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Otazka: Genetika Clovéka, genetické choroby a prevence
Predmeét: Biologie

Pridal(a): krojcik

Genetika clovéka

e Simpanz s ¢lovékem se lisi pouze v 1,5% nukleotidl

* 96% sekvenci mame stejnych

« podle nejnovéjsich priizkum mame 23 000 gend (26 500), (predpoklad 40 000)

e mame jen 0 1000 genl vice nez hadatko

 primérna délka 1 genu je 27 000 bazi (pismenek)

» molekula DNA jaderného genomu je 2,9 miliard bazi

« vétSina DNA nemd genovou FCl, nedeterminuje

« chromozom nese nejvice gend - 23 genl

« nejméné genl nese chromozom Y - 5 gend

« genetika ¢lovéka se fidi obecné platnymi zakonitostmi, ale ma odliSné metody vyzkumu
- etika => C¢lovék nesmi byt vyuzivan ke gen. pokuslim => dédi¢nost ¢lovéka nelze
zkoumat pokusnym krizenim - hybridizaci

» misto experimentalnich se pozivaji metody pozorovaci

Metody vyzkumu genetiky ¢lovéka
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GENEALOGIE = vyzkum rodokmend{

* nejbéznéjsi metoda
« analyza rodového vyskytu ur¢. znaku =>jeji vysledky se vyjadruji graficky pomoci mez.
dohodnutych symbol{

« Koeficient pribuznosti - r = Podil stejnych pribuznych alel pro 2 pfibuzné osoby
* Jednovajecnd dvojcata =>r = 1 (100%) spolecnych alel

« Sourozenci (rliznovaje¢na dvojc¢ata) =>r = 0,5 (50%)

e Prarodice - vnuci =>r = 0,25 (25%)

e Bratranci =>r = 0,125 (12,5%)

GAMELLILOGIE = Vyzkum dvojcat

« Podil porodu dvoj¢at k porodu jednoho ditéte= 1:80
U Clovéka se vyskytuji 2 typy dvojcat:

« Dvojvaje¢na dvojcata- DIZYGOTNI- vznikaji oplozenim dvou souc¢asné dozralych

vajicek dvéma spermiemi
* jsou to stejné stari sourozenci, ktefi maji stejny nitrodélozni vyvoj
« mohou byt stejného i rizného pohlavi
e r=0,5=50%

« Jednovajec¢na dvojéata- MONOZYGOTNI- oplodnéno 1 vaji¢ko 1 spermii, ale pfi
prvnim ryhovani zygoty se prvni dvé blastomery od sebe oddéli a vyviji se
samostatné= 1 potomek rozdéleny na 2 => naprosto totozna genetickd informace

* jsou vzdy stejného pohlavi

Vyzkum karyotypu

 Soucast |ékarské genetiky, studuje sestavy a morfologie lidskych chromozomd
« Lidské chromozomy se liSi svou délkou a polohou centromery a podle nich jsou sefazeny
do skupin A- G a oznaceny 1-22 apak Xa Y
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Vyzkum populaci

 Pro geneticky vyzkum se populace ¢lovéka povazuje za PANMIKTICKOU
* Pro vypocty genotypové frekvence se pouziva Hardy- Weinberglv zakon (musi se
korigovat korek¢nimi faktory (neexistuje kazdy s kazdym))

Vyzkum molekularné- geneticky

 V dnesni dobé se da velmi snadno izolovat DNA z bunécného jadra a dale zkoumat (u
¢lovéka se Casto izoluje z lymfocytl perifernich bunék)

 Napfr.: prokazovani mutaci genovymi sondami (mutacni analyza)

« Segregacni analyza gen( (odhalovani rizik jedincd v rodiné s vyskytem urcitého
onemocnéni)

Vyzkum lidskych fenotypu

» Somatoskopickd pozorovani, somatometricka méreni
 Typologicka vySetreni

 Psychologicka vySetreni

« Atologicka, biochemicka, imunologicka vysetreni

Dédi¢nost nékterych znaku ¢lovéka

* VySka postavy = 0,9 (polygenni dédi¢nost)
» Hmotnost = 0,6 (polygenni dédi¢nost)
» Dédicnost sexualni orientace = 0,5
* Asi 2- 10% je orientovano na stejné pohlavi
e U bratrd je 13% pravdépodobnost orientace na stejné pohlavi
U jednovajeCnych dvojcat 65,8%
U dvojvajeCnych dvojcat 30,4 %
» Homosexualita se ¢asteCné dédi pres matku=> predpoklada se, Ze geny pro
sexualni orientaci lezi na dlouhém rameni chromozomu X=> X28
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« Dé&di¢nost inteligence h®*= 0,3 -vykazuje polygenni dédi¢nost

« Vyjadruje 1Q- prmér populace je 100

« Shoda IQ testd u ditéte a v dospélosti je 80%

» Dédicnost inteligence je slozita
e 0,3... 100% => z toho:
e 0,30- genotyp
* 0,30- kulturni dédictvi, které plati pro urcitou rodinu a spolecnost
 0,32- nedédicné podminky prostredi
 0,08- interakce mezi genotypem a prostfedim

MONOGENNi ZNAKY:

e Podminény malym poc¢tem gend (vétsinou 1) a jejich dédi¢nost se fidi Mendlem
 Levorukost- autozomalni dedicnost, recesivni

 Krevni skupiny- autozomalni, kodominance

» Hemofilie- chromozom X, recesivni

 Daltonismus- X, recesivni

* Kratkoprstou- autozomalni, dominantni

POLYGENNI ZNAKY:

« Podminény vétsim poc¢tem genl
* Inteligence

e Talent

* VysSka

e Hmotnost

* Pigment

Genetické choroby ¢lovéka

Dédi¢né choroby a dispozice ¢lovéka
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 Vzajemny vztah genetiky a zdravi zkouma Iékarska genetika

* 10% lidi m& monogeni chorobu

» 0,61% populace méa vrozenou chromozomovou aberaci (Down)
» 80% onemocni do konce zivota

DEDICNE DISPOZICE = DISPOZICNi CHOROBY
Expozi¢ni Cinitelé (potrava, pocasi, stres, alergeny)

e Rakovina

* Neurdzy

 Alergie

e Hypertenze

e Cukrovka

* Ateroskleréza

* Pfiusnice, angina- infekcni

DEDICNE CHOROBY
« vznikaji jako genové mutace
AUTOZOMALNI CHOROBY

e LeZi na autozomech (22 part chromozom{ kromé pohlavnich)
» Dédi se bez ohledu na pohlavi
« Nemocny ma v priibéhu 50% nemocnych déti
 Nazyvaji se také molekuldrni choroby=> chyba genu=> porucha tvorby funkéni
bilkoviny
« Autozomalné dominantni typ dédicnosti
» Polydaktilie- mnohoprstost
» Otoskleréza
» Diastema mediale
e Huntingtonova choroba
e 1: 50000 vyskyt
* Projevuje se ve stfednim véku ztratou koordinace pohybu, mentdaini
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demenci a konci smrti
* Je podminéna nadmérnym zvysenim tvorby trinukleotidovych repetici
(=opakovani) kodonu GAG
« Achondroplasis- trpasli¢i vzrist
e Alzheimer
» Kratkoprstost- brachydaktilie

« Autozomalné recesivni typ dédicnosti
« znak se vyskytuje jen u sourozencdt, ne vSak u rodicl
 Stépné poméry pro sourozence jsou 25%
« u rodi¢l je Casty pribuzensky snatek (0,1% snatkd)
e GALAKTOSEMIE
e 1: 70000 vyskyt
« PostiZzeny organismus neni schopen vytvaret galaktézo-1-uridil-
transferdzu, tim pddem neni schopen Stépit galaktézu=> u recesivnich
homozygotl se galaktdza z mlé¢né stravy nerozklada a hromadi se
v orgdnech=> poskozeni ledvin, travici soustavy, sleziny
« Zpomaleni psychického vyvoje a Zloutenka
« Vzniku této choroby se da predejit vylou¢enim mléka a mlécnych vyrobkd
e COELIAKIE
» Neschopnost travit lepek=> vazné poruchy travici soustavy
» Prevence-> bezlepkova dieta
« FENYLKETONURIE
« 1: 8000 vyskyt
» Nedochdazi k preméné fenylalaninu (hodné obsazen v kofole, coca-cole,
energetickych napojich) na tyrosinu
» Poskozeni mozku, tézké opozdéni psychomotorického vyvoje
« Omezeni pfijmu fenylalaninu=> standardni vyvoj ditéte
« ANDROGENITALNi SYNDROM
« VROZENA HLUCHOTA
e ALBINISMUS
» Neschopnost syntetizovat pigment melanin
« CYSTICKA FIBROZA
e 1: 2000 vyskyt
e Mutace na 7. chromozomu
e Déti ztraceji velké mnozstvi chloridovych iontd pocenim=> sekrety vSech
Zlaz v téle houstnou a ucpavaiji jejich vyvody=> klesa obranyschopnost
sliznice= bakteridlni infekce=> selhani dychani=> plice se pIni hlenem=>
smrt
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« SRPKOVITA ANEMIE
e 1: 10000 vyskyt
 Tvorba abnormalniho hemoglobinu
* Pfi nedostatku 02=> srpkovity tvar ¢ervenych krvinek=> nedokdaZzou plnit
své normalni funkce

GONOZOMALNi CHOROBY

 Vazané na pohlavni chromozomy X a Y
« Gonozomalni recesivni typ dédi¢nosti - vdzany na chromozom X
 chorobu v rodinach maji prakticky jen muzi
e déti nemocnych muzl jsou znaku .................. , ale dcery jsou heterozygoti
« u nemocnych muzl se choroba vyskytuje jen u pfibuznych matky, nikoli otce
« Stépné poméry u bratrd probanda jsou 50%
« HEMOFILIE
« Neschopnost syntetizovat jeden z faktor( srazlivosti krve
« DALTONISMUS
 Barvoslepost
» Neschopnost rozliSit ¢ervenou a zelenou barvu
 MYOPATIE- degenerace svalstva
 DIABETES MELITUS

« Gonozomalné dominantni typ dédicnosti vazany na chromozom X
« vyskyt v kazdé generaci
* nemocny otec ma nemocné vsechny dcery, zddného syna
* nemocna matka ma 50% déti nemocnych
e znak je v populaci 2X ¢astéjsi u zen nez u muzd
« VITAMINOREZISTENTNI RACHITIS (kfivice)

« Gonozomalni typ dédicnosti vazany na chromozom Y
 znaky holandrické
 pfima dédi¢nost (z otce na syna)
o strukturni gen antigeny H - Y, sry region, hypertrichéza ucha
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Dalsi:

« Downuv syndrom

» chromozomova choroba

e trisomie 21. chromozomu

e kratka hlava, deformace usnich boltcl, mala Usta, velky jazyk, Siroké ruce, kratké

prsty, snizené napéti svall, poruchy dusevniho vyvoje

e vyskyt 1: 600 porodU

« pravdépodobnost roste s vékem-> matka ma vic jak 40 let=> 1: 40 porodim
 TurnerQv syndrom, Klinefelterlv syndrom, syndromy Supermale a Superfemale <- viz.

MO 23.

* V soucasnosti zndme asi 7000 dédi¢nych chorob.

Geneticka prevence

« EUFENICKA

» Upravuje pouze fenotyp, neovliviiuje genotyp (Uprava stravy, plasticka chirurgie)

 Vede ke zvySeni zivotaschopnosti postizenych

» Nesnizuje Cetnost nezadouci alely v genofondu, naopak ji zvysSuje (odstranuje
nasledky nikoliv pficinu)

« EUGENICKA

» Snazi se predchazet dédicnému zatizeni populace
* Jedna se o soubor védeckého opatfeni smerujici ke zvySovani kvality lidstva
» Genetika dnes umoznuje vyhledavat lidi, ktefi ve svych genotypech nesou
patogenni alely nebo chromozomové aberace
* Ve zdravotnictvi existuji vyhledavaci screeningové programy a genetické
poradenstvi
« Celoplosny screening- sleduje kazdou téhotnou Zenu a mlze zachytit
téhotenstvi se zvysenym rizikem - sleduje genové mutace a chromozomové
aberace
« Cileny screening- sleduje rizikové skupiny rodi¢i= starsi rodice (soucet
veéku 70 let), rizikova povolani (prace v jaderné elektrarné), lidi
s genetickou zatézi v rodiné
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U Clovéka se vyuziva:
 Rozbor obsahu fetalnich (plodovych) proteind v plodové vodé u matky
« Karyotypovy rozbor bunék obsazenych v plodové vodé nebo odebranych
z tkédné chorionovych klkd

e DISGENIKA
e Opak eugeniky

« Vyjadfuje zhorSovani

1. Gonozomalni dédiCnost a genetika populaci
2. Gonozomalni dédi¢nost - maturitni otazka z biologie
3. Pohlavni chromozomy - maturitni otazka z biologie
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