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Zakladni geneticke pojmy:

GEN - usek DNA molekuly, ktery svoji primarni strukturou
urcuje primarni strukturu jiné makromolekuly

(polypeptid, RNA netranslatovaneé - tj. rRNA, tRNA,...)
GENOM - soubor vsech genil

GENOTYP — geneticka konstituce 1 lokusu,

nebo geneticka konstituce vsech lokusii

LOKUS — misto na chromozomu — lokalizace alely



ALELA - konkrétni (alternativni) forma genu

alela standartni, alela mutantni

kazdy clovék ma dve alely daneho genu (jedna je otcovskeho
plvodu, druha materského), alely lezi na homolognich
chromozomech

v populaci m{ze existovat vice alel pro jeden gen = alelicka
heterogenita
alely vznikaji mutacemi (zménami v primarni strukture DNA)

HOMOZYGOT-—alely identické (AA nebo aa)— tvori 1 typ gamet
HETEROZYGOT - alely rtizné (Aa) — tvori rlizné gamety



Vztah alel u heterozygota :

dominance — manifestace AA i Aa genotypu

recesivita — manifestace pouze genotypu aa

kodominance — manifestace obou alel soucasné — krevni

skupina AB
neuplna dominance — fenotyp heterozygota odlisny od
obou homozygotii (dominantniho a recesivniho, p¥r.
barva kvétl, . homozygot dominantni=cerveny
kvet, homozygot recesivni= bily kvet — jejich potomek
heterozygot= rdzovy kvet)




Déedicnost :
autozomalni — nezavisi na pohlavi, geny na autozomech

gonozomalni — vazana na pohlavni chromozomy

FENOTYP = genotyp + prostredi

ZNAKY, CHOROBY:
— monogenni — prevaha genotypu-podmineéno 1 genem
velkého ucinku — dédicnost se ridi pravidly
mendelovské dedic¢nosti

- multifaktorialni, polygenni-vice genti malého ucinku +

vyznamny vliv prostredi



MENDELOVY ZAKONY

« O uniformité F1 generace - identite reciprokych

NN

krizeni
O Cistote vioh — princip segregace
alely segreguji do gamet jednotlivé -rozchizeji se
spolu s homolognimi chromozomy
e O volné kombinovatelnosti vioh — princip

kombinace
dva a vice alelickych parii segreguje na sobé
nezavisle —je tolik druhli gamet, kolik je mezi nimi

(alelovymi pary) moznych kombinaci




Mendelovy zakony se tykaji alelovych pard nesenych rdznymi
pary homolognich chromozomdi

Alelove pary nesené jednim parem homolognich
chromozomii jevi vazbu

Vazba gentl

Geny (aleloveé pary) lezici na 1 paru homolognich

chromozomu nejsou volné kombinovatelné — jsou ve vazbé —
deédi se spolecne, pokud mezi nimi nedojde ke crossing
overu (vymena genetickeho materialu mezi otcovskym a

materskym chromozomem)



Dedicnost krevnich skupin — antigeny na povrchu
cervenych krvinek + reciproké protilatky v séru
A,B,0: A,B = kodominantni alely (manifestuji se
soucasne),

0 = recesivni
krevni skup. A — genotyp AA, A0
krevni skup. B — genotyp BB, BO
krevni skup. AB — genotyp AB
krevni skup. 0 — genotyp 00



Rh faktor:
Rh+ = genotyp DD, Dd
Rh- = genotyp dd

matka dd x otec DD nebo Dd— dite Dd
= fetalni erytroblastoza = tvorba protilatek
matky proti plodu — protilatky prochazeji

placentou a poskozuji plod



Dédicnost chorob:

Monogenni dédicnost

znaky n. choroby podminéné 1 genem velkého ucinku

Autozomalné dominantni dédicnost (AD):
klinicka manifestace jiz u heterozygota
Riziko: jeden z partnerti-postizen a je heterozygot-riziko = 50%
Aa x aa 50% Aa + 50% aa

oba partneri postizeni heterozygoti -riziko = 75%
Aa x Aa 75% A- + 25% aa
jeden z partnerti je homozygot dominantni - 100%
AA x aa riziko = 100% Aa



Rodokmen: vyskyt choroby v kazdé generaci
vyskyt neni zavisly na pohlavi
( mozny prenos z otce na syna)

zdravy jedinec ma zdraveé déti



Autozomalné recesivni dédicnost (AR):
klinicka manifestace u recesivniho homozygota, heterozygoti
jsou zdravi (nosicCi mutace)

Riziko: oba partneri heterozygotni -riziko = 25%

Aa x Aa 75% A- + aa 25%
heterozygot a reces. homozygot -riziko = 50%
Aa x aa 50% Aa + 50% aa

Rodokmen: vyskyt neni zavisly na pohlavi
zdravi rodice maji nemocné déti, vyskyt u sourozencti

vyskyt choroby castéjsi u pribuzeneckych snatkt



X vazana dedicnost — gonosomalni dédicnost

mutovany gen lokalizovan na gonosomu X

X-recesivni (XR):

nemocny otec matka prenasecka
Rodice: XY x XX XY X XX
Deti: XX XX XY XY XX XX XY XY

Q prenasecky < zdravi 1/2 ¢ prenasecky, 1/2 & nemocni



X dominantni (XD)

nemochny otec nemocna matka

Rodice: XY x XX XY X XX
Deti: XX XX XY XY XX XX XY XY
O postizené < zdravi 1/2 deti postizenych

Muz predava Y svym syntiim, X svym dceram

muz je hemizygot pro geny na X chromozomu



XR:

Rodokmen: postizenymi jsou prevazné muzi

(hemizygoti)
prenos z otce na syna neni mozny
vyskyt choroby vynechava jednu generaci

(XR — nemocny muz, zena prenaseka)



XD
postizeni ve vsech generacich
nemocny otec — nemocné dcery
zdravi synove

nemocna matka — 50% déti (synt i dcer) nemocnych

Holandricka dedicnost - na Y chromosomu

prenos z otce na syna — muzské pohlavi (gen SRY)



Polygenni dedicnost, Multifaktorialni

dédicnost
Geny malého ucinku - stejny a aditivni efekt ((¢inek se s¢ita)

= genetickeé + negeneticke faktory se podileji na manifestaci

e Normalni znaky s plynulou promeénlivosti
(= znaky kvantitativni)
napr.vyska, inteligence

rozlozeni podle Gaussovy krivky normalniho rozloZeni cetnosti



e Izolovaneé vrozené vady

manifestace nastava dosahne-li suma polygent urcitého
prahu

Of. rozstép, srdecni vada + faktory zevniho prostiedi (ptisobi v

prenatalnim obdobi-teratogeny)

e Bézneé choroby dospéelého veku
zevni faktory — vyznamny vliv —p{sobi postnatalné
moznosti prevence

hypertenze, vredova choroba, alergie, ...



Schema multifaktorialni dédicnosti
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K postizeni polygenni vadou nebo chorobou dochazi, pokud suma gent malého
ucinku (polygenii) dosahne hodnoty tzv. ,prahu" ( je dispozice k chorob€) a k
tomu spolupisobi nepriznivé faktory vnéjsiho prostredi



Mimojaderna dedicnost — mitochondrialni

mitochondrie maji vlastni genom prokaryontniho
charakteru (kruznicova DNA), samostatne se replikuje

mitochondrie jsou v cytoplasme vajicka, predavany na
potomstvo —

Mitochondrialni =cytoplazmaticka dedicnost =

dédicnost po matce
mutace mitochondrialniho genomu — prenos matkou na

deti obojiho pohlavi, otec neprenasi
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