Geneticka determinace zbarveni vlas U u ¢lov éka
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Geneticka determinace zbarveni o ¢€i u ¢lov éka

e znaky polygenni_, které vSak pfi studiu dédi¢nosti v rodinach vykazuji zdanlivé
jednoduchou d eédi€énost

« vyzkumem d édiénosti téchto znaku v jednotlivych rodinach je mozné
identifikovat jednotlivé geny  zodpovédné za pfislusné zbarveni

 ovlivnéno typem a mnozstvim melaninu ve vilasovém viakné a melanosomech
melanocytu v duhovce oka



Vyskyt v r tiznych populacich

* v mnoha populacich se vyskytuje témér pouze hn éda barva o €i a hnédé zbarveni
vlas i (napr. africké a asijské populace)

* naopak v Evrop é se vyskytuje a misty i prevlada modra barva o ¢i a blond barva
vlas U

o v jinych populacich je zase bézny vyskyt vSech moznych typ G zbarveni (napf.
populace CR)

Souvisi to s geografickymi rozdily v produkci melaninu — napf. svétla kize, blond viasy
a modre oci u severskych narodu (vliv UV svétla a produkce vitaminu D)
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Bevdlkerungsanteil mit blauen bzw. griinen Augen

Geograficka distribuce svétlého zbarveni

= Geograficka distribuce zbarveni vias G
OCi



LOREAL Determinace zbarveni vlas U u &lov éka

 znak velmi komplikovany — zatim bylo identifikovano 8 r tznych gen t

e zavisi na hustot é rozlozeni pigmentu ve vilasovém vlakné (?podminéno geneticky?)
e a Na mnozstvi a typu melaninu ve vlasech

eumelanin - tmavé barvivo
pheomelanin - Cerveno-zluté barvivo



Determinace zbarveni vlas U u ¢lov éka

eumelanin

éerné vlasy - velké mnoZstvi eumelaninu, vysoka hustota ve vlasov ~ émvidkn é ¢

hnéde vlasy - velké mnozstvi eumelaninu, mensi hustota eumelaninu
tmav é hnéde - pfimés ¢erveno-zlutého pigmentu pheomelaninu

zména poméru eumelaninu : pheomelaninu = variabilta hnédé barvy

blond vlasy - velké mnozstvi eumelaninu, nizka hustota ve vlasovem vilakné

Spinava blond (medova, slamova) — namisto eumelaninu prevlada pheomelanin

zrzave vlasy - velké mnozstvi a vysoka hustota pheomelaninu

velmi sv étlé (albinotické) vlasy — neschopnost tvorby pigmentu

Sede vlasy — rozkladné produkty pigmentu

pheomelanin



Geny determinujici zbarveni vias U
pomoci studia rodokmen &

Hnédé zbarveni vlas 0 (dominantni):

HCL3 na chromozomu ¢. 15

(asociace s hnédym zbarvenim oCi — ze 46
zkoumanych hnédookych rodi¢t mélo 44 take
hnédé vlasy)

Blond zbarveni vlas U (recesivni):

Zrzavé zbarveni vias U (recesivni):

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

HCL3 (BRHC) > RHC >




HCL3 (BRHC) > RHC >
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 dva zrzavi lidé mohou mit zrzave nebo blondaté dité, nemohou mit vSak hnédovlasé
nebo Cernovlasé dité (neuvazujeme zmény v hustoté pigmentu)

e 2?7 dva blondati lidé musi mit blondaté déti (pokud neuvazujeme zmény v hustoté
pigmentu)
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? Overte ve viastnim rodokmenu ?



Geny determinujici zbarveni vias U
pomoci molekularn é-genetickych
pFistup a

* identifikovano 8 gen 0
 plsobi samostatn é a nebo v interakci s jinymi geny

Hnédeé zbarveni vlas u:
gen OCA2 (15g12-q13; dfive HCL3) a gen HERC2 (15g13.1)
- pomoci téchto dvou genu lze vysvétlit vétSinu pripadt hnédého
zbarveni vlasu

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



Geny determinujici zbarveni vias U
pomoci molekularn é-genetickych
pFistup a

Zrzaveé zbarveni vlas u:

MCI1R (16924.3; dfive RHC nebo HCL2)
- ve vetsiné pripadu ma alela recesivni projev
- v kombinaci s genem HERC2 vykazuje hypostaticky projev (dominantni epistaze)

Cerné zbarveni vlas :
SLC45A2 (5p13.2)

- ,opacné* varianty uvedenych genu




Geny determinujici zbarveni vias U
pomoci molekularn é-genetickych
pFistup a

gen ASIP (20g11.22) = tmave, pfipadné zrzave vlasy
(maly vliv - interaguje s dalSimi 8 blizkymi geny)

Odvodit pravidla pro dédicnost zbarveni vlasu je velmi obtizné , vliv ma:

 velké mnozstvi genu
 ruzné mnozstvi a hustota pigmentu

Pozorujte ve vlastnim rodokmenu




Ukazka rodokmene s d édicnosti zbarveni vlas U
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Sledovany znak — zbarveni vlasti
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e je dano mnozstvim barviva melaninu v duhovce oka

Obecn é:
zadny melanin = modré o €i
intermediarni mnozstvi melaninu = zelené, Sede, svétle hn éde odi
vysoky obsah melaninu = hnéde a Cerné (tmavé hnédé) oci




PlUvodni 6-genovy model zbarveni o ¢€i u ¢lov éka

» navrzen na zakladé studia rodokmenu bez znalosti genetické determinace
* dnes jiz neplatny

Light blue 0 dominant alleles

Light brown 4 dominant alleles

Dark brown / black 6 dominant alleles
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Geny determinujici zbarveni o €i
pomoci studia rodokmen &

Gen Fenotyp Chromozom
EYCL1 = GEY Zelené zbarveni 19
EYCL2 = BEY1 Stfedné hnéda (oriSkova) asi 15
EYCL3 = BEY?2 Hnédé zbarveni 15

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




Vztah dominantni epistaze , kde H dominuje nad Z (H>2Z)

= je-li pfitomna dominantni alela H — hnédé zbarveni
= chybi-li H a je pfitomna alela Z — zelené zbarveni
= vSechny alely recesivnhi — modré zbarveni
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Z uvedeného modelu vyplyva, ze:

- dva modrooci rodie mohou mit modrooké potomky

- dva hnédooci rodice mohou mit modrooké potomky
- dva hnédoooci rodice mohou mit | potomky

? Oveérte ve vlastnim rodokmenu ?

- dva rodiCe mohou mit a modrooké potomky
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Geny determinujici zbarveni o €i
pomoci molekularn é-genetickych
pFistup a

o identifikovano celkem 7 genu
 plsobi samostatn é 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 vSak ovliviiuje i sousedni gen HERC2 (15g13.1)

Interakce mezi geny OCA2 a HERC2 je pro zbarveni o€i nejvyznamn éj
(74 % pripadu hnédée/modré zbarveni oci)

O _H_ =hnéda

oo H =hneda

O_H_=hneda H je epistaticky nad O
O_ hh = zelena (odpovida pGvodnimu vztahu

00 hh = modra mezi EYCL1 a EYCL3)




Geny determinujici zbarveni o €i
pomoci molekularn é-genetickych
pFristup u

2) TYR (11914.3; EYCL1, GEY) = zelené o éi
3) SLC24A4* (14932.12) = zelené o €i
4) TYRP1* (9p23) = modré o €i

5) ASIP (20911.22) = hnédé/jiné
6) SLC45A2 (5p13.2) — tmaveé /svétlé odi

7) Interakce s genem HERC?2

*SLC24A4 + HERC2 = modré o €i (modrooci rodi¢e mohou mit zelenooké déti)
*TYRP1 + HERC?2 = zelené o éi

Pozn.: geny OCA2, HERC2, SLC24A4, ASIP a SLC45A2 soucéasné urcuji i barvu viasu.



