsledkov nie je možné jednoznačne potvrdiť 
ani vyvrátiť asociáciu medzi výskytom sledovaných povrcho-
vých štruktúr a vekom jedinca, či pigmentáciu očnej dúhovky. 
Je však možné konštatovať, že zafarbenie dúhovky, ani výskyt 
rôznych povrchových štruktúr na ľudskej dúhovke nie je via-
zaný na pohlavie.

Kľúčové slová: kontrakčné brázdy, Fuchsove krypty, pigmentové 
škvrny, pigmentácia, Wolfflinove uzly
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MôžE PRoSTREdIE oVPLYVNIť 
gENETICké RIZIko VZNIkU 

oBEZITY U RóMoV?

Can the environment affect the genetic 
risk of obesity in Romanies?

Soňa Mačeková, Matúš Mathia, jarmila 
Bernasovská, Iveta Boroňová, jana gaľová, dana 

dojčáková, Eva Petrejčíková

Katedra biológie, Fakulta humanitných a prírodných vied, 
Prešovská univerzita v Prešove, Prešov, Slovensko

Abstract
FTO gene has been identified as important risk genetic factor 

for polygenic obesity. Aim of the study was to analyse rs9939609 
polymorphism of FTO gene in relation to polygenic obesity in 
selected group of Roma and the majority Slovak population. We 
found statistical significant association of rs9939609 polymor-
phism of FTO gene with obesity indices (with BMI in Roma 
population and waist circumference and WHR index in Slovak 
population, p £ 0.05). When we compared the average values 
of anthropometric parameters of the same genotypes between 
the Roma and the majority population, we found statistically 
significant differences in almost all monitored parameters. The 
results of our study support the hypothesis of a genetic predis-
position of FTO gene polymorphism to obesity, but also sup-
port the fact that the development of obesity is also affected by 
behavioral or environmental factors.

key words: Roma population, majority population, obesity, 
polymorphism

Úvod
Komplexné ochorenia ako obezita majú polygénny pôvod 

a identifikácia ich genetického pozadia je komplikovaná. Diag-
nostikovať jednoznačnú príčinu je s ohľadom na komplexnosť 
ochorenia a individuálnu variabilitu vplyvu jednotlivých fakto-
rov náročné. Genetická determinácia sa na vzniku komplexných 
chorôb podieľa rôznou mierou. Na rozvoj obezity je vplyv gene-
tickej zložky odhadovaný na 40 až 70 % (Farooqi, 2005; O’Rahil-
ly & Farooqi, 2008). V stratégii genetického výskumu obezity je 
podstatné identifikovať gény, ktoré súvisia s fenotypom ochore-
nia cez polymorfné markery. Pri identifikácii genetických mar-
kerov sa používajú aj štúdie kandidátnych génov. Jedným z ta-
kýchto, asi najviac študovaných, kandidátnych génov obezity 
je gén FTO. Gén FTO („fat mass and obesity associated“) je 
jedným z posledných identifikovaných génov polygénnej obez-
ity a reprezentuje prvý príklad bežného génu predisponujúce-
ho k obezite na úrovni populácie. Je lokalizovaný na ľudskom 
chromozóme 16 v pozícii 16q12.2. Väčšina funkčne zaujíma-
vých polymorfizmov tohto génu je lokalizovaná v intrónovom 
segmente (Loos & Bouchard, 2008), rovnako ako polymorfiz-
mus rs9939609, ktorý je považovaný za významný rizikový fak-
tor pre obezitu (Frayling et al., 2007). Z množstva prevedených 
štúdií vyplýva jeho silná asociácia s vyšším BMI, ako aj inými 
s obezitou spojenými znakmi (Dina et al., 2007; Peeters et al., 
2008; Chang et al., 2008; Hotta et al., 2008; Gonzáles-Sanches 

et al., 2009; Shahid et al., 2013; Solak et al., 2014; Prakash et al., 
2016; Zhao et al., 2019; Fonseca et al., 2020).

Cieľ
Cieľom našej štúdie bolo analyzovať a porovnať vplyv po-

lymorfizmu rs9939609 génu FTO na riziko obezity v rómskej 
a majoritnej populácii.

Materiál a metodika
Analyzovaný súbor tvorili dospelí jedinci rómskej a majo-

ritnej populácie východného Slovenska. Súbor rómskej popu-
lácie tvorilo 262 jedincov, súbor majoritnej slovenskej populá-
cie tvorilo 585 jedincov. Všetci probandi súhlasili s priebehom 
a významom výskumu. DNA vzorky izolované z bukálnych ste-
rov podľa protokolu komerčného extrakčného kitu (Promega, 
Madison, USA) pochádzali z biobanky a antropometrické úda-
je z výskumnej databázy katedry biológie FHPV. Genetické tes-
tovanie polymorfizmu rs9939609 bolo prevedené metódou re-
al-time PCR s využitím fluorescenčnej technológie, na prístroji 
7500 Fast Real-time PCR Systém (Applied Biosystems, Foster 
City, CA, USA). Na štatistickú analýzu dát boli použité testy 
v programe SPSS pre Windows verzia 19.0 (SPSS, Inc., Chica-
go, IL, USA). Pre všetky testy bola za kritérium štatistickej vý-
znamnosti zvolená hodnota p ≤ 0,05.

Výsledky
Distribúcia genotypových frekvencií pre polymorfizmus 

rs9939609 génu FTO v analyzovaných vzorkách rómskej a ma-
joritnej populácie je znázornená na obrázku 1. V skupine je-
dincov majoritnej populácie bolo 18,97 % jedincov homozygot-
ných pre rizikovú alelu „A“. V skupine jedincov rómskej popu-
lácie bolo detegovaných 66,80 % nositeľov rizikovej alely, pri-
čom 17,18 % nositeľov bolo pre rizikovú alelu homozygotných. 
Rovnako ako v majoritnej ani v rómskej populácii nebol zistený 
štatisticky signifikantný rozdiel v distribúcii jednotlivých geno-
typov medzi mužmi a ženami.

V súbore Rómov, pri porovnaní priemerných hodnôt ant-
ropometrických parametrov, boli signifikantné rozdiely medzi 
jednotlivými genotypmi analyzovaného polymorfizmu pozo-
rované v telesnej výške a pri indexe BMI (Tabuľka 1). Rómski 
jedinci s mutantným genotypom „AA“ mali v priemere o 2,33 
± 1,44 cm nižšiu telesnú výšku v porovnaní s homozygotmi pre 
protektívnu alelu (genotyp TT). Rozdiel v BMI bol na hranici 
signifikancie. Jedinci s genotypom AA mali v priemere o 2,72 
± 1,11 kg/m² vyšší BMI index než jedinci s genotypom TT. 
V súbore majoritnej populácie boli pri porovnaní priemerných 
hodnôt antropometrických parametrov štatisticky signifikant-
né rozdiely medzi jednotlivými genotypmi analyzovaného po-
lymorfizmu zistené v obvode pása a indexe WHR (Tabuľka 1).

Pri porovnaní priemerných hodnôt antropometrických para-
metrov rovnakých genotypov medzi rómskou a majoritnou po-
puláciou sme zistili značné rozdiely takmer vo všetkých sledo-
vaných ukazovateľoch (tabuľka 1). Rómski jedinci s mutantným 
genotypom (genotyp AA) mali oproti nerómskym jedincom 
s rovnakým genotypom signifikantne odlišnú telesnú výšku, 
vyššie BMI, vyšší obvod pása ako aj bokov a vyšší index WHR 
(Tabuľka 1). Rómovia s heterozygotným genotypom (genotyp 
AT), s prítomnosťou len jednej rizikovej alely, mali v porovnaní 
s majoritnou populáciou signifikantne nižšiu výšku, vyšší index 
BMI, vyšší obvod pása, vyšší obvod bokov a vyšší index WHR 
(Tabuľka 1). Signifikantné rozdiely boli zistené aj v priemerných 
hodnotách medzi rómskymi a nerómskymi jedincami s protek-
tívnym genotypom (genotyp TT) vo výške, BMI, obvode pása, 
ako aj indexe WHR, pričom vyššie priemerné hodnoty ukazo-
vateľov obezity boli zistené u Rómov (Tabuľka 1).
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Obrázok 1. Percentuálne vyjadrenie distribúcie genotypov polymorfizmu rs9939609 génu FTO v rómskej a majoritnej populácii

Tabuľka 1. Porovnania antropometrických parametrov podľa genotypov polymorfizmu rs9939609

Parameter
genotypy polymorfizmu rs9939609

AA
Róm

AA
Neróm P AT

Róm
AT

Neróm P TT
Róm

TT
Neróm P Sig.

Vek (roky) 37,29
±12,80

32,99
±11,55 0,04 35,62

±12,89
33,51

±12,27 0,11 35,71
±12,60

33,99
±12,10 0,24 a NS

b NS

Výška (cm) 162,67
±7,70

171,52
±9,50 <0,001 162,02

±8,36
170,00
±8,83 <0,001 165,00

±9,10
171,20
±8,50 <0,001 a NS

b (p = 0,04)

hmotnosť (kg) 74,58
±20,70

71,97
±16,10 0,40 69,41

±17,52
68,62

±14,82 0,64 68,85
±17,32

68,81
±14,70 0,98 a NS

b NS

BMI (kg/m2) 27,89
±6,60

24,28
±4,12 <0,001 26,45

±6,63
23,59
±4,22 <0,001 25,17

±5,40
23,39
±4,30 <0,001 a NS

b (p = 0,05)

Pás (cm) 97,76
±19,40

85,77
±13,90 <0,001 93,45

±15,43
83,15

±13,20 <0,001 93,09
±15,40

81,60
±13,40 <0,001 a (p = 0,04)

b NS

Boky (cm) 106,64
±11,40

100,40
±9,30 <0,001 102,50

±11,15
99,73
±9,11 <0,001 102,00

±12,05
99,55

±10,40 0,07 a NS
b NS

WhR 0,94
±0,10

0,85
±0,10 <0,001 0,91

±0,08
0,83

±0,09 <0,001 0,91
±0,08

0,82
±0,09 <0,001 a (p = 0,03)

b NS

Poznámka: BMI – index telesnej hmotnosti; WHR – pomer obvodu pása k obvodu bokov; P – vyjadruje porovnanie priemerných hodnôt parametrov 
rovnakého genotypu medzi rómskou a majoritnou populáciou; Genotyp AA homozygot, AT heterozygot, TT homozygot polymorfizmu rs9939609; 
Sig a – vyjadruje porovnanie priemerných hodnôt parametrov medzi jednotlivými genotypmi v majoritnej populácii; Sig b – vyjadruje porovnanie 
priemerných hodnôt parametrov medzi jednotlivými genotypmi v rómskej populácii; NS = štatisticky nevýznamný rozdiel

diskusia
Obezita je komplexné multifaktoriálne ochorenie, v patoge-

néze ktorého sa uplatňuje vzájomná interakcia metabolických, 
behaviorálnych, enviromentálnych a genetických faktorov. Na 
vzniku obezity sa podieľajú vo väčšej či menšej miere rôzne gény 
v rôznych lokusoch. Jedným z identifikovaných génov pri štúdiu 
obezity bol gén FTO (Frayling et al., 2007; Dina et al., 2007; 
Scuteri et al., 2007). Nezávislé štúdie odhalili asociáciu poly-
morfizmov tohto génu s obezitou u detí aj dospelých. Frayling 
et al. (2007) ako prví identifikovali bežný variant v géne FTO 
ako rizikový faktor pre obezitu. Skríningom polymorfizmov 
zistili, že varianty v FTO oblasti majú silnú asociáciu s vyšším 
BMI v európskej populácii. Najsilnejšia asociácia bola v géne 
FTO pozorovaná pri polymorfizme rs9939609. Vo svojej štúdii 
geneticky testovali jedincov z 13 populácií a zistili, že jedinci 
homozygotní pre rizikovú alelu A mali vyššie BMI než jedinci 
heterozygotní (genotyp AT) a jedinci homozygotní pre protek-
tívnu alelu T. Štatisticky zistili, že prítomnosť jednej rizikovej 
alely je spojená s nárastom telesnej hmotnosti o približne 1,5–
2,0 kg. Jedinci homozygotní pre rizikovú alelu, teda s prítom-
nosťou dvoch alel mali telesnú hmotnosť vyššiu o 3–4 kg, s 1,67 

krát vyšším rizikom pre vznik obezity v porovnaní s tými, ktorí 
rizikovú alelu nezdedili. Asociácia s obezitou bola následne po-
tvrdená v mnohých replikačných štúdiách, v rozličných popu-
láciách. Andreasen et al. (2008) zistili asociáciu polymorfizmu 
rs9939609 so zvýšenou hmotnosťou a obezitou v dánskej popu-
lácii, Gonzáles-Sánches et al. (2009) potvrdili asociáciu s obezi-
tou a obvodom pása u Španielov, pričom podobné výsledky aso-
ciácie priniesli aj ďalšie výskumy: Dina et al. (2007) vo francúz-
skej populácii, Villalobos-Comparan et al. (2008) v mexickej, 
Peeters et al. (2008) v belgickej, Hubáček et al. (2008) v českej, 
Mačeková et al. (2012) v rómskej, Prakash et al. (2016) v indic-
kej, Zhao et al. (2019) v čínskej, Fonseca et al. (2020) v brazíl-
skej, či Mehrdad et al. (2020) v iránskej populácii. Vplyv génu 
FTO na riziko obezity je pozorovaný už v detstve a pretrváva 
až do dospelosti a prostredníctvom veľmi silnej asociácie jeho 
polymorfizmov s BMI ako aj inými znakmi obezitného fenoty-
pu tak predstavuje rizikový faktor pre obezitu.

V našom výskume sme vyhodnotením výsledkov genetickej 
analýzy zistili signifikantnú asociáciu génu FTO s obvodom 
pása a indexom WHR v majoritnej populácii a zároveň pre po-
rovnanie potvrdili, skôr publikovaný (Mačeková et al., 2012) 
dôkaz asociácie rizikového genotypu polymorfizmu rs9939609 
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génu FTO s indexom BMI v rómskej populácii (p ≤ 0,05). Vý-
sledky jasne podporujú hypotézu genetickej vnímavosti po-
lymorfizmu rs9939609 génu FTO k obezite v nami sledova-
ných skupinách. Oveľa zaujímavejšie sa v našom výskume javí 
zistenie signifikantných rozdielov v priemerných hodnotách 
sledovaných parametrov toho istého genotypu medzi dvomi 
etnikami (rómskym a majoritným). Rómski jedinci s mutant-
ným genotypom (genotyp AA) mali priemernú hodnotu inde-
xu BMI 27,89 ± 6,60 kg/m², kým jedinci majoritnej populácie 
s rovnakým genotypom mali priemernú hodnotu indexu BMI 
24,28 ± 4,12 kg/m². Rozdiel v BMI bol 3,61 ± 2,48 kg/m² (p < 
0,001). Priemerná hodnota BMI u Rómov spadá podľa kate-
gorizácie WHO do kategórie nadhmotnosti (BMI ≥ 25 kg/m2). 
Priemerná hodnota obvodu pása bola u Rómov o takmer 12 
cm vyššia v porovnaní s nerómskou populáciou (p < 0,001). 
U rómskych jedincov s jednou rizikovou alelou (genotyp AT) 
bol rozdiel v priemerných hodnotách BMI 2,86 ± 2,41 kg/m² 
(p < 0,001) a v obvode pása viac ako 10 cm (p < 0,001). Do-
konca aj protektívny genotyp TT u rómskej populácie vykazo-
val signifikantné rozdiely oproti nerómskej populácii, s vyšší-
mi priemernými hodnotami u Rómov v BMI, v obvode pása 
a indexe WHR (p < 0,001).

Výsledky nášho výskumu ukázali rozdiely v antropometric-
kých parametroch medzi jednotlivými genotypmi tak v róm-
skej ako aj v majoritnej populácii. Priemerné hodnoty s obe-
zitou súvisiacich antropometrických parametrov boli pri rov-
nakom genotype u Rómov vyššie než u majority. Pozoruhodne 
u Rómov priemerná hodnota indexu BMI aj pri protektívnom 
genotype (genotyp TT), bez prítomnosti rizikovej alely, bola 
podľa WHO kategorizácie v triede nadhmotnosti.

Zvažujúc, že genetická skladba sa za posledné desaťročia ne-
zmenila, môžeme predpokladať, že dlhodobý trend zvyšujúcej 
sa prevalencie obezity je výsledkom interakcie faktorov život-
ného štýlu s faktormi genetickými a tak predurčujú jedincov 
k obezite. Nutričný režim Rómov je výrazne odlišný od majo-
ritnej populácie, ich spôsob života, limitovaný prístup k zdra-
votnej starostlivosti, vysoká nezamestnanosť, nedostatočná po-
hybová aktivita, absencia športovania v dospelosti, diétne zvyk-
losti a nevhodný životný štýl (nárazové nákupy, nepravidelné 
stravovanie, výber a konzumácia energeticky a nutrične nevy-
váženej stravy s vysokou spotrebou mäsa, údenín, múčnych vý-
robkov, s nízkou spotrebou mlieka, zeleniny, ovocia) sú fak-
tormi, ktoré pre nich predstavujú mimoriadne vysoké riziko 
pre rozvoj obezity. Na základe našej štúdie môžeme usudzovať, 
že vyššie priemerné hodnoty antropometrických ukazovateľov 
obezity u rómskej populácie v porovnaní s majoritnou populá-
ciou, a to na rovnakom genetickom základe, by mohli byť vý-
sledkom vplyvu týchto vyššie spomínaných faktorov. Vzhľadom 
na to, je možné konštatovať, že pri vzniku a rozvoji obezity je 
okrem genetickej predispozície významný aj vplyv behaviorál-
nych a environmentálnych faktorov. Genetické faktory teda pre-
disponujú k obezite avšak fenotypová expresia je podmienená 
vplyvmi prostredia.

Záver
Nevhodný prístup k  výžive a  nezdravý životný štýl, spo-

lu s genetickou predispozíciou výrazne prispievajú k vysokej 
prevalencii obezity. Genetický vplyv na rozvoj obezity je stály, 
a nemôže byť ovplyvnený jedincom, avšak môže byť či už po-
zitívne alebo negatívne modifikovaný faktormi životného pro-
stredia, čo treba zohľadniť v prevencii. Rómska populácia by 
mala byť predmetom preventívnych opatrení, s celospoločen-
ským zameraním, s cieľom eliminovať vplyv behaviorálnych 
a environmentálnych rizikových faktorov, ktoré jedinec ovplyv-
niť môže.
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Súhrn
Gén FTO bol identifikovaný ako dôležitý rizikový genetic-

ký faktor pre polygénnu obezitu. Cieľom štúdie bolo analyzovať 
rs9939609 polymorfizmus génu FTO vo vzťahu k obezite u vy-
branej skupiny Rómov a slovenskej majority. Zistili sme štatis-
ticky významnú asociáciu rs9939609 polymorfizmu génu FTO 
s indexmi obezity (s BMI u rómskej populácie a obvodu pásu 
a indexom WHR u slovenskej populácie, p £ 0,05). Pri porovna-
ní priemerných hodnôt antropometrických parametrov rovna-
kých genotypov medzi Rómami a majoritnou populáciou sme 
zistili štatisticky významné rozdiely takmer vo všetkých sledo-
vaných parametroch. Výsledky našej štúdie podporujú hypotézu 
genetickej predispozície sledovaného polymorfizmu génu FTO 
k obezite, avšak poukazujú zároveň aj na skutočnosť, že pri roz-
voji obezity je výrazný aj vplyv iných faktorov, či už behaviorál-
nych alebo environmentálnych, ktoré môže jedinec ovplyvniť.

Kľúčové slová: Rómska populácia, majoritná populácia, obezi-
ta, polymorfizmus
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Abstract
Obesity is a multifactorial disease that results from the com-

plex interplay between genes and the environment. The aim 
of the research was to analyse polymorphisms (rs7903146, 
rs12255372 and rs1196205) of the TCF7L2 gene in the Roma 
and majority populations of eastern Slovakia. The group of the 
majority population consisted of 263 individuals and the group 
of the Roma population 132 individuals. Real-time PCR was 
used to genotyping the analysed samples. The results of the ge-
netic analysis confirmed the association of the rs7903146   po-
lymorphism of the TCF7L2 gene with obesity in the majority 
population. In the majority population, we found significant 
differences between different genotypes of the rs7903146   poly-
morphism in body weight (p = 0.004) and in the BMI index (p 
= 0.035). The association of TCF7L2 gene polymorphisms with 
obesity in other polymorphisms was not statistically significant 
in the groups we studied. However, the results of the distribu-
tion of genotypic and allele frequencies indicated a significant 
ethnic heterogeneity in the frequency of the risk allele (T) of 
the rs7903146   polymorphism as well as the rs12255372 poly-
morphism of the TCF7L2 gene. The frequencies of both risk 
alleles in the Roma population showed significant deviations 
from those reported for European populations.

Key words: obesity, polymorphism, TCF7L2 gene, association, 
population

Úvod
Obezita je progresívne ochorenie charakterizované akumu-

láciou tuku, ktoré napĺňa všetky kritéria chronického ochorenia. 
Má svoju etiológiu, príznaky a symptómy, vedie k štrukturál-
nym a funkčným zmenám, ktoré kulminujú mnohopočetnými 
orgánovo-špecifickými patologickými komplikáciami. Z hľadis-
ka morbidity a mortality determinantom rizika nie je len miera 
zastúpenia tuku v tele, ale hlavne lokalizácia, kde k jeho kumu-
lácii dochádza (Kokaisl, 2007), pričom výraznejší vplyv na roz-
voj závažných zdravotných komplikácii má viscerálna obezita 

(Tsigos et al., 2008; Ades et al., 2008). Obezita je významným 
kardiometabolickým rizikovým faktorom, kedy v dôsledku zvý-
šeného podielu tukového tkaniva dochádza ku vzniku meta-
bolických abnormalít, ako aj hemodynamických zmien, ktoré 
môžu viesť k dysfunkcii myokardu a v konečnom dôsledku za-
príčiniť srdcové zlyhanie až smrť (Lavie et al., 2009; Alpert et 
al., 2014). Obezita tak predstavuje jednu z hlavných príčin kar-
diovaskulárnej morbidity a mortality. Okrem toho s narastaním 
hmotnosti sa paralelne zvyšuje riziko rozvoja poruchy toleran-
cie glukózy až po diabetes mellitus 2. typu (Mokdad et al., 2001).

Obezita je multifaktoriálne podmienené ochorenie a celo-
svetovo sa radí medzi najzávažnejšie zdravotné problémy dneš-
nej doby. Z genetického hľadiska je ochorením heterogénnym 
s komplexným typom dedičnosti, kde vplyv jednotlivých gé-
nov k fenotypovej variabilite je malý, ale stály a môže byť mo-
dulovaný vplyvom iných faktorov (Bendlová et al., 2014). Dia-
gnostikovať jednoznačnú príčinu je s ohľadom na komplexnosť 
tohto ochorenia a individuálnu variabilitu vplyvu jednotlivých 
faktorov mnohokrát pomerne náročné. Výskumy, ktoré hľada-
jú spojenie medzi obezitou a pridruženými ochoreniami, ktoré 
vznikajú v jej dôsledku, zacielené na odhalenie vplyvu genetic-
kej zložky, majú značný význam. Ako uvádza štúdia yan et al. 
(2008) polymorfizmy génu TCF7L2 asociujú s rozvojom diabetu 
2. typu v závislosti od stupňa obezity. Gén TCF7L2 (transkripč-
ný faktor 7 podobný faktoru 2) je lokalizovaný na 10 chromo-
zóme v pozícii 10q25.3, obsahuje 17 exónov (Pang et al., 2013) 
a kóduje proteín zapojený do regulácie bunkového cyklu, pro-
liferácie a diferenciácie buniek a zohráva dôležitú úlohu aj ako 
transkripčný faktor vo WNT signálnej dráhe (yi et al., 2008).

Cieľ
Cieľom výskumu bola analýza rs7903146, rs12255372 

a rs1196205 polymorfizmov génu TCF7L2 v rómskej a majo-
ritnej populácii východného Slovenska. Našim cieľom bolo sta-
noviť a porovnať frekvencie genotypov a alel polymorfizmov 
(rs7903146, rs12255372, rs11196205) génu TCF7L2 ako aj ana-
lyzovať možnú asociáciu medzi jednotlivými genotypmi vybra-
ných polymorfizmov s antropometrickými parametrami hod-
notiacimi obezitu v jednotlivých nami sledovaných súboroch.

Materiál a metodika
Analyzovaný súbor tvorilo 263 (96 mužov a 167 žien) jedin-

cov majoritnej populácie a 132 (66 mužov a 66 žien) jedincov 
rómskej populácie východného Slovenska. Pre asociačnú ana-
lýzu boli vybrané antropometrické parametre a indexy, ktoré 
majú priamy vzťah k obezite a telesnému zloženiu. U každé-
ho probanda bolo štandardnými metódami vykonané meranie 
4 telesných parametrov: telesná výška (cm), telesná hmotnosť 
(kg), obvod pása (cm), obvod bokov (cm). Z nameraných úda-
jov boli následne vypočítané indexy: BMI (kg/m2) – index te-
lesnej hmotnosti, WHR – index pomeru obvodu pása k obvo-
du bokov, WHtR index – pomer obvodu pása k telesnej výške. 
Štúdia bola schválená etickou komisiou, všetci participanti za-
radení do tejto štúdie boli informovaní o problematike výskumu 
a poskytli písomný informovaný súhlas o použití vzorky bio-
logického materiálu na účely molekulárno-genetickej analýzy. 
Vzorky boli extrahované z bukálnej sliznice a izolácia genómo-
vej DNA bola vykonaná podľa protokolu komerčného extrakč-
ného kitu (Promega, Madison, USA). Pre genetickú analýzu sme 
vybrali tri polymorfizmy génu TCF7L2 konkrétne rs7903146; 
rs12255372; 11196205. Genotypovanie vybraných polymorfi-
zmov bolo realizované s použitím TaqMan® SNP Genotyping 
assay od firmy Applied Biosystems (Foster City, CA, USA) na 
prístroji ABI 7500 Fast Real-Time PCR. Na štatistickú analýzu 
dát bol použitý štatistický program IBM SPSS verzia 20.0 (SPSS 
Inc., Chicago, IL) pre Windows. Pre účely popisnej štatistiky 
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boli kvalitatívne premenné vyjadrené ako absolútne čísla a fre-
kvencie a kvantitatívne premenné boli vyjadrené ako priemer 
a štandardná odchýlka. Rozdiely medzi skupinami pre katego-
rické premenné boli testované pomocou chí2-kvadrátového tes-
tu a pri kontinuálnych premenných bol použitý Studentov t-test 
a ANOVA. Asociačnú analýzu sme vykonali logistickou regre-
siou. Pre všetky štatistické testy slúžila ako hladina významnos-
ti hodnota p ≤ 0,05.

Výsledky
Priemerný vek probandov rómskeho súboru bol 43,37 (± 

13,45) rokov a majoritného súboru 44,89 (± 17,01) rokov. Pri 
analýze údajov priemerných hodnôt vybraných antropomet-
rických parametrov u jedincov majoritnej a rómskej populácie 
sme v ukazovateľoch obezity ako telesná hmotnosť, obvod pása, 
BMI, WHR i WHtR indexu zaznamenali štatisticky významne 
vyššie hodnoty u rómskej populácie v porovnaní s majoritnou 
populáciou (Tabuľka 1).

Tabuľka 1. Deskriptívna charakteristika analyzovaného súboru majoritnej a rómskej populácie

Parameter
majoritná populácia

(n = 263)
rómska populácia

(n = 132) p
x ± SD x ± SD

Vek (roky) 44,89 ± 17,01 43,37 ± 13,45 0,373
Telesná výška (cm) 169,32 ± 9,44 164,32 ± 9,35 < 0,001
Telesná hmotnosť (kg) 75,70 ± 15,77 79,75 ± 18,46 0,024
obvod pása (cm) 91,44 ± 14,57 97,16 ± 16,23 < 0,001
obvod bokov (cm) 104,51 ± 10,77 106,39 ± 16,61 0,123
BMI (kg/m2) 26,37 ± 4,86 29,53 ± 6,52 < 0,001
WhR 0,87 ± 0,09 0,92 ± 0,10 < 0,001
WhtR 0,55 ± 0,10 0,60 ± 0,10 < 0,001

Poznámka: n – počet jedincov, x – priemerná hodnota, SD (standard deviation) – štandardná odchýlka, BMI – index telesnej hmotnosti, WHR – po-
mer obvodu pása k obvodu bokov (cm), WHtR – pomer obvodu pása k telesnej výške (cm)

Tabuľka 2. Genotypové a alelové frekvencie vybraných SNP génu TCF7L2 u majoritnej a rómskej populácie

majoritná populácia
(n = 263)

rómska populácia
(n = 132)

rs7903146

Genotyp CC 139 (52,85 %) 98 (74,24 %)
Genotyp CT 98 (37,26 %) 34 (25,76 %)
Genotyp TT 26 (09,89 %) 0 (0,00 %)
MAF (T) 0,29 0,13
Porovnanie alelových frekvencií χ2 = 24,06; df = 1; p < 0,001

rs12255372

Genotyp GG 144 (54,75 %) 99 (71,74 %)
Genotyp GT 96 (36,50 %) 39 (28,26 %)
Genotyp TT 23 (08,75 %) 0 (0,00 %)
MAF (T) 0,27 0,14
Porovnanie alelových frekvencií χ2 = 17,15; df = 1; p < 0,001

rs11196205

Genotyp GG 78 (29,66 %) 49 (37,12 %)
Genotyp GC 124 (47,15 %) 72 (54,55 %)
Genotyp CC 61 (23,19 %) 11 (8,33 %)
MAF (C) 0,47 0,36
Porovnanie alelových frekvencií χ2 = 8,93; df = 1; p = 0,003

Poznámka: n– celkový počet, HWE – Hardy-Weinbergová rovnováha, MAF – frekvencia zriedkavejšej alely, χ2 – chí-kvadrát test

Alelové a genotypové frekvencie polymorfizmov rs7903146, 
rs12255372 a rs11196205 génu TCF7L2 u jedincov majoritnej 
a rómskej populácie sú zobrazené v tabuľke 2. V skupine ma-
joritnej populácie (n = 263) pri jednotlivých detegovaných po-
lymorfizmoch (rs7903146, rs12255372, rs1196205) génu TC-
F7L2 sme v rámci rs7903146 polymorfizmu zaznamenali 26 
(9,89 %) homozygotov pre rizikovú alelu (T), v rs12255372 po-
lymorfizme 23 (8,75 %) nositeľov rizikovej alely (T) v homo-
zygotnom stave a opätovne najviac homozygotov pre rizikovú 
alelu (C) v počte 61 (23,19 %) jedincov majoritnej populácie 
bolo detegovaných v polymorfizme rs11196205 génu TCF7L2 
(Tabuľka 2). U jedincov rómskej populácie (n = 132) sme pri 
polymorfizme rs7903146 nenašli žiadneho jedinca homozy-
gotného pre rizikovú alelu T, 34 (25,76 %) bolo heterozygot-
ných (genotyp CT) a 98 (74,24 %) jedincov disponovalo ho-
mozygotným genotypom pre protektívnu alelu C. Z porovna-
nia alelových frekvencií sme zistili, že frekvencia zriedkavejšej 

rizikovej alely T bola signifikantne vyššia v skupine majoritnej 
populácie v porovnaní s rómskou populáciou (p < 0,001). Po-
dobné výsledky boli zaznamenané v rómskej populácii v rámci 
analýzy alelových a genotypových frekvencií i v polymorfizme 
rs12255372 (Tabuľka 2). Taktiež nebol nájdený žiaden nositeľ 
rizikovej alely T v homozygotnom stave a frekvencia riziko-
vej alely bola signifikantne vyššia v skupine majoritnej popu-
lácie v porovnaní s rómskou populáciou (p < 0,001). Pri poly-
morfizme rs11196205 génu TCF7L2 bolo u Rómov detegova-
ných 11 (8,33 %) homozygotných nositeľov rizikovej C alely, 72 
(54,55 %) heterozygotných jedincov (genotyp GC) a 49 (37,12 
%) jedincov bez rizikovej alely (GG homozygoti pre protektív-
nu alelu). Frekvencia mutovanej alely C bola podobne ako pri 
predošlých dvoch analyzovaných polymorfizmoch (rs7903146, 
rs12255372) génu TCF7L2 signifikantne vyššia v  skupi-
ne majoritnej populácie v porovnaní s  rómskou populáciou 
(p = 0,003).
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Tabuľka 3. Porovnanie parametrov majoritného súboru (n = 263) medzi genotypmi vybraných polymorfizmov génu TCF7L2

SNP Alely 
M/m Parameter* M/M M/m m/m p

rs7903146 C/T

Vek (roky) 45,56 ± 16,41 43,70 ± 18,11 45,73 ± 16,26 0,687
TV (cm) 169,20 ± 9,54 168,69 ± 9,61 172,31 ± 7,95 0,218
TH (kg) 74,67 ± 15,01 74,61 ± 15,97 85,34 ± 15,95 0,004
OP (cm) 90,56 ± 14,56 91,00 ± 14,15 97,81 ± 15,20 0,061
OB (cm) 103,45 ± 9,97 104,98 ± 11,00 108,35 ± 13,01 0,089
BMI (kg/m2) 26,06 ± 4,68 26,17 ± 5,04 28,70 ± 4,67 0,035
WHR 0,87 ± 0,98 0,86 ± 0,08 0,89 ± 0,07 0,339
WHtR 0,54 ± 0,10 0,58 ± 0,09 0,58 ± 0,08 0,121

rs12255372 G/T

Vek (roky) 44,99 ± 16,47 44,82 ±18,06 44,52 ± 16,61 0,992
TV (cm) 169,38 ± 9,56 168,78 ±9,60 171,22 ± 8,17 0,536
TH (kg) 75,05 ± 14,96 74,80 ±15,98 83,51 ± 18,25 0,044
OP (cm) 91,00 ± 14,37 90,77 ±14,28 97,00 ± 16,58 0,159
OB (cm) 103,67 ± 9,96 104,91 ±10,9 108,04 ± 13,97 0,176
BMI (kg/m2) 26,14 ± 4,61 26,22 ± 5,08 28,37 ± 5,22 0,115
WHR 0,88 ± 0,10 0,86 ± 0,09 0,89 ± 0,08 0,447
WHtR 0,54 ± 0,10 0,55 ± 0,10 0,58 ± 0,10 0,208

rs11196205 G/C

Vek (roky) 46,22 ± 16,53 46,31 ± 17,45 40,28 ± 16,15 0,054
TV (cm) 169,67 ± 10,03 168,67 ± 9,38 170,18 ± 8,83 0,551
TH (kg) 74,67 ± 14,69 77,20 ± 16,09 73,96 ± 16,43 0,334
OP (cm) 90,67 ± 13,85 93,33 ± 14,82 88,59 ± 14,61 0,098
OB (cm) 103,15 ± 10,45 106,0 ± 10,82 103,11 ± 10,81 0,092
BMI (kg/m2) 25,94 ± 4,56 27,08 ± 4,97 25,46 ± 4,86 0,066
WHR 0,88 ± 0,09 0,88 ± 0,09 0,85 ± 0,09 0,162
WHtR 0,54 ± 0,11 0,56 ± 0,10 0,53 ± 0,09 0,094

Poznámka: * parametre sú uvedené ako priemerné hodnoty ± SD (standard deviation) – štandardná odchýlka, M/m – majoritná/minoritná alela sle-
dovaného polyformizmu, TV – telesná výška, TH – telesná hmotnosť, OP – obvod pása, OB – obvod bokov, BMI – index telesnej hmotnosti, WHR 
– pomer obvodu pása k obvodu bokov (cm), WHtR – pomer obvodu pása k telesnej výške (cm)

Charakteristika súboru majoritnej populácie podľa genotypov 
vybraných polymorfizmov rs7903146, rs12255372, rs11196205 
génu TCFL2 je popísaná v tabuľke 3. Signifikantné rozdiely med-
zi jednotlivými genotypmi polymorfizmu rs7903146 boli pozo-
rované v telesnej hmotnosti a v indexe BMI. Priemerná hodnota 
telesnej hmotnosti u jedincov homozygotného genotypu pre ri-
zikovú alelu (T) bola 85,34 (± 15,95) kg, čo v priemere predsta-
vovalo až o 10,67 (± 0,94) kg vyššiu telesnú hmotnosť ako u je-
dincov s homozygotným genotypom CC. Aj v rámci polymorfi-
zmu rs12255372 boli zaznamenané štatisticky významné rozdiely 
medzi genotypmi a priemernými hodnotami telesnej hmotnosti 
(Tabuľka 3). Nositelia rizikovej alely (T) mali v priemere o 8,46 
(± 3,29) kg vyššiu telesnú hmotnosť v porovnaní s homozygot-
mi pre protektívnu alelu G. Na základe analýzy výsledkov sme 
zistili, že prítomnosť rizikovej alely (T) polymorfizmu rs7903146 

i polymorfizmu rs12255372 génu TCF7L2 úzko súvisí s vyššou 
telesnou hmotnosťou v tomto súbore. Pri štatistickom spracova-
ní údajov v prípade polymorfizmu rs11196205 u jedincov majo-
ritnej populácie sme ani u jedného sledovaného parametra ne-
zaznamenali žiadne signifikantné rozdiely pri porovnávaní ich 
priemerných hodnôt medzi jednotlivými genotypmi.

Charakteristika súboru rómskej populácie podľa genotypov 
vybraných polymorfizmov (rs7903146, rs12255372, rs11196205) 
génu TCF7L2 je uvedená v tabuľke 4. V celom súbore jedincov 
rómskej populácie v polymorfizmoch rs7903146 a rs12255372 
nebol detegovaný homozygotný genotyp pre rizikovú alelu (T). 
Uvedená skutočnosť poukazuje na výraznú etnickú heteroge-
nitu frekvencie rizikovej alely. Medzi jednotlivými genotypmi 
uvedených polymorfizmov génu TCF7L2 neboli v nami sledo-
vaných parametroch pozorované žiadne signifikantné rozdiely.

Tabuľka 4. Porovnanie parametrov rómskej populácie (n = 132) medzi genotypmi vybraných polymorfizmov génu TCF7L2

SNP Alely 
M/m Parameter* M/M M/m m/m p

rs7903146 C/T

Vek (roky) 44,48 ± 13,96 40,18 ± 11,46 - 0,108
TV (cm) 164,08 ± 9,60 165,00 ± 8,74 - 0,624
TH (kg) 80,97 ± 18,74 76,24 ± 17,39 - 0,199
OP (cm) 98,09 ± 15,95 94,47 ± 16,98 - 0,264
OB (cm) 107,22 ± 13,10 103,97 ± 10,86 - 0,196
BMI (kg/m2) 30,14 ± 6,88 27,80 ± 5,06 - 0,072
WHR 0,92 ± 0,98 0,90 ± 0,11 - 0,418
WHtR 0,60 ± 0,11 0,58 ± 0,10 - 0,215
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rs12255372 G/T

Vek (roky) 44,33 ± 13,96 40,48 ± 11,49 - 0,155
TV (cm) 164,04 ± 9,56 165,15 ± 8,83 - 0,557
TH (kg) 80,71 ± 18,83 76,88 ± 17,25 - 0,304
OP (cm) 97,77 ± 16,19 95,33 ± 16,47 - 0,458
OB (cm) 107,09 ± 13,11 104,27 ± 10,89 - 0,268
BMI (kg/m2) 30,05 ± 6,90 27,99 ± 5,02 - 0,118
WHR 0,92 ± 0,10 0,91 ± 0,11 - 0,694
WHtR 0,60 ± 0,11 0,58 ± 0,10 - 0,383

rs11196205 G/C

Vek (roky) 46,71 ± 13,12 42,03 ± 13,37 37,27 ± 12,95 0,048
TV (cm) 162,51 ± 9,83 164,86 ± 8,71 168,82 ± 10,24 0,099
TH (kg) 79,74 ± 18,83 79,01 ± 18,14 84,64 ± 19,88 0,646
OP (cm) 97,53 ± 15,50 96,32 ± 16,47 101,00 ± 18,23 0,662
OB (cm) 106,96 ± 14,48 106,0 ± 11,63 106,45 ± 10,69 0,918
BMI (kg/m2) 30,23 ± 7,10 29,07 ± 6,28 29,45 ± 5,55 0,635
WHR 0,60 ± 0,10 0,59 ± 0,10 0,60 ± 0,11 0,784
WHtR 0,54 ± 0,11 0,56 ± 0,10 0,53 ± 0,09 0,724

Poznámka: * parametre sú uvedené ako priemerné hodnoty ± SD (standard deviation) – štandardná odchýlka, M/m – majoritná/minoritná alela sle-
dovaného polymorfizmu, TV – telesná výška, TH – telesná hmotnosť, OP – obvod pása, OB – obvod bokov, BMI – index telesnej hmotnosti, WHR 
– pomer obvodu pása k obvodu bokov (cm), WHtR – pomer obvodu pása k telesnej výške (cm)

Pre alelovú asociačnú štúdiu všetkých nami analyzovaných 
polymorfizmov sme sledované súbory majoritnej a rómskej po-
pulácie rozdelili na základe parametrov priamo charakterizuj-
úcich obezitu: podľa BMI hodnoty klasifikujúcej obezitu (BMI 
≥ 30 kg/m2), podľa rizikových hodnôt obvodu pása (≥ 80 ženy, 
≥ 94 muži cm) a hodnôt WHR indexu (≥ 0,85 ženy, ≥ 1,0 muži) 
klasifikujúcich abdominálnu obezitu na skupiny rizikové (nad 
uvedené hodnoty daných parametrov) a kontrolné (pod uvede-
né hodnoty). V rámci asociačnej analýzy sledovaných polymor-
fizmov (rs7903146, rs122255372, rs11196205) génu TCF7L2 
v majoritnej skupine stratifikovanej na základe vybraných ant-
ropometrických parametrov obezity bola signifikantne význam-
ná asociácia potvrdená len pri polymorfizme rs7903146 (dáta 
nie sú uvedené). V súbore majoritnej populácie bola riziko-
vá alela (T) polymorfizmu rs7903146 génu TCF7L2 významne 
asociovaná s BMI a obvodom pása. Výsledky alelovej asociač-
nej štúdie odhalili, že alela T predstavuje v majoritnej populá-
cii u jej nositeľov 1,586-krát vyššie riziko pre vyšší index BMI 
(CI (confidence interval) 1,031 – 2,440; p = 0,035) a 1,596-krát 
vyššie riziko pre vyššie hodnoty obvodu pása (CI 1,056 – 2,411; 
p = 0,025) v porovnaní s  jedincami, ktorí ňou nedisponujú. 
V rámci rómskej populácie sa nám pri analýze jednotlivých pa-
rametrov obezity nepodarilo ani u jedného nami sledovaného 
polymorfizmu preukázať signifikantné zvýšenie rizika u nosi-
teľov rizikových alel.

diskusia
V poslednom období sa hovorí o tzv. pandémii diabezity, 

ktorá vychádza z faktu, že riziko rozvoja poruchy tolerancie 
glukózy až po diabetes mellitus 2. typu sa zvyšuje paralelne s na-
rastaním nadhmotnosti a obezity. Na základe uvedeného faktu 
sme sa preto rozhodli pre testovanie možnej asociácie medzi 
obezitou a polymorfizmami rs7903146, rs12255372, rs11196205 
génu TCF7L2, ktorému sa v súčasnosti pripisuje význam vo 
vzťahu k diabetu 2. typu (Pang et al., 2013; Grant et al., 2009; 
yan et al., 2008; Helgason et al., 2007). Častý spoločný výskyt 
obezity a diabetu 2. typu vychádza zo skutočnosti, že obe klinic-
ké jednotky majú pravdepodobne spoločnú patogenézu. Riziko 
rozvoja diabetu 2. typu je spojené hlavne so zmnožením visce-
rálneho tuku a predpokladá poruchu v metabolizme tukového 
tkaniva. Nami sledovaný gén TCF7L2 z hľadiska patogenézy 
diabetu 2. typu patrí do skupiny génov ovplyvňujúcich inzulíno-
vú sekréciu. Zmena v géne TCF7L2 totiž môže narušiť expresiu 

glukagónu podobnému peptidu 1 (GLP – 1) v eneteroendokrín-
nych L – bunkách. GLP – 1 je proteín patriaci medzi tzv. inkretí-
ny a zohráva úlohu v patogenéze diabetu 2. typu. Je produkova-
ný črevnými bunkami ako odpoveď na vstup glukózy, čo spô-
sobuje stimuláciu sekrécie inzulínu závislú na glukóze (Groves 
et al., 2006). Výsledky štúdie yana et al. (2008), Cauchiho et al. 
(2008) či Helgasona et al. (2007) poukazujú na fakt, že asociácia 
medzi rizikovou alelou (T) polymorfizmu rs7903146 génu TC-
F7L2 a výskytom diabetu 2. typu závisí od stupňa obezity. Al-
Daghri et al. (2014) vo svojej štúdii, ktorá sa zaoberala štúdiom 
36 polymorfizmov asociovaných s diabetom 2. typu v súvislosti 
s jednotlivými ukazovateľmi obezity, sledovali významnú asoci-
áciu polymorfizmu rs7903146 génu TCF7L2 s vyššími hodno-
tami BMI i s obvodom pása. Výsledky našej analýzy poukázali 
na mierny nárast hodnôt BMI s každou pribúdajúcou rizikovou 
alelou (T) polymorfizmu rs7903146 u jedincov majoritnej po-
pulácie. Signifikantné rozdiely medzi jednotlivými genotypmi 
boli v indexe BMI zaznamenané len v majoritnej populácii (p = 
0,035). Pri analýze ďalších dvoch sledovaných polymorfizmov 
(rs12255372, rs1196205) génu TCF7L2 sme nezaznamenali sig-
nifikantnú asociáciu s vyšším rizikom rozvoja obezity ani v jed-
nej zo sledovaných skupín. Výsledky Duana et al. (2007), ktorí 
analyzovali polymorfizmus rs12255372, či Saleho et al. (2007) 
sledujúcich polymorfizmus rs11196205 potvrdili asociáciu dia-
betu 2. typu s rizikovými alelami uvedených polymorfizmov. 
Avšak podobne ako v našej štúdii tak i v uvedených asociačných 
štúdiách nebol potvrdený vplyv rizikových alel polymorfizmov 
rs12255372 (T), rs11196205 (C) na rozvoj obezity. Metaanalýza 
Tonga et al. (2009) i štúdia Cauchi et al. (2008) poukázala na 
výraznú etnickú heterogenitu vo frekvencii rizikovej alely (T) 
polymorfizmu rs7903146 génu TCF7L2. Najvyššia frekvencia 
rizikovej alely bola sledovaná v kaukazoidnej populácii (MAF 
= 0,30) a najnižšia vo východoázijskej populácii (MAF = 0,03). 
V rámci stredoeurópskych populácii však bolo vykonaných len 
málo replikačných štúdií. Nami prezentované výsledky sú teda 
jednými z pilotných, ktoré informujú o genotypových a alelo-
vých frekvenciách sledovaných polymorfizmov génu TCF7L2 
jednak v majoritnej populácii ako aj v rómskej populácii Slo-
venska. Frekvencia rizikovej alely (T) pre rs7903146 génu TC-
F7L2 bola 0,29 v súbore majoritnej populácie a je porovnateľná 
s odhadmi vypracovanými na základe metaanalýzy v európskej 
populácii (MAF = 0,31) (Ensembl 2020a). Frekvencia riziko-
vej alely (T) rs7903146 v súbore rómskych jedincov bola 0,13. 
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Zistená frekvencia bola signifikantne nižšia od frekvencie v ma-
joritnej populácii (MAF = 0,29; p < 0,001) a nespadala ani do 
európskej škály (MAF = 0,18 – 0,30). Vzhľadom na severoin-
dický pôvod Rómov nami zistené výsledky rizikovej alely (MAF 
= 0,13) sú značné odlišné aj od tých, ktoré sa uvádzajú pre po-
puláciu indickú (MAF = 0,27 – 0,34). V štúdii Chandaka et al. 
(2006), ktorí sledovali populáciu indických jedincov udávajú 
frekvenciu rizikovej alely (T) 0,29. Bodhini et al. (2007) i Hum-
phries et al. (2006) taktiež uvádzajú frekvencie rizikovej alely T 
rs7903146 (0,28 resp. 0,27) patriacu do indickej škály. Pravde-
podobnú príčinu rozdielnosti frekvencie rizikovej alely v nami 
sledovanej populácii Rómov, možno vysvetliť dejmi v genetic-
ky izolovaných populáciách. Tieto javy môžu spôsobiť zníženie 
frekvencie minoritnej alely pod hodnotu pôvodnej populácie. 
Naše zistenia odporúčame overiť replikačnými štúdiami do-
plnenými o väčší počet probandov, na základe, ktorých bude 
možné unikátnosť frekvencie rizikovej alely (T) u slovenských 
Rómov potvrdiť, alebo naopak vyvrátiť. Podobné výsledky ako 
boli zaznamenané v nami sledovanej skupine rómskej populácie 
pri analýze alelových a genotypových frekvencií polymorfizmu 
rs7903146 boli zaznamenané i pri polymorfizme rs12255372 
génu TCF7L2. Frekvencia rizikovej alely T bola signifikantne 
vyššia v skupine majoritnej populácie (MAF = 0,27) v porovna-
ní s rómskou populáciou (MAF = 0,14) (p < 0,001). Zistená fre-
kvencia rizikovej alely v rómskej populácii bola nižšia aj oproti 
frekvencii zaznamenanej v Indii (MAF = 0,24) (Bodhini et al., 
2007). U tretieho nami sledovaného polymorfizmu rs11196205 
génu TCF7L2 boli podobne ako u predošlých dvoch polymor-
fizmov pozorované výrazné etnické rozdiely vo frekvencii rizi-
kovej alely. Frekvencia rizikovej alely (C) bola 0,47 v majoritnej 
populácii, čo súhlasí s priemernou hodnotou frekvencie v eu-
rópskej kaukazoidnej populácii (0,47) (Ensembl 2020b). Frek-
vencia rizikovej alely v nami sledovanej rómskej populácii bola 
0,36, čo je síce mimo európskeho rozsahu, ale je podobná fre-
kvencii zistenej v indickej populácii (MAF = 0,35; Jyothi et al., 
2013). Viaceré štúdie zaoberajúce sa pôvodom Rómov uvádzajú, 
že pochádzajú zo severných a západných oblastí Indie (Gresham 
et al., 2001; Mastana & Papiha, 1992). V literatúre doposiaľ ne-
boli popísané údaje o frekvencii rizikových alel polymorfizmov 
(rs7903146, rs12255372 a rs1196205) génu TCF7L2 v rómskej 
populácii. Nami zistené frekvencie sú v Európe unikátne a sú 
dôkazom veľmi špecifického genofondu rómskeho etnika. Údaje 
je však vhodné overiť na väčšej vzorke tejto populácie a porov-
nať s frekvenciami u Rómov v iných krajinách.

Záver
Obezita predstavuje závažný zdravotný problém a značná 

časť obéznych ľudí zomiera na ochorenia spôsobené kardiome-
tabolickými komplikáciami zo zvýšenej hmotnosti, preto poz-
nanie genetického pozadia obezity je veľmi žiadúce. Identifiká-
cia genetických determinant obezity môže napomôcť v predikcii 
ochorenia a zlepšení preventívnej stratégie.
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Súhrn
Zvýšená incidencia závažných komorbidít u obéznych jedin-

cov, socioekonomické súvislosti, znížená kvalita života a v ne-
poslednom rade tiež zvýšená mortalita obéznej populácie radí 
obezitu medzi najzávažnejšie zdravotné problémy civilizova-
nej spoločnosti celého sveta. Obezita je ochorenie multifakto-
rálneho pôvodu. Podiel genetických faktorov na vzniku obe-
zity je však rovnako vysoký a uplatňuje sa na rôznych úrovni-
ach regulačných a metabolických procesov. Cieľom tejto štúdie 

bolo na základe vybraných antropometrických parametrov 
analyzovať asociáciu polymorfizmov (rs7903146, rs12255372 
a rs11196205) génu TCF7L2 s vybranými obezitu charakteri-
zujúcimi ukazovateľmi v majoritnej a rómskej populácii vý-
chodného Slovenska. Na základe uvedeného faktu sme testovali 
možnú asociáciu medzi obezitou a polymorfizmami rs7903146, 
rs12255372, rs11196205 génu TCF7L2. Zistili sme signifikant-
né rozdiely v priemerných hodnotách telesnej hmotnosti a BMI 
indexu medzi genotypmi polymorfizmu rs7903146 v majoritnej 
populácii. Výsledky alelovej asociačnej štúdie odhalili, že alela 
T tohto polymorfizmu predstavuje v majoritnej populácii u jej 
nositeľov 1,586-krát vyššie riziko pre vyšší index BMI (CI 1,031 
– 2,440; p = 0,035) a 1,596-krát vyššie riziko pre vyššie hodno-
ty obvodu pása (CI 1,056 – 2,411; p = 0,025) v porovnaní s je-
dincami, ktorí ňou nedisponujú. V rámci rómskej populácie sa 
nám pri analýze ani u jedného nami sledovaného polymorfiz-
mu nepodarilo preukázať signifikantné zvýšenie rizika obezity 
u nositeľov rizikových alel. Výsledky distribúcie genotypových 
a alelových frekvencií, ale poukázali na výraznú etnickú hetero-
genitu vo frekvencii rizikovej alely (T) polymorfizmu rs7903146 
i polymorfizmu rs12255372 génu TCF7L2. Frekvencie oboch ri-
zikových alel v majoritnej populácii spadali do európskej škály, 
no v rómskej populácii boli preukázané značné odchýlky jed-
nak od európskej škály a navyše boli i nižšie oproti frekvenci-
ám zaznamenaných v Indii. Nami zistené frekvencie boli teda 
v Európe unikátne a preukázali špecifickosť genofondu rómske-
ho etnika. Údaje by bolo vhodné overiť na väčšej vzorke a zistiť 
frekvencie aj u Rómov v iných krajinách.

Kľúčové slová: obezita, polymorfizmus, gén TCF7L2, asociácia, 
populácia
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