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Otazka: Genetika jako véda
Predmeét: Biologie, Genetika

Pridal(a): gamasue

Genetika

* nauka o dédi¢nosti a o proménlivosti organismu

Dédicnost

» schopnost organismu uchovavat soubor dédi¢nych informaci (geny) a schopnost tento
soubor (vice méné nezménény) predavat svym potomkdm

* hmyz stejny milion let, krokodyli

« schopnost potomkl reagovat na shodné podminky stejnym zplsobem (lov ve smecce,
chovani ve stadeé, hejnu)

Promeénlivost (=variabilita)

» protiklad dédi¢nosti

e dlsledek mutaci

« schopnost potomkl reagovat na réizné podminky riznym zplsobem
« pri¢inou morfologického a fyziologického rozriiznéni organismu
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e pr. druhy kralikd, 2 rdzné Selmy (fenek x polarni liska), typy lidi, plemena psl

Historie genetiky

« Pythagoras - dédi se 4 lidské vlastnosti (odvaha, zbabélost, ctnost, upfimnost)
e Johann Gregor Mendel (1822 - 1884)

« narodil se v Hyncicich u Nového Ji¢ina

» knéz a ucitel v Brné

e Némec

« sledoval na hrachu prenos znakt z rodi¢t na potomstvo
» 1865 - Mendelovy zakony dédic¢nosti

 zakladatel genetiky

1900 - genetika samostatny védni obor
1944 - geneticka aktivita DNA
1953 - Watson, Crick, Wilkins - objev struktury DNA, Nobelova cena
1960 - objevena proteosyntéza
soucasny stav: genetické inZzenyrstvi = Slechténi vynosnéjsich odrld rostlin (jablka,
rajCata, jahody), nova plemena, vyroba Iékd a chemickych latek

Zakladni genetické pojmy
Gen (vioha)

« zakladni jednotka dédi¢nosti

e urcity Usek bazi na vlaknech DNA s informaci pro utvoreni urcité vlastnosti nebo znaku
organismu (napf. enzym, barvivo, hormon,..)

e 1 gen=10-100 000 parl bazi

e ¢lovék ma asi 33 000 gend

e cely soubor genl v jadre = genom

« cely soubor genl v bunce (jadro, semiautonomni organely, ribozomy) = genotyp

kazdy rodi¢ovsky jedinec nese 2 identické sady gent (1 predavaji potomkdm - redukéni

déleni - meidza)
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Genotyp

« soubor vSech genetickych informaci (gend) v bunce (jadro + semiautonomni organely)
« fidi tvorbu morfologickych a fyziologickych znakl (kazdy jedinec méa 2 genotypy)

Fenotyp

 vnéjSi projev genotypu (pozorovatelné vlastnosti a znaky)
« je uren genotypem, ale je ovlivnén vnéjsim prostfedim

genotyp + prostredi = fenotyp - proménlivost (variabilita) - napr. rlzny pocet obilek
v klasu, barva pleti, télesna hmotnost, barva oci (dano genotypem)

« klony - generace vzniklé nepohlavni cestou (jahodnik)

» potomstvo - generace vzniklé pohlavni cestou

e kfizenec (hybrid) - potomek, ktery vznikl krizenim dvou rodi¢l
« rodi¢ovska generace = parentalni (P)

« generace potomkd = filidIni generace (F)

Alela

« samci nebo samici forma genu (napf. alela pro barvu odi, kvétu,...)

* A - funk¢ni (geneticky dominantni); projevuje se a tedy je funk¢ni

« a - nefunkéni (recesivni); neprojevuje se, ale nékdy mize

« v diploidni bunce je dvojice funkéné shodnych alel (stejné) - jedinec je homozygot
e AA - dominantni homozygot

* aa - recesivni homozygot

« v diploidni burice je dvojice funkéné rozdilnych alel (rizné) - jedinec je heterozygot
» Aa, aA - heterozygot

Dominance a recesivita
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A A
a Aa Aa
a Aa Aa

* Uplnd dominance a recesivita (dominantni alela UpIné potlaci projev alely recesivni) - p

F

krizeni fialového hrachu s bilym (fialova barva A je Uplné dominantni nad bilou a) -

vSechny kvétiny jsou fialové

A - fialova; a - bila

P: AA X aa
A a
A AA Aa
a Aa aa

F.: 4x Aa (vSichni potomci jsou fialovi)

P: Aa x Aa

F,: 1 AA (fialovd); 2 Aa (fialovd); 1 aa (bild) - zde je ukdzano, Ze i dva fialovi jedinci mohou

mit potomka s bilou barvou kvétu

 nelplna dominance a recesivita (dominantni alela nepotlacuje zcela projev alely
recesivni - ta se ¢astecné projevi) - pr. kfizeni Cervené (dominantni) a zluté (recesivni)
kejklirky (Cervena barva A neprevlada nad zlutou a) » potomci oranzovi, Cerveni i Zluti

A A
a Aa Aa
a Aa Aa

A - Cervend barva; a - zIuta barva

P: AA X aa
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A a
A AA Aa
a Aa aa

F.: 4 Aa (vSichni potomci jsou oranzovi!!)

P: Aa x Aa

F,: 1 AA (Cervend); 2 Aa (oranzova); 1 aa (Zluta)

* U Clovéka je dominantni gen (UpIné) pro hnédé oci, barevné vidéni, vlasatost, Sestiprstou
ruku

Monohybridni kfizeni s uplnou dominanci
P: AA x AA (aa x aa)
F.: 4x AA
P: AA x AA
F,: 4 x AA
Fi: 4 x AA

« Cistokrevnost - plemenné kfizeni chovu, inbreeding, tzv. pribuzenské krizeni (slepice,
mysi), ¢etnost chovu

Mendelovy zakony dédicnosti

1. zdkon - zéakon o stejnorodosti prvni generace kfizenci (potomci dvou réiznych
homozygot{ jsou stejni)
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P: AA X aa
A A
a Aa Aa
a Aa Aa
F.: 4x Aa

Mendellv kombinaéni étverec

jedna se o monohybridni kFizeni - sledujeme jen jeden znak (napf. barva oci)

2. zakon - zdkon o nestejnorodosti druhé generace kfizencu (potomci 2 heterozygotd se

liSi genotypem)

P: Aa x Aa
A a
A AA Aa
a Aa aa

F.: 1xAA : 2Aa: 1aa (genotypovy Stépny pomér)

fenotypovy Stépny pomer: 3:1

VIV

monohybridni krizeni

| Strana 6 | Studijni-svet.cz - databaze 15 000 studijnich materiall a skvélych online kurzu.



https://studijni-svet.cz/kurzy/?utm_source=material&utm_medium=offline&utm_campaign=stazeny-material

s Studijni-svet.cz| Genetika jako véda - maturitni otazka

3. zakon o volné kombinovatelnosti alel

P: AABB x aabb

F,: AaBb

P: AaBb x AaBb

AB Ab aB ab
AB AABB AABD AaBB AaBb
Ab AABDb AAbb AaBb Aabb
aB AaBB AaBb aaBB aaBb
ab AaBb Aabb aaBb aabb

heterozygoté, homozygoté

genotypovy stépny pomér: 1AABB : 2AABb : 2AaBB : 1AAbb : 4 AaBb : 2 Aabb : 1aaBB : 2aaBb :
laabb

fenotypovy Stépny pomer: 9:3:3:1

dihybridni krizeni (sledujeme dva znaky)

Genetické modely

* jsou to organismy, které se snadno studuji

 organismy musi splfovat typické znaky pro geneticky model

mala narocnost chovu (snadné péstovani a kfizeni)

rychly reprodukéni proces (vice generaci béhem kratké doby)

velka Cetnost potomstva

v ramci jednoho druhu rozdilné fenotypové znaky (barva oci, tvar kfidel,...)
maly pocet chromozom s jednoduchou strukturou (4 pary u octomilky)
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Octomilka obecna (Drosophila)

* bandnova muska, ovocna muska

* nejrozsirenéjsi organismus v laboratofich

« vyskyt: kvasici ovoce, marmelady, ov. stavy

e dospélec: 2 - 3 mm

 prvni pozorovany geneticky model

» model, ktery letél do kosmu

« ma 4 pary obrich morfologicky odlisSnych chromozom (ze slin larev)
» samice vetsi, nez samec

e Ziji 8 - 10 dni (dospélec)

* vajicko - larva - kukla - dospélec

» nevyhodou je kratka Zivotnost

» studiu se vénoval T.H. Morgan (Nobelova cena)

Kukurice seta

« jednodéloznd rostlina z Celedi lipnicovitych

« plvodné se jednalo o diploida (pocet chromozomd je 2n = 20, dnes i triploida 2n = 40)
e pouze jedna generace za rok

e autotrofie

Escherichia coli

anaerobni tycinkovita bicikatd bakterie

symbidza s ¢lovékem

produkuje vitamin K

nejlépe prostudovany mikroorganismus

« diky geneticky modifikované bakterii ziskan inzulin, barvivo indigo a lidsky rlstovy
hormon

« haploidni + 1 chromozom
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Neurospora crassa

e model pro houby

Mys domaci

* model pro savce

Bakteriofdg

e model pro viry
* patfi mezi nejrozsifenéjsi organismy planety
e vir infikujici bakterie

Genetika clovéka

* Clovék je specificky model

« nelze provadét experimenty z moralnich a etickych divodd

* nelze provadét selekci

« generacni doba ¢lovéka je dlouhd (1 genetik miiZe soucasné sledovat max. 4 generace)
« maly pocet potomkd

« slozity genotyp (octomilka 8 chromozom x ¢lovék 46 chromozom)

« vétsina znakd polygenniho charakteru (na projevu znaku se podili vice znakd)

« velky vliv vnéjsiho prostredi (socialni podminky, lékarska péce)

Odchylky v po¢tu chromozomu u élovéka

« v |ékarstvi se oznacuji jako syndromy
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Turnerv syndrom

» abnormalni sestava AAX-

« jeden pohlavni chromozom - Zena

e 45 chromozom{ v kazdé burice

» Cetnost 1:3000

« maly vzrist, Siroky krk, porucha pohlavnich Zlaz
« zaostaly télesny i dusevni vyvoj

Klinefertuv syndrom

» abnormalni sestava AAXXY

47 chromozomd

navic jeden pohlavni chromozom - muz
Cetnost: 1:800

vysoky vzrlst, slabomysinost, neplodnost

Downiv syndrom (mongolismus)

e trisomie 21. paru chromozom{ - 21 AAA

celkem 47 chromozoml

Cetnost: 1: 700 (u porodu nad 40 let 1:30)

kulaty oblic¢ej, mongoloidni typ oci, kratké prsty, v dlani pfi¢na ,opici“ ryha,
slabomysinost rdzného stupné

vrozené srde¢ni vady

» doziti 20 - 30 let

Edwardstuv syndrom

e trisomie 18. paru chromozom{ - 18 AAA
e protazena Cast hlavy dozadu, mala dolni cCelist, deformity prstl
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Pohlavni rozdily mezi jedinci

« fyziologické, anatomické a morfologické rozdily mezi muzem a Zenou jsou fizeny soubory
gent:

e soubory maskuliniza¢nich faktord - umisténé na autozomech (chromozomy A)

« soubory feminiza¢nich faktorl - na monozomech X

* pf. Karyotyp savci

o AAXX - samice

* AAXY - samec

« lyonizace = u homozygotl; ndhodna inaktivace jednoho z X chromozomU béhem
¢asného vyvoje zarodku zenského pohlavi

Abnormalni sestava
* AAXXX - nadsamice (neplodny)

« AAAXY - nadsamec (neplodny)
e AAAXX - gynandromorf (intersex), u hmyzu, ma samdci i samici znaky, u savcl ne

Metody studia genetiky clovéka
Pozorovani fenotypovych projevu
genealogické = rodokmenové metody

» zkoumani urcitého rodu v nékolika generacich (urcitd dédi¢na choroba)

sledovani dvojcat

« vyskyt dvojcat: 1 dvojc¢ata/ 80 porodd
e priznaky vicecetného téhotenstvi: vétsi prirlistek na vaze, ranni nevolnosti, zvraceni,
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Unava
« jednovajecna (monozygoticka)
« 1 vajicko a 1 spermie
* jen chlapci nebo dévcata
« genotypoveé jediny pripad naprosto shodnych jedincd
« dvojvajecna (dizygoticka)
* 2 vajicka a 2 spermie
 pohlavi stejné i rozdilné
« geneticky shodni jako ostatni sourozenci
* spolecné prenatalni obdobi, détstvi

Studium lidského karyotyp a DNA

* CO je uvnitr
« celosvétovy program Hugo (mapovani lidského genomu)

Monogenni a polygenni znaky clovéka
Monogenni znaky
« znaky kvalitativnich povahy - maly pocet genl
 krevni skupiny - na autozomech; levorukost - autozomech; kratkoprstou - na

autozomech
* hemofilie - na X, daltonismus - na X

Polygenni znaky

« znaky kvantitativni povahy - rozsahly pocet gend
« inteligence, talent, vyska, hmotnost, délka chodidla...

Dédic¢né choroby a dispozice
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Dispozice

« sklon, predpoklad

 dédi se pouze dispozice k onemocnéni

« k projevu je potreba plsobeni prostredi - ,,nastartovat” (potrava, pocasi, alergen,
psychicka zatéz)

* pf. neurdzy, alergie, angina

Dédic¢né choroby (=vady)

« vznikaji jako ddsledek mutaci

* projevi se v kazdém pripadé

« vliv prostredi je minimalni

* pf. hemofilie, daltonismus - barvoslepost, alkoholismus, kriminalita

« vliv genetiky - ani pfi pozitivnim vlivu prostredi - Gstavy, nelze tyto zplsoby chovani
zabrzdit, odstranit

Gonozomalni choroby

 dédi se s ohledem na pohlavi

« hemofilie - Spatna srazlivost krve
» daltonismus - barvoslepost

« Klineferteruv syndrom

e Turneruv syndrom

Autozomalini choroby

dédi se bez ohledu na pohlavi

molekularni choroby - vlivem chybného genu (tvori se napf. chybna bilkoviny -
enzym, hormon); napf. albinismus - neschopnost tvorby melaninu (na A)

srusty prstu

viceprstost

kratkoprstost
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roz$tépy patra a rtd

Downiv syndrom = mongolismus

syndrom koci¢iho mnoukani

ztrata Casti 5. chromozomu

vzacny (0,005%)

déti s mésickovitym tvarem obliceje

ocCi Siroko od sebe

abnormality hrtanu - pla¢ md charakter koci¢iho kfiku (hrtan Ize chirurgicky upravit)
 déti prezivaji

Choroby prenasené pohlavnimi chromozomy X

* hemofilie

» zhoubnd krvacivost - rozpad krevnich destic¢ek

« Spatnd srazlivost krve

* gen pro tvorbu srazlivosti je postizen mutaci

« |é¢ba roztokem z mnoha vzork{ krve - hrozba HIV

* gen lezi na chromozomu X, chorobu podminuje recesivni alela x

e mozné pripady

 zdravd Zena a nemocny muz - synové budou zdravi, dcery budou prenasecky

e nemocna zena a zdravy muz - synové budou nemocni, dcery budou prenasecky

e 7ena je prenaSecka a zdravy muz - polovina synl zdravy, polovina nemocnych; polovina
dcer prenasecky, polovina dcer zdrava

 Zena je prenasecka a nemocny muz - synové zdravi nebo nemocni; dcery prenasecky
nebo nemocné

* Zena nemocna a nemocny muz - vSichni potomci nemocni

1. Mendelovy zakony - maturitni otazka z biologie
2. Mendelovy zakony - maturitni otazka
3. Genetika populaci - maturitni otazka
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