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Zprdvy

ZPRAVY

ZAPIS
Z VALNEHO SHROMAZDENI

CESKE SPOLECNOSTI ANTROPOLOGICKE
konané on-line dne 29. 1. 2021 od 9.30 hodin

V 9.30 hodin zahéjila ptedsedkyné CSA valné shromazdéni.
Pfipojilo se pouze 16 ¢lenti spole¢nosti. Proto bylo valné shro-
mazdéni po chvili, podle ¢lanku 7 odst. 7.1a) 5. stanov CSA,
preruseno na pil hodiny - do 10.00 hodin.

V 10.00 zahajila opét predsedkyné CSA valné shromdzdéni
(presencni listina z MS Teams v ptiloze).

Omluveni: dr. Stifbrn4, doc. Sedlak, dr. Cuta, dr. Bobero-
va, doc. Horackova, Mgr. Pavlikova, dr. Jan¢ovd, dr. Hruskova,
dr. Vymazalova
Program: Zprava o ¢innosti a stavu spole¢nosti
Hospodarskd zprava
Revizni zprdva
Volby
Razné

Na zacatku byla ustavena volebni komise, ve sloZeni
doc. Drozdové, dr. Fialova, doc. Vargova a doc. Kopecky.

Predsedkyné spole¢nosti doc. Eva Drozdova prednesla
zpravu o ¢innosti a stavu spolecnosti. Znéni zpravy je uvede-
no v ptiloze.

Nasledovala zprava o hospodareni spole¢nosti, v letech
2018-2020, kterou prednesla hospodarka spole¢nosti doc. Len-
ka Vargova. Celé znéni zpravy je uvedeno v ptiloze.

Po vystoupeni doc. Vargové se slova ujaly revizorky spolec-
nosti dr. Brzobohatd a dr. Fialov4, které prednesly revizni zpra-
vu za obdobi 2018-2020. Cel¢ znéni revizni zpravy se nachazi
v ptiloze zapisu.

V roce 2020 se uskutecnily volby do hlavniho vyboru spole¢-
nosti. O organizaci a priibéhu voleb informovala doc. Drozdova:

Volby probéhly od 23. 11 do 23. 12. 2020.

Kandidatka se skladala ze vSech ¢lent spole¢nosti. Vichni
¢lenové obdrzeli instrukce a kandidatku.

Volby se mohly konat v§emi zptisoby, které umoznuji sta-
novy CSA. Mgr. Woska zajistil elektronickou formu hlasovani.
Nakonec se hlasovalo pouze elektronicky, protoze nikdo ne-
zaslal volebni listek postou ani nehlasoval v prabéhu valného
shromazdéni.

Doc. Drozdova predala slovo doc. Kopeckému, ktery sdélil
vysledky hlasovani:

1. Drozdova (22 hlast), 2. Cuta (14 hlast), 3. Fialové (13 hla-
st), 4. Vargovd (13 hlasi), 5. Horackova (11 hlasi), 6. Sedlak
(10 hlast), 7. Vymazalova (9 hlast), 8. Kopecky (8 hlasit), 9. Br-
zobohata (7 hlast), 10. St¥ibrna (7 hlast), 11. Kikalova (6 hla-
st), 12. Racanska (6 hlast), 13. Shbat (5 hlast), 14. Hruskova
(4 hlasy), 15. Kuta¢ (4 hlasy), 16. Dobisikova (3 hlasy), Jaro-
slav Bruizek (2 hlasy), Olga Hudadkova (2 hlasy), Jana Kuljavce-
va (2 hlasy), Ivo Matik (2 hlasy), Eva Nes¢dkova (2 hlasy), Vac-
lav Smrcka (2 hlasy), Zdenék Tvrdy (2 hlasy), Renata Varekova
(2 hlasy), Jana Veleminska (2 hlasy), Petr Veleminsky (2 hlasy),
Véra Vranova (2 hlasy), Michal Beran (1 hlas), Marie Bfizova

(1 hlas), Ivo Budil (1 hlas), Martina Cicha (1 hlas), Vitézslav Ku-
zelka (1 hlas), Jitka Machova (1 hlas), Alena Matikova (1 hlas),
Jan Novacek (1 hlas), Helena Skarupska (1 hlas), Vladimir Se-
divy (1 hlas), Josef Unger (1 hlas), Daniela Vejrazkova (1 hlas),
Daniela Zemkova (1 hlas).

Podle stanov CSA ¢l. 7, odst. 7. 1b)3. prvnich 6 zvolenych
v poradi by mélo sestavit hlavni vybor spole¢nosti.

Dosavadni piedsedkyné CSA doc. Drozdova podékovala ¢le-
nim za ptizen, kterou ji vyjadrili ve volbach, a zaroven se omlu-
vila ¢lenstvu s tim, Ze potfebuje jedno volebni obdobi pauzu,
a proto nebude do hlavniho vyboru kandidovat i kdyz byla zvo-
lena vysokym poctem hlasi. Prvni schiizi vyboru svola dr. Fia-
lova, zvolena 3. v potadi, protoze 2. v potadi dr. Cuta se valného
shromazdéni neztcastnil.

Riizné

Doc. Kopecky podékoval doc. Drozdové za praci v predsed-
nické funkci v rozsahu dvou volebnich obdobi.

Doc. Kopecky u¢inil dotaz, zda muze byt ¢lenem vyboru
i kdyz byl jeho ¢lenem po dvé volebni obdobi. Doc. Drozdova
odpovédéla, ze podle stanov CSA nesmi byt zvoleny funkcio-
néf v hlavnim vyboru v jedné funkci vice nez dvé obdobi, tedy
v jiné funkci ve vyboru byt mtize i nadale (pokud je zvolen).

Doc. Drozdova prednesla navrh usneseni valného shromaz-
déni. Valné shromazdéni hlasovalo o znéni usneseni. Toto bylo
schvaleno jednohlasné (pro 21 ¢lent spole¢nosti) nikdo se ne-
zdrzel, ani nehlasoval proti.

Doc. Drozdova se s pfanim zdravi a uspéchtl rozloucila
a ukondila valné shromazdéni.

V Brné 29. 1. 2021
Zapsaly Eva Drozdova a Tlona Stastnd
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Zprdvy

Usneseni valného shromazdéni Ceské spolecnosti antropologické,
konaného dne 29. 1. 2021 on-line formou

1) Valné shromazdéni schvalilo volebni komisi ve sloZeni:
doc. Drozdové, dr. Fialovd, doc. Kopecky, doc. Vargova.

2) Valné shromazdéni schvalilo zpravu o ¢innosti CSA za
funkéni obdobi 2018-2020.

3) Valné shromdzdéni schvalilo zpravu o hospodareni v obdobi
2018-2020 a zpravu revizni komise.

4) Valné shromazdéni souhlasi s vysledky voleb do hlavniho
vyboru CSA na funkéni obdobi 2021-2023 v potadi kandi-
dath (bez titulh):

1. Drozdova (22 hlast), 2. Cuta (14 hlast), 3. Fialova (13 hla-
su), 4. Vargova (13 hlast), 5. Hord¢kova (11 hlast), 6. Sed-
lak (10 hlast), 7. Vymazalova (9 hlasti), 8. Kopecky (8 hla-
st1), 9. Brzobohatd (7 hlast), 10. Stfibrnd (7 hlast), 11. Ki-
kalovéa (6 hlasti), 12. Rac¢anska (6 hlast), 13. Shbat (5 hla-
st), 14. Hruskova (4 hlasy), 15. Kuta¢ (4 hlasy), 16. Dobi-
sikova (3 hlasy) Jaroslav Brizek (2 hlasy), Olga Hudakova

(2 hlasy), Jana Kuljavceva (2 hlasy), Ivo Marik (2 hlasy), Eva
Nesc¢akova (2 hlasy), Vaclav Smrcka (2 hlasy), Zdenék Tvr-
dy (2 hlasy), Renata Vatekova (2 hlasy), Jana Veleminska
(2 hlasy), Petr Veleminsky (2 hlasy), Véra Vranova (2 hla-
sy), Michal Beran (1 hlas), Marie Bfizové (1 hlas), Ivo Budil
(1 hlas), Martina Ciché (1 hlas), Vitézslav Kuzelka (1 hlas),
Jitka Machova (1 hlas), Alena Marikova (1 hlas), Jan No-
vécek (1 hlas), Helena Skarupska (1 hlas), Vladimir Sedivy
(1 hlas), Josef Unger (1 hlas), Daniela Vejrazkova (1 hlas),
Daniela Zemkov4 (1 hlas).

Dle &l. 7, odst. 7. 1b)3. stanov CSA bude na ustavujici schii-
zi nového hlavniho vyboru CSA z uvedenych zvolenych ¢le-
nu sestaven 6 ¢lenny vybor, 3 dalsi clenové HV vzejdou z vo-
leb jednotlivych pobocek (predsedové pobocek). Dva ¢lenové
z pfimé volby, ktefi se nestanou ¢leny HV, budou, podle ¢l. 7,
odst. 7. 1a)11. navrzeni na ¢leny revizni komise pro funkéni
obdobi 2021-2023.

Zprava predsedkyné CSA
za volebni obdobi 2018-2020

Stav clenské zakladny

Aktudlni pocet ¢leniti spole¢nosti je 104, z nich je mozné ko-
munikovat s 87 z nich komunikovat elektronicky. U 13 z nich
sice mame e-mailové adresy, ale ty jsou neplatné. Od 20 ¢lent
mame jen postovni adresu. Proto prosim aktualizujte prabéz-
né své udaje. Spolecnost preferuje elektronickou komunikaci se
Cleny, ktera Setfi ¢as i penize.

Do spole¢nosti v uplynulém volebnim obdobi vstoupilo $est
¢lenti: Dr. Novacek, Dr. Horak, Mgr. Vanickova, Dr. Tvrdy, Dr.
Macekovd, Dr. Nes¢akova.

Vystoupila doc. Pridalova.
Zemifeli: dr. Saiikova, doc. Bldha, doc. Novotny a doc. Lorencova.
Nebyli jmenovani novi ¢estni ¢lenové.

Ve volebnim obdobi se nevylu¢ovalo pro neplaceni ptispév-
ki, a¢ byla platebni moralka ¢lenskych prispévka mizernd, stej-
né jako v minulém volebnim obdobi. Toto je staly jev.

Podékovani éleniim hlavniho vyboru CSA

Hlavni vybor spole¢nosti pracoval efektivné a dobte. Bylo
mi cti se ¢leny vyboru spolupracovat.

Slozeni odstupujiciho hlavniho vyboru spole¢nosti:

o Doc. Drozdova - predsedkyné

o Doc. Kopecky - mistopredseda

o Doc. Vargova - hospodarka, predsedkyné brnénské pobocky

o Dr. Sttibrna - tajemnice

o Doc. Horac¢kova - ¢lenka

« Dr. Cuta - ¢len

o Doc. Bldha - ¢len, ptedseda prazské pobocky

o Doc. Ptidalova - ¢lenka, pfedsedkyné olomoucké pobocky
do listopadu 2018, kdy vystoupila ze spole¢nosti

Na tomto misté dékuji za vynikajici spolupraci také kolegy-
nim a kolegfim v ostatnich funkcich v CSA, kteii nejsou ¢leny
hlavniho vyboru:

« Redaktorce ¢asopisu Ceska antropologie Dr. Katefiné Ki-
kalové

o Spravkyni webovych stranek CSA Mgr. Véte Pavlikové

« Administratorovi webovych stranek CSA Mgr. Alesi Wosko-

vi, ktery zajistuje elektronickou ¢ast voleb do hlavniho vy-

boru a spoluprace s nim je tradi¢né vynikajici.

Na tomto misté chci vyzvednout také vybornou spolupraci
s predstaviteli mésta Humpolce, které si jako spole¢nost veli-
ce vazime.

Cinnost CSA v letech 2018-2020

Kromé tradi¢ni ¢innosti v pobockach, ktera se tykala pre-
dev$im schuzi, odbornych prednasek, exkurzi a udrzby hro-
bu prof. Suka, byla hlavni naplni ¢innosti CSA organizace 6.
Mezinarodniho antropologického kongresu Dr. Alese Hrdlicky.

Kongres se konal 3. - 5. zafi 2019 v hotelu Fabrika v Hum-
polci. Kongresu se zucastnilo 140 referujicich z 20 zemi. Pro-
béhlo 64 referatti a bylo presentovano 33 postert.

Na jeho organizaci se podilela cel4 Ceska spole¢nost antro-
pologicka v tésné spolupraci s vedenim mésta Humpolce pod
zastitou starosty mésta Karla Kratochvila a jeho mistostarosti
Mgr. Aleny Kukrechtové a Ing. Vlastimila Bruknera. Na orga-
nizaci kongresu se podilel kolektiv pracovniki méstského tra-
du v Humpolci pod vedenim tajemnika ufadu Mgr. Jiftho Fia-
ly a vedouci kulturniho a informac¢niho centra mésta Marcely
Kubic¢kové. Mésto Humpolec zorganizovalo a financovalo ves-
kerou propagaci kongresu a celou kulturni stranku kongresu,
dérky acastnikiim véetné finan¢nich odmén soutéZzicim v sou-
tézi o cenu dr. Hrdlicky v kategorii doktorskych praci.
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Na organizaci kongresu se také spolu s nasi spole¢nosti podi-
lela spole¢nost pro Pojivové tkané pii Ceské lékat'ské spole¢nos-
ti Jana Evangelisty Purkyné, zastoupend jejim predsedou prof.
MUDr. Ivo Matikem, CSc. a jeho spolupracovniky. Tato spole¢-
nost porada kazdoro¢né Symposium Praha-Lublin-Sydney-St.
Petersburg s tématikou pohybového ustroji ¢lovéka zamérené
na jeho morfologii a lécbu. V 1étech kongresu pak tradi¢né spo-
juje sily s Hrdlickovym kongresem. Bylo tomu tak i v roce 2019
a spoluprdce byla tradi¢né vynikajici a jim na tomto misté dé-
kuji za velikou pomoc s organizaci kongresu.

Organizac¢ni vybor kongresu:
Doc. Eva Drozdova - predsedkyné, ¢lenové: doc. Lenka Vargo-
va, doc. Ladislava Horackova, dr. Lucie Stfibrnd, doc. Miroslav
Kopecky, dr. Martin Cuta, dr. Kristyna Brzobohatd, dr. Dana Fi-
alovd, dr. Katefina Vymazalov4, dr. Michaela Racanska, doc. Pa-
vel Blédha, dr. Andrej Shbat, dr. Katetina Chmelikova, prof. Ivo
Matik, Mgr. Jiti Fiala za mésto Humpolec.

V ramci kongresu probéhlo slavnostni udéleni pamétnich
medaili dr. Alese Hrdlicky v obou kategoriich (odborné i ob-
¢anské). V odborné kategorii byly udéleny medaile zahrani¢nim
badatelim (v abecednim potadi): 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 véd v Moskvé v Ruské federaci.
V kategorii vyznamnych ¢eskych badatelt byla medaile udélena
(v abecednim poradi) prof. MUDr. Ivo Matikovi, CSc. z Ambu-
lantniho centra pro 1é¢bu chorob pohybového aparatu v Praze,
RNDr. Alené Némeckové, CSc. z Lékarské fakulty Univerzity
Karlovy v Plzni a doc. RNDr. Petru Sedlakovi, Ph.D. z Ptiro-
dovédecké fakulty Univerzity Karlovy v Praze.

Déle, v ramci kongresu, probéhla soutéz o cenu dr. Alese

Hrdli¢ky v kategorii doktorskych praci. Do soutéze své prace
prihlésilo 7 absolventii Ph.D. studia z riznych fakult University
Karlovy v Praze a Masarykovy univerzity v Brné, ktefi absolvo-
vali v letech 2015-2018. Jejich prace hodnotila 8 ¢lenna komi-
se slozend ze ¢lent Ceské spole¢nosti antropologické a zastup-
ce mésta Humpolce:
Dr. Lucie Stibrna — Univerzita Pardubice - ptedsedkyné. Cle-
nové: doc. Ladislava Hora¢kova — Masarykova univerzita Brno,
Dr. Martin Cuta — Masarykova universita Brno, doc. Pavel Blaha
— Palestra Praha, dr. Martina Hruskova - Jiholeska univerzita
Ceské Budéjovice, doc. Miroslav Kopecky — Univerzita Palacké-
ho Olomouc, dr. Andrej Shbat — Karlova univerzita Praha, Mgr.
Alena Kukrechtova - mistostarostka mésta Humpolce.

Cenu dr. Alese Hrdlicky za svoji doktorskou préci ziskaly:

1. misto dr. Kristyna Brzobohatd - Pfirodovédecka fakulta Ma-
sarykova univerzita Brno,

2. misto dr. Dana Fialova - Pfirodovédeckd fakulta Masaryko-
va univerzita Brno,

3. misto dr. Katefina Vymazalovd — Lékarskd fakulta Masary-
kova univerzita Brno.

K 150. vjroci narozeni dr. Alese Hrdlicky vydala Ceska nd-
rodni banka pamétn{ st¥ibrnou minci v hodnoté 200K¢. O vy-
déni mince se zaslouzilo mésto Humpolec i Ceska spole¢nost
antropologickd. Pfedsedkyné spole¢nosti byla jmenovana do
hodnotici komise soutéZe medailért na design mince a ztcast-
nila se vybéru vitézného navrhu mince.

Rovnéz ke konani kongresu a k vyro¢i narozeni dr. Hrdli¢-
ky probéhla rekonstrukce a zdsadni modernizace stélé antro-
pologické expozice v muzeu Dr. Alese Hrdlicky v Humpolci.
Ve spolupraci s vedouci muzea Dagmar Kluchovou a jejim ty-
mem na nové expozici pracovali, v roli expert, i ¢lenové CSA

Zprdvy

- doc. Eva Drozdové, dr. Kristyna Brzobohatd, doc. Miroslav
Kopecky, doc. Lenka Vargovd, doc. Ladislava Horackova a Mgr.
Eva Vanickova, ktera spolu s akademickym sochafem Ondfejem
Bilkem vytvotila realistickou figurinu neandertalského clové-
ka, ktera je sttedobodem expozice. Expozice ziskala na podzim
roku 2020 zvlastni ocenéni v soutézi Gloria musealis 2019 za
nejlepsi expozici zprovoznénou v roce 2019. Tuto cenu udéluji
spole¢né Ministr kultury CR, Asociace muzei CR a Cesky vy-
bor ICOM.

Mésto Humpolec také financovalo provoz, vytvoreni a de-
sign webovych stranek kongresu. Vybor kongresu se postaral
o jejich obsah. Hrdlicktiv kongres ma nyni i nové logo, vytvore-
né vytvarnikem Vojtéchem Cejnkem, které odkazuje na variabi-
litu v barvé kuze ¢lovéka a potazmo tak na motto dr. Hrdlicky:
»véechno lidstvo je jednoho ptivodu®

Na tradi¢nim shromazdéni predsedtl védeckych spole¢nosti
sdruzenych v Radé védeckych spole¢nosti pii AV CR zastupoval
predsedkyni spole¢nosti v letech 2018 a 2019 dr. Andrej Shbat.

V roce 2020 byla ¢innost Ceské spole¢nosti antropologic-
ké utlumenéjsi, protoze hygienicka opatfeni branila spolkové
¢innosti. Pfesto probihala bézna agenda jako je zaslani ucetni
uzavérky krajskému soudu, Zadost o dotaci od Rady védeckych
spolecnosti a jeji vyuctovani ¢i sepsani zpravy o ¢innosti nasi
spole¢nosti pro tuto radu.

Na konci listopadu byly vyhlaseny volby do hlavniho vybo-
ru CSA na volebn{ obdobi 2021-2023. Probéhly od 23. 11. do
23.12.2020. Protoze se nekonaly schtize pobocek, byla kandi-
datka slozena ze vSech ¢lent spole¢nosti. Volby probihaly do-
minantné elektronicky, ale bylo mozné volit i ostatnimi dvéma
zpusoby. Nezaznamenala jsem stiznosti na prabéh voleb. Proto
predpokladam hladky prubéh.

Vyhlaseni vysledki voleb je na volebni komisi CSA.

Protoze jsem jako predsedkyné spole¢nosti pracovala po dvé
volebni obdobi, lou¢im se s vami z této funkce a preji nové-
mu pfedsedovi i vSem ¢lentim nové zvoleného hlavniho vyboru
spole¢nosti hodné zdaru do dalsi prace.

V Brné 29. 1. 2021
Eva Drozdova
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Zprdvy

ZAPIS
Z U§TANOVU]iC§ SCHUZE HLAVNIHO VYBORU
CESKE SPOLECNOSTI ANTROPOLOGICKE
konané online 12. 2. 2021 od 15. hodin

Dne 12. 2. 2021 od 15. hodin probéhla online pres aplikaci
ZOOM ustanovujici schiize do hlavniho vyboru (HV) Ceské
spole¢nosti antropologické (CSA). Svoldnim schiize byla pové-
fena dr. Dana Fialova na valném shromazdéni spole¢nosti dne
29. 1. 2021. Schtizi dr. Fialova vedla do zvoleni nového predse-
dy Ceské spole¢nosti antropologické. Déle ji tedy vedl zvoleny
dr. Martin Cuta. V hlavnim vyboru odmitli byt zvoleni zastup-
ci podle poradi hlasti: doc. Drozdova, doc. Vargova, doc. Ho-
rackova, doc. Sedlak, doc. Kopecky a proto byli osloveni a na
schtizi byli pfitomni: dr. Martin Cuta, dr. Dana Fialov4, dr. Ka-
tefina Vymazalova, dr. Kristyna Brzobohata, dr. Lucie Stfibrna,
dr. Katerina Kikalova a doc. Lenka Vargova (stavajici predsed-
kyné brnénské pobocky).

Hlavnim programem schiize bylo zvoleni nového predsed-
nictva hlavniho vyboru. Jednohlasné byli zvoleni v$ichni dle
potadi hlasti ve volbach do CSA a funkci ptijali:

o predseda: Mgr. Martin Cuta, Ph.D.

« mistopredsedkyné: Mgr. Dana Fialova, Ph.D.

o tajemnice: RNDr. Katefina Vymazalova, Ph.D.

o hospodar: Mgr. Lucie Stfibrna, Ph.D.

o (len: Mgr. et Mgr. Kristyna Brzobohatd, Ph.D.
o Clen: MUDr. Katefina Kikalovd, Ph.D.

Déle bylo schvaleno, Ze nové zvoleny HV spole¢nosti oslo-
vi nahradniky a revizory dle stanov CSA ¢l. 7. Jako nahradni-
ky oslovi doc. Drozdovou a doc. Vargovou. Doc. Vargova na
schuizi s pozici ndhradnika souhlasila. Na pozici revizord bu-
dou osloveni dr. Michaela Rac¢anskd a dr. Andrej Shbat, jako
dalsi v poradi hlast.

Nové zvoleny predseda informoval o dal3ich krocich nového
HYV, tedy osloveni byvalé predsedkyné doc. Drozdové a o piiso-
beni zastupce HV na plendrnim zasedani RVS.

Dalsi program byl ze sekce riizné:

Pani dr. Kikalova (vykonnd redaktorka ¢asopisu Ceskd an-
tropologie) upozornila, ze ¢asopisu Ceskd antropologie chybi
$éfredaktor (po smrti doc. Blahy), bylo jedndno o tom, Ze by
novy piedseda spole¢nosti CSA dr. Cuta svolal redakéni radu
¢asopisu, kde je potfeba zvolit nového $éfredaktora a projednat
dalsi zalezitosti spojené s casopisem.

Dale bylo konstatovano, ze by HV mél oslovit jednotlivé po-
bocky k novym volbam do pobocek, a pokud nema pobocka
predsedkyni (jako brnénska doc. Vargovou), tak pak tajemniky
(doc. Kopeckého a dr. Shbata). V té souvislosti byly projedna-
vany dal$i moznosti plisobeni spole¢nosti online formou a se-
tkavdni se touto formou napti¢ vSemi poboc¢kami.

Déle bylo jednano o moznosti usporddani online konferen-
ce vroce 2021 (pfipadné v roce 2022), kdy se HV vybor shodl,
7e je nejprve nutné zjistit zdjem se takové konference zacastnit
v fadéch ¢lentt CSA.

V Brné dne 12. 2. 2021

zapsala Dana Fialova
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Pivodni prdce

PUVODNI PRACE

POVRCHOVE STRUKTURY
A PIGMENTACIA DUHOVIEK
JEDINCOV Z VYCHODNEHO

SLOVENSKA

Iris surface features and pigmentation
among Eastern Slovakia individuals

Jana Galova, Petronela Antalova, Vincent Sedlak,
Maria Konec¢na, Janka Poracova, Sona Macekova

Katedra bioldgie, Fakulta humanitnych a prirodnych vied,
Presovska univerzita v Presove, PreSov, Slovenska 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

Uvod

Detailna $truktdra Tudskej duhovky je jedine¢nd pre kaz-
dd osobu, preto dihovka poskytuje vhodné znaky na biomet-
rické rozpoznavanie (Pordcova et al., 2011). Jeden z najvyraz-
nej$ich fenotypovych znakov ¢loveka predstavuje pigmentacia
o¢nej dihovky. Pri vyskumoch sa velmi ¢asto vyuziva jedno-
ducha stupnica pozostavajtica z troch zdkladnych kategérif pig-
mentdcie, a to modrej, zelenej-orieskovej a hnedej. Avsak exi-
stuje viacero klasifika¢nych stupnic, ktoré vychadzajua z tychto
troch zakladnych farieb. Tieto st doplnené o dalsie kategorie

na zaklade sytosti danej farby, ako je napriklad siva, svetlohne-
da alebo tmavohnedd farba (Simionescu et al., 2014). Pomerne
¢astym znakom urcovanym pri pigmentacii dahovky je central-
na heterochromia. Ide o rozdielne zafarbenie pupilarnej a cili-
arnej zony duhovky, pricom zvycajne je tmavsie sfarbena pu-
pilarna oblast. Hoci vyskyt centralnej heterochrémie prevazuje
vo svetlejsich duhovkach, objavuje sa aj v tmavsie sfarbenych
(Rennie, 2011; Edwards, 2016). Okrem centralnej heterochro-
mie sa mozeme stretnut aj so zriedkavej$ou sektorovou alebo aj
celkovou heterochrémiou. Pri celkovej ma jedinec obe duhovky
uplne odli$nej farby a pri ¢iasto¢nej, sektorovej heterochrémii,
sa v ramci jednej dahovky vyskytuje odli$ne sfarbena iba urcita
Cast — sektor (Larsson et al., 2011).

Povrchové $truktury duhovky (obrazok 1) sa podielaji na
vysoko detailnom vzore, ktorym sa jednotlivé osoby navza-
jom odliSuju (Larsson et al., 2011; Pau, 2019). Tieto Struktury
rozdelujeme do dvoch skupin, a to podla toho ¢i ide o znaky,
ktoré suvisia s pohybom a funkciou duhovky alebo o znaky,
ktoré suvisia s jej pigmentdciou. Do prvej skupiny sa zaradzuji
Fuchsove krypty a kontrakéné brazdy, do druhej skupiny Wolf-
flinove uzly a pigmentové skvrny. Fuchsove krypty su charak-
terizované ako otvory, jamky, respektive medzery kosostvorco-
vého tvaru roznej velkosti, ktoré sa nachddzaja v prvych dvoch
najvrchnejsich vrstvach duhovky. Primdrne sa mozu vyskytnut
priblizne v 6smom mesiaci prenatdlneho vyvinu, kedy moze
dojst k atrofii a ndslednej resorpcii pupilarnej membrany (Gold
& Lewis, 2011). Castejsie viak vznikajti sekundarne pocas zivo-
ta jedinca v dosledku dilata¢ného alebo kontrakéného pohybu
zrenice. Z tohto dévodu sa vyssi vyskyt Fuchsovych krypt spdja
s vy$sim vekom jedinca (Larsson, Pedersen, & Stattin, 2007).
Kontrakéné brazdy su tenké kruhovité utvary, ktoré sa vysky-
tuja v cilidrnej zone, blizko vonkajsieho okraja ddhovky. K ich
tvorbe prispieva svojou ¢innostou zviera¢ (musculus sphincter
pupillae), ktory spdsobuje ztizenie zrenice a ¢innost roztaho-
vaca (musculus dilatator pupillae) prispieva k ich prehlbovaniu.
Kedze zaklad tychto brazd je menej pigmentovany, je moz-
né ich lepsie pozorovat na tmavo sfarbenych duhovkach (Pau,
2019). Okruhle kolagénové ttvary belavej az Zzltkastej farby,
ktoré sa nachadzajti rovnomerne rozlozené pozdiz periférnej
hranice dihovky, sa nazyvaju Wolfflinove uzly. Farba dihovky
vyznamne ovplyviiuje mnozstvo Wolfflinovych uzlov. Vyskyt
tychto povrchovych struktar dihovky je ovela ¢astej$i u jedin-
cov so svetlou farbou o¢i (Pryse-Phillips, 2003; Edwards, Gozd-
zik, Ross, Miles, & Parra, 2012). Na povrchu mnohych duho-
viek méZeme pozorovat oblasti tmavsej pigmentdcie, ktoré su
zname ako pigmentové Skvrny. Ich vznik je podmieneny zvy$e-
nou tvorbou melaninu v melanocytoch. Na dihovke oka sa tie-
to §truktdry objavuju priblizne v Siestom roku Zivota, a s vekom
sa ich pocet postupne zvySuje. V dithovkach ¢loveka sa vysky-
tuja rozne typy pigmentovych $kvin, z ktorych najbeznejsie su
takzvané pehy a nevi. Nevi st ohrani¢ené $truktury uzlovitého
tvaru, ktoré maju vplyv na podkladovu stromalnu vrstvu, a ¢a-
som sa mozu zvicsovat. Naopak pehy, nemaju vplyv na archi-
tekturu stromy (Harbour, Brantley, Hollingsworth, & Gordon,
2004; Larsson, Pedersen, & Stattin, 2007). KedZe nevi a pehy
je tazké rozoznat, Castejsie sa pre obe tieto Struktury pouzi-
va jednotny pojem pigmentova $kvrna (Edwards, 2016). Pre-
dispoziciu pre tieto pigmentové $kvrny maju skor starsi ludia,
avsak je mozné ich pozorovat vo vsetkych vekovych katego-
ridch (Schwab et al., 2017)
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Ciel

Hlavnym cielom tejto $tudie bolo analyzovat vyskyt jednot-
livych $truktar duhovky, medzi ktoré patria Fuchsove kryp-
ty, Wolfflinove uzly, kontrak¢né brazdy a pigmentové skvrny,
ktorych pritomnost bola pozorovand na dihovkach jedincov
pochédzajucich z regiénu vychodného Slovenska. Ciastkovym
ciefom bolo zistit, ¢i existuje rozdiel vo vyskyte tychto povrcho-
vych $trukttr ludskej dahovky v zdvislosti od pohlavia. Dalej
pomocou korela¢nej analyzy zistit vztah medzi vekom jedinca
a zvySenym vyskytom Fuchsovych krypt a pigmentovych skvtn,
ako aj medzi zafarbenim duhovky a ¢astejsim vyskytom Wolf-
flinovych uzlov a kontrakénych brazd v populacii jedincov vy-
chodného Slovenska.

Metodika

Vyskumnu vzorku tvorilo 58 jedincov, pochddzajucich z vy-
chodného Slovenska. I$lo o0 28 (48,28 %) jedincov muzského po-
hlavia a 30 (51,72 %) jedincov Zenského pohlavia. Vek jedincov
sa pohyboval od jedného roka do 88 rokov, tak aby boli zasttpe-
né tri vekové kategodrie — deti a adolescenti, jedinci v produktiv-
nom veku a seniori. Priemerny vek stboru bol 39,39 + 21,97

Piwodni price

rokov. U kazdého jedinca bola zhotovena séria fotografii o¢nych
dahoviek zo vzdialenosti 20 cm pri osvetleni dennym svetlom.
Fotografovanie bolo uskuto¢nené prostrednictvom fotoapara-
tu Sony Cyber-shot DSC-WX350. Na zaklade tychto fotografii
boli hodnotené vietky sledované struktdry. Farba o¢nej dahov-
ky bola stanovena na zaklade klasifika¢nej $kaly podla Simio-
nescu et al. (2014). Samostatne bola stanovena farba pupilarnej
oblasti, ktord méze mat podla zvolenej kategoriza¢nej stupnice
modru/sivi; svetlohnedd/medovt a tmavohnedu farbu. Samo-
statne bola stanovenad aj farba cilidrnej oblasti, v ramci ktorej
existuje 5 kategérif zafarbenia periférnej zony, a to modru/sivy;
zelend; orieskovu (zelend + hnedd + 7Itd); svetlohnedu a tma-
vohnedu. Okrem sfarbenia dihovky bol pozorovany aj vyskyt
povrchovych $truktir dihovky (obrazok 1), medzi ktoré patria
Fuchsove krypty, kontrakéné brazdy, Wolfflinové uzly a pig-
mentové Skvrny. Vetci jedinci boli do skimaného stiboru zapo-
jeni dobrovolne, boli oboznameni s charakterom $tidie a sth-
lasili s anonymnym spracovanim udajov.

Statisticka analyza ziskanych udajov bola uskuto¢nena v pro-
grame STATISTICA, ver. 10 (Pearsonova korela¢na analyza, t-
test). Ako hladina vyznamnosti slizila hodnota p < 0,05.

Obrdzok 1. Povrchové struktiiry dithovky (Upravené podla Edwards, 2016)

Fuchsove krypty

Pigmentové Skvrny

Wolfflinove uzly

Kontrakéné brazdy

Vysledky

Farba v pupilarnej oblasti dihovky bola u jedincov stano-
vena podla zvolenej kategoriza¢nej stupnice ako modra/siva;
svetlohnedd/medova a tmavohneda farba. V celom analyzova-
nom stbore nezavisle od pohlavia malo modré/sivé zafarbenie
pupilarnej oblasti 24 (41,38 %) jedincov, svetlohnedé/medové
zafarbenie malo 22 (37,93 %) jedincov a tmavohnedé zafarbe-
nie malo 12 (20,69 %) jedincov. U muzského pohlavia sa naj-
Castej$ie vyskytovalo svetlohnedé/medové zafarbenie pupilar-
nej oblasti duhovky, a to u 12 (42,86 %) jedincov. U Zenské-
ho pohlavia sa najcastejsie vyskytovalo modré/sivé zafarbenie

pupildrnej oblasti dahovky, a to u 15 (50,00 %) jedincov. Roz-
diel vo vyskyte jednotlivych farieb v pupilarnej oblasti dahov-
ky medzi muzskym a zenskym pohlavim nebol $tatisticky sig-
nifikantny (p = 0,0982).

Farba v cilidrnej oblasti duhovky (tabulka 1) bola u jedincov
stanovend podla zvolenej kategoriza¢nej stupnice ako modra/
siva; zelend; orieskovd; svetlohnedd a tmavohnedd. V celom ana-
lyzovanom stibore malo modré/sivé zafarbenie cilidrnej oblasti
36 (62,07 %) jedincov, zelené zafarbenie malo 8 (13,79 %) je-
dincov, orieskové zafarbenie mali 4 (6,90 %) jedinci, svetlohne-
dé zafarbenie mali 2 (3,45 %) jedinci a tmavohnedé zafarbenie
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cilidrnej oblasti malo 8 (13,79 %) jedincov. U muzského, ako aj
u zenského pohlavia sa najcastejsie vyskytovalo modré/sivé za-
farbenie cilidrnej oblasti dihovky, a to u 15 (53,57 %) jedincov
muzského pohlavia a u 21 (70,00 %) jedincov Zenského pohla-
via. Rozdiel vo vyskyte jednotlivych farieb v cilidrnej oblasti
duhovky medzi muzskym a Zenskym pohlavim nebol $tatistic-
ky signifikantny (p = 0,1445).

Tabulka 1. Zafarbenie cilidrnej oblasti dithovky v zdvislosti od
pohlavia

Pivodni price

pohlavia. Druhou najéastej$ou $trukturou na povrchu duhov-
ky boli kontrakéné brazdy, a to u 19 (67,86 %) jedincov muz-
ského pohlavia a 20 (66,67%) jedincov Zenského pohlavia.
Tretou $truktirou v poradi boli u oboch pohlavi pigmentové
$kvrny, a to u 11 (39,29 %) jedincov muzského pohlavia a 18
(60,00 %) jedincov zenského pohlavia. Najvzacnej$ou povrcho-
vou $trukturou boli Wolfflinove uzly, a to u 7 (25,00 %) jedin-
cov muzského pohlavia a 11 (36,67 %) jedincov zenského po-
hlavia. Rozdiel vo vyskyte jednotlivych povrchovych struktar
medzi muzskym a zenskym pohlavim nebol $tatisticky signifi-
kantny (p = 0,1701).

Zafarbenie Muzsk((a (})ohlawe Zenské (;);)hlawe
) (% Tabulka 2. Zastupenie jednotlivych povrchovych Struktir dihov-
Modré/siva 53,57 70,00 ky v zdvislosti od pohlavia
Zelena 17,86 10,00 - _ -
Orietkova 714 6.67 T Muzsk? l)}))ohlawe Zenske( ;)())hlawe
(] (]
Svetlohneda 3,57 3,33
Fuchsove krypty 71,43 73,33
Tmavohneda 17,86 10,00 —
Kontrak¢né brazdy 67,86 66,67
hodnota p 0,1445 :
Wolfflinove uzly 25,00 36,67
U 20 (34,48 %) jedincov bola pozorovana pritomnost cen- Eigmentogel kyry 39,29 60,00
hodnota p 0,1701

tralnej heterochrémie, ¢ize tito jedinci mali svetlohnedé alebo
tmavohnedé zafarbenie pupilarnej oblasti duhovky, zatial ¢o
v ciliarnej oblasti mala ich duhovka modré, sivé alebo zelené
zafarbenie. Zastipenie centralnej heterochrémie bolo u oboch
pohlavi takmer totozné — 9 (45,00 %) jedincov zenského a 11
(55,00 %) jedincov muzského pohlavia.

Okrem zafarbenia dihovky, bol v analyzovanom stibore sle-
dovany vyskyt povrchovych struktar duhovky (tabulka 2), med-
zi ktoré patria Fuchsove krypty, kontrakéné brazdy, Wolfflinove
uzly a pigmentové skvrny. Najcéastejsie sa vyskytujicou Struktd-
rou u oboch pohlavi boli Fuchsove krypty, a to u 20 (71,43 %)
jedincov muzského pohlavia a 22 (73,33 %) jedincov Zenského

Na zistenie vztahu medzi pritomnostou Fuchsovych krypt
a pigmentovych $kvin v dahovke jedincov patriacich do analy-
zovaného suboru a ich vekom (tabulka 3) bola pouzita Pearso-
nova korela¢nd analyza. Zistili sme, ze medzi skimanymi jav-
mi je $tatisticky vyznamny vztah. Medzi vekom jedincov a vy-
skytom Fuchsovych krypt je velmi slabd pozitivna koreldcia
(r = 0,0515) a medzi vekom a vyskytom pigmentovych skvin
je o nieco silnejsia, no stdle pomerne slabd pozitivna koreldcia
(r = 0,2692).

Tabulka 3. Vztah medzi vyskytom Fuchsovych krypt, pigmentovych skvin a vekom

Struktira n Stbor r p
Fuchsove krypty 42 ) . 0,0515 0,0000
- — bez ohladu na pohlavie
Pigmentové Skvrny 29 0,2692 0,0457

Pozndmka: n - celkovy pocet, r - korelacny koeficient

V tabulke 4 je uvedeny vyskyt jednotlivych povrchovych
$truktur v zavislosti od zafarbenia duhovky v cilidarnej oblas-
ti. U jedincov s modrymi/sivymi o¢ami sa najcastejsie 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 zelenymi ocami sa najcastejsie vyskytli kontrak¢-
né brazdy, 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 orieSkovymi o¢ami sa najcastejsie vyskytli Fuchsove krypty,

ato u 3 (75,00 %) jedincov, a kontrakéné brazdy, taktiez u 3
(75,00 %) jedincov, Wolfflinove uzly tu neboli zistené. U jedin-
cov so svetlohnedymi o¢ami sa najéastejsie vyskytli Fuchsove
krypty, a to u 2 (100,00 %) jedincov, a kontrak¢né brazdy, tak-
tiez u 2 (100,00 %) jedincov, Wolfflinove uzly tu neboli zistené.
U jedincov s tmavohnedymi ocami sa najcastejsie vyskytli kon-
trakéné brazdy, a to u 4 (50,00 %) jedincov, najmenej sa u nich
vyskytli Wolfflinove uzly, a to u 1 (12,50 %) jedinca a pigmen-
tové $kvrny, taktiez u 1 (12,50 %) jedinca.

Tabulka 4. Zastiipenie jednotlivych povrchovych Struktiir podla zafarbenia dithovky

Struktira Modré/sivé Zelené Orieskové Svetlohnedé Tmavohnedé
(%) (%) (%) (%) (%)
Fuchsove krypty 83,33 50,00 75,00 100,00 37,50
Kontrak¢né brazdy 66,67 87,50 75,00 100,00 50,00
Wolfflinove uzly 41,67 25,00 0,00 0,00 12,50
Pigmentové Skvrny 55,56 62,50 50,00 50,00 12,50

Na zistenie vztahu medzi pritomnostou Wolfflinovych uzlov
a kontrakénych brazd v duhovke jedincov patriacich do analy-
zovaného stiboru a zafarbenim dihovky (tabulka 5) bola vyuzita
Pearsonova korela¢nd analyza. Zistili sme, Ze medzi skimanymi
javmi je Statisticky vyznamny vztah. Medzi zafarbenim duhovky

a pritomnostou kontrak¢nych brazd je velmi slaba pozitivna ko-
reldcia (r = 0,0355) a medzi zafarbenim dihovky a pritomnos-
tou Wolfflinovych uzlov je o nieco silnejsia, no stédle pomerne
slaba pozitivna korelacia (r = 0,2913).
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Tabulka 5. Vztah medzi vyskytom Wolfflinovych uzlov, kontrakénych brdzd a zafarbenim dithovky
Struktira n Subor r P
Wolfflinove uzly 18 ) ) 0,2913 0,0003
—— bez ohladu na pohlavie
Kontrakéné brazdy 39 0,0355 0,0004

Pozndmka: n - celkovy pocet, r - korelacny koeficient

Diskusia

Pigmentacia dihovky je makrosomatickym znakom, ktory
bol predmetom vedeckého skimania uz od starovekych cias
a u ludi sa pohybuje od najsvetlejsich odtiefiov modrej az po
najtmavsie odtiene hnedociernej, pricom uz v minulosti bolo
vytvorenych mnoho klasifika¢nych $kal na ur¢ovanie pigmenta-
cie duhoviek ¢loveka. V analyzovanom stibore sme zaznamena-
li vyskyt vSetkych troch zakladnych typov zafarbenia dihovky
(modré, zelené, hnedé). Toto zistenie kore$ponduje s poznat-
kom, Ze hlavne naprie¢ Eurépou a v mensej miere v severnej
Afrike, na Strednom vychode a v centrélnej Azii, vykazuje za-
farbenie duhoviek vyrazné variacie. Vo zvy$nom svete sa zafar-
benie dihovky javi ako podstatne homogénnejsie a je primarne
limitované na rozne odtiene hnedej (Edwards, 2015). Najviac
jedincov malo modré/sivé zafarbenie duhovky, a to tak v pupi-
larnej (41,38 % jedincov) ako aj v cilidrnej (62,07 % jedincov)
oblasti duhovky. U Zien v oboch oblastiach prevladalo modré/
sivé zafarbenie, av§ak u muzov prevlddalo toto zafarbenie iba
v cilidrnej oblasti, v pupilarnej oblasti sa u muzov najcastejsie
vyskytlo svetlohnedé/medové zafarbenie. Rozdiel v pigmentacii
dahovky medzi muzskym a Zenskym pohlavim nebol $tatisticky
signifikantny ani v pupildrnej (p = 0,0982) ani v cilidrnej (p =
0,1445) oblasti duhovky.

Bohatd povrchové $truktira dihovky ludského oka pontka
mnozstvo znakov, ktoré je mozné sledovat. V analyzovanom
stibore sme pozornost zamerali na vyskyt $tyroch povrchovych
$truktar. Ani pri sledovani pritomnosti vybranych povrchovych
$truktdr na duhovkach jedincov, sme nezaznamenali signifikant-
ny rozdiel medzi muzskym a Zenskym pohlavim. Tato skutoc-
nost sa zhoduje s vysledkami $tidie podla Larsson, Pedersen, &
Stattin (2003) v ktorej podobne nezistili ziadne rozdiely vo vy-
skyte Struktur duhovky medzi pohlaviami. Autori konstatovali,
ze jednotlivé povrchové $truktary dihovky, u jedincov s normal-
nym vyvinom o¢i, nevykazuju rozdiely $pecifické pre pohlavie.

V §tadii Larsson a Pedersen (2004) zistili, ze vyskyt a mnoz-
stvo otvorov kosostvorcového tvaru, ktoré sa nazyvaju Fuchsove
krypty, koreluje s vekom. Tieto sekundarne vzniknuté medzery
sa vytvaraju postupne v priebehu Zivota, v dosledku tlaku a tahu
na prednu vrstvu dihovky pocas kontrakcie a dilatacie zrenicky.
Na zaklade tohto poznatku sme aj v naom subore oc¢akavali, Ze
vyskyt Fuchsovych krypt bude castejsi u star$ich jedincov, ked-
ze ich predné vrstvy dihovky boli vystavené tlaku a tahu pocas
stahovania a roztahovania zreni¢ky dlhsiu dobu. Medzi vekom
a pritomnostou §truktury sme zaznamenali len velmi slabu po-
zitivnu korelaciu (r = 0,0515). Larsson a Pedersen (2004) vo
svojej Studii uvadzaju, Ze primarny typ krypt sa moze objavit
u jedincov uz okolo $iesteho mesiaca prenatalneho vyvinu. Uz
pocas embryondalneho vyvinu duhovky dochddza k atrofii a na-
slednej resorpcii pupildrnej membrany, pricom v okoli vytvore-
ného goliera sa vyskytuje mierna hypoplazia. T4 sa u niektorych
dahoviek rozsiruje aj do ciliarnej oblasti (Gold & Lewis, 2011).
V nami analyzovanom stibore sme zaznamenali jeden pripad
vyskytu takychto krypt, a to u ro¢ného jedinca. Tieto krypty boli
zastupené v men$om pocte v porovnani s kryptami, aké bolo
mozné pozorovat v dihovkach starsich jedincov.

Pri sledovani vyskytu pigmentovych $kvfn mézeme sthla-
sit so zisteniami $tddie podla Rennie (2011), Ze tieto $kvrny sa
vyskytuji u 50 az 60 % zdravych jedincov. V naSom stbore sa
pigmentové skvrny vyskytli u 29 z celkového poctu 58 jedincov,
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&o predstavuje presne 50 % suboru. Statistickym testovanim sa
preukdzalo, Ze medzi vyskytom pigmentovych $kvin a vekom
jedincov v sledovanom subore, bola zistend mierne vyssia po-
zitivna korelacia, ako pri vyskyte Fuchsovych krypt, no stéle
pomerne slaba (r = 0,2692). K podobnym vysledkom dospe-
li aj v $tadii Edwards (2016). Vyskyt pigmentovych skvin sme
zaznamenali tak u deti a adolescentov, ako aj u jedincov v pro-
duktivnom veku a u seniorov. Najviac sa tieto $kvrny vyskytovali
u jedincov v produktivnom veku, a nie ako by sa dalo oc¢akavat,
u najstarsich jedincov. Napriek tomu, Ze sa predpoklada vacsia
predispozicia pre vyskyt pigmentovych $kvin u starsich osob,
na zaklade nasich vysledkov mozeme podporit tvrdenia §tudie
Sturm & Larsson (2009), v ktorej uvadzaju, ze tieto $truktury
dahovky je mozné pozorovat v kazdej vekovej kategorii. Po-
tvrdil sa ndm aj poznatok $tudie Larsson a Pedersen (2004), ze
pigmentové Skvrny sa objavuji az okolo Siesteho roku Zivota,
nakolko ani u jedného jedinca s vekom niz$im ako Sest rokov sa
tieto pigmentové Skvrny v naSom stibore nevyskytli.

Na zaklade doterajsich poznatkov a vysledkov, ktoré st na-
priklad uvedené aj v $tudii Li & Jain (2009), sa predpokladalo, ze
vyskyt okrahlych kolagénovych ttvarov bielej az zltkastej farby,
znamych ako Wolfflinove uzly, je ¢astejsi u jedincov so svetlo
zafarbenymi duhovkami. Tato skuto¢nost sme zaznamenali aj
v naSom subore, kde sa Wolfflinové uzly ¢astejsie vyskytli prave
u jedincov s modrym/sivym a zelenym, teda svetlym, zafarbe-
nim ddhovky. Je potrebné podotknit, Ze i§lo o relativne slabu
pozitivnu korelaciu (r = 0,2913). Tato povrchova $truktira sa
celkovo vyskytla v dihovkach jedincov v najmensom pocte.

Vplyvom kontrakcie a dilatécie zrenice vznikaju v cilidrnej
vonkajsej zone dihovky kruhovité kontrakéné brazdy. Predpo-
kladalo sa, ze vyskyt, rozsirenie ¢i hibka kontrakénych brazd
uzko suvisi so zafarbenim dahovky (Sturm & Larsson, 2009).
Pri vzniku a celkovom vzhlade kontrakénych brazd zohrava
podstatnt tlohu celkova hribka a hustota dihovky. Rozsiah-
lejsie kontrakéné brazdy sa spajaji s hrubsou okrajovou ¢astou
dahovky, a ta sa pripisuje viac pigmentovanym a tmavo zafar-
benym dahovkdm (Quillen et al., 2011). V suvislosti s uvede-
nymi poznatkami sme predpokladali, Ze u jedincov s tmavo za-
farbenymi duhovkami bude ¢astejsi vyskyt kontrakénych brazd.
Hoci sa u jedincov s tmavo zafarbenymi dahovkami vyskytli
brazdy vo vysokej miere, rovnako boli v pomerne velkom po-
¢te pritomné aj pri modrych/sivych ¢i zelenych ociach. Z tohto
zistenia vyplyva, Ze na vyskyte a roz$ireni kontrak¢nych brazd
sa pravdepodobne vo vi¢sej miere podielaju iné faktory, okrem
spominaného zafarbenia dihovky, ¢o potvrdzuje aj $tatisticky
vysledok. Medzi zafarbenim dihovky a pritomnostou kontraké-
nych brazd bola zaznamenand len velmi slabéd pozitivna kore-
lacia (r = 0,0355). Mozeme vsak suhlasit s tym, Ze kontrakéné
brazdy su ovela lepsie pozorovatelné prave na tmavo sfarbe-
nych duhovkach jedincov. Zéklad kontrakénych ryh je menej
pigmentovany, teda lepsie viditelny prave v tmavo zafarbenych
ociach (Li & Jain, 2009).

V o¢nej dahovke sa exprimuje velké mnozstvo génov, ktoré
mozu ovplyvnit zafarbenie duhovky, ako aj vyskyt jednotlivych
povrchovych $truktar. Skimanim dedi¢nosti a diverzity tych-
to Struktur sa dospelo k poznaniu, Ze gény podmienujtce for-
movanie povrchovych $truktur st odli$né od génov, ktoré su
zodpovedné za zafarbenie dihovky. Vadsina génov asociova-
nych s pigmentaciou dahovky, kéduje proteiny podielajtce sa
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priamo na procese melanogenézy, pricom vic¢$ina génov asoci-
ovanych s povrchovymi §truktdrami duhovky, je zodpovedna
predovsetkym za embryogenézu a vyvin Iudského oka. Zatial
je preskimané len malé percento génov, u ktorych sa zistil ich
vplyv na dedi¢nost a variacie povrchovych $truktir dahovky.
Je potrebné pokracovat v dalsom vyskume, rozsirit analyzova-
ny subor o dalsich jedincov a zamerat sa aj na jednotlivé gény
a polymorfizmy, ktoré by mohli byt asociované s vyskytom po-
vrchovych $truktur Tudskej dahovky.

Zaver

Napriek tomu, Ze sa zafarbeniu dihovky a jej bohato
$truktdrovanému povrchu venuje Coraz vic$ia pozornost, v cha-
pani dedi¢nosti a vyskytu tychto znakov existuje stéle vela med-
zier, nedostatkov a obmedzeni, ktoré su spdsobené obrovskou
komplexnostou $truktiry fudskej dahovky. Vyskumom sme po-
ukézali na skuto¢nost, ze zafarbenie dihovky ani vyskyt roz-
nych povrchovych $truktar na ludskej dahovke nie st viazané
na pohlavie, pretoze sme nezaznamenali Ziaden S$tatisticky sig-
nifikantny rozdiel ani pri jednom z tychto pozorovanych znakov
v zavislosti od pohlavia. Zaznamenali sme len slabu pozitivnu
korelaciu medzi vekom jedincov a vyskytom §truktur, u ktorych
sa predpoklada zvyseny vyskyt v starSom veku (Fuchsove krypty
a pigmentové skvrny), ako aj medzi zafarbenim dahovky a vy-
skytom Wolfflinovych uzlov, ¢i kontrakénych brazd.
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Suhrn

Struktiry nachadzajuce sa na povrchu ludskej dihovky, vy-
tvaraju detailny vzor, ktory je charakteristicky a $pecificky pre
kazdého jedinca. V predlozenej §tidii bola pozornost zamerana
na $tyri $truktiry nachadzajice sa na povrchu duhovky, kon-
krétne na Fuchsove krypty, Wolfflinove uzly, kontrakéné brazdy
a pigmentové skvrny. Pritomnost tychto $truktur bola pozoro-
vana na dahovkach 58 jedincov pochadzajicich z vychodného
Slovenska. Hlavnym ciefom $tudie bolo zistit, ¢i existuje ko-
reldcia medzi pritomnostou uvedenych povrchovych $truktar
a zafarbenim duhovky, ¢i vekom jedinca, u ktorého bola dana
$truktira zaznamenand. Najéastejsie sa vyskytujicou $truktu-
rou v sledovanom stibore boli Fuchsove krypty, ktoré boli zazna-
menané u 71,43 % muzov a 73,33 % zien. Najmenej zaznamena-
nou $truktirou boli Wolfflinove uzly, ktoré sa vyskytli u 25,00 %
muzov a 36,67 % Zien. Korela¢nou analyzou sme zaznamenali
slabt pozitivnu korelaciu medzi vekom jedincov a vyskytom
pigmentovych $kvin (r = 0,2692) a velmi slabt pozitivnu kore-
laciu medzi vekom jedincov a vyskytom Fuchsovych krypt (r =
0,0515). Zaznamenali sme aj slabd pozitivnu korelaciu med-
zi pigmentdciu dihovky a vyskytom Wolfflinovych uzlov (r =
0,2913) a velmi slabt pozitivnu korelaciu medzi pigmentéciou
dahovky a vyskytom kontrakénych brazd (r = 0,0355). Na zékla-
de dosiahnutych vysledkov nie je moZné jednoznaéne potvrdit
ani vyvratit asocidciu medzi vyskytom sledovanych povrcho-
vych $truktar a vekom jedinca, ¢i pigmentéaciu oénej duhovky.
Je v§ak mozné konstatovat, Ze zafarbenie dihovky, ani vyskyt
roznych povrchovych $truktir na Tudskej dihovke nie je via-
zany na pohlavie.

Kliiéové slovd: kontrakcné brdzdy, Fuchsove krypty, pigmentové
Skvrny, pigmentdcia, Wolfflinove uzly
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MOZE PROSTREDIE OVPLYVNIT
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OBEZITY U ROMOV?

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

Uvod

Komplexné ochorenia ako obezita maji polygénny poévod
a identifikdcia ich genetického pozadia je komplikovand. Diag-
nostikovat jednozna¢nu pricinu je s ohladom na komplexnost
ochorenia a individudlnu variabilitu vplyvu jednotlivych fakto-
rov naro¢né. Geneticka determindacia sa na vzniku komplexnych
chorob podiela roznou mierou. Na rozvoj obezity je vplyv gene-
tickej zlozky odhadovany na 40 az 70 % (Farooqi, 2005; O’Rahil-
ly & Farooqi, 2008). V stratégii genetického vyskumu obezity je
podstatné identifikovat gény, ktoré stvisia s fenotypom ochore-
nia cez polymorfné markery. Pri identifikacii genetickych mar-
kerov sa pouzivaju aj $tudie kandidatnych génov. Jednym z ta-
kychto, asi najviac §tudovanych, kandidatnych génov obezity
je gén FTO. Gén FTO (,fat mass and obesity associated®) je
jednym z poslednych identifikovanych génov polygénnej obez-
ity a reprezentuje prvy priklad bezného génu predisponujuce-
ho k obezite na trovni populdcie. Je lokalizovany na ludskom
chromozéme 16 v pozicii 16q12.2. Vic¢§ina funkéne zaujima-
vych polymorfizmov tohto génu je lokalizovana v intrénovom
segmente (Loos & Bouchard, 2008), rovnako ako polymorfiz-
mus 1s9939609, ktory je povazovany za vyznamny rizikovy fak-
tor pre obezitu (Frayling et al., 2007). Z mnozstva prevedenych
studif vyplyva jeho silna asocidcia s vys§im BMI, ako aj inymi
s obezitou spojenymi znakmi (Dina et al., 2007; Peeters et al.,
2008; Chang et al., 2008; Hotta et al., 2008; Gonzales-Sanches
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et al., 2009; Shahid et al., 2013; Solak et al., 2014; Prakash et al.,
2016; Zhao et al., 2019; Fonseca et al., 2020).

Ciel

Cielom nagej stadie bolo analyzovat a porovnat vplyv po-
lymorfizmu rs9939609 génu FTO na riziko obezity v romskej
a majoritnej populdcii.

Material a metodika

Analyzovany subor tvorili dospeli jedinci romskej a majo-
ritnej populacie vychodného Slovenska. Subor rémskej popu-
lacie tvorilo 262 jedincov, sibor majoritnej slovenskej popula-
cie tvorilo 585 jedincov. VSetci probandi sthlasili s priebehom
avyznamom vyskumu. DNA vzorky izolované z bukalnych ste-
rov podla protokolu komer¢ného extrakéného kitu (Promega,
Madison, USA) pochddzali z biobanky a antropometrické uda-
je z vyskumnej databdzy katedry biologie FHPV. Genetické tes-
tovanie polymorfizmu rs9939609 bolo prevedené metédou re-
al-time PCR s vyuzitim fluorescen¢nej technoldgie, na pristroji
7500 Fast Real-time PCR Systém (Applied Biosystems, Foster
City, CA, USA). Na $tatistickd analyzu dat boli pouzité testy
v programe SPSS pre Windows verzia 19.0 (SPSS, Inc., Chica-
go, IL, USA). Pre vietky testy bola za kritérium Statistickej vy-
znamnosti zvolena hodnota p < 0,05.

Vysledky

Distribucia genotypovych frekvencii pre polymorfizmus
1rs9939609 génu FTO v analyzovanych vzorkach romskej a ma-
joritnej populacie je zndzornena na obrazku 1. V skupine je-
dincov majoritnej populacie bolo 18,97 % jedincov homozygot-
nych pre rizikovu alelu ,, A" V skupine jedincov romskej popu-
lacie bolo detegovanych 66,80 % nositelov rizikovej alely, pri-
¢om 17,18 % nositelov bolo pre rizikovi alelu homozygotnych.
Rovnako ako v majoritnej ani v romskej populacii nebol zisteny
Statisticky signifikantny rozdiel v distribucii jednotlivych geno-
typov medzi muzmi a Zenami.

V stibore Rémov, pri porovnani priemernych hodnét ant-
ropometrickych parametrov, boli signifikantné rozdiely medzi
jednotlivymi genotypmi analyzovaného polymorfizmu pozo-
rované v telesnej vyske a pri indexe BMI (Tabulka 1). Rémski
jedinci s mutantnym genotypom ,,AA“ mali v priemere o 2,33
+ 1,44 cm niz8iu telesnd vysku v porovnani s homozygotmi pre
protektivnu alelu (genotyp TT). Rozdiel v BMI bol na hranici
signifikancie. Jedinci s genotypom AA mali v priemere o0 2,72
+ 1,11 kg/m? vy$si BMI index neZ jedinci s genotypom TT.
V stibore majoritnej populdcie boli pri porovnani priemernych
hodnét antropometrickych parametrov $tatisticky signifikant-
né rozdiely medzi jednotlivymi genotypmi analyzovaného po-
lymorfizmu zistené v obvode péasa a indexe WHR (Tabulka 1).

Pri porovnani priemernych hodnot antropometrickych para-
metrov rovnakych genotypov medzi rémskou a majoritnou po-
puldciou sme zistili znacné rozdiely takmer vo vsetkych sledo-
vanych ukazovateloch (tabulka 1). Romski jedinci s mutantnym
genotypom (genotyp AA) mali oproti nerémskym jedincom
s rovnakym genotypom signifikantne odli$nd telesnt vysku,
vyssie BMI, vyssi obvod pésa ako aj bokov a vys$si index WHR
(Tabulka 1). Romovia s heterozygotnym genotypom (genotyp
AT), s pritomnostou len jednej rizikovej alely, mali v porovnani
s majoritnou populdciou signifikantne nizsiu vysku, vy$si index
BMLI, vyssi obvod pasa, vyssi obvod bokov a vy$si index WHR
(Tabulka 1). Signifikantné rozdiely boli zistené aj v priemernych
hodnotach medzi rémskymi a nerémskymi jedincami s protek-
tivnym genotypom (genotyp TT) vo vyske, BMI, obvode pasa,
ako aj indexe WHR, pri¢om vyssie priemerné hodnoty ukazo-
vatelov obezity boli zistené u Rémov (Tabulka 1).
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Obrdzok 1. Percentudlne vyjadrenie distribiicie genotypov polymorfizmu rs9939609 génu FTO v rémskej a majoritnej populdcii
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Tabulka 1. Porovnania antropometrickych parametrov podla genotypov polymorfizmu rs9939609

Genotypy polymorfizmu rs9939609

Parameter AA AA AT AT T TT ,

Rom Nerém P Rom Nerém P Rom Nerém P Sig.
Vek (roky) N I I S
Viika (cm) lf727607 fgl 22 <001 f;;’; 1;;);)30 <0,001 1595 o 11781 2 <o (paf(i o1
Hmowmost(g)  [Lo%y Lon 0w PO B s BN S %% s
uiggnd) 0 D0 o B0 BT o 20 O3 00 o
Pis (cm) Do o oo SRS JNS o UL Sy oo TR
Boky (cm) I T T Y Y A
WHR O Y L S L B S

Pozndmka: BMI - index telesnej hmotnosti; WHR - pomer obvodu pasa k obvodu bokov; P - vyjadruje porovnanie priemernych hodnét parametrov
rovnakého genotypu medzi rémskou a majoritnou populdciou; Genotyp AA homozygot, AT heterozygot, TT homozygot polymorfizmu rs9939609;
Sig a - vyjadruje porovnanie priemernych hodnoét parametrov medzi jednotlivymi genotypmi v majoritnej populdcii; Sig b - vyjadruje porovnanie
priemernych hodnot parametrov medzi jednotlivymi genotypmi v romskej populacii; NS = statisticky nevyznamny rozdiel

Diskusia

Obezita je komplexné multifaktoridlne ochorenie, v patoge-
néze ktorého sa uplatnuje vzdjomna interakcia metabolickych,
behavioralnych, enviromentalnych a genetickych faktorov. Na
vzniku obezity sa podielaju vo vicsej ¢i mensej miere rdzne gény
v roznych lokusoch. Jednym z identifikovanych génov pri studiu
obezity bol gén FTO (Frayling et al., 2007; Dina et al., 2007;
Scuteri et al., 2007). Nezévislé studie odhalili asociciu poly-
morfizmov tohto génu s obezitou u deti aj dospelych. Frayling
et al. (2007) ako prvi identifikovali bezny variant v géne FTO
ako rizikovy faktor pre obezitu. Skriningom polymorfizmov
zistili, Ze varianty v FTO oblasti maju silnu asocidciu s vy$§im
BMI v eurépskej populacii. Najsilnejsia asocidcia bola v géne
FTO pozorovana pri polymorfizme rs9939609. Vo svojej $tudii
geneticky testovali jedincov z 13 populacif a zistili, Ze jedinci
homozygotni pre rizikov alelu A mali vyssie BMI nez jedinci
heterozygotni (genotyp AT) a jedinci homozygotni pre protek-
tivnu alelu T. Statisticky zistili, Ze pritomnost jednej rizikovej
alely je spojena s narastom telesnej hmotnosti o priblizne 1,5-
2,0 kg. Jedinci homozygotni pre rizikovu alelu, teda s pritom-
nostou dvoch alel mali telesnti hmotnost vy$$iu o 3-4 kg, s 1,67

krat vy$sim rizikom pre vznik obezity v porovnani s tymi, ktori
rizikovu alelu nezdedili. Asocidcia s obezitou bola nésledne po-
tvrdena v mnohych replikaénych $tudidch, v rozli¢nych popu-
laciach. Andreasen et al. (2008) zistili asocidciu polymorfizmu
rs9939609 so zvy$enou hmotnostou a obezitou v danskej popu-
lacii, Gonzéles-Sanches et al. (2009) potvrdili asociaciu s obezi-
tou a obvodom pasa u Spanielov, pricom podobné vysledky aso-
cidcie priniesli aj dal$ie vyskumy: Dina et al. (2007) vo francuz-
skej populdcii, Villalobos-Comparan et al. (2008) v mexickej,
Peeters et al. (2008) v belgickej, Hubédcek et al. (2008) v ceskej,
Macekova et al. (2012) v romskej, Prakash et al. (2016) v indic-
kej, Zhao et al. (2019) v ¢inskej, Fonseca et al. (2020) v brazil-
skej, ¢i Mehrdad et al. (2020) v iranskej populdcii. Vplyv génu
FTO na riziko obezity je pozorovany uz v detstve a pretrvava
az do dospelosti a prostrednictvom velmi silnej asocidcie jeho
polymorfizmov s BMI ako aj inymi znakmi obezitného fenoty-
pu tak predstavuje rizikovy faktor pre obezitu.

V nasom vyskume sme vyhodnotenim vysledkov genetickej
analyzy zistili signifikantna asociaciu génu FTO s obvodom
pésa a indexom WHR v majoritnej populdcii a zdroven pre po-
rovnanie potvrdili, skér publikovany (Macekova et al., 2012)
dokaz asociacie rizikového genotypu polymorfizmu rs9939609
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génu FTO s indexom BMI v rémskej populdcii (p < 0,05). Vy-
sledky jasne podporuju hypotézu genetickej vnimavosti po-
lymorfizmu rs9939609 génu FTO k obezite v nami sledova-
nych skupinach. Ovela zaujimavej$ie sa v naSom vyskume javi
zistenie signifikantnych rozdielov v priemernych hodnotach
sledovanych parametrov toho istého genotypu medzi dvomi
etnikami (rémskym a majoritnym). Rémski jedinci s mutant-
nym genotypom (genotyp AA) mali priemernt hodnotu inde-
xu BMI 27,89 + 6,60 kg/m?, kym jedinci majoritnej populécie
s rovnakym genotypom mali priemernt hodnotu indexu BMI
24,28 + 4,12 kg/m?. Rozdiel v BMI bol 3,61 + 2,48 kg/m” (p <
0,001). Priemerna hodnota BMI u Rémov spada podla kate-
gorizdcie WHO do kategdrie nadhmotnosti (BMI > 25 kg/m?).
Priemerna hodnota obvodu pasa bola u Rémov o takmer 12
cm vy$$ia v porovnani s neromskou populaciou (p < 0,001).
U rémskych jedincov s jednou rizikovou alelou (genotyp AT)
bol rozdiel v priemernych hodnotach BMI 2,86 + 2,41 kg/m?
(p < 0,001) a v obvode pasa viac ako 10 cm (p < 0,001). Do-
konca aj protektivny genotyp TT u romskej populdcie vykazo-
val signifikantné rozdiely oproti nerémskej populacii, s vy$si-
mi priemernymi hodnotami u Rémov v BMI, v obvode pasa
a indexe WHR (p < 0,001).

Vysledky nasho vyskumu ukazali rozdiely v antropometric-
kych parametroch medzi jednotlivymi genotypmi tak v rom-
skej ako aj v majoritnej populdcii. Priemerné hodnoty s obe-
zitou suvisiacich antropometrickych parametrov boli pri rov-
nakom genotype u Romov vyssie nez u majority. Pozoruhodne
u Rémov priemerna hodnota indexu BMI aj pri protektivnom
genotype (genotyp TT), bez pritomnosti rizikovej alely, bola
podla WHO kategorizécie v triede nadhmotnosti.

Zvazujuc, ze genetickd skladba sa za posledné desatrocia ne-
zmenila, mézeme predpokladat, ze dlhodoby trend zvysujtcej
sa prevalencie obezity je vysledkom interakcie faktorov Zivot-
ného $tylu s faktormi genetickymi a tak preduréuju jedincov
k obezite. Nutri¢ny rezim Rémov je vyrazne odlisny od majo-
ritnej populdacie, ich spdsob zivota, limitovany pristup k zdra-
votnej starostlivosti, vysokd nezamestnanost, nedostato¢na po-
hybova aktivita, absencia Sportovania v dospelosti, diétne zvyk-
losti a nevhodny Zivotny $tyl (narazové ndkupy, nepravidelné
stravovanie, vyber a konzumadcia energeticky a nutri¢ne nevy-
vazenej stravy s vysokou spotrebou misa, udenin, maénych vy-
robkov, s nizkou spotrebou mlieka, zeleniny, ovocia) st fak-
tormi, ktoré pre nich predstavuju mimoriadne vysoké riziko
pre rozvoj obezity. Na zdklade nasej $tidie mozeme usudzovat,
ze vy$§ie priemerné hodnoty antropometrickych ukazovatelov
obezity u romskej populdcie v porovnani s majoritnou popula-
ciou, a to na rovnakom genetickom zaklade, by mohli byt vy-
sledkom vplyvu tychto vyssie spominanych faktorov. Vzhladom
na to, je mozné konstatovat, Ze pri vzniku a rozvoji obezity je
okrem genetickej predispozicie vyznamny aj vplyv behavioral-
nych a environmentalnych faktorov. Genetické faktory teda pre-
disponuju k obezite av§ak fenotypova expresia je podmienena
vplyvmi prostredia.

Zaver

Nevhodny pristup k vyzive a nezdravy Zivotny $tyl, spo-
lu s genetickou predispoziciou vyrazne prispievaju k vysokej
prevalencii obezity. Geneticky vplyv na rozvoj obezity je stély,
a nemoze byt ovplyvneny jedincom, av§ak moéze byt ¢i uz po-
zitivne alebo negativne modifikovany faktormi Zivotného pro-
stredia, ¢o treba zohladnit v prevencii. Rdmska populécia by
mala byt predmetom preventivnych opatreni, s celospolocen-
skym zameranim, s cielom eliminovat vplyv behavioralnych
a environmentalnych rizikovych faktorov, ktoré jedinec ovplyv-
nit moze.

Piwvodni prdce

Podakovanie

Tato publikdcia je vysledkom implementdcie projektu APVV
15-0556, VEGA ¢. 1/0461/19 a APVV-0644-12.

Sthrn

Gén FTO bol identifikovany ako dolezity rizikovy genetic-
ky faktor pre polygénnu obezitu. Cielom $tudie bolo analyzovat
1r$9939609 polymorfizmus génu FTO vo vztahu k obezite u vy-
branej skupiny Romov a slovenskej majority. Zistili sme $tatis-
ticky vyznamnu asocidciu 1s9939609 polymorfizmu génu FTO
s indexmi obezity (s BMI u romskej populacie a obvodu pasu
aindexom WHR u slovenskej populicie, p £ 0,05). Pri porovna-
ni priemernych hodndt antropometrickych parametrov rovna-
kych genotypov medzi Rémami a majoritnou populdciou sme
zistili $tatisticky vyznamné rozdiely takmer vo vsetkych sledo-
vanych parametroch. Vysledky nagej $tidie podporuja hypotézu
genetickej predispozicie sledovaného polymorfizmu génu FTO
k obezite, avSak poukazuju zdroven aj na skuto¢nost, ze priroz-
voji obezity je vyrazny aj vplyv inych faktorov, ¢i uz behavioral-
nych alebo environmentalnych, ktoré moze jedinec ovplyvnit.
Kliicové slovd: Romska populdcia, majoritnd populdcia, 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

Uvod

Obezita je progresivne ochorenie charakterizované akumu-
laciou tuku, ktoré naprla vetky kritéria chronického ochorenia.
Ma svoju etioldgiu, priznaky a symptémy, vedie k $truktural-
nym a funkénym zmendm, ktoré kulminuji mnohopocetnymi
organovo-S$pecifickymi patologickymi komplikaciami. Z hladis-
ka morbidity a mortality determinantom rizika nie je len miera
zastipenia tuku v tele, ale hlavne lokalizacia, kde k jeho kumu-
lacii dochddza (Kokaisl, 2007), pricom vyraznejsi vplyv na roz-
voj zavaznych zdravotnych komplikacii ma viscerdlna obezita
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(Tsigos et al., 2008; Ades et al., 2008). Obezita je vyznamnym
kardiometabolickym rizikovym faktorom, kedy v dosledku zvy-
$eného podielu tukového tkaniva dochddza ku vzniku meta-
bolickych abnormalit, ako aj hemodynamickych zmien, ktoré
mozu viest k dysfunkcii myokardu a v kone¢nom désledku za-
pri¢init srdcové zlyhanie az smrt (Lavie et al., 2009; Alpert et
al., 2014). Obezita tak predstavuje jednu z hlavnych pri¢in kar-
diovaskuldrnej morbidity a mortality. Okrem toho s narastanim
hmotnosti sa paralelne zvysuje riziko rozvoja poruchy toleran-
cie glukdzy az po diabetes mellitus 2. typu (Mokdad et al., 2001).
Obezita je multifaktoridlne podmienené ochorenie a celo-
svetovo sa radi medzi najzavaznejsie zdravotné problémy dnes-
nej doby. Z genetického hladiska je ochorenim heterogénnym
s komplexnym typom dedi¢nosti, kde vplyv jednotlivych gé-
nov k fenotypovej variabilite je maly, ale stily a moze byt mo-
dulovany vplyvom inych faktorov (Bendlova et al., 2014). Dia-
gnostikovat jednozna¢nu pricinu je s ohladom na komplexnost
tohto ochorenia a individudlnu variabilitu vplyvu jednotlivych
faktorov mnohokrat pomerne naro¢né. Vyskumy, ktoré hlada-
ju spojenie medzi obezitou a pridruzenymi ochoreniami, ktoré
vznikaju v jej dosledku, zacielené na odhalenie vplyvu genetic-
kej zlozky, maju znaény vyznam. Ako uvadza $tidia Yan et al.
(2008) polymorfizmy génu TCF7L2 asociuju s rozvojom diabetu
2. typu v zavislosti od stupna obezity. Gén TCF7L2 (transkrip¢-
ny faktor 7 podobny faktoru 2) je lokalizovany na 10 chromo-
zéme v pozicii 10g25.3, obsahuje 17 exénov (Pang et al., 2013)
a koduje protein zapojeny do regulacie bunkového cyklu, pro-
liferécie a diferencidcie buniek a zohrava délezitu ulohu aj ako
transkripény faktor vo WNT signélnej dréhe (Yi et al., 2008).

Ciel

Cielom vyskumu bola analyza rs7903146, rs12255372
a rs1196205 polymorfizmov génu TCF7L2 v romskej a majo-
ritnej populacii vychodného Slovenska. Nasim cielom bolo sta-
novit a porovnat frekvencie genotypov a alel polymorfizmov
(rs7903146, rs12255372, rs11196205) génu TCF7L2 ako aj ana-
lyzovat moznu asocidciu medzi jednotlivymi genotypmi vybra-
nych polymorfizmov s antropometrickymi parametrami hod-
notiacimi obezitu v jednotlivych nami sledovanych stiboroch.

Material a metodika

Analyzovany subor tvorilo 263 (96 muzov a 167 Zien) jedin-
cov majoritnej populacie a 132 (66 muzov a 66 zien) jedincov
rémskej populdcie vychodného Slovenska. Pre asociaént ana-
lyzu boli vybrané antropometrické parametre a indexy, ktoré
maju priamy vztah k obezite a telesnému zloZeniu. U kazdé-
ho probanda bolo $tandardnymi metédami vykonané meranie
4 telesnych parametrov: telesna vyska (cm), telesnd hmotnost
(kg), obvod pésa (cm), obvod bokov (cm). Z nameranych tda-
jov boli nasledne vypocitané indexy: BMI (kg/m?) - index te-
lesnej hmotnosti, WHR - index pomeru obvodu pésa k obvo-
du bokov, WHIR index — pomer obvodu pasa k telesnej vyske.
Stdia bola schvalena etickou komisiou, vietci participanti za-
radeni do tejto $tudie boli informovani o problematike vyskumu
a poskytli pisomny informovany sthlas o pouziti vzorky bio-
logického materidlu na tcely molekuldrno-genetickej analyzy.
Vzorky boli extrahované z bukalnej sliznice a izolacia genémo-
vej DNA bola vykonand podla protokolu komer¢ného extrake-
ného kitu (Promega, Madison, USA). Pre genetickd analyzu sme
vybrali tri polymorfizmy génu TCF7L2 konkrétne rs7903146;
rs12255372; 11196205. Genotypovanie vybranych polymorfi-
zmov bolo realizované s pouzitim TagMan  SNP Genotyping
assay od firmy Applied Biosystems (Foster City, CA, USA) na
pristroji ABI 7500 Fast Real-Time PCR. Na statistickd analyzu
dat bol pouzity statisticky program IBM SPSS verzia 20.0 (SPSS
Inc., Chicago, IL) pre Windows. Pre ucely popisnej $tatistiky
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boli kvalitativne premenné vyjadrené ako absolutne ¢isla a fre-
kvencie a kvantitativne premenné boli vyjadrené ako priemer
a §tandardna odchylka. Rozdiely medzi skupinami pre katego-
rické premenné boli testované pomocou chi*-kvadratového tes-
tu a pri kontinudlnych premennych bol pouzity Studentov t-test
a ANOVA. Asocia¢nu analyzu sme vykonali logistickou regre-
siou. Pre vSetky Statistické testy sluzila ako hladina vyznamnos-
ti hodnota p < 0,05.

Pivodni prdce

Vysledky

Priemerny vek probandov rémskeho suboru bol 43,37 (+
13,45) rokov a majoritného stiboru 44,89 (+ 17,01) rokov. Pri
analyze udajov priemernych hodnoét vybranych antropomet-
rickych parametrov u jedincov majoritnej a rdmskej populdcie
sme v ukazovateloch obezity ako telesnd hmotnost, obvod pasa,
BMI, WHR i WHtR indexu zaznamenali $tatisticky vyznamne
vyssie hodnoty u rémskej populdcie v porovnani s majoritnou
populédciou (Tabulka 1).

Tabulka 1. Deskriptivna charakteristika analyzovaného siiboru majoritnej a romskej populdcie

majoritna populacia romska populicia
Parameter (n=263) (n=132) p
x + SD x + SD

Vek (roky) 44,89 + 17,01 43,37 £ 13,45 0,373
Telesna vyska (cm) 169,32 £ 9,44 164,32 £ 9,35 < 0,001
Telesna hmotnost (kg) 75,70 + 15,77 79,75 + 18,46 0,024
Obvod pasa (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/m?) 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

Pozndmka: n - pocet jedincov, x — priemernd hodnota, SD (standard deviation) - $tandardna odchylka, BMI - index telesnej hmotnosti, WHR - po-
mer obvodu pasa k obvodu bokov (cm), WHtR - pomer obvodu pasa k telesnej vyske (cm)

Tabulka 2. Genotypové a alelové frekvencie vybranych SNP génu TCF7L2 u majoritnej a romskej populdcie

majoritna populacia romska populacia
(n =263) (n=132)
Genotyp CC 139 (52,85 %) 98 (74,24 %)
Genotyp CT 98 (37,26 %) 34 (25,76 %)
rs7903146 Genotyp TT 26 (09,89 %) 0 (0,00 %)
MAE (T) 0,29 0,13
Porovnanie alelovych frekvencii X* = 24,06; df = 1; p < 0,001
Genotyp GG 144 (54,75 %) 99 (71,74 %)
Genotyp GT 96 (36,50 %) 39 (28,26 %)
rs12255372 Genotyp TT 23 (08,75 %) 0 (0,00 %)
MAE (T) 0,27 0,14
Porovnanie alelovych frekvencii x> =17,15;df = 1; p < 0,001
Genotyp GG 78 (29,66 %) 49 (37,12 %)
Genotyp GC 124 (47,15 %) 72 (54,55 %)
rs11196205 Genotyp CC 61 (23,19 %) 11 (8,33 %)
MAF (C) 0,47 0,36

Porovnanie alelovych frekvencii

x* =8,93; df = 1; p = 0,003

Pozndmka: n- celkovy pocet, HWE - Hardy-Weinbergové rovnovéha, MAF - frekvencia zriedkavejsej alely, x* - chi-kvadrat test

Alelové a genotypové frekvencie polymorfizmov rs7903146,
rs12255372 a rs11196205 génu TCF7L2 u jedincov majoritnej
a romskej populdcie su zobrazené v tabulke 2. V skupine ma-
joritnej populacie (n = 263) pri jednotlivych detegovanych po-
lymorfizmoch (rs7903146, rs12255372, rs1196205) génu TC-
F7L2 sme v ramci rs7903146 polymorfizmu zaznamenali 26
(9,89 %) homozygotov pre rizikovu alelu (T), v rs12255372 po-
lymorfizme 23 (8,75 %) nositelov rizikovej alely (T) v homo-
zygotnom stave a opatovne najviac homozygotov pre rizikova
alelu (C) v pocte 61 (23,19 %) jedincov majoritnej populdcie
bolo detegovanych v polymorfizme rs11196205 génu TCF7L2
(Tabulka 2). U jedincov romskej populdcie (n = 132) sme pri
polymorfizme rs7903146 nenasli ziadneho jedinca homozy-
gotného pre rizikovu alelu T, 34 (25,76 %) bolo heterozygot-
nych (genotyp CT) a 98 (74,24 %) jedincov disponovalo ho-
mozygotnym genotypom pre protektivnu alelu C. Z porovna-
nia alelovych frekvencii sme zistili, Ze frekvencia zriedkavejsej

rizikovej alely T bola signifikantne vy$$ia v skupine majoritnej
populacie v porovnani s rémskou populaciou (p < 0,001). Po-
dobné vysledky boli zaznamenané v rémskej populdcii v ramci
analyzy alelovych a genotypovych frekvencii i v polymorfizme
rs12255372 (Tabulka 2). Taktiez nebol néjdeny ziaden nositel
rizikovej alely T v homozygotnom stave a frekvencia riziko-
vej alely bola signifikantne vys$$ia v skupine majoritnej popu-
lacie v porovnani s rémskou populaciou (p < 0,001). Pri poly-
morfizme rs11196205 génu TCF7L2 bolo u Rémov detegova-
nych 11 (8,33 %) homozygotnych nositelov rizikovej C alely, 72
(54,55 %) heterozygotnych jedincov (genotyp GC) a 49 (37,12
%) jedincov bez rizikovej alely (GG homozygoti pre protektiv-
nu alelu). Frekvencia mutovanej alely C bola podobne ako pri
predoslych dvoch analyzovanych polymorfizmoch (rs7903146,
rs12255372) génu TCF7L2 signifikantne vy$$ia v skupi-
ne majoritnej populdcie v porovnani s réomskou populaciou
(p = 0,003).
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Piwvodni prdce

Tabulka 3. Porovnanie parametrov majoritného siiboru (n = 263) medzi genotypmi vybranych polymorfizmov génu TCF7L2

SNP Alely Parameter* M/M M/m m/m P
M/m
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
1s7903146 C/T
OB (cm) 103,45 £ 9,97 104,98 £ 11,00 108,35 + 13,01 0,089
BMI (kg/m?) 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
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
rs12255372 G/T
OB (cm) 103,67 + 9,96 104,91 £10,9 108,04 + 13,97 0,176
BMI (kg/m?) 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
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
rs11196205 G/C
OB (cm) 103,15 £ 10,45 106,0 + 10,82 103,11 £ 10,81 0,092
BMI (kg/m?) 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

Pozndmka: * parametre st uvedené ako priemerné hodnoty + SD (standard deviation) - $tandardna odchylka, M/m - majoritnd/minoritna alela sle-
dovaného polyformizmu, TV - telesna vyska, TH - telesnd hmotnost, OP - obvod pésa, OB - obvod bokov, BMI - index telesnej hmotnosti, WHR
- pomer obvodu pésa k obvodu bokov (cm), WHtR - pomer obvodu pésa k telesnej vyske (cm)

Charakteristika suboru majoritnej populacie podla genotypov
vybranych polymorfizmov rs7903146, rs12255372, rs11196205
génu TCFL2 je popisana v tabulke 3. Signifikantné rozdiely med-
zi jednotlivymi genotypmi polymorfizmu rs7903146 boli pozo-
rované v telesnej hmotnosti a vindexe BMI. Priemerna hodnota
telesnej hmotnosti u jedincov homozygotného genotypu pre ri-
zikovu alelu (T) bola 85,34 (£ 15,95) kg, ¢o v priemere predsta-
vovalo az o0 10,67 (£ 0,94) kg vyssiu telesnu hmotnost ako u je-
dincov s homozygotnym genotypom CC. Aj v rdmci polymorfi-
zmu rs12255372 boli zaznamenané $tatisticky vyznamné rozdiely
medzi genotypmi a priemernymi hodnotami telesnej hmotnosti
(Tabulka 3). Nositelia rizikovej alely (T) mali v priemere o 8,46
(* 3,29) kg vyssiu telesni hmotnost v porovnani s homozygot-
mi pre protektivnu alelu G. Na zaklade analyzy vysledkov sme
zistili, Ze pritomnost rizikovej alely (T) polymorfizmu rs7903146

i polymorfizmu rs12255372 génu TCF7L2 tizko suvisi s vy$Sou
telesnou hmotnostou v tomto subore. Pri tatistickom spracova-
ni tdajov v pripade polymorfizmu rs11196205 u jedincov majo-
ritnej populdcie sme ani u jedného sledovaného parametra ne-
zaznamenali Ziadne signifikantné rozdiely pri porovnavani ich
priemernych hodnoét medzi jednotlivymi genotypmi.
Charakteristika siboru romskej populdcie podla genotypov
vybranych polymorfizmov (rs7903146, rs12255372,1s11196205)
génu TCF7L2 je uvedend v tabulke 4. V celom stibore jedincov
rémskej populacie v polymorfizmoch rs7903146 a rs12255372
nebol detegovany homozygotny genotyp pre rizikovu alelu (T).
Uvedena skutoc¢nost poukazuje na vyraznu etnicku heteroge-
nitu frekvencie rizikovej alely. Medzi jednotlivymi genotypmi
uvedenych polymorfizmov génu TCF7L2 neboli v nami sledo-
vanych parametroch pozorované Ziadne signifikantné rozdiely.

Tabulka 4. Porovnanie parametrov rémskej populdcie (n = 132) medzi genotypmi vybranych polymorfizmov génu TCF7L2

SNP Alely Parameter* M/M M/m m/m P
M/m
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
1s7903146 C/T
OB (cm) 107,22 + 13,10 103,97 + 10,86 - 0,196
BMI (kg/m?) 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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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
rs12255372 G/T
OB (cm) 107,09 £ 13,11 104,27 + 10,89 - 0,268
BMI (kg/m?) 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
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
rs11196205 G/C
OB (cm) 106,96 + 14,48 106,0 + 11,63 106,45 £ 10,69 0,918
BMI (kg/m?) 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
WHItR 0,54 £ 0,11 0,56 £ 0,10 0,53 + 0,09 0,724

Pozndmka: * parametre su uvedené ako priemerné hodnoty + SD (standard deviation) - $tandardna odchylka, M/m - majoritna/minoritna alela sle-
dovaného polymorfizmu, TV - telesna vyska, TH - telesnd hmotnost, OP - obvod pasa, OB - obvod bokov, BMI - index telesnej hmotnosti, WHR
- pomer obvodu pésa k obvodu bokov (cm), WHtR - pomer obvodu pésa k telesnej vyske (cm)

Pre alelovu asocia¢nu $tadiu vSetkych nami analyzovanych
polymorfizmov sme sledované stibory majoritnej a romskej po-
puldcie rozdelili na zaklade parametrov priamo charakterizuj-
ucich obezitu: podla BMI hodnoty klasifikujucej obezitu (BMI
> 30 kg/m?), podla rizikovych hodnét obvodu pésa (> 80 Zeny,
> 94 muzi cm) a hodn6t WHR indexu (= 0,85 Zeny, > 1,0 muzi)
Kklasifikujucich abdominalnu obezitu na skupiny rizikové (nad
uvedené hodnoty danych parametrov) a kontrolné (pod uvede-
né hodnoty). V ramci asocia¢nej analyzy sledovanych polymor-
fizmov (rs7903146, rs122255372, rs11196205) génu TCF7L2
v majoritnej skupine stratifikovanej na zéklade vybranych ant-
ropometrickych parametrov obezity bola signifikantne vyznam-
né asociacia potvrdena len pri polymorfizme rs7903146 (data
nie st uvedené). V stibore majoritnej populacie bola riziko-
va alela (T) polymorfizmu rs7903146 génu TCF7L2 vyznamne
asociovana s BMI a obvodom pasa. Vysledky alelovej asociac-
nej $tadie odhalili, Ze alela T predstavuje v majoritnej popula-
cii u jej nositelov 1,586-krat vyssie riziko pre vyssi index BMI
(CI (confidence interval) 1,031 - 2,440; p = 0,035) a 1,596-krat
vyssie riziko pre vys$$ie hodnoty obvodu pasa (CI 1,056 - 2,411;
p = 0,025) v porovnani s jedincami, ktori fou nedisponuju.
V ramci romskej populdcie sa nam pri analyze jednotlivych pa-
rametrov obezity nepodarilo ani u jedného nami sledovaného
polymorfizmu preukazat signifikantné zvysenie rizika u nosi-
telov rizikovych alel.

Diskusia

V poslednom obdobi sa hovori o tzv. pandémii diabezity,
ktora vychadza z faktu, ze riziko rozvoja poruchy tolerancie
glukozy az po diabetes mellitus 2. typu sa zvy$uje paralelne s na-
rastanim nadhmotnosti a obezity. Na zaklade uvedeného faktu
sme sa preto rozhodli pre testovanie moznej asocidcie medzi
obezitou a polymorfizmami rs7903146, rs12255372, rs11196205
génu TCF7L2, ktorému sa v sucasnosti pripisuje vyznam vo
vztahu k diabetu 2. typu (Pang et al., 2013; Grant et al., 2009;
Yan et al., 2008; Helgason et al., 2007). Casty spolo¢ny vyskyt
obezity a diabetu 2. typu vychadza zo skutoc¢nosti, Ze obe klinic-
ké jednotky maju pravdepodobne spolo¢nt patogenézu. Riziko
rozvoja diabetu 2. typu je spojené hlavne so zmnozenim visce-
ralneho tuku a predpokladéd poruchu v metabolizme tukového
tkaniva. Nami sledovany gén TCF7L2 z hladiska patogenézy
diabetu 2. typu patri do skupiny génov ovplyviujucich inzulino-
vu sekréciu. Zmena v géne TCF7L2 totiz moZe narusit expresiu

glukagénu podobnému peptidu 1 (GLP - 1) v eneteroendokrin-
nych L - bunkach. GLP - 1 je protein patriaci medzi tzv. inkreti-
ny a zohréava tlohu v patogenéze diabetu 2. typu. Je produkova-
ny ¢revnymi bunkami ako odpoved na vstup glukdzy, ¢o spo-
sobuje stimuldciu sekrécie inzulinu zavisld na glukéze (Groves
etal., 2006). Vysledky $tudie Yana et al. (2008), Cauchiho et al.
(2008) ¢i Helgasona et al. (2007) poukazujt na fakt, Ze asocidcia
medzi rizikovou alelou (T) polymorfizmu rs7903146 génu TC-
F7L2 a vyskytom diabetu 2. typu zavisi od stupiia obezity. Al-
Daghri et al. (2014) vo svojej $tudii, ktord sa zaoberala §tudiom
36 polymorfizmov asociovanych s diabetom 2. typu v stvislosti
s jednotlivymi ukazovatelmi obezity, sledovali vyznamnu asoci-
aciu polymorfizmu rs7903146 génu TCF7L2 s vy$simi hodno-
tami BMI i s obvodom pasa. Vysledky nasej analyzy poukazali
na mierny narast hodnot BMI s kazdou pribuidajicou rizikovou
alelou (T) polymorfizmu rs7903146 u jedincov majoritnej po-
pulacie. Signifikantné rozdiely medzi jednotlivymi genotypmi
boli vindexe BMI zaznamenané len v majoritnej populdcii (p =
0,035). Pri analyze dalsich dvoch sledovanych polymorfizmov
(rs12255372,1rs1196205) génu TCF7L2 sme nezaznamenali sig-
nifikantnd asocidciu s vy$§im rizikom rozvoja obezity ani v jed-
nej zo sledovanych skupin. Vysledky Duana et al. (2007), ktori
analyzovali polymorfizmus rs12255372, ¢i Saleho et al. (2007)
sledujucich polymorfizmus rs11196205 potvrdili asocidciu dia-
betu 2. typu s rizikovymi alelami uvedenych polymorfizmov.
Avsak podobne ako v nasej $tudii tak i v uvedenych asocia¢nych
$tudiach nebol potvrdeny vplyv rizikovych alel polymorfizmov
rs12255372 (T), rs11196205 (C) na rozvoj obezity. Metaanalyza
Tonga et al. (2009) i stidia Cauchi et al. (2008) poukazala na
vyraznu etnickd heterogenitu vo frekvencii rizikovej alely (T)
polymorfizmu rs7903146 génu TCF7L2. Najvyssia frekvencia
rizikovej alely bola sledovana v kaukazoidnej populacii (MAF
=0,30) a najniz$ia vo vychododzijskej populacii (MAF = 0,03).
V ramci stredoeurdpskych populdcii v§ak bolo vykonanych len
malo replika¢nych $tadii. Nami prezentované vysledky su teda
jednymi z pilotnych, ktoré informujt o genotypovych a alelo-
vych frekvenciach sledovanych polymorfizmov génu TCF7L2
jednak v majoritnej populdcii ako aj v romskej populdcii Slo-
venska. Frekvencia rizikovej alely (T) pre rs7903146 génu TC-
F7L2 bola 0,29 v sibore majoritnej populacie a je porovnatelna
s odhadmi vypracovanymi na zéklade metaanalyzy v eurdpskej
populdcii (MAF = 0,31) (Ensembl 2020a). Frekvencia riziko-
vej alely (T) rs7903146 v subore romskych jedincov bola 0,13.
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Zistena frekvencia bola signifikantne niz$ia od frekvencie v ma-
joritnej populacii (MAF = 0,29; p < 0,001) a nespadala ani do
europskej skaly (MAF = 0,18 - 0,30). Vzhladom na severoin-
dicky p6vod Rémov nami zistené vysledky rizikovej alely (MAF
=0,13) st zna¢né odli$né aj od tych, ktoré sa uvadzaju pre po-
puldciu indicka (MAF = 0,27 - 0,34). V §tadii Chandaka et al.
(2006), ktori sledovali populaciu indickych jedincov udavaju
frekvenciu rizikovej alely (T)) 0,29. Bodhini et al. (2007) i Hum-
phries et al. (2006) taktiez uvadzaju frekvencie rizikovej alely T
rs7903146 (0,28 resp. 0,27) patriacu do indickej $kdly. Pravde-
podobnu pri¢inu rozdielnosti frekvencie rizikovej alely v nami
sledovanej populacii Romov, mozno vysvetlit dejmi v genetic-
ky izolovanych populdciach. Tieto javy mozu spdsobit znizenie
frekvencie minoritnej alely pod hodnotu pdvodnej populécie.
Nase zistenia odporucame overit replika¢nymi $tudiami do-
plnenymi o vac¢$i pocet probandov, na zaklade, ktorych bude
mozné unikatnost frekvencie rizikovej alely (T) u slovenskych
Rémov potvrdit, alebo naopak vyvratit. Podobné vysledky ako
boli zaznamenané v nami sledovanej skupine romskej populdcie
pri analyze alelovych a genotypovych frekvencii polymorfizmu
rs7903146 boli zaznamenané i pri polymorfizme rs12255372
génu TCF7L2. Frekvencia rizikovej alely T bola signifikantne
vyssia v skupine majoritnej populdcie (MAF = 0,27) v porovna-
ni s romskou populaciou (MAF =0,14) (p < 0,001). Zistena fre-
kvencia rizikovej alely v rémskej populdcii bola niZsia 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 predoslych dvoch polymor-
fizmov pozorované vyrazné etnické rozdiely vo frekvencii rizi-
kovej alely. Frekvencia rizikovej alely (C) bola 0,47 v majoritnej
populdcii, ¢o sthlasi s priemernou hodnotou frekvencie v eu-
ropskej kaukazoidnej populacii (0,47) (Ensembl 2020b). Frek-
vencia rizikovej alely v nami sledovanej romskej populacii bola
0,36, ¢o je sice mimo eurdpskeho rozsahu, ale je podobn4 fre-
kvencii zistenej v indickej populacii (MAF = 0,35; Jyothi et al.,
2013). Viaceré $tudie zaoberajtce sa povodom Rémov uvadzaju,
ze pochadzaju zo severnych a zdpadnych oblasti Indie (Gresham
etal, 2001; Mastana & Papiha, 1992). V literatire doposial ne-
boli popisané udaje o frekvencii rizikovych alel polymorfizmov
(rs7903146, rs12255372 a rs1196205) génu TCF7L2 v rémskej
populacii. Nami zistené frekvencie su v Eurépe unikitne a su
dokazom velmi $pecifického genofondu romskeho etnika. Udaje
je véak vhodné overit na vacsej vzorke tejto populacie a porov-
nat s frekvenciami u Rémov v inych krajinach.

Zaver

Obezita predstavuje zavazny zdravotny problém a znaéna
cast obéznych Tudi zomiera na ochorenia spdsobené kardiome-
tabolickymi komplikdciami zo zvy$enej hmotnosti, preto poz-
nanie genetického pozadia obezity je velmi ziaduce. Identifika-
cia genetickych determinant obezity méze napomdct v predikeii
ochorenia a zlepSeni preventivnej stratégie.
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Sthrn

Zvys$ena incidencia zavaznych komorbidit u obéznych jedin-
cov, socioekonomické suvislosti, znizend kvalita Zivota a v ne-
poslednom rade tiez zvy$end mortalita obéznej populdcie radi
obezitu medzi najzdvaznejsie zdravotné problémy civilizova-
nej spolo¢nosti celého sveta. Obezita je ochorenie multifakto-
rdlneho pdvodu. Podiel genetickych faktorov na vzniku obe-
zity je vSak rovnako vysoky a uplatniuje sa na réznych trovni-
ach regula¢nych a metabolickych procesov. Cielom tejto $ttdie

Piwvodni prdce

bolo na zaklade vybranych antropometrickych parametrov
analyzovat asociaciu polymorfizmov (rs7903146, rs12255372
a 1s11196205) génu TCF7L2 s vybranymi obezitu charakteri-
zujucimi ukazovatelmi v majoritnej a romskej populdcii vy-
chodného Slovenska. Na zaklade uvedeného faktu sme testovali
moznu asocidciu medzi obezitou a polymorfizmami rs7903146,
rs12255372, rs11196205 génu TCF7L2. Zistili sme signifikant-
né rozdiely v priemernych hodnotéach telesnej hmotnosti a BMI
indexu medzi genotypmi polymorfizmu rs7903146 v majoritnej
populdcii. Vysledky alelovej asocia¢nej $tudie odhalili, Ze alela
T tohto polymorfizmu predstavuje v majoritnej populdcii u jej
nositelov 1,586-krat vyssie riziko pre vyssi index BMI (CI 1,031
- 2,440; p = 0,035) a 1,596-krét vyssie riziko pre vy$sie hodno-
ty obvodu pasa (CI 1,056 - 2,411; p = 0,025) v porovnani s je-
dincami, ktori nou nedisponuji. V rdmci rémskej populdcie sa
nam pri analyze ani u jedného nami sledovaného polymorfiz-
mu nepodarilo preukazat signifikantné zvysenie rizika obezity
u nositelov rizikovych alel. Vysledky distribicie genotypovych
a alelovych frekvencii, ale poukazali na vyraznu etnicku hetero-
genitu vo frekvencii rizikovej alely (T) polymorfizmu rs7903146
i polymorfizmu rs12255372 génu TCF7L2. Frekvencie oboch ri-
zikovych alel v majoritnej populdcii spadali do eurdpskej skaly,
no v rémskej populdcii boli preukdzané znaéné odchylky jed-
nak od eurdpskej $kaly a navys$e boli i niz$ie oproti frekvenci-
am zaznamenanych v Indii. Nami zistené frekvencie boli teda
v Eurépe unikatne a preukazali $pecifickost genofondu romske-
ho etnika. Udaje by bolo vhodné overit na vi¢3ej vzorke a zistit
frekvencie aj u Rémov v inych krajindch.

Kliiéové slova: obezita, polymorfizmus, gén TCF7L2, asocidcia,
populdcia
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