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Otazka: Genetické mutace ¢lovéka a choroby
Predmeét: Biologie, Genetika

Pridal(a): Miskal23

Urceni pohlavi

» Savci typ (Drosophila): nej¢astéjsi - savci, plazi, obojzivelnici, vétSina hmyzu a
dvoudomych rostlin. Samici pohlavi XX, sam¢i XY -> o pohlavi rozhoduje spermie
« Ptaci typ (Abraxas): u ptakd, motyld a nékterych ryb, Samice XY, samec XX

Kvantitativni znaky

* Major geny - alely maji velky ucinek na organismus - kvalitativni znaky
* Minor geny = polygeny- alely kdduji jen ¢ast genetické variability celkového znaku -
jednotlivé alely maji maly Ucinek na organismus

Polygenni systém

« aktivni alela: zvysSuje nebo snizuje fenotypovy Ucinek o urcitou jednotku

* neutralni alela: neovliviuje hodnotu znaku, pouze podil na zakladni hodnoté naku

» znaky méritelné - tvori plynulou fadu variant, mozno vyjadrit Gaussovou krivkou
(napr. vysSka jedince - Ize zmérit a vyjadrit v cm)
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 geny malého Gcinku - na tvorbé znaku se podili vice genl - polygenni typ dédi¢nosti
* uplatnuje se vliv vnéjSiho prostredi
* pro prenos alel opét plati pravidla monohybridismu

Fenotypova proménlivosti

» dana dédi¢né + prostredim
« podil dédicné slozky na celkové proménlivosti = dédivost (heritabilita)
« od 0 (vibec se neprojevuje) do 1 (UpIné se projevuje)
« koeficient dédivosti h’

Genetika Clovéka

« Zakladnimi principy dédi¢nosti se ¢lovék nelisi od ostatnich organismi s pohlavnim
rozmnozovanim
» Prekdazky ve vyzkumu: Nelze délat experimenty
« Délka Zivota pozorovatele je stejna jako délka zivota sledovaného objektu
« Clov&k si aktivné vytvari své Zivotni prostfedi, faktory nejsou statisticky ndhodné
* Pouzitelné metody:
« Genealogie - zabyva se rodovymi vztahy, sestavovani rodokmen(
« Studiu dvojcat
» Cytogenetické studietypy dédicnosti:
» Maji - li rodi¢e se znakem dité se bez znaku jde o dédi¢nost: dominantni
 Maji - li rodi¢e bez znaku dité se znakem jde o dédi¢nost: recesivni

Genové interakce

« vzajemné spoluplsobeni genovych alel
« reciproka interakce
« alely 2+ alelovych parl se podileji na vzniku rady forem odpovidajiciho znaku a
kazda kombinace téchto alel ma samostatny fenotypovy projev
« Pr. U slepic podminuji dominantni alely R hreben rizicovity a P hfeben hraskovity.
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Jsou-li pfitomny v genomu obé spolecné, je hfeben orfechovity. Jedinci
dvojnasobné recesivni maji hfeben jednoduchy.
« Dominantni epistaze
« dominantni alela 1. (nadrfazeného, epistatického) alelového pdaru potlacuje projev
dominantni alely 2. (podfizeného, hypostatického) genu, at jiz je tento gen v
homozygotni nebo v heterozygotni konstituci
» Recesivni epistaze
» ecesivné homozygotni konstituce epistatického genu nadrazena nad jakoukoliv
konstituci druného (hypostatického) genu

Zbarveni vlasu

znak velmi komplikovany - zatim bylo identifikovano jen velmi malé mnozstvi gend
zavisi na typu a hustoté pigmentu ve vlasovém vlakné
eumelanin = tmavé barvivo - ¢erné/hnédé vlasy - nizkd hustota -” blond

e gen na chr 15, 19, dominantné epistaticky vici dalsim dvéma gendim
pheomelanin = Cerveno-zluté barvivo - zrzavé vlasy

« gen na chr 4 dominantné epistaticky vici albinotickému - Zadny pigment
Sedé vlasy - rozkladné produkty pigmentu

Zbarveni oCi

e BEY - hnéda, na chr 15

e GEY - zelend, na chr 19

« BEY> GEY = B dominantné epistatickd nad G
e B-” hnédé oci

e bbG -’ zelené

e bbgg -> modré

Dédicnost inteligence

« inteligence: myslet abstraktné, analyzovat, zdlvodnovat, planovat a resit problémy za
pouziti zkusenosti ziskanych v priibéhu Zivota

* neni to zatim vyzkoumané - spory - ¢astecné ano

« dédi¢na inteligence udava jakysi maximalni potencial - ktery diky prostredi mdze, ale
také rozhodné nemusi byt napinén

 v&tSi 1Q -~ vétsi spotreba glukdzy v mozku

e Flynndv efekt - 1Q se neustale ve vSech zemich zvysuje
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Epigenetika

e studuje zmény v genové expresi (a tedy obvykle i ve fenotypu), které nejsou zplsobeny

zmeénou nukleotidové sekvence DNA
« jak se geny méni nasledkem chovanim organismu

* napr nedostatecna vyziva téhotnych -~ potomci v dospélosti vice nemoci - cukrovka,
mrtvice a onemocnéni srdce

» Mechanizmy: metylace = pfidani metylové skupiny - vypina geny

» Zmény modifikace chromatinu (DNA s histony) - dokaze uvolnit geny pro transkripci -
nemeéni se sekvence

Eugenetika

« byla vyclenéna jako specifickd disciplina -* zlepSovani genotypu populace diky snizovani
frekvence nezadoucich alel

* velmi problematické z etického i pravniho hlediska

* Francis Galton (bratranec Darwina) - 1822-1911- lidé by mohli byt vylepSeni selektivnim
mnozenim jako ostatni druhy

« V USA v mnoha statech eugenické zakony o manzelstvi - zakazy snatkd slabomysinych
epileptik(, sterilizace - 70 1. 20. st. zruseno

» Nacistické Némecko - 400 000 lidi sterilizovano, eutanazie postizenych az holokaust

\4 Vv /
Dedicne choroby
 Podle podilu dédicnosti:
 choroby vznikajici na zakladé vrozené dispozice (nachylnosti)- alergie, hypertenze,
neurdzy
» choroby, jejichz pricinou je specificka geneticka mutace = vlastni dédi¢né choroby

Autozomalné recesivné dédicné

» Fenylketonurie - porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu
» Galaktosemie: chybi enzym pro traveni galaktosy
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 Cysticka fibrosa: mutace CFTR genu, diky které je kédovan vadny protein. Postihuje
Zlazy s vnitrni sekreci (pankreas, jatra), plicich se navic tvori vazky hlen (asi 1: 2500)
» srpkova anémie: chudokrevnost, zména tvaru cervenych krvinek

Autozomalné dominantné dédicné

« Syndaktylie, polydaktylie: srlist, resp znasobeni nékolika prstovych ¢lankl

« Arachnodaktylie: nepfirozené dlouhé a tenké prsty

« Huntingtnova choroba: Onemocnéni je zplsobeno zmnoZenim CAG tripletl (36x a
vice), degenerace nervové soustavy, demence, poruchy pohybu, potize s mluvenim,
projevuje se nejCastéji po Ctyficitce

« Achondroplasie: porucha rlstovych chrupavek - kratké koncetiny, délka trupu je
normalni

« porfyrie: porucha funkce enzymd fidicich syntézu hemu v ¢ervenych krvinkach

Gonozomalné recesivné dédicné
 Hemofilie

e Daltonismus
 svalova dystrofie: recesivné dédicné, postupné ochabovani svalstva

Vrozené vyvojové vady

« defekty organd- * béhem prenatainiho vyvoje, cca 3 % novorozencd
« ZpUsobeny teratogeny

Mutace

« zmény v genetické informaci, ¢asto negativni vliv

» somatické - postihuji ¢ast téla, gametické - postihuji cely organismus (v ramci
pohlavnich bunék, mutace v zygoté)

« mohou byt spontanni nebo vnéjsi vlivy -> zplsobuji mutageny
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genové mutace: na ¢asti DNA

« delece: ztrdta 1 a vice dusikaté baze (A, C, G, T) -> Cteci ramec se posune -> jiné
aminokyseliny

e adice: prida se 1 a vice -> opét jiny Cteci rémec

* repetice: triplet se opakuje

» Dynamické mutace - specialni typ mutaci, expanze repetitivnich sekvenci -
Huntingtonova choroba

« hemofilie, cysticka fibroza, albinismus, porfyrie, fenylketonurie, srpkova anemie, svalova
dystrofie, daltonismus

chromozomové mutace:

« delece: ztrati se ¢ast chromozomu, nékteré jsou vice nachylné
e chromozom -> syndrom Cri du chat = koci¢iho kriku - postizeny hrtan, nem(ze
mluvit, mentalni retardace, télesné postizeni
e chromozom - zalezi, zda postizeny chromozom je od otce nebo od matky
» matka: Angelmanuv syndrom = sméjici se loutky: sméji se, neda se s
nimi komunikovat, nic se nenauci
 otec: mentalné v poradku, skolny k tloustnuti, velka chut k jidlu, Prader-
Willy syndrom
e translokace: vyména nehomologni ¢asti chromozomd

genomové mutace:

« polyploidie: zmnoZeni chromozomové sady: 3n, 4n... - ¢asté u roslin, nékdy zamérné -
u pSenice, u savcl neslucitelné se Zivotem - ¢asto brzo umrou

« aneuploidie: zmnoZeni / delece jen nékterych chromozom(: 2n + 1 (chromozom navic),
2n -1 (chromozom namin)

« Downiv syndrom - mongoloidni déti: ploché obli¢eje, kratky krk, spokojené,
Spatné mluvi (zavality jazyk), snizend inteligence - trizomie 21. chomozomu (3
chromozomy) - pomérné Casté

« Edwardsuv syndrom: vzacny, trizomie 18. paru, tézsi postizeni: rozstép patere,
patra, tézké télesné postizeni, obvykle se doziji jen par let

« Patatutiv syndrom: trizomie 13. paru, deformace hlavy a obli¢eje (mald
mozkovna, vystouplé Celo), poruchy oka, rozstépové vady, deformace koncetin,
vady ledvin, srdce

« pocetni zmény pohlavnich chromozom:
e superzena, supermuz: XXXX, XYYY (i vice) - ¢asto se nepozna, mdze byt
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snizena plodnost

e X - Turnerliv syndrom - Zeny, mensi, drobnéjsi, nevyvinuta prsa

e XXY - Klinefeltrlv syndrom: muz, Zzenské znak - gynekomastie (zvétsena prsa),
vétSinou neplodny, vyssi, dlouhé koncetiny

dalsi:

« tourettuv syndrom - podstata neni objasnéna, dédi¢né
« divné chovani: tiky, zaskuby téla, korprolarie: vykfikovani sprostych slov, grimasy
- napodobovani jinych lidi, jinak normalni, normalné studuji

Mutageny:

« fyzikdIni: UV zareni (jen na povrchu), ionizujici - radioaktivni / RTG - pronikaji do hloubky

» chemické latky: herbicidy, barviva, fungicidy, insekticidy (DDT), Iéky (cytostatika,
antiepileptika, dfiv Conterga - na nevolnost v téhotenstvi -> poSkozeni déti)

* biologické: viry (AIDS, onkogenni), oclin - poskozuje mitozu

Teratogeny:

« zpUsobuji poruchy prenatéalniho vyvoje

* biologické: zardénky, toxoplazmoza, cytomegalovirus

« alkohol: fetalni alkoholovy syndrom - dité malé, neprospiva, tézsi formy: poruchy
smyslU, organl apod.

« koureni, drogy

1. Dédic¢nost kvantitativnich znakd - maturitni otdzka z biologie
2. Genetika populaci - maturitni otazka
3. Genetika Cloveka, genetické choroby a prevence
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