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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




GENETICKA INFORMACE

« - U bunéénych organismu je geneticka
informace ulozena na
CHROMOZOMECH v bunéecném jadre

« - Chromozom je tvoren stocenym
viaknem chromatinu (z nukleovych
kyselin — DNA a proteint)

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

(ke spiralizaci dochazi pouze pri déleni
bunécného jadro, po vetsinu doby je jadro
v nespiralizovaném stavu)

* Pro kazda druh je charakteristicky pocCet
chromozomu — ¢lovék 2x23 chromozomii




Chromozomy u clovéka
lidské bunky obsahuji 23 sad chromozomu — tedy 46
(posledni sada jsou chromozomy pohlavni)
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MITOZA

dale jen pro pochopeni — nebude se zkouset

telofaze

a rozdéleni
bunky

: ; ze
profaze metafaze anafa

profaze — spiralizace chromozoml
metafaze — tvorba deliciho vreténka, uchyceni
v oblasti centromery
anafaze — podélné stépeni na dvé chromatidy
telofaze — vznik dcerinych jader a dcerinych bunéek
interfaze — obnoveni dvouchromatidové stavby
chromozomu (okopirovani podle jedné pavodni)




MEIOZA — bunééné déleni pohlavnich bunék
. (z jedné bunky vznikaji nové s polovichim pocCtem
Chromozomﬁ) I. Féze pro pochopeni souvislosti

. Shodné chromozomy se k sobé podélne prilozi
(pFiCemz muze dojit k vzajemné vymeéneé jejich c¢asti —
crossing over)

Dale dochazi k rozchodu chromozomu z paru
k pélium délici se bunky, tedy po ukonceni této faze

. se z puvodni jedné bunky obsahujici dvé sady
chromozomu vytvori dvé dceriné bunky obsahuijici
po jedné sade.




Il.faze

11

Toto druhé déleni odpovida mitoze — tedy dojde k podélnému
rozstépeni chromozomu, jejich rozchodu a dotvoreni chybéjici
casti.

Chromozoml v jadrech je vSak pouze jedna sada.

Vznikaji CTYRI nové buriky , avS$ak ne vzdy jsou véechny
zivotaschopneé.




Srovnani

DULEZITE !

dve sady

dve sady

Vysledkem meiotického déeleni jedné bunky
(obsahuijici chromozomu) jsou
ctyri pohlavni bunky (haploidni -
obsahujici chromozomu).



Bunka a poc¢et sad chromozomu

DIPLOIDIE — (DIPLOIDNi BUNKA)
—vevetsine bunek vtéelechrostlina
zivocichu najdeme diploidni pocet

chromozomu — dvé uplné sady — 2n

HAPLOIDIE — (HAPLOIDNi BUNKA)
v bunkach slouzicich k pohlavnimu
rozmnozovani najdeme vzdy pouze
haploidni po¢et chromozomu -

/] jednu sadu —1n

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

P Spojenim dvou GAMET
vznikne
yA{cloly.\ genetickou informaci od obou

V 4 u u
L) U o . Amiieiin
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GENY VELKEHO UCINKU

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

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

e GENY MALEHO UCINKU

- na tvorbé znaku (vétSinou kvantitativniho) se podili mnoho genu
(pf. hmotnost organismu)

=gen ma maly fenotypovy ucinek




GENOTYP - soubor vsech alel kazdé bunky jednoho

konkrétniho organismu

« ALELY — mozné varianty jednoho genu
- muze kédovat funkcénich latek
- muze kédovat tvorby
funkcnich latek

aa — homozygot recesivni
neprojevim se, neprojevim se

neprojevim se




. I> FENOTYP - konkrétni projev genotypu
organismu na jeho vlastnostech




| IP (dédiénost krevnich skupin)
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Vyzkousejte si
Dediénost krevnich skupin

Znate vsechny mozné kombinace genotypu
krevnich skupin. Jaky bude jejich fenotyp —
jakou krevni skupinu budou mit lide s timto
genotypem?
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Lidé mohou mit Sest moznych genotypt 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.Mendellv zakon — o uniformité prvni generace
> kiizencli

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




2. Mendeluv zakon — o segregaci a kombinaci alel
> v druhé generaci kfizenct

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

genotyp
A

A A a\a

fenotyp B A B a




3.Mendeluv zakon — o volné kombinovatelnosti alel

Kdyz krizime dva jedince heterozygoty ve DVOU
alelach, mize nam vzniknout se stejnou
pravdepodobnosti 16 moznych zygotickych
genotypovych kombinaci.

AaBB
AaBB aaBB
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> u nejvyspélejSich organismu s oddélenym pohlavim
gonochoristl (opak hermafrodita — nerozliSené
» pohlavi — ma samci i samici gonady)

kombinace XX -zenské pohlavi
XY - muzske pohlavi

==

>
>
>
>
>




Pohlavni chromozomy maji primy vliv na urceni pohlavi, ale

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

Pohlavneée vazana dedicnost

Prima deéedicnost Neprima deédicnost
XX XY XX XY
zdrava Zena nemocny muz zdrava Zena (nositelka) zdravy muz

AX XX XY XY X XX XY XY

holCicky zdravé kluci nemocni

zdrava nositelka zdravy nemocny

Problém je na chromozomu Y a o

ten k sobé nema zadnou PrOblem Je na Chromozomu X a

protivahu, proto jej dédi vSichni tak se prenasi v populaci.

muzsti potomci. projevi se u casti muzskych
potomku.

Pohlavneé ovliadana déedicnost

Urcity znak se projevi diky pritomnosti zenskych nebo
muzskych hormonu v téle — druhotné pohlavni znaky.
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Vyzkousejte si
Dedi¢cnost daltonismu (barvosleposti)

Téhotna kamaradka ma strach, ze se ji narodi dité s
barvosleposti, jakou ma i jeji bratr. Jaka je
pravdéepodobnost této genetické choroby vazané na
pohl. chromozom X u jejiho ditéete?

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

Pokud je prenaseckou XX (ona) XY(manzel)
jejich déti XX XX XY XY
fenotyp zdrava prenasecCka zdravy nemocny
pravdépodobnost 715% : 25%
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- Mutace a mutageny

Mutace — zmény genetické informace zplsobené mutageny

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

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

Chromozomové mutace — zlomy, prestavby na
. chromozech - ztraty ¢i premisténi celych bloki
genetickych informaci

Genomové mutace — zmény poétu chromozomii
trizomie 21 Downova choroba, supermuz, superzena




Prenatalni geneticka diagnostika

(vysetreni genetickych vad v tehotenstvi)

Pro kazdé pocaté dité plati obecné populaéni riziko 3-5% , Ze se mluze
narodit s néjakou vrozenou vadou. Naprosta vetSina techto vad vznika
nahodné u konkrétniho plodu a nema souvislost s rodovym vyskytem.

Trojity test (triple test)

Tento test se provadi mezi 14.-18. (nejlépe 16,5 -17) tydnem téhotenstvi.
koncentrace alfafetoproteinu (AFP)

koncentrace choriového gonadotropinu (hCG)

koncentrace volného estriolu (E3)

Kombinovany test v I. trimestru

Stanoveni dvou plasmatickych bilkovin provadi se v 9-11. tydnu gravidity.
Tento test v kombinaci s mérenim Sijove fasy a detekci pfitomnosti NB (nosni
kistky) muze odhalit az 87 % plodu s Downovym syndromem.

Nuchalni translucence - NT

Ultrazvukové méreni ztlusténi na Siji plodu. (v 11. - 13. tydnu gravidity).

70 % plodu s nékterymi vrozenymi vadami ma vyznamny otok na Siji zplsobeny
nahromadénim tekutiny — takto Ize odhalit az 75 % chromozomalnich abnormalit

(Downuv syndromu, Edwardstv syndrom, Patautv syndrom, Turnertiv syndrom
a vady srdecni).
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PFitomnost nosni klstky

Ultrazvukem se sleduje obli€ej plodu a pokud mu v 11. az 14. tydnu chybi nosni
kistka nebo je nedostate¢né vyvinuta, je velmi pravdépodobné, Ze plod trpi
trisomii 21, 18, nebo 13, pripadné jinou genetickou vadou. Diagndézu musi
potvrdit jeSté dalSi vySetreni

Ultrazvukové vysetreni ve 2. trimestru

Provadi se ve 20. - 22. tydnu téhotenstvi. Hodnoti se nasledujici organy: srdce (4
oddily, velké cévy), branice, Zzaludek, ledviny, mo¢ovy méchyr, pater, predni
briSni sténa, pupecnik, mozek, obliCej, 4 konCetiny. Rovnéz chovani plodu,
umisténi a struktura placenty a mnozstvi plodové vody.

Amniocentéza

je odbér nékolika mililitr( plodové vody (vétSinou mezi 15. a 18. tydnem

gravidity).
Cytogenetické vysetifeni chromozdému s vysokou pravdépodobnosti (99,5 %) urci
genetickeé postizeni plodu

Biopsie choriovych klka

se provadi v 10. - 12. tydnu téhotenstvi. Biopticka jehla se zavadi do délozni
dutiny budto pfes briSni sténu nebo posSevni cestou. Ze ziskaného vzorku je
mozné provést cytogenetické a molekularné genetickeé vysetreni.

Cytogenetické vysetfeni chromozdému s vysokou pravdépodobnosti (99,5 %) urdi
genetické postizeni plodu.

Vice www.repromeda.cz




