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Genetika ¢cloveka / GCPSB

4. Mendelisticka dedicnost
Rodokmeny
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Mendelisticka dedicnhost

(1822 - 1884)

DEUTSCHE BUNDESPOST
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Mendelovy experiment

Hrach sety (Pisum sativum)

— snadno roste, rychle se vyviji

- mnoho znaktl s dvéma snadno odlisitelnymi formami

Seed form Seed color Pod form Pod color Flower position  Sead coat color Stem length
Dominant O & ( “ ‘ " 9
Round (R) Yeliow (Y) Inflated (V) Green (G) Axial (F) Gray or Tall (L)
along stem gray-brown (A)
, %
y 3 # %
,~"’ @ /%E.‘
Recessive Y e
% "
Wrinkled (r) Green (y) Restricted (v) Yellow (g) Terminal (f) White (a) Short (/)
on top




Mendelovy experimenty

Vysoké vs vysoké = 4 malé vs % vysoké

~ Tall :.. \
b plants "
= -
S0 4 breeding J N
¥ I3
I |
| | | |
‘ ! AL L ,vysokost*
| ) ‘ maskuje ,,kratkost“
- : J Ly ‘X »
‘h o 3 |
K A .}; .)g
1/4 shont 1/4 1all, true-breading 1/2 tall, non-true-breeding Znak, ktery maSKUje - dominantni
Maskovany znak = recesivni

Sleduje-li se jeden znak u kfizencl
/hybridil = monohybridni kfizeni

MendelGv navrh :

Gamety distribuuji elementy (geny)
Sparovana sada elementu se oddéluje/separuje pfi

tvorbé gamet = zakon segregace



Sledovani segregace

Gametes
Homologous
chromosomes l
T l
Parent 1 I ‘ xx » i
T Replication TT & Seqgregates allelas
in interphase into gametes l
T
Heterozygot
f

-]

>ﬂmatas combing r

l ‘ Offspring (F4)
T T
Parent 2 »
-

T

TTTT I
Homozygot l T

Gametes

TT, Tt — hrachy oba vysoké
- Genotyp - specificka skladba alel

Fenotyp — popisuje projev alel navenek
Wild-type — nejbézné;jsi vyskyt kombinace urcitych alel v populaci
Mutant — je varianta vznikla mutaci v genu




Punnetova tabulka

Tall Tt Female parent
Short
F |
T f Female gametes (1:1)
T TT Tt
__'__,.!"
Mala parant = Tf ) Pheanotypic ratio 3:1
T,
i Tt It
Male
gameatas
(1:1)

Genotypy =-1:2:1
Fenotypy - 3:1



Typy dedicnosti
- Pravidla vysvétlujici zpusob prenosu v rodinach

- Pomahaiji uréit pravdépodobnost , s jakou bude mit urcity par dite, které
zdeédi urcitou vlastnost

- Autosomy vs. gonosomy
- Dominantni vs. recesivni

Nemoci odvozené z Mendelovych zakonu

e &

Autosomalné dominantni Autosomalné recesivni
- achondroplazie - cysticka fibréza

- familialni hypercholesterolemie - Gaucherova nemoc

- porfyria variegata - maple sirup urine disease
- Huntingtonova nemoc - fenylketonurie

- laktosova intolerance - srpkovita anemie

- polydaktylie - Tay-Sachsova nemoc
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A4

Autosomalne dominantni dedicnost

- Obé pohlavi postizena stejné €asto

- Ma-li dité znak, alespon jeden rodi¢ musi mit taky

- Nachazi se v kazdé generaci

- Pfenos se zastavi, pokud v noveé vzniklé generaci neni nikdo postizen

Aa Affacted heterozygous parent (Aa)

it
i

P
A a8 Gametes (1:1)

Aa a4d
affacted unaffectad
g |heterozygote| homozygote

-
L narfecte-;l a3
parent {ad) !
a Aa a4d
Gametos affacted unaffectad

hetarozygote| homozygote
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A4

Autosomalne dominantni dedicnost

Segregacni pomeér — 1:1
Odchylky - Cisté nahodny efekt
- rodinu zalozi postizeni lidé
- umrti pred dosazenim reprodukéniho véku
- pozdni nastup nemoci (neprojevi se fenotyp)

Nékdy se fenotyp neprojevi u ¢asti heterozygotu

Penetrace je neuplna

Uplna penetrace = nutno prokazat genotypovou heterozygotnost
Kvantifikace epidemiologickymi studiemi

Fenotyp nékterych nemoci je kombinace vice znak( (napr.
osteogenesis imperfekta — kiehké kosti, volné klouby, lomiva kuze,
meékké zuby, modré bélmo)

Heterozygoti nevykazuji vzdy vée = variabilni EXPresivita

Y,
fu‘.u,m..v T .
[ fondv G EVROPSIA LN 4 A




A4

Autosomalne recesivni dedicnost

- Obé pohlavi postizena stejné ¢asto

- Ovlivnéni jedinci = homozygotneé recesivni genotyp
- Heterozygotni genotyp = prenaseci, rodice

- ,,Preskakuje“ generace

Snatky mezi pokrevné pribuznymi = E?f.f"utﬁa?fim_ )
vysSSi pravdépodobnost AR nemoci carriars
Offspring
Unaffected
noncarrier
{25% chance)
Carrier

(50% chance)

Affected
(25% chance)

Genotypic ratio 1:2:1
Phenotypic ratio 3:1

NES
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Dominance vs. recesivita

- Mendel zalozil tuto koncepci na fenotypu
- V dnesni dobé Ize urcit i z hlediska vysveéetleni na bunécné urovni, zda je
alela dominantni €i recesivni

- Vrozené vady metabolismu — recesivni — buniky prenasece tvori polovinu
enzymu — dostatecné k zachovani funkce

- Recesivni = ztrata funkce (napf. nedostateéna tvorba enzymu konvergujici Phe na
Tyr - fenylketonurie)

- Dominantné dédéné nemoci = ziskana funkce (napf. tvorba abnormalniho
proteinu — Huntingtonova choroba)

- Recesivni choroby vaznéjsi — alely ztistavaji v populaci — heterozygoti
jsou zdravi

- Dominantni choroby — exprese v ¢asné fazi zivota — jedinec nedospéje
do reprodukéniho véku



Osteogenesis imperfekta, typ |

- Autosomalné dominantni, 1 : 10 000
- Porucha pojivovych tkani
- lomivé kosti a modré zbarvenim sklér
- kratka postava, kiehka kuze, svalova slabost, snadna tvorba
podlitin, krvaceni, ztrata sluchu, problémy s dychanim

- Fenotyp produkovan mutacemi v genu COL1A1 (chr. 17) nebo COL1A2
(chr. 7) =» snizené mnozstvi kolagenu .

- Studie z 2004 - pacienti s COL1A1 mutacemi = ¢astéjSi modré bélmo nez
s COL1AZ2
- nebyla nalezena korelace mezi mutacemi a ztratou sluchu

! B » ™~ W
A 8
24 -
A,
T

Recesivni forma Ol dana
defektem genu CRTAP
nebo LEPRE1 (kéduji
proteiny napomahajici
hydroxylaci kolagenu)
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evropaky | i Z
- f;‘,f.;\“ B BVACPOIC Lo¢ e e—
NVESTICE DO ROZVOUE VZDELAVAN



Osteogenesis imperfekta, typ |

- Kolagen = podjednotka vétsich agregatu — fibril
- slozen z 3 alfa retézcu
- 1/6 — Pro, Hyp; 1/3 Gly
- Funkéné nulové alely — neznamy mechanismus
snizeni pro-alfa(l)
- Substituce Gly, mutace v mistech splicingu,
tvorba stop kodonu = stejny biochemicky obraz
a fenotyp

y v Collagen:
Lécba: single strand
triple cail

central glycines

- bezpecné cviceni

- ochranné dlahy

- vyztuzeni kolen,
kotniku, zapésti

- léky na posileni

kosti

T —
FOSAMAX

TT—
FAMAX

FOSAMAX |FosamA
ONZE WEIKWY T2 -

v 1 ostr Wes 1
| Takaprr i

oAt 23 % v 5

Special amino acids:
4-Hydroxyproline (4Hyp)
3-Hydroxyproline (3Hyp)
5-Hydroxylysine (SHy[)

—Gly-X-Y G- X-¥| Gly -X-¥-

Basic unit
Primary structure

M Procollagen
WWM\/? chains

'

Nucleation at the
C-propeptide

Procollagen
trimer

N-proteinaseT ?G-proteinase

. . §7)




Familiarni hypercholesterolemie (oL

receptor disorder)

- Autosomalné dominantni

- Fenotyp dan zvysenou hladinou LDL
xanthomy na slachach, nemoc
véncitych tepen, oblouk nad rohovkou

- Mutace LDL receptoru (chr. 19;
heterozygoti 1 : 500)

Mutace vazebné domény
apolipoproteinu B-100 pro LDL
receptory (chr. 2) - Typ B

- Hodnoty LDL > 7,8 mmol/l

Blockage in right
coronary artery




Familiarni hypercholesterolemie _jij
(LDL receptor disorder)

- Delece exont v LDLR genu; Chylomicron
2029 T > C tranzice (exon 14) =» Cys za VC) 0o s
Arg VL'[;L DL LDL HDL
LDL LDL Receptor

Ligand Binding Domain
Apo B100

1985 - nalezen RFLP genu pro LDL
receptor (cca 30 % osob heterozygoti)
— €asna diagnoza

Cholesteryl Esters =" N-Linked Glycans

= Triglycerides Wi,  C-Linked Glycans
e

e, TFansmembrane
waw  Region

e Cytoplasmic
Phospholipids Domain

LDL-bending site LDL  ciethrin and other
coat-ass0Ciated
,L proteins

Lééba: (A

- statiny (inhibice HMGCOoA reduktasy)

- afaréza

- transplantace jater ®

- genova terapie (homozygoti) — hepatocyty :
inkubovany ex vivo s LDLR-exprimujicim Geecivecostd 51 S e

virem NE,



Huntingtonova nemoc

- Autosomalné dominantni - neurodegenerativni porucha
- Rozdilny fenotyp — porucha pohybu (tanec sv. Vita), upadek v poznavani,
potize s chovanim, porucha koordinace
- progresivni ztrata nervovych bunék, atrofie urcitych oblasti mozku

- Trinukleotidova expanze (CAG = GIn) v genu pro huntingtin (HTT) (chr. 4) =
neuronalni inkluze agregati polyQ

- Nastup mezi 30 - 40 rokem, zavislé na poctu CAG opakovani v HTT genu, neuplna
penetrace s 36 - 40 opakovanimi — pocet repetic prispiva k variabilité véku nastupu

Jadra netransfektovanych
neuront jsou vidét v pozadi.
Neuron v centru (zluty)
obsahuje abnormalni bunécnou
akumulaci huntingtinu
nazyvana inkluzni téliska
(oranzova).

NE
nwu [\ ] I
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Huntingtonova nemoc

a b
- HUAC, HUAC IDACYH
‘ r—; j ) (\ 7‘.1- \;D r—-(
NESE~ B0ONF NRSE~ SONF"
Wild type —— Mutant
¢ htt.. d htt

®
: ‘.\\ > o LA fg ‘3&)} ,fgl.,,L / TR :‘
%ﬁz % A -\ rfq'
[$
%

BDNF — brain-derived neutrophic factor
REST —repressor element 1 silencing transcription factor
HAP1 — huntingtin-associated protein 1

.

Wit-htt — oddéli REST od
korepresorového komplexu
= transkripce BDNF

- usnadnuje transkripci
mnoha genu — synapsin |
(synaptogenese),
muscarinic acetylcholine
receptor 4 (snizeni ATP,
inhibi¢ni uc€inek)

- kontrola transportu vacku
s BDNF

Mutant htt — nizSi schopnost
udrzet REST

v cytoplasmé =» snizena
transkripce neuralnich genu
- pevnéjsi vazba na HAP1,
shizeny transport BDNF

E gv- ;\1-1’,
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D L}
S— @ | |U||t|ngtOllova
T — --Heg radation
/"-E-l:liﬂ Lbiquitin-proteasome
' nemoc
PaiyD \ ——
- Protagsome
Impainmiani Proleasome
dagradation
|
Probain
/ Do e regation 4 Nuciaar
NH, b _\ transiocation
Tensiated .~ | R\ Proteaiytic
{ Muckear sequestration || (3) / '-'LEIEQL
(| ntranuciear Inclusion and aggragation I| I|
7 Cleaved hit
1 | Chaperone (7 Prasome | r.-uw-muu fitt
falding Impaired Impairment
transcription f

I—| Repression

Frotain
aggregation

Perinucikear INciusion

(6}

5 — aktivace proapototickych drah

6 — jaderné inkluze oznac¢ené ubikvitinem
7 — translokace do jadra — naruseni transkripce

1 - u€ast na transkripci
2 - akumulace Spatné
slozeného htt
3 - proteolyza
e 4 - naruSeni degradace

/ l \ proteasomem

O a» O

Clathrin-madiated
endocytosts dyshunction

MItDChonH
toicity

(5

Vesicle iransport
dysfunction
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Porfyria variegata

- Autosomailné dominantni

- Mutace v genu pro protoporfyrinogen
oxidasu (PPOX) (chr. 1 ; EC 1.3.3.4) — syntéza

hemu

- Klinicky obraz: zvySena fotocitlivost
kozni symptomy — hyperpigmentace,
hypertrichosa
- Akutni zachvaty — ¢asto indukovany léky =
abdominalni bolest, zacpa, tachykardie,

hypertenze; svalova paralyza

- Zvysené hladiny protoporfyrinogenu,
koproporfyrinu ve stolici (celou dobu)

- Pri akutnich zachvatech 5-aminolevulova
kyselina (ALA) + porfobilinogen (PBG)

v moci (fluorescence)

- Missense mutace,
nonsense mutace

(IZOO‘ (IZOO‘ (IZOO'
H(IZH +H<|:H HCH
HCH  HNH+ HEH H ~

I_~ H ALAS (= ALap tHe SHe PBGD&G b A

C=0 T "

SCoA HieH N

+
sUCCinyl-Cod HHH NHeChe
+glycine  G-aminolesulinic acid

herne
FermchelataseT
b

uroporphyrinogen Nl

| UROD

A P
uroporphyrinagen |

pratoporphytin X
-~

PPO )
¥ b



http://img.medscape.com/pi/emed/ckb/dermatology/1048885-1094517-1113.jpg

Cysticka fibroza (Mukoviscidosa)

Autosomailné recesivni
Mutace v genu regulatoru transmembranové vodivosti cystické fibrosy

(CFTR) (chr. 7) @ -
Tvorba cyst a fibr6za pankreatu
1:2 500 v USA, podobné i pro €R ELy
Frekvence zavisi i na rase g
: , Distorted angle

Mucus blocks
pancreatic ducts

Cystic fibrosis is a 3
hereditary disorder Mucus blocks
characterized by lung air sacs (alveoli)
congestion and infection in the lungs Pancreatic
and malabsorption of disch

nutrients by the pancreas

FADAM.

eviopaky
ook
- fordvOR §
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Cysticka fibroza (Mukoviscidosa)

- Potize s dychanim, ¢asté infekce — tvorba
hlenu v plicich, snizena oxidace tkani

(hypoxie)

- Pankreaticka insuficience — tvorba zesilené
vrstvy hlenu brani vstupu travicich enzymii
do streva =» pankreatitida = malabsorbce,
malnutrice — paleni zahy, zacpa

- Poskozeni jater — neschopnost zluéovych
kyselin se vyluc¢ovat do stfeva = ¢asem
cirhosa

- Neplodnost u 97 % muzi
Screening — potni test, zdravy jedinec 10 - 30 mmol/l potu, CF > 60 mmol/l

Lécba: travici potize enzymovymi suplementy, Iéky potla€ujici tvorbu hlenu,
antibiotika, transplantace plic



Cysticka fibroza (Mukoviscidosa)

- CFTR je chloridovy kanal — podili se na tvorbé potu, travicich st’av, hlenu
- 2 ATP-hydrolyzujici domény
- CFTR kontroluje regulaci jinych transportnich cest — neznamo jak

w v

- Pacienti s CF maji vyssi absorpci Na* E oo ‘f“w.

- Nejcastéjsi mutace (cca 70 %) — delece
3 nukleotidu = ztrata Phe na pozici 508 m

CO

i e

(fif IHH\ fif

CFTR Sequence: ” (?,el: u“

Nucleotide ATC ATIC TTI|IT GGT GTT
F'Il'IE Gly 'l.n’lal
508 510

Amino Acid lle e
Deleted in AF508

[
506

NUCIeO"de < ‘,_ / /
binding < Site of common

AF508 CFTR Sequence: i e phenylalanine  Ncieotide
o © deletion binding

Mucleotide ATC ATT GGT GTT (,/ .
Chloride ~ ¢ Lo domain
Amino Acid lle lle Gly Val S © P
Je NBD1 .
Ehosuhale =0 — RegulatorlBD?2
Cytoplasm J domain



Nemoc javoroveho sirupu / Ma Ie syru
urine disease

Normal

it &
- Autosomalné Recesivni s H ‘ H ﬁ |
- Celosvétoveé 1:185 000 . S r—
(1 : 176 Mennonité \/
v Pensylvanii) Y\
TR
N
Y\
- Zpusobena mutaci az 4 genl
- Komponenty dehydrogenasového
komplexu BCAA (BCKD; 1.2.4.4) Lécba: Sedoce
— E1, E2, E3 podjednotky upravena dieta o FORTIED DWT FOYE

OR VALINE

- Mentalni, fyzicka retardace, problémy se stravovanim, |
zapach moci po javorovém sirupu !gf - 1\R1] =
ol S



Nemoc javorového sirupu / Maple syrup
urine disease

- 5 klinickych subtypu C"“o.o.::;fm @ro::;tm cHy c»thfcoo«
- Klaslict:_kgt te;léaKrE)o:ozroc/azenecka MSUD “% 3 i oy e
- aktivita 0
- symptomy do 4-7 tydnu po O }\‘ © 1\““ 0 }\“.«
narozeni — otupélost, ztrata i : )
hmotnosti, encefalopatie c,.' CH-CH -£-CO0H O O BRAAO00N :j:c.uoooou

- mutace v genu El-alfa
podjednotky BCKD - BCKDHA,

r~-ketoisocaproic acid a-keto-f-methylvaleric acld  a-ketoisovaleric acid

chr. 19
- Jedna z forem Thiamin (B1) - s Miochondria
responzivni :

- Neznama ve Stredomofi — podobny

3 i i i o ] “ P Gy §
zapach jako piskavice (Fenugreek) TS sk : o,’\"”*:""‘
2 3
Isovaleryl-CoA a-methylbutyryl-CoA Isobutyryl-CoA



http://cs.wikipedia.org/wiki/Soubor:Fenugrec.jpg

Fenylketonurie (PKU)

Autosomalné recesivni, 1: 8; 10 000 jedincu v CR

Deficience fenylalanin hydroxylasy (PAH; 1.14.16.1), chr. 12

Mentalni retardace (IQ 20-50), snizena pigmentace ktize, vlasi, ekzémy,
hyperaktivita, mysi zapach potu a moce (fenylacetat)

Hyperfenylalaninemie >120 umol/l

S— MH3"
\ / CHy—CH—COO™
phenylalanine
Phenylalanine O, + tetrahydrobioptenn

Hydroxylase

MHs"

|
HiC CHo—CH—COO™
trrosine

H,O + dihvdrobiopterin



Fenylketonurie (PKU)

- Popsano min. 50 mutaci, vétsina substituce 1 baze — nonsense,
missense, splicing

- Lé€ba: upravenou stravou LOW PROTEIN
COOKERY

- Subtyp zavisly na tetrahydrobiopterinu (BH4),
oralni davky snizuji krevni Phe

Uinginia E. Schuett

- Screening — Gutrieho test

v
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Srpkovita anemie (Sickle cell anemia =

Sickling disorders)

- Autosomalné recesivni, u AfriCanti > 15% vyskyt HbS alely

- Organové poskozeni - polymerizace hemoglobinu a tuhost
erytrocytili, anemie, hemolyza

- Pri¢ina: zaména AA v b globinovém retézci (chr. 11) - Val na
pozici 6 misto Glu 2*HbS o 2 naboje méné
- HbS — mensi rozpustnost =»tvorba gelu =» srpkovity tvar

1 - srpkovity Ery (pouze
Homo), 2 - tercovita
bunka; normalni
podminky (normoxia)




Srpkovita anemie (Sickle cell anemia =

Sickling disorders)

- Homozygot - mala tvarova prizplsobivost = ucpani kapilar s méstnanim
krve=» organové infarkty (zfridka dosazeni reprodukéniho véku)

- Heterozygot — bez symptomu, vyjimka nizky p(O,), selekéni vyhoda
v Africe = bunky napadené plivodcem malarie srpkuji snadno, a tim se
eliminuji

\ J

N t
- ')\
. :

/& : : 3 Elektroforesa Hb:
ol S o M 1, 4 - normalni

AES G )6 HbA - W 2 - srpkovita anemie

' / oL HbF—— ) o

> - HbS _, A 3 - jeden normailni a

SRS [ 2o ‘ jeden abnormalni
Homozygot, hypoxie gen, neanemicti)

Y8 Yp HbA, e

Terapie — narust HbF (hydroxyurea, erythropoietin)

fL. NV -
- fored v ; BIA L il 4



(nosic) —

Tay-Sachsova choroba

Autosomalné recesivni, obecna populace (nosi¢) — 1 : 250, ASkenazi zidé

1:30

Retardace, paralyza, demence, slepota - letalni v infantilni formé do 2 - 3 let
Mutace alfa podjednotky hexosaminidasy A (HEXA; 3.2.1.52), chr. 15
U Askenazi zidi — 4 bp inserce v exonu 11 genu HEXA

Obecné: substituce jedné baze, delece, inzerce
Lysosomalni enzym degradujici gangliosid G,,,

L Y Ol

HO Ny
HN-CCH, |
GalNAc-B1 & \

OH

00—
4Gal
o wol\ {
S A4\
= _—0H

2
HN-C-CH,
1

0
2-sialic acid-a3

" OH

1p1 HQ,T;A-->""E'.;—I'L N NG NG N NGNS,

\ o
A \

R G g
-\

4Gk-p1

ceramide

Membrane
phospholipids

S
ﬁ mw;z.

N
.. Bl
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Zaver (¢ast )

- Zakon segregace - alely genu se rozchazeji
do jednotlivych gamet pfi meiose

- Zpusoby dédi¢nosti dovoluji predikovat fenotyp
= AD, AR

- Dominance / recesivita odrazi, jak alely
ovliviuji mnozstvi Ci aktivitu proteinu

© Original Artist
Reproductionrights.obtainable from
oy R 16

*1 take it you are both of the same mind?™®
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Rodokmen

Pedigree/pied de grue — jestrabi stopa
Zpusob identifikace geneticky determinovanych nemoci

Vztahy mezi pribuznymi, ukazuje fenotyp, dle Mendelovych zakonu lze
snadno urcit typ prenosu

Nékolik Cislujicich systému — Registr system (New England Historic
Genealogical Society) Fimské + arabské cislovani

- Ahnentafelova metoda
- NGSQ Systém — (National Genealogical Society)
- Henryho systém
- Meurgey de Tupigny systém — Francouz,
Fimské = generace, arabské =jedinec
CR - éeska genealogicka a heraldicka spoleénost (www.genealogie.cz)
- Www.genea.cz



http://en.wikipedia.org/wiki/New_England_Historic_Genealogical_Society
http://en.wikipedia.org/wiki/New_England_Historic_Genealogical_Society
http://en.wikipedia.org/wiki/National_Genealogical_Society
http://www.genealogie.cz/
http://www.genea.cz/

Rodokmen

Symbaols

= Momal female, male

i . = Famale, male who expresses trait

o0

(:', ] = Famale, male who carries an allela for
the trait but does not exprass it (carrer)
@, ’;"' = Dead famale, male
<> = Sex unspeacified
’ = Sillbirth
SB SB
@. P @ = Pregnancy
& = Spontaneous abortion
(miscarriage)
= Terminated pregnancy
(shade if abnormal)
Numbers

Roman numerals = ganerations

Arabic numerals = individuals in a ganeration

Lines

‘ = (Genaration
_ = Parenis

= Adoption

T 1 = Siblings

= |dentical twins

O

:;' = Fratamal twins

—_— = Parents closaly related (by blood)

_f.?_ = Former relationship

/'" = Parson who promptad pedigrae
analysis (proband)
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Zdravy,
prenasec,
heterozygot,
zena

Rodokmen

AR, albinismus

- méné Ci vice chybi
melanin v ocich, kuzi,
ve vlasech

- vice typl

Nemocny,
homozygot,

Zzena
I L—Q (C— ]

Zdravy IE
jedinec, " O

Zzena

AD, brachydaktylie
- kratké prsty




Predikce z rodokmenu |I.

- Odhad rizika pro nenarozené dité postizeného jedince
- Mendelovy zakony, Punnetova tabulka

- Napr: Michal ma srpkovitou anemii = AR, rodi¢e musi byt prenaseci.

Kate

L. — i 5 s Ellen
Kate | Brad s 5
‘ S| S8 ssE s| ss | ss
. Brad | —
[ Zf ) 5| Ss s5 | S| 85 | 58
o I
Tim Ellen Michael —_—
I Ellen ma Pokud je Ellen
pravdépodobnost prenasecka, Sance, ze
2/3, ze je i plod je prenaseg, je
téhotenstvi pfenased. 1/2.

Pravdépodobnost, Ze dité bude prenasec, je 1/3. l
(Tim bez rodiného zaznamu).

Predpoklad stejného genetického zazemi jako Ellen pro Tima =
pravdépodobnost, ze dité bude prenasec, je (2/3 * 2/3 * %) 2/9 ,

a ze bude trpét anemii, je 1/9. Ef .




Predikce z rodokmenu IlI.

Radek ma dvé rady oc¢nich ras, které zdédil jako autosomalné dominantni
znak od své matky. Déd z matciny strany je jediny dalSi pribuzny, ktery ma
znak. Veronika, dévcée s normalnimi rasami, se Silené zamilovala do Radka
a maji spolu dceru Petru, ktera ma normalni rasy. Ted’ je Veronika opét
téehotna a doufa, ze budou mit dité s dvémi radami o¢énich ras.

a) Jaké jsou Sance, ze dité Veroniky a Radka zdédi dvé rady ras?

b) Jaka je pravdépodobnost, ze nenarozené dité bude mit dvojité rasy,
pokud zdédi prislusnou alelu a penetrace znaku je 80 % ?

c) Nakreslete rodokmen. ‘

Otec Radka nemél znak =
Radek heterozygot

Radek Veronika

a) Nenarozené dité = 50 % /

b) Nenarozené dité = 40 %
Petra ‘ 6



”

Zaver (cast Il.)

ER IST APOPTIERT.

MEINE FRAU KANN

KEINE HUNDE
BEKOMMEN.

y
Prekazky konstrukce rodokmenu: | k
- stud za symptomy )

N

- adopce /\/ z
’ S Sk

- mimomanzelské déti

X eadi -~
- smisené rodiny =4l
- asistovana reprodukce (nahradni matka, uméle .
oplodnéni) Z

- neschopnost vystopovat rodinny ptivod dal,
nez 3 - 4 generace zpatky .
v——— @ Original At

Reproduction rights obtainable from
www CartoonStock com

Ralos

"| still say there was some kind
of mixup at the hospital!"
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