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GENETIKA

— VEDA, KTERA SE ZABYVA PROJEVY
DEDICNOSTI A PROMENLIVOSTI

KliCové pojmy:

CHROMOZOM, ALELA, GEN, MITOZA, MEIOZA,
GENOTYP, FENOTYP UPLNA DOMINANCE, NEUPLNA
DOMINANCE KODOMINANCE

HETEROZYGOT, HOMOZYGOT DOMINANTNI,
HOMOZYGOT RECESIVNI DIPLOIDIE, HAPLODIIE
MENDELOVY ZAKONY, DEDICNOST POHLAVI
CHOROBY VAZANE NA POHLAVI, MUTACE, MUTAGENY
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GENETICKA INFORMACE

* - U bunéénych organismu je geneticka
informace-ulozena-na
CHROMOZOMECH v bunecnhem jadre

- Chromozom je tvoren stoCenym
vlaknem chromatinu (z nukleovych
kyselin — DNA a proteinu)

- Chromozom - dveé stejné chromatidy
(Jak tvarem, tak genetickou informaci,
spojeny centromerou)

(ke spiralizaci dochazi pouze pfi déleni
bunééného jadro, po vétsinu doby je jadro

v hespiralizovaném stavu)

Pro kazda druh je charakteristicky pocet
chromozomu — ¢lovék 2x23 chromozomti
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dale jen pro pochopeni — nebude se zkouset

telofaze
a rozdéleni
bunky

: . s
profaze metaféze anafa

profaze — spiralizace chromozomtu

metafaze — tvorba déliciho vreténka, uchyceni
v oblasti centromery
. anafaze — podeélné stepeni na dvé chromatidy
telofaze — vznik dcerinych jader a dcefinych bunek
. interfaze — obnoveni dvouchromatidové stavby

chromozomu (okopirovani podle jedné ptlivodni)
e
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MEIOZA - bunééné déleni pohlavnich bunék
(z jedné bunky vznikaji noveé s polovichim poctem
Chromozomﬁ) I. Féze pro pochopeni souvislosti

Shodné chromozomy se k sobé podélneée prilozi
(pfiéemz muze dojit k vzajemné vymeéne jejich ¢asti —
crossing over)

Dale dochazi k rozchodu chromozomu z paru

k pélum délici se bunky, tedy po ukonéeni této faze
se z puvodni jedné bunky obsahuijici dvé sady
chromozomu vytvofi dvé dcefiné bunky obsahuijici
po jedné sade.
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Toto druhé déleni odpovida mitoéze — tedy dojde k podélnému
roz§tépeni chromozoml, jejich rozchodu a dotvoreni chybéjici
casti.

Chromozoml v jadrech je v§ak pouze jedna sada.

Vznikaji CTYRI nové buriky , avSak ne vzdy jsou vSechny
zivotaschopné.
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Srovnani ) o
. DULEZITE II!

Vysledkem mitotického déleni jedné bunky
(obsahujici dvé sady chromozomu) jsou

. dvé bunky shodné s puvodni (obsahuijici
diploidni pocet chromozomu — dveé sady).
X

Vysledkem meiotického deleni jedné bunky
. (obsahujici dvé sady chromozomu) jsou
ctyri pohlavni bunky (haploidni -
. obsahujici jednu sadu chromozomu).

_
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. Buiika a pocet sad chromozomu

DIPLOIDIE — (DIPLOIDNi BUNKA)
ve vetsSiné bunék vtélechrostlina
Zivocichl najdeme diploidni pocet
chromozomu — dvé uplné sady — 2n

HAPLOIDIE — (HAPLOIDNiI BUNKA)
v bunkach slouzicich k pohlavnimu
rozmnozovani najdeme vzdy pouze
haploidni po¢et chromozomu —
jednu sadu — 1n

POLYPLOIDIE — nékteré buriky mohou
obsahovat i vice nez dvé sady chromozomu.
Tento stav najdeme v nékterych pletivech
rostlin.
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Genotyp a fenotyp jedince

Spojenim dvou pohlavnich (haploidnich) bunék GAMET a

L] L] - 4 I 4

ZYGOTA. Ta obsahuje genetickou informaci od obou
rodi¢ovskych jedinctli — od kazdého jednu sadu chromozoml.

GEN - geneticka informace je ulozena v useku DNA

GENY VELKEHO UCINKU

- na tvorbé znaku (vétSinou kvalitativniho) se podili malo genu —
casto jeden (pr. zluta barva blatouchu)

= gen ma velky fenotypovy vyznam
- vliv prostredi ma maly vyznam

GENY MALEHO UCINKU

- na tvorbé znaku (vétSinou kvantitativniho) se podili mnoho genu

(pr. hmotnost organismu)
= gen ma maly fenotypovy ucinek
- vliv prostredi ma velky vyznam




GENOTYP — soubor vsech alel kazde bunky jednoho

konkretniho organismu

o ALELY —mozne var]an"r/J gdnonoe genu
- muze kodovat T'VORBU funkcnich latek
- muze kodovat ABSENCI tvorby.
funkenichllatek
Homozygotnl genotyp.

AA — homozygot dominantni
Projevimi se orojéwm S

dal— homozygot recesivni
NEPIOJEVIIM SE méorojéwm S

nli rwur\/o
Ad NELO aA - heterozygot

NEProjevimise:, projevim: s
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FENOTYP — konkrétni projev genotypu
organismu na jeho vlastnostech

fenotyp A A

Jplna dominance — i jedna dominantni alela
rojevim se) staci, aby se vlastnost 100% projevila

genotyp AA Aa aa

d
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fenotyp A Aa

Neuplna dominace — jedna dominantni alela

NESTACI ke 100% projeveni vlastnosti

Kodominance — existuje vice alel pro ruzné
vlastnosti

l. — projevim se jako A
|- — projevim se jako B
i — neprojevim se

(dédiénost krevnich skupin)

genotyp AA Aa aa

d
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Vyzkousejte si
Dedicnost krevnich skupin

Znate vSechny mozné kombinace genotypu
krevnich skupin. Jaky bude jejich fenotyp —
jakou krevni skupinu budou mit lide s timto
genotypem?

lale | lla | Lsls la s | N

AB A = A = O

Lidé mohou mit Sest moznych genotypu pro
krevni skupiny, ve fenotypu (navenek) se vsak
projevi jen jako Ctyri moznosti.




. Johan Gregor Mendel (1822 — 1884)

- opat brnénského klastera
- zabyval se slechténim

<

 Pri pokusech na
hrachu zjistil, ze pri
krizeni dochazi ke
stejnym
statistickym
vysledkum

e Podle nich
formuloval zakony,
aniz by znal
podstatu dedicnosti




1.Mendeluv zakon — o uniformité prvni generace
kfizencu

Kdyz kfizime dva ruzné homozygoty (recesivniho a
dominantnich), jejich potomci budou pouze
heterozygoti.

genowp
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2. Mendeluv zakon — o segregaci a kombinaci alel
v druhé generaci kfizencl

. Kdyz krizime dva heterozygoty, jejich potomci
mohou byt jak heterozygoti, tak i homozygoti
. dominantni a homozygoti recesivni.

. genotyp
R
N £2 ll-\A a aA\aa
1 - 2 : 1
. fenotyp A A A a
. 3 - 1
_
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. 3.Mendeluv zakon — o volné kombinovatelnosti alel

Kdyz krizime dva jedince heterozygoty ve DVOU
alelach, muze nam vzniknout se stejnou
pravdepodobnosti 16 moznych zygotickych

genotypovych kombinaci.

genotyp
AB
Ab A\z19Y
aB aaBB
ab aabb
Stépny pomér 1:2:1:2:4:2:1:2:1 = 16




A LA LA LALA AL

a A A A A Al & /4

Stépny pomér 9:3:3:1

Mendlovy zakony plati jsou platneé
s jistymi mezenimi.




. ChromozomoVve urceni poniavi
u nejvyspélejsich organismu s oddélenym pohlavim
gonochoristu (opak hermafrodita — nerozliSené

pohlavi)

Savci typ chromozomoveho urceni pohlavi
pohlavni chromozomy — oznacovany Xa Y
kombinace XX -zenskeé pohlavi
XY - muzské pohlavi

S
4 genotyp XX XX XY XY

fenotyp Q Q 6‘ 6‘

<

& 4
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Pohlavni chromozomy maji primy vliv na urceni pohlavi, ale

projev ve fenotypu (napr. velikost poprsi u zen) je ovlivnén i
geny lezicich na jinych chromozomech nez pohlavnich

Pohlavne vazana dedicnost

Prima dedicnhost

XX XY

zdrava zena nemocny muz

XX XX XY XY

holCicky zdravé kluci nemocni

Problem je nha chromozomu Y a
ten k sobe nema zadnou
protivahu, proto jej dedi vsichni
muzsti potomci.

NepFima dédiénost

zdrava Zzena (nositelka)

XX XY

zdravy muz

XX XX XY XY

drava nositelka zdravy nemocny

roblém je na chromozomu X a
ta

kK se prenasi v populaci.
rojevi se u casti muzskych
otomku.

Pohlavne oviadana dedicnost

Urcity znak se projevi diky pfitomnosti zenskych nebo
muzskych hormont v téle — druhotné pohlavni znaky.
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Vyzkousejte si
Dedicnost daltonismu (barvosleposti)

. Tehotna kamaradka ma strach, ze se ji narodi dite s
barvosleposti, jakou ma i jeji bratr. Jaka je

pravdepodobnost této genetické choroby vazané na
. pohl. chromozom X u jejiho ditete?

ProtozZe bratr chorobu ma, ona muze byt prenasec¢kou _
.s 50 % pravdépodobnosti.

Pokud je prenaseckou XX (ona) XY (manzel)
. jejichdéti XX XX XY XY
fenotyp zdrava prenasecCka zdravy nemocny
pravdépodobnost 75% ; 25%

_
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N Mutace a mutageny

Mutace — zmény genetické informace zplisobené mutageny

Mutageny — latky pusobici tyto mutace (chemikalie, zafeni,
starnuti)

Genové mutace — zmeéni se pouze jeden usek na
chromozomu — nap¥. rakovina

Chromozomové mutace — zlomy, prestavby na
chromozech - ztraty ¢i pfemisténi celych bloku
genetickych informaci

Genomové mutace — zmény poc¢tu chromozomu
trizomie 21 Downova choroba, supermuz, superzena

e
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. Prenatalni geneticka diagnostika
(vysSetreni genetickych vad v téehotenstvi)

Tripletest

koncentrace alfafetoproteinu (AFP)

koncentrace choriového gonadotropinu (hCG)

koncentrace volného estriolu (E3)

Kombinovany test v I. trimestru

stanoveni dvou plasmatickych bilkovin — moznych ukazatell fetalnich
anomalii - nejlépe v 9-11. tydnu

Ztlusténi sSije plodu

Ultrazvukove mereni ztlusteéni na Siji plodu. ldealne ve 11. - 13. tydnu
gravidity. (Tato metoda je zaloZzena na skutec¢nosti, Ze 70 % plodu

s nékterymi vrozenymi vadami ma vyznamny otok na $iji zpusobeny
nahromadenim tekutiny.)

PFitomnost nosni kuistky

Ultrazvukem se sleduje obliCej plodu a pokud mu v 11. az 14. tydnu
chybi nosni kustka nebo je nedostateéné vyvinuta, je velmi
pravdépodobné geneticke onemocnéni.

Ultrazvukoveé vysetreni ve 2. trimestru

Ve 20. - 22. tydnu tehotenstvi. Hodnoti se nasledujici organy: srdce (4
oddily, velké ceévy), branice, zaludek, ledviny, moCovy mechyr, pater,
predni brisni sténa, pupecnik, mozek, oblicej, 4 konCetiny. Rovnéz
chovani plodu, umisténi a struktura placenty a mnozstvi plodove vody.
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Amniocentéza

je odbér nékolika mililitrt plodové vody (vétsinou mezi 15. a 18.

tydnem gravidity) - pravdépodobnosti (99,5 %) na pfesnost
odhaleni genetického postizeni plodu

Biopsie choriovych klku

se provadi v 10. - 12. tydnu tehotenstvi. Biopticka jehla se zavadi
do delozni dutiny budto pres brisni stenu nebo posevni cestou - -
pravdépodobnosti (99,5 %) na presnost odhaleni genetického
postizeni plodu

Alfafetoprotein

Do plodové vody se vyluCuje moci, do séra matky pres placentu.
Maximalni hodnoty jsou ZJlstovany v 30. az 35. tydnu gravidity,
pak zacina pokles koncentrace. Nizké hodnoty alfafetoproteinu
mohou signalizovat vrozenou chromozomalini vadu , naopak
vysoké hodnoty muzou byt spojeny tzv. rozstépovou vadou plodu
— rozstep patere nebo brisni steny.

Lidsky choriovy gonadotropin

jiz nékolik dni po oplodnéni dochazi k zvyseni koncentrace hCG

v krvi matky — diagnostika tehotenstvi.

nezbytny pro udrzeni zlutého teliska v prvnich 4 az 6 tydnech
téhotenstvi a tedy i pro uspésny prubéh téhotenstvi. Abnormalné
hodnoty signalizuji problematickeé tehotenstvi




