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Genetyka wrodzonyc

h zaburzen widzenia barwnego

Czeé¢ I: Popularne formy Slepoty barwnej

Genetics of congenital colour vision de_fects
Part I: The common types of colour blindness

Summary. Normal human colour vision is bfx'
containing 3 different visual pigments, sensitive to short (blue),

sed on the presence of 3 kinds of cones
middle (green) and

long (red) wavelengths. Congenital defects of colour vision are based on handicap or

total loss of these pigments’ function, usu

ally as a result of changes in their coding

genes. The common types of colour blindness, referred to red-green axis, are present
in about 8% of males and 0,44% of females. 3/4 of them are deuteranopes or
deuteranomalous trichromats and 1/4 of them are protanopes or protanomalous
trichromats. All of themare inherited in X-linked recessive way. The genes ha\{e
been already mapped and sequenced. The cause of the great majority of their
changes is nonhomologous recombination, which produces a gene deletion or
creates the red-green or green-red hybrid genes. The result of that is the production
. of visual pigment with partly or totaly changed spectral sensitivity.

Hasta: widzenie barwne, $lepota barwna, daltonizm, genetyka
Key words: colour vision, colour blindness, genetics

Whprowadzenie

Prawidlowe widzenie barwne u czlowieka tluma-
czone jest w oparciu o majaca juz niemal 200 lat
teorie Younga-Helmholza. Zaklada ona, ze kazdy
kolor percepowany jest jako mieszanina trzech barw
podstawowych: czerwonej, zielonej i niebieskiej. Zja-
\Vlskq to, nazywane tichromatyzmem, jest konsek-
wencja posiadania przez cztowieka trzech niezalez-
nych mechanizmow wrazliwosci na $wiatlo. Obecnie
wiemy, 7€ jest to zwiazane z trzema typami fotorecep-
torow czopkowych, z ktorych kazdy posiada inny
t?ar\yr)lk wzrokowy, determinujacy szczegblna wraz-
liwos¢ danego typu czopkéw na okreslony zakres
w1fjma promieniowania widzialnego. Jeden typ wyka-
zuje ‘maksymalna wrazliwo$é na fale $wietlne o dhu-
gosci 565_nm (czerwone), drugi na fale o dhigosci
53.5m'n (;lelone), za$ trzeci na fale o dhugoscei 440nm
(niebieskie). Czwarty typ fotoreceptoréw — koméorki
precikowe, zawierajace barwnik wzrokowy zwany
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rodopsyna — wykazuje maksymalna wrazliwo$¢ na
fale o diugosci 500nm, ale odpowiedzialny jest za
czarno-biate, skotopowe widzenie zmierzchowe i nie
uczestniczy w percepcji kolorow, pozwalajac jedynie
na ocene kontrastu ®.

Badania fizjologiczne i biochemiczne wykazaly, ze
wszystkie cztery barwniki wzrokowe maja podobna
strukture i skladaja si¢ z biatkowej czesci apop-
roteinowej (opsyny), zwiazanej kowalencyjnie z ma-
tym, skoniugowanym chromoforem (I1-cis-retinal
lu,b 11-cis-dehydroretinal). Pobudzenie barwnika bo-
dzcem.éwietlnym polega na przeksztalceniu przez
foton izomeru cis w izomer trans, co rozpoczyna
skomplikowany proces fototransdukcji. Roznice
w 1’n.al.(simacl} absorbcji  wynika¢ muj-.-! natomiast
z roznic w pierwotnej strukturze apoprotein.

Wszystlye powyzsze teorie zostaly potwierdzone
przez wspolczesne badania genclykf molekularnej,
ktora dostarczyla rowniez informacji na temat lokali-
Zacj, bUdO}V_y 1 funkcji genow kodujacych poszczego-
ol dyied“/iQn l y orf\/. muhumzmo'\\' powsta-

ziedzicznych, wrodzonych zaburzen widzenia

barwnego.
i nlijpc(;zlseccli;c?\l,e :/llill/mlllx .bf“'“f"“?go moze by¢ naby-
e CZOpkowycl: (Qgr})é\:/l% uszkodzenia fotorecep-
giownie w chorobach plamki)

Wrodzone zaburzenia widzenia barwnego

lub wiokien nerwowych peczka wzrokowego (gtownie
przy zapaleniach nerwu wzrokowego), ale sa to
zwykle problemy jednooczne i bez charakterystycznej
osi zaburzeri widzenia barw. Czeiciej jednak, wy-
stepuja uwarunkowane dziedzicznie, wrodzone zabu-
rzenia widzenia barwnego, nazywane popularnie dal-
tonizmem. Dotycza one zawsze obu oczu i zwykle
manifestuja charakterystyczna o§ barwna zaburzenia.
Do ich opisu stosuje si¢ mianownictwo zwiazane
éciéle z zalozeniami trojbarwnej teorii widzenia barw-
nego:

— trichromatyzm (trichromatopsja) — to
zjawisko prawidtowej percepcji barw poprzez miesza-
nie trzech barw podstawowych w odpowiednich
proporcjach, dzigki prawidiowej funkji trzech typow
czopkow, posiadajacych barwniki wzrokowe o wraz-
liwosci na wiasciwy zakres widma;

% _ anomalny trichromatyzm — to zabu-
rzenie, w ktorym istnieje mozliwo$¢ percepcji wszyst-
kich trzech barw podstawowych, ale uzyskiwanie
barw ztozonych oparte jest na mieszaniu barw pod-
stawowych w nieprawidlowych proporcjach. W zalez-
noéci od tego, jakiej dlugosci fal potrzebuje w nad-
miarze dany tichromata anomalny, wyr6zniamy:
protanomalig, deuteranomalie i trita-
nomalie. Protanomal potrzebuje znacznie wigcej
fal diugich (czerwonych), aby rozpoznaé czerwien,
deuteranomal — znaczenie wigcej fal zielonych, aby
rozpoznaé zielefi, i wreszcie tritanomal — znacznie
wiecej krotkich fal niebieskich, aby rozpozna¢ barwe
niebieska;

_ dichromatyzm (dichromatopsja) — to
moznoséé¢ widzenia jedynie dwu barw podstawowych
oraz barw z nich zlozonych, przy catkowitym braku
wrazliwosci na fale o dtugosci odpowiadajacej trzeciej
z barw podstawowych. W zaleznosci od tego, ktorej
z barw podstawowych dotyczy $lepota barwna wyro-
zniamy: protanopie (czerwien), deuteranop ig
(zielen) i tritanopie (barwa niebieska);

monochromatyzm (monochromatopsja)
to zdolnoé¢ do rozpoznawania tylko jednej barwy
podstawowej. Jedynym zaburzeniem tego rodzaju,
bedacym oddzielna jednostka chorobowa jest mo-
nochromatyzm niebieskoczopkowy, pole-
gajacy na posiadaniu czopkow wrazliwych jedynie na
fale $wietlne o malej diugosci (niebieskie), przy
catkowitym braku funkcji barwnikow wzrokowych
wrazliwych na dlugie fale czerwone i zielone. Oczywi-
§cie, 0 monochromatyzmie mowi¢ mozna rowniez
w niezmiernie rzadkich przypadkach wspoOlistnienia
u jednej osoby tritanopii z protanopia lub deuterano-
pia. Zetkna¢ mozna si¢ tez z terminem moMNO-
chromatyzm precikowy, ale jest to ch._\_‘nAlg
synonim catkowitej $lepoty na barwy (patrz nizej),
ktory wydaje sie by¢ nie calkiem precyzyjny
to ca-

— archromatyzm (archromatopsja) ofed
1zenie 1ch

Ikowita §lepota na barwy lub ciezkie uposled

e
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percepcji, z niemoznoscia rozpoznania zadnej kon-
kretnej barwy. Klasyczna achromatopsja catkowita
pc?lega na braku funkeji czopkow i obecnosci jedynie
widzenia precikowego (r6zne odcienie szarosei) i by-
wa nazywana monochromatyzmem precikowym.
Znane sa tez rozne formy czeSciowej achromatopsii,
ze szczatkowa funkcja fotopowa czopkow, jednak
bez mozliwosci rozpoznawania barw. Niektorzy au-
torzy zaliczaja do achromatopcji rowniez monochro-
matyzm niebieskoczopkowy (patrz wyzej).

Zaburzenia widzenia barwy czerwonej i zielonej

W populacji europejskiej, okoto 8% mezezyzn
i 0,44% kobiet wykazuje popularne formy zaburzen
widzenia barwnego w osi czerwien-zielen. Sposrod
nich, okoto 75% stanowia zaburzenia o typie deute-
ranopii lub deuteranomalii, zas oKolo 25% — o typie
protanopii lub protanomalii?. Wszystkie te typy
anomalnego trichromatyzmu oraz dichromatyzmu
dziedzicza sie w prosty sposob recesywny, sprzgzony
z chromosomem X, dotykajac hemizygotycznych
mezczyzn i homozygotycznych kobiet. Choroba prze-
noszona jest przez widzace prawidtowo heterozygoty-
czne kobiety nosicielki. Ten typ dziedziczenia zostal
rozpoznany przez szwajcarskiego okuliste Hornera
juz okoto 1870 roku i sa to pierwsze schorzenia
ludzkie przypisane do danego chromosomu®.

Poczatkowo sadzono, ze za wystepowanie zabu-

rzeh widzenia barwy czerwonej i zielonej odpowiada
jeden gen (tzw. teoria jednego locus), ktory ulega
uszkodzeniu u chorych mezczyzn. Od wielu juz lat
wiadomo jednak, ze za widzenie barwne w osi
czerwien-zielen odpowiadaja dwa geny (tzw. teoria
dwoch loci). Teoria ta zostalta najpierw potwierdzona
przez badania epidemiologiczne, ktore wykazaty, ze
wzgledna czesto§é wystepowania Slepoty barwnej
u mezczyzn i kobiet jest zgodna z istnieniem dwoch
loci. Ponadto stwierdzono, ze kobiety bedace nosicie-
lkami obydwu typow $lepoty barwnej, same zwykle
widza prawidlowo, co mozna wytlumaczy¢ faktem,
7e sa podwojnymi heterozygotami (dla dwoch roz-
nych genow). Wérod potomstwa takich podwojnie
heterozygotycznych kobiet stwierdzono tez niezalez-
ny rozdzial cech o typie protanopii i deuteranopii.
Wykazano tez istnienie rekombinacji pomigdzy ge-
nem protanopii, a genem dehydrogenazy glukozo-6-
—fosforanowej (G6PD), przy jednoczesnym braku
rekombinacji genu G6PD z genem deuteranopii®.
Powyzsze stwierdzenia, poparte osiagnigciami wspoi-
czesnej genetyki, niepodwazalnie potwierdzily istnie-
nie dwoch niezaleznych genow, kodujacych odmien-
ne barwniki wzrokowe czopkow wrazliwych na bar-
we czerwona oraz zielona.

U normalnych trichromatéw, gen bar ¢
liwego na barwe czerwona (protanu) jest pojed
zaé gen barwnika wrazliwego na barwe zi
(deutanu) wystepuje W jednym lub kilku (n j
trzech) egzemplarzach. Mnogo$¢ gendw deutanu t
maczy, dlaczego deuteranopia jest trzykrotnie czgst-




36

apowane 1d
sza od protanopii. Geny te zostaly uzr;l(dp\?/“regionie
koricu diugiego ramienia chromosom iei‘}c i
Xq28. Sa one uporzadkowane W szer?‘g]{eadc s
dem siebie poczatkiem do konca ( e
tandem array), przy czym gen protanu ZnaJ

) alnie od niego® (yC-
koricu 5" za$ geny deutant da e z 6 egzondw

3 st
1). Kazdy z genow zbudowny jes 4
i)5 intro);néw o diugosci od 1‘476. do 6600 lt)gm
i oddzielony jest od genow sgsiednich fragm'eln152
DNA o dhugosci 39kb . Gen protanu ma dhugosc 15,

kb, za$ deutanu — 13.3 kb, a widoczna roznica 2 kb

wynika z roznic diugosci intronu il Przewxdyvlv(anﬁ
struktura przestrzenna opsyny jest w ,ol?u przypad ac
zblizona do rodopsyny — Z obecnosc1q'7 segmentow
transmembranalnych oraz petli 1 koncow wewnatrz-
i zewnatrzkomorkowych. Geny te z’ostaly zsgkwpng—
jonane przez Nathansa i wsp.3, ktorzy dowiedli, ze
przewidywana sekwencja aminokwasowa kodowa-
nych przez nie opsyn jest w 96% identyczna, a W da}-
szych 3% — homologiczna. Sekwencja ta wykazuje
tez, odpowiednio dla protanu i deutanu: 40% 1 41%
identycznoé¢ z rodopsyna oraz 43% i 44% identycz-
noé¢ z barwnikiem czopkéw wrazliwych na barwe
niebieska. Dalsze 32-36% aminokwasow jest homo-
logicznych wzgledem sekwencji rodopsyny i opsyny
czopkéw wrazliwych na barwe niebieska *.

5 _""_»_Q—z'

Ryc. I. Moih\\'c ukfady genow protanu 1 deutanu na chromosomie
X u mezezyzny prawidlowo widzacego kolory. Liczba genow
deutanu moze byé wigksza niz 3 (wg 3)

» gen protanu (R)
: gen deutanu (G)

Tak wysoki stopien identycznosci i holomogii
sugeruje pochodzenie obu gen6w od wspélnego po-
przeflmka_. Zosta}o to potwierdzone ewolucyjnie po-
Eir:ejza Et\:;?;?vzizxﬁle;n z:"mglpy Star;go Swiata, po_dob-

1 » maja dwa odmienne barwniki dla
»,czopkow czerwonych i zielonych”, kodowane przez
geny z chfomosomu X, natomiast malpy Nowego
S\Vlk'lt.a posiadaja tylko jeden taki barwnik wzrokow
wrazliwy na fale o duzej dlugosci. Poréwnanie t};’
wskazuje,. ze powstanie dwdch oddzielnych genow
deutanu i protanu nastapito poprzez duplikacje pier-
wotnego, pojedynczego genu, a nastgpnie stopnigwe
iinr:gbse zm!a?y 1c(}11 sekwencji. Duplikacja genu pierwo—’

 musiala jednak zaj§é dopi j
(r)(f(z(iznale naczelnych Starjego i Il\)lf\l;/(;:g%oéf\t\i':ll:cgji:}i/gg
pofé(\)wi(l)mdo 4]? mlllpxlo\v lag temu®. Jesli nastepnie
e (ccz ey se WCIleJC‘ barwnikow wrazliwych na fale
wr;ﬂ_ | 1\\'/01}e 1 zrlel(_)ne) z sekwencja barwnika

1Wego na fale krotkie (niebieskie) orai sekwencj;

rodops Stwierdzimy,
nigos;;;yzney, Lo stwierdzimy, 7e wszystkie one wyodreb
Wspolnego genu pierwotnego. Jedli za mi?tr¢
a

na pod.

szybkosci zmian przyj

M.R. mecz)’l’lski

rodopsyny bydlecej 1 ludzkiej (1% na 19
milionow 1at), to latwo lelczyc, ze WYQ(i_r(?bpienie
powyiszych genow na’stqpﬁo okoto 500 milionéw [a¢
temu. Opierajac sig zas na znacznej odrgbnosci rodop.-
ski owocowej (Drosophila melanogaster)
przesunqé nalezy moment rozdzi.alru barwnikow czop:
kow i precikow na qkolp 1 {ml.larq lat temu 3,
Znajac sposob dziedziczenia 1 Wledzqc 0 istnieniy
genow barwnikow wzrokowyp’h, .leza:cych na chromo-
somie X, nietrudno stwierdzm,. ZE ;aburzenia widze-
nia barwnego w osi czerwien-zielen musza by¢ zwia-
zane Z nieprawidlowoéciami w ich obrebie. Nie-
prawidlowoéci takie zostaty wykryte u 15,,7 % biatych
mezczyzn %, CO W poroéwnaniu dp czgstosci wystepo-
wania $lepoty barwnej, wskazuje, ze prawie polowa
zmian genotypowych nie powoduje w tych przypad-
kach skutkéw fenotypowych. Okazalo si¢ tez, ze
w przeciwieristwie do wigkszosci chorob jednogeno-
wych, powodowanych zwykle przez mutacje punk-
towe, w tym przypadku, uszkodzenie genu polega
najczesciej na czesciowej lub catkowitej jego delecji.
Mechanizm powstawania takich delecji, jak rowniez
zwielokrotnienia genu deutanu, opiera si¢ na wy-
stepowaniu nierownoleglego taczenia si¢ chromoso-
méw w pary w trakcie mejozy, czego skutkiem jest
niehomologiczne crossing-over i wymiana nieodpo-
wiadajacych sobie fragmentéw chromosoméw (ryc.
2). Efektem jest powstawanie hybrydowych fuzji

stawie r6znic

syny U mus

I gen protanu (R)
: gen deutanu (G)

Sk e - 1 i
Ryc. .d Niehomologiczne crossing-over migdzy chromosomami,
prowadzace dg dc}ccp genu deutanu na jednym chromosomic
1 zwigkszenia ich liczby na drugim (wg 3)

genow protanu 1 deutanu, powodujacych produkcje
bilerkQW. wzrokowych o '/,micn\ién.c] strukturze,
(podobnie jak przy powstawaniu nieprawidtowych
hemoglobin Lepore i anty-Lepore). Skutkiem tego
Jest zmiana maksimum absorbcji barwnika (prot;nﬂw-
m'd.llél lub d_e‘ulerzmonmliu) lub nawet catkowita utra-
l"lfllelgobwmlh\méci na fale, o danej dugosci (protano-
?\f;d;g;! Sfl:ei“:}ofld) Roznice w ciezkosci xuhL'n‘/ch
o yc ele .l%l]] r()/.chw miejscach, w k[m'_\'gh
o lm<. 1f)m‘010glu.nc crossing-over 2. Kobiety wi-

posiadajace geny hybrydowe.

musza mie¢ i
4 mieC normalny gen protanu na jednym chro-

Wrodzone zaburzenia widzenia barwnego

mosomie X i przynajmniej jeden normalny gen
deutanu na drugim.

Uszkodzenia genow protanu i deutanu, prowa-
dzace do Slepoty barwnej moga jednak sporady-
cznie powstawaC réwniez na drodze konwersji
genowej lub Kklasycznych mutacji  punktowych
typu zmiany sensu, Z podstawieniem aminokwaso-
wym©. Tego typu zmiany musza dotyczy¢ jednak
wysoce konserwatywnych aminokwasow, zwlaszcza
cystein, tworzacych  wiagzania dwusiarczkowe.
Przykladem moze by¢ zamiana wysoce konserwatyw-
nej cysteiny z pozycji 203, na argining, co spowodo-
wato na tyle duze zmiany struktury opsyny ,,cZop-
kow zielonych”, ze rozwingla si¢ cigzka deuterano-
malia °.

Szczegblowa analiza zmian genotypowych i ich
powiazan z fenotypem pozwolila na okreslenie do-
ktadnych modeli uwarukowan zaréwno dla dichro-
matyzméw, jak i anomalnych trichromatyzmow
w osi czerwien-zielen.

- e —»—— 3 ‘ gen protanu (R)
5 AL -»—E»——— E> gen deutanu (G)

E’ gen hybrydowy 5'G-3R

Ryc. 3. Rearanzacje genéw protanu i deutanu, wystepujace zwykle
u deuteranopéw (wg 1 i 4): a) catkowita delecja genu deutanu, b)
powstanie genu hybrydowego 5'G-3'R

W przypadkach deuteranopii, zawsze stwierdza
sie prawidlowy gen protanu oraz brak innych genow
barwnikow wzrokowych lub obecnos¢ genu hyb-
rydowego, zlozonego z czesci 57 genu deutanu i 3
genu protanu (5°G-3'R) * (ryc. 3). Fuzja genéw w gen
hybrydowy nastepuje w obrebie intronu 11, W przy-
padku posiadania jedynie genu protanu, w czopkach
ktére mialy posiada¢ barwnik wrazliwy na zielen
nastgpuje ekspresja genu protanu, co powoduje
obserwowana u deuteranopéw zwigkszona wrazli-
wos¢ na czerwien. W przypadku obecnosci genu
hybrydowego, posiadajacego koniec 3* genu protanu,
nastepuje produkcja barwnika o wrazliwosci iden-
tycznej lub prawie identycznej z barwnikiem wraz-
liwym na czerwien*. Efekt tego jest praktycznie
identyczny jak w sytuacji opisanej wezeniej. Nie-
spodzianka jest wykrycie 0sob posiadajacych jedynie
gen protanu, a manifestujacych deuteranomalig '
Przyczyny tego stanu nie sa znane.

5 . gen protanu (R)

#{Eﬂ— 3
e —*C’(Eﬂr a3 [:>gan deutanu (G)
ST *&E’}@}‘—- 3 = gen hybrydowy 5G-3R

Ryc. 4. Rearanzacje genow protanu 1 deutanu, wystepujace zwykle

u deuteranomalow (wg 1 1 4)
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: R()inego stopnia deuteranomalia warunkowana
Jest jednak zwykle przez obecno§¢ prawidlowego
genu protanu, przynajmniej jednego genu hybrydo-
wego 5°G-3'R, z fuzja w obrebie intronéow 1-4, oraz
ki}ku prawidtowych genéw deutanu ** (ryc. 4). Wra-
zliwos¢ syntetyzowanego barwnika hybrydowego jest
w mnjejs;ym lub wiekszym stopniu przesunigta ku
czerwieni.

W przypadkach protanopii oraz protanomalii,
stwierdza si¢ jeden gen hybrydowy, sktadajacy sie
z czesci 57 genu protanu i czgsci 3’ genu deutanu
(5R-3’G) oraz 0, 1 lub 2 normalne geny deutanu.
Gen hybrydowy odpowiada za ekspresj¢ barwnika,
ktérego absorbcja zblizona jest do prawidlowego
barwnika wrazliwego na zielen . Posiadacze wylacz-
nie pojedynczego genu hybrydowego, w ktérym fuzja
nastapita w intronach 1-4, bez obecnosci genow
deutanu sa zawsze protanopami. Natomiast osoby
posiadajace gen hybrydowy z fuzja w intronach 2,
3 lub 4, oraz prawidtowe geny deutanu, moga by¢
protanopami lub protanomalami, z przewaga tych
ostatnich ! (ryc. 5).

5 : gen deutanu (G)

'.b—a'

Ryc. 5. Rearanzacje genow protanu 1 deutanu, wyslepujace
u protanop6w i protanomal6w. Typ zaburzenia zalezy od doklad-
nego miejsca fuzji genow (wg 1 i 4)

: gen hybrydowy 5R-3G

Genotypy anomalnych trichromatyzmow (geny
hybrydowe) powstaja poprzez rekombinacje we-
wnatrzgenowa genoéw protanu i deutanu, czego nieja-
ko ubocznym skutkiem jest zwigkszenie liczby
genéw deutanu. Zauwazy¢ nalezy, ze rézne kombi-
nacje genéw hybrydowych i prawidtowych moga
powodowaé ten sam fenotyp, ale rézny punkt fuzji
genéw hybrydowych warunkuje réznice w spektrach
absorbcji pomiedzy pacjentami*. Maksimum wraz-
liwosci lezy jednak zawsze pomiedzy maksimami
prawidlowych barwnikéw wrazliwych na czerwien
i zielen.

Jednocze$nie zauwazyé trzeba, ze w przeciwienst-
wie do genow hybrydowych 5'R-3'G, ktore zawsze
powoduja zaburzenia widzenia barwnego, geny hyb-
rydowe 5°G-3’'R nie zawsze musza je powodowac.
Stwierdzono bowiem ich obecnos¢ u prawidlowo
widzacych mezezyzn. Dzieje si¢ tak prawdopodobnie

i gen protanu (R)

Ryc. 6. Rearanzacje genow protan
hybrydowych, spotykane u mez
ry (wg 1)

L
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wowezas, gdy gen hybrydowy znajduje si¢ na n?il:ctiiln
nej (37) pozycji w szeregu genow, obe)mu]qc)zr L
lub wigcej prawidlowych genow dqutar_lu leya.é 2
W tych okolicznoéciach gen ten moze nie u % e
tyle silnej ekspresji, aby znaczaco zaklocac wi e
barwne. Podobne zjawisko zaobserwowano wdp ty-
padku istotnych mutacji punktowych genu ell(l'ah
nu® (patrz Wyzej), ktore (')b.ecne we wszyst ic
jego kopiach powoduja c1¢zka. deutgranoma dl@,
za$ jesli sa obecne tylko w genie polozonym yt;
stalnie, powoduja lagodna deuteranomali¢ Iu

nawet nie powoduja zaburzen \yidzenia. bar,wne-
go. Tym niemniej, aby ostatecznie rozwiqzac ten
problem konieczne s3 dalsze badania wp!ywu po-
zycji genow hybrydowych w szeregu genow pro-
tanu i deutanu, na ich ekspresj¢ i manifestacje
fenotypowa.
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Genetyka wrodzonych zaburzen widzenia barwnego
Czes¢ II: Rzadkie formy S$lepoty barwnej

Genetics of congenital colour vision defects
Part II: The rare types of colour blindness

Summary. Between the rare types of colour blindness, the known best are defects of
blue colour vision, which are called tritanopia or trinanomaly (tritanomalous
trichromacy). Their incidence is 1 in 500 and they are inherited in autosomal
dominant way with incomplete penetrance. The basis of them are mutations of the
short (blue) wavelength sensitive visual pigment gene. The gene has been mapped on
the chromosome 7 and has already been cloned and sequenced. However, the loci
heterogeneity should not be excluded in that condition. Another rare type of colour
blindness in blue cone monochromacy. It is based on the cone sensitivity to short
(blue) wavelength only. The condition is inherited in X-linked recessive way and it is
known, that it can be caused by 2 different mechanisms. The first one — two-step
pathway — consists of green cone pigment gene deletion, and point mutation of red
cone pigment gene. The second one — one-step pathway — arose by deletion of
regulatory sequence of both genes of visual pigments, mapped on the X chromsome.
Different types of total and partial achromatopsia are also described. The best
known ones are: rod monochromacy, which is inherited in autosomal recessive way
and consists of rod vision only, and cone dystrophy, usually inherited in X-linked
recessive way.

Hasta: widzenie barwne, Slepota barwna, daltonizm, genetyka
Key words: colour vision, colour blindness, genetics

Poza stosunkowo czestymi zaburzeniami widze-
nia barwnego, dotyczacymi osi czerwien-zielen, a opi-
sanymi w pierwszej czesci tego opracowania (patrz
wyzej), znanych jest wiele innych, znacznie rzadszych,
wrodzonych form §lepoty barwnej. Uwarunkowania
genetyczne najwazniejszych z nich zostaly przedsta-
wione w ponizszej pracy.

Zaburzenia widzenia barwy niebieskiej

Tritanopia to wybiérezy defekt mechanizmow
odbiorczych barwy niebieskiej oraz komplementarnej
do niej barwy zoltej, przy zachowaniu prawidlowego
widzenia barwy czerwonej i zielonej. Za jej wy-
stepowanie odpowiada¢ musza wigc mutacje dotyka-
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jace genu kodujacgo opsyng barwnika wrazliwego na
fale o krotkiej dilugosci (niebieskie).

Jest to forma §lepoty barwnej unikalna wsrod
zaburzen widzenia barwnego pod wzgledem dziedzi-
czenia. Jako jedyna bowiem, dziedziczy si¢ w sposob
autosomalny dominujacy, z niepelna penetracja. Cze-
sto$¢ wystepowania okreslana jest na 1 na 500 oséb,
bez roznic plciowych, chociaz niektorzy autorzy
podaja znacznie mniejsze wartoSci — nawet 1 na
65000+. Rodowody z catkowita i niepelna penetracja
sugeruja, ze za tritanopi¢ odpowiada¢ moga rozne,
zmutowane allele w jednym locus (heterogennos¢
alleliczna) lub tez mutacje w roznych loci (heterogen-
no$¢ loci). W rzadkich przypadkach stwierdzi¢ moz-
na tez roznorodnos$¢ ekspresji, powodujaca wy =
nie jedynie wrodzonej tritanomalii”.

Podobne, choé¢ lagodniejsze zaburzenie
barwnego o cechach tritanomalli moze dz
rowniez w sposob recesywny, sprzgzony z chromo-
somem X+ Fakt ten potwierdzalby sugestie o ist-
nieniu heterogennosci loci. Niestety, nie sa znane
dokladniejsze uwarunkowania, ani czgstos¢ wystgpo-
wania tego defektu.




