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PRAVDEPODOBNOST A JEJI vfzNAM Vv DEDIENOSTI

r1, Ovod

ﬁiLa,se, Ze narozeni ¢hlapce Je stejné& pravdépodobné jakd narozeni
déviete; Ze je stejné,pravdépqdobnbst aspésné Qééby po podani léku A i
léku B; Ze pravdgpodobnost narOZeni ditéte postiZeného srdeéni vadou se
zvySuje, jestliZe jeho matka prodélala v tdhotenstvi zardénky; Ze zlep&e=-
ni stavu nemocného je velmi pravdépodobné'atd. Z uvedenych pfikladﬁ vy-
plyva, Ze pojem— pravdépodobnost jJev lékafstvi velice
casto pouiivén. v néktarich odvétvich 1ékarstvi, napr. ‘v genetice, ge

‘uzivé velice tasto; je naprosto nezbytné mu pfesné porozumét a navic do=-

k4zat stanovit tzve miru pravdé&podobnosti nékte=
rfch jevii. Poslucha&i, kteff sva studia na fakultd zadinajf, maj{ zpra-
vidla Jenivelice ne jasnou pfedstavu 0 vyznamu a 0 néplni pojmd pravddpo~ ‘
dobnost, néhoda, néhOdny jev apod., coZ jim nedévé dObré pfedpoklady k ps-
chopen{ podstaty zékladnich principl, kterymi se Fidi preddvani dédi&nych
vlastnosti &lovéka. Tento ulebni text je napsén ve snaze vysvétlit vhod=-
nou formou v§dSe zmindné pOme a na praktickych pfikladech ukézat jejich
poui1ti v genet1ce. =



II. Kategorie jevi

Ke vzniku kaZzdéhe jevu je zapotfebf{ splnit presny doubor podminek;
Jinymi slovy - prdbdh kaZdého jevu je d4n souborem uréditych podminek., Zmé-
ni-1i se v tomto souboru nékferid zisadni podminka, k predpokladanému jevu
JiZ nedojde. Napifiklad: stiskneme-1i tlaiitko elektrického zvonku, zvonek
zazvoni, K tomu, aby zvonek zazndl, je viak tfeba splnit urdity ‘soubor
podminek: privdd&t do obvodu elektricky proud, obvod nesmi byt pferuden
atd. PFfi nesplnénf kterékoli z t&chte podmfnek zvenek zvonit nebude.

Yedkeré jevy d&lime do tif{ kategori{:

a) jevy jist é, které za uréitého souboru podminek nastanou
vidy. Napf. pfi atmosférickém tlaku 101,3 kPa se voda zahf4té na 100°C
méni v paru. Soubor podminek Je v tomto pfipadé din tlakem 101,3 kPa a
zahf4tim na 100°C, Sledovany jev je pfeména vody v péru,

b) jevy nemo Zné, tj. jevy, které za existence urditého sou-
boru podminek nenastanou. Napf., jsou=li oba rodide nositeli krevni skupi-
ny 0, nen{ moZné,aby jejich potomek byl nositelem krevni skupiny A, B nebe
AB,

c) jevy n d hodné , Charakteristické pro tyto jevy je to, ie
jev za urditého souboru podminek (pro pozorovatele a hodnotitele zdanlivé
neménného - viz déle) nékdy nastane a ndkdy ne. Hod kovovou minci je zné-
my a 8asto uvadény priklad ndhodného jevu. Po dopadu mince se nékdy obje-
vi predni strana mince - “avers", jindy jej{ zadn{ strana - “revers". To
zdvisi na nd hodég.

“Jevy jisté podléhaji pevaym zdkonitostem. Ale i jevy ndhodné jsou
piisné fizeny zékonitostmi,

i .
iIII, BliZ§i charakteristika ndhodnych jevi

Kazdy jev je determinovén uréitym souborem pri&in. Prifiny jevil jis-
tych nebo nemoZnych dokédieme zpravidla vyjmenovat. Jevy n&hodné viak jsou
kaus4lné podminény sloiité. Zpravidla neméme takovy dostatek znalost{,aby=
chom mohli definovat vSechny pfi&iny ndhodného jevid. Kdybycﬁow to dokédza-
1li, ztratil by pro nds tento jev charakter néhody. N&dhodnost realisace Jje~
vu je v8ak pouze relativni ., Projevuje se pouze tehdy, jestlize
sledujeme dany jev na tUrovni. realisace tohoto jed not liveého
Jevu samotného. N&hoda se "ztrat{" v tom okamZiku, kdy opakujeme tentyZ
nédhodny jev mnohokrdt a teprve poté jej hodnotime., Napfiklad: opakujeme-li
10 000x hod kovovou minc{, dojdeme k pfekvapujicimu zavéru: z 10 000 hoda
se po dopadu mince oObjevi asi.5 000x predni strava (avers) a asi 5 000x
zadni{ strana mince (revers). Hizime-li kovovou mincf, nemiZeme pfedem ur~



_
g¢it, objevi-li se po dopadu mince "avers" &i "revers", i kdyZ vime, Ze je
stejnd moinost pro ob& eventuality (tj. 5 Q00 : 5 000 &41i 1 : 1). To zna-
mend, %e na trovni velkého podtu pokusd (hodi) neni objevenf ur&ité stra-
ny mince (avers &i revers) jevem ndhodnym, ale jevem piesn determinova-

nfw. Z 10 000 narozenych dé& { je pribliZné polovina chlapci a polovina di-
vek., Tento pomér byl, je a zistane nezménén po celd pokoleni. Pomér pohla-
vi v populaci je tedy determinovén uré1tym1 zédkonitostmi, Tyto zakonitos-
ti se v8ak projevi aZ pifi sledovani velkého podtu pripadi. Na drovni sa-
motnych jednotlivych jevdl je postiehnout nemidZeme; jsou to jevy ndhodné.

Za né&dhodné tedy pokldddme takovéd jevy, které pii realisaci
urditého systému podminek v konkretnim jednotlivém pripadé nastat m o -
h o u , aviak také nastat ne mu s { ; pfitom se vyznaduji tim, Ze pii
Jejich Zastém opakovéni za prakticky stejnych podminek lze 0 nich, jakoz-
to hromadném jevu vyvodit urdité kvantitativni zékonitOSti.‘o kterych nés
Wf teorie pravdépodobnosti,

Existuje biologicky zédkon, Ze &lovék je tvor smrtelny, a proto nuiné
musi zemFit; avSak smrt miZe nastat jednou hned pfi narozeaf, podruhé tiv-
ba aZ ve vysokém vEku, O tom, kdy uréity jedinec zemfe, roghoduje nesmir-
nd velky polet faktord genetickych, morfologickych, fysiolégickych, nu-
triénfich, podminky préce a bydleni, spoledenské determinanty; klimaticko-
goeografické faktory atd., v3echno to, co vytvar{ prOménlivost Zivota &lo=-
véka a jeho prost!edi. Tiebaze je smrt v tomto kontextu ndhodnym jevem,
helze tvrdit, Ze 0 jejim v§skytu jako hromadném jevu nic netime. Studiem
rozséhlych soubord se dovime o tom, jaky tvar maji{ kfivky ﬁmrtn0sti pro
muze a Zeny, jakd je pravddpodobnost umrt{ v jednotlivych ietech zivota,
jak velké je rizike irazu, onemocnéni rakovinou, cukrovkouy apod.

Ndhoda a@a nutnost jsou typem prOtikladﬁ.*které nesmé-
Ji byt posuzovény 0ddélen6 ngbrz v dialektické jednoté. Existence nédhody
patf{i mezi zdkladni vlastnOSti svéta. Nahoda je objektivnd ppélnd a v Z&d~
ném pi{padd neznamens bezpr{&innost, nebof jevy, které by nemély své Ob=
jektivnl pFidiny w redlném svétd, neexistujf, KaZdé onemocndni jako istw
lovang jev je zdkonitym, kausdlné determinOvanym procesem, tvofenym Fetér-
cem pridin a ndsledkd; avak jeho vyskyt, trvdni, stupeh rozvojp, sympto=
my a progndza zévisi na velkém po&tu pOdminek.fvedlej§1¢h a sekundérnich
' determinant, Néhoda je zvl4stni forma nutnosti e naopak; obecné, stdlé a
autné ‘vlastnosti a vztahy existuji pouze v jedine&ném, zvlaStnim a ndhod-
néq. , \
Tento filosofick§ a vddecky vyklad pojmu *"nshoda" se 1isf od obsahu,
jaky m&4 v fe&i laické, V b&iném Zivoté slovo "nédhoda” znameni n&co nezé-
konitého, nepodchytitelného, nekontrolovatelného, vyjimku z pravidla, kte-
ré naruSuje objevené zakonitosti., To oviem je nevddecky, nespravny V=
klad., Ndhodu jako zvlaStni formu nutnosti miZeme studovat exaktnimi meto~
dami prdvé tak dobfe jako ktergykoli objektivni{ jev prirody. Lze rici, Ze



= B

studiem ndhodnych jevd pronikéme lépe k podstat & véci a z&konitostem pri-
rody. “Nutnost si razi cestu nekone&nym mnoZstvim nahodilost{" (B.Engels).

Kausélné nutnou a zAroven i n&hodnou strénku pi#irodnich Jjevd vyjadfu-
J1i a sougasné vysvétluji statistick é z 4k ony , Poznavé-

‘me je studiem rozséhlich soubord tvofenych v zdsadd homogennimi prvky,
~ které jsou spjaty s vyskytem studovaného jevu. C tom, zda k jevu dojde ne-

bo ne, rozhoduje nekonein& velky podet malych, nepodstatnf¥ch a zanedbatel-
ngch faktorli. Takové jevy oznalujeme za jevy hr omadné nédhoaqd

'n é o Patf{ k nim vétsSina jevldl v pffrodé a spole&nosti, Ndhodnymi se na~

zyvaji proto, Ze 0 jejich individudlni realisaci nemiZeme predem #{ci nic

urditého, Aviak ve svém celkovém pisobeni vykazujf nahodné Jbvy zékoni-

tosti, projevujic{ se formou pomérné stabilnich relativnich Setnostf, kte-
ré konvergujf k pravdé&podabnosti . sledovaného ndhodného
jevu, Takto jsow néhodné hromadné jevy qtatisticky.determinovany-

- IVa POJem gravdéEOdobnosti

S pojmem pravdépOdobnosti se setkdvéame nejen v teorii pravdépodobe

. nosti, nfbrz i v bdiné Fedi. Pouzivalo se ho dévno pFed vznikem maltematdcd

ké teorise pruvdépodobn0sti. Prvni definice pravdépOdobAOsti vznikly v 17.g

‘a 18, stolet{. Byly to snahy zhodnotit jevy, které nebyly ani jisté ani

. neoZné urditym “stupném jistoty“, Prikladem tdchto za&4tkd je definice
I. Kanta (1724 - 1804): "Pravdépqdobnym je to, co prijato za pravdu obsa~

hujs: pfes polovinu jistoty", Tyto definice dnes neplati. Slovo mélo, hod=

. né nebo stejné pravdépOddbny se zaménuji BiselnYm vyj&dtenim pravdépodobe-
i nosti-

v iddividu&ldim pFipadé jev bud nastane, nebo k némutneGOJde; obecnd
za pbdminky nekone&nd velkého poltu opakovéni (nebo v nekonednd velkém
soubOru stejnych prvkﬁ) se jev uskute&ni s proménlivou frekvenci realisds

.ce, kterou uréfme jako re lativni &etnost bud ve formé

» zlomku nebo procenta. Tedy piié1na A vede k nésledku B pouze 8 jistym

stupném pravd&podobnosti P : A — (P) By * " - ol
Kazdému nédhodnému jevu lze tedy prifadit pravdépodobnOat. ktera Je
mirou dastosti v§skytu tohoto jevu, Pravdépodobnost zjisfujeme opakovénim

" pokusu, jehoZ vysledkem je dva10vany jev a "méFi{me"™ ji relativni Setnost{

i

_tohoto jevu v fad® opakovanych pokust., JestliZe v [:] pokusech nastane

'sledovany Jevmekrdt, relativni &etnost 'E' je mirow

-, pravdépodobnosti tohoto jevu.
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V. Zékladni charakteristika pravdépodobnosti

7 pledeslych Fadkd jo zFejmé, Ze pravddpodobnost P (A) n 4 h o d -
s E oo J o v u A nabyva hodnot kladnych &isel mezi nulou a jednié-
kon, MdZeme ji tedy vyjédrit nerovnosti: O/ P (A) ¢ 1.

Pro jevy nem o Zn é , tj. pro takové jevy, které za danfch pod-
minek nemohou nikdy nastat, je rovna nule: P(A) =0, Pro jevj Jis-
L e, tj. pro takové jevy, které za danych podminek nastanou vidy, je
pravaépodutnest rovna 1, P(A) = I,

Pravdépodobnvst nékterfch jevl urlime zcela jedaoduSe, Takvnapri-
klad pravdépodobn0st Ze pri hodu hraci kostkou padne strana s hodnot ow
%, je rovna —E- (stejr3 tak, Ze padne 1 &i 2, atd.); pravddpodobnost, Ze
pri hodu minci padne avars, je rovna -ﬁ— - pravdépodObnost. ie se narodi
dité muZzského pohlavi, je —i— atdy

V medicing miZeme u nékterych pitipadd jiZz z hodnoty pravdépedobnosti
ndhodného jevu vyvodit zA&vér pro prdxi{ Tak napriklad, kdyZ se pravdé;:o-
dobnost néhodného jevu bli7{ &éiselné jedné, je prakticky jisté, Ze temnto
jev pfi jediném pokusu nastane. JestliZe pravdépodobnost zlepSeni stavu
nemocného po aplikaci urditého léku je déna hodnotou 0,87, lze témdF
s .jistotou odekavat, Ze podéme~li tento lék u kteréhOROIi pac1enta. nasta-~
ne v- jeho zdravotnim stavu obrat k lepS§imu, Prikladem nahodného Jjevu
8 nizkou hodnotou pravd&podobnosti je vyskyt alkaptonurie (alkaptonurie =
vzacné recesivni d&iéné onemocnéni, kdy v organismu chybi oxidéza kyse-
liny homogentisové). Frekvence v§skytu alkaptonurie se rovmé 1:1,000 000,
Prakticky to znamend, Ze pravd&podobnost narozeni ditéte postiiéného'al-
kaptOnurii v rodin&, kde se tato choroba nikdy pfedtim nevyskytla, je téw,
méf nulov4; tj. je téméf, ale ne zcela nemOiné. -aby se v této rOdiné na-
rodilo dité trpici alkaptonurii,

Ve vétsiné pfipadﬁ vSak musime v medicfnd (zejména v genetice) prav-
dépodobnost ndhodnych jevﬁ vypo&itavat. pOdle pfesuych matematickych pra~-

videl,

VI. Pravidlo o seifténi pravddpodobnosti

Pravdépodobnost, Ze se bude realizovat jeden ze dvou (nebe vice) je-
vi, které se vzdjemnd vy lu éu ji (jsou disjunktnf), je rovoa
soudétu pravdépodobnosti téchto jevid:

P (A nebo B) = P (A) + P (B)

Pfiklad 1.

Pravdépodobnost, Ze po dopadu mince bude nahofe avers, je
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P (A) =—§—=(5o %) .

Pravdépodobnost, Ze se nahofe objevi revers, je P (B) = _E- (50 %)

Pravdépodobnost, Ze se objevi avers nebo revers, Je rovna souétu
pravdépodobnosti obou jevi: '

P(A) +P (B) =g+ —4— = [1 (100 %)

Prfiklad 2. _
PravdépOdObnost. Ze pfi hodu hrac{ kostkou padne 5 nebo 6, je rovna
PO SR TP |
S T8 8 ¥ ¢
Priklad 3.

Jaké je pravdépodobnost, Ze potomek zd&di krevni skupinu A, B, AB
nebo O, je-li otec nositelem krevnf skupiny A (heterozygotné) a matka sku
piny B (rovnéz heterozngtné)?

Genetické schema: .
. A. - B
P Ii x Ii
k. B
Fp IAIB: Ii1 .14 4t

Krevn{ skupina AB A B 0

- potomkd ) ;
- (=fenotyp) 25% 25% 25% 25%

Z genetického schematu vyplyvé, Ze: potomek v tomto pfipadé miZe zdédit
kteroukoli krevni skupinu. Déle je zifejmé, Ze hodnota pravddpodobnosti
pro d&diénost skupin A, B, AB nebo 0 je stejné. Je jisté, Ze potomek zdé-
di nékterou z krevnich skupin (P = 1 = 100 %), Potom pravdépodobnost, Ze
zdéd{ pravé krevni skupinu A.(tj. jedﬁu'ze”étyf'stejné pravdépodobnych
‘moznost{) = —— (25 %), skupinu B : P = —- , atd. »

Priklad 4.

Formulujme nyni trochu jinak otézku z prikladu &. 3: Jaké Je pravdé-
podobnost, Ze potomek zd&d{i z t&chto &tyF moZnych skupin pravé skupinu A
‘nebo B? PravdépodobnOSt :dédi&nosti skupiny A je rovna

_I— (25 %), skupiny B —3— (25 %) .

PFi ieéeni tohoto piikladu mizeme pouzit pravidla o s&itani pravdépodob-
nosti, protoZe potomek miZe zdé&dit pouze jednu krevni skupinu (A nebo B),
nikoli obé soudasné. Jde tedy o dva pravdépodobné jevy vzajemné se vylu=-
Sujiof i— + —f— -g— (50 %).

PravdépOdobnost. %e potomek uvedenych rodiéd zdddfi krevni skupinu A
nebo B, tedy je —%— (50 %). :
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Pouzit{ vySe uvedeného pravidla pro se&fté&ni pravdépodobnosti veode
k nespréadvnym vysledkim v pfipads, kdy jevy A a B jsou tako-
vé néhodné jevy, které se navzdjem ne vy ludéuj o ., Takové pravd &=
podobné jevy mohou nastat s O u & a s n & . Vjpodet pravd&podobnosti,
Ze nastane jev A nebo B, nebo Ze oba jevy A i B nastanou soucdasnd, se ri-
di jinymi pravidly.

- YII, Pravidlo o nédsobeni pravddpodobnosti

~JestliZze A, B jsoudva nez dvislé jevy (vyskyt jednoho -
Jevu neméd vliv na vyskyt jevu druhého), potom pravd&podobnost s o u -
tasného vyskytu obou jevd, tzve s p o 1l e &n 4 pravd?d -
podobnost, je déna soud¢inem jejich pravdépodobnosty:

P(AiB) =P (A) « P (B)

- Piiklad 5.

 Héazime-1i soulasnd dvéma kovovymi mincemi. mohou se po dopadu minci

objevit bud u jedné "avers" a u druhé "revers" - tedy strany nesouhlasné,

nebo u obou "avers" (event. u obou “"revers"), tj. strany sOuhlasné. Jakéa
. je pravdépodobnost, Ze se po dopadu minc{ objevi u obou “avers"?

' Pravd8podobnost objeveni "avers™ u. jedné mince
P(A) = -3 (50 %)
. Pravdépodobnost objevani,“a?ers“ u druhé minqa_

P(B) = 4~ (50 %)

Pravdépodobnost s0u tasn é h o objeveni *avers" u obou ninci
Je rovna s ouéin u pravdépodobnOstI obou jevﬁ-

R T =1 = S N §

‘Totéz plati i pro sougasné objeveni druhé strany (”revefs”) u obou minci.

piiklad 6. | _

Pravdépodobnost, 3¢ prvni{ i drubh 6 dits tychi rodiéﬁ
bude chlapec, je rovna -%—.(25 %)+ Oba jevy jsou rovnéi vzdjemnd nezdvislé,
pravdépodobnost Kazdého z nich je PQYna_T%T,znﬁ proto pravdépodobnost, Ze

se budou realizovat'oba, Jje rovna —%—-. -%— = 4%-'

Priklad 7.

Hemofilie je dédi&n& chorobav Jednd se o patologickou kryécivost,'Je-_
jiz priéinou je chybénf ur&itého typu krevnf bflkoviny (globulinu), ' nezbyt=
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ného pro sréZeni krve. Porucha je zpisobena mutaci genu lokalizovaného
v heterologické &dsti chromozomu X. Tato mutovan& alela nesoucif informaci
pro nedostatek pfisludného globulinu je recesivni.

Zena pfendsf recesivni{ vlohu pro hemo£ilii (genotyp = xhx); muZ nenfi
“touto chorvbou postiZen (genotyp = XY). Jakd je pravdépodobnost, Ze je=
jich df{té& bude chlapec - hemofilik? :
P x x  xr
' h
F, %X XX Xy Xt
s 4. T 1 1
4 4+ 4 4

Z genetického schey&tu vyplyva, Ze:tato pravdépodoﬁnost Je ﬁovna -%—

(25 %)+ I v tomto pfipadd se uplatnilo pravidlo o nésoben{ pravd&podob-
nosti., - Obecné pratdépodobnost. Ze se partnerﬁm narod{ syn, Je p(A)-=sox;

-5 . Pravdépodobnost. Ze syn t8chto partnerd bude hemorilik, je P(B) =
50 %.T o

Pravd8podobnost, Ze olekdvané dité bude sy n- hemo £ i 14ik (tje
nastanou dva rizné déje soudasnd, tj. narozeni syna, ktery soulasné zdédi
aleln<pro“hem0filii). Je rovna soudinu pravdépodobnosti obou jevi:

P P(B) = —- . -%— =| 34 (25 %

4

Pravidlo pro nésobeni pravdépOdObnosti l1ze rozSifovat i na 1 i bo -
volny pottet vzAjemnd nezavislych déj&. PravdépOdObnOst, Ze na-
stane soudasné ndkolik nezévislych jevl, je rovna soudinu pravdépodobnos-
te véech téchto Jeantlivych jevﬁ.

Piiklad 8. R . .

. Jaké jo pravdépodobnost, kdyzZ budeme 2x, 3:. 4x ... nx hézet kovovou
'minci %e se Objevi 2x, 3x, 4X, «ee nx tat&% strana mince (tie 2:. 3x, 4x,
'... nx po sobd “avers® nebo "revers") ?

Pravdépodobnost dopadu Frpvers" pfi prvnim hodu je
4-%— (50 %) ;. |
Pravdépodobnost dopadu "revers" pfi drubém hodu’ je .
—— (50 %). _
- Pravdépodobnost dopadu %revers® pfi dvou hodech jo
-év ui- a -%f , tedy.25 %, JestliZe jiZ "revers”™ padl 2x,’ pak je pravd6~
pOdObnﬂst. ie padne” i pOtfeti =

T.T O —2- = T Y tedy 12.5 %e




- 13 -

Pravdépodobnost shodného dopadu "revers" pri n hodech je pfi n-tém hodu

SR

rovna

‘priklad 9.

_netého ditéte, je_(—é—)n é _ A
. Stejnd se oviem urfuje pravdépodobnost skutefndsti, ze Z 4dné d 1 -

Dvéma partnerim se narodili pd sobé 4 synové, Jakéd je pravdépQ1ob-A

"nost, %Ze paté, olekavané dité bude opét syn, tj. Ze se témto part-

nertm narodi po sobé& pé&t éynﬁ? Tato pravddpodobnost se vypo&ita podle stej-
ného pravidla, jaké jsme uvedli v radé predchézejicich pripadu:

5
1 1l :
S P S

32

Priklad 10,
Pfi autozomilnd dominanthim typu dédidnosti chorob plati: "Je-1i je-

iden z rodiél heterozygotné nemocen a druhy zdrév, je 50 % pravdépodob-
i nost, %e se jim narod{ nemocné dft&". Jakd je praédépodobnOst. Ze i druhé,
tretf, &tvrté .... n-té ditd (tj. vSechny déti) budou nemocné? '

PravdépOdObnost. Ze bude nemocné prvni dité, je -%— (50 %),

- Pravdépodobnost, Ze bude.nemocné i druhé (ndsledujici) dits, je ;

S 4 - —- . tedy | 25 %.

Pravdépodobnost, Ze budou nemocné: vSechny nésledujici'déti vietnd

t& nebude nemocn é‘;(pfitom v&ak neSmIma‘zapomendut, 30 al

" jJe pravdépodobnost tohoto jevu sebemens${, mohou se- partnerim narodit vSe=

‘Echny ddti nemocné, ‘eventudlné vdechny d&ti zdravé).

" Piiklad 11,

V rodind se zdravym manZeldm narodily prvnf dvé déti postiZené fenyl-

. ketonurif. Jakd je pravdépodobnost, Ze tfeti dité bude téZ fenylketOnuri-

fkem?'
' (FENYLKETONURIE = autozomé&lnd recesivn{ metabolicka odchylkd.'HOmOzygotni

stav prislusnych recesivnich alel md& za ndsledek chybéni enzymu hydroxy=-

' 1l4zy fenylalaninu, V disledku absence tohoto enzymu stoup& hladina fenyle-
‘alaninu, takZe vysoké hladiny této aminok{seliny prokadzeme v krvi (hyper=-

fenylalaninémie) i v mo&i (fenylketonurie

Vysoké hladiny fenylalaninu .-
podkozuji tké&nd. Proto vznikd velmi zahy: mentdlni retardace (IQ = 20-50),

mikrocefalie, hyperaktivita, svalovd hypertonie, tres, hypopigmentace,

ekzém,)

Fenylketonurie je tedy d&di&n& autozomidlné recesivné a proto se projevi

"pouze v homozygotnim stavu. Jsou-li tedy dvé predchézejici dé&ti postiZeny,

znamend to, Ze jsou homozygoty a soudasné z toho vyplyva, Ze oba rodice
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Jsou heterozygoti. Pravdépodobnost, Ze se dvéma heterozygotim narodf re-
cesivnf homozygot, je rovana 25 %.
Pravdépodobnost, Zie se dvéma partnerim - pfenaseCim vlohy pro fenyl-
ketonurii - narodi po sobé tfi postiZené dé&ti, vypoiitame podle pravidla
. 0 nasobeni pravdépodobnosti

I | 1 1 1
P(B)-—T * I i % i = 1,56 % .

ZAVER plynouci z prikladd &. 9 - 11 :

- o - - - = gy - ———— - - "

Své otdzky i odpovédi musime formulovat presné !

l, Ptdme~1li se na to, j a k & je pravdépodobnost na-
rozeni postizZzeného nebo zdravého ditéte,
musime si uvédomit, Ze ste jna pro kazdé, al se jedns

o prvn{, druhé, tfetf &i n-té dité. '

-2e PoloZiime-1li vSak otdzku tak, Ze nas zajimé. zda nékolik
aét i p o s o0bé narozenych (dvé, tri, n-détf) bude
postiZzenych ¢ zdravyech, potom se pravdépodobnost
tohoto déje m €& n i 8 pocétem postiZenych (nebo zdravych) na-
rozenych déti,

ProtoZe se jedn& o dva rizné pravdépodobné déje, dostévame i raznou
hodnotu pravdépodobnosti té&chto déju. '

‘Piiklad 12.

DALTONISMUS (= &ésteénd barvoslepogt - neschopnost rozeznat &ervenou
;@ zelenou barvu); daltonismus je vada kodovand alelou lokalizOvanou na he-
terologickém useku heterochromozomu X. Alela je recesivni. Z charakteru
alely a jejiho uloZenf pak vyplyv4 ndsledujfci: nositeli prislusnéhe znaku
(daltonismu) jsou pFevaZné muzi (~aji jen jeden heterochromozom X, ve fe-
-notypu se tedy projevi i jedna - recesivnil alela); hyterozy%otni Zeny (ma-
ji dva heterochromozomy X) jsou pf enade ¢ kami (konduktorkami)
prislusné alely a jsou beze znaku. Mnohem vzacnéji jsou i Zeny nositelka-
mi znaku (ov3em pouze Zeny homozygotni).

Bratranec i sestfenice (oba zdravi) hodlaji uzaviit snatek. Je doké-
'z&no, Ze jeden z jejich spole&nych prarodidd (babidka) méla ve svém geno-
‘typu alelu pro daltonismus (coz je u recesivni alely vdzané na heterolo=-
gickou oblast X chromozomu jisté tehdy, jestliZe otec doty&né Zeny - ba-
biéky, tedy prad&de&ek, byl daltonikem). Oba partnefi chtéji védét, zda

je mozné, aby se jim narodilo dit&, které by zdédilo tuto vadu.

Pri reSenf tohoto prikladu vyjdeme z uvahy 0 vaukovi (Zenichovi).
Tento vnuk daltonikem neni., Proto také vime, Ze neméd ve svém genotypu ale-

lu pro daltonismus,

Priklad feSime takto:
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Prarodide: I xi§ X XY
' (babiéka Zenicha a nevésty)
II 29 xx  x9y  xy ...50 % (-

(dcera, matka nevésty)

Z genetického schematu vyplyvéa, Ze dcera téchto partnerd (tj. matka nevés
ty) obdrZela s 50%-ni pravdépodobnosti alelu pro daltonismus. V piipadé,
Ze matka nevésty skuteénée alelu obdrZela, plati:

Rodi&e: . xdx & XY
(matka nevésty)

~

mr.  x9x _xx X3y Xy ... 50 % ()
(50% - _vnuéka)

Ze schematu je zifejmé, Ze vnuéka m 0 h 1 a zdédit alelu pro daltonis-
mus., Pravdépodobnost, Ze ji skutein& zdédila, vSak neni 50% , protozc:

1) pravd&podobnost, Ze matka nevésty zdédila po babi&ce alelu pro

- galtonisaius = P (A) = -%- (50 %),

2) pravdépodobnost, Ze vnuéka rovnéZ zd&dila alelu pro daltonismus

po své matce, je Obecné& opét P (B) = —%~ (50 %), ale v tomto pripadé prav:

dépodobnost, Ze alelu zd&dila dcera i vnuéka {tj. Ze nastaly oba tyte je-
vy), = ‘ ‘

1 1

n
PN

Vnuk X vauéka:

(v pripadé, Ze vnulka zd&dila alelu)

CIIT. - X9x» o x XY

Moinosti pro oekavané dité:

ve x3x oxx Xy oxv ... -, . 25 %

Ze schematu vyplyva, Ze za predpokladu, Ze vnucéka je prenaSelkou ale-
ly pro daltonismus, je pravdépodobnost narozeni ditéte - daltonika
P (C) == (25%). | | r
Protoze vSak neni jisté, je .pouze pravdépodobné - a to P (B) = —— (25 %),
2e vnudka ve svém genotypu alelu mé, je pravdépodobnost narozeni daltoni-
ka - menSi nez 25 %e Joji skute&na hodnota je dana sOuéihem pravdépodob-
nost{ obou soutasné se realizujicich jevd, a to: ‘

1) pritomnost alely v genotypu vnulky =
P (B) =—— (25 %)
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a 2) narozeni syna-daltonika =

P(C) =— (25%),

tj. = P(B) . P(C) == .- =-—q— =[6,25%

Priklad 13.

. Chorea HUNTINGTON je chronické progredujici onemocnéni nervového systému,
Zaéind az po 20 letech Zivota a trvd v priméru 10 - 15 let. Je. zplisobeno
degenerativnimi zménami malych bunék striata. Nemoc za&ind hyperkinezami:
mimické svalstvo kond grimasujici pohyby, svalstvo hornich kondetin pohy=
by gestikulujici, dochazi k trhani ramen a k rytmickému predkléanéni a za-
klanéni trupu., Doln{ kondetiny vykondvaji tanedni pohyby. Po plném rozvo-
Ji ‘hyperkinez vznikaji zmény duSevni: depresivni stavy, aZ sebevraZedné
tendence, zvyS$ena draidivost, ztrata védomosti ziskanych vzdélanim, uby-
tek inielektu, jehoz si nemocny neni védom. Nemoc konéi tdplnou apatii a
demenci. :

Chorea Huntington je dédi¢nd autozomalné dominantné., Alela vS$ak nemd plaou
penetraci. Penetrace alely s vékem stoupd: v 590 letech Zivota je 5% ( je
dana poétem pripadii, které zaéinaji po 50 letech Zivota). .

Jakd je pravdépodobnost, Ze 20-lety muZz onemocni ve svych 50 letech
choreou Huntington, kdyZ tuto chorobu méla babiika-matka jeho otce. Qtec,
kterému je nyni 55 let, je doposud zdrav.

Pravdépodobnost, Ze otec ziskal alelu .....e000.0. 50 % (0,5)
Pravdépodobnost, Ze otec tuto alelu predal synovi 50 % (0,5)
Pravdépodobnost, Ze se alela ve znaku projevi ... 5 % (0,05)

" Pravdépodobnost, Ze syn onemocni Huntingtonovou
-choreou, tedy je:

0,5 .0,5.0,05 = 0,0125, tedy asi |1 % .

Priklad 14. 0.

- GALAKTOSEMIE je vrozené metabolické onemocnéni, kdy v organismu zcela chy-
bi (nepi systetizovadn) enzym, ktery metabolisuje galaktozu. Meziprodukt

- galaktozy, galaktozo-l-fosfat se usazuje v erytrocytech a ve vét§iné orga-
nd, zvySenou hladinu tohoto meziproduktu najdeme v krvi, je také vyluco-
vdn mod&i, Usazovianim galaktdozo-l-fosfatu v orgdnech dochdzi k jejich
strukturdlnimu po$kozeni a k poruchadm jejich funkci. Galaktosémie je dé-

. diénd autozomilné& recesivné, : :

Mladi manZelé se zajimaji{ o riziko postiZeni svjch ddti galaktosémii, kte=-
‘rou trpi manZelova sestra.

1) Nejprve ur&ime pravdépodobnost, s jakou ma haniel ve svém genoty-
pu alelu pro galaktosémii. Vychdzime z nadsledujfci uvahy: galaktosémii je
postiZen pouze ten, ktery m& na obou homologickfych lOkusech prislusnou
(recesivni) alelu, tedy homozygot. Sestra tedy je homozygotem. Z toho vy~
plyva, 2e 0 B A rodife jsou heterozygoti. Pravdépodobnost, Ze se dvé-
ma heterozygotim narodi dité zdravé, ale s _alelou _pro galakt o=
s é¢mi i (heterozygot), je:




. I

I sevose Aa X Aa
IT seeeee AA Aa Aa aa
I T S =
T 4 4 4.
& 3 (genotyp sestry-galaktosemik)
s g - sl A
3 " 3

(pravdépodobnost narozeni heterozygota)
ManZzel je tedy heterozygotem s pravdépodobnostf —%— o ‘ ‘
2) Nyni musime kalkulovat s moinosti, Ze by i Jjeho manZielka mohla mit;
alelu pro galaktosémii, JestliZe se u manZeldinych pfibuznych galaktosée
:mie nevyskytla, pak pravdépodobnost, Ze tato Zena ma v genotypu piislud-
‘nou alelu, se rovnad frekvenci alely pr.o galaktoséa
mii v populaci (viz déale Hardy-Weinbergiw zékon, str. 37).

‘Frekvenci alely pro galaktosémii v nasi populaci znéme = —I%U— 3

' 3) Setkaji-li se dva heterozygoti, pak narozenf
recesivniho homozygota (v tomto pripadé galaktose=-
mika) = 0,35 = —- . ;
Ghrona pravdépodobno st narozeni ditéte-galaktosemika u téchte kOnkrétnich i
rodiéd je tedy rovna:

JNREEE S S S N
Riziko je tedy velmi nizké. P¥este js v tomto pfipadd vhodné doporudit
provést zatézové testy, které prenafedstvi budto potvrdf nebo vyloudt,

‘Priklad 15.

RETINOBLASTOM = zhoubny, velmi prOgresivni nador oéni sitnice. Exi=

stuje ve dvou k iN%ckfch forméch;.
A) BILATE (oboustranny), kdy se nador vytvo¥i v obou o&nich bul-

.bech.)
B) UNILATERALNf (jednostranny), rostoucf v jednom oku. Oba retino-

blastOm{ “typem dédidnosti.
ILATE L RETINOBLASTOM je dé&diény autozomélné, neiliplng dominantni

s 80% penetraci,

Proband je slep§, protoze mu byly pro oboustranny retinoblastom ex=
kochleovény bulby. K odpovédi na otdzku, zda Je moZino tomuto tazateli do-
porudit reprodukci, je nutno uvazit: pro kazdé dité je v tomto pifipads
50 % pravdépodobnosti, Ze zd&di pifislu$nou alelu, meboi:

x aa .(uvaiujemé-. Ze proband je heterozygotem)

o

I swe '&a Aa aa aa
1 4

"

moznosti-(nemocni) ¢ (zdravi)
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V pripadé, Ze v genotypu bude obsaZena dominantni alela pro retinoblasto:n,
je 80% pravdépodobnost, Ze se bude manifestovat., To znamena, Ze pravdépo-
dobnost narozeni postizeného ditéte je '

_ 1 4 _ 4 ~ 2 _ ;
Pld} = 13 ‘TU“‘?“““’"’"

Toto riziko je priliS§ vysoké a reprodukci nelze doporugit.

Priklad 16.

UNILATERALNf RETINUBLASTOM: ze vSech klinicky steind se projevuiici-
jednostrannych retinoblastomi ma 20% d&di&ny podklad; pak jde 0 autozoma:
ni dominanci. D&ti téchto jedinci maji 40% pravdépodobnost postizeni (pro-
toze alela mad 80% penetraci). Asi 80 % unilateralnich retinoblastomi vSak
ma4 formu nehereditdrni a déti té&chto jedinch jsou zdravé.

Tazatel ztratil v détstvi oko pro jednostranny retinoblastom, Nevime,

zda retinoblastom tazatele mél hereditdrni &i nehereditarni fdrmu;
Pravdépodobnost narozeni postiZeného ditdte pak je:
P = 0,20, 0,40 = 0,08 ; tedy | 8 % |,

Pravdépodobnost 8% neni tak vysoka, abychom tazateli doporddili necmit
déti, Kdyby vSsak j e d no jeho dité dostalo retinoblas ~
tom,bylaby dédiénéd podstata prokéadzéadna a
vSechny dalSi déti by mély 50% pravdépodobnost zdédénf alely a 40% pravdé-
podobnost onemocnéni, Dal$i reprodukci bychom pochopitelnd nedeporudili.

Priklad 17,

i PRIMARNf PORUCHA MATRICE ZUBNf SKLOVINY se d&di gonozomalné dominan—
" tné, Zuby jsou Zluté ai hnédé, nékdy aZ poloprisvitné. Lamou se a droli,
Jsou "jako z perniku", Pro postiZeného je tato vada vysoce nepiijemni, na=-
‘vic byv4d spojena s fadou dals$ich vyvojovych poruch. Proto je v nékterych
pripadech nutno doporudit preruseni téhotenstvi,

ManZzel I,2 je postiZen primarni pOruchdu zubni skloviny. Jeho manZel-
ka I,1 je zdravd, Narodila se jim dcera II,1, kterd m4 rovndi porusenou
zubni sklovinu. ManZelka je-t¢hotnA a pta se, zda by bylo mozZné, aby se
jim narodilo opdt dité s poruchou zubni skloviny.

I Q——.m

2

Schema I,
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Pri redenf tohoto prikladu vychdzime ze skuteénosti, Ze manZelka, ktera
nemd poruSenou zubrni sklovinu, nemda ve svém genotypu pfislu§nou alelu (ale-
la je dominantni a musela by se projevit i v heterozygotnim stavu), Matka
preddvd syndm (i dceram) chromosom X (v tomto pripadé bez alely), otec
pfeddva synim chromosom Y (na kterém neni obsaZen lokus pro prisludnou
alelu). Proto v8ichni synové z tohoto manZelstvi budou zdravi (déj jisty).
MuZz m& ve svém genotypu jeden X chromosom, ktery preddv4 dceram. Postize-
ny muZz m4 genotyp xPy (XD = chromosom nesouci dominantni alelu pro poru-
chu skloviny).Jeho dcery tedy vZdy obdrz{i chromosom XD. Proto vSechny dce-
ry z tohoto manZelstvi budou postiZeny (opét déj jisty),

ZAVER: .

Doporu¢ime prenatalni vySetrfeni pohlavi dit&te. Prok&ze-li cytogene=~
tické vySetrfeni muZské pohlavi plodu, mohou byt rodide bez obav. Zjistime-
1i pohlavi Zenské, doporuéujeme preruSeni téhotenstvi,

(Pozn.: V tomto prikladu nejde o ndsobeni pravdépodobnosti; zafadili jsme
Jjej jako posledni do této kapitbly proto, Ze logicky dOplﬁuje Sadu pied-
chazejicich prikladu).

VIII. Pravdépodobnost aposteriorni

Ve vét8iné pripadi nd4m pro stanoveni geﬂotické progn6zy staéi infor=~
mace 0 prredcich. Na§i pfedpovéd nadm v nékterych pripadech mohou zpfesnit
informace o potomcich. Rozborem rodokmenu zjistime uréitou pravdépodobnost,
te danid osoba je nositelem jisté alely, Tato pravdépodobnost je pak tim
menSi, ¢im vétS§i je podet narozenych nepostiZenych déti, JestliZe napf.
tena, jejiZ dédecdek byl hemdfilik (matka by15 zdrava), md jedno dité, a
to zdravého syna, je s vét$i pravdépodobnosti prenadedkou, neZ kdyby méla
3 zdravé syny. Stanoveni genetické progndzy je v t&chto pfipadech sl0Zi-
téjsi a opird se o Bayesiv theorem.

Struéné redeno:
\

1) nejprve stanovime pravdépodobnost apriorni:
apriorni pravdépodobnost vyplyvd z informaci o predcich.

2) Potom vypoiteme pravdépodobnost podminénou:
podminénad pravdépodobnost vyplyva z udaji o potomcich.
3) Soulinem pravdépodobnosti apriorni a podminéné ziskdme pravdépodobnost

spojenou.

' 4) Aposteriorni pravdépodobnost je pak ddna zlomkem, v jehoz gitateli je
spojen& pravdépodobnost, Ze jev nastane (tj. Ze proband bude hetero-
zygotem) a ve jmenovateli bude soufet Obou spojenych pravdépodobnosti
(tj. Ze bude heterozygot + Ze nebude heterozygotem).




Piiklad 18,

ALKAPTONURIE = vrozené metabolické onemocnéni, kdy v organismu chybi en-
zym-oxidaza kyseliny homogentisové, Nejzavaznéj$im klinickym projevem al-
_kaptonurie jsou artritidy. Alkaptonurie je dédi&nid autozomalné recesivné.

Konzultant je normalni muZ, jehoZ babilka (z matéiny strany) trpéla
alkaptonurif. Z tohoto manZelstvi se narodily 2 zdravé déti. Jakd je prav
dépodobnost, Ze konzultant je nositelem alely pro alkaptonurii, tedy hLete
rozygotem?

Konzultantova matka je jistou pfena§q5k0u prislu$né alely, ale jeho
otce miZeme pii malé frekvenci této alely v populaci povaZovat za domi--
nantnfho homozygota. Konzultant tedy mi dv¢ alternativy:

1) konzultant JE HETEROZYGOTEM ....... —g-

2) konzultant JE HOMOZYGOTEM +uruveens —o-

' (bez alely
pro alkapt.)
Konzultant uz ovéem md dvé =z dr av é déti.

Kdyby tedy byl heterozxgotem, pak podminéné pravdepodobnost. ze Jeho dvé
déti budou zdravé, by byla

\2 :
(-%—) = —%— = 25 % (podle pravidla o nadsobenf pravd&podobnosti).

Kdyby nebyl heterozygotem (tj. je-li homozygotem), pak podminé&ni pravdé-
podobnost, Ze bude mit 2 zdravé déti, by byla 1 = d&j jisty.

Nyni'musime stanovit spojenou pravdépodobnost (tj. pravddpodobnost, Ze da-
ni osoba je heterozygOtem a Ze se ji marodily dvé zdravé dé&ti); hodnota
této spojené pravdépodbbnosti je dsna soudinem moznosti, Ze konzultant je
heterozygotem a pravdépodobnosti, Ze se heterozygotOVi narodi 2 neposti-
'iené déti:

_%_ i .%. = —— = 12,5 %.

Spojend pravdggodObn0st pro pripad, kdy tazatel neni heterozygotem a mi
'dvé zdravé déti = —3- . 1= == 50 %,

APOSTERIORNf PRAVDEPODOBNOST, Ze JE HETEROZYGUTEN = P(He) = zlomek,
v jehoz gitateli je spejend pravdépodobnost (tj. tazatel je heterozygot a
mé dvé zdravé déti), a ve jmenovateli je soudet spojenych pravdépodobnosti
(tj. Ze je heterozygotem + Ze heterozygotem neni)

P, | = " =20 %

He
(=« =)+ (= . 1)
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APOSTERIORNS PRAVDEPODOBNOST, Ze NENf HETEROZYGOTEM, = P(Ho) = zlomek,

v jehoZ Eitateli je spojend pravdépodobnost (tj. tazatel neni{ heterozygo-~
tem a m4 dvd zdravé d&ti) a ve jmenovateli je soudet obou spojenych prav-

dépodobnost
2.1 L, o
P, = = - 8 = 80 |
“Ho I j j ~g— = Ay | %,
g U & g =g 8" =22

Pravdépodobnost, #e tazatel je heterozygotem pro alkaptonurii,
tedy je [§§,§] . :
Pravddpodobnost, Ze tento muZ bude mit se Zenou postiZenou alkaptonurii

po dvou zdravych dé&tech jesté dalsi
dité postiZené alkaptonuri i = —%— - -%— ='T%'=

= 10 %. S porody daldich zdravych dét{ se pravdépodobnost jeho heterozy-
gotnf konstituce bude stédle zmenSovat (napf, pti narozeni 3-tiho ditdte=
= 5,5 % pro &tvrté dité atd.). Kdybychom nepfihlfZeli k jeho narozenym
d&tem, byla by v daném pifpadd pravdépodobnost postizeni kaZdého ditdte

1 1 1

r wlls olialis ol B
Pravdé- . Nosiég Zdravy
podobnost heterozygot homozygot
apriorni 1/2 1/2 .
podminéné (1/2)% = /4. 1
spojené 1/2. 1/4= 1/8 1/72 . 1 =1/2
aposteriorni | P(He) = —rplirg=|P(Ho) = 3ltpy =
I ’ A
e (m7) | el

ZAVER: Za zé4vér miZeme povaZovat kOnstatovéni, ie s porory nepostiZer: =i

dét{ kles4 pravdépodobnost, Ze konzultant je heterozygotem. Je viak zapc-
tfeb{ pripomenout: uvazovali jsme prozatim pouze narozeni zdravych déti.

Narodi-1i se vSéak jedno d{fité nemocné - méme jistotu:

konzultant je heterozygotem !

IX. PFibuzenské shatky - riziko pFibuzenského snatku

Jako pribuzné oznalujeme 0sOby pochéze jic{ od spole&ného predka.Z to-
hoto genetického hlediska tedy manZelé resp. Otec a matka ditéte si ne jsou
navzéjem (obvykle) pfibuzni.Stupen pF{fbuznosti vyjadfuje koefici-
ent pribuznosti (r), ktery udédvd, k o 1 i.k gen 4 . ma-
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Jji dvé pribuzné osoby spoledédnych.,

YV nékterych pfipadech pouiivame radéji koefici,ent in-
breedingu (F), co2 je pravdé POdobnost, Ze uréit
jedinec bude homozygotnft pro dvé stegjné al
‘ly, pochézejicf z jedné alel y Jeho pfedka (tj.
od téhoz2 predka 1!1),

Koeficignt.inbreedingu lze odvodit od koeficientu pribuznosti rodiga dang
ho jedince takto: °

F = —5 nebo (rodidd) = 2F (ditéte). To znamen&, Ze déti z manielstvi
mezi bratrgpcem a.sesgfenici (r = 'H') maji pravdépodobnost F = "I§° byt
homozygotni pro kterykoli gen v d d s ledku svého Spoleé «
ného pidvodu (akromd toho téz v disledku mélo pravdépOdobného
néhodného setkani dv0u rodiéa nesOucich tento gen v heterOzygotnim stavu),

'Pfiklad 19.

Vypoiet pravdépOdObnOSti. Ze bratranec a sestrenice ponesou st e
nou alelu od §8polecé¢ného (téh02) predka:

sﬁArEK BRATRANCE A sssrﬁsnrca

2

L ,ti——@ *@—-ﬂ

Schema 2

-

Pravd6p0d0bn08t. Ze uréité alela prejde od I,1 do 11,2, je 'Z' . 2o
‘prejde do II,3, je také -E' s Ze pfeJde JAK do II,2 ’ TAK do II,3 , je
. | 1 . | ;
:T-T,-To
‘Pravdépodobnost, ¢ d v é d &t i dostanou stejnou  alelu
BUD odotce NEBGO odmatky (tj. neklademe si podminku, Ze alela
v genotypu obou potomkd - vnukd - mus{ pochézet od j e d no ho TEHOZ



spolecného predka, je tedy -%— Ly i i

Pravdépodobnost, Ze urditd alela prejde od I,1 do IIXI/1 , je

.%_ . _%_ " .%_ , %o prejde do III,2, je také -%— , Ze piejde JAK do 1II,1
TAK do IIL,2, je —p— . —4— = —[¢- - Pravdépodobnost, Ze urdits alela pre-

jde z 1,2 JAK do III,1 TAK do IIT/2 , je rovnéi fs .

Pravdépodobnost, Ze bratranec a sestifenice dostanou stejnou ale-
lu (dédeékovu nebo babig&inu) b.ud od otce ne b o od matky, je

1 i _ .1
T6 Y TIs T T8

Pravdépodobnost, Ze.2 déti dostanou stejnou alelu

od matky od otce od matky (NEBO)
od otce
s 4 +
ittt it e i A e | At e — - w “
od babié&ky od dédecka od babidky
od déde&ka
bratranec 1 1 1
+ -IF b o T
sestrenice 16
: . |

Pravdépodobnost, Ze bratranec a sestrenice ponesou v diisledku své pribuz-
nosti stejnou alelu, je tedy: ' '

1 1 1 1 .
3-* "3 *"T3 T |78 |°

Priklad 20.

Predstavme si, Ze by III,l byl homozygot!
Pak je jisté, Ze pFisludnou alelu dostal od II,2. Pravdépodobnost, Ze j2]
nese II,3, je i%r a ze jej predd III,2 ,_také —%— . Pravdépodobnost, zZ¢
v tomto pfipadé ponese bratrangc prislu$nou alelu, pro niZ je sestienice

homozygotni, neni —é— » nybri —%' .

Priklad 21,
SRATEK MEZI DVOJNASOBNM BRATRANCEM A SESTRENICE

Jaka je pravd&podobnost, e d v 0 jn d s 0 bny Dbratranec a
sestrenice = (déti ze snatku dvou sester a dvou bratri) ponesou stejnou
alelu?

Pravdépodobnost, Ze OBA rodife zdé&dili prislu$nou alelu od s p 0 -
lec¢ného pftedk-a generace I A, je —%— , pravdépodobnost, Ze
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OBA rodide zdddili pfisludnou (stejnou) alelu od spoleé¢ného
predka generace I B, je také —é— o

Pravdépodobnost, Ze sestfenice a bratranec maji stejnonu ale =~
lu OBA - ato BUD z generace I A - NEBO z generace I B, je tedy:

4 - [
4 2
A O
1 2

Schema 3

ZAVER : 4

Z piikladu &. 19, 20 a 21 vyplyva, Ze Kk "'setkéani dvou
ale.l dojde mnohem snadnéji, jestliie rodide méli v minulosti pribuzné-
ho predka, od ndhoZz mohli oba zdeédit stejnou alelu. Pravdépodobnost, Ze
bratranec a sestienice zdé&di stejnou alelu od spole&ného predka, je, Jjak
jsme si prokéazali, —é— « 3 touto pravdépodObnosti musime kalkulovat, jest~
lize mame stanovit, s jakou pravdép0d0bn0sti se dvéma piibuznym miZe na-
rodit recesivni homozygot. U nepribuznych bervme v uvahu pouze frekvenci
prisludné alely v populaci a pravdépodobnost, s jakou se nahodné setkaji
dva heterozygoti v této populaci, U pifibuznych vsak je tato hodnota zvy-
Sena o pravdépodobnost, s jakou tito jedinci ve svém genotypu obsahuji
spoleinou alelu.

Priklad 22.

Jak se zvy§i riziko narozeni fenylketonurika, jestliZze dojde k piibu-
zenskému snatku mezi zdravym bratrancem a zdravou sestienici (v jejich ro-
dinach se fenylketonurie nevyskytla) ?
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1) Obecnad frekvence vyskytu heterozygota pro fenylketonurii v popu-
laci = 0,02 = 2 %,

2) MiZeme tedy vypolitat pravdépodobnost, s jakou dojde k setkani
dvou nepfibuznych heterozygotdi = 0,02, 0,02 =0,0004 =
‘= 0,04 %.

3) Bratranec md se s Ju sestrenici -%— spOIeénych alel. Proto prav=-
dspodobnost, e budou mit stejnou alelu kteréhokoli genu = —g— = 0,125 =
= 12 5 %o

4) Pravdépodobnost, Ze bratranec i sestfenice budou heterozygotni
pro alelu pro fenylketonurii, je:

0,02 , 0,125 = 0,0025 = 0,25 % .

5) Jsou-1i oba rodiée heterozygotni, je obecnd pravdépodobnost poro=-
~ du homozygotniho ditéte =

= 4 - 0,25 = 25%.

nqpfibuz;jch rodidd Je tedy pravddpodobnost narozeni fenylketonur1ka =
0,0004 . 0,25 = 00,0001 = (0,01 %} .

(—1

U bratrance a sestrenice je.narozeni postiZeného ditéte =

1)
i

~

= 0,0025 ., 0,25 = 0,000625|= 0,0625 %| .

., U_tohoto piibuzenského snatku tak stoupne p;avdépodobnost narozeni nemoc-
ného ditéte m oproti snatku dvou nepffbuznych.

- Priklad 23.

Zdravy muz, ktery Je heterozygotem pro fenylketonurix, uzavfel sna-
"tek se svou sestfenici,

1) Jaké je pravdépodobnost, e jejich ditd bude postizeno ?

_ 2) Kolikrét toto riziko prevySuje riziko populaéni (tj. 0,01 % - viz
pfe &G 22) ?

iad 1): Pravd&épodobnost narozeni fenylketonurika dvéma heterozygotim

= - = 0,25 = 25%

V naSem piipadé.je partner jistym heterozygotem a ma —é— vloh spoleénych
se svou partnerkou (sestfenici). PravdépOdobnost. ‘2e i jeho partnerka je

- heterozygotem pro fenylketonurii, je tedy -g- = 0,125, Pravdépodobnost, Ze
se témto partnerim narodi fenylketonurik, = 0,125 . 0,25 = 0,03125 =

ad 2): Riziko je v tomto piipadél 312,5x|) vy$s{ oproti riziku populadnimu




(tj. oproti 0,01 %). B o o -

Priklad 24+ =
Jaké je riziko onemocnéni ditéte ze snatku bratrance a sestfenice,
je-li jejich déd ze spole&né vétve postiZen alkaptonurif?

Jeden z rodiéd kazdého snoubence jo zcela jist& heterozygotem (nebot
jejich otec -~ déd naSeho bratrance a sestienice - je homozygotem). Hete-
fozngt predava kteroukoli alelu potomkovi s pravdépodobnosti —%— . Tato
pravdépodobnost je pochopitelné stejnd pro oba rodiée pochazejici ze spo-
leéné vétve. Proto narozeni postiZeného ditéte je ddno soulinem pravdépo-
dobnosti tfi déjh: dvou, jejichZz hodnota je rovna 1/2 (s jakou rodié& ob~
drzel alelu pro alkaptonurii), a tfetfho d&je, tj. narozeni alkaptonuri-
ka, kdyz oba rodiGe jsOu heterozygoti ...... tje. 1/4.

4 L =15 = 00625 ... [6,25%

"Priklad 25.

BRACHYDAKTYLIE = krétk0prst0st, u post1ieného jedince se vyviji enormné
kratké prsty; &asto je sniZen i podet prsti,a to tim mechanismem, Ze spo-
lu srostou zdklady dvou sousednich prstdl (napf. 2. a 3. prstu). Vada je
dédicné autozomélne dominantné. :

' Jaké je riziko onemocnéni ditéte ze snatku bratrance a sestienice, .
je=1i jejich dé&d ze spole&né vétve rodokmenu postiZen brachydaktylii ?
Bratranec ani sestfenice brachydaktylii nemaji. Tento piikiad ném slouzi
jako uké&zka d&je, jehoz pravdépodobnost P = 0, tedy déje nem 0 Zn é -
ho. Brachydaktylie'je vada dédici se autozomalné dominantné. Z toho vy=
plyvé, e nositeli stasi jedins alela k tomu, aby se manifestovala jako
znak. Fakt, Ze je déde&ek postiZen brachydaktylif, nem& pro genetickou
progn0zu z&4dny vyznam, Jestliie nemagi brachydakty111 pfimo sestienice ne~-
bo bratranec, znamen& to, Ze v jejich genotypu neni Obsaiena prislusné
alela, Proto ji nemohou predévat svym potomkim, PravdépOdobnost narozeni
brachydaktyllka se rovad 0 a neni timto pribuzenskfm snatkem ovlivnéna.

X. Populaéni genetika

Genetika populaci studuje matematlckym1 pr0stredky dusledky Mendelo=-
vych zékond na irovni populaci. =, . '
Mende l0ovsKk & populace (déle jen:- pOpuiace) je §kup;na
navzajem kr£z1te1nych jedinecd, kterf sdfleji spoleény genofond. Gena =
fondem “rozumime celkovou genetickou informaci, obsaZenou ve véech
genech viech jedinca dané populace. Genetika populaci zahrnuje dvé stran-
ky:

1) empirickou a
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2) teoretickou.

1) Empirickd C4dst spoéiva ve studiu & pupisu skuteénjch populaci., Na dze-
mi CSSR se napf. zjisfuje Getnost uréitych genotypl, primérnfy koeiicient
inbreedingu atd. '

32) Teoretickd &4st -~ jeji nejdialeZzité j8i sloZkou json matematické mode-
ly. Poéulaéni genetika m4 v biologii pondkud mimo#adné postaveni proto,
Ze od samého polatku této discipifiny hrély matematické teorie podstatnou
roli v jejim rozvoji,’

Nékteré jevy, napriklad ndhcuny geneticky drift, byiy nejprve piledpovédé=-
ny matematickou teorii{ a teprve pozdéji potvrzeny pri studiu konkrétnich

populaci,.

V lékarské genetice pfindSeji populalini metody nejen teoreticky za-
vazné vysledky, ale davaji faktickd i etické kriteria pro posouzeni situa-
ce v konkretnfi rodiné nebo u jedince. Napf. u recesivné dé&diéné choroby
je pravdépodobnost postiZeni dé&t{i zavisléd pFfedevi8im na frekvenci alei-

v populaci, nebo na frekvenci choroby v populaci. Populainé genetické¢ hie-
disko d4v4 zcela nové aspekty pro posouzeni lékarskych otdzek, pocéinaje
rodinnym vyskytem chorob, pribuzenskymi snatky a kon&e tfeba interrupéni
praxi a prﬁmérnyﬁ poltem déti, y

vypodet frekvence jednotliivych typl alel a genotypd v populaci =

piiklady pouZit{ Hardy-Weinbergeva zédkona v lékarské praxi:

Lidsk& populace dne3nich dni se (aZ na vyjimky) blf{Zi populaci pan~
miktické, ' ;

Panmiktickaa pepulace je takovd, ve které se alely
gsaméich jedinchk néd hodné pé&ruji =z alelami samiéfich jedia~
ci a k pohlavnimu rozmnoZovin{ se .n 4dhodné& spojuji jedihci
stejné g d ne.rac °4;J Pii panmixii nastdvé rozdéleni alel de |
jednotlivych genotypti podle Har dy - Weinbergoyva = %”15
kona a genetick 4 struktura populace N
s e nemé&n{, nebof genotypové a alelové frekvence zistdvaji béhem_J
generaci stejné.

Hardy-Weinbergiiv zikon uddva v z t ah me z i frekven-~
ci alel a frekvenci genotypd v populaci.

Pfi praktickém pouZiti Hardy-Weinbergova zékona (dale jen H/W) vyché-
‘zime z uvahy o0 dvou alelédch ‘téhoz genu, 10ka11zovanfch na homologickych
pokusech na autozomu, Pro jednoduchost uvaZujme vztah iplné dominance a
recesivity a znak, ktery je podminén monogenné. Alely oznafme A (dominan-
tni) a a (recesivni). Kaidy jedinec tedy m& ve svém genotypu dvé alely -
budto obé stejné - homozygot (AA nebo aa) nebo rdzné (Aa - heterozygot) .

Frekvenci alely A oznalujeme symbolem 5% &
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frekvenci alely a oznafujeme symbolem .
Soudet frekvenci{ dominantni alely a recesivni alely

je roven jedné; P + g = 1 (100 %).

'Z_toho vypiivd: p =1 =« ¢
a q = 1 =-p
Jak je moZno zjistit frekvenci jédnotlivych alel (A, a) a genotypl
(A4, Aa, 28)? o
‘Protoze jde o autozomdlni lokalizaci a 0 n&hodnou kombinaci gamet,

zji&fujeme pravdépodobnost podle Punnetova vzorce:| it

2

SOUBOR GAMET V POPULACI - GAMETOVY FOND

p (Ay
q (a)p qp  (aA) oo g {ea)
SOUCET: .. p? (AR) + 2pq (£a) + o3 .(aa),s 1

, Je ovZem nutno si uvédomit, Ze tento szEec_!xj;dfujé 8 u mgé_r a {i
‘vfsledek v 8 e ch mo3in § ¢ h kifZeni v rémci populace, ne viak

|xgsledek jednoho kiiZenf. :

: Pri nréeni éetnosti.genotypqﬁv populaci uifeéme z 4adkladni
iv8ty o nédsoben {f pravdépodobnostis: pravdé-
podobnost, Ze dva nezédvislé ndhodné jevy nastanou soudasnd, se rovné souJ;
‘&inu pravddpodobnosti obou tchto jevl. TakZe kdyZ p uddvd tetnost v§skytu
gamét s alelou A v populaci, pak pravdépOdObnost, %e se pfi oplozeni se-
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tkaji dvé gamety obsahujici{ alelu A a dajf vznik zygoté genotypu AA, je:
P .p= 2. Pravdépodobnost, Ze se spoji dvé gamety s alelou a, je:

q .
tou

q = g° . Pravdépodobnost, Ze se spoji gameta nesouci alelu A s gamew
nesoucf a,je : p . g + p . g4 = 2pg.

Soutet téchto pravdépodobnosti postihuje vSechny moZnosti, tj. c e 1 o u

populaci, a je tedy roven 1,0 (100 %).

2
q

q =

P =

2pq.

Pak
tit

S0 000 00 e eTs 0000000

Hardy-Weinbergiv z4kon je tedy vlastné rozvinuty binom

(p+p)* = p2+2pqg+q® =1 (100 %),

frekvence autozomédlné recesivnich homozygotu,
tj. frekvence autozomilné recesivniho
znaku - (aa)

qu v eesevsseceso fl‘ekvence recesivni alely Lo (E)
1 =g eeeeeveenss.s frekvence parové dominantni alely - (A)
= 2 'p2 . q2 ess E frekvence'heterozygotﬁ.v populaci - (Aa)

miZeme konkretni ¢isla (podle situaci v konkretnich populacich) zjis-
ev, vypolitat, protoZe:niri vztahu uGplné dominance nam staéi zjistit

frekvenci recesivnich homozygotd (aa). Tute frekvenci zjistime snadno -
jejich prostym se&tenim, nebof jsou od nositelt dominantni{ alely fenoty-
pové odli$ni. Z frekvence recesivnich homozygotl pak uréime frekvenci
obou alel i frekvenci dominantnfich homozygotd (AA) a heterozygoti (Aa),

priklad 26. (modelovy pfiklad ~ I.)

Frekvence recesivnich homozygoti v uréité velké a panmiktické popu-

laci je 9 %. Vypoltéte frekvenci obou alel - A a a, a obou genotypl -

tje AA a aa:
froekvence recesivnich homozygoti = q2 eee 0,09 (.00 (9 %)

frekvence recesivni alely q = an = V0.09 = 0,3 .ieees |(30 %)

frekvence dominantni alely p=1-q=1-0,3=0,7.. (70 %

frekvence dominantnich homozygotd pz = (0,7)2 = 0,49 .. | (49 %)

230

frekvence heterozygoti = 2pq = 2 . 0,7 . 0,3 = 0,42 ... | (42 %)

SOUCTY:

",

p? (49 %) + 2pq (42 %) + q° (9 %) 100 %

100 %

p (70 % +q (30 %)

soudet frekvenci vSech tri kategorii genotypi je roven 100 % (1).

Soudet frekvenci obou alel je roven 100 % (1).



‘'nek HM rovnovahy nastane binomické rozd
lent Setnosti alel do genotyp a toto rozdélenf se udr 2 { iv
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Priklad 27. (modelovy priklad - II)
V populaci je 800 jedinch AA a 200 jedincd aa (tedy jen homozygot il !
Potatedni genotypové Eetnosti tedy jsou: AA ... 0,8; Aa ... 0,0; aa ...
0,2. Neboli: p = 0.8; q = 0,2. Hned v pFi§t{ generaci vSak za p o d m

)

[«

dal$ich generacfich; tedy:
Cetnost AA bude p2 0,64; Cetnost Aa bude 2pq = 0,32; getnost aa = v,04,

Cetnost alely A pak bude p = 0,64 + -91232_ = 0,8, tedy taZ jako po&itoc.
0,32

- n{ relativni &etnost p. Cetnost alely a bude q = 0,04 + —5=— =0,2, te-

dy opé&t taZ jako poédtedni relativni &etnost q .

Priklad 28. (autOZOmélné dominantni typ dédién0sti)

Krevn{ skupina A se dé&li ddminahtné ve srovniani s krevni skupinou Q,
MiZeme piedpokladdat, Ze ohled na krevni skupinu se neuplatnuje pfi volbs
manZelskych partnert, takze méme co ¢&init s panmixii,

V uréitém souboru bylo zjisténo, Ze 1 200 osob ma krevni skupinu A
a 300 osob krevni skupinu O, Procentudln& vyjadieno: 80 % je nositelem
znaku kddovaného dominantni alelou (IA). 20 .% je nositelem znaku kdodova~-

{ ného alelou recesivni (i ). U jedincti s krevni skupinou O znadme souasnd

i jejich génOtyp: Jjsou to recesivni homozygoti s genotypem "ii", Mame za

" dkol zjistit. Jak jsou v tomto souboru zastoupeny dals{ dva genotypy, tj.

homozygotné dominantni "I I " a heterOZngtni "IA " a obé& alely, tJ. Ja-
kd je frekvence alely "i" a alely 14

- frekvence recesivni alely: q = {;‘ VO 20 0,447

i frekvence dominantni alely::sp = (l=q) = 1-0, 447

. frekvence hetérozygotﬁ: 2pqg = 2. 0,447.0,553

0,553

n

2

? frekvence dominantniho gendtypu: p° = (0,553)2 '=0,31

0,49

"

Ve zkoumaném souboru je 31 % homozygotii s krevni skupinou A (tj. Jje-

dinci s genotypem AA) a 49 % heterozygoti srkrevni-skupinou A (IAi).
Frekvence recesivni alely (i) je 44,7 %; frekvence dominantni alely;jIAL

je 55,3.

Priklad 29.

Otec je nositelem krevni skupiny AB, matka krevni skupiny B. Jaké je
pravdépodobnost, Ze odekdvané dité zdédi krevni skupinu A?

V pripadé, Ze o matce vime iisté, Ze mad krevni skupinu zalo-
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Zenou hOmOzngtné (& heterozygotné). Je vypolet jednoduchf, stejny jako
Jsme pouzili v prikladd &. 3, str. 10,

.Jsou tedy dvé moZnosti:

1) p - 1AB x BB
- (otec) - (matka homozygot)

S i S o S o o 1B1B

krevni
skupiny = AB AB B B
(50%) (50%)

\ tomto pitipadé je pravdépodobnost narozeni ditdte s krevni
skupinou A= 0,

2) p 1B x 1By |
' (otec) _ (matka heterozygot)
A;B A igIB IBi

Fy I"I It

krevni - .
skupiny = AB A B B
(25%) (25%) (50%)

V tomto pifipadé je pravdépodobnost narozeni dité&te s krevni
skupinou A (jev A) =
P(A} = — (25 %).

AvS8ak v pripadé, e omatce nevime jist § , zda mé ve
svém genotypu krevni skupinu zaloZenOu homo- &1 hqtprozygptné._musime'
pOEItat pouze s- pravdépodobnosti{, atos pravdépo-
dobnost{, s jakou se vyskytuji{ v dané populaci nositelé krevni skupi-’
ny B-heterozygoti (jev B). Tento udaj znéme - v nasi pOpulaci iije
v priméru 12 % heterozygotd krevni skupiny B. Pravdépodobnost vfskytn
tohoto jevu tedy Je :

ﬁyfg&eni prikladus
“p 1A 184

% .
(otec) (matka heterozygot s pravd&podobnostf)
' P(BYy = 12 %
P o s BB gBy :
- P(A) = B %

Pravdépodobnost, Ze se témto rodléﬁm narodi dft& s krevni skupinou A
(jev C), jerovna souéinu pravdépodobnost{ vz4jemnd se pod-



minujicich jevit, tj. Jevu A a B,

3 oA S - 32 =

P(C) = P(A) . P(B) = 0,35 .0,13 = 0,03, tj. |3 %,

Prfklad 30.

Jakad je pravdépOdObnost, %2e v naSi zZemi dojde ke snatku mezi rh~ ne-
gativnim partnerem (dd) a Rn* (pozitivnim) = DD nebo Dd partnerem? Vime,

' %e asi 16 % prislusnikd nadf{ populace je rh™,

. rem a rh~ partnerem,’

Pravddpodobnost, Ze jedinec nad{ pOpulace je rh”, je
‘ . 16 % LR B N 0 16.

. Pravdépodobnost, Ze jedinec je r* » Jje asi 84 % eee 0,84,
KOmbinovanﬁ (spOIeéné) pravdépOdobnost je°

0,16 . 0,84 = 0,1344 ..... 13 42 %.
Jo tedy asi 13% pravdépOdobnOSt, Ze done ke snatku mezi Rh partne=-

Priklad 31.
Vypoéitejte procento - ‘Ra* homozygotﬁ (DD) a heterOzngtﬂ (Dd) a uréo-'

5 te. pravdépodobnOSt, Ze rh - negativni Zena (dd) m& za manZela Rh pozi-

tivniho homOzngta (DD). tedy Ze vznikne manzelstvi v némi je kaidé dftd
ohroZeno fetdlni erythroblastozou. - '

Frekvence recesivnich homozygotd (dd) oo q2 = 0,16 .,;..... 16 % | o
Frekvence alely (d/rh ) eee q = V = 0,16 = 0,4 cocevveaee |40 % ];

Frekvence alely (D/Rh ) ees P = 1 - q = 1-0,4=20,6 cecocce
Frekvenco dominantnich homOzygotﬁ (DD) cee p = (0, s)aa 0,36

Frekvence heterozygotﬂ (Dd) eeee 2 pg = 2 . 0,6 « 0, 4 = 0,48

: PravdépodObnost setkén{ recesivniho hOmozygota a dOminantniho homOzngta

[.j

3016 0036 = 0576 .o----o.onoco. 576 .

StBV. kdy se letka rh™ muZ s Rh* ‘Zenou, nis vdak nezajima - ditd je ohro-

Zeno pouze tehdy, jestliZe je matka rh™ a otec 2’ - homozngt. Proto prav-
dépodobnost setkani Zeny- recesivniho homozygota (dd) a muze dominantniho

homozygota = 0,0576 + 0,5 = 0,0288 eeveersssessscecscss |28 %] o

Priklad 32, (Hraniéni forma Hardy-Weinbergova z4ikona)

Z praktického hlediska je vyhodné zjednodudit pouziti Hardy-Weinber=

! gova z&kona pro ty piipad kd frekvence recesivni alel q Je mensi

nebo rovna 0,01 (1 %) : 5 0,01,

FlﬂiIketonurio se vyskytuje asi 1x na 10 000 novorozenca. Jakd je
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frekvence alely pro tuto chOrobu v Obyvatelstvu a jaké je procento hete- i

rozygotﬁ? : : : Ny et T

r

frekvence nemocnych (fj; recesivnich homoiygotﬁ) i

- o =—m-}m—3— 7 o,fioo;'...‘;...;.,_ 0,01 %.
frekvence pfisluéné alely i....'. Vé‘. = .= .
='i%‘5" 001 1%.::" \
f;eRVen;e heterozxgotﬁ ;;.;;.‘ va>v§ech pfifadech!.kdz q = 0,0 , ' !

p——

Boéitéme s tim, e 2-=> . Potom Irekvence heterOZngt& sesssesteccccen

AR 3.1, -rmr' -mr "T =20 "ﬂ’.%?;i-‘,&f.j‘_z""f 5

i . 2 ; ‘
Hodnota 0 01 pro q je tedy hranici (limitem), od niz mﬁieme pouiit zjed-!
noduéené (hraniéni limitni) rormy Hardy-Weinbergova zékoaa, kdy p -vl. '

’

‘A

XI Vﬁgoéet rrekvence alel a’ genotxga u mnohotné alelie

Zatim jsme brali v uvahu pOuze jeden 10kus setdvéma,a ela?i. v pfipa-

dé mnOhOtné alelie (napf. u tri existujicich alel):musime zpﬁsob vypOEtu ;'
m0d1fikovat. Lo 3 '

' Jde-1i o kodominanci piisluénych alel, mﬁie bft JeJ1ch'frekvenco sta-
-u0vena jednoduée, podle frekvence Jeantlivych genOtypﬁ v pOpnlaci._”. By,

U tr1ale1niho systému je zékladni fOrmuli vlastné r02vinutj tr1n0m'

b+ + 0 = ;ir'f"k.%{éi + % s apa +2p+2q1

?_., SIOiitéJsi s1tuace je v pfipadé 2e nékteré z alel jsou lom;tantni
L a jiné rec081vn£. Napf. u vypoitu genOVich a alelOvych rrekvenci lel
krevniho systému éloveka ABO pouziJeme symbolﬁ. ;z, i N N :

p frekvence alely I 'Ef, . q'_év frekvance alely IB

]

o frekvence aLely i f oy Plati: | p + & nﬁ~:;fi £,
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FENOTYPY ’ GENOTYPY FREKVENCE

A< IAIA pa
5 IAi 2pr
<IBIB J
. :
' : 181 2qr
AB: 1A1B 2pq
B et S PNl SN

‘Neni obtizné zjxstit hodnotu r2- a tudiz i're Zj1§tujeme ji piimo .z vf-

sledku testOVéni patiiéného szrku populace. Vzhledem k dominanci A aB

'Pvéak hodnoty “paqg™ musime zJiétovat ‘nepfimo, z hodnot distribuce

genotypl. V' podstaté pOStupuJeme tak, ie Z vypoctu nejprve "vypustime"
existenci jedné ze tii alel a praqueme jen se dvéma. Potom postup obra-

.ftime. Pracujeme tedy v pOdstaté se dvéma binOmy a Jechh vysledky zkomple-

t1zu3eme- A+ 0 p2 + 2pr *>. r2; pievedeno ‘na étverec ‘binomu

'A + 0 = (p * r) ’ 2 tObo ‘VA +0 = P + Ta- PrOtoie P+ q.* r ; 1 je

='1-g; dOsadime-li do roynice VA +0 = 1'~'q gili q w YA # O

;Ze SOuétu frekvence genotypﬁ A +.0 tedy pOdle uvedené rovnlce vypoéteme
'éhOantu "q" a znéme jiZ "pe, takze vypocitéme p 1 - q - 1o “Tak’ je mozZno
-stanOVit trekvence alel. ’ 2, g

E‘Priklad B s, G L

- Mame zjistxt frekvenci Jednot11vych alel - p, q a r v populacl. ve

E které bylo §etienim ZJIStéHO‘ ‘126 0sob patricich ke skup1né A, 62 k B,
© 12 ke skupiné AB a 184 ke skup1né 0se >0 : : ‘

‘Schemat1cky. !

Gehotypy ‘ ‘)IAIAFi 15 " B8 13 - | g S I & §

Krevai » ' ' I (o0 o
- skupina e A B AB . ' 0
(fenotyp) , L ab

: B . '
(zaokrouhle- 33 : 16 - 3 48
no) :

odpovidajici | - 2 : 2, 2
symbol ; p~ + 2pr q° + 2pq | 2pq r




v - w 98 -
Soudet frekvenci skupin B + 0 (které neObsahuji alolu I‘)z

qa + 2qr + rg - (q + r)2 = (1~ P) . . .
ZtohO' psl- VO 1615 +° 419230 1998302 ®escscccccccse °

Cbdobnd soulet frekvenci sknbin A+ 0 (které neobsabnji alelu IB) éiniz

p + 2pr'+ ra = (p + r) = (1 = q) o

z toho: q= l - 10.3281 & 0,4792 = 0.10153 0.1 ooococooooo;.' |10 % , °

[Koneéné frekvence alely i = |r° = 0,48 =0 6924 =0,7 .."...'.~ .
; i

= Podobny vypoéet bychom provédéli - podlo pfisluﬁné noditikOvaného
. vzorce - i u vice neZ ttialelniho systému.A_ ' G- A |

TIASE

§ ET N o

SYXFAL S T

XII. Stanovoni frekvenco alel lokalizovanzch na heterOIOgickén ﬁseku

i : v T gOnOchrOmOzOmu x : g

i " Ve viech téchto pfikladoch Jo nutno si uvédomit, io so mu t 8 k 6!
. pohlavi projevuje jakoo haploidnf, % ensk 6 jak 'b Cddi -
ploidni, Proto jo nutno stanovit rrekveneo alel u obou pohlavi od= -
délené. o : . g .

iHardy-Woinborgova tomle,pro‘gohlévi muZské: : e f
‘a pro. Ohlavifienskég gl &

;  (;;:t\; 2 (AA» + zpq (Aa) + q (arb =1

‘7.

‘U tohoto typu dédienosti déle plati: trekvence muin -] alolou se rovnﬁ
‘rrekvenci muZd se znakem (postiionich) = q., ; S
Frekvence Zen se dvéma &i jednou alelau (homozygotﬁ v piisluéné alole éi [
heterozygotﬁ) = apq + q?. ; T !
Pi‘iklad 34, ;
' Frekvenco hemotilio u muiﬂ = 1/10 000 :."fﬂ g
Frekvence hemofilie u Zen = 1/100 q00 000 .,
t Jaké Jo frekvenco konduktorek? :

qa- 107 8. q;= an = 104, Hodnota q je velice nizkd (je non§1 nei ° 01).
proto miZeme pouzit hraniéni formy Hardy-Weinbergova zéjkona, tJ. mnzemo g
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povaiovaf .za rovnoAJedné a q2 zcela zanedbat .

_Tedy' frekvence kOnduktOrek o-ooco--n-o-o.ooo-.o.ooooct-oc.--oc-o‘ 2 pq

3 '
2.1, —ooo— = ? W = 5000

p = 1 - 0 07 = o 93 .o.oo.oo,ga %o

<Cetnost ien - p0stiienych -

Na 5 000 Zen tedy pripadé Jedna prenaéecka vlohy pro hemoflliz.

riklad 35«

_ v- pOpulac1 negroidniho plemene bylo zgléténo T % muzdi - pOStlienych
enzymOpatli (= deficience enzymu) glukozo-s-fosfét-dehydrOgenézy. Tento
defekt je podminén gonOZOmélne recesivné. Vypoditejte éetnost Zien - pre-
naseéek alely pro tento defekt - v této pOpulaci. Jaké je éetnost post1-
zenych Zen? \ “ 2 : : :

T &ledem k tOmu.'ze se Jedné o alelu 10kalizovanﬂuina x éhromozomu,
pifedstavuje nam hudnota 7 % nejen‘éetnost postlienfch muzi, njbri i pOLet
muiﬁ s a1e10u. ‘Tedy:, q =7 % sesses O 07 poéet postiienych Zen

(0 07) = 0 0049 ....o. 0 49 %. '

zpq._— 2 0 93 0 07 = o 13 see 13 %.- § »_’_V

IO 49 %[

CetnOSt Zen - prenaéeéek

XIII. Zévér

Préla bych si. aby po prostudOVéni techto kratkych skr1pt p0s1uchaéi
d0kézali vyre§1t alespon ty nejbeznéjsi priklady z obecné a 'z lidské - gene-
tiky. v n1chi Jje nutno brat v dvahu pravdepodobnost jevi. Doufém déle, ze

: posluchaéi z uvedenych prikladﬁ pochopi jak je nezbytné presné IOrmulo-,
' vat odpovédi, a to zésadn& v terminech matematické pravdépodObnost1 a -ne

ve zkratkovitych terminech. které studenti s_oblibou pouiivaji jiz fadu

. let, které- jsou predavany z ro¢niku na rOcniP 5 které nejsme schopni- ze
- 'slovniku posluchaéﬁ vymytit. Uvedu jen Jeden - neréinéJéi - priklad ne=
sprivné formulace: vjestliZe jsou oba rodide zdrévi, ‘ale . nesou ve ‘svém’

" genotypu recesivni’ autozomalné lokalizovanou alelu,

. tvrzeni a zeptejme se:

kodujici urgitou cho-

robu, pak 1/4 (tj. 25 %) jejich pOtOmkﬁ bude nemocnych.” pomysleme toto
s ”Kdyi budou mit jen jedno ditd - jaké bude? 1 VemOc—:

_né nebo zdravé? Nebo “bude '1/4 ditéte nemocni a 3/4 zdravé? A co kdyZ bu-

genotypu mohou mit

dou mit 3° dét1? Vidyt prece vime, Ze rodide © takovém
- .jako stary Klap-

napf. 4 déti a vSechny nemocné! Anebo mohou mit napf.
zuba - 11 d&t{ a vSechny budou zdravé!" Tyto komb1nace (a jestd rada dal-
§ich)' se mohou rea11zovat. protoZe se jedna o d&j o urdité pravdépodob-



