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Soucasti genetického poradenstvi
- rodokmen, rodinna anamnéza
- vypocCet pravdépodobnosti rizika
- cytogenetickeé vysetreni — sestaveni karyotypu

- dva pohledy na pravdépodobnost
napf. pravdépodobnost 25 %
- riziko narozeni postizeného potomka — jevi se jako vysoka
- riziko onemocnéni — zda se nam relativné nizka zbyva prece jesté 75 %
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Pravdéepodobnost jevu A = p(A) napr. vznik genotypu s urcitou
Pravdéepodobnost jevu B = p(B) pravdépodobnosti, narozeni chlapce apod.

1) Jev A vylucCuje jev B
- vzajemneé se vylucujici jevy (narodi se bud' chlapec nebo divka)
- pravdépodobnost, Ze nastane jeden nebo druhy jev je souCtem jejich
jednotlivych pravdépodobnosti

P(A nebo B) = p(A) + p(B)
pravidlo adice

2) Jev A nema vliv na vyskyt jevu B a naopak

- jevy jsou nezavislé (v zygote bude alela A i alela B)
- pravdéepodobnost jejich sou€asného vyskytu je nasobkem jejich
jednotlivych pravdépodobnosti

P(AaB)=p(A)xp(B)
pravidlo multiplikace
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Vzorové priklady:

1) Pravdépodobnost shody dvou lidi v krevné-skupinovéem systému ABO

Zastoupeni krevnich skupin ABO v nasSi populaci:

A: 415%
0: 37,8%
B: 14,1 %
AB: 6,6 %

a) Pravdépodobnost shody v jednotlivych skupinach u dvou nahodné vybranych

ledincu:
AaA: 0,415 x 0,415 =M 72
0aoO: =0,143
B a B: =0,0199
AB a AB: = 0,0044

b) Pravdépodobnost shody v celém krevnéskupinovém systému ABO:
P=0,172 + 0,143 + 0,0199 + 0,0044 = 0,339
asi 34 %, tedy kazdy 3. ¢lovéek ma shodu
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Priklady:

2) Predpokladejte, ze jste geneticky poradce. RodiCe se standardnim fenotypem maji
albinotické dité a planuji, Ze budou mit dalSi déti. Jestlize pfedpokladame, ze
albinismus je autozomalné recesivni, co byste fekli rodicum o pravdépodobnosti,
ze:

a) jedno dité bude bez poruchy a druhé albinotické, jestlize se narodi v
uvedeném poradi.

b) jedno dité bude albinotické a druhé bez poruchy, bez ohledu na poradi, v
némz se narodi.

a) Pravdépodobnost (NA):
NA=3/4 x 1/4 = 3/16 18,75 %

b) Pravdépodobnost, ze ze dvou déti bude jedno albinotické a jedno zdravé:
NA = 3/4 x 1/4 = 3/16
AN = 1/4 x 3/4 = 3/16

P=3/16 + 3/16 = 6/16 = 3/8 37,5 %
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Priklady:

3) Kfizime AaBbCc s AaBbCc, kde alely A, B, C jsou dominantni vlci a, b,c. VSechny
tfi geny vykazuji volnou kombinaci. Jaky podil potomstva bude heterozygotni pro
vSechny tfi geny?

P: AaBbCc x AaBbCc

F,: jaky je podil (AaBbCc)

o v

P: Aa x Aa P:. Bb x Bb P: Cc x Cc

Fi: Aa Fy: Bb Fy: Cc

p (Aa) = 1/2 p (Bb) =1/2 p (Cc)=1/2

=S L)

p (AaBbCc) =1/2x 1/2 x1/2=1/8



Pravdépodobnost v genetické analyze a predpovédi

Priklady:

4) Krizime AaBbCCDdEE s AabbCcDdee, kde vSechny geny vykazuji navzajem

nezavislou kombinaci. Jaky bude podil jedinct genotypu aabbCcddEe a kolik
ruznych genotypu bude pfitomno v potomstvu?

P: AaBbCCDdEE x AabbCcDdee

Fi: p (aabbCcddEe)
P. Aa x Aa Bb x bb CCux Q¢ Dd x Dd EE x ee
Fi: aa bb Cc dd Ee
1/4 1/2 1/2 1/4 1
p (aabbCcddEe) =1/4x 1/2x 1/12x 1/4x 1 =1/64 1,56 %

Pocet riznych genotypu:

3 2 2 3 1

=3xXx2x2x3x1=36
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Priklady:
5) Jaka je pravdépodobnost, ze v rodiné se tremi détmi budou vSechny stejného
pohlavi?

p(DDD) =% x%%x % =1/8
(CCC)="axVaxV2=1/8

©

Oba jevy se vzajemné vylucuji, tedy pravdépodobnost ze se narodi tfi déti
stejného pohlavi je 1/8 + 1/8 = 2/8 = 1/4

2?2?72 P 2D +1C

p(DDC)="%x"%x % =1/8
p(DCD)="%2x"%x72=1/8
p(CDD)="%x%%x % =1/8

p =3/8
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Celkoveé je distribuce pravdépodobnosti zastoupeni pohlavi v rodiné se 3 détmi
nasledujici:
DDD = (1/2)3 = 1/8
DDC, DCD, CDD =3 x (1/2)?> x 1/2 = 3/8
CCD, CDC, DCC =3 x (1/2)? x 1/12 = 3/8
CCC=(1/2)2=1/8
celkem=1,0

Obecné Ize vypocet pro konkrétni kombinace zjednodusit, zobecnit pomoci rozvoje
binomického vyrazu (p + )", kde

p — pravdepodobnost narozeni devcete = 1/2
g - pravdepodobnost narozeni chlapce = 1/2
n — pocCet deti

tedy napfr. pro rodinu se 3 détmi:

(b +q)*=p3+3p>g + 3pg~ + g°

|

3dévéata 2D+ 1C
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Pro rodinu s 5 détmi:

(p +)° = p°> + 5p*g + 10p°g* + 10p=g® + 5pg* + g°

|

SEF26 1D + 4C

Napf. vypoditej pravdépodobnost 2D + 3C

a) v uvedeném poradim
— jako p?q3 = (1/2)? x (1/2)3 = 1/32 (3,1 %)

b) v jakémkoliv poradi, zajima nas jen pomér pohlavi 2:3
10p%g3 =10 (1/2)? x (1/2)° = 10/32 = 5/16 (31,25 %)

??? Jak zjistim pocet kombinaci ???

a) z Pascalova trojuhelniku
b) pomoci faktorialu
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Zobecneéni
Je-li pravdépodobnost vyskytu jevu (A) p a pravdépodobnost vyskytu
alternativniho jevu (B) q, pak pravdépodobnost, Ze se v n-pokusech bude jev (A)
vyskytovat s-krat a jev (B) t-krat, je:

a) v urcitém poradi 0

osq p+qg=1

b) bez ohledu na poradi

(n!/s!tH(psqYh)

napr. 4A + 2B
n==6

Pocet riznych kombinaci je: 6!/4121=15  tedy p(4A a 2B) = 15p*g?

Priklady:
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Priklady:

6) Manzelé heterozygotni v genu pro albinismus planuji Ctyfi déeti. Jaka je
pravdépodobnost, ze tyto deti budou dvé albinotické a dvé zdrave bez ohledu
na poradi, v némz se narodi.

P:. Aa X Aa
planuji 4 déti
? 2A : 2N
(A) =1/4
N) = 3/4
(4! /2! 21) (1/4)? (3/4)2 = 27/128 21 %
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Priklady:

7) Vypocitejte pravdépodobnost, ze kfizeni mezi dvéma heterozygoty da presné
oCekavany fenotypovy pomér dominantnich fenotypu k recesivnim 3:1.
Predpokladejme, Ze chceme védét, jak Casto by rodiny s osmi détmi mély Sest
déti s dominantnim fenotypem a dvé déti s recesivnim.

3A: la v rodinach s osmi détmi 6A : 2a

p (A)=3/4
; (:aé: L4 (81761 21) (3/4)° (1/4)2 = 0,31 31 %
S=6

t=2
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Priklady:

8) Pravdépodobnosti u dvojcat.

A) Jaka je pravdépodobnost, ze dvé dizygoticka
dvojcata budou mit stejné pohlavi?

p (CC) = 1/2 x 1/2 =1/4
p (DD) = 1/2 x 1/2 =1/4

p=1/4 + 1/4=2/4 = 1/2

B) Jaka je pravdépodobnost, ze dvé monozyqoticka dvojcata budou mit
stejné pohlavi?




