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» Genetika

» Dédicnost

* Princip vzniku pohlavi z genetického hlediska

 Genetické nemoci - vazané na pohlavi (Turnerlv syndrom, Klinefelter(v syndrom,
supermuz, superzena, hemofilie, daltonismus, abnormalni ochlupeni usniho boltce...),
pohlavim ovlivnéné (plesatost), dédi¢né vady (Downtv syndrom, polydaktilie,
brachydaktilie,...)

» Rozdil mezi dédi¢nymi dispozicemi k chorobam a dédi¢nymi chorobami

Genetika - nauka o dédi¢nosti a proménlivosti organism{
Dédiénost - schopnost organismd uchovavat soubory genetickych informaci, predavat je svym

potomk{lm, zabezpecuje dédi¢nost, stalost druhu, zplsobuje podobnost (potomci x rodice),
rozmanitost (nejsou zcela shodni s rodici, lisi se mezi sebou)
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DEDICNOST KREVNICH SKUPIN

o Cesky lékar Jan Jansky (1873 - 1921).

« Jan Jansky jako prvni zjistil, Ze ¢lovék ma jednu ze 4 krevnich skupin (jako prvni tedy
popsal vSechny 4 skupiny), a to na zakladé krizovych pokusd s krevnimi séry.
aglutinogent jsou pritomny, se uréuje krevni skupina:

 Skupina A - Tvofi se pouze aglutinogen A.
 Skupina B - Tvofi se pouze aglutinogen B.
 Skupina AB - Tvofi se oba aglutinogeny.
 Skupina 0 - Netvofi se zadny aglutinogen.*

« netvori se aglutinogen (antigen) A nebo B. Nalézt zde vSak mizeme tzv antigen H, coZ je
vlastné prekurzor pro antigen A i B. V nékterych textech je proto skupina 0 nazyvana
skupinou H.

« V krevni plazmé jsou naopak obsazeny bilkovinné protilatky zvané aglutininy (anti-A,
anti-B). O tom, které typy protilatek jsou v krvi obsazeny, opét rozhoduje krevni skupina
Clovéka.

 Skupina A - Tvofi se pouze aglutinin anti-B.

 Skupina B - Tvofi se pouze aglutinin anti-A.

 Skupina AB - Netvofi se Zadny aglutinin.

 Skupina 0 - Tvoli se oba aglutininy (tj. anti-A i anti-B).

« Uplatnuji se rizné alely jednoho genu (ABO gen; 9934). Alely podminujici tvorbu
aglutinogenu (bud' A nebo B) jsou dominantni vici alele, kterd nepodminuje tvorbu
Zzadného aglutinogenu. Mezi sebou jsou kodominantni

 Fenotyp - krevni skupina A - Genotyp AA nebo A0

 Fenotyp - krevni skupina B - Genotyp BB nebo B0

 Fenotyp - krevni skupina AB - Genotyp AB

» Fenotyp - krevni skupina 0 - Genotyp 00

« MUZeme vyloucit rodi¢ovstvi na zadkladé znalosti krevnich skupin rodi¢l a ditéte. V praxi
zname ovSem pouze fenotyp, nikoli genotyp jedince - tudiz musime uvazovat vSechny
mozné genotypy, urcujici dany fenotyp. Mame nasledujici moznosti:

» Rodice A X A - Dité - Anebo 0

» Rodice A X B - Dité - A, B, AB nebo 0
» Rodi¢e B X B - Dité - B nebo 0

» Rodice AX 0 - Dité - Anebo 0

» Rodice B X 0 - Dité - B nebo 0
 Rodic¢e AB X AB - Dité - A, B nebo AB
 Rodic¢e AB X A - Dité - A, B nebo AB
 Rodic¢e AB X B - Dité - A, B nebo AB
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e Rodi¢e AB X 0 - Dité - A nebo B
» Rodi¢e 0 X 0 - Dité - pouze 0

* Rh faktor
« systém antigenl ABO se rozliSuje se velké mnozstvi dalSich systémd (Rh, MNSs,
Lewis, P atd.) .

« systém Rh, objeveny Wienerem na zakladé pokusu s krvi opice druhu Maccacus
Rhesus. systému délime osoby na Rh positivni (Rh+) a Rh negativni (Rh-). Vyznam
maji antigeny C, D, E / ¢, d, e. Rozhoduijici je vliv antigenu D. u jedince pfitomen
antigen D - je jedinec Rh pozitivni. Jedinec s antigenem d jsou Rh negativni.

* Protilatky proti Rh pozitivni skupiné (anti-D protilatky) se u Rh negativniho jedince
nevyskytuji pfirozené

* objevi se v pfipadé imunizace jedince Rh pozitivni krvi Rodi¢e Rh+ X Rh+ = Dité
Rh+ nebo Rh-

» Rodi¢e Rh+ X Rh- = Dité Rh+ nebo Rh-

 Rodi¢e Rh- X Rh- = Dité pouze Rh-

» Fetalni erytroblastéza
« Pfi téhotenstvi, matka je Rh-, dité zdédilo po otci Rh+, dochdazi k tzv. Fetalni
erytroblastdze.
« stav, kdy matcin imunitni systém bojuje proti plodu, zaCne vytvaret protilatky,
které u plodu zpUsobi rdzné formy novorozenecké Zloutenky (rozklad krve), v
horsim pripadé rizné nervové poruchy. Prvni téhotenstvi vétsinou rizikové nebyva
(diky placentarni bariére nedochazi k miseni krve matky s krvi plodu), krev
novorozence se do matcina obéhu dostane az pfi samotném porodu. OvSem toto
mnozstvi staci k imunizaci matky, proto kazdé dalsi nekompatibilni téhotenstvi by
bylo mnohem rizikovéjsi. V soucasné dobé se tomuto zamezuje poddvanim anti-D
protilatek do 72h po porodu.
« V patogenezi této choroby se vSak mize uplatiiovat i inkompatibilita v jinych
krevné - skupinovych systémech.
* Podskupiny
 Antigenita u skupiny A nemusi byt jednotna. RozliSujeme nékolik podskupin (Al -
A6) podle antigenity téchto skupin (nejsilnéjsi antigenitu a nejsilngjsi reakci s anti-
A protilatkami ma skupina Al, nejslabsi A6). Nizsi antigenita je podminéna nizSim
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procentudlnim zastoupenim erytrocytd s antigenem A (zbylé erytrocyty maji
pouze antigen H).

» Obdobna je situace u skupiny B. V pfipadé skupiny AB rozliSujeme podskupiny

rovnéz - mizeme se setkat napriklad se skupinou A2B1.
« Chemicka podstata aglutinogent a aglutinint

 Aglutinogeny jsou antigenové struktury na membranovém povrchu. Zakladni
stavebni jednotkou je oligosacharid, vznikly kombinaci 4 monosacharidd (L-fukosa,
D-galaktosa, N-acetylglukosamin, N-acetylgalaktosamin).

« Antigen H (jakoZto prekurzor antigend A i B) je tvoren 5 monosacharidy; pokud je
k témto navazan jesté 6. monosacharid - jedna se o antigen A nebo B - podle
toho, ktery monosacharid je navazan.

 Aglutininy patfi mezi imunoglubuliny (y-globuliny). Pfirozené protilatky (jako tfeba
anti-B protilatky u skupiny A) patfi mezi IgM protildtky, zatimco protilatky, které
vznikly az pfi imunizaci jedince (napf. anti-D protilatky), jsou typu IgG.

* Fenotyp Bombay

« tvorba antigenu H je geneticky podminéna.

« jedinec je hh recesivni homozygot a netvofi tedy antigen H. tento antigen je
prekurzorem pro tvorbu antigenu A i B, syntéza antigen( A ¢i B prerusena. Ve
vysledku bude mit jedinec fenotyp skupiny 0 (nebude u néj prokdzan antigen A,
respektive antigen B), ackoli jedinec mlZe nést geny pro tvorbu nékterého z
téchto antigend (A ¢i B, pripadné obou). jedinec ma genotyp AA ale zéroven i hh.
Fenotypové mu bude urcena krevni skupina 0. bude mit potomka s jinym
jedincem se skupinou 0 - jde o jedince s genotypem 00 a HH - potom bude mit
tento potomek krevni skupinu A (genotyp A0 Hh). Vysledek bude situace, ktera
odporuje zakladnim pravidlim dédi¢nosti krevnich skupin.

« velmi vzacny fenomén, identifikovany v Indii.

PRINCIP VZNIKU POHLAVI

« lidské pohlavi je uréeno pomoci gend na pohlavnich chromozomech

« v diploidni (téIni) bunce ¢lovéka jsou pohlavni chromozomy dva (tj. jeden par):
 zdrava zena ma dva chromozomy X (,,XX")
« zdravy muz ma jeden X a jeden chromozom Y (,,XY*)

* pfitomnost (resp. nepritomnost) chromozomu Y rozhoduje o tom, zda se vyvine muz
(resp. Zena) - konkrétné je za to zodpoveédny gen SRY(sex-determinujici faktor Y) sidlici
na chromozomu Y, ktery zplsobuje vyvoj Sertoliho bunék v primitivnich muzskych
pohlavnich organech
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« vlivem Sertoliho bunék také dochazi ke vzniku Leydigovych bunék, jejichz
produkt testosteronma velky vyznam pro rozvoj samciho pohlavi
e rozliSujeme 2 typy chromozomu:
« autozomy (téIni) - 22 pard
« gonozomy (pohlavni) - 1 par; ovliviuji pohlavi a nemoci na gonadach

Pokud geny lezi na heterologni ¢asti chromozomu:

» heterologni usek chromozomu Y => tyto geny se dédi vzdy, jsou to geny nezbytné
pro muzské pohlavi

Il DEDI SE POUZE Z OTCE NA SYNA!!

 heterologni usek chromozomu X => jsou nezbytné pro matku (zenu)
Il DEDI SE NA SYNY | NA DCERY!!

 geny ulozené na homolognim Useku jsou totozné u X iY

« geny ulozené na heterolognim Useku Y se dédi pouze po muzské linii
 geny ulozené na heterolognim Useku X se dédi po muzské i Zenské linii

Pohlavni chromozomy = gonozomy, heterochromozomy

* jsou dva: X - parovy a Y- neparovy a mensi nez parovy (jeho heterologni ¢ast tvori
zvlastni vazbovou skupinu), maji homologni = stejnou ¢ast a nehomologni = rozdilnou

« jedno pohlavi ma par stejnych pohlavnich chromozomd XX a druhé dvojici rozdilnych
chromozom XY

RozliSujeme dva typy chromozomového urceni pohlavi:
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* savci typ (typ Drosophila - octomilka)

« jedinci samiciho pohlavi maji konstituci XX a samciho XY

« podle savciho typu je pohlavi ur¢eno u vSech savcl véetné ¢lovéka, u vétsiny hmyzich
radd a nékterych ryb, obojzivelnikd a plazl, u vétsiny dvoudomych rostlin

« ptadi typ (typ Abraxas - pidalka)
e samice konstituci XY a samci XX,
e timto zplsobem je urceno pohlavi u ptakd, motyld, nékterych ryb, obojzivelnikd a plazl

Q@ XX XY savdityp - savci, nékteri ptaci, hmyz, dvoudomé rostliny
QZW d ZZ ptadityp - vétsina ptakd, ryby, obojzivelnici, plazi, motyli

@ XX X0 protenor - rovnokridly hmyz (neplodni samecci)

Pro oba typy plati, Ze s 50% pravdépodobnosti vznika samici a 50% samci pohlavi.

« geny v homologiich ¢astech pohlavnich chromozomd se fidi podobnymi pravidly jako u
ostatnich télnich chromozomi = autozomd{ (fidi se Mendlovymi zakony)
« geny v heterolognich ¢astech se lisi od mendelovskych zakon(, jejich prenos oznacujeme
jako dédi¢nost pohlavné vdzanou = gonozomalni
e pri prenosu gend na heterolognim Gseku chromozomu X zalezi na recesivni nebo
dominantni alele ale i na pohlavi - u jedince XY je alela ve fenotypu projevi vzdy
* pf. hemofilie - porucha srazlivosti krve recesivni alela pro hemofilii je v
nehomologické ¢asti chromozomu X - Xh
 geny v heterologni ¢asti chromozomu Y se projevi pouze u u pohlavi, které nese
chromozom Y = dédi¢nost prfima

Onemocnéni s gonozomalni dédicnosti

Geny na heterolognim Useku chromozomu X (geny pro dané onemocnéni jsou uloZeny pravé na
heterolognim tseku chromozomu X)

| 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

sJ¢ Studijni-svet.cz | Genetika organismii, genetik ¢lovéka - maturitni otazka

« tyto geny jsou prfendseny na syny i dcery

« pokud jsou geny pro nemoci umistény na této ¢asti chromozomu X, u muzd se projevi v
100% (protoZze muzi obsahuji pouze jeden chromozom X, kdezto zeny XX)

« Zeny mohou byt také nemocné, ale Castéji jsou prenaseckami

 Daltonismus

Geny ulozené na heterolognim Useku chromozomu Y (geny pro dané onemocnéni jsou uloZzeny
pravé na heterolognim useku chrom. Y)

e prima dédi¢nost z otcl na syny
« napr. Abnormadlni ochlupeni usniho boltce

Geny ulozené na homologickém chromozomu X i Y

 dédi se stejnymi pravidly jako autozomy

Od znakd{, které jsou pohlavné vazany, je treba odlisit znaky pohlavné ovladané. Vlohy pro tyto
geny byvaji vétSinou lokalizovdna na autozomech, ale jejich projev je zavisly na pohlavi.

Pr. pohlavné ovlddanych znakd jsou vsechny sekundarni pohlavni znaky

Nékteré geny na autozomech jsou ovliviiovany monozomy

e jsou vazany na mnozstvi vyplavovanych pohlavnich hormont (nedochazi-li
k vyplavovani, neprojevuji se sekundarni pohlavni znaky)

PLESATOST (autozomalné dominantni onemocnéni)

e u muzl dochazi k pred¢asnému Ubytku vlasd v homozygotné dominantni (PP) nebo
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heterozygotni konstituci (Pp)

nepostizeni jsou pouze muzi, ktefi jsou recesivni homozygoti (pp)

Zenam zacinaji predcasné ubyvat vlasy pouze v pfipadé dominantnich homozygotek (PP)
u heterozygotek (Pp) a recesivnich homozygotek (pp) k plesaténi nedochazi

zdanlivé se méni dominance alely na recesivitu

napr. pred¢asnd plesatost - muzi jiz kolem 20 let vykazuji zfetelny vlasovy Ubytek

za plesatost odpovida alela P - u muzi se projevuje v homozygotni PP i heterozygotni
sestave Pp, neprojevi se jen v recesivné homozygotni sestavé pp

U Zen se projevi pouze dom. hom. sestavé PP

* pfi genotypovém Stépném poméru 1 PP: 2Pp : 1pp

* je genotyp muze 3P : 1p

e Zeny 1P:3p tim je dana zdanlivd zména dominance v recesivitu

prikladem X-chromozomadlni dédicnosti je dédicnost barvy oci drozofily

* tento znak je podminén alelami umisténymi v lokusu heterologické ¢asti chromozomu X
karminové Cervenou barvu oci

« oznacime dominantni alelu, podminujici ¢ervenou barvu oci indexem X¢., bila barva oci
bude oznacena jen X (recesivni alela)

* pfi kfizeni bélookého samecka XY s homozygotné ¢ervenookou samickou XX - vSichni
potomci jsou Cervenooci, samicky jsou heterozygotni

e pfi reciproCnim kfizeni (zpétném) cervenookého samecka XCY s bélookou samic¢kou XX -
vSechny samicky budou cervenooké (heterozygotni), vSichni samecci jsou bélooci (Pokud
samicky zdédily barvu oci po otci a samecci po matce - mluvime o dédi¢nosti kfizem)

« heterozygotni ¢ervenooka samicka XX¢ s ¢ervenookym sameckem XCY - vznikaji
cervenooké samicky, samecci jsou ¢ervenooci i bélooci v poméru 1:1

* heterozygotni ¢ervenooka samicka s bélookym sameckem - potomci obou pohlavi jsou
cervenooci i bélooci ve stépném poméru 1:1

Gonozomalni dédi¢nost se vztahuje ke genlim lokalizonych v heterologické ¢asti chromozomu
X, fenotypovy projev alel nezavisi jen na tom, zda jsou dominantni nebo recesivni, ale i na
pohlavi nositele.

- takovy gen je tfeba gen pro hemofili, nebo barvocit - daltonismus (¢lovék nerozlisi ¢ervenou a
zelenou - vidi je Sedé
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Nékteré nemoci jsou zplsobeny MUTACEMI

MUTACE

* jsou nahodné zmény genotypu, jsou pomérné vzacné, vznikaji spontanné
« zpravidla jde o zmény stalé, trvalé pro cely dalsi Zivot organismu
« ovliviiuji genetickou proménlivost organismt (vznikaji nové alely, nebo se méni jejich
pocet)
 dochazi pfi nich ke zméné struktury DNA, tj. ke zméné genetické informace
* rozliSujeme:
e spontanni - vznikaji samovolné, velmi malou pravdépodobnosti jako dlsledek
nahodnych chyb pfi replikaci DNA
e indukované - vznikaji plsobenim mutagen( - faktor(, které jsou schopné narusit a
zmenit molekulu DNA
» mutageny fyzikalni - zareni neionizujici (napf. UV) nebo ionizujici =
zpUsobuje ionizaci = odtrzeni jednoho nebo vice elektron( od
elektroneutrdiniho atomu za vzniku kationu, ma vysokou biologickou
uc¢innost, miize zpUsobit vznik genetickych zmén nebo nadord (pr.
rentgenové, gama zareni)
« | tepelny Sok nebo ultrazvuk
« mutageny chemické - nejrliznéjsi organické i anorganické latky
(chlorderivaty arend, aromatické aminy, nitroslou¢eniny, azobarviva ionty
tézkych kovi)

Typy mutaci:

« genové mutace - zahrnuji zmény struktury jediného genu (alely), méni se struktura
DNA, ale nenarusSuje se celistvost stavby chromozomu, mohou zasdhnout také regulacni
geny, tyto mutace byvaji jednou z pficin nadorového onemocnéni

pricinou je:

e substituce - zdména nukleotidu nebo pard nukleotidl za jiny
« delece - ztrata nukleotidu nebo nukleotidového paru
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e inzerce - vyskyt nadbytecného paru nukleotidl, vlozeni nadpocetného nukleotidu
e duplikace - zdvojeni nukleotid(

e transpozice - vzajemna vyména dvou nukleotidd v retézci

« inverze - vzajemna vyména nukleotidd mezi parovymi homologickymi retézci

« vyskyt nefunkéniho nukleotidu s pozménénou chemickou strukturou

Chromozomové mutace (strukturni aberace chromozomu) - predstavuji zmény struktury
chromozom, podstatou je zlom chromozomu a nasledné preskupeni jeho struktury, dochazi ke
zméné poradi genl nebo jejich poctu v chromozomu

 dochazi ke zménam ve vnéjsi stavbé chromozom a je mozné je pozorovat ve svételném
mikroskopu
e ztraty chromozom{ nebo jeho ¢asti jsou obvykle slucitelné se zivotem

Vznik strukturni aberace vyvolava zlom chromozomu - tim je chromozom zkracen:

« delece - ztrata ¢asti chromozomu, ta ¢ast bez centromery se pfi pfistim jaderném déleni
ztrati
« deficiente - dvéma zlomy se vystipne vnitfni ¢adst chromozomu,
e inverze - prevraceni ¢asti chromozomut o 180°
« translokace - pfipojeni ¢asti chromozomu k jinému chromozomu
* prostd
 vzajemna, reciprokd - dva chromozomy si vyméni své odlomené ¢asti

Genomové mutace (numerické aberace chromozomu) - zpisobuji zmény poctu
chromozom nebo celych chromozomovych sad

« aneuploidie - chybéni, ztrata nebo nadbyte¢na pritomnost nékterych chromozom
* napr. monosomie - ztrata jednoho chromozomu

e trisomie - pritomnost trojice homologickych chromozom (misto paru jsou 3)

- u vyssich obratlovcl je spojena s postizenim organismu
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(napf. trisomie 21. chromozomu je u lidi pficinnou Downovy choroby) polyploidie je neslucitelna
se Zivotem, u rostlin ale predstavuje vyznamny mechanismus evolu¢niho vyvoje

« polyploidie (euploidie) - zmény poctu celych chromozomovych sad, napf. triploidie 3n,
tetraploidie 4n

* neusmérnénd chyba (zména) v genotypu (genetickém materidlu bunky)

VZNIK:

« VROZENA MUTACE - vznikd jiz v zygoté - a je obsazena ve viech somatickych burikéach
 ZISKANA MUTACE - je vyvoladna priib&hu Zivota tzv. MUTAGENEM (3kodlivé zarent,
chemicka latka)

Genetika lidské zdravi:
Dédic¢né choroby

* jsou podminény defektnimi geny prenesenymi na potomka

« enzym kddovany timto genem méa zménénou strukturu a stava se proto nefunkénim a
mUze narusit prbéh zivotné dllezité biochemické reakce

« prikladem je:

HEMOFILIE

 porucha srazlivosti krve
(krvacivost, porucha krevni srazlivosti)
« gonozomalné recesivni onemocnéni
« porucha hemokoagulacnich faktort
 dédi ji pfevazné synové, zeny byvaiji prenaseckami

| Strana 11 | Studijni-svet.cz - databéaze 15 000 studijnich materiald a skvélych online kurzu.


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

sJ¢ Studijni-svet.cz | Genetika organismii, genetik ¢lovéka - maturitni otazka

* projevuje se:

dlouhodobym krvacenim z nepatrnych ran
Cetni krevni podlitiny

mohou trpét bolestivymi vyrony krve do kloubd
¢asto umiraji na nezadrzitelné vnitfni krvaceni

Prenos hemofilie:

otec je hemofilik X matka zdrava matka je heterozygotni prenasecka X otec zdravy

Dédi jsou zdravé, ale dcery jsou synové jsou 50% hemofilii, dcery v 50%

heterozygotni prfenasecky prenasecky bez projevu choroby

SRPKOVITA ANEMIE

« zdména baze na genetické informaci hemoglobinu (valin, na misto kyseliny glutamové)
* dédi¢na nemoc
« Cervené krvinky maji srpkovity tvar a neplni svoji funkci (srazeni)

Projevy:

« dojde-li k zakyseleni krve (napr. pfi fyzické namaze), ¢ervené krvinky zméni svij plvodni
tvar na protahlou lodicku (zména tercialni struktury bilkoviny, pfestavaji tedy fungovat)

« télo je zacne vnimat jako cizorodé a bilé krvinky je likviduji (=> nedostatek cervenych
krvinek)

« obrovské bolesti svalll pri sebemensi namaze

« mensi vzrist, drobnéjsi postava

« Srpkovitad anémie miize pomdahat zvladat MALARII

e komar rodu Anopheles - vpravi to téla prvoka ZIMNICKU

 napadne-li prvok zmutovanou krvinku Skodlivymi latkami, zakyseli jeji prostfedi a krvinka
tedy zméni tvar

» opét je povazovana za cizorodou a je pohlcena bilymi krvinkami i s prvokem
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DALTONISMUS (barvoslepost)
» gonozomalné recesivni onemocnéni
 dédi je synové i dcery, ale syni jsou nachylng&jsi
* projevuje se:

* postizend osoba neni schopna rozliSovat ¢ervenou a zelenou barvu (=obé vnima jako
Sedou)

fenylketonurie
 porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu, dochazi k jejimu hromadéni krvi a
tkanich a v modci, vétsi koncentrace je pro organismus toxicka, Nerozpoznana vada se

projevuje psychomotorickou a dusevni retardaci (opozdénim), opakovanym zvracenim,
nadmeérnou aktivitou a poruchou hybnosti.

cysticka fibréza

 poruchy zazivaciho traktu a dychaciho Ustroji, nadmérna tvorba hlenu, ¢asté infekce atd.

Posledni tfi jsou autozomalné recesivni choroby- jejich dédi¢nost neni vdzana na pohlavi,
projevi se u recesivniho homozygota, heterozygot je prenasec

Chromozomalni poruchy

e jsou zplsobeny zménami v poc¢tu chromozomd, vznikaji jako dlisledek zmén pfi
bunécném déleni, prikladem chromozomalnich poruch je:
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DOWNUV SYNDROM (numerickd aberace autozom(i)

» jeden chromozom navic = TRIZOME 21
e projevuje se nizsim vzrlstem, mongoloidnim sklonem ocnich Stérbin, ¢astymi srde¢nimi
vadami, snizenou imunitou, duSevni opozdénosti, sklonem k obezité
« aneuploidie (v chromozomové vybavé chybi nebo prebyva chromozom)
e v somatickych bunkach 3 chromozomy 21 misto 2 => karyotyp 47 chromozom
* Projevy:
« charakteristicky obli¢ej (mongoloidni vzhled oci, ndapadné siroky, knoflikovity nos,
trvale pootevrena Usta, vyrazna mentalni retardace)
« Casto se objevuji trvalé zdravotni poruchy - predevsim srde¢ni vady
« inteligence max. 5-6letého ditéte

Pataulv syndrom

« trisomie 13. chromozomu, projevuje se napf. Spatné vyvinutymi prsty, malformacemi
organd, rozstépy, neuzavrenou lebkou, postiZzeny se vétsinou nedoziva 6 mésicl

Poruchy v sestavé pohlavnich chromozomu:

Intersex

o AAAXX(Y)

« jedinec, ktery ma znaky jednoho i druhého pohlavi

 prozkoumano u octomilky, kde pfi konstituci AAAXX (3 sady nepohlavnich chromozomd,
2 chromozomy X) nevznika samicka ale intersex

 jeden chromozom A navic
« u takto postizenych jedincl nejsou pIné vyvinuty pohlavni organy, jedinci jsou vétsinou
sterilni nebo se snizenou plodnosti

U ¢lovéka:
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TUNERUV SYNDROM (numerickd aberace gonozomd)

jedinci se sestavou XO,

oznaceni 45,X

Zzeny mensiho vzrlstu, Siroky krk, postava muzského typu, atrofické pohlavni zlazy -
omezeny vyvoj vaje¢nik( a pohlavnich organd, sterilita

MONOZOMIE chromozomu X

postizeny jedinec je zenského pohlavi => postihuje Zeny

v burikach maji pouze 45 chromozomu - 22 paru télnich, ale pouze jeden
chromozom X => chybi druhy gonozom

vétsinou sterilni

dosahuji malého vzrlstu, trpi vrozenou srdec¢ni vadou

KLINEFELTEROV SYNDROM (numerickd aberace gonozomd)

jedinci se souborem XXY
oznaceni 47, XXY
muzi s malo vyraznymi sekundarnimi pohlavnimi znaky, snizené dusevni schopnosti,
neplodnost
Cetnost je 1:800 muz{
postihuje muze
v burikach je obsazeno 47 chromozomu - 22 para télnich, 2 gonozomy X a jesté
1 gonozom Y
pro svou ¢astou nenapadnost mize tato porucha zlstat pomérné dlouho
nediagnostikovana
projevy:
nemusi byt néjak zvlast patrné
dlouhé koncetiny
varlata jsou pfitomna, ale jsou mensi a maji narusenou funkci - nemocni muzi jsou
neplodni
nizsi hladina testosteronu:
* méné muzné rysy
e méné svalové hmoty
« zvétseni prsnich Zldz (gynekomastie)
inteligence v normé (nékdy poruchy uceni)

| Strana 15 | Studijni-svet.cz - databéaze 15 000 studijnich materiald a skvélych online kurzu.


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

sJ¢ Studijni-svet.cz | Genetika organismii, genetik ¢lovéka - maturitni otazka

XYY = supermuz

« oznaceni 47, XYY, ,Supermuz”
e muzi Casto vyssSi postavy se sklonem k asocidlnimu chovani
« plodny, agresivni, dusevné retardovany a vysoky muz

XXX = Superzena (Triple X):

e Karyotyp 47,XXX.
* Vyskyt asi 1 /1000 narozenych divek.
* Projev:
e mirnd mentalni retardace (avsak vzacné), omezena plodnost (zplsobena
nadpocetnym X chromosomem). Vétsina pripadd neni diagnostikovana pro
minimalni fenotypovy projev.

Syndrom Cri du Chat: Syndrom kocic¢iho kriku.

« zplsoben deleci na p raménku (kratkém raménku) 5. chromosomu.
* projev: plac pripominajici mioukani koc¢ky, malformované usni boltce, mentalini
retardace, vrozené vady srdce.

CHOROBY AUTOZOMALNE DOMINANTNE DEDICNE

« syndaktylie - srist prst

« polydaktylie = dlouhoprstost - zndsobeni nékolika prstovych ¢lankd, reseno
chirurgickou cestou v raném véku

« brachydaktylie = kratkoprstost - kratké a zavalité prsty, maly vzrist, kratké ruce a
nohy

« arachnodaktylie - nepfirozené dlouhé a tenké prsty, celé kon¢etiny mohou byt
abnormalné dlouhé a tenké

« Marfanuv syndrom - arachnodaktylie, nadmérny vzrlst, dlouhy a tzky obli¢ej s
prominujicim nosem, dlouhé a tenké koncetiny, vyskyt srde¢nich vad, délka Zivota
zkracena, nékdy nahla umrti
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DEDICNE DISPOZICE K CHOROBAM

 dédi se pouze genotypova dispozice k onemocnéni, k jejimu projevu nutné jesté
plsobeni specifickych faktorl prostredi = expozi¢ni ¢initelé (potrava, pocasi,
prfitomnost alergenu, psychickd zatéz ap.)

» podminény defektnimi geny pfenesenymi na potomka - enzym kédovany timto genem
ma zménénou strukturu (tj. je nefunkéni, narusuje priibéh zivotné dllezitych
biochemickych reakci)

e familidrni vyskyt (u vice ¢lenl rodiny), stupen dédivosti se lisi, projevim Ize predchézet
vyloucenim expozi¢nich faktorl = rodinny ochranny rezim

 napr. neurdzy, alergie, hypertenze, viedy apod.

DEDICNE CHOROBY = vady

« odchylky genotypu vyvolany jako disledek nej¢astéji genovych mutaci

* projevi se v kazdém pripadé - vliv prostfedi minimalni, ovliviiuje pouze patogenezi =
rozvoj priznakd

« zvIastni skupinou jsou dédicné vyvojové vady - vznikaji béhem nitrodélozniho vyvoje

Metody vyzkumu clovéka

vyzkum rodokmenu - metoda rodokmenovéa = genealogicka

 zabyva se sestavovanim rodokmenu nékolika generaci

« sledujeme dédi¢nost urcitého znaku, zpldsob dédi¢nosti urc¢ité odchylky nebo
onemocnéni napomaha stanovit vysi rizika postizeni pro ¢leny rodiny nebo jejich
potomky

* pfi jeho sestavovani se pouzivaji mezindrodné uznavané symboly

e proband - jedinec, od kterého sestaveni rodokmen( vychazi (zna¢ime Sipkou)

vyzkum dvojcat = gemelilogicky
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 zabyva se vyzkumem jednovajecnych dvojcat - vznikaji oplozenim jednoho vajicka
jednou spermii

» maji stejny genotyp a jsou stejného pohlavi a jakakoliv odliSnost v jejich fenotypu by
méla byt zplsobena nedédi¢nou slozkou proménlivosti

vyzkum chromozomi = cytogeneticky
« zabyva se studiem sestavy a morfologie chromozom, tzn. studiem karyotypd

« jednotlivé chromozomy se od sebe liSi pomoci specidlnich barvicich technik, které
umoznuji urcit také zmény jejich struktury - mutace

. Gonozomalni dédi¢nost a genetika populaci

2. Gonozomalni dédi¢nost - maturitni otazka z biologie

. Pohlavni chromozomy - maturitni otdzka z biologie
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