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Jak zjistime cetnost nejakeho oemocnem Vv populac:|’?
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Jak zjistime alelovou cetnost nejakeho onemocneni v populaci?
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Jak vypocitame riziko, ze dva nahodni jedinci z populace budou mit nemocneho potomka?
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Populace, genofond, alelova cetnost

Genetika populaci - jedinec nas nezajima
- pouze jeho gamety a to jako jedny z mnoha = genofond =
soubor vsech gamet a zygot skupiny jedincu




Populace, genofond, alelova cetnost

Populace — mnoho ruznych definic

[ Y 4

» skupina organizmu téhoz druhu zijici v urCitém geograficky vymezeném arealu,
case a schopnych pareni




Otazka 1:
Jak zjistime Cetnost nejakeho onemocneni v populaci?

Odpovédét pomuze populacni genetika a jeji pilif, kterym je Hardy-Weinberguv princip

Objevuje se jako vysledek sporu

mendelistu X biometriku

. l ‘ )

R. C. Punnet W. Bateson K. Pearson W. F. R. Weldon

: Biometrici: pro vetsinu meritelnych znaku neplati Mendelovy principy

Mendelisti: tyto znaky jsou podmineny polygenni dedicnosti, tedy vetsim poctem
genu s mendelovskou dédiCnosti




Hardy-Weinberguv principI
\ mendelisté X biometrici ‘

R. C. Punnet \W. Bateson K. Pearson W. F. R. Weldon

@ Biometrici: Mendelovy principy neplati v populacich ani pro jednoduche znaky.

napr. brachydaktylie - jedincu s dominantnim fenotypem neni v populaci vetsina (75 %)

= zobecnéni mendelovske dedicnosti tak bylo vazne zpochybnéno

Brachydaktylie - abnormalné kratké, zavalité prsty. Casto téZ maly vzrist + krétké ruce a nohy.



Hardy-Weinberguv principl

R. C. Punnet jako mendelista vyzval Hardyho, aby dokazal, ze 1 pri platnosti
mendelovskych principu se nemusi v populacich tyto poméry objevit

» Cetnost jednotlivych genotypu zavisi pri nahodném oplozeni na
cetnostech alel v dané populaci

G. H. Hardy samci gamety
(1877-1947)
britsky matematik e 4 (p) a(q)

samici AP®) | 44 pY Aa (pq)

amety a(q)

Uq

ad (qp) aa (q°)

: . : HW princip:
p = Cetnost dominantni alely A

q = cetnost recesivni alely a




Hardy-Weinberguv princip

 své zduvodneni Hardy publikuje v jednostrankovem clanku v roce 1908 v Casopisu
Science (,Mendelian proportions in a mixed population™)

HW princip:

cetnost dominantni alely
cetnost recesivni alely

p+q=1

0O O

[ CLASSICS OF BIOLOGY AND MEDICINE

Mendelian Proportions In A Mixed Population

G.H. Hardy
Trinity College, Cambridge, England

TO THE EDITOR OF SCIENCE: I
am reluctant to intrude in a discussion con-
cerning matters of which I have no expert
knowledge, and I should have expected the
very simple point which I wish to make to
have been familiar to biologists. However,
some remarks of Mr. Udny Yule, to which
Mr. R.O. Punnett has called my attention,
suggest that it may still be worth making.

In the Proceedings of the Royal
Society of Medicine (Vol. 1., p. 165) Mr.
Yule is reported to have suggested, as a
criticism of the Mendelian position, that if
brachydactyly is dominant “in the course
of time one would expect, in the absence
of counteracting factors, to get three
brachydactylous persons to one normal.”

It is not difficult to prove, however, that
such an expectation would be quite ground-
less. Suppose that Aa is a pair of Mendelian
characters, A being dominant, and that in any
given generation the numbers of pure dom-
inants (AA), heterozygotes (Aa), and pure
recessives (aa) are as p: 2¢: r. Finally, sup-
pose that the numbers are fairly large, so that
the mating may be regarded as random,
that the sexes are evenly distributed among
the three varieties, and that all are equally
fertile. A little mathematics of the multipli-
cation table type is enough to show that in
the next generation the numbers will be as

@P+9*2p+q) (g+r):(g+n?
or as p,: 2q,: ry, say.

The interesting question is — in what
circumstances will this distribution be the
same as that in the generation before? It is
easy to see that the condition for this is ¢*
= pr. And since ¢, = p,r,, whatever the
values of p, g and r may be, the distribution
will in any case continue unchanged after
the second generation.

Suppose, to take a definite instance,
that A is brachydactyly, and that we start
from a population of pure brachydactylous
and pure normal persons, say in the ratio of
1:10,000. Then p =1, ¢=0, r=10,0,00 and
P, = 1, g, = 10,000, r; = 100,000,000. If
brachydactyly is dominant, the proportion
of brachydactylous persons in the second
generation is 20,001:100,020,001, or prac-
tically 2:10,000, twice that in the first gen-
eration; and this proportion will afterwards
have no tendency whatever to increase. If,
on the other hand, brachydactyly were
recessive, the proportion in the second
generation would be 1:100,020,001, or
practically 1:100,000,000, and this propor-
tion would afterwards have no tendency to
decrease.

In a word, there is not the slightest
foundation for the idea that a dominant
character should show a tendency to spread

Originally published: Science, N.S. Volume 28, July 10, 1908; pp. 49-50.

Na zakladé alelovych cetnosti Ize stanovit cetnosti genotypu a naopak

Pozor: p2 +2pg+ g2 =1

NENI HW princip, je to pouze matematické vyjadfeni, Ze soudet dilli se rovna celku




Hardy-Weinberguv principl

etnost dominantni alely
etnost recesivni alely

p+tq="1

)¢ O)¢

‘(v)etnost genotypu a fenotypu tak zavisi od alelovych éetnostil

» Ccetnost brachydaktyliku by byl v populaci 75 %, pokud by Cetnost mutantni alely pro
brachydaktylii byla 50 % (mendelovska populace, HW populace)

pri cetnosti alel p(A), g (a): pxp : pxg+gxp : gxq

pokudp =0,5aq = 0,5: 0,25: 0,5 : 0,25

= brachydaktylikii je 75 %



Hardy-Weinberguv principl

* populace se vsak alelovymi Cetnostmi od sebe lisi

Alelové Cetnosti  Evropa Papago
%o
IA 28 4
IB 11 0
i 61 96

Zaver: v populacich tedy Mendelovy principy plati, avsak Cetnost jedincu v
populacich zavisi na cetnostech alel (HW princip)

HW princip umoznuje také predpovidat genotypove cetnosti v dalsich generacich




Hardy-Weinberguv princip

ProC se nejmenuje Hardyho princip?

G. H. Hardy Wilhelm Weinberg
(1877-1947) (1862-1937)
britsky matematik nemecky lekar

Publikoval sice totéz az nekolik

. .o . . Publikoval jako prvni v nemcine
mesicu po Weinbergovi, avsak

— zustalo vSak nepovsSimnuto.

anglicky.
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* organizmy jsou diploidni

* rozmnozovani se deje pohlavni cestou

» oplozeni je nahodne (panmixie, panmikticka populace)

 populace je tzv. nekonecné velka - nepusobi nahodny genovy posun
* v populaci je zanedbatelna migrace a mutace

* na alely nepusobi prirodni vyber (selekce)
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za prisne definovanych podminek:




Cim se populaéni genetika zabyva?

Populace je z pohledu populacni genetiky charakterizovana alelovymi cetnostmi

Studuje:
* hodnoty alelovych Cetnosti

Procentudlni .7
zastoupeni

alely B ve

svete

)
[ Jos 15200
[ I1s10 B 2025 /7
11095 [ 25-30 f

M

Cetnost krevni stiedoevropska
skupiny populace (Arizona) -
A (IAIA, 1A}) 42 % 6 %
0 (i) 38
B (1818, IBi) 14
AB (IAIB) 0




Cim se populaéni genetika zabyva?

CR - Jihomoravsky kraj

Odhad cetnosti
recesivni alely

44

e

A A A

: R — Trenciansky kraj

- - Trenciansky kr
»

schopnost srolovani
jazyka tzv. do korytka

Yy

roluje neroluje
% %
zeny 78,5 21,5 ‘ 50.4 % l
muzi 70,1 29.9 ’
vsichni

SH4 444444
19000008

+44-

zeny 68,2

muzi 70,5

4 +

vsichni 69,1




Cim se populaéni genetika zabyva?

Studuje:
» dynamiku populace - jak se meni aleloveé Cetnosti z generace na generaci
= v dlouhem sledu generaci = evoluce

Genetika populaci = Evolucni genetika

 ustaveni genetické rovnovahy (tim se vSak dnes zabyvat nebudeme)




Otazka 1A:
Jak zjistime cetnost nejakeho onemocneni v populaci?

e T
W S ~
Jaka je Cetnost postizenych alkaptonurii, je-li Cetnost teto mutantni alely q =
0,0017 A jaky podil je v populaci prenasecu (heterozygotu) pro toto onemocneni. /

N ¥ 4

V. 4

Alkaptonurie

* mutace na chromozomu 3 (=

* narusena premena aminokyseliny
tyrosinu

* nadmerné hromadeni homogentisove

«. kyseliny

|

< barva moci po pridavku cinidla
zdravy postizeny

|+ jeji oxidaci vznika hnédy pigment
alkapton

* ktery zpusobuje tmavé zbarveni moci

| » kKyselina se takeé uklada v pojivovych

tkanich = zachvaty bolesti a otoky

kloubu

AKU Clinical Evaluation Study, Liverpool




Otazka 1A:
Jak zjistime cetnost nejakeho onemocneni v populaci?
—ﬂ—wdf_

W .. —— ~
Jaka je Cetnost postizenych alkaptonurii, je-li Cetnost teto mutantni alely q =
0,0017 A jaky podil je v populaci prenasecu (heterozygotu) pro toto onemocneni.
A &

Cetnost postizenych jedincl zjistime pomoci HW principu jako: ":‘; : 2‘: : aqi

q2 = (0,001)2 = 0,000001

* to znamena, ze postizeny je jeden z milionu (1/1 000 000)
» z toho lze usoudit, ze v CR muze byt kolem 10 takto postizenych lidi

- —

\/\/

|
|

barva moci po pridavku cinidla
zdravy postizeny




Otazka 1A:
Jak zjistime cetnost nejakeho onemocneni v populaci?

ey,
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Jaka je Cetnost postizenych alkaptonurii, je-li Cetnost teto mutantni alely q =
0,001 A jaky podil je v populaci prenasecu (heterozygotu) pro toto onemocneéni.

Cetnost postizenych jedincu zjistime pomoci HW principu jako: /:)/2\ : 2/-‘; : aqaz
g2 = (0,001)2 = 0,000001 '
Cetnost pfenasedu zjistime jako 2pq = 0,002




Otazka 1A:
Jak zjistime cetnost nejakeho onemocneni v populaci?

/?614400 *
N — ‘
Jaka je Cetnost postizenych alkaptonurii, je-li Cetnost teto mutantni alely q =
0,0017 A jaky podil je v populaci prenasecu (heterozygotu) pro toto onemocneni.
| A & . '

Cetnost postizenych jed‘incfj zjistime pomoci HW principu jako: ":‘2\ : ;:; : aq82

g2 = (0,001)2=0,000001

Cetnost pfenadedu zjistime jako 2pq = 0,002

k » y — . S - 3 R
l . .'4‘.'-5 v ) 5

| Feeam> ) e |
{ cetnost jedincu, kteri v populaci prenasi mutaci skryte je kolem 0,2 %, tedy
1/500, kazdy 500. jedinec

N . pritom viditelny nositel je jen kazdy milionty = vétsim zdrojem recesivnich alel
v populaci jsou prave prenaseci — jedinci, kteri jsou fenotypove zdravi

* nebo-li v heterozygotnim stavu je skryto asi 1 000 x vice recesivnich alel nez v
homozygotnim stavu




Otazka 1A:

Jak zjistime cetnost nejakeho onemocneni v populaci?
TP Ck:—a—y_é g =

Jaka je Cetnost postizenych alkaptonurii, je-li Cetnost teto mutantni alely q =
0,0017 A jaky podil je v populaci prenasecu (heterozygotu) pro toto onemocneni.

Cetnost postiZzenych: g2 = (0,001)2 = 0,000001

Cetnost pfenadedu: zjistime jako 2pq = 0,002
> i . l ' y |

» pritom viditelny nositel je jen kazdy milionty = vétsim zdrojem recesivnich alel

v populaci jsou prave prenaseci — jedinci, kteri jsou fenotypove zdravi

* nebo-li v heterozygotnim stavu je skryto asi 1 000 x vice recesivnich alel nez v
' homozygotnim stavu

T—___W——__'

P

a v gametach u aa = 0,000001 etnost heterozglgotﬁlrecesivnl'm homozygottim
a v gametach u Aa = 0,001 (1/2 z 0,002) | 1/2(2pq)/g? =

1/2(2pq) / 92 = pq /g% =p/q
0,001/0,000001 =1 000 = p /g =0,999/0,001 =999




Otazka 1A:

Jak zjistime cetnost nejakeho onemocneni v populaci?
e ——

— ¢,

W — ‘

Jaka je Cetnost postizenych alkaptonurii, je-li Cetnost teto mutantni alely q =
0,0017 A jaky podil je v populaci prenasecu (heterozygotu) pro toto onemocneni.

Cetnost postizenych: q2 = (0,001)2 = 0,000001 AA  Aa  aa
5 ) | P° " 2pq T ¢
Cetnost prenasecu: zjistime jako 2pq = 0,002
Cetnost zdravych lidi zjistime jako p2 = (0,999)2 = 0,998 (p =1-q)

(p2+2pq + g% =1)




Otazka 1B:
Jak zjistime alelovou cetnost nejakého onemocneni v populaci?

e et P
L arp,,
ﬁ\ 5 ;
Jaka je v populaci Cetnost alely pro albinizmus, pokud vime, Zze Cetnost albinu je
1/10 0007
— "4
Albinismus

» v dusledku mutace jedinci netvofi melanin

* maji velmi svétlou, az nartzovélou kuzi

 velmi svetle (plave) vliasy, oboci, rasy, chloupky
na tele

* modré, pripadne hnede ocCi




Otazka 1B:
Jak zjistime alelovou cetnost nejakeho onemocnéni v populaci?

Jaka je v populaci Cetnost alely pro albinizmus, pokud vime, Ze Cetnost albinu je
1/10 0007

AA Aa = aa
* Cetnost albinu je 1/10 000 = 0,0001 = g2 P2~ 2pq Q2

» na zaklade HW principu muzeme odvodit cetnost alely g jako odmocninu z Cetnosti albint aa
aa = g2 =0,0001 g =0,0001 = 0,01
p=1-q9q=0,99

» Ccetnost heterozygotu a dominantnich homozygotu pak lze také dopocitat pomoci HW principu:

AA: p2=0,992 = 0,98
Aa: 2pg =2 x 0,99 x 0,01 =0,0198 (1/50)




Otazka 1B:
Jak zjistime alelovou cetnost nejakého onemocneni v populaci?

£ 61440(/47/;‘7!0'
A _ *
Jaka je v populaci Cetnost alely pro albinizmus, pokud vime, Zze Cetnost albinu je

1/10 0007

N | AA  Aa @ aa

p? ~ 2pq = ¢

4 )
cetnost albinu je 1/10 000 = 0,0001 = g2
heterozygotu je 1/50 = 0,0198

\éetnosti alelg=0,01a p=0,99

* opet muzeme videt, ze vétsina alel je ukryta ve zdravych prenasecich
4 — vypoctem p/qg = 0,99/0,01 = 99

zdravi jedinci tedy prenasi priblizne 100 krat vice recesivnich alel
nez postizeni albini




Cim je recesivni alela vzacnéjsi, tim je astgji skryta v heterozygotnich

sestavach
S /i o
oy = 6‘/44 0047/'44‘70

Srovname-li Udaje o Cetnosti recesivnich alel skrytych v heterozygotnich sestavach
pro albinismus a vzacnejsi alkaptonuril

— O & o~
alkaptonurie albinismus
q=0,001 q=0,01

1 000 x vice recesivnich alel 100 x vice recesivnich alel
v heterozygotnim stavu v heterozygotnim stavu




‘Vyznam stanoveni ¢cetnosti heterozygotu I
>y &

>

A

* vetSina genetickych onemocneni vykazuje recesivni typ dedicnosti
* heterozygoti, kteri, jak jsme si ukazali, prenasi vetsinu techto skodlivych alel vsak
v populaci nepozname, jsou zdravi (pri uplné dominanci a recesivite)

« HW princip nam tak umoznuje odhadnout, jak velké je zastoupeni techto
prenasecu v populaci

e

* toho lze pak s vyhodou vyuzit v genetickém poradenstvi pri vypoctu rizika
narozeni postizeneho potomka (viz dale)

* bez udaJu pro danou populaci bychom riziko nevypomtah spravne




o, <S>
14/67? Sy Cr //7, .

« HW princip umoznuje odhadnou zastoupenl prenasecu v populaci

» priklad odlisneho zastoupeni
fenylketonurie v ruznych populacich

Fenylketonurie
 porucha metabolismu fenylalaninu

* mutace genu na 12. chromozomu

» autozomalne recesivni dedicnost

o v dusledku hromadéni meziproduktu

dochazi k mentalni retardaci

* |ze |éCIit prisnou dietou na potravu s
fenylalaninem

-~

Phenylala

i

< _
e —— 6

P=Hydroxylase

>

Phenylalanin £

* populace se vyznamne lisi
cetnosti heterozygotu

* a tedy rizikem, ze se dva takovi

heterozygoti potkaji

Thyrosin

populace vvskvt PKU
nemocni/zdravi
Citiané 1/16 000
Irove. Skotove 1/5 000
|| Japonci 1/119000 @
Svédi 1/30 000
Turci 1/2 600 @
Bélosi v USA 1/10 000
Evropané (sevemi) | 1/8 300




Otazka 2A:
VypocCet rizika, ze dva nahodni jedinci z populace budou mit nemocného potomka.

 HW princip umoznuje odhadnou zastoupeni prenasecu v populaci

AR ) — S AREES 53 -

* toho |ze pak s vyhodou vyuzit v genetickém poradenstvi pri vypoctu rizika narozeni

postizeneho potomka (viz dale)
* bez udaju pro danou populaci bychom riziko nevypogitali spravné
/W\ — O

Priklad vypoctu

» Cetnost heterozygotu pro sledovany
znak je v populaci 1/80

» pravdepodobnost, ze se tito zdravi
heterozygoti potkaji a budou mit
postizeneho potomka je:

aa
1/4

1/80 x 1/80 x 1/4 = 0,004 %




Otazka 2B:
Vypocet rizika, ze dva jedinci budou mit nemocného potomka, zname-li
rodinnou anamnézu.

* muz a zena v generaci | meli tri deti, u posledniho se projevila Tay-Sachsova choroba

» cetnost recesivni alely pro Tay-Sachsovu chorobu ve zkoumané populaci je 0,017

Jake je riziko, ze se zené 1 a muzi 2 z generace Il narodi postizenée dite?




Otazka 2B:
Vypocet rizika, ze dva jedinci budou mit nemocného potomka, zname-li
rodinnou anamneézu.

—— — W —

- “7os A
* Muz a zena v generaci | meli tfi deti, u posledniho se projevila Tay-Sachsova choroba

» cetnost recesivni alely pro Tay-Sachsovu chorobu ve zkoumané populaci je 0,017

Tay-Sachsova choroba

* nedostateCna exprese genu pro enzym
hexoaminidazu A

« vede k hromadéni gangliosidu v nervové tkani

* jednim z pfiznaku je tzv. tfeSfiova skvrna na

S ognim pozadi

» degenerace mozku — zpomaleny vyvoj,
ochrnuti, slepota, smrt ve 4 letech

* autozomalné recesivni

 ¢etna v zidovské populaci ASkenazu — Cetnost
heterozygotu 1/26

A

Vs

o
Ti ‘ O t T.
T T 7Y el TouTY Ll el
fL 6 | O




Otazka 2B:
Vypocet rizika, ze dva jedinci budou mit nemocného potomka, zname-li

rodinnou anamnezu.

) f"; T A0 -‘
Jake je riziko, ze se zene 1 a muzi 2 z generace Il narodi postizené dite?

— l P .,
y . v = q=0,017
» zena ll-1 je prenasecka 2pq = 2 (0,017) (0,983) = 0,033 L
* coz Je priblizne 1/30 - , ey
| .——v‘ — 1 2
* muz ll-2 je prenasec: : _ ! 5 ’L
* jeho sestra Il-4 byla postizena ts fs procigodtms. 1 ——
» jeho rodice I-1 a |-2 byli zdravi = heterozygoti TS ts T s e
 riziko, Ze muz je zdravy pfenasec jsou 2/3* v
* riziko, Zze se dvéma prenasecum narodi postizeny recesivni homozygot je 1/4
\

P = (1/30) x (2/3)

x (1/4) =1/180 = 0,006 Pozn.:
| : riziko je u techto dvou jedincu

\_/ vice nez 20krat vetsi nez u dvou

nahodnych jedincu z populace
(muz je ze zatizené rodiny):

1/30 x 1/30 x 1/4 = 0,00027

* Cetnost heterozygotu je sice 1/2 (1AA:2Aa:1aa),
avsak vime, Ze jedinec je zdravy heterozygot, takze
s postizenymi nemusime pocitat: 1AA:2Aa = 2/3 Aa




Prakticka ukazka — schopnost srolovat jazyk do korytka

HW princip:

p = cetnost dominantni alely A
q = cetnost recesivni alely a

-

 vypocet alelove cetnosti
» stanoveni éetnosti heterozygotu v populaci

,

 vypocet pravdepodobnosti, ze dva jedinci z populace budou mit recesivne
homozygotniho potomka - nechutnace




Prakticka ukazka — schopnost srolovat jazyk do korytka

Formou ankety zjistete, kolik je ve tride rolujicich (AA, Aa) a

4 N

roluje =

nerolujicich (aa) jedincu.

neroluje =

AA  Aa | aa
p? ~ 2pq ¢

ad—

p = cetnost dominantni alely
q = cetnost recesivni alely

p+q="1



https://docs.google.com/forms/d/1ZUW9PVw-acf0RfW_3G9hu_FBWGYVFjQ8IueEKZ-j2Ms/edit?no_redirect=true#responses

Prakticka ukazka — schopnost srolovat jazyk do korytka

Jaka je pravdepodobnost, ze dva rolujici jedinci budou mit nerolujici dite?

1) pomoci stanovené alelové cetnosti vypocitame cetnost heterozygotu v nasem vzorku

\

Aa =

L — A

2) pomoci Cetnosti heterozygotu vypocitame pravdépodobnost, ze se potkaji a budou
mit nerolujiciho potomka

roluje: AA, Aa
neroluje: aa

?2/ X |?| X |1/4

rodice musi byt oba
heterozygoti, aby
meli recesivniho
homozygota

1/4 \_

14:15
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’ « . Nakollk muze byt uspesna eugenika?
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. '“ » eugenika (eu = dobre, ghenos = narozeni, puvod)

— snaha ke zdokonaleni lidske existence pomoci
genetickych poznatku

’, » Sir Francis Galton (bratranec Ch. Darwina) — geneticky
podminene viastnosti mohou byt umele selektovany pomoci
kontroly nad rozmnozovanim cloveka

d EUGH * eugenicke hnuti — pocCatek 20. stoleti, VB, USA, Nemecko

B '* USA - zakonem regulovane sterilizace sexualnich zvrhliku,
S¢€ narkomanu, alkoholiku, epileptiku a slabomysinych

 nacisticke Nemecko - Teorie rasové hygieny




A
PRI
d 2

Po té, co se Winston Churchill v prosinci roku 1910 stal ministrem vnitra, tak jako skalni stoupenec eugeniky se rozhodl

S W neztracet &as a prohlasil:
")

3 <) - Nl e . Y’ . ,

"Neprirozeneé a stale se zvysujici mnozstvi slabomyslnych a dusevné chorych spolu s trvalym
isnizovanim poctu vsech uspésnych, aktivnich a inteligentnich predstavuje pro narod i rasu
) nebezpeci, které nelze podcenovat. Mam za to, Zze pramen, z néhoz je napajena reka silenstvi, by

W W ‘; meél byt ucpan a zastaven driv, nez se rok s rokem sejde."

f' '. i 7
-'('. ‘ : Vsechny nasledujici britske vlady shledaly tento vyrok natolik poburujici, ze byl zverejnén az v roce 1992.
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) OF hUMAN EVOLUTION
SELF DIRECTION - +
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| Otazka 3:
Nakolik muze byt uspesna eugenika?

e realizovatelné (navic

» vétSina znaku (chorob) je recesivnich
» zabranéno v rozmnozovani je tak pouze recesivhim homozygotum

» alely dale v populaci prenaseji heterozygoti, kteri se dal ucastni na
rozmnozovani (to je napf. problém u askenazskych zidu)

» v predchozim jsme si ukazaly, ze vetsina recesivnich alel je skryta prave v
heterozygotnim genotypu

* a Cim je alela vzacnegjsi, tim je Casteji uschovana v heterozygotnich
sestavach

= Ccim jsem uspesngjsi eugenik, tim mensi uspesnost v dalsich
generacich zaznamenam
ry. Y .
S/ 1 IKW AN SNoru. @

Zabranénim v rozmnozovani recesivnim homozygotum tak Ize eliminovat
jen maly zlomek recesivnich alel.
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A » | Jak dlouho by takoveé eugenické snazeni trvalo si muzeme ukazat vypoctem pomoci
vzorecku:

2 o WL
' Kolik generaci bychom potrebovali, pokud bychom zabranili v rozmnozovani

jedincum postizenych recesivni chorobou s alelovou Cetnosti 0,01 (postizenych je N

1/10 000) k tomu, abychom cCetnost teto alely snizili na hodnotu 0,001 (postizenych “‘{‘
1/1 000 000)~? g

il
t=1/0,001—1/0,01=1000-100=900 | PUMAN EVOLUTION

SELF DIRECT .

Bylo by zapotrebi 900 generaci — tedy vice nez 22 000 let (900 x 25 let), kdy by bylo
Znemoznéno postizenym jedincum rozmnozovani.

e }
| iw - nk\‘ - b N . PN

K dosazeni poklesu na hodnotu Cetnosti alel 0,0001 (postizeny je 1/ 100 000 000)
by bylo potreba 9 900 generaci, tedy vice nez 250 000 let.

» -\H‘ . . :
: | ~
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Otazka 3:
Nakolik muze byt uspesna eugenika’?

* v pfipadé, ze zrzavym jedincum zamezime v reprodukci

W, A '
: — ‘ °o)._ :
o A Muze zmizet zrzavost z populace? tv“. ;
/

_

d » zdrojem recesivnich alel stale zustanou heterozygoti 2K
EUGE

» prumérna cetnost zrzavych jedincu jsou 2 % (1 — 2 %)
S€° tzn. Ze recesivnich alel je v gametach heterozygotu 6krat vice nez v gametach
zrzavych jedincu (0,02 vs. 0,12)
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=4, ){ Simulace poklesu Cetnosti zrzavych jedincu v populaci:

— ‘9' .."“

—> 0,1 % 12 % =—> 001% 2%—>1zm|I|ardy

\

-/ ~ 3 generace [~ 25 generaci { 93 generaci 31 645 generaci

. (t=10-17,1) ) ‘ {7 /y;
— d EUGE ThE [ o5 et | 7 X hu\~79o 950 Iet!UTIOD

S“P D'RGCT' o n + vyskyt jako alblnlsmus
Je tedy zrejme, ze eliminovat zrzavost tedy v podstatée neni mozne.
o | \' l ’ \.
o s 2
Navic existuji populace s mnohem vyssim vyskytem (napfr. Irsko) a zrzavost je
zpusobena pravdépodobné jesté i jinymi geny.

¥ ; 5 \ x_
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/‘ 2% |V soudasnosti se setkdvame s opacnou situaci — pozmvnl eugenikou

| * vCasha geneticka diagnostika a leCba umoznuje recesivnhe homozygotnim
{ jedincum rozmnozovani
. t|’m dochazi k prenosu recesivnich alel do dalél'ch generaci

o

henylalaniP<Hydroxylase

i

Phenylalanin £ Thyrosin
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. {%Ji "{ Nakolik muze byt uspésna eugenlka’?
:f"oii | - af -M S )L (a |
¢ p02|t|vn| eugenikou

| » vCasha geneticka diagnostika a leCba umoznuje recesivhe homozygotnim
| jedincum rozmnozovani
 tim dochazi k prenosu recesivnich aIeI do dalél'ch generaci

AN
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EUGENICS IS The = ! '

» cetnost recesivni alely q = 0,006

» Jjako v predchozich pripadech bude tento prirustek maly v dlouhém Casovem
horizontu

* | kdyby se vsichni homozygoti vylecili a rozmnozovali se stejne efektivne jako
zdravi jedinci, pak by se Cetnost alely za jednu generaci zmenila
z 0,006 na 0,006036 (Cetnost nemocnych by se zmenila z 1/27 777 na
1/27 447)

L) >w 7" -®
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 naucili jsme se pocitat cetnost vyskytu onemocneni
(alkaptonurie, albinismus)

* umime zjistit vyskyt nejake alely v populaci na zaklade cetnosti

postizenych
» dozvedeli jsme se, Zze Cim je recesivni alela vzacnegjsi, tim vice
-« |e Ji skryto v heterozygotnich sestavach, tedy prenaseji ji L
4 zejmena zdravi heterozygoti (prenaseci) O 1S
l pravdépodobnost, 1 2 - j'
v .o s v r a s ’ " v J e rodic je pfenasded 0 zeny
» pfedvedli jsme si, jak se pocita riziko narozeni postizeného e 3 To-Sachsovu

N -

mutantni alelu

) chorobou
potomka z rodokmend Je odic e plenate \ / !
a pfenese

» Zjistili jsme, Zze eugenika nemuze byt ve své podstaté moc
uspesna, protoze je vetsina recesivnich alel prave uschovana
v gametach zdravych prenasecu, kteri se mohou bez omezeni
rozmnozovat
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» jake je riziko pribuzenskych snatku
* vyberove oplozeni aneb volba partnera

-

Aniches N :
- Symky
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Dekuji za pozornost!



