Zaklady genetiky

Proé¢ jsme podobni rodi¢im?
A jak k tomu vlastné miuzZe dojit?



(1822 —1884)
O jeho zivote

* byl mnich, zakladatel gene’rlky o opo’r
augustinianského klastera v Brné

e studium na Filozoficke fakulté v Olomouci, Videnske
univerzite

« 1856-1863 veénoval krizeni hrachu
a sledovani potomstva

« formulace pravidel -
Mendelovy zakony dédi¢nosti.



http://cs.wikipedia.org/wiki/Gregor_Mendel

Genetika = véda o dédicnosti a proménlivosti ( 1865 - vytisténd prdce Mendela
-jeho prdce vsak byla plné docenéna az po jeho smrti.

Dédicnost:

> schopnost rodi¢l preddvat potomkim viechny znaky, které urcuji prislusnost
k uréitému druhu

> schopnost potomstva opakovat vliastnosti rodi¢l a predchozich generaci

> prenos genetické informace z rodi€l na potomstvo a realizace této
informace v urcitych podminkdch

Proménlivost :
= variabilita

m Zdklad evolu¢ni potence druhu




Genetika
Dédicnost na urovni nukleovych

/ kyselin

molevkulcml Predavani vioh z buiiky na
e bunék M bunku

e organismu
* populaci \ Predavani vlastnosti mezi

jednotlivci

Dédi¢nost znakl na urovni
populaci



/4 4 °
Zakladni pojmy

Znaky = vlastnosti organismu
- morfologické — dané tvarem a velikosti

morfé = podoba
e  funkéni - schopnost vykondvat urcité funkce
- psychické —u clovéka

(haddani, inteligence, temperament)



|Kde je vlastné sidlo dédinosti?
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unka

Stavebni kameny DNA
- nukleotidy, <
obsahujici nukleové
bdze (adenin, tymin,
cytosin, guanin (RNA -
uracil)

Kyselina deo

200§

chfomozon

Lidska burika jich ma
46 (23 para)

Tvar dvojité sroubovice o
obr. autor



materska dvousroubovi
DNA

ﬂ




304?

%o 0 Aminokyseliny

Protein
« \
:';F;“H:u z|1|rr.e & K h'l'l" AD‘F RNA viZe
DNA ' j .'-L ummnl‘y:ulmr
tRNA %

Jﬁd"; Rostouci poly-

e Y peptidovy
- tRNA s ummu " Tetézec
kyselinou se

& vaZe na
. ribosom

- 1

kodon

Cytoplasma



Geneticky kod

po fadé pokusu bylo
dokdzdno, ze geneticky kdd
je tripletovy, fo znamend, ze
kazda trojice bazi koduje
jednu aminokyselinu

tyto trojuseky na mRNA se
nazyvaji kodony

celkem jsou 4 bdze, takze
pro kombinaci médme
celkem 4x4x4=64 moznosti

dulezity je triplet AUG, nebot
jde o triplet iniciacni a
friplety UAA, UAG a UGA,
ktere jsou oznacovany jako
triplety terminacni, neboli
beze smyslu

Codon 1

Codon 2

Codon 3

Codon 4

Codon 5

Codon 6

Codon 7

OPFCOOPOOO0OCCOOIPOOOPCOR

mRNA
Ribonucleic acid

I‘I'I'IﬂlﬂE pdapted frorm: Mational Human Genome Resesrch Institute.
Talking Glassary af Genetic Terrms. Available ab! wahw. genome_gowv)
Peges/Hyperian/DIRS /VIPjGlossary/Tustration/sedan. shtml.



v C A G

UUUU fenylalanin| UCU serin UAU| tyrosin | UGU| cystein
UUC | fenylalanin| UCC serin UAC | tyrosin |UGC | cystein
UUA| leucin UCA serin UAA stop UGA stop
UUG| leucin |UCG| serin UAG stop UGG | tryptofan

C|CUU| leucin |CCU| prolin | CAU| histidin | CGU| arginin
CuC| leucin |CCC| prolin |CAC| histidn |CGC| arginin
CUA| leucin CCA| prolin |CAA| glutamin | CGA| arginin
CUG| leucin |(CCG| prolin |CAG| glutamin (CGG|  arginin

A |AUU | izoleucin | ACU| treonin | AAU| asparagin | AGLU serin
AUC | izoleucin | ACC| treonin | AAC | asparagin | AGC serin
AUA | izoleucin | ACA | treonin | AAA lysin AGA | arginin
AUG| metionin | ACG| treonin | AAG lysin AGG| arginin

G | GUU valin GCU| alanin | GAU kys. GGU | glycin
GUC valin GCC| alanin | GAC |asparagova| GGC | glycin
GUA valin GCA| alanin | GAA kys. GGA| glycin
GUG valin GCG| alanin | GAG| glutamova |GGG|  glycin




A —_—

A B C

DNA je sloZend z usekt (6ENU), nesoucich informaci o uréitém
znaku (napr. barva oéi, tvar usniho lalt¢ku).

Stejny gen (napf. pro barvu o¢i) ale mize mit rizné varianty =
ALELY (napr. hnéda barva o¢i, modra barva oc1)

Stejny GEN, urcujici barvu oci

A\ a

. —

Rizné ALELY stejného genu

(A - hnédé oéi, a - modré oéi)




Gen

zOkladem genetické informace DNA

poradi bdzi na DNA je vzorem pro poradi
aminokyselin v bilkovinadch (triplety)

gen = Usek DNA, podle ktereho vznikd
jedna nebo vice bilkkovin (nebo RNA)

genom = soubor vsech genu v jadre

geny umistény na chromozomech

prokaryotni bunky maji jeden chromozom
(=jadro)

eukaryotni bunky maji obvykle nekolik
chromozomu



Chromozom

« chromozomy jsou pentlicovité Utvary z DNA (+
dalsich Iatek, hlavné bilkovin - histonU) v jadre

« chromozomy jsou Vv interfdazi (v dobé, kdy se
bunka nedéli) rozpletené (dekondenzované),
nelze je béznym zpusobem v jadre rozlisit, maiji
vzhled chromatinu

Pocet chromozomu v jadre

 haploidni (n) - kazdy chromozom, tedy i kazdy
gen je v jadre jednou - bakterie, nékteri prvoci,
rasy, pohlavni bunky

« diploidni (2n) — v bunce je n pdaru
homologickych chromozomu, kazdy gen je v
jadre 2x




Alela

« nékteré geny mohou existovat v nékoliko
odlisnych formdch - alelach

Tj. existuji geny, které maiji
» jednu alelu (tech je vetsinag)

« dvé alely (obvykle se oznacuiji velkym/malym
pismenem A/a)

 1fi nebo vice alel (obvykle se oznacuiji
iIndexem)

U haploidnich bunék se vzdy projevi pritomnad
alela

U diploidnich bunék jsou vzdy dvé alely, pokud
jsou ruzné, muze se projevit znak podminény
jen jednou z nich (=dominantni alelq)



Genotyp a fenotyp

« genotyp = geneticky zaklad (alely)
» fenotyp =znak (projev alel)

UpInd a nelpind dominance
* nejjednodussi vztahy mezi dvéma alelami

 rozlisuji se dva typy alel — dominantni (A),
recesivni (Q)

» diploidni organismus muze mit dvé stejné
alely nebo kazdou alelu jinou
AA — dominantni homozygot
Ad — heterozygof

aa — recesivni homozygot



TYPY DOMINANCE

@e® O O

Pokud jeden znak prevazi Pokud zadny znak neprevazi ( oba geny
= uplna dominance jsou stejné silné ) = neuplna dominance




Uplna a neuplna dominance

A je uplne dominantni nad a, sledovany znak je barva kvetu A

je alela pro Cervenou barvu, a je alela pro bilou barvu

UpIlna dominance

Genotyp

Fenotyp

Neuplna dominance

AA

Aa

dd

Genotyp | Fenotyp
AA | &
Aa
dd




Mendelovy zakon g _}

Johann Gregor Mendel (1822 — 1884)
narodil s&e na Moravé u Nového Jicina
pusobil v Brné

opat augustinidnskeho kldstera, ucitel

pokusy s ruznymi rostlinami (napfr. s hrachem),
statistické analyzy vysledkU

bez znalosti molekularni biologie (objev DNA v
roce 1953 - 0 100 let pozdéji) dospél k zakladnim
oravidlim dédicnosti, kterd plati dodnes




Frame IV.—-MENDELIAN INHHRITAMNMCE OF THE COLOLUR OF THE FLOWER IN THE CULINARY FEA

Tow Berves ol o pelami Mo Eworrs od o plea prsdagrdl by T fasgrs ~F 4 plam
vl w Ekleaand e T il Mk Dbk =dF B FREER 4 a =i fevresd T

http://imagecache2.allposters.com/



1. Mendeluv zakon

« krizeni monohybrida (1j. sledujeme jeden znak)

P:AAxaa & x &9 P:aax AA {5 x &
F1: Aa ﬁ Fl: Aa ﬁ

 Zakon o i1dentité reciprokych kiizeni a
stejnorodosti generace F1



v
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Pri krizeni 2 homozygoti ( jeden dominantni, jeden recesivni )
» vznika heterozygot
»Vsichni potomci jsou uniformni a fenotypové stejni jako dominantni rodic




2. Mendeluv zakon
e kfizeni dvou heterozygotu

Fl:AaxAa & x &

F2: A . Genotypovy stepny
pomer , . 4
AA Aa T
A AA:Aa: aa
e 9
Aa aa Fenovtypovy stepny
| - pomgr. |
& .

» Zakon Cistoty alel a St€peni



3. Mendeluv zakon

« dédi¢nost dvou pdrovych znaku

« kazdy z nich musi byt na jiném paru
chromozomu

P: AABB x aabb nebo Aabb x aaBB
F1: AaBb
-1 X F1: AaBb x AaBb

2. 16 moznosti (nékteré z nich se vicekrat
opakuiji)

VWChOZIbunka
; mozne gamety: AB, Ab, aB,

al
“, A, a a
D)1 (i) (1.




AB

Ab

aB

ab

AB

AABB

AABD

AaBB

AaBDb

Ab

AABb

AAbb

AaBDb

Aabb

aB

AaBB

AaBDb

aaBB

ab

AaBDb

Aabb

aaBb

- .

Fenotypovy stepny pomer: 9:3:3 : 1

« Uhlopricko
homozygotU

[ ]
« Uhlopricko
heterozygotu

Slechtitelske
novinky




F 1 X
P
ZzKs ZzKs
7K zK 75 ZS

7K 77KK 77zKK /7Ks 77Ks
zK 77KK zzKK 7z7Ks zzKs
/s 77Ks 77Ks 77ss /7S
ZS ZzKs zzKs /755 ZZSS




Zdkladni pojmy klasické genetiky

Klasickd = na drovni bunék, organizmt a populaci ( 1865 - 1940 )
Molekularni

Znak - vlastnost bunék nebo organizmil

ZNAKY

psychickeé




Mendlovy zdkony :

Zadkon o uniformité F 1

- hybridi prvni filidlni generace z homozygotnich rodi¢l jsou stejni (
uniformni )

Zdkon o identité reciprokych hybridi

-zaménime-li mezi sebou rodice, je vysledek stejny

Zakon o Cistoté vioh

-geny se v hybridu neslucuji, pri tvorbé gamet se od sebe opét rozchazeji

Zadkon o volné kombinovatelnosti vioh

-u polyhybridt vznika pri tvorbé gamet tolik moznosti, kolik je jich moznych
mezi veli¢inami vzdjemné nezdvislymi



Promeénlivost

= variabilita organizmt
Schopnost proménlivosti = progresivni vyvojovy faktor
Modifikace Vliv prostredi, napr. tepelné

nebo pldni podminky,
podnoz pri roubovani

= nedédi¢nd proménlivost

Vliv prostredi plsobici zmény v
__Mutace genech,

= dedicna promenlivost napr. chemicka Cinidla, zdreni,

tepelné Soky




MUTACE

nahodné nevratné zmeny genetickeé informace

navrat do puvodniho stavu je mozny jen dalSi
(zpétnou) mutaci

jediny zdroj novych alel

ostatni zdroje variability (meidza, crossing-over,
oplozeni) kombinuji zmény vzniklé mutacemi
mutace jsou predpokladem evoluce

Prirozené - vzacnéjsi ( napr. kosmické zareni, UV
zdrent, vlivy prostredi )

Umeélé - vyvolané ¢lovékem



Nahodnost mutaci

Mutace z principu nahodné — tj. neni predem
urceno, jaky usek genomu zmutuje a jakym
Zpusobem

Ale:
* Nektere useky DNA nachylngjsi k mutacim

« V urcitych (obvykle nepriznivych podminkach)
Jsou mutace Cetngjsi — bunka snizi ucinnost
opravnych systému

» Zvlastni pripad jsou geny pro bilkoviny
zajistujici imunitu



Priciny mutaci
Spontanni
 vznikaji bez pusobeni vnéjsiho Cinitele
« Cetnost pfriblizné 1:10°
Indukované —vyvolané vnejsimi pricinami
 fyzikalni mutageny — zareni, radioaktivita, ...
* chemické mutageny — aflatoxiny, organicka
rozpoustedla, DDT, ...
 biologické mutageny — viry (zacleni se
genomu -* preruseni genu)



Uéinky mutaci
y mut

silne pozitivni — velmi vzacné

mirneé pozitivni — méne casté

neutralni — bezné

mirne negativni — bézne

silne negativni — Casté

letalni — Casté



Rozsah mutaci

bodové — jeden nukleotid (baze) na DNA
retézcové — nékolik nukleotidu (jednotky — stovky)

chromozémové (aberace) — zmena struktury
chromozomu

genomoveé - zména poctu chromozomu
o aneuploidie (2n+1, 2n-1, ...)
o polyploidie (3n, 4n, ...)



Bodova mutace
(vznika odliSna aminokyselina — zména bilkoviny)

Original DNA code for an amino acid sequence.

) 4
oNA—CATCATCATCATCATCATCAT
bases

== His H His H His H His H His H His H His -

Amino acid Replacement of a

single nuclectide.
| | | | | | JI' | | | | | | | | | | 4

CATCATCATCHBITCATCATCAT
-4 His H His H His HWIT®H His H His H His |-

Incorrect amino acid, which may
produce a malfunctioning protein.

1.5, Mational Librany of Medicine



Zakladni
retézec:

Mutace
bez zmény
aminokyseliny

Mutace

s nepodstatnou
Zmeénou
aminokyseliny

Mutace

DNA
MRNA
AA

DNA
MmRNA
AA

DNA
MmRNA
AA

DNA
MRNA
AA

TAC
AUG
met

TAC
AUG
met

TAC
AUG
met

TAC
AUG
met

GTG
CAC
his

GTG
CAC
his

GTG
CAC
his

GTG
CAC
his

ATA
UAU

tyr

ATA
UAU

tyr

ATA
UAU

tyr

ATA
UAU

tyr

CCA
GGU

gly

CCG
GGC

gly

CGA
GCU
ala

GCA
CGU
arg

UuC
phe

UucC
phe

UucC
phe

UuUC
phe

TAG
AUC
ile

TAG
AUC
ile

TAG
AUC
ile

TAG
AUC
ile

ACT
UGA

(stop)

ACT
UGA

(stop)

ACT
UGA

(stop)

ACT
UGA

(stop)



Chromozémové aberace

(a) A deletion removes A BCDE F GH A BCE F GH

a chromosomal GaEE PDEEPr-- -NeEEDanD

segment. T T

A BCDE FGH AB CBCDE F GH

Duplicati
(b) A duplication a BEheEp-—— 38 ' =E>band

repeats a segment. T T

A BCDE FGH ADCBE FGH

(©) An inversion reverses (R > [ ) —nversion . ey T )

a segment within a

chromosome. ‘f T
A BCDE F GH M N OCDE F GMH
(@ A transiocation @D e @M T XD
moves a segment 3
from one chromosome T translncatmnr_
to another, non- MNOPOG R ABPOQ R

homologous one. aEm ) @ )

Copyright & Pearscn Education, Inc., publishing as Benjamin Cummings.



Aneuploidie

» pocCet chromozomu se zvétSi nebo zmensi o jeden
(vyjimecne i o vice)

* nekteré aneuploidie letalni, jiné aneuploidie jsou
pricinou genetickych vad

* U Cloveka napr.:
o Downuv syndrom (trisomie 21. chromozomu)
o Edwardsuv syndrom (trisomie 18. chromozomu),
o Patauuv syndrom (trisomie 13. ch.) — tézké postizeni
o Klinefeltertiv syndrom (pohlavni chromozomy XXY)

o Turneruv syndrom (chybi jeden pohlavni chromozom,
pritomen jen X)



Trisomicke syndromy

DownUv syndrom, EdwardsUv syndrom a PatauUv syndrom jsou
Valna vétsina trisomii je letdlni a takovy plod je v brzkém stadiu
téhotenstvi potracen jako tzv. Casnd téhotenska ztrata.

Vétsina zen si toho ani nevsimne, jen se podivi, ze se jim zpozdila
menstruace.

Trisomie, které maji nadeéji na donoseni jsou pravé Downuy,
EdwardsUv a PatauUv syndrom.

U viech téchto syndromu je vyznamnym rizikovym faktorem
vysoky vék matky. U Downova syndromu od tficdtého véku zeny
strmé roste riziko z bézného 1 na 800, v pétatriceti letech je to iz

1 na 385, ve Ctyriceti 1 na 100. Podobné je to i s narustem rizik
Edwardsova a Patauova syndromu. Pfi vyskytu t&chto syndromu
v roding je takeé vyssi pravdépodobnost postizeni.

Nebyl prokdzan vliv véku otce.



Downtuv syndrom

Pokud neni vada diagnostikovana jesté pred porodem, Ize ji velmi
snadno poznat i v prvnich dnech zivota novorozence. Po fyzické
strdnce patfi s mezi hlavni priznaky svalova hypotonie novorozence,
stav, kdy se projevi snizené napéeti ve svalech. Na pohled ma dité
malou postavu, ,kratkou' lebbku, ploché zdhlavi, nize postavené usni
boltce neprirozeného tvaru, kulaty oblicej a kratky krk s jakoby
prebyvaijici kUzi. V ocich jsou na okraji duhovky pozorovatelné
tzv. Brushfieldovy skvrny — malé bilé nebo zluté tecky. U nemocnych s
Downovym syndromem se také vyvine ndpadné velky jazyk, ktery se
mnohdy nevejde do Ust a zpUsobuje, ze nemocni maiji Usta Casto
pooteviend. Mezi vnitinim koutkem a korenem nosu se tahne typickd
kozni fasa, vyvolavaijici dojem sikmych oCi a mongoloidniho
vzhledu. Postizeni Downovym syndromem je faké pravdépodobné
nejcastéjsi pricinou mentdlnich retardaci. Inteligencni kvocient téchto
pacientu je snizen na hodnoty 30 — 60 bodU, psychomotoricky vyvoj
jedince je proto oproti zdravym détem opozdény. Charakteristicka je
pro jejich vyvoji hyperaktivita, projevuijici se roztékanosti, vybusnosti,
nesoustredénosti, neklidnosti a prehnanou aktivitou. Pacienti s
Downovym syndromem mohou frpét i dalsSimi vrozenymi vadami, napr.
srdce. Variabilita projevu viak muze byt u riznych jedincU vysokad.

([ J



Edwardsuv syndrom

Vyskyt Edwardsova syndromu je asi 1 na 7500 porody. Po narozeni nemad
EdwardsOv syndrom nadéji na prerziti kojeneckého véku. Primérné se miminka
dozivaiji asi 3 mésicU. V 80% jsou mezi narozenymi dévcata, coz je ddno obecné
vysSim prezitim divcich plodu.

Déti, které se narodi s Edwardsovym syndromem, maiji viditelné priznaky:

nizkou porodni hmotnost, malou, dozadu protazenou hlavu, Siroko od sebe
polozené oci, Castokrdt rozstépy rtd a patra, nizko polozené drobné usi, malou
spodni Celist a mald Usta.

Prsty maiji kie¢ovité seviené, nékdy nemaiji vyvinuty nebo vibec chybi palec,

nemaiji vyvinuté nehty. Chlapci maiji nesestoupla varlata. Dalsim priznakem
Edwardsova syndromu jsou zavazné srdecni vady (na ty velmi Casto déti umiraiji).

Déti postizené Edwardsovym syndromem nejsou vétsinou schopny prijmat
potravu (nepolykaji), museji byt krmeny zZaludeéni sondou. Viditelné vady typické
pro EdwardsUv syndrom jsou patrny i na nohdch: zkrédcené slachy a svaly
koncetiny krouti do neprirozené polohy. U nékterych jedincd mohou srdstat prsty
na nohou. Onemocnéni provdazi mentdini retardace. | kdyz se nékteré déti doziji i
veku pocitatelného na roky, jejich intelekt je na Urovni kojence, nemluvi, nékdy se

ani hlasove neprojevuiji.



Patautiv syndrom

« Pataulv syndrom se objevuje frekvenci 1 na 20000-
25000 porodu. Polovina narozenych déti umird

v prubéhu prvniho mésice zZivota.

« Pataulv syndrom (frisomie 13) je genetické onemocnéni vyvolané pritomnosti
tretiho chromozomu 13 v télnich bunkdch. Syndrom se vyskytuje s frekvenci
1 : 5000 novorozencU. Misto obvyklych 46 chromozomU (usporddanych ve 23
pdrech) jich jedinci s Patauovym syndromem maiji 47 (22 pdr0 a jednu trojici
chromozomu 13). Projevuje se mikrocefalii (mald hlava), holoprozencefalii
(vyvojovd vada, kdy nedochdzi k rozdéleni mozku na dvé pdrové hemisféry),
mikroftalmii (malé oci), popripadé anoftalmii (chybéni oci), kyklopii
(pritomnost jediného, centrdiné ulozeného oka) nebo hypotelorismem (odi
jsou velmi blizko u sebe), rozst€pem rtu a patra, mikrognacii (velmi mald dolni
Celist) Na dlanich je jedna vyraznd ,opici* ryha, byvd polydaktylie (pfitomnost
nadpocetného prstu), chodidla jsou ve tvaru ,,houpaciho kiesla*. Ddle byvd
kryptorchismus (nesestoupld varlata) a srdecni vada. Primérnd doba preziti
cini asi 2 mésice, 50 % pacientd umird béhem prvniho mésice Zivota.



http://cs.wikipedia.org/wiki/Trisomie
http://cs.wikipedia.org/wiki/Genetick%C3%A1_choroba
http://cs.wikipedia.org/wiki/Chromozom
http://cs.wikipedia.org/wiki/T%C4%9Bln%C3%AD_bu%C5%88ka
http://cs.wikipedia.org/wiki/Mikrocefalie
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Holoprozencefalie&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/wiki/Hemisf%C3%A9ra
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Mikroftalmie&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Anoftalmie&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/wiki/Kyklopie
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Hypotelorismus&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/wiki/Roz%C5%A1t%C4%9Bp
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Mikrognacie&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Opi%C4%8D%C3%AD_r%C3%BDha&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/wiki/Polydaktylie
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Kryptorchismus&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/wiki/Varle
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Srde%C4%8Dn%C3%AD_vada&action=edit&redlink=1

Turneruv syndrom

Americky Alékar Herny Turner si v roce 1938 vsiml, ze sedm jeho
pacientek spojuji nékteré spolecné charakteristické rysy: mala
postava, chybéjici pubertdlni vyvoj, kozni fasa na krku
("pterygium colli"), nizsi viasova hranice vzadu na krku a
omezend schopnost natdhnout paze v loketnich kloubech do
primky ("cubiti valgi"). Uverejnil svoje pozorovdni ve zndmém
lekarském Casopisu a na jeho pocest se poté pro tento soubor
priznaky vzilo oznaceni "TurnerOv syndrom". Mnohem pozdéiji, v
Ssedesatych letech, kdy jiz bylo mozné spolehlivé vysetrit
karyotyp, bylo toto vysetreni u jedné z nékdejSich pacientek
Henry Turnera skutecné provedeno a byl nalezen karyotyp
45,X. V Némecku se Turneruv syndrom oznacuje jako syndrom
"UllrichUv-Turneruv" na pocest némeckého Iékare dr. Ullricha,
ktery si viiml poprvé podobného souboru priznakd u némecké
divky. V Rusku se mu z podobnych dUvodu fikd "syndrom
Turner-Seresevskij".



Klinefelteruv syndrom

« Klinefelterdv syndrom je vrozené geneticky podminéné onemocnéni.
Neni az tak vzacné, vyskytuje se cca u 1z 500-1,000 noveé narozenych
déti muzského pohlavi. Pro svou ¢astou nendpadnost mUze tato
porucha zUstat pomérné dlouho nediagnostikovdna.

- V principu obdobnou poruchou je Turneruv syndrom, pii némz mad
postizend osoba pouze jeden chromozom X.

- Syndrom se ne na prvni pohled nemusi projevovat nijak vyrazné a moze
byt relativné ndhodnym ndlezem. Jisté odlisSnosti mohou byt v postave.
Nositelé Klinefelterova syndromu byvaiji vyssi a maji dlouhé koncéetiny.
Varlata jsou pritomna, ale jsou mensi a maiji narusenou funkci -
nemocni muzi jsou neplodni a hladiny testosteronu byvaji vyrazné nizsi. Z
toho duvodu maji postizeni méné muzné rysy, méné svalové hmoty, u
nékterych se objevuje zvétseni prsnich zIdz (zvétsend prsa u muze se
oznacuji jako gynekomastie), zensky typ pubického ochlupeni, vyssi hlas
a ukldddani tuku v oblasti bokU. Inteligence postizenych byvd relativné
normalni, nékdy se vsak u nich vyskytuji poruchy uceni.



http://www.stefajir.cz/index.php?q=turneruv-syndrom
http://www.stefajir.cz/index.php?q=gynekomastie-zvetseni-prsu-u-muzu

Polyploidie

poCet chromozomu se nasobi (3n, 4n, ...)

u rostlin bezné, vznikaji tak casto nové druhy
(sudé nasobky, u lichych chyby v meioze)
rizeni a vyladeni vyvoje zarodku, pri polyploidii
zkolabuje regulace vyvoje a zarodek zahyne)
v genomu zivocichu jsou doklady, ze nékteré
evolucni linie vznikly polyploidii (tj. polyploidni
jedinci mohou vzacne prezit a mohou byt
zakladateli nove vyvojove linie
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Zaver:
* Pro¢ jsme tedy podobni rodi¢im?
o ProtoZe celé nase télo je vytvoreno podle stavebniho planu
zakodovaného v molekule DNA, umisténé v chromozomech

v jadre kazdé nasi buriky. Chromozomi jsou v télnich burikach
dvé sady - jedna pochdzi od otce a druhd od matky.

* A jak k fomu mize dojit?
o Pohlavni buriky nasich rodi¢t (vajicko a spermie) obsahuji
kazdd jednu sadu chromozomi s kompletni DNA. Pri oplozeni

vaji¢ka dojde ke zdvojeni sad chromozémi a vzniku embrya,
které se naddle vyviji s genetickou informaci od obou rodic.
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