Geneticka determinace zbarveni vlasu u ¢lovéka

Geneticka determinace zbarveni oCi u ¢lovéka

- znaky polygenni, které ale pri studiu dédicnosti v rodinach vykazuji jednoduchou
dédiénost

- vyzkumem dédi¢nosti téchto znaku v jednotlivych rodinach je mozné identifikovat
jednotlivé geny zodpovedné za prislusné zbarveni



LOREAL Determinace zbarveni vlast u élovéka

- znak velmi komplikovany — zatim bylo identifikovano jen velmi malé mnozstvi genu

- zavisi na hustoté rozlozeni pigmentu ve vlasovém viakné (?podminéno geneticky?)
- a na mnozstvi a typu melaninu ve vlasech

eumelanin - tmavé barvivo
pheomelanin - Cerveno-zluté barvivo



Determinace zbarveni vlasu u ¢clovéka

eumelanin

éerné vlasy - velké mnozstvi eumelaninu, vysoka hustota ve vlasovém vlakné {

hnédé viasy - velké mnozstvi eumelaninu, mensi hustota eumelaninu
tmavé hnédé - primés Cerveno-zlutého pigmentu pheomelaninu

zmeéna poméru eumelaninu : pheomelaninu = variabilta hnédé barvy

blond vlasy - velké mnozstvi eumelaninu, nizka hustota ve vlasovém vilaknée

Spinava blond (medova, slamova) — namisto eumelaninu previada pheomelanin

zrzavé vlasy - velké mnozstvi a vysoka hustota pheomelaninu

velmi sveétlé (albinotické) vlasy — neschopnost tvorby pigmentu

Sedé vlasy — rozkladné produkty pigmentu v

pheomelanin



Geny determinujici zbarveni viasu
(dle studia rodokmen)

Hnédé zbarveni viasu (dominantni):

Blond zbarveni vlasu (recesivni):

Zrzavé zbarveni vlasu (recesivni):




Geny determinujici zbarveni vliasu

Hnédé zbarveni viasu (dominantni):

HCL3 na chromozomu €. 15
(asociace s hnédym zbarvenim oci — ze 46 zkoumanych hnédookych rodi¢u

mélo 44 také hnédé viasy)

BRHC na chromozomu €. 19
(asociace se zelenym zbarvenim ocCi)

Blond zbarveni vlasu (recesivni):

Ze studia rodokmenu vyplyva, ze geny jsou pravdépodobné recesivni, ale doposud
nebyly identifikovany.

Zrzavé zbarveni vlasu (recesivni):

RHC na chromozomu €. 4 - hypostaticky ke genum pro hnédé zbarveni (gen
produkuje pheomelanin, ktery se projevi jen pri
nepritomnosti eumelaninu)

HCL3 (BRHC) > RHC > x - dominantni ke genu pro blond zbarveni

Pozn.: vétSina zrzavych jedincu ma mutaci v genu MC1R (recesivni bez znamé
interakce)



HCL3 (BRHC) > RHC > x
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Odvaodit pravidla pro dédi¢nost zbarveni vlasu je velmi obtizné — rizné mnozstvi a
hustota pigmentu vedou v potomstvu k riznym kombinacim.

Pouze ve velmi zjednoduSeném pripadé pri predpokladu existence tfi uvedenych
genu, Ize zjednodusit, ze:

- dva zrzavi lidé mohou mit zrzavé nebo blondaté dité, nemohou mit vSak hnédovlasé
nebo Cernovlasé dité (neuvazujeme zmény v hustoté pigmentu)

-??7? dva blondati lidé musi mit blondaté déti (neuvazujeme zmeény v hustoté
pigmentu)
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? Overte ve viastnim rodokmenu ?




Ukazka rodokmene s dédi¢nosti zbarveni viasu
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Sledovany znak — zbarveni vlasil







?" "f Geneticka determinace zbarveni ocCi u ¢clovéka

- je dano mnozstvim barviva melaninu v duhovce oka

- v mnoha populacich se vyskytuje hnéda barva ocCi, v jinych zase prevlada modra
- souvisi s geografickymi rozdily v produkci melaninu — napf. svétla kuze, blond
vlasy a modré oci u severskych narodu

- v jinych populacich je zase bézny vyskyt vSech moznych typu zbarveni o€i — modra,
Sedaq, zelena a hnéda (napr. kavkazska populace)

mit blauen bzw. grinen Augen

Geograficka distribuce svétiého zbarveni

N Geograficka distribuce zbarveni viasu
ocCi



%‘ ‘j Geneticka determinace zbarveni ocCi u ¢clovéka

- je dano mnozstvim barviva melaninu v duhovce oka

Obecné:
zadny melanin = modré ocCi
intermediarni mnozstvi melaninu = zelené, Sedé, svétle hnédé odi
vysoky obsah melaninu = hnédé a Cerné odi




Puvodni 6-genovy model zbarveni o¢i u ¢lovéka

- navrzen na zakladé studia rodokmenu bez znalosti genetické determinace
- dnes jiz neplatny

Light blue 0 dominant alleles

Light brown 4 dominant alleles

Dark brown / black 6 dominant alleles




Geny determinuijici zbarveni oCi

Gen Fenotyp Chromozom

EYCL1 = GEY Zelené zbarveni 19
(lipochrom)

EYCL2 = BEY1 Stredné hnéda (oriskova) asi 15

EYCL3 =BEY?2 Hnédé zbarveni 15

(melanin)



Location Symbol Title MIM # Disorder
15ql1-q15 EYCL3 Eye color 3, brown 227220 [Eye color, brown] (2)
15g11-q15 HCL3 Hair color 3, brown 601800 [Hair color, brown] (2)
Secretory granule, neuroendocrine protein-1;
15g11-ql5 SGNE1 7B2 protein 173120
14g11.22 ADPRTL2, ADPRT?, ADP-ribosyltransferase-like 2 607725
PARP2
15a11-a22 MIC12 Antigen identified by monoclonal antibody 107254
200 es 30.2A8
15gl1-gter HCVS Human coronavirus sensitivity 122460
15ql1.1 EHD4 EH domain-containing 4 605892
15ql1.1 SPG6 Spastic paraplegia-6 600363 Spastic paraplegia-6 (2)
15911.2 PWCRI1 Prader-Willi critical region 1 605436
Gamma-aminobutyric acid (GABA) A 5 .
15q11.2-q12 GABRB3 I 137192 ?Insomnia (3)
Gamma-aminobutyric acid (GABA) A
15g11.2-q12 GABRAS e 137142
Gamma-aminobutyric acid (GABA) A
15g11.2-q12 GABRG3 B — 600233
15a11.2-a12 OCA2, P, PED, Pink-eye dilution, murine, homolog of 203200 Qisigisﬁ’ ocu};)rcu;a?eouri,atﬂlp 51 i(3); 3):
4 LeRs D15S12, BOCA (oculocutaneous albinism II) = L, B ELOEE ceessive (2);
Albinism, brown oculocutaneous, (3)
15911.2-g13.1 HTGS Hypertriglyceridemia, familial 145750 {Hypertriglyceridemia, susceptibility to} (2)
Small nuclear ribonucleoprotein polypeptide o
15q12 SNRPN N 182279 Prader-Willi syndrome, 176270 (3)
15q12-q15 NNO2 Nanophthalmos 2 605738 Nanophthalmos 2 (2)
15913 TJP1 Tight junction protein 1 (zona occludens 1) 601009
15913-q14 FMN, LD Formin (limb deformity) 136535
15a13-a14 18(16%13219 6I£CK((;3C ek Solute carrier family 12 (potassium/chloride 604878 Agenesis of the corpus callosum with
B ’ ’ transporters), member 6 peripheral neuropathy, 218000(3)
ACCPN
15a13-a14 TRPMI, MLSN1 Transient receptor potential cation channel, 603576

subfamily M, member 1 (melastatin)




Geny determinuijici zbarveni oCi

Gen Fenotyp Chromozom

EYCL1 = GEY Zelené zbarveni 19
(lipochrom)

EYCL2 = BEY1 Stfedné hnéda (oriskova) asi 15

EYCL3 =BEY2 Hnédé zbarveni 15
(melanin)

?? MC1R = gen pro melanocortinovy receptor na 16. chromozomu, (zrzavé zbarveni

vlasu, svétlé zbarveni oci)
?7? 2. gen pro zelené zbarveni — modrooci rodiCe maji zelenooké déti
?? DalSi geny = rozlozeni barviva v duhovce

Determinace ¢erného, Sedého a svétle hnédého
zbarveni neni doposud vysvetlena — mozna
také souvisi s distribuci barviva v duhovce

B) az D) — rozdilna distribuce hnédého pigmentu v duhovce




Pro vysvétleni dedicnosti zbarveni ocCi se pouziva dvou-genovy model

-EYCL1 aEYCL3
- vysvétiuje hnédé, zelené a modré zbarveni

2 geny — H (EYCL3) pro hnédé zbarveni a gen Z (EYCL1) pro zelené zbarveni

H — hnedé h — zadné barvivo (modra barva)
Z — zelené z - zadné barvivo (modra barva)

Vztah dominantni epistaze, kde H dominuje nad Z (H>Z)
= je-li pritomna dominantni alela H — hnédé zbarveni

= chybi-li H a je pritomna alela Z — zelené zbarveni
= vSechny alely recesivni — modré zbarveni
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Z uvedeného modelu vyplyva, Ze:

- dva modrooci rodiCe mohou mit pouze modrooké potomky

- dva hnédooci rodiCe mohou mit modrooké potomky
- dva hnédoooci rodice mohou mit zelonooké potomky

- dva zelonooci rodiCe mohou mit modrooké potomky
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? Overte ve viastnim rodokmenu ?



