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Pfedmét: Biologie, Genetika

Pridal(a): Paris

Genetika mnohobunécného organismu

« Dédi¢nost kvalitativnivh znaku:

« Podminéna obvykle 1 genem = monogenni znaky

e Lze sledovat pfi kfizeni = pohlavnim rozmnozovani dvou vybranych jedinct - sledujeme
vyskyt forem urcitého znaku u vsech jejich potomkd

« Jedinec vznikly pohlavnim rozmnoZenim neni z genetického hlediska pfimym
pokracovatelem zadného z rodic¢ovskych organism{

« Odlisuje se od obou genotypoveé i fenotyové - pfi oplozeni se kombinuji otcovské
chromozémy s materskymi, takze kazdd zygota méa novou diploidni kombinaci
rodiCovskych alel, tedy novy genotyp

« Jedinec vznikly nepohlavnim rozmnozovanim je z genetického hlediska pfimym
pokracovatelem rodi¢ovského organismu (ziskava obé sady chromozému)

a) Vyuziti krizeni

« Slechtitelstvi - vytvareni novych odriid

« Somaticka hybridizace - spojenim 2 somatickych bunék z rdznych jedincd vznika
hybridni bufika (vyuziva se pfi vyrobé protilatek)

« Biotechnologie - technologie zaloZena na vyuzivani poznatk( z biologie, vyuZiva se
v zemédélstvi, potravinarstvi a mediciné. Jedna se o vyuzivani nizsich organismd

« Klonovani - vytvareni nového jedince geneticky identického (shodného) s predlohou
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b) Monohybridni kfizeni s uplnou a netdplnou dominanci:

« Krizeni dvou jedincd, pri kterém sledujeme dédi¢nost pouze jednoho znaku (paru alel)
« Generace oznaCujeme:

» P - parentdIni = rodicovska generace

e F1 - 1. filidIni = dcefind generace

e F2 - 2. FilidIni = dcerina generace

Kfizeni dvou stejnych homozygottii DOMINANTNICH
* Jsou-li oba rodi¢e homozygoty ve stejném znaku, vytvareji stejny typ gamet -
vSechno potomstvo musi byt opét homozygotni stejného typu jako rodice
« VSichni kfiZzenci jsou jednotni, vznikne tzv. Cista linie

KFizeni dvou ruznych homozygoti
e Jeden z rodi¢d je homozygot v daném znaku dominantni, druhy v témze znaku
homozygot recesivni (AA, aa)
 Splynutim gamet vzniknou heterozygoti - pfi Gplné dominanci jsou stejni jako
dominantni homozygot
« V pripadé nelplné dominance se budou lisit od obou rodi¢l - obé alely se projevuji
= kondominance
KFrizeni homozygota s heterozygotem
» Heterozygot tvori dva typy gamet, homozygot jen jeden typ gamet
* Pri kfizeni vzniknou stejné (rodicovské) kombinace, tedy heterozygot a homozygot
v poméru 1:1
e Tento pomér se nazyva Stépny pomér
KFizeni dvou heterozygoti
« Pri krizeni dvou heterozygotdl, kdy kazdy z nich tvori dva typy gamet, vzniknou v
F1 vSechny mozné kombinace:
« Dominantni homozygot AA
» Heterozygot Aa
» Recesivni homozygot aa
» Genotypovy Stépny pomér - 1AA: 2 Aa: laa
* Pfi Gplné dominanci budou stejné fenotypy u AA a Aa, tzn. 3 jedinci; aa se
bude odliSovat - fenotypovy pomér 3:1
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* Pfi nelplné - 3 fenotypy - fenotypovy stépny pomér 1:2:1
« Mendelovy zakony
« Mendeluv zékon (zéakon o uniformité genu):
 Potomci dvou rozdilné homozygotnich rodi¢d jsou heterozygotni a
genotypové stejni (uniformni)
e Krizeni dvou réznych homozygotd
» Mendeluv zékon (zakon ¢istoty alel a $tépeni)
« Pri krizeni heterozygotl Ize genotypy i fenotypy potomkd vyjadrit
pomérem malych celych Cisel
» Genotypovy Stépny pomeér je 1:2:1 = druha filidIni generace neni
jednotna, objevuji se znaky obou rodi¢l Aa x Aa = AA, Aa, Aa, aa
* Pfi uplné dominanci je fenotypovy Stépny pomér 3:1, pfi neupiné
1:2:1

c) Dihybridismus

« kfizeni dvou jedincl, pri kterém sledujeme dédi¢nost dvou znakl (dvou pard alel)

* kazdy par alel se chova jako samostatny a fidi se stejnymi pravidly jako u
monohybridismu

» segregace (rozchod) alel jednoho paru do gamet nezdavisi na segregaci druhého paru -
tento jev se nazyva volna kombinovatelnost genti

VIV

Dihybridni kfizeni homozygotnich rodiéu

Gam. AB AB
ab AaBb AaBb
ab AaBb AaBb
P: AABB X aabb

Gamety: AB, AB ab, ab

F1: AaBb
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VIV

2. filidlni generace (kfizeni dvou heterozygoti)
F1: AaBb X AaBb
Gam. AB, Ab, aB, ab AB, Ab, aB, ab

« Uhlopri¢ka homozygot( a heterozygotd.
 Dihybrid AaBb tvofi 4 typy gamet, které se v F2 mohou vzajemné kombinovat. Skute¢ny
pocet vSech moznych genotypl v F2 je 9

3. Mendellv zakon (zdakon volné kombinovatelnosti alel)

« Pri vzajemném kiizeni heterozygotnich jedincd ve vice genovych parech vznika
potomstvo fenotypové i genotypoveé rliznorodé, v némz je stalé pomérné zastoupeni
genotypl (9 rlznych genotypl ze 16 moznych)

Usporadani genii na chromozomu
Faze cis

« Je-li jeden z rodi¢t genotypu AABB a druhy z rodi¢( aabb

« Vznikaji rodicovské gamety AB a ab

e Pri krizeni mdze dojit k vazbé

o Uplné - pokud pfi meidze u F1 generace nedojde ke crossing-overu (diky velké sile
vazby), dihybrid bude vytvaret pouze 2 typy gamet jako jeho rodice

» Neuplné - pokud prfi meidze u F1 generace je mozny crossing-over (sila vazby je slabsi),
dihybrid bude vytvaret 4 typy gamet

« Potomci F1 vytvareji mensi mnozstvi gamet rekombinovanych a vétsi mnozstvi gamet
rodi¢ovského typu

Faze trans
« Jeden z kriZzenych rodi¢l je genotypu AAbb a druhy z rodi¢t genotypu aaBB

» Vazba uplna - potomci F1 vytvareji stejné gamety jako jejich rodice - ke crossing-overu
nedochazi
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» Vazba neuplna - diky crossing - overu potomci F1 vytvareji opét oba typy gamet,
produkovdno mensi mnozstvi gamet rekombinovanych a vétsi mnozstvi rodicovskych
gamet

 Pro vazbu plati - ¢im blize k sobé geny na chromozomu lezi, tim je nizsi
pravdépodobnost crossing-overu mezi nimi, tim méné vznika rekombinaci a vazba mezi
nimi je pevnéjsi

* Pfi Uplné vazbé se geny dédi pospolu - jako jeden gen

Morganovo Cislo p

 Podle né&j se urluje sila vazby

« Vyjadfuje v % pomér pocCtu rekombinovanych gamet k celkovému poctu gamet

 Udava relativni vzdalenost vazbovych genl v

e Mnozstvi rekombinaci alel je pfimo Umérné vzajemné vzdalenosti gend na chromozomu -
stanovenim Morganova Cisla Ize sestavit chromozomovou mapu

» Morganovo cislo Ize stanovit zpétnym krizenim dihybrida AaBb s homozygotné
recesivnim rodicem aabb

« Vypocet Morganova disla p:

Pro fazi cis:
Pro fazi trans:

« Pokud hybrid tvori 1 % rekombinovatelnych gamet = v dané oblasti sledovanych gend je
pravdépodobnost vzniku crossing overu 1 %

o Cim vic se hodnota p bliZi 50 %, tim jsou alely na chromozomu od sebe vice vzdéalené a
vznika mezi nimi vice prekfizeni = crossing overu

 Dosahne-li hodnota 50 %n, jedna se o volnou kombinovatelnost (geny jsou na rdiznych
chromozomech, netvofi vazbovou skupinu)

» Nevzniknou-li rekombinované - neuskutecnil se crossing-over, p=0

Thomas Hunt Morgan (1866-1945)

» Formuloval chromozomovou teorii dédi¢nosti

e Své zavéry shrnul v Morganovych zdkonech dédicnosti

» Geny jsou ulozeny v chromozomech za sebou - linedrné, na mistech zvanych lokusy

» Geny jednoho chromozomu tvori vazbovou skupinu a organismus ma tolik vazbovych
skupin, kolik méa paru homologickych chromozom
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« Mezi geny homologického paru chromozomu mUze probihat genova vyména, jejiz
frekvence je pfimo Umérna vzdalenosti genl

Autozomalni dédi¢nost
« Znaky jsou uloZeny na autozomech (télové, somatické chromozomy)
Autozomalné recesivni choroby

e Albinismus
« Cysticka fibréza
 Srpkovita anemie

Autozomalné dominantni choroby

* Celiakie

« Syndaktylie (srlst prstd)

« Polydaktylie (vice prstd)

» Brachydaktilie

» RozStép rtu a patra

« Achondroplasie (mala postava)
» Huntingtonova choroba

Gonozomalni dédicnost = dédicnost vazanda na pohlavi

« Kazda sada chromozomi obsahuje kromé autozom{ i heterochromozomy = gonozomy
(pohlavni chromozomy)

e Jeden par pohlavnich chromozom, kterym se u gonochoristd lisi chromozomova sada u
jedincl rlzného pohlavi

« U vSech zivocisnych druhl se oznacuji symboly X (parovy) a Y (neparovy, tzv. alozom)

« Kombinace: XX - homogametni pohlavi, XY - heterogametni

Typy chromozomového urceni pohlavi

v/

1) Typ savci (octomilka - pokusy)
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 Homozygotni: XX (samici)

» Heterozygotni XY (samci)

e U ¢lovéka a nékterych savcl zlstava 1 X chromozom neaktivni, zUstava trvale
v kondenzaci a je barvitelny - sex-chromatin = Barrovo télisko

2) Typ ptaci (pidalka)

« Homozygotni XX (samci, nékdy ZZ)
» Heterozygotni XY (samici, nékdy ZW)

3) Typ chromozomového urceni pohlavi

» Protenor - neexistuje chromozom Y a samci pohlavi je uréeno pritomnosti jen jednoho
chromozomu X (tedy X0)

» Nékteré rady hmyzu - kobylky, vosy, plostice

U nékterych druhd hmyzu dochéazi k rozliseni polymorfnich jedinc vnéjsimi podminkami
- potravou (napf. vcely)

a) Dédicnost pohlavné vazana - gonozomalni

 Na pohlavni chromozémy jsou vazany kromé gent urcujicich pohlavi i geny, které
s pohlavim nesouviseji

e Pohlavni chromozomy se béhem evoluce vyvinuly z chromozomi nepohlavnich a tim
zdédily urcité vlastnosti (napf. gen pro barevné vidéni je vazdn na chromozom X)

« Dédic¢nost gent na homolognich ¢astech gonozomu se fidi stejnymi pravidly jako
dédi¢nost autozomalnich genll = dédi¢nost nelplné vazana na pohlavi

 Geny lezici v heterolognich ¢astech chromozom X jsou z genetického hlediska
vyznamnéjsi nez geny, lezici na heterolognich ¢astech chromozém Y, ty vétsinou
neobsahuji zadné geny

« Pri prenosu alel téchto genl neplati pIné Mendlovy zakony

« Dédic¢nost téchto znakd se oznacuje jako dédi¢nost Uplné vazana na pohlavi

» Rozdéleni dédi¢nosti Uplné vdzané na pohlavi (Uplna vazba na pohlavi):
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Prima (holandricka) dédic¢nost

» Geny na heterologni ¢asti chromozomu Y

« Nemaji parovou alelu = vyskytuji se v organismu jen v jedné alele

« Se projevuji ve fenotypu vzdy jen u toho pohlavi, které ma chromozom Y a u ¢lovéka se
dédi pouze z otce na syna a prfima (holandrickad dédi¢nost

Neprima dédicnost

» Geny na heterologni ¢asti chromozomu X

« M3ji parovou alelu = vyskytuji se v organismu ve dvou alelach

» Pokud ma zena dominantni obé alely pro dany pohlavné dédicny znak X,X, a otec
recesivni X,Y vznikd potomstvo s jednotnym fenotypem (pfi UpIné dominanci se uplatni
genotyp matky)

» Pokud ma zena recesivni obé alely pro dany pohlavné dédicny znak XX, a otec
dominantni X,Y vznika potomstvo fenotypove nejednotné a dcery maji dominantni alelu
po otci a synové maji recesivni alelu po matce = dédi¢nost kfizem

» V F1 dcery dédi vlastnost otce, synové dédi vlastnost matky
» V F2 dochazi ke Stépeni v pomeéru 1:1 u obou pohlavi (4 potomci - 1 kluk po matce, 1
kluk po otci; to samé u divek)

« Znak{ dédicich se krizem je velmi mnoho - u ¢lovéka je asi 50 genl v heterologni ¢asti
X, tyto znaky se mnohem castéji objevuji u jedincl XY, napr:
» Hemofilie - dédiCna krvacivost, prfenasec genu je matka
* Daltonismus - barvoslepost - barvocit na Cervenou a zelenou porusen
e Chybéni potnich zlazek (anhydricka ektodermalni dysplazie)

b) Znaky pohlavné ovlivnéné
* jsou znaky fizené geny umisténymi na autozomech

« jejich projev se mUze uskutecnit jen v pritomnosti pohlavnich hormond
* napf. predcasna plesatost, sekundarni pohlavni znaky
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Gonozomalni choroby

e zmény heterochromozému nastavajici tehdy, nedojde-li pfi meidze k rozchodu
pohlavnich chromozémd do vznikajicich gamet
« vznikaji spermie, které mohou byt bez pohlavnich chromozémd nebo naopak nesou
chromozémy X a Y
« podobné mohou vzniknout bunky vaje¢né bez pohlavnich chromozémd nebo s dvéma
chromozémy X
« KlinefelterGv syndrom 47, XXY
e U muzd, jedno X je inaktivni, potize s plodnosti
« Deficit androgend, prsni zlaza, nefunkéni semeniky
 Turneruv syyndrom 45, X0
« U zen, poruchy se vyskytuji pfilezitostné
e Poruchy rdstu, sluchu, zraku, neplodnost
e Supermale XYY
* Vysoka postava, sklon k agresivité a asocidlni chovani
» Superfemale XXX
* Vysoka postava, snizend plodnost, snizend inteligence

Dédi¢nost kvantitativnich znaka

 Kvantitativni znaky podminény geny malého Ucinku, které se vzajemné ovliviuji =
polygenni systém
e 2 typy alel:
« Neutrdlni - neprojevi se
 Aktivni - projevi se
« Alely se prendseji dle Mendelovych pravidel
« Projev znaku Uze vyjidrit Gaussovou krivkou
» Fenotypovy projev je snadno ovlivnitelny faktory zivotnho prostredi (nedédicna
proménlivost = modifikace)
« Kazdy znak je podminén 2 nezavislymi skupinami faktord:
» Slozenim genotypu = dédicnd proménlivost
* VnéjsSim prostredim = nedédicna proménlivost
* Podil mezi dédi¢nou a nedédi¢nou slozkou proménlivost kvant. zn. = dédivost
(heriabilita) h’
» Hodnoty v rozmezi 0-1
* Blizi-li se 0 - prevlada vliv prostredi
e Blizi-li se 1 - prevlada dédi¢nost
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Mimojaderna dédicnost

« VétsSina gen. Informaci uloZzena v jadru (EB) nebo nukleoidu (PB)
» Nékteré znaky fizeny nebo spolufizeny geny ulozenymi mimo jadro
» Chondriogeny - v mitochondriich
» Plastogeny - v plastidech
* Plazmogeny = plazmidy - v cytoplazmé PB
« Nesou informace dllezité pro funkci uvedenych organel
e Souhrn:
« Soubor genl v burice = genotyp
 Soubor genl v jadre = genom
« Soubor gent mimo jadro = plazmon

Proménlivost organismi = variabilita

* Protikladna k dédi¢nosti, vede k odliSnosti mezi potomky
e Priciny proménlivost:
1. Genetické
« Segregace chromozémd do gamet
« Kombinace chromozému v zygoté
 Crossing-over = rekombinace
e Mutace
2. Vliv prostredi
« U kvantitativnich znakd, nékteré faktory vyvolavaji mutace

Mutace

« Zmény gen. Informaci vyvolané pdsobenim tzv. mutagennich faktorll = mutagend -
fyzikalni, chemické, biologické
* Vznik mutaci:
« Spontdnni - samovolné bez zdsahu Clovéka, tedy z pficin, vyskyt velmi nizky
 Indukované - uméle vyvolané mutageny nebo ¢lovékem

Rozdéleni mutaci:
» Genové (bodové) = mutace v molekule DNA
« Chromozémové (strukturni aberace) = mutace, kterad zasahuje do chromozém a

méni jejich tvar a strukturu
« Genomové (numericka aberace) = mutace, ktera se projevi odchylkou od
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standartniho poc¢tu chromozém?
Mutageny:

e Latky, které jsou schopny zpUsobovat mutace
» Nezadouci latky vnéjsiho prostredi, mohou poskodit gen. informaci
« U dospélého ¢lovéka mohou plsobit jako karcinogeny (rakovina)
e Mutace pohlavnich bunék ® potomek rodicl postizen
» Fyzikalni mutageny
» UV zéreni
* lonizujici zarena
« Chemické mutageny
« Aromatické uhlovodiky
 Barviva
« Kationty tézkych kovl
» Bojové chem. Latky
 Biologické mutageny
* Viry - retroviry (AIDS, roztrousena skleréza)

Genové = bodové mutace

« Na molekularni Grovni - zména kvality genl
e Ztrata nukleotidu = delece
 Zarazeni nadbyte¢ného nukleotidu = inzerce
» Zdména nukleotidu = substituce
« Zména poradi nukleotidd
 Zarazeni nefunk¢niho nukleotidu (pozménéna chem. struktura)

Ztrata nukleotidu

« Z letézce se ztrati napriklad nukleotid s cytozinem ® poradi nukleotid( v tripletu se
posouva a cely gen.kdd se méni ® vznikne Uplné jiny bilkovinny fetézec, jiny
biochemicky znak

« ACT GCC AAG CTG ...
e ATG CCC ATAAGCTG. ...
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Zarazeni nadbytecného nukleotidu

e Na druhé misto vsuneme guanin
« ACT GCC CAT AAG CTG
« AGC TGC CCATAAGCTG

Zaména jednoho nukleotidu za jiny

« Pfeména jednoho nukleotidu na druhy, napf. G na U
 Toho je mozné dosahnout pdsobenim mutagennich chemikalii, kdy dojde k preméné
jednoho nukleotidu na druhy, napf. Cna U

Chromozémové mutace = strukturni aberace

e Zména struktury chromozému - méni se poradi a pocet genl
« ZpUsobeny zlomem chromozdému (crossing-over)
» Deficience - ztrata koncové casti chromozému
 Delece - ztrata vnitrni ¢asti chromozdému, zasahuje 1 nebo vice gend
» Duplikace - zdvojeni urcité ¢asti chromozdému, mozna i triplikace
* Inverze - prevraceni Useku chromozému
» Translokace - prenos ¢asti chromozdmu na jiny chromozém
« Fragmentace - rozpad chromozému na vice ¢asti
e Poruseni pribéhu meidzy ® nefunkéni gamety
« Syndrom kociciho kriku
» Deficience 5. Chromozédmu
« Anomalie hrtanu zpUsobuji mnoukava plac
» Mongoloidni oci, mésic¢kovy oblicej, psychomotoricka retardace
 Williamsidv syndrom
» Mikrodelace 7. Chromozému
 Mali, mili, zdvofili, hudebné nadani, IQ 58, opozdény vyvoj, plnohodnotny zivot

Genomové mutace = numericka aberace
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e Méni se pocet chromozému v bunce
 Euploidie - zména poctu chromozémovych sad = ploidie ®3n, 4n
« Aneuploidie - méni se pocet jednotlivych chromozémU = somie
e Polysomie - trisomie 2n+1
* Hypoploidie - monosomie 2n-1
« Downuv syndrom 47, 21+
* Trisomie 21. Chromozému
* Treti vicko ® uSikmené oci, opici ryha na ruce, kratké prsty, IQ 25 - 70
« Edwardsuv syndrom 47, 18+
* Trisomie 18. Chromozdému
« Po Downové nejc¢astéjsi trisomie, déti se dozivaji méné nez 4 mésicd, nizka
porodni vdha, abnormalné tvarovana hlava, mald Usta, srdecni poruchy,
obtizné dychani

Evoluc¢ni vyznam mutaci

« Zména alelovych frekvenci znamend vyvojovy krok populace, a proto jsou mutace
hybnymi ¢initeli evoluce druhd

 Evolu¢ni vyznam mohou mit jen ty mutace, které maji pro své nositele v urcitém
prostiedi pozitivni selekéni vyznam

« VétSinou vSak své nositele ochuzuji, poSkozuji nebo zabijeji

Genetika populaci

 Populace - soubor jedincl téhoz druhu na urc¢itém misté v urcitém ¢ase a jsou schopni
se parit mezi sebou
« Genofond - soubor vSech gend v populaci organismu
« Vyskyt znak{ v populaci ovliviuje:
« Velikost populaci - velka, mald
« Podle zplsobu parena - autogamicka populace, alogamickd = panmikticka
« Autogamicka populace
« Vytvari jedince (organismy), ktefi se rozmnoZzuji samooplozenim (autogamii)
« Jedinci jsou hermafroditi a samoprasné rostliny
e Vzrlsta pocet homozygot(, klesa ¢etnost heterozygotl - nikdy nevymizi Gpiné
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« Vytvori se €isté linie znakd

« Alogamicka = panmikticka
« Jedinec vznika splynutim 2 gamet od rdznych jedinc
» Gonochoristé a cizoprasné rostliny
« Panmixie = kterdkoli gameta sam¢i se mlze spojit se stejnou pravdépodobnosti
s gametou samici
« Populace se ustali a fadu generaci se udrzuje staly pomér Cetnosti alel a genotypd
« Hardyho - Weiberguiv zéakon
 Na zéakladé tohoto zdkona mlzeme vypocitat genotypovou skladbu
panmiktické populace
« Zakon plati za téchto podminek:
» Nedochazi k mutacim
» Nedochazi k selekci (pfirodni vybér)
» Nedochazi k migraci
 Populace musi byt panmiktickd a velmi pocetna

Procesy porusujici genetickou rovnovahu:

» Selekce - prirodni vybér - nékteré alely jsou prednostné reprodukovany, nevyhodné
alely postupné ubyvaji

« Mutace - napf. zména dominantni alely na recesivni a naopak (¢etnost velmi mald)

» Geneticky posun = drift - nékteré alely mohou byt z genofondu vylouceny zcela
nahodné pouze v dlsledku nedostate¢ného mnozstvi potomki

» Migrace - obohaceni genofondu o nové alely nebo naopak jeho ochuzeni

Mala populace

e Pribuzenské kfizeni = inbreeding (omezeny vybér partner()

« Vyrazny vliv ndhody - geneticky posun - drift

« Populace téhoz druhu lisici se vzajemné svymi genofondy = plemena (rasy), odridy
(variety)

 Ekotyp = skupina jedincl dédi¢né prizplsobena urcitym zZivotnim podminkam
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 Ubyva heterozygotd, pribyva homozygotd - zvyseni pravdépodobnosti vyskytu chorob
(podminénych recesivni alelou) - inbredni deprese

 Vnesenim novych alel - ozdraveni genofondu = heteroze = hybridni zdatnost

e Pro udrzeni zivotaschopnosti druhu - zachovani urcitého poctu jedincl (200 - 500)

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