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Pravdépodobnost jevu A = p(A) napf. vznik genotypu s urgitou
Pravdépodobnost jevu B = p(B) pravdépodobnosti, narozeni chlapce apod.

1) Jev A vylucuije jev B
- vzajemné se vylu€ujici jevy (narodi se bud chlapec nebo divka)
- pravdépodobnost, Ze nastane jeden nebo druhy jev je sou¢tem jejich
jednotlivych pravdépodobnosti

P(A nebo B) = p(A) + p(B)

pravidlo adice

2) Jev A nema vliv na vyskyt jevu B a naopak
- jevy jsou nezavislé (v zygoté bude alela A i alela B)

- pravdépodobnost jejich sou€asného vyskytu je nasobkem jejich
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P(AaB)=p(A) x p(B)
pravidlo multiplikace
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Pokyny k tvorbé viastniho rodokmene a mozné znaky

« malujte tuZzkou od své osoby uprostfed dole

« jen nejblizsi pfibuzné, vzdalené&;jsi pfedky jen s ohledem na zvoleny znak
(minimalni vétveni, zjednoduseniu vice potomku se stejnym znakem)

« jen znaky, které se ve vasi rodiné pfenasi

« pfiklady:
« dédi¢né choroby (CF, PK, cholesterolémie, kratkozrakost, Gilberttv syndrom)
« zbarveni oi, vlasul (zvolit jednu barvu), kudrnatost vias( ;
« levorukost, doli¢ky ve tvafich, v bradé
« abnormality zub(
« cukrovka, srde¢né-cévni onemocnéni, anémie
« pfed¢asna plesatost
« schizofrenie, MD psychoéza, zavislosti, dyslekcie
« apod.
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Priklady:

2) Predpokladejte, Ze jste geneticky poradce. Rodi€e se standardnim fenotypem maji
albinotické dité a planuji, Ze budou mit dalsi déti. Jestlize predpokladame, Ze
albinismus je autozomalné recesivni, co byste fekli rodic¢im o pravdépodobnosti,
Ze:

a) jedno dité bude bez poruchy a druhé albinotické, jestlize se narodi v
uvedeném poradi.

b) jedno dit& bude albinotické a druhé bez poruchy, bez ohledu na pofadi, v
némz se narodi.

a) Pravdépodobnost (NA):
NA =3/4x 1/4 = 3/16 18,75 %

b) Pravdépodobnost, Ze ze dvou déti bude jedno albinotickeé a jedno zdravé:

NA = 3/4 x 1/4 = 3/16
AN = 1/4 x 3/4 = 3/16

P =23/16 + 3/16 = 6/16 = 3/8 37,5 %
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1) rozdélte se do 5 skupin — kazda skupina vyhodnoti 10 samiéek a 10 sameé&ku
- uspané mouchy poloZte na skli¢ko bfisni stranou nahoru a hlavou
vzdalenou od pozorovatele
- spotitejte chloupky na 4. abdominalnim segmentu pod preparaénim

mikroskopem u 10 sami¢ek a 10 samecku

e

&islo mouchy 123 ......20]|Celkem

poéet chloupki (x)

obr. 25 Abdosen samelka a samitky drozofily = biiéni j—
strany. i
b«‘»

2) kazda skupina vytvori tabulku, do niz zanese pozorované hodnoty u 20
jedincli a vypogéita primérnou hodnotu (x) a smerodatnou odchylku (s).






OEBPS/Images/uvod.jpg
o

S o]
:"1”% ‘v—v—l——r
Jent

A i

e





OEBPS/Images/drosophila_melanogaster06.JPG
Vyhody D. melanogaster jako genetického modelu

6) snadna manipulace . 2
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|

Geny determinujici zbarveni oéi

pomoci studia rodokment

Gen Fenotyp Chromozom
EYCL1 = GEY Zelené zbarveni 19
EYCL2 =BEY1 Stredné hnéda (ofiskova) asi 15
EYCL3 =BEY2 Hnédé zbarveni 15

Mezi geny EYCL1 (zelena) a EYCL3 (hnéda) sledovana interakce typu dominantni

epistaze.

" r «np,;
LM =
HEZ hhZ_
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Riziko pfibuzenskych shatki

Albinismus:
- Eetnost v nasi populacije 1/25 000 (indiani kmene Hopi v Arizoné — 1/192)

- v normalnim shatku dvou nepfibuznych jedincu je riziko narozeni albina
0,005 % kazdy 80. jedinec je v populaci pfenasecem (Aa)

P = 1/80x1/80x1/4 = 0,005 %
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Karyotyp €lovéka
Hlavni zasady klasifikace lidskych chromozomu:

1960 - Denverska konference — €lovék ma 23 pard chromozomu
€. 1 aZz 22 = autozomy
€. 23 = gonozomy

1963 - Londynska konference — rozdéleni chromozomu do 7 skupin dle morfometriky

e oy

A — chromozomy €. 1-3
B — chromozomy ¢.4 a 5
C — chromozomy €. 6-12, X
D - chromozomy €. 13-15 4
E - chromozomy €. 16-18 5
F —chromozomy ¢. 19220 |
G —chromozomy ¢.21,22aY |
e B
1967 - konference v Chicagu — rozdéleni aberaci 4 ¥
1971 - konference v Pafizi — zasady pro identifikaci naprouzkovanych chromozomu

-y
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Pohlaviu D. melanogaster
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Interakce genu

4) Inhibice
alela B — inhibitor

AB_ A_bb aaB_ aabb | |
9 3 3 1 g

Gallus gallu

13
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Postup:

3) Vypoéet vzdalenosti gent mezi sebou.

- vzdalenost mezi dvéma geny uréime jako soucet ¢etnosti SCO
mezi témito dvéma geny a DCO.

br-f

- nejdrive si ur€¢ime spravnou tfidu SCO, testujeme tedy
jednoduchy c.-0. na rodi¢ovském usporadani:

£+ br+an
X =
+ '+ an +f+

- vzdalenost ur€ime jako:

SCO (br + an) + DCO = 4,32 + 0,46 = 4,78 cM

’ A

f-an

SCO (brfan)+ DCO = 16,27 + 0,46 = 16,73 cM

4) Obrazek genetické mapy:

Tribodové mapovani
DCo
+ br+ 2
| an+ f 2 0,46 %
NCO
+ brf 339
an+ + 355 78,95%
sco
i 88
anbrf 16,27 %
sco
CERE 24
an br + 17 4,32 %]
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Stanoveni sily vazby:

1) Ze zpétného analytického krizeni (z B;)

Batesonovo &islo

rodiCovskeé
c=
rekombinované

Morganovo ¢islo

rekombinované

p=
)2

aj+a, a,+a;
Ceg ™ Ctrans =
a,+a; aj+a,

¢ =1 — VvoInd kombinovatelnost
c =« = (plnavazba (jen rodi¢ovské gamety)

a,+a; aj+a,
Pes = ——— Ptrans =
aj+ay+taztay aj+ay+taztay

0,5 volna kombinovatelnost
p=0 Uplnavazba
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Pozorovani stépeni recesivné letalniho znaku albina u monohybrida

Mutace albina patfi mezi chlorofylové defekini mutace.

ové defektni mutace: chlorina
xantha
albina

tika pouZité mutace albina:

78
albina
S96

n"z(ﬂmkr

kligni rostlinky bilé, bez chlorofylu; homozygotné
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- piibuzenské sriatky tedy mohou vést k vy§simu riziku narozeni déti s riznymi
dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi

Otazka pravdépodobnostia ,zdravi populace”
¢ 4. (africké kmeny, asijské narody, zidovské komunity)

- piibuzenské sfatky se nemusi vZdy projevovat ,,inbredni depresi*
- chov a obnoveni chovu starokladrubskych koni
mirny inbriding i Uzké pfibuzenské pareni

SN BT
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Mutace u A. thaliana

E. Reinholz — 1. kolekce indukovanych mutantd
uzitym mutagenem u A. thaliana byly paprsky X

utageneze - fyzikalni mutageny (paprsky X, y aj.)

- chemické mutageny (MMS, EMS)

- nemutagenni latky u A. thaliana - napf. etanol, nékteré
herbicidy (azid sodny, maleinhydrazid)

mutageneze - pomoci metod genového inZenyrstvi,
- -,mutagenem je DNA*
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Vyznam - v genetickém poradenstvi ke stanoveni zmén ve struktufe a po¢tu
chromozomu
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V4 _ Karyotyp cloveka
Historie: i /

| 20. léta 20. stoleti — pfiblizny pocet chromozomu v burice Elovéka '

1956 — presny pocet chromozomu = 46 chromozomu e

- -
1965 — technika vysetrenl chromozomu z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozom( orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomu \
napft. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky, %
akrocentricky, telocentricky

o P B /
" 1969 - 1. prouzkovaci technika — Q-pruhovani -
. - pocatek prouzkovacich technik — identifikace chromozomu na

- zakladé poctu, tloustky a pozice prouzkd

— G-pruhy - pusobeni trypsinem na metafazni chromozomy s naslednym
barvenim Giemsovym barvivem

a— .
1976 — HRT — zavedeni prouzkovacich technik v profazi mitotického déleni
= - chromozomy jsou méné spiralizované a kondenzované = vice

pruht + identifikace i malych chromozomu
] F
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Riziko pfibuzenskych shatki

- pfibuzenské siatky zvy$uji pravdépodobnost objeveni se recesivnich homozygotli v
potomstvu

- pokud se v rodiné vyskytuje recesivni alela, je vysoka pravdépodobnost, Ze se
potkaji dva heterozygoti

,'T;}i‘bmegsky' shatek 2. stupné

O

Pribuzensky snatek 1. stupné;”-

d b
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- piibuzenské sriatky tedy mohou vést k vy§simu riziku narozeni déti s riznymi
dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi

Otazka pravdépodobnostia ,zdravi populace”
) (africké kmeny, asijské narody, Zidovské komunity)

- piibuzenské sfatky se nemusi vZdy projevovat ,,inbredni depresi*

Bia Daruin ke, zosloq) Sehea

' OO
(}é%i]é* DoonL ééot. =

Emma Charles
Wedgewoodové Darwin
Bl o

SERBERAM

Bedn Frands  Horacus  Leonard
fostronom)  porwin  Darwin  Derwin
(botanik)  (geolog)  (ekonom, ilechtitel)
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http://www.ceolas.org/fly/

- ﬁﬂ] The WWW Virtual Library: Drosophila %

This dirctory poas o itemet resources for research on the it By Drosophila melanogastr. It you have any commens on the skt or wih o add a resource, please send me a note. Questons regardng
Drosoptsa esearch should be posted o bione drosophla Ths s i part of the Modsl Organisms group i the Biosciences area ofthe World-Viide Web Virual Library (Fisors).

Gerard Mawring

What is Drosophila?

A quik niroduction for newcomers, nchding lnksfo teaching ses, onin courses aad wsefl books.

FlyBase

FiyBase i the core nterne resource fo Drosophiaresearchers, withnformation on toeks,genes, mutats, researchers, pubcations and much much more. The US st abore (n Indiana) i th orgnl with
mitors US - Indiana | Japan | Tawan) around the workd N

Drosophila Genome Project

eformaton on the Drosopia genome eort, which cldes mapping sequening and g scale mutagenesis projects. Noww kaown a the Berkeley Fly Database, & tegrtes genome project nfomaton
i the Encyclopeda of Drosophia. i

See aso an overview ofthe genome projctby Gy Rubin
[ %) T‘
3 N .,
: k | ! ] ) {
v \

i o *V\\\ S S. .j






OEBPS/Images/kvantitativni_znaky01.JPG
Sledovanidédi¢nosti kvantitativniho znaku u Drosophila melal;g;stgf
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- kultivace v pfirozenych podminkach - v pfirodé
- ve skleniku

- kultivace v fizenych podminkach - v kultivatni mistnosti
= vegetaéni obdobi po cely rok
- umélé osvétleni - kratky den
* - dlouhy den
- nepretrzity osvit
- teplota 22 — 24°C

:—:; \'
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Priklady:

4) Kfizime AaBbCCDdEE s AabbCcDdee, kde v8echny geny vykazuji navzajem
nezavislou kombinaci. Jaky bude podil jedinct genotypu aabbCcddEe a kolik
rznych genotyp( bude pfitomno v potomstvu?

P: AaBbCCDdEE x AabbCcDdee

Fi: p (aabbCcddEe)
P: Aa x Aa Bb x bb CC x Cc Dd x Dd EE™wee,
Fio aa bb Cc dd =3
1/4 1/2 1/2 1/4 1
p (aabbCcddEe) =1/4 x 1/2x 1/2x 1/4 x 1 = 1/64 1,56 %

Poéet riiznych genotypu:
3 2 2 3 1

=3x2x2x3x1=36
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Vazba genf

Budeme sledovat dédi¢nost dvou mutantnich znak u Drozofily.

foto: André Karwath

ANDr. pave Lizsl, . ‘Senvsnistedisio MU
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Vazbagenu

- pfi vazbé dvou genl neplati volna kombinovatelnost = odchylky od fenotypového
Sté8pného poméru 9:3:3:1v F,a 1:1:1:1 v B, generaci

- pro vypocet sily vazby (jak t&€sné jsou geny vazany) je treba v&dét, zda jsou geny
ve fazi cis nebo trans

Vazba genii
[P —
Y| aemian PR
IR JE——— je—
eni 1 aniz
v x
h % * ‘;V
mor ww M mm
Camety: (a8 - » -
e nan
W et e o i i v s
e e

Interaktivni animace dusledkd genové vazby
(elektronicka skripta ,Praktikum z obecné genetiky’)
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Vyhody A. thaliana jako genetického modelu:

- velmi kratka generaéni doba
- Ize ziskat nékolik generaci do roka
- kvete za 5-8 tydnu od vykli¢eni, semena
dozravaji do 2-3 mésicll od vykli¢eni
- genotypy rané x pozdni

- nenarocnost na prostor
- Ize péstovat velky pocet jedinct na malé plose (az 10 rostlin na cm?)

- moznost péstovani na umélych médiich
| - identifikace mutant( v biochemickych drahach
‘ - skrining rostlin na uspé&snou transgenozi






OEBPS/Images/tribodove_mapovani03.JPG
Tribodové mapovani

Postup:
Fenotyp potomstva
1) Rozdéleni jedincii do tfid podle &etnosti crossing-overu (| +++
- DCO (double c¢.-0.), SCO (single c.-0.) aNCO (non c.-0. — L3
rodi¢ovska kombinace). = 1 :
e
DCo gallcam
DTG 2
an+ f 2 tedy 4 jedinciz 879, tj. 0,46 %
-
NCO
+ brf 339
an+ + 355 78,95 %
e
sco
+ 4+ + 88
anbrf 55 16,27 %
sco
+ +f 21
anbr+ 17

Potet
£
21

333
ass

17
ss
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P

Ukol &. 2: Pozorovani dédiénosti znaku s vazbou na pohlavi

- samecek = heterogameticky XY
- sami¢ka = homogameticka XX

Znak se u samec¢k( projevi vzdy — hemizygotni stav 4
synové dédi znak od matky ) S | {
Ny . Yo YRy .

w4 o] alx NG \ & %
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ozorovani $tépeni recesivné letalniho znaku albina u monohybrida

Schéma pokusu

1. generace
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Genealogie

- nauka o rodokmenech (g‘ 1 ¢'
P , ] \\ K \‘1-(
- vyznam v klinické genetlce genetické poradenstvi
- studium dedlcnostl znaku u Elovéka

Sl \\\%\,

: ,, /( ’\Y\\n

: - g P ‘-‘/ ,\
Genetlcke Qoradenstv fo=is ,\)(!‘

o ia
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Karyotyp clovéka

- méné pracna ¢
- nevyzaduje pro vyhodnoceni takovou zkugenost |
- odhali i mikrodelece a drobné translokace

- Ize sledovat jen oblast, k niZ mame sondu
- nutny je fluorescenéni mikroskop ‘ ‘,
- preparat neni trvaly (,zhasi“)
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HCL3 (BRHC) > RHC >

A e

H_R_ hhR_ hhrrxx
H_rr

»*

« dva zrzavi lidé mohou mit zrzavé nebo blondaté dit&, nemohou mit vSak hnédovlasé
nebo Eernovlasé dité (neuvaZzujeme zmény v hustoté pigmentu)

« 2?? dva blondati lidé musi mit blondaté déti (pokud neuvazujeme zmény v hustoté
pigmentu)

e X W} X
»*

? Ovéfte ve vlastnim rodokmenu ?
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! "~ PohlaviuD. Tlanogaster‘

3 L -
- chromozomové uréeni pohlavi typ Drosophila (vét$ina Zivogicht véetné ¢lovéka)

> samecek = heterogameticky XY
' - sami¢ka = homogameticka XX

- dédi¢nosti znak(l vazanych na pohlavi
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- _Karyotyp tlovéka

Historie: /

o

20. léta 20. stoleti — pfiblizny pocet chromozomu v burice Elovéka ’

" 1956 — presny pocet chromozomu = 46 chromozomu

- L\
1965 — technika vysetrenl chromozomu z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozom( orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomu
napr. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky,
akrocentricky, telocentricky

y rarm e
"~ 1969 — 1. prouZkovaci technika — Q-pruhovani
- potatek prouzkovacich technik — identifikace chromozomd na
zakladé poctu, tloustky a pozice prouzkl
— G-pruhy — pusobeni trypsinem na metafazni chromozomy s naslednym
barvenim Giemsovym barvivem

-
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Geny determinujici zbarveni oéi

pomoci molekuldarné-genetickych
pristupt

« identifikovano celkem 7 genu
« plisobi samostatné a nebo v interakci s jinymi geny

1) gen OCA2 (15912-q13; dfive EYCL3/BEY2 a EYCL1/BEY1)
- ma 3 varianty OCA2, OCA2, OCA2
zbarveni v8ak ovliviiuje i sousedni gen HERC2 (15q13.1)

Interakce mezi geny OCA2 a HERC2 je pro zbarveni o¢i nejvyznamnéjs
(74 % ptipadd hnédé/modré zbarveni ogi)

O_H_=hnéda

oo H_ = hnéda

O_H_=hnéda — H je epistaticky nad O
O_ hh =zelena (odpovida pavodnimu vztahu

00 hh = modra mezi EYCL1 a EYCL3)
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Drosophila melanogaster— octomilka obecna

(bananova muska, vinna muska)
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S asy

dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi
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- Fiogator
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- - pfibuzenské shatky tedy mohou vést k vy§§imu riziku narozeni déti s raznymi

Kleopatra \!II’
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Karyotyp €lovéka

Dals$i materialy

i i a . '

Interaktivni sestaveni karyotypu élovéka & 3 4 d H }2 1

(elektronicka skripta ,Prakiikum z obecné genefiky" LY L] 8 5 8 — =
nebo Interaktivni osnova) 4 %
&

~ 7
VySetieni karyotypu plodu z bunék
plodové vody - video

(elekironicka skripta ,Praktikum z obecné genetiky"
nebo Interaktivni osnova)

Lékarska fakulta

i vyukoné video

KARYOTYP

CYTOGENETICKE VYSETRENE PLODOVE VODY

Pracoviste:  Oddelenilehaiské genctiky FN Brno
Pripravii:  E-Makatrod, L Navoupilos, . eianov,
M. Hanikovi, Z Klin,Jarosa Wikler

Zpgacovals | Juroslay Winkler

My«
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Riziko pfibuzenskych shatki

Albinismus:
- Eetnost v nasi populacije 1/25 000 (indiani kmene Hopi v Arizoné — 1/192)

e xwr o
\T 2
GU)«)‘{/ &
NA

(Russell 1994)
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Priklady:
7) Vypotitejte pravdépodobnost, Ze kfizeni mezi dvéma heterozygoty da pfesné
oéekavany fenotypovy pomér dominantnich fenotypti k recesivnim 3:1.

Predpokladejme, Ze chceme védét, jak ¢asto by rodiny s osmi détmi mély Sest
déti s dominantnim fenotypem a dvé déti s recesivnim.

3A:1a v rodinach s osmi détmi 6A : 2a

(81/6121)(3/4)0 (1/4)2 = 0,31 319%





OEBPS/Images/kvantitativni_znaky03.JPG
Znaky

kvalitativni kvantitativni
1-2geny= Vétsi pocet genli = ]
P— el Fa
jednozna¢né vymezeny fenotypovy plynuly pfechod mezi extrémy =
projev = =
= ——————
na
populacijedincl
e —————
(negenetlcke vlivy)
=3 — = = e e

(napf. duplicita kumulativni bez dominance
je podminéna pouze 2 geny)
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Ukol &. 2: Pozorovani dédiénosti znaku s vazbou na pohlavi

- samecek = heterogameticky XY
- sami¢ka = homogameticka XX

Nehomologické &astiX ayY

Oblast homologie mezi X aY
(pseudoautozomalni oblast)

$ 5 § 3 " -

3 Znak se dédi jako by byl autozomalni

v - - o8 2\
N ' 5 L4 U

27 3%k & . A NG \ - . %
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Celkové je distribuce pravdépodobnosti zastoupeni pohlavi v rodiné se 3 dé&tmi
nasledujici:

DDD = (1/2)3 = 1/8
DDC, DCD, CDD =3 x (1/2)2x 1/2 = 3/8
CCD, CDC, DCC =3 x (1/2)2x 1/2 = 3/8
cee = (123 a1/8
celkem =1,0

Obecné Ize vypocet pro konkrétni kombinace zjednodusit, zobecnit pomoci rozvoje
binomického vyrazu (p + q)", kde

p — pravdépodobnost narozeni dévéete = 1/2
q - pravdépodobnost narozeni chlapce = 1/2
n — pocet déti

tedy napft. pro rodinu se 3 détmi:

(p+q)°=p®+3p%q+ 3pg2+

3dévéata 2D +1C
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Interakce genu
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Ukol &. 2: Pozorovani dédiénosti znaku s vazbou na pohlavi

-
w - white — bilé zbarveni o&i
T T

1) Dédiénost znaku s vazbou na pohlavi
2) Dédi¢nost kiizem
3) Neidentita reciprokych kfizeni
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Vyhody A. thaliana jako genetického modelu:

- velmi kratka generaéni doba

- Ize ziskat nékolik generaci do roka

- kvete za 5-8 tydn( od vykliceni, semena
dozravaji do 2-3 mésicll od vykli¢eni

- genotypy rané x pozdni






OEBPS/Images/vazba_genu01.JPG
Vazba gent

Vazba genl

Budeme sledovat dédiénost dvou mutantnich znaki u Drozofly.

A~ normlni kfidla B - hnédé télo
) a-zakrnéla kfidla b~ éemé télo
Krizeni 1 Kfizeni 2
P:
X
AA BB aa bb AA bb aa BB

crossing-over
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Interakce genu
6) Multiplicita

Duplicita kumulativni s dominanci
pfitomnost dominantni alely obou, jednoho genu nebo

nepfitomnost Hordeum vulgare

A_B_ A_bb aaB_ aabb
9 3 3 1
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1) jednoduché podminky kultivace

- v kultivaénich nadobkéach na Zivném médiu
- v termostatu pfi teploté 25 °C (t >31 °C = sterilni samegci, t <15 °C = redukce
plodnosti samicek)

L]

Zivné médium:
- kukufi¢ny rot, kvasnice, cukr, agar, desinfekéni
roztok

- po rozvafeni se naléva do vysterilizovanych
nadob

- nasledujici den je mozné po vloZeni filtraéniho
papiru umistit mouchy

W \ S |
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Determinace zbarvenivlasi u élovéka

eumelanin

&erné vlasy - velké mnozstvi eumelaninu, vysoka hustota ve vlasovém vlakné 1

hnédé vlasy - velké mnozstvi eumelaninu, mensi hustota eumelaninu
tmavé hnédé - piimés Eerveno-Zlutého pigmentu pheomelaninu

zména poméru eumelaninu : pheomelaninu = variabilta hnédé barvy

blond viasy - velké mnozZstvi eumelaninu, nizka hustota ve vlasovém viakné

$pinava blond (medova, slamova) — namisto eumelaninu pfeviada pheomelanin

zrzavé vlasy - velké mnozstvi a vysoka hustota pheomelaninu

velmi svétlé (albinotické) vlasy — neschopnost tvorby pigmentu

Sedé vlasy — rozkladné produkty pigmentu

pheomelanin
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http://www.arabidopsis.org/

Portals Download

Submt | News

Information Resource

‘The Arabidopsis Information Resource (TAIR) maintains a database of genetic and molecular
biology data for the model higher plant Azabicopsis thaians. Data available from TAIR includes
the complete genome sequence alang with gene structure, gene product information,
‘metabolisr, gene expression, DNA and seed stocks, genome maps, genetic and physical
markers, publications, and information about the Arabidopsis research community. Gene.
product function data is updated every two weeks from the latest published research lterature
and community data subrmissions. Gene structures are updated 1-2 times per year using
computational and manual methods as well as community submissions of new and updated
genes. TAIR also provides exensive linkouts from our data pages to other Arabidopsis
resources.

The Arabidopsis Biological Resource Center at The Ohio State University collects, reproduces,
preserves and distributes seed and DNA resources of Arabidopsis thaliana and related
‘species. Stockinformation and ordering for the ABRC are fullyintegrated into TAIR.

AT1607770
protein_coding_gene

AT1607770.1

AT1607770.2

Breaking News

New GO bar charts
Try our new bar charts to
visualze GO annotation
categories for your gene setor
the whole genome. (see
details)

GBrowse now at TAIR
View TAIR genome map data
using the GMOD generic
genome browser, or upload
your own genome data track
(see detals)

Petlegen SNPs now available.
249,052 high-quality SNPs
from Perlegen resequencing
arrays now available from TAIR
polymorphism search and
SeqViewer. Over 1 million
SNPs (various false discovery
rates) and 13,470 predicted
highly polymorphic or deleted
regions available on TAIR FTP.
site.

TAIR Curator position.
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ZaloZeni pokusu
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Stanoveni sily vazby:
2) Stanoveni z poméru v generaci F,

Souéinovy pomér
soutin rekombinovanych i
soucin rodicovskych cis: trans:

a, X a; a;Xay

a;Xay a, X a;

Pro takto vypoéitanou €iselnou hodnotu se zjistuje tabulkova hodnota
Morganova &isla (p)
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Program ve skriptech Praktikum z obecné genetiky

« rodokmen si nejdfive namalujte na papir a program pouzijte az pro prekresleni
* neumi vicenasobné sriatky

Higa o

Lxalt PhiD

Zobrazt meny Interaktivni sestaveni rodokmenu
2kt na Rodokmeny

= |8 X ev | se|»

o
8 $00 0000 OON

N || i

Ked rodokmenu

OBl M M 0 O Y,
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= 97

Geneticka determinace zbarvenivlast u ¢lovéka

Geneticka determinace zbarvenioéi u élovéka

« znaky polygenni, které vsak pii studiu dédicnosti v rodinach vykazuji zdanlivé
jednoduchou dédi¢nost

« vyzkumem dédicnosti téchto znaku v jednotlivych rodinach je mozné
identifikovat jednotlivé geny zodpovédné za piislusné zbarveni

« ovlivnéno typem a mnozstvim melaninu ve viasovém vlakné a melanosomech
melanocytli v duhovce oka
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Piklad: V populaci F, bylo 404 jedincti A- a 129 aa. Vypogitejte pomoci testu 2, zd
se tento Eiselny pomér shoduje s idealnim pomérem 3:1.

x2=g %o (% —e)?
eI
X:404 129 Celkem je 533 jedincti a testujeme
€: 399,75 : 133,25 pomér3:1 533/4=aa x3=A-

N=n1=2-1=1

oo (04-30075R (129133260
i 399,75 * 133725 = DLd ROS0ISE

Kriticka hodnota na 5% hladiné vyznamnosti pro 1 stuperivolnosti je 3,84

viz. tabulka

NN,
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Pravdépodobnost v genetické analyze a predpovédi

Soutasti genetického poradenstvi
- rodokmen, rodinna anamnéza

- vypocet pravdépodobnosti rizika
- cytogenetické vySetfeni — sestaveni karyotypu

- dva pohledy na pravdépodobnost
napf. pravdépodobnost 25 %
- riziko narozeni postizeného potomka — jevi se jako vysoka
- riziko onemocnéni — zda se nam relativné nizka zbyva prece jesté 75 %





OEBPS/Images/arabidopsis_thaliana02.JPG
- Celed: Brassicaceae (Brukvovité)

- roz&ifeni: kosmopolitni, od niZin az do hor,
zejména na vyslunnych stranich

- poprvé popsana Johannesem Thalem v 16. stoleti
- celkovy vzhled dospélé rostliny

- k pokusnym t&elim poprvé vyuzita F. Laibachem
zaCatkem 20. stoleti

- jako model v genetice od 40. let 20. stoleti

- jeji vyznam jako genetického m
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Pulvodni 6-genovy model zbarveni oéi u &élovéka

« navrZzen na zakladé studia rodokmen( bez znalosti genetické determinace
« dnes jiz neplatny

Dark brown / black 6 dominant alleles
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Qdruda drobnych fazoli s prdmérnou délkou 12 mm (kolisajici od 10 do 14 mm) byla
kfizena s velkosemennou odrddou 16 mm (od 12 do 20 mm). F4 byla pfiblizné
intermediarni, zatimco F, dala tyto vysledky:

Pr.: Dédiénost délky semene u fazoli.

Délka semen v mm Pocet semen
1" 3
12 9 |P: 12mm x 16 mm
13 34
14 131 Fy: 15,5 mm
15 251

19 300N 11 a3 20mm
1 223 = X FEaw

18 138 2 s
19 40
20
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Pro rodinu s 5 détmi:

(p+q)° = p®+ 5p*q + 10p°q2 + 10p%q> + 5pq* + °

|

3D +2C 1D +4C

Napf. vypocitej pravdépodobnost 2D + 3C

a) v uvedeném poradim
— jako p2g3 = (1722 x (1/2)3 = 1/32 (3,1 %)

b) v jakémkoliv pofadi, zajima nas jen pomér pohlavi 2:3
10p%3 = 10 (1/2)2x (1/2)2 = 10/32 = 5/16 (31,25 %)

?7?7? Jak zjistim pocet kombinaci ???

a) z Pascalova trojuhelniku
b) pomoci faktorialu
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Vyhody D. melanogaster jako genetického modelu

3) velky pocet potomk
- - zavisi na podminkach a genotypu
- samicka naklade v priméru 200 — 300 vajicek

¥ e

4) maly genom — 180 Mb, ~13 601 gen(i (r. 2000)

«DWW

5) maly po¢et chromozomt — n =
4 par = gonozomy, 2.-4. par = autozomy
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Interakce genu

1) Reciproka interakce

AB A_bb aaB aabb
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Geny determinujici zbarveni viast
pomoci molekuldrné-genetickych
pristupt

gen ASIP (20q11.22) = tmavé, pfipadné zrzavé viasy
(maly vliv - interaguje s dalSimi 8 blizkymi geny)

Odvodit pravidla pro dédi¢nost zbarveni viast je velmi obtizné, vliv ma:

« velké mnozZstvi genli
« riizné mnoZzstvi a hustota pigment(

Pozorujte ve vlastnim rodokmenu
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Interakce genu

5) Komplementarita
A — prekurzor

B - enzym

Lathyrus odoratus

AB A_bb aaB aabb

9 3 3 1
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http://www.arabidopsis.com/
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Fall 2007 Custom Project Price Guide

The new price guide for custom projects for the Fall
0f 2007 has been set and is shown at the bottom

ofthis page in the Sales Manager Messages
section. The Fall and Spring scheduling of
custom projects was announced last month. This
is the first major revision of custom project pricing
in over two years. It is also the first revision ever
that reflects our costs associated with compliance
with current USDA APHIS oversight concerning the
containment and disposal of Biosafety Level 1-P
transgenic plant biologicals and the importation of
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Vazba gent

- pro vypocet sily vazby je moZné pro nazornost jednotlivé tfidy oznacit pismeny

Fy: A B_ A_bb aaB_ aabb
Bi: AaBb Aabb aaBb aabb
ay a, a3 a,
cis trans
Rodicovské: a;, a, ay, a3

Rekombinované: ay, a; aq, a,
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Konstrukce genetické mapy formou hi celi(

- Ize vyuZit jako rozevicku k prikladu 4 ze skript \

_ Interaktivni genetické mapovani
| zpét na Tribodove manovani

Urovefi 1 (3 geny) ripoveca

AB 4
AC 6
BC 10
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Znak je recesivni

Pravidla pro éteni z rodokmenu

Aa Aa aa aa Aa Aa
aa aa
Znak je dominantni
vyskyt v kazdé generaci
aa aa Aa Aa

aa
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Karyotyp €lovéka
Historie:

20. léta 20. stoleti — pfiblizny pocet chromozomu v burice Elovéka

1956 — presny poéet chromozomu = 46 chromozomu
. g
1965 — technika vysetfeni chromozomu z periferni krve
- klasicka technika barveni mitotickych chromozom(i orceinem
= obdobi morfometrickych metod identifikace chromozomu
napt. dle polohy centromery — metacentricky, submetacentricky,

akrocentricky, telocentricky
pind it

chromatidy

centromera-) ramena
chromozému o
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Pozorovani vybranych mutantnich linii

Col (Columbia) — standardni rostlina

€lohy, fapiky a stonky stogené kolem své osy proti sméru
hodinovych rugigek, listy v rizici taktéz stocené
— polozakrslé rostliny **

e trichomy
-nevétvené (jednodetné) trichomy
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Vyhody D. melanogaster jako genetického modelu
)

7) rozsahla kolekce mutant(

w - white — bile zbarvené o¢i
y - yellow — Zluté zbarvené télo

e - ebony — Eerné zbarvené télo

vg - vestigial — zakrnéla kfidla

Curly, Lobe — ohnuta kfidla, zmensené oko
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z S| eidrovanym znakem u D. melanogaster bude pocet abdominalnich chloupk( na
4. abdominalnim segmentu

- pred ¢tyfmi tydny byla zaloZena jednoparova kfiZzeni sami¢ky se sameckem, u
nichz byl stanoven pocet chloupk(

- o dva tydny pozdé€ji byla ziskana generace F; s primérnym poétem chloupku
prenesena na nové kultivaéni médium

ni mame k dispozici populaci jedinct F,, na niz budeme hodnotit tento znak
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Kombinace vioh

Budeme sledovat déditnost dvou znakd u semen hrachu — zbarveni déloh a tvar semen.

NDr. pave Lizsl, Ph. ‘Senvsnistedisko MU
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riklad: V populaci F, bylo 404 jedincli A- a 129 aa. Vypocitejte pomoci testu x2, zda
se tento Eiselny pomér shoduje s idealnim pomérem 3:1.

X2=T (% —e)?
€
X:404 1 129 Celkem je 533 jedincti a testujeme
€: 399,75 : 133,25 pomér 3:1 533/4=aa x3=A-

N=n1=2-1=1

oo (04-30075P (129133250
J 399,75 * 133725 = BORFO0S

Kriticka hodnota na 5% hladiné vyznamnosti pro 1 stuperivolnosti je 3,84

Zjisténa hodnota 0,181 < 3,84, tedy na 5% hladiné vyznamnosti nebyl nalezen
—— | rozdil mezi zjisténymi a pfedpokladanymihodnotami a tedy byl potvrzen
: Stépny pomér 3 : 1
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Vzorové priklady:

1) Pravdépodobnost shody dvou lidi v krevn&-skupinovém systému ABO

Zastoupeni krevnich skupin ABO v nasi populaci:

A 415%
0: 378%
B: 141 %
AB: 6,6 %

a) Pravdépodobnost shody v jednotlivych skupinach u dvou nahodné vybranych

jedinch:
AaA: 0,415 x 0,415 =V0M72
0ao: =0,143
BaB: =0,0199
AB aAB: =0,0044

b) Pravdépodobnost shody v celém krevnéskupinovém systému ABO:
P =0,172 + 0,143 + 0,0199 + 0,0044 = 0,339
asi 34 %, tedy kazdy 3. ¢lovék ma shodu
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Postizeny dédegek v piibuzenském shatku bratrance se sestrenici.

CJ

AA aa

Aa Aa ”——O

Aa
1/2 17

aa
1/4

P =1/2x1/2x1/4 = 6,25 % vs. 0,005 %
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Interakce genu

3) Recesivni epistaze
alelaa>B (aa>B-)

Salvia viridis

AB A_bb aaB aabb
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Vztah dominantni epistaze, kde H dominuje nad Z (H>Z)

= je-li pfitomna dominantni alela H — hn&dé zbarveni
= chybi-liH a je pfitomna alela Z — zelené zbarveni
= v8echny alely recesivni — modré zbarveni

HHZZ hhzz hhzz

HHZz hhZz
HHzz
HhZZ
HhZz
Hhzz

H.Z_ hhZ_ hhzz

12! 3,
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Pohlaviu D. melanogaster
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Postup: Tribodové mapovani

2) Stanoveni poradi genli na chromozomu bco
- u rodi¢ovského usporadani provedeme dvojity crossing-over * E”; g 0,46%
a porovnavame, zda-li se takto vzniklé kombinace skute¢né | " !
vyskytly v DCO potomstvu NCO
. + brf 339
testujeme: an+ + 355 78,95%
tu FHE % (e 88
X x —* +++£ se ve tidé DCO nevyskytuje (je tam a + £)
o+ abr+ =toto pofadi tedy neni spravné anbrf 55 1627%

/ sco
- T 21

17 4,32%

prohodime pozice gent an a br a tesAtL}jeme:

br + f branf
X X — ani br an £ se ve t#idé DCO nevyskytuje, tedy
+ an + +++ ani toto potadi neni spravné

zaménime tedy pozice gentl an a f a testujeme:

bt £+ brt++
X X — br ++ se ve t#idé DCO vyskytuje, tedy nalezli
+ 4+ m +fan jsme spravné poiadi genii by - f - an
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Interakce genu
6) Multiplicita

Duplicita kumulativni bez dominance
pocet dominantnich alel

AABB AABb AAbb Aabb
AaBB aaBB aaBb
AaBb

aabb

Triticum aestivum
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Vazba gent

- pfi vazbé dvou genl neplati volna kombinovatelnost = odchylky od fenotypového
Sté8pného poméru 9:3:3:1v F,a 1:1:1:1 v B, generaci

——>  crossing-over —
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Geny determinujici zbarveni viasu
pomoci studia rodokmenti

Hnédé zbarveni vlasu (dominantni):

HCL3 na chromozomu ¢. 15
(asociace s hnédym zbarvenim ogi — ze 46

zkoumanych hnédookych rodiét mélo 44 také
hnédé viasy)

Blond zbarveni vlasu (recesivni):

Zrzavé zbarveni vlasu (recesivni):

RHC na chromozomu ¢. 4
hypostaticky ke gentim pro hnédé zbarveni
(gen produkuje pheomelanin, ktery se projevi jen pfi
nepfitomnosti eumelaninu)
- dominantni ke genu pro blond zbarveni

HCL3 (BRHC) > RHC >
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Z uvedeného modelu vyplyva, Ze:

- dva modrooci rodice mohou mit modrooké potomky

- dva hnédooci rodice mohou mit modrooké potomky
- dva hnédoooci rodi¢e mohou mit i zelonooké potomky

- dva zelonooci rodi¢e mohou mit zelonooké a modrooké potomky

EENIECN o [ve =N
Hhz  Hhzz hhzz  hhzz
S N
= TN hhzz
3 e AN
TN phzz
=N

? Ovéfte ve vlastnim rodokmenu ?
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- piibuzenské sriatky tedy mohou vést k vy§simu riziku narozeni déti s riznymi
dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi

V 16. stoleti — sfiatek Anny a Juraje Bathoryovych — siiatek bratrance druhého

stupné a sestrenice tfetiho stupné
2 A AN

é dcera - hrabénka AlZbéta Bathoryova

£

.- t&Zka epilepsie, sklony k nasili, sadismus
'\ a sexualni uchylky

Dédecek Juraje (Andras Bathory z Ecsedu)a
prababi¢ka Anny (Erzsébet Bathory) byli sourozenci
(www.alzbeta-bathory.cz, Jitka Hruba).
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Chromozomy barvené G-pruhovanim.

Kawéfyp Elovéka





OEBPS/Images/karyotyp_cloveka13.JPG
Ukol: Sestaveni karyotypu

Karyt;typ Elovéka
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Vyfotografované chromozomy barvene G-pruhovanim. [, /i

s

1) Rozstfihejte chromozomy a pfifadte je k sesterskym homologim

2) Urgete — pohlavi jedince

— zda-li je jedinec zdravy a nebo zda néktery chromozom chybi &i

prebyva
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Priklady:

3) Kfizime AaBbCc s AaBbCc, kde alely A, B, C jsou dominantni vigi a, b,c. Vdechny
tfi geny vykazuji volnou kombinaci. Jaky podil potomstva bude heterozygotni pro
v8echny tfi geny?

P: AaBbCc x AaBbCc

F;: jaky je podil (AaBbCc)

e A

P: Aa x Aa P: Bb x Bb P: Cc x Cc

Fi: Aa Fy:  Bb By, - CC

p (Aa) = 1/2 p (Bb)=1/2 p(Cc)=1/2

S TN

p (AaBbCc) =1/2x 1/2 x 1/2=1/8
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Geny determinujici zbarveni viast
pomoci molekuldrné-genetickych
pristupt

Hnédé zbarveni vlasu:
gen OCA2 (15912-q13; dfive HCL3) a gen HERC2 (15913.1)
- pomoci téchto dvou gen Ize vysvétlit vétsinu pfipad( hnédého
zbarveni vlast

gen SLC24A4 (14932.12)
gen KITLG (12921.32)
gen TPCN2 (11913.3)

Zrzavé zbarveni vlasu:

MC1R (16g24.3; dfive RHC nebo HCL2)
- ve Vvétsiné pfipad(i ma alela recesivni projev

- v kombinaci s genem HERC2 vykazuje hypostaticky projev (dominantni epistaze)

;

Cerné zbarveni viast:
SLC45A2 (5p13.2)

Blond zbarveni vlasu:
- ,opagné“ varianty uvedenych gent
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Ukol &. 2: Pozorovani dédiénosti znaku s vazbou na pohlavi

- samecek = heterogameticky XY
- sami¢ka = homogameticka XX

¥ L J
r Znak se dédi jen v otcovské linii - dédi¢nost pfima LY
N vSichni synové dédi znak od otce '3 % b |
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Priklady:

8) Pravdépodobnosti u dvojéat.

A) Jaka je pravdépodobnost, Ze dvé dizygoticka
dvojcata budou mit stejné pohlavi?

p(CC)=1/2x1/2 =1/4
p (DD) = 1/2 x 1/2 =1/4

p=14+1/4=2/4=1/2

B) Jaka je pravdépodobnost. Ze dvé monozygoticka dvojéata budou mit
stejné pohlavi?
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FlyBase: htt,

Iflybase.net/

“ FlyBase A Database of Drosophila Genes & Genomes
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Tiibodové mapovani

Podminky pro tiibodové mapovani:

1) jeden z rodi¢ je heterozygot ve vdech tfech mapovanych genech

2) druhy rodi€ je recesivni homozygot ve v8ech tfech mapovanych
genech

3) k dispozici mame dostate¢né velké potomstvo téchto rodich tak,
abychom zachytili i potomky s dvojnasobnym crossing-overem

r

Priklad 1

U kukufice je alela an (anther ear), br (brachytic) a f(fine stripe) viechny
na chromozomu 1. Z Gdajil v tabulce uréete pofadi genti na chromozomu a

mapové vzdalenosti mezi nimi. Namalujte genetickou mapu této Easti
chromozomu.

Fenotyp potomstva  Poéet
EEas 88
+F 21
bt 2
brf 339
o+ 3ss
antf 2
anbrd 17
anbrf 55

p
celkem 879
- > =N
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- vysledkem je odhad priimérného poétu chloupkd s odchylkou pro sledovanou
populacijedinc, ¢asto vyjadfovany intervalem spolehlivosti pro 1 az 3 nasobek
smérodatné odchylky

X+ts 68%
X+2s 95%
x+3s 99,7 %

h





OEBPS/Images/arabidopsis_thaliana06.JPG
Vyhody A. thaliana jako genetického modelu:

- velky poéet potomku
- Z jedné rostliny Ize ziskat aZ nékolik tisic semen
nost samospraseni i cizospraseni

om mezi vy§s$imi rostlinami
ce 2000 ukonéen projekt sekvencovani genomu Arabidopsis
25 Mbp, 25 498 genu)

hia ko,[e[g% prirodnich ekotypu

&inna transformaéni metoda pfipravy transgennicl
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LOREAL] Determinace zbarvenivlasi u Elovéka

« znak velmi komplikovany — zatim bylo identifikovano 8 ruznych genu

« zavisi na hustoté rozlozeni pigmentu ve viasovém vlakné (?podminéno geneticky?)
« a na mnozstvi a typu melaninu ve viasech

eumelanin - tmavé barvivo
pheomelanin - ¢erveno-Zluté barvivo
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Segregace vioh

Budeme sledovat dédicnost znaku, kterym je zbarveni semen hrachu.

ANDr. pave Lizal, Ph0. ‘Senvsnistedisko MU
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Astronautka Cady Coleman provadi pokus s rostlinkami Arabidopsis v pribéhu
isﬁy\a STS-93 (raketoplan Columbia, 1999).
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Ukol &. 2: Pozorovani dédiénosti znaku s vazbou na pohlavi

- samecek = heterogameticky XY
- samicka = homogameticka XX [

-

Znak se u samicek projevi jen v homozygotni sestavé
heterozygotni samicky jsou prenaseéky

W
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Interakce genu
6) Multiplicita

Duplicita nekumulativni
sta¢i jedna dominantni alela k Uplnému projevu

AB A_bb aaB aabb
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Pr.: Dédiénost délky semene u fazoli.

Qdruda drobnych fazoli s prdmérnou délkou 12 mm (kolisajici od 10 do 14 mm) byla
kfizena s velkosemennou odrddou 16 mm (od 12 do 20 mm). F4 byla pfiblizné
intermediarni, zatimco F, dala tyto vysledky:
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Geny determinujici zbarveni o¢i
pomoci molekuldarné-genetickych
pristupt

2) TYR (11q14.3; EYCL1, GEY) = zelené oéi
3) SLC24A4* (14932.12) = zelené o&i
4) TYRP1* (9p23) = modré oéi

5) ASIP (20q11.22) = hnédé/jiné @

6) SLC45A2 (5p13.2) — tmavé/svétlé oti

7) Interakce s genem HERC2

*SLC24A4 + HERC2 = modré o€i (modrooci rodiée mohou miz zelenooké déti)
*TYRP1 + HERC2 = zelené oci

Pozn.: geny OCA2, HERC2, SLC24A4, ASIP a SLC45A2 soucasné uréujii barvu viasu.
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Drosophila melanogaster— octomilka obecna

(bananova muska, vinna muska)

- pochazi z Indo-malajské oblasti, nyni po
celém svéte
I
- poprvé pouZzita ke genetickym studiim v roce
1909 v laboratofi T.H.Morgana na Université

v Kolumbiiv USA
. "

- 1910 popsan prvni mutant s bilyma o€ima
= mutace white, gen lokalizovan na
chromozom X

3 ™
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Sledovani dédi¢nosti kvantitativniho znaku u Drosophila melanogaster

Znaky
kvalitativni kvantitativni
1 -2 geny = oligogeny Vétsi pocet genli = polygeny
jednozna¢né vymezeny fenotypovy plynuly pfechod mezi extrémy =

projev = diskontinuitni proménlivost

s oSN

Fenotypovy projev znaku

= kontinuitni proménlivost

SIS S8
Femtypové tiidy

Histogram dojivosti pfi prvni laktaci plemene Friesian

S L8
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Priklady:
6) ManZzelé heterozygotni v genu pro albinismus planuji tyfi déti. Jaka je

pravdépodobnost, Ze tyto déti budou dvé albinotické a dvé zdravé bez ohledu
na poradi, v némz se narodi.

P: Aa x Aa

planuji 4 déti
?2A: 2N

(41/2121) (1/4)2 (3/4)2 = 271128 219
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Riziko pfibuzenskych shatki

Zajimavost - pribuzenskeé sihatky 2. stupné (priznané)

« Evropa<1%

« Spanélsko, jizni Amerika, Cina, Japonsko,
severni a stfedni Indie, stfedni Asie, Nigerie,
Tanzanie 1 az 10 %

« jizni Indie, muslimové v severni Africe a
jihozapadniAsii > 10 % (misty az 50 %)
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Karyotyp €lovéka

st — G-pruhy
— FISH (Fluorescenéniin situ hybridizace) — fluorescenéni obarveni ¢asti
chromozomu pomoci komplementarni sondy
¥
Fluoresence In Situ Hybridization

Labeling with
fluorescent dye

“‘w/

Denature 4
&
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Karyotyp €lovéka
Sestaveni karyotypu

Princip: na zakladé morfologie a prouzkovani chromozomy podle idiogramu
uspofadame do 7 skupin

Postup:
- odbér periferni krve

- kultivace lymfocyttl z periferni krve — indukce z G, do G; faze bunééného cyklu
pomoci specialniho kultivaéniho média

- mitéza pfi 32 °C po dobu 72 hodin

- psobeni kolchicinem — zastaveni mitézy, synchronizace bunék

- hypotonizace a fixace chromozomu

- barveni
Vyznam: 5
- uréeni pohlavi
- % = ~ 22
- stanoveni zmén ve struktufe a po¢tu chromozomu |
Pi.: f ' |
== -
zdravy muz — zépis: 46,XY Fos
KlinefelterGv syndrom — 47 XXY Chronicka myeloidni leukémie
TurnerQv syndrom — 45 X — Ph-chromozom - translokace
Down0v syndrom — 47, XY,+21 mezi chr.9 a 22

Pataliv syndrom — 47, XX,+13 zapis: 46,XY,1(9;22)
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Chi-test

(Chi-kvadrat, x2, Test dobré shody)
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Pravdépodobnostv genetické analyze a piedpovédi

Priklady:
5) Jaka je pravdépodobnost, Ze v rodiné se tfemi dé&tmi budou vSechny stejného

pohlavi?

p(DDD) = ¥ x ¥ x %= 1/8
p(CCC) = ¥ax ¥ x o= 1/8

Oba jevy se vzajemné vylu€uji, tedy pravdépodobnost Ze se narodi tfi déti
stejného pohlavi je 1/8 + 1/8 = 2/8 = 1/4

22?2P2D +1C

p(DDC) = ¥ax % x ¥ = 1/8
p(DCD) = Y5 x Y% x %= 1/8
p(CDD) = %X % x %= 1/8

p=3i8
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Ukol &. 1: Pozorovani %osophila melanogaster

- 1) Pozorovani standardnich jedinc(
4 2) Rozdéleni standardnich jedincti podle pohlavi
wll e

3) Pozorovani mutantnich jedinct -

- l’ B
A
\ w white — bile zbarvené o€i
~ y - yellow — Zluté zbarvené télo

3 i , e - ebony — €erné zbarvené télo
- vg - vestigial — zakrnéla kfidla ooy
‘ W Curly, Lobe — ohnuta krldla zmensené oko -~ \






