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Chromozomy u cloveka
lidské bunky obsahuji 23 sad chromozomu —
tedy 46 (posledni sada jsou chromozomy
pohlavni)




MITOZA - bunééné déleni télnich bunék

(z jedné buniky vznikaji dvé, aniz by doslo ke zméné genetické informace)
dale jen pro pochopeni — nebude se zkouset

telofaze
a rozdéleni
bunky

profaze metafdze anafédze



M EIOZA = bunécné déleni pohlavnich bunék

(z jedné bunky vznikaji nové s poloviéhim poétem chromozomu)

Shodné chromozomy se k sobé podélné prilozi (pficemz mize dojit k vzajemné
vymeéneé jejich ¢asti — crossing over)
Dale dochazi k rozchodu chromozomti z paru k polim délici se bunky, tedy po

ukonceni této faze se z plivodni jedné burniky obsahujici dvé sady chromozomu
vytvori dvé dcefiné bunky obsahujici po jedné sadé.



Toto druhé déleni odpovida mitéze — tedy dojde k podélnému
rozstépeni chromozomu, jejich rozchodu a dotvoreni chybéjici
casti.

Vznikaji CTYRI nové bunky , aviak ne vzdy jsou viechny
zivotaschopné.



Vysledkem mitotického déleni jedné bunky

(obsahuijici chromozomu) jsou dvé
buniky shodné s puvodni (obsahuijici
diploidni po€et chromozomu — ).
X
dve sady
jednu

sadu



Bunka a pocet sad chromozom

DIPLOIDIE

2n

— (HAPLOIDNI BUNKA)
v bunikach slouzicich k pohlavnimu
rozmnozovani najdeme vzdy pouze
haploidni pocet chromozomu —
jednu sadu —




Genotyp a fenotyp jedince

Spojenim dvou GAMET vznikne
ZYGOTA genetickou informaci
od obou rodi¢ovskych jedinct

GEN - geneticka informace je ulozena v useku DNA

GENY VELKEHO UCINKU

- na tvorbé znaku (vétSinou kvalitativniho) se podili malo genul —
Casto jeden (pr. zluta barva blatouchu)

= gen ma velky fenotypovy vyznam
- vliv prostredi ma maly vyznam

GENY MALEHO UCINKU

- na tvorbé znaku (vétSinou kvantitativniho) se podili mnoho genu
(pf. hmotnost organismu)

=gen ma maly fenotypovy ucinek
- vliv prostfedi ma velky vyznam



GENOTYP - soubor vsech alel kazde bunky
jednoho

konkrétniho organismu

= ALELY — mozné varianty jednoho genu
- muze kédovat TVORBU funkénich latek
- mUze kédovat ABSENCI tvorby
funkcnich latek

Homozygotni genotyp
AA — homozygot dominantni

projevim se , projevim se
aa — homozygot recesivni

neprojevim se, neprojevim se

Heterozyqotni genotyp
Aa nebo aA - heterozygot

neprojevim se , projevim se




FENOTYP — konkreétni projev genotypu
organismu na jeho viastnostech

genotyp AA Aa aa
fenotyp A A a

Uplna dominance - i jedna dominantni alela staéi, aby
se vlastnost 100% projevila




genotyp AA Aa aa
fenotyp A Aa a

Nel]plné dOMINACE — jedna dominantni alela NESTAG ke

100% projeveni viastnosti

KOdom iINance — existuje vice alel pro rizné viastnosti
IA — projevim se jako A
IB — projevim se jako B
I — neprojevim se




Déedicnost krevnich skupin

Znate vsechny mozné kombinace genotypu
krevnich skupin. Jaky bude jejich fenotyp —
jakou krevni skupinu budou mit lide s timto
genotypem?




Johan Gregor Mendel (1822 — 1884)
- opat brnénského klastera
- zabyval se slechténim

Pri pokusech na hrachu
zjistil, ze pri krizeni
dochazi ke stejnym
statistickym vysledkdm

Podle nich formuloval
zakony, aniz by znal
podstatu dedicnosti




1.Mendeluv zakon — o uniformité prvni
generace krizencu

Kdyz kfizime dva ruzné homozygoty
(recesivniho a dominantnich), jejich

potomci budou

fl Aa ) A




heterozygoti

homozygoti dominantni homozygoti recesivni

genotyp
fl A

| %A\
f2 AA A

fenotyp A A A a
3 n




heterozygoty ve DVOU
16

genotypovych kombinaci

genotyp

AB

ab

Jals)

AaBb

abB

Aabb

ab

Stépny pomér 1:2:1:2:4:2:1:2:1 = 16




fenotyp

AB AABb

Ab AABb AaBb
aB

ab

Stépny pomér 9:3:3:1

Mendlovy zakony plati, avsak jsou platne s
jistymi omezenimi.



Chromozomové urceni pohlavi

u nejvyspélejSich organismui s oddélenym pohlavim gonochoristil (opak hermafrodita
— nerozliSené pohlavi — ma samgéi i samici gonady)

SavcCi typ chromozéomoveého urceni pohlavi

pohlavni chromozomy — oznaCovany Xa Y
kombinace XX -zenskeé pohlavi
XY - muzske pohlavi

XX XY
N
genotyp ) 9,4 XX XY ) Q'

fenotyp Q 9 8 (?




Pohlavneée vazana dedicnost

XX XY AX XY

zdrava Zena nemocny muz zdrava Zzena (nositelka) zdravy muz

h?)(lc?:é:ky zd)r(a)v(é XY kluzi(nYemocnl' XX XX XY XY

zdrava nositelka zdravy nemocny
Problém je na chromozomu Y a
ten k sob& nema adnou Problém je na chromozomu X a
protivahu, proto jej dédi vSichni tak se prenasi v populaci.
muzsti potomci. projevi se u casti muzskych
potomku.

Pohlavne ovladana dédicnost

Urcity znak se projevi diky pritomnosti zenskych nebo
muzskych hormonl v téle — druhotné pohlavni znaky.



Dédicnost daltonismu (barvosleposti)

Tehotna kamaradka ma strach, ze se ji narodi dite s barvosleposti,
jakou ma i jeji bratr. Jaka je pravdepodobnost této genetické
choroby vazané na pohl. chromozom X u jejiho ditéte?

Pokud je prenaseckou X
jejich deti X X



Mutageny — latky pusobici tyto mutace (chemikalie, zareni,
starnuti)

Genomové mutace — zmény pocétu chromozomu
trizomie 21 Downova choroba, supermuz, superzena




Trojity test (triple test)
Tento test se provadi mezi 14.-18. (nejlépe 16,5 -17) tydnem téhotenstvi.

Triple test odhaluje dve nejcCastejsi vady — rozstépy a chromozonalni abnormality,
nejCasteji Downuv syndrom

Kombinovany test v I. trimestru

Stanoveni dvou plasmatickych bilkovin provadi se v 9-11. tydnu gravidity.
Tento test v kombinaci s méfenim Sijové rasy a detekci pfitomnosti NB (nosni
kiistky) muze odhalit az 87 % plodd s Downovym syndromem.

Nuchalni translucence - NT

Ultrazvukové méreni ztlusténi na Siji plodu. (v 11. - 13. tydnu gravidity).

70 % plodu s nékterymi vrozenymi vadami ma vyznamny otok na $iji zpusobeny
nahromadénim tekutiny — takto |Ize odhalit az 75 % chromozomalnich abnormalit

(Downav syndromu, Edwardslv syndrom, Patautlv syndrom, TurnerQv syndrom
a vady srdecni).



Pritomnost nosni klstky

Ultrazvukem se sleduje obliCej plodu a pokud mu v 11. az 14. tydnu chybi nosni
kiistka nebo je nedostatecné vyvinuta, je velmi pravdépodobné, Ze plod trpi
trisomii 21, 18, nebo 13, pfipadné jinou genetickou vadou. Diagndézu musi
potvrdit jesSté dalSi vySetreni

Ultrazvukové vysetieni ve 2. trimestru

Provadi se ve 20. - 22. tydnu t€hotenstvi. Hodnoti se nasledujici organy: srdce (4
oddily, velké cévy), branice, Zaludek, ledviny, mocovy méchyf, pater, predni
bfisni sténa, pupecnik, mozek, obliej, 4 konfetiny. Rovnéz chovani plodu,
umisténi a struktura placenty a mnozstvi plodové vody.

Amniocentéza

je odbér nékolika mililitra plodové vody (vétSinou mezi 15. a 18. tydnem
gravidity).

Cytogenetické vySetieni chromozému s vysokou pravdépodobnosti (99,5 %) urci
genetické postizeni plodu

Biopsie choriovych klku

se provadi v 10. - 12. tydnu téhotenstvi. Biopticka jehla se zavadi do délozni
dutiny budto pfes briSni sténu nebo posevni cestou. Ze ziskaného vzorku je
mozné provest cytogenetické a molekularné genetické vysetreni.

Cytogenetické vySetieni chromozému s vysokou pravdépodobnosti (99,5 %) urci
genetické postizeni plodu.



Dékuji za pozornost.



