Autofi: Jana Kucerova (repa@emsbrno.cz)
Zderka Vlahova (zdena.vlahova@centrum.cz) Gymnazium J.G. Mendela, Brno 1998

Maturitni téma c. 34

DEDICNOST MNOHOBUNECNEHO ORGANIZMU

ZAKLADNI GENETICKE POJMY

GENETIKA = nauka o dédi¢nosti a proménlivosti
= schopnost reagovat na urcité zmény prostredi a jeho podminky

Déli se na klasickou = Mendelovskou, ktera se zabyva zakonitostmi prenosu genetické
informace z rodi¢li na potomky, dale na molekularni a genetiku populaci - sleduje
chovani znakd (ale i alel) v populacich.
GEN = jednotka genetické informace

= faktor Fidici vznik znakd

= funkéni oblast chromozému
ALELA = forma genu, ktera koduje bud’ funkéni polypeptidovy retézec (dominantni alela)
nebo nefunkéni (recesivni alela).
GENOTYP je soubor vSech gend buriky.
GENOM je soubor gend, které jsou ulozeny v jadfe. DNA je totiZ obsaZena i v jadre.
GENOFOR je nosi¢ gend. V jadre je genoforem chromozom.
LOCUS je misto na chromozomu, kde lezi urcity gen.
VAZBOVA SKUPINA = soubor gent leZicich na jednom chromozomu.

Chromozomy se déli na homologické (maji stejné vazbové skupiny, gen ma vzdy stejny
locus) a nehomologické (ve vazbovych skupinach se neshoduiji).

ZNAK je konkrétni projev genu.

FENOTYP je pak soubor vSech pozorovatelnych vlastnosti a znak{ organizmu.
HOMOZYGOT muze byt dominantni (dominantni alely) nebo recesivni.
HETEROZYGOT kombinace dominantni a recesivni alely.

NEUPLNA DOMINANCE projevi se ucinek obou alel — jak recesivni, tak dominantni.
HYBRIDIZMUS = kfizeni.

MONOHYBRIDIZMUS sleduje pouze alely jednoho genu.

DIHYBRIDIZMUS sleduje alely dvou gend.

GONOZOMY jsou chromozomy nesouci pohlavni znaky.

AUTOZOMY jsou ostatni chromozomy.

HISTORIE

1860 — zjistilo se, Zze jadro obsahuje chromozomy. Jejich funkci oznacil 1883
van Beneberg. Nicmémé za vysvétleni funkce chromozom( ziskal Nobelovu cenu
Morgan.
Zaklady genetiky polozil Mendel.
1953 — Watson-Crick (+Wilkis) — objev struktury DNA. 1962 dostali Nobelovu cenu.
1903 — Walter Suton poznal, Ze geny a chromozomy se chovaji souhlasné a ve své teorii
dédicnosti vyslovil, Ze geny jsou soucastmi chromozomd.
DoreSeni genetického kddu — Nyrenberg, Khoran, Ochoa.
Ochoa a Kornburg dostali Nobelovu cenu za objev syntézy NK.
Reuter — pocatky experimentalni genetiky.
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Bateson poprvé pouZil nazev genetika.

Modelové objekty genetiky:

- hrach sety (Pisum sativum)

- kukufice (Zea mais)

- ctomilka (Drosophila melanogaster)
- Neurospora crassa

- Escherichia coeli

- Bakteriofagy

MENDELOVY ZAKONY

Prostfednictvim haploidnich pohlavnich bunék se pfi pohlavnim rozmnozovani mize
z rodice do potomka prenést vzdy pouze jedina alela kazdého alelového paru. Kazdy par
alel u diploidniho potomka proto sestava z jedné alely materské a jedné alely otcovské. Je
tedy kombinaci alel od jednoho i od druhého rodice.

Pfenos alel z rodi¢t do naslednych generaci potomstva odpovida jednoduchym
kombinatorickym zakonitostem. Tyto zakonitosti se oznacuji jako Mendelovy zakony.
VSechny zakonitosti pfenosu alel z rodict do potomstva Ize v zasadé shrnout do tfi
Mendelovych zakon(:

1. Pfi vzajemném kFizeni homozygotl vznika potomstvo, které je svym genotypem
(a tudiz i fenotypem) jednotné.

2. Pri vzajemném kFizeni heterozygotl vznika potomstvo, které je genotypové (a
tudiz i fenotypove) rliznorodé, pricemz pomérné zastoupeni homozygott a heterozygotd v
tomto potomstvu (a tudiz i dominantnich a recesivnich fenotyp() je pravidelné a stalé.

3. Pii vzajemném kfizeni jedincd heterozygotnich ve vice genovych parech vznika
genotypové a fenotypoveé rliznorodé potomstvo, v némz je pravidelné a stalé pomérné
zastoupeni genotypl vSech moznych kombinaci mezi rozdilnymi alelami vSech
heterozygotnich alelovych pard.

PRVNI MENDELUV ZAKON:

Homozygotni vychozi rodi¢ovské organismy se ve smyslu Mendelovych zakond
oznacuji jako parentalni generace (P-generace). Pokud jsou tito homozygotni rodice
genotypoveé rozdilni (jeden rodi¢ je homozygotné dominantni, druhy rodi¢ je homozygotné
recesivni), je jejich potomek vzdy heterozygotnim krizencem - hybridem. Prvni
Mendellv zakon je tedy zakonem o jednotnosti prvni generace kfizencd. Jednotné
heterozygotni generace kfizencll se ve smyslu Mendelovych zakon( nazyval prvni filialni
generace, Fl-generace.

DRUHY MENDELUV ZAKON:

Vzajemnym kfizenim heterozygotl vznika soubor potomkd, ktery se oznacuje jako
druha generace kfizencl neboli druha filialni generace, F2-generace. Kazdy z
vychozich heterozygotll mlze svému potomkovi predat se stejnou pravdépodobnosti vzdy
bud’ dominantni alelu, nebo alelu recesivni. Proto je F2-generace souborem rliznych
genotypovych kombinaci mezi dominantnimi a recesivnimi alelami rodicovskych
heterozygotl. Dochazi zde ke genotypovému a fenotypovému stépeni - segregaci.
Druhy Mendeldv zakon je zakonem o segregaci alel a jejich kombinaci ve druhé generaci
kfizencl. V F2-generaci se mohou se stejnou pravdépodobnosti spojit gamety nesouci u
obou rodi¢d bud’ dominantni, nebo recesivni alelu. S pravdépodobnosti 25 % proto mohou
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vznikat potomci homozygotné dominantni, s pravdépodobnosti 50% potomci heterozygotni
a s pravdépodobnosti 25% potomci homozygotné recesivni. Schematicky je to mozno
znazornit tzv. kombinacnim neboli mendelovskym c¢tvercem:

Aa * Aa
Gamety: Aa Aa
F2-generace: A a
Al AA Aa
A/l Aa aa

V F2-generaci vznika pravidelny genotypovy Stépny pomér 1:2:1. Tomuto
genotypovému Stépeni odpovida i pravidelny fenotypovy stépny pomér. Pfi vztahu Uplné
dominance mezi alelami maji homozygotné dominantni a heterozygotni potomci shodné
dominantni fenotyp, a proto v tomto pripadé dochazi v F2-generaci k fenotypovému
Stépeni v pravidelném poméru 3:1 (s pravdépodobnosti 75% se zde vyskytuji jedinci s
dominantnim fenotypem, s pravdépodobnosti 25% jedinci s fenotypem recesivnim.

Kfizenec heterozygotni v jediném paru alel se nazyva monohybrid. Druhy Mendel(v
zakon se tyka monohybridniho kFizeni.

TRETI MENDELOV ZAKON:

K pravidelné segregaci v F1-generaci vSak dochazi i pri vzajemném kfizeni
vicenasobnych hybridd (polyhybrid{). Nejjednodussim pfipadem je dihybridni kfizeni.
Pokud jsou oba vychozi rodi¢e heterozygotni ve dvou rliznych alelovych parech, mize
kazdy z nich vytvaret gamety, nesouci se stejnou pravdépodobnosti jednu ze ¢tyf moznych
kombinaci mezi dominantnimi a recesivnimi alelami obou ztcastnénych genovych pard. Se
stejnou pravdépodobnosti vytvareji Ctyfi genotypové rlizné typy gamet. Potomci
dihybridnich rodi¢t proto mohou vznikat stejné pravdépodobnym spojenim Ctyf rliznych
typd gamet jednoho i druhého rodice. Genotypové sloZeni F2-generace je mozno nejlépe
znazornit opét pomoci mendelovského Ctverce.

V F2-generaci vznika pri dihybridnim krizeni se stejnou pravdépodobnosti 16
zygotickych genotypovych kombinaci. Nékteré z nich se mohou v ramci mendelovského
Ctverce vyskytovat pouze jednou, jiné se ve Ctverci dvakrat, nebo dokonce cCtyrikrat
opakuji. Celkem vznika 9 rozdilnych genotypli ve stépném poméru 1:2:1:2:4:2:1:2:1.

Pri vztahu Uplné dominance v obou zicastnénych alelovych parech maji
nékteré rozdilné genotypy shodny fenotypovy projev. proto se v takovém pripadé v F2-
generaci dihybrida vyskytuji pouze Ctyri rozdilné fenotypové kombinace obou vlastnosti
(dominantni v obou znacich, dominantni v jednom a recesivni ve druhém znaku, recesivni
v jednom a dominantni ve druhém znaku, recesivni v obou znacich), a to v pravidelném
poméru 9:3:3:1. Tento pomér vyjadruje pravdépodobnost, s jakou se mohou jedinci s
rlznym fenotypem v F2-generaci vyskytnou.

V rdmci polyhybridniho kfiZzeni je segregace jednotlivych alelovych pard na sobé
nezavisla. Pro kazdou jednotlivou vlastnost je mozno v F2-generaci polyhybrida nalézt
typické monohybridni Stépné poméry. Treti Mendellv zakon je tedy zakonem o volné
(nezavislé) kombinovatelnosti alel rlznych alelovych pard.

VAZBA GENU

Volna kombinovatelnost mezi alelami rlznych alelovych pard je mozna
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pouze tehdy, jestlize jsou tyto rlizné alelové pary obsazeny v rliznych parech
chromozém{. Pouze ndhodnym rozchodem chromozdmut z chromozémovych pard do
dcefinych jader pri meidze je podminéna stejna pravdépodobnost vzniku vSech moznych
kombinaci alel v gametach vicenasobného hybrida. Alelové pary lezici shodné v tomtéz
paru chromozom{ nejsou vzajemné volné kombinovatelné. Takova situace se oznacuje
jako vazba gendi.

MORGANOVY ZAKONY

Podle prvniho Morganova zakona jsou geny v chromozomech usporadany v
fadé za sebou ve zcela urcitych chromozdmovych mistech (genovych lokusech).

Druhy Morgantiv zakon pak fika, ze soubor genli umisténych v urcitém
chromozému tvori vzdy spole¢nou vazbovou skupinu - vSechny geny téhoz chromozému
jsou ve vzajemné vazbe, jsou vsak volné kombinovatelné s geny jinych vazbovych skupin.
Pocet vazbovych skupin je dan poctem pard homologickych chromozédm.

CROSSING-OVER

Kazdy chromozom v sobé nese veliké mnozstvi vzajemné vazanych gend, které jsou
v ném usporadany postupné za sebou od jednoho konce chromozému ke druhému konci.
Zména v usporadani (rekombinace) mezi alelami téchto vzajemné vazanych gendl je
mozna jen nahodnou strukturni vyménou ¢asti nesesterskych chromatid mezi parovymi
chromozomy. K témto ndhodnym vyménam casti chromatid dochazi v profazi prvniho
meiotického déleni a oznacuji se terminem crossing-over.

SILA VAZBY

Pravdépodobnost nahodného uplatnéni procesu crossing-over v chromozémové
oblasti mezi dvéma urcitymi genovymi lokusy je tim vyssi, ¢im rozsahlejsi je dana oblast.
Proto mezi dvéma vzajemné vzdalené&jsSimi lokusy mize dochazet k vyménam cCastéji,
zatimco mezi tésné vazanymi lokusy jen velmi zfidka. Mezi rliznymi geny je rlizna sila
vazby.

Sila vazby odrazi pravdépodobnost, s jakou mdze dojit mezi uréitymi dvéma geny
na chromozomu k rekombinaci. Tomu odpovida i pomérna Cetnost, s jakou u jedince,
heterozygotniho v téchto dvou genovych parech, vznikaji gamety nerekombinovaného
nebo naopak rekombinovaného typu. Na fenotypové Urovni to Ize zjistit pomoci zpétného
= analytického kriZeni. Tak se nazyva krizeni heterozygotniho jedince s jedincem
homozygotné recesivnim. Pokud jsou zicastnéné pary alel na rlznych chromozémech (a
tudiz volné kombinovatelné), vytvari takovy dihybrid vSechny Ctyfi mozné genotypové
kombinace v gametach se stejnou pravdépodobnosti. To se projevi v generaci zpétného
krizeni (B1-generaci) stejné cetné zastoupenymi kombinacemi mezi dominantnimi a
recesivnimi fenotypy obou sledovanych vlastnosti. Fenotypovy Stépny pomér v B1-generaci
dihybrida je pfi volné kombinovatelnosti 1:1:1:1 (oba znaky dominantni, jeden dominantni
a druhy recesivni, jeden recesivni a druhy dominantni, oba znaky recesivni. Jestlize jsou
vsak alelové pary Aa a Bb ve vzajemné vazbé, vznikaji s vétsi pravdépodobnosti potomci s
kombinacemi odpovidajicimi plvodnimu uspofadani alel na rodi¢ovskych chromozémech
nezli potomci rekombinantni, ktefi mohou vzniknout jen v dlsledku uskutec¢néného
crossing-overu.
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PRINCIP SESTAVOVANI GENETICKE MAPY CHROMOZOMU:

Pokud jsou zucastnéné alelové pary ve vzajemné vazbé, nemohou vznikat vSechny
Ctyri gametické kombinace se stejnou pravdépodobnosti (mira pravdépodobnosti zavisi na
pravdépodobnosti uplatnéni procesu crossing-over). V souboru gamet se vyskytuji castéji
typy vznikajici bez uplatnéni procesu crossing-over nez typy rekombinované. Tomu
odpovida i fenotypové slozeni B1-generace. Porovnanim cetnosti potomkd s
~nherekombinovanym" a ,rekombinovanym" fenotypem lIze silu vazby mezi danymi geny
vyjadfit matematicky, a to bud’ pomérem mezi ¢etnosti nerekombinovanych potomk{ k
Cetnosti rekombinovanych potomk( (vazbovy koeficient, oznacovany jako Batesonovo
cislo), nebo vyjadienim procentudlniho zastoupeni rekombinovanych potomkd v souboru
vSech jedincll Bl-generace (Morganovo cislo).

Stanovenim sily vazby mezi jednotlivymi geny na tomtéz chromozomu lIze zjistit
poradi, v jakém jsou geny na chromozdmu za sebou usporadany, a odhadnout i relativni
vzdalenosti danych genovych lokusl nit’ chromozému od sebe.

Jednotkou relativni vzdalenosti (sily vazby) je 1% rekombinantnich jedincli v
potomstvu ze zpétného kfizeni. Rozborem vazbovych vztah( gend v rdmci jedné spole¢né
vazbové skupiny genl je tedy mozno sestavit genetickou mapu chromozému. Tou se
rozumi schématické znazornéni rozlozeni gend na chromozdmu s vyznacenim jejich poradi
a relativnich vzdalenosti mezi nimi.

CHROMOZOMOVE URCENI POHLAVI

Se vznikem pohlavniho rozmnoZovani se postupné vytvorila fada genetickych
mechanismd, podporujicich a udrzujicich tento zpldsob rozmnozovani (napf. zamezeni
moznosti procesu crossing-over mezi chromozomy, které nesou geny ridici pohlavni
rozdilnost).

NejvyspélejsSim a nejucinnéjsim takovym mechanismem je chromozomové uréeni
pohlavi. Chromozdmové urceni pohlavi se uplatfiuje u organism{ s oddélenym sam¢im a
samicim pohlavim. Je zalozeno na existenci pohlavnich chromozédmU. Tak se nazyvaji dva
chromozomy z chromozomoveé sady, jejichz parova pritomnost v diploidnich bunécnych
jadrech je rozdilna v zavislosti na rozdilném pohlavi. Jeden z pohlavnich chromozomd je
vzdy neparovy a mize se vyskytovat pouze v nehomologické dvojici s druhym pohlavnim
chromozédmem. Druhy pohlavni chromozdém je parovy a podle pohlavi se vyskytuje v
nehomologické dvojici s neparovym chromozémem, nebo jako par totoznych
homologickych chromozémd.

U clovéka a u vSech savcid se parovy pohlavni chromozdm oznacuje symbolem X a
neparovy pohlavni chromozom symbolem Y. V diploidnich bunécnych jadrech u zen je
pritomen vzdy par homologickych pohlavnich chromozém@ XX, zatimco u muzl je
neparova chromozdmova dvojice XY. Pri meiotické tvorbé pohlavnich bunék proto vsechny
Zenské gamety obsahuji shodné chromozdm X, ale v muzskych gametach je s 50%
pravdépodobnosti pritomen bud’ chromozdm X, nebo chromozdm Y. Pfi splynuti muzské a
Zenské pohlavni bunky (pfi oplozeni) tak existuje stejna pravdépodobnost pro vznik zygoty
s "Zenskou" kombinaci pohlavnich chromozémd XX i pro vznik zygoty s "muzskou"
kombinaci XY. Pomér pohlavi je 1: 1.

Timto zplsobem se uplatfiuje chromozémové urceni pohlavi nejen u Clovéka, ale
také u vSech ostatnsch savcll, u hmyzu (s vyjimkou motyll, fad Lepidoptera), a dokonce i
u dvoudomych rostlin. Oznacuje se jako savci typ chromozédmového urceni pohlavi.
Nékdy téz jako typ Drosophila.
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U ptakd a u motyll je pfitomnost paru homologickych pohlavnich chromozém(
charakteristicka pro samd¢i pohlavi, zatimco u samicek je pfitomna neparova
chromozémova dvojice. Parovy pohlavni chromozdm se zde oznacuje symbolem Z (samci
sestava je proto ZZ) a neparovym symbolem W (samici
sestava ZW). Tento zplisob chromozémového urceni pohlavi se oznacuje jako
ptadci typ, nebo typ Abraxas.

Vznik pohlavni dvojtvarnosti je Fizen komplexy gend, které jsou umistény jak v
pohlavnich, tak v nepohlavnich chromozédmech. Tyto geny se souhrnné oznacuji jako
maskulinizacni a feminizacni faktory.

TYPY DEDICNOSTI

1.autozomalni

1.1autozomainé dominatni
1.2autozomalné netipiné dominatni
1.3autozomalné recesivni
1.4kodominantni

2.gonozomalni

2.1gonozomaliné dominantni na X vazany typ
2.2gonozomalné recesivni na X vazany typ
2.3neupliné pohlavné vazany typ

2.4na Y vazany typ

3.mimojaderna
3.1mitochondriova a plastidova
3.2plazmidova

1.autozomalni
Geny lezi na autozdmech, proto mohou byt obé pohlavi postihovana stejné casto.

1.1autozomalné dominatni

Znak se vyskytuje ve vSech generacich, aniz by jedinou minul. Nositel znaku ma
alespori jednoho rodice, ktery je také jeho nositelem. Nositel znaku ma v prdiméru 50%
déti, které tento znak nesou — FSP = 0,5.

Genetika Clovéka: znak neni zastoupen vétSim poctem nez 1100, kdy je jiz
prokazana tato dédicnost.

1.2autozomalné neuplné dominatni

Projev je v homozygotné dominantni formaci vyraznéjsi. Znak byva zpravidla
prenasen po vice generacich, aniz by jednu preskocil.Jedinci, ktefi znak nenesou, nemaji
ani potomky, ktefi by je nesli.

Lidska genetika: je-li proband (=zkoumany jedinec) homozygot, pak byva
pribuzensky snatek v jeho rodiné Casté&jsi, nez je obvykla frekvence v populaci.

1.3autozomalné recesivni

Prislusny znak je podminén homozygotnim stavem recesivni alely. Vyskytuje se
pouze u potomstva, rodiCe znak nenesou, jsou heterozygoti a pfislusnou alelu v roding
pouze prenaseji. Stépné poméry pro sourozence = 0,25. (Pokud jsou rodice zdravi,
Ctvrtina potomk{ bude nemocna.)

Pokud jeden z rodi¢d znak ponese a druhy bude heterozygot, existuje riziko pro
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50% potomstva. Pokud jsou nemocni oba rodice, budou nemocné i vSechny déti.

Lidska genetika: ¢im je znak v populaci ¢astéjsi, tim Castéji se prokaze pribuzensky
snatek rodic¢l pfi jeho vyskytu. Takto se dédi vétsina lidskych chorob, které nam
znesnadnuiji zivot.

1.4kodominantni

Kodominantni alela se realizuje nezavisle na homozygotni alele, je pIné vyjadrena i
v heterozygotni formaci, kde se projevi obé.

2.gonozomalni

Pohlavni chromozémy se v evoluci vytvorily postupnymi genetickymi preménami
normalnich, "nepohlavnich" chromozomd jaderné chromozémové sady. Obsahuiji proto ve
své struktufe nejen geny fidici vznik pohlavnich rozdild, ale také mnoho gend, jejichz
¢innost s pohlavni dvojtvarnosti nijak nesouvisi (u ¢lovéka napr. gen pro schopnost
barevného vidéni v chromozoému X). Protoze vSak prenos alel téchto genli z rodic¢l na
potomstvo je vazan na prenos specifickych pohlavnich chromozdm, existuji v dédi¢nosti
znakd Fizenymi témito geny odchylky od normalni mendelovské dédi¢nosti. Dédi¢nost
takovych znak( se oznacuje jako pohlavné vazana.

Odchylky od mendelovské dédicnosti se tykaji predevsim znakl Fizenych geny
neparového pohlavniho chromozému. Tyto znaky se mohou u potomk{ vyskytovat vzdy
pouze u toho pohlavi, které je chromozémové uréeno pritomnosti neparové dvojice
pohlavnich chromozém@. Mohou proto existovat vZdy jen u jediného pohlavi a vykazuiji tzv.
primou dédi¢nost.

Znaky rizené geny parového pohlavniho chromozdému se dédi rozdilné
v zavislosti na tom, jaka je konkrétni sestava alel na rodicovskych pohlavnich
chromozémech.

2.1gonozomalné dominantni na X vazany typ

Je to vzacny typ dédicnosti, znak se vyskytuje ve vSech generacich. Pokud je
nositelem znaku otec, pak synové znak nenesou, zatimco dcery ano. Je-li nositelkou znaku
matka, pak ponese znak 50% potomstva — 1:1. Znak je dvakrat castéjsi u zen nez u
muzd.

2.2gonozomalné recesivni na X vazany typ
Postizeni jsou Castéji muzi. U Zen se znak vyskytuje pouze v homozygotné recesivni
formaci. VSechny déti muZz{l — nositell znaku znak nenesou, synové jsou zdravi, dcery
prenasecky. (Fenotypicky zdravy heterozygot.) Stépné poméry u bratrd jsou 50%,
v rodiné muzl nesoucich tento znak jej najdeme pouze u pribuznych matky, nikdy otce.

Je-li postizena touto chorobou Zena, je pravdépodobnéjsi Castéjsi vyskyt pribuzenskych
snatkd v rodiné.

2.3neuplné pohlavné vazany typ

Geny prislusnych znakl jsou lokalizovany na homolognich ¢astech gonozémd. Tento
typ dédicnosti je obtizné prokazatelny a pomérné zastoupeni v populacich je 1:1.
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2.4na Y vazany typ

Vzacny typ dédicnosti, geny jsou lokalizovany v nehomologni ¢asti chromozomu Y.
Postizeni mohou byt jen muzi = holoandricka dedicnost. Dédi se z otce na syna
(prikladem je sama dédi¢nost muzského pohlavi). Protoze neexistuje partnerska alela, ma
prislusny gen heterozygotni zastoupeni (bud-anebo).

3.mimojaderna
3.1mitochondriova a plastidova

Pfevazna Cast souboru genetickych informaci je soustfedéna do chromozom{
bunécného jadra. DNA jako geneticky aktivni latka je vSak obsazena i v nékterych dalSich
bunécnych organelach, a proto i tyto organely jsou nositelem genetické informace. Jsou to
predevsim mitochondrie a u rostlinnych bunék také plastidy. Mitochondriova DNA i
plastidova DNA maji nékteré shodné znaky. Oba tyto typy DNA jsou v danych organelach
pritomny ve formé volné ulozenych molekul (a nikoli ve formé chromatinového komplexu
s bilkovinami, jako je tomu u chromozdémové DNA). DNA semiautonomnich organel maji
podobné jako prokaryotické organismy tzv. cyklickou strukturu. Rozumi se tim, Ze opacné
konce retézcovité makromolekuly DNA jsou vzajemné spojeny a Ze takova molekula nema
Zadny zacatek ani konec (schematicky ji Ize znazornit kruznici).

V této DNA jsou obsazeny geny, fidici znaky, jejichz projev je né&jakym zpdsobem
spjat s funkci prislusné bunécné organely.

3.2plazmidova

U bakterii byly objeveny malé molekuly DNA s kruhovou (cyklickou) strukturou,
volné ulozené v cytoplazmé. Nazyvaiji se plazmidy. Existence bakterialni buniky obvykle
neni zavisla na jejich pritomnosti, pokud vsak jsou v burice obsazeny, jejich geneticka
informace se fenotypové projevuje. Dnes je znamo jiz nékolik rozdilnych skupin plazmidd,
z nichZ jsou pravdépodobné nejvyznamnéjsi plazmidy nesouci informaci o vzniku sdruzené
rezistence bakterialni buriky vici nékolika rdznym antibiotiklim soucasné (R-plazmidy).
Nékteré plazmidy jsou schopny volného prenosu z jedné bakterialni bunky do druhé bez
bunécného déleni. Plazmidova DNA jiz byla objevena také u hub a u nékterych rostlin.

Plazmidy se v soucasné dobé vyuzivaji jako vektory pro genové manipulace
(genové inzenyrstvi). Timto terminem se oznacuji pokusy o cilené zabudovani cizorodé
DNA do bunék nepribuzného organismu a zajisténi fenotypového projevu této Ucelné
vhesené cizorodé genetické informace.

MATROKLINITA

Mimojaderna dédicnost, at’ uz je podminéna prenosem mitochondrii nebo plastidd,
ma fadu spolecnych ryst, které ji odliSuji od dédi¢nosti chromozdémové. Jednim z
napadnych projevi mimojaderné dédi¢nosti byva matroklinita. Oznacuje se tak dédéni
vlastnosti vzdy vyhradné po matce. Vyskytuje se u organismd, u nichZ se sam¢i a samici
pohlavni bunky vyrazné odliSuji obsahem cytoplazmy. DalSim napadnym projevem
mimojaderné dédicnosti byva skutecnost, Ze pri vzajemném krizeni fenotypové rozdilnych
jedincli nelze v potomstvu nalézt Zadné charakteristické Stépné poméry a Ze sledovany
znak neni v Zzadném vazbovém vztahu s nékterym z dalSich,
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chromozdmové podminénych znakd.

SOMATICKE STEPENi

Nahodné rozdélovani bunécnych organel pfi bunééném déleni mize nékdy vést k
tomu, ze do jedné dceriné bunky prejdou spolecné vSechny prislusné organely s
dominantni alelou daného genu, zatimco ve druhé dceriné burice jsou pfitomny pouze
organely s recesivni alelou. V bunécnych pletivech tak dochazi k somatickému stépeni
fenotypové rozdilnych bunék. Timto zplsobem vznika napf. nepravidelné panasovani u
rostlin, kdy se na zelenych listech objevuji bilé nebo nazloutlé okrsky bunécnych pletiv bez
chlorofylu. V burikach téchto okrskd jsou obsazeny vesmés jen plastidy s nefunkcnimi
alelami prislusného genu.

GENOVE INTERAKCE

1.reciproka interakce
2.epistaze

- dominantni

- recesivni

3.inhibice
4.komplementarita
5.multiplicita

- nekumulativni duplicita
- kumulativni duplicita

Na projevu urcitého znaku se Casto podili vice rlznych gent. Takze
jeden znak vznika vlastné interakci vice gend.

Rozdily se netykaji genotypu, ale fenotypu. Obecnym disledkem genovych interakci
je pokles poctu fenotypovych tfid.

1.reciproka interakce

Je to nejjednodussi interakce — nenastava zmeéna fenotypového Stépného pomeéru.
Podstata: alely dvou nebo vice alelovych parli se podileji na vzniku fady forem
odpovidajiciho znaku a kazda kombinace téchto alel ma samostatny fenotypovy projev.

1. KKLL — ¢ervena barva plodu
2. KKIl — hnéda barva plodu
3. kkLL — Zluta barva plodu
4. Kkll - zelena barva plodu

FSP=9:3:3:1
2.epistaze

Jedna z alel epistatického genu potlacuje fenotypovy projev hypostatického
genu.

DOMINANTNI EPISTAZE
Epistaticky Ucinek ma dominantni alela jednoho genu nad hypostatickou dominantni
alelou druhého genu.

M>N (dominantni alela M ma epistaticky Ucinek nad dominantni alelou N).
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Fenotypy: M-N-
M-nn....... 1.fenotyp
mmN- .....2.fenotyp
mmnn....... 3.fenotyp

=>FSP...12:3:1

RECESIVNI EPISTAZE
Od dominantni epistaze se liSi tim, Ze epistaticky ucinek nad dominantni alelou
hypostatického genu ma recesivni alela epistatického genu v homozygotnim stavu.

pp>A- (alela A se fenotypove projevi pouze tehdy, kdyz je druhy alelovy par zastoupen ve
formaci PP nebo Pp — epistatisky U¢inek ma pouze pp)
Fenotypy: P-A-...... 1.fenotyp

P-aa....... 2.fenotyp

PPA-

ppaa..... 3.fenotyp

FSP=9:3:4
3.inhibice

Je obdoba dominantni epistaze. Dominantni alela jednoho genu potlacuje
fenotypovy projev jiného genu, ale inhibi¢ni alela zde nema kromé tohoto potlacovani
dominantni alely zadny jiny U¢inek na fenotyp. Inhibovana alela se fenotypové projevi
pouze tehdy, kdyz jsou inhibicni alely v recesivné homozygotnim stavu.

A....dominantni alela podmirujici vznik znaku
I......inhibitor rusici projev alely A
Fenotypy: A-I-
aal-
aaii....... 1.fenotyp (znak se neprojevi)
A-ii......2.fenotyp (znak se projevi)

FSP=13:3
4.komplementarita

Jde o spolupraci dominantnich alel dvou a vice spoluptsobicich genll. Kazda
z dominantnich alel sama o sobé znak nevyvola.

Fenotypy: R-S-...... 1.fenotyp (znak se projevi)
R-ss-

rrS-
IrSS........ 2.fenotyp (znak se neprojevi)

5.multiplicita
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Opét jde o spolupraci vice gend. Rozdil od komplementarity je v tom, Ze kazda
jednotlivda dominantni alela ma fenotypovy Ucinek — projevi se znak. V tomto smyslu jsou
spoluplsobici alely identické, tzn. Ze vyvolaji stejny znak. Proto se oznacuiji stejnym
pismenem pouze s Ciselnym indexem.

Klasifikace druhd multiplicity:

- podle poctu ztcastnénych alelovych pard — duplicita, triplicita...

- podle toho, zda intenzita fenotypového projevu je nebo neni zavisla na poctu
dominantnich alel — m. kumulativni, nekumulativni

DUPLICITA NEKUMULATIVNI
Jedina alela dominantni rady vyvola piny projev znaku, dalsi alely uz nic neméni.
Fenotypy: Ti-T»-
Ti-ttr
ity To-...nnn 1.fenotyp
titibb...... 2.fenotyp

FSP=15:1

DUPLICITA KUMULATIVNI
Intenzita fenotypového projevu je pfimo Umérna poctu dominantnich alel.

1. d.k. s dominanci
Je totéZ jako duplicita nekumulativni, ale navic je intenzita znaku odstupriovana
podle poctu dominantnich alel.
Fenotypy: Ui-Us-......1.fenotyp (max. intenzita znaku)
Ui-uzuz
uju1Us-....2.fenotyp (polovicni intenzita)
Uj;U1UsU,...3.fenotyp (neprojevi se)

FSP=9:6:1

2. d.k. bez dominance

Alely oznacované velkym pismenem nejevi dominanci, ale chovaji se jako aktivni,
zatimco alely s malym pismenem jsou neaktivni. Intenzita fenotypu zavisi na celkovém
poctu aktivnich alel. Obecné se tu rozliSuje 5 fenotypovych skupin s aktivnim poctem alel:
4,3,2,1,0.

Fenotypy: ViViVoVi.......... 1.fenotyp (max. intenzita znaku)
ViViVovouenee. 2.fenotyp (3/4 intenzita)
ViViVaVo..ceeee. 3. fenotyp (1/2 intenzita)
ViViVoVoueiireennn, 4. fenotyp (1/4 intenzita)
ViViVoVauuiierereens 5. fenotyp (neprojevi se)

FSP=1:4:6:4:1
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DEDICNOST KVALITATIVNICH A KVANTITATIVNICH ZNAKU

Kvantitativni znaky:

Znaky, které vykazuiji plynulou proménlivost svého fenotypového projevu, se
nazyvaji znaky kvantitativni povahy (kvantitativni znaky). Jsou to takové znaky a
vlastnosti, které se u rliznych jedincd nelisi kvalitativné (jako napf. cervena nebo bila
barva kvétu, hladky nebo svraskaly tvar semene apod.), ale kvantitativhé mirou projevu
(napf. rlizna hmotnost plodu, réizna vyska nebo délka organismu apod.). Fenotypova
hodnota kvantitativnich znakd se vyjadfuje pomoci mérnych jednotek. Pfi sledovani
proménlivosti kvantitativniho znaku v souborech kfiZzenct nelze rozliSit Zadné zjevné
fenotypové rozdilné tridy stépného poméru. Hodnoty znaku prechazeji plynule. Relativni
Cetnosti jedincl s rlizné intenzivnim fenotypovym projevem odpovidaji tzv. normalnimu
rozlozeni cetnosti. Jedinci s krajné nizkymi a s krajné vysokymi fenotypovymi hodnotami
jsou zastoupeni nejméné Casto, zatimco nejvyssi podil v souboru tvori jedinci s hodnotami
blizkymi priimérné fenotypové hodnoté.

POLYGENY

Plynula fenotypova proménlivost kvantitativnich znak{ je podminéna tim, Ze jejich
projev zavisi na spoluplsobeni velikého poctu gentl. Kazdy z téchto genl ovliviiuje
vysledny fenotypovy projev znaku jen velmi malym dilem, a proto se tyto geny nazyvaji
geny malého Ucinku - polygeny. Fenotypové rozdily mezi jedinci genotypové odliSnymi jen
v jedné nebo jen v nékolika alelach téchto polygend jsou velmi malé a jsou navic do
znacné miry stirany plsobenim
prostredi, které se na vysledné fenotypové hodnoté kvantitativnich znakd vyznamné podili.
Proto pri polygenni dédi¢nosti nelze po kfizeni nalézt v potomstvu Zadné charakteristické
fenotypové stépné poméry. Fenotypova proménlivost kvantitativnich znakd se proto
hodnoti statistickymi metodami.

Z dosavadniho studia polygenniho typu dédic¢nosti vyplyva, Ze v nejbéznéjsich
pripadech kvantitativnich znakd se Ucinek jednotlivych polygen( ve fenotypu jednoduse
sCita. Kazdy jednotlivy polygen odpovida za urcity podil konecné fenotypové hodnoty.
Proto se priimérna fenotypova hodnota souboru heterozygotnich kfizencl F1-generace
rovna prostému aritmetickému prdiméru hodnot rozdilné homozygotnich rodi¢d a tomuto
prdméru odpovida i primérna fenotypova hodnota souboru kfizencd F2-generace. Rozdil
mezi obéma generacemi kfizencl vsak spociva v tom, Ze jedinci F1-generace jsou
genotypové jednotni a jejich veskera fenotypova proménlivost je jen dlsledkem plsobeni
vlivll prostredi, zatimco F2-generace je generace Stépici, genotypoveé rliznoroda, a proto je
i rozsah fenotypové promeénlivosti v této generaci Sirsi.

Kvalitativni znaky:
Se vyznacuji jinym zplsobem dédéni. Ten se da shrnout: bud’-anebo. Z tohoto typu
dédicnosti vychazeji v podstaté vsechny dosavadni Gvahy.

MUTACE

I kdyz je stavba molekul DNA relativné znacné stald, presto mdze v jejim
usporadani dochazet k nejrlizné€jSim nahodnym strukturnim zménam. Tim se méni
geneticka informace, ktera je v DNA ulozena, a méni se tedy i fenotypové vlastnosti,
jejichZ informace byla danou strukturni zménou postizena. Tyto nahodné zmény genotypu
se nazyvaji mutace.
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Mutace vznikaji s velmi nizkou pravdépodobnosti samovoln€, napr. jako
disledek nahodnych chyb pfi replikaci molekul DNA - spontanni mutace.
Pravdépodobnost vzniku mutaci se vSak prudce zvysuje plisobenim nékterych
fyzikalnich nebo chemickych faktord, které jsou schopny né&jakym zplsobem
stavbu molekuly DNA narusit a zménit - indukované mutace. Tyto faktory se
oznacuji jako mutageny.

Velmi uc¢innym mutagenem je napt. zareni, at’ uz ionizujici (rentgenové paprsky),
nebo neionizujici (ultrafialové zareni). Energie zareni je molekulou DNA absorbovana a
nasledné pak dochazi ke vzniku neobvyklych chemickych vazeb uvnitf molekuly DNA, k
odbouravani purind a pyrimidin{ z nukleotidd a ke zlomlm v fetézcovité stavbé DNA. Také
velmi rozsahla fada nejriiznéjsich
chemickych latek mlze vstupovat do chemickych reakci s DNA, a tim navozovat zmény jeji
plvodni struktury.

MOLEKULARNI PODSTATA MUTACI

Z hlediska dlsledkl se rozlisuji dva zakladni typy mutacnich zmén v DNA. Prvni typ
se oznacuje jako mutace posunova. Posunova mutace je podminéna nadbytecnym
zaClenénim paru nukleotidd do molekuly DNA - adici, nebo naopak ztratou paru nukleotidd
z molekuly DNA - deleci. Adice i delece paru nukleotidd vzdy vedou k posunu tripletovém
usporadani nukleotidl v kodonech, a tim ke zméné ve "Cteni" genetického kddu. Pri
translaci pak odchylné tripletové sestavy koddnt urcuji zaclefiovani odchylnych
aminokyselin do polypeptidového retézce.

Druhy typ mutacni zmény v molekule DNA je podminovan zaménou
uréitého paru nukleotidl jinym parem nukleotidd. Takova zména se oznacuje
jako mutace zaménova. Na rozdil od mutaci posunovych zde dochazi ke vzniku
odchylné tripletové sestavy pouze v ramci jediného kodonu. Pfi translaci je
proto zaménou postizena pouze jedina aminokyselina. Pfi zaménové mutaci
mdze nékdy vzniknout tripletova sestava, odpovidajici nékterému z terminacnich kodond.
Tento nové vznikly terminacni kodén pak mize byt pfi¢inou pred¢asného ukoncovani
translace daného polypeptidového Fetézce. Jsou vSsak mozné i takové zmény nukleotidd,
které sice zméni nukleotidové usporadani tripletu, ale nezméni tim jeho kddovaci smysl (u
téch rozdilnych koddnd, které kdduiji tutéz aminokyselinu). Aminokyselinové slozeni
daného polypeptidu se

pak neméni a takova mutacni zména struktury DNA se ve vyjadreni genetické
informace neprojevuje.

GENOVE MUTACE

Relativné nejmensi fenotypovy dlsledek maji genové mutace. Tak se oznacuji
zmény v genetické informaci odpovidajici jedinému genu. Jsou to zmény, které postihuji
strukturu DNA, ale nenarusuiji celistvost stavby chromozédmu. Lze je tedy postihnout jen
podle zmény prislusné fenotypové vlastnosti. Negativni vyznam genovych mutaci vzriista
zejména v souvislosti
s tim, Ze mohou zasahnout napf. i nékteré geny s regulacni funkci. Mutace gend,
které reguluji déleni bunky a jeji diferenciaci, byvaji jednou z pricin nadorového
onemocneéni.

CHROMOZOMOVE MUTACE = ABERACE
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Podstatné vétsi rozsah fenotypovych zmén je podminovan chromozémovymi
mutacemi. Jsou to takové mutacni zmény, které vedou ke zlom@m a k prestavbam
struktury chromozédmU. Dochazi pfi nich ke ztratdm (deléce) nebo k premisténi vétsSich
"blokd" genetickych informaci. ProtoZe jsou spojeny se zménami vné&jsi stavby
chromozoémd, Ize je pozorovat mikroskopem.

GENOMOVE MUTACE

Zmény v poctu chromozomd se nazyvaji genomové mutace (genom je soubor gend
na chromozomech bunécného jadra). Ztrata nebo naopak nadbytecna pritomnost
nékterych jednotlivych chromozémi v jaderné sadé se oznacuje jako aneuploidie.
Nejcastéjsi takovou mutaci je chybéni jednoho chromozému - monosomie (kdy misto
prislusného paru homologickych chromozdm je v jadre pfitomen pouze jeden
chromozdm) nebo naopak soucasna pritomnost trojice homologickych chromozém@ misto
normalniho paru — trisomie. Rozsahlejsi ztraty vétSiho poctu chromozémi obvykle jiz
nejsou slucitelné se zivotem organismu.

POLYPLOIDIE

Pocetni zmény celistvych chromozomovych sad se oznacuji jako polyploidie.
Pfindseji s sebou fadu negativnich dlsledkd, zejména naruseni rovnomérného rozchodu
homologickych chromozédmU od dcefinych jader pfi meiotickém déleni a s tim spojenou
znacné snizenou plodnost polyploidnich organismd. Polyploidie je pomérné dosti rozsifena
u rostlin, kde predstavuje jeden z vyznamnych mechanismd evolucniho vyvoje. U
ZivoCichll, zejména u vyssich obratlovcd s chromozdmovym uréenim pohlavi, je polyploidie
letalni.

GENETICKE RIZIKO

Mutacni zmény genotypu maji prvorady evolucni vyznam. U nepohlavné se
rozmnozujicich organisml jsou dokonce hlavnim zdrojem jejich genotypového evolucniho
rozrtiznéni. CivilizaCni proces, spojeny se stale postupujici chemizaci pfirodniho prostredi,
vSak s sebou prinasi znacné genetické riziko. Toto riziko vyplyva z neustale rostouciho
znecisténi prirody
a zivotniho prostredi ¢lovéka chemickymi mutageny a s nim spojeného nebezpedi zvysené
pravdépodobnosti vzniku Skodlivych mutaci.

GENETIKA CLOVEKA , GENETICKE PORADENSTVI

OMEZENE MOZNOSTI STUDIA DEDICNOSTI U CLOVEKA

Prestoze dédicny prenos znak( z rodi¢l na déti podléha i u ¢lovéka obecnym
genetickym zakonitostem, je studium lidské dédic¢nosti do znac¢né miry omezeno celou
fadou socialnich i biologickych faktor{. Je to napt. predevsim skutecnost, Ze clovék jako
lidska bytost nemdze byt z etickych dlvodd pokusnym objektem, a neni proto pfi jeho
genetickém vyzkumu mozné provadét zamérna kfizeni vybranych lidskych jedinct s
naslednym rozborem potomstva, tak jak je to bézné u jinych organismd. Existence mysleni
a vliv spolecenského védomi velmi ¢asto podstatné spoluplisobi pfi vyvoji nékterych
lidskych vlastnosti a tato nedédi¢na slozka proménlivosti pak v lidském fenotypu vyrazné
prevlada (projevuje se zde napr.vliv narodni kultury, tradi¢nich zptsobl vychovy,
zvlastnosti v rodinném zplsobu Zivota apod.). Mnohdy se projev takovych vlastnosti v fadé
generaci za sebou oznacuje jako extrasomaticka (mimotélesna) nebo také socialni
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dédicnost.

Studium dédicnosti u Cloveka znesnadriuiji i nekteré skuteCnosti vyplyvajici ze
zvlastnosti biologickych. Clovék patfi mezi zivocichy s nejdelsi generacni dobou a navic
produkuje jen velmi malé pocty potomkd. Pro genetickou analyzu urcité rodiny je proto
obvykle k dispozici jen znacné omezeny a ze statistického hlediska naprosto nedostacujici
soubor jedincl (je nutno hodnotit spolecné vétsi pocet rodin). Také populacné geneticky
vyzkum je u Clovéka ovlivnén nékterymi zvlastnostmi lidskych populaci. Vyrazné je napr.
narusovana panmixie nenahodnym parovanim lidskych partnerd.

METODICKE PRISTUPY KE STUDIU DEDICNOSTI U CLOVEKA

ProtoZe pri vyzkumu dédicnosti u ¢loveéka nelze pouzit obvyklych experimentalnich
metod, bylo nutno vypracovat specifické metody pozorovaci. Nejbé€znéjsi z nich je metoda
rodokmenova. Je zaloZena na sestaveni co mozna nejpodrobnéjsSich rodokmend
studovanych rodin, ve kterych se sleduje vyskyt nositeldl daného znaku a zplsob prenosu
znaku z generace na generaci. Studiem rodokmen( je mozno posoudit, zda dany znak je
podminén funkci dominantni alely nebo homozygotné recesivniho alelového paru
prislusného genu, zda je podminén funkci jediného genu nebo vétsiho poctu gend, zda je
vazan na prenos urcitého pohlavniho chromozému apod. Z toho pak je mozno urcit miru
pravdépodobnosti, s jakou se miZe dany znak objevit i u jedincd v dalSich generacich.

Rodokmenova metoda je zakladnim metodickym pristupem zejména v Iékarské
genetice, pfi studiu zplsobu prenosu dédi¢nych chorob.

Jinou metodou studia dédicnosti u ¢lovéka je vyzkum dvojcat. Narozeni
monozygotickych (jednovajecnych) dvojcat je u clovéka jedinou moznosti vzniku
genotypové naprosto shodnych jedincll. Takova dvojcata by se proto méla navzajem zcela
shodovat i svym fenotypem. Jakékoli fenotypové odchylky mezi monozygotickymi dvojcaty
jsou tedy projevem nedédicné slozky promeénlivosti.

Studiem fenotypové shody a rozdild u dvojcat Ize proto stanovit miru vlivu dédicné
a nedédicné slozky proménlivosti na fenotypovém projevu konkrétnich lidskych znakd.

CYTOGENETICKY VYZKUM U CLOVEKA )

Velmi vyznamné je cytogenetické studium lidskych chromozédmd. Clovék ma v
bunécénych jadrech svych télnich bunék 23 chromozdmovych parl (jeden z nich je tvoren
dvojici pohlavnich chromozdm(). Lidské chromozdmy je mozné po obarveni pozorovat
pomeérné snadno nejen v lymfocytech periferni krve nebo v burikach kostni drené, ale také
napr. v pohlavnich bunkach. Odlisuji se od sebe svou velikosti a polohou centroméry,
takze je Ize podle téchto charakteristik roztfidit do sedmi skupin, oznacovanych pismeny A
az G. V ramci téchto skupin tvarové podobnych chromozémd je pak mozno jednotlivé
chromozomy od sebe vzajemné odliSit pomoci specialnich barvicich technik (tzv. pruhovaci
techniky), kdy se na chromozdmech vytvori zbarvené pricné prouzky. PocCet a Sirka téchto
prouzkl jsou pro kazdy z chromozdmU lidského karyotypu charakteristické a konstantni.

CHROMOZOMOVE PODMINENE CHOROBNE STAVY

Podrobné studium lidskych chromozdm@ pomohlo odhalit vztah mezi urcitymi
zménami ve struktufe chromozémd nebo v poctu chromozémd a tézkymi poruchami ve
vyvoji nositelll téchto chromozémovych zmén. Takové odchylky se oznacuji obecné jako
chromozomové syndromy.

Pri zvySené pravdépodobnosti vzniku chromozémového syndromu by se
mély téhotné Zeny podrobit cytogenetickému vysetieni plodu. Toto vysetreni je dnes jiz
vcelku béznou soucasti metod prenatalni genetické diagnostiky.
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GENETICKE PORADENSTVI

Poznatky ziskané studiem dédi¢nosti réznych chorob, chorobnych stav(
(syndrom{), ale i normalnich znakd u ¢lovéka jsou podkladem pro genetické poradenstvi.
Je to jedna z forem preventivniho lékarstvi, ktera pomaha rodindm s genetickou zatézi
vyvarovat se poceti nebo narozeni postizenych déti a naopak zvolit optimalni podminky pro
narozeni zdravého potomka. Zakladni zasadou genetického poradenstvi je zaruka
svobodného rozhodnuti rodicli, zda se odbornou genetickou radou budou Fidit.

CASTE CHROMOZOMALNI ODCHYLKY U CLOVEKA

Zmény se mohou tykat genu ¢i chromozomu. Jedinec je obvykle velmi viditelné
postizen.

MONGOLIZMUS = DOWNUV SYNDROM - trizomie chromozomu 21

Jedinec ma 47 autozomd. Pomér v populaci: 1:600. Pfiznaky: maly vzrist, kulaty
obli¢ej, vétSi mezera mezi oCima, Sikmé ocni Stérbiny, mala Usta, velky jazyk, Siroky nos,
Casty vyskyt rozStépu rtu a patra, zmény tvaru boltcl, disproporcionace koncetin k télu,
hakovity malicek, imbecilita.

PATAUV SYNDROM = trizomie chromozomu 13
Provazi ho fada vad, rozstépy, deformace oéi a usi, srdecni vady, hluchota, tézka
retardace. 1:6000.

EDWARDSUV SYNDROM = trizomie chromozomu 18

Tézké vady: mikrocephalie, zdeformovana lebka, usi, chodidla, srdsty prstd, tézka
retardace.

CASTE ODCHYLKY U POHLAVNICH CHROMOZOMU

KLINEFERTERUV SYNDROM = XXY
Vyskytuje se u muzll, projevy: vyssi vzrlist, méné sekundarnich pohl. Znakd,
snizena potence aZz neplodnost, snizena inteligence. 1:800

NADPOCETNY Y CHROMOZOM = SUPERMUZ — XYY
VyssSi postava, agresivita, mirné snizena inteligence, spolec¢ensky nebezpecni. 1:900

NADPOCETNY X CHROMOZOM = SUPERZENA — XXX

Fenotypicky Zena, nevyrazné sekundarni znaky, opozdény télesny i dusevni vyvoj,
drobné vrozené vady (neni pravidlem), z 50% neplodné, nejsou dobré matky. 1:1000
MONOZOMIE X — XO = TURNERUV SYNDROM

Maly vzrlst, nedostatecné vyvinuté atrofované pohl. Zlazy, sterilita, opozdény vyvoj.
1:3000

OSTATNI PORUCHY

SYNDROM KOCICIHO MNOUKANI = CRI DU CHAT = CAT CRY — deléce &asti
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chromozomu 5
Tézka vrozena vada, deformace hlavy, Celisti, srdecni vady, plac¢ ditéte je podobny
kocicimu mnoukani.

GENETIKA POPULACI

POJEM POPULACE

Z genetického hlediska se jako populace oznacuji soubory geneticky vzajemné
pribuznych jedincll. Geneticka pribuznost mezi prislusniky téze populace nemusi byt vzdy
dana jen tim, ze jsou schopni se mezi sebou vzajemné krizit, ale také tim, Ze pochazeji ze
spole¢ného predka. Populace mohou byt genotypoveé i fenotypové velice rliznorodé, avsak
vSichni jedinci téze populace maji jednu spolecnou vlastnost - podileji se na spolecném
genofondu, ktery tvofi zasobarnu gend pro vznik dalSich generaci. Genofond je soubor
vSech genili v gametach, jejichZ splynutim vznikaji zygoty dalsi generace jedincd. V
malych populacich nemusi byt reprezentativnim vzorkem vsech genll populace.

Spolecny podil na genovém fondu je pricinou toho, ze se kazda populace
Z generace na generaci néjak genotypové organizuje. Zplsob této organizace
vSak tésné souvisi s tim, jak se prislusnici dané populace rozmnozuji. Z genetického
hlediska tak Ize rozliSit populace autogamické a populace alogamickeé.

AUTOGAMICKE POPULACE

Vytvareji je organismy, které se rozmnozuji samooplozenim - autogamii. Kazdy
jedinec takové populace je hermafroditicky, to znamena, Ze produkuje jak samci, tak
samici pohlavni bunky, které jsou schopny vzajemné splyvat v zygoty. Tak je tomu napf. u
samosprasnych rostlin.

Jedinci, ktefi jsou v urcitém paru alel homozygotni, mohou produkovat zase jen
homozygotni potomky. Genotypové riiznorodé potomky mohou produkovat pouze
heterozygoti, a to podle druhého Mendelova zakona v pravdépodobnostnim Stépném
poméru 25 % homozygotné dominantnich : 50% heterozygotnich : 25% homozygotné
recesivnich potomkd. Podle poc¢tu pravdépodobnosti tedy pouze polovina potomkd
heterozygotniho rodice mlze byt opét heterozygotni.

Z generace na generaci proto v autogamické populaci klesa podil heterozygot( a
naopak vzrlsta podil homozygotnich jedincd. I kdyz heterozygoti teoreticky z autogamické
populace nemohou zcela vymizet, presto se takové populace po nékolika generacich
prakticky rozpadaiji na dvé Cisté linie - homozygotné dominantni a homozygotné recesivni.

ALOGAMICKE POPULACE
Vytvareji je organismy s oddélenym pohlavim, resp. organismy neschopné
samooplozeni (u rostlin napr. cizosprasné druhy). Genotyp kazdého potomka je proto vzdy
kombinaci alel dvou rliznych rodict. Krajnim ptipadem alogamické populace je populace
panmikticka. Terminem panmixie se oznacuje moznost zcela nahodného, a tudiz vzdy
stejné pravdépodobného zkrizeni kteréhokoli jedince v populaci s kterymkoli jinym.
Panmiktické proto mohou byt jen velmi rozsahlé alogamické populace, ve
kterych neni nijak naruseno nahodné parovani partnerd (proto tfeba nejsou
spolehlivé panmiktické lidské populace).

HARDYHO-WEINBERGUV ZAKON
V panmiktické populaci se genotypové slozZeni populace z generace na generaci
nemeéni. Jestlize napr. symbol p bude vyjadrovat relativni cetnost dominantni alely v
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genovém fondu a symbol q relativni ¢etnost prislusné recesivni alely (a plati, ze p + q =
1), je pravdépodobnost setkani dominantnich alel (pravdépodobnost vzniku homozygotné
dominantniho potomka) dana vyrazem p. p = p?, pravdépodobnost setkani recesivnich
alel (pravd&podobnost vzniku homozygotné recesivniho potomka) je q. q = q* a
pravdépodobnost setkani dominantni a recesivni alely (pravdépodobnost vzniku
heterozygotniho potomka) je dana vyrazem (p q) + (q. p) = 2pq. Genotypové slozeni
panmiktické populace tedy pri alelickych Cetnostech p a q odpovida vyrazu

p+2pq+q=1

Pokud se pravdépodobnost parovani kteréhokoli genotypu s kterymkoli jinym z
generace na generaci neméni, neméni se ani genotypové sloZeni populace.

Podle badatel, ktefi se jako prvni zabyvali studiem genotypového slozeni
panmiktickych populaci, se uvedeny vztah nazyva Hardyho-Weinberglv zakon o genetické
rovnovaze.

MUTACNI A SELEKCNI TLAK

Genotypové sloZzeni panmiktické populace se z generace na generaci nemeéni,
neméni-li se relativni cetnost jednotlivych alel v genovém fondu. Na genovy fond vsak
plsobi rlizné vnéjsi vlivy, které mohou vést k posundim a zménam relativnich genovych
Cetnosti. Je to v prvé fadé mutacni tlak, kdy se v dlsledku ndhodnych mutaci mohou
napr. dominantni alely zménit na alely recesivni. Hodnoty relativnich Cetnosti p a q se tim
zméni a tomu pak odpovida i nové rovnovazné genotypové slozeni populace.

Vznik mutace je vSak velmi malo pravdépodobny a vliv mutacniho tlaku by byl
zanedbatelny, pokud by genotypova zména neznamenala néjaké zvyhodnéni nebo
znevyhodnéni organismu. Kazdy genotyp ma v konkrétnich podminkach prostredi urcitou
adaptivni hodnotu, ktera vyplyva z pdsobeni prirodniho vybéru - pfirodni selekce. Na
genovy fond populace tedy plsobi zarovern i selek¢ni tlak.

MIGRACE

Podobny ucinek jako mutace mohou mit i migrace. Rozumi se tim vneseni alel
nového typu do populace prostiednictvim jedinc, ktefi byli pvodné prislusniky jinych
populaci. Také zde vSak rozsifeni migrujicich jedincl do populace zavisi na adaptivni
hodnoté jejich genotypu, tedy na plsobeni selekéniho tlaku.

NAHODNY GENETICKY POSUN

V malych alogamickych populacich se mlze vyrazné uplatfiovat také nahodny
geneticky posun (geneticky drift). Pokud dojde v jedné generaci nahodné Castéji k
parovani jedincd urcitého genotypu nez jedincl s jinymi genotypy, ma tato nahodna
odchylka v takové malé populaci znacny vyznam (zatimco ve velké populaci by byla
zanedbatelna). Do dalSi generace se prenese statisticky vyznamné vice alel urcitého typu a
tim se zméni v jejich prospéch pomér alelovych Cetnosti v genovém fondu této populace.

Z generace na generaci se pak neustale méni alelové Cetnosti a geneticka
rovnovaha se musi vzdy znovu a znovu ustavovat.
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