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ONEMOCNĚNÍ Z  
HLEDISKA GENETIKY

��GenetickGenetickáá

��DDěědidiččnnáá (heredit(hereditáárnrníí))

��VrozenVrozenáá (kongenit(kongenitáálnlníí))

��RodinnRodinnáá (famili(familiáálnlníí))

GENETICKÉ
ONEMOCNĚNÍ

OnemocnOnemocněěnníí vzniklvznikléé
mutacmutacíí

((gametickougametickou nebonebo somatickou)somatickou)

MUTACE A JEJICH 
NÁSLEDKY

��GAMETICKGAMETICKÉÉ
-- snsníížženeníí plodnosti (oplozovacplodnosti (oplozovacíí

schopnosti), embryonschopnosti), embryonáálnlníí mortalita, mortalita, 
abortyaborty

-- dděědidiččnnáá onemocnonemocněěnníí

��SOMATICKSOMATICKÉÉ
-- u plodu: aborty, VVVu plodu: aborty, VVV

-- postnatpostnatáálnlněě: p: přřededččasnasnéé ststáárnutrnutíí, n, náádorydory

DĚDIČNÉ ONEMOCNĚNÍ

OnemocnOnemocněěnníí vzniklvznikléé
gametickougametickou mutacmutacíí

a tuda tudíížž ppřřenosnenosnéé z generace na generaciz generace na generaci

VROZENÉ ONEMOCNĚNÍ

OnemocnOnemocněěnníí, kter, kteréé se se 
projevuje pprojevuje přři i narozennarozeníí

jedincejedince

RODINNÉ ONEMOCNĚNÍ

OnemocnOnemocněěnníí, jeho, jehožž
výskyt v urvýskyt v urččititéé rodinrodiněě je je 
ččastastěějjšíší nenežž v populaciv populaci
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�� DODO (LAD, SCID)(LAD, SCID)

�� VVVVVV (syndaktylie(syndaktylie))

�� ResistenceResistence (MHC, ECF88(MHC, ECF88))

GENETIKA VE GENETIKA VE ŠŠLECHTLECHTĚĚNNÍÍ ZVZVÍÍŘŘATAT

Geny ovlivGeny ovlivňňujujííccíí zdravotnzdravotníí stavstav

TYPY DĚDIČNOSTI 
NEMOCÍ

��MendelistickMendelistickáá

��NemendelistickNemendelistickáá

MENDELISTICKÁ
DĚDIČNOST NEMOCÍ

��MonogennMonogenníí
-- autosomautosomáálnlníí -- D, RD, R

-- gonosomgonosomáálnlníí -- D, RD, R

��VVííce nece nežž jeden genjeden gen

MENDELISTICKÁ
DĚDIČNOST NEMOCÍ

��MonogennMonogenníí
-- autosomautosomáálnlníí -- D,D, RR
-- gonosomgonosomáálnlníí -- D, RD, R

��VVííce nece nežž jeden genjeden gen

PopulaPopulaččnníí aspekt aspekt 
recesivnrecesivníích nemocch nemocíí

GENETIKA ZDRAVGENETIKA ZDRAVÍÍ VE VE ŠŠLECHTLECHTĚĚNNÍÍ ZVZVÍÍŘŘATAT

��ČČČČČČČČasto jediný zdrojasto jediný zdrojasto jediný zdrojasto jediný zdrojasto jediný zdrojasto jediný zdrojasto jediný zdrojasto jediný zdroj (plemen(plemen(plemen(plemen(plemen(plemen(plemen(plemeníííííííík)k)k)k)k)k)k)k)

��Frekvence heterozygotFrekvence heterozygotFrekvence heterozygotFrekvence heterozygotFrekvence heterozygotFrekvence heterozygotFrekvence heterozygotFrekvence heterozygotůůůůůůůů

TESTY HETEROZYGOTNOSTITESTY HETEROZYGOTNOSTITESTY HETEROZYGOTNOSTITESTY HETEROZYGOTNOSTITESTY HETEROZYGOTNOSTITESTY HETEROZYGOTNOSTITESTY HETEROZYGOTNOSTITESTY HETEROZYGOTNOSTI

GENETIKA ZDRAVGENETIKA ZDRAVÍÍ VE VE ŠŠLECHTLECHTĚĚNNÍÍ ZVZVÍÍŘŘATAT

��Podle potomstvaPodle potomstva

��DNA testy DNA testy ppřříímméé a nepa nepřříímméé
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TESTY 
HETEROZYGOTNOSTI 

PODLE POTOMKŮ

VýpoVýpoččet poet poččtu potomktu potomkůů, , 
ktekteřříí musmusíí být zdravbýt zdravíí, aby , aby 

pravdpravděěpodobnost podobnost 
heterozygotnosti byla heterozygotnosti byla 

menmenšíší nenežž 0.010.01

TESTY 
HETEROZYGOTNOSTI 

PODLE POTOMKŮ
�� PPáářřeneníí s recesivns recesivníím m 

homozygotemhomozygotem
�� PPáářřeneníí se znse znáámým mým 

heterozygotemheterozygotem
�� PPáářřeneníí otec na dceruotec na dceru
�� „„Automatický testAutomatický test““

TESTY 
HETEROZYGOTNOSTI 

DNA
PPřříímmáá detekce recesivndetekce recesivníí
alely v DNA testovanalely v DNA testovanéého ho 

jedince:jedince:
��PCRPCR--RFLPRFLP
��AlelAlel--specifickspecifickáá PCRPCR

TESTY 
HETEROZYGOTNOSTI 

DNA

NepNepřříímmáá detekce recesivndetekce recesivníí
alely v DNA testovanalely v DNA testovanéého ho 

jedince:jedince:

mikrosatelitmikrosatelit ve vazbve vazběě

KOMPLIKACE PŘI ELIMINACI 
DĚDIČNÝCH NEMOCÍ

��Heterozygotnost u ARHeterozygotnost u AR
��FenokopieFenokopie
��Heterogenita, Heterogenita, 

mikroheterogenitamikroheterogenita
��Penetrance, expresivitaPenetrance, expresivita
��NemendelistickNemendelistickáá dděědidiččnostnost

PŘÍČINY NEMENDLISTICKÉ
DĚDIČNOSTI

��MultifaktoriMultifaktoriáálnlníí dděědidiččnostnost
��MitochondriMitochondriáálnlníí dděědidiččnostnost
��Genomový imprintingGenomový imprinting
��Expanse trinukleotidových Expanse trinukleotidových 

repeticrepeticíí (dynamick(dynamickéé
mutace)mutace)
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PŘÍČINY NEMENDLISTICKÉ
DĚDIČNOSTI

��MultifaktoriMultifaktoriáálnlníí dděědidiččnostnost
��MitochondriMitochondriáálnlníí dděědidiččnostnost
��Genomový imprintingGenomový imprinting
��Expanse trinukleotidových Expanse trinukleotidových 

repeticrepeticíí (dynamick(dynamickéé
mutace)mutace)

MULTIFAKTORIÁLNÍ MODEL

MULTIFAKTORIMULTIFAKTORIMULTIFAKTORIMULTIFAKTORIÁÁÁÁLNLNLNLNÍÍÍÍ DDDDĚĚĚĚDIDIDIDIČČČČNOSTNOSTNOSTNOST

»»VVííce gence genůů
»»VVííce genotypce genotypůů
»»KontinuitnKontinuitníí genetickgenetickáá promproměěnlivostnlivost

»»Vliv prostVliv prostřřededíí

PRAHOVPRAHOVÁÁ HODNOTAHODNOTA
fenotypového projevu

G + P

MULTIFAKTORIÁLNÍ
DĚDIČNOST

ŠŠlechtlechtěěnníí na nna něěkterkteréé znaky znaky 
(u(užžitkovost, exteriitkovost, exteriéér) specificky r) specificky 

ppřřibliibližžuje genotypovou uje genotypovou 
nnááchylnost k prahovchylnost k prahovéé hodnothodnotěě

fenotypovfenotypovéého projevuho projevu

PŘÍČINY NEMENDLISTICKÉ
DĚDIČNOSTI

��MultifaktoriMultifaktoriáálnlníí dděědidiččnostnost

��MitochondriMitochondriáálnlníí dděědidiččnostnost

��Genomový imprintingGenomový imprinting

��Expanse trinukleotidových Expanse trinukleotidových 
repeticrepeticíí (dynamick(dynamickéé mutace)mutace)

OnOn--line line MendelianMendelian

Inheritance in Inheritance in AnimalsAnimals::
http://www.http://www.angisangis..orgorg.au/.au/DatabaDataba

sesses/BIRX//BIRX/omiaomia

DDDDDDDDěěěěěěěědidididididididiččččččččnnnnnnnnáááááááá onemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocněěěěěěěěnnnnnnnníííííííí zvzvzvzvzvzvzvzvíííííííířřřřřřřřatatatatatatatat
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DDDDDDDDěěěěěěěědidididididididiččččččččnnnnnnnnáááááááá onemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocněěěěěěěěnnnnnnnníííííííí drdrdrdrdrdrdrdrůůůůůůůůbebebebebebebebežžžžžžžžeeeeeeee

9 2 3 34 Potential animal Potential animal 

models for a human models for a human 

disorderdisorder

21110Disorders/traits for Disorders/traits for 

which the causative which the causative 

mutation has been mutation has been 

identified at the DNA identified at the DNA 

level level 

192863SingleSingle--locus locus 

disorders/traits disorders/traits 

34428174Disorders/traits Disorders/traits 

Quail EmuTurkey Chicken DisordersDisorders
. . ACHONDROPLASIA, CREEPER ACHONDROPLASIA, CREEPER 

·· ACHROMATOSIS ACHROMATOSIS 

·· AMELANOSIS AMELANOSIS 

·· AMELANOSIS, DELAYED, WITH AMELANOSIS, DELAYED, WITH 

BLINDNESS BLINDNESS 

·· AMETAPODIA AMETAPODIA 

·· AMYLOIDOSIS AMYLOIDOSIS 

·· AMYLOIDOSIS, AA AMYLOIDOSIS, AA 

·· ANALPHALIPOPROTEINAEMIA ANALPHALIPOPROTEINAEMIA 

·· ARTHROPATHIA DEFORMANS ARTHROPATHIA DEFORMANS 

·· ASCITES ASCITES 

·· AUTOIMMUNE THYROIDITIS, AUTOIMMUNE THYROIDITIS, 

SPONTANEOUS SPONTANEOUS 

·· BALDNESS, CONGENITAL BALDNESS, CONGENITAL 

·· BARRING BARRING 

·· BEAK, DONALD DUCK BEAK, DONALD DUCK 

·· BLASTODERM DEGENERATION BLASTODERM DEGENERATION 

·· BLINDNESS BLINDNESS 

·· BLOOD GROUP SYSTEM BLOOD GROUP SYSTEM 

DDDDDDDDěěěěěěěědidididididididiččččččččnnnnnnnnáááááááá onemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocnonemocněěěěěěěěnnnnnnnníííííííí drdrdrdrdrdrdrdrůůůůůůůůbebebebebebebebežžžžžžžžeeeeeeee

Single locus
• ACHONDROPLASIA, CREEPER 

· ACHROMATOSIS 

· AMETAPODIA 

· ANALPHALIPOPROTEINAEMIA 

· BALDNESS, CONGENITAL 

· BARRING 

· BLASTODERM 

DEGENERATION 

· BLUE EGGSHELL 

· COAT COLOUR, ALBINISM 

· COLOBOMA 

· CREST 

· DIPLOPODIA 

· DIPLOPODIA-2 

· DIPLOPODIA-3 

· DIPLOPODIA-4 

· DIPLOPODIA-5 

· DWARFISM, AUTOSOMAL 

DNA level
ANALPHALIPOPROTEIN

AEMIA 

· DWARFISM, SEX-

LINKED 

· FEATHER COLOUR, 

ALBINISM 

· FEATHERING, Z-

LINKED 

· HENNY FEATHERING 

· NANOMELIA 
•RESISTANCE TO

AVIAN SARCOMA AND 

LEUKOSIS VIRUSES, 

SUBGROUP B

· RESTRICTED 

OVULATOR 

· RIBOFLAVINURIA 

· RIBOSOMAL DNA 

DEFICIENCY 

VROZENÉ VÝVOJOVÉ VADY

PPřřííččiny:iny:

��GenetickGenetickéé

��EnvironmentEnvironmentáálnlníí

Prevence:Prevence:

��KDZKDZ

DO A VROZENÉ VÝVOJOVÉ
VADY

GenetickGenetickéé ppřřííččinyiny

��SomatickSomatickéé mutacemutace

��GametickGametickéé mutacemutace

DO A VROZENÉ VÝVOJOVÉ
VADY

EnvironmentEnvironmentáálnlníí ppřřííččinyiny

��FyzikFyzikáálnlníí

��ChemickChemickéé

��BiologickBiologickéé

DO A VROZENÉ VÝVOJOVÉ
VADY

Mechanismy vzniku VVVMechanismy vzniku VVV

��Mutace v zMutace v záároderodeččnnéé liniilinii
��SomatickSomatickáá mutacemutace
��Porucha genovPorucha genovéé expreseexprese
((teratogeneze bez mutageneze)teratogeneze bez mutageneze)teratogeneze bez mutageneze)teratogeneze bez mutageneze)teratogeneze bez mutageneze)teratogeneze bez mutageneze)teratogeneze bez mutageneze)teratogeneze bez mutageneze)
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DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT A VVV

MezidruhovMezidruhovéé odliodliššnosti nosti 
zpzpůůsobensobenéé rozdrozdííly v ly v 
systsystéému chovumu chovu

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

SKOTSKOT
Principy chovuPrincipy chovu

��Metody plemenitby vyuMetody plemenitby využžíívajvajííccíí
podobnosti rodipodobnosti rodičůčů a potomka potomkůů

��AI a ETAI a ET

��HolHolšštýnizace týnizace 

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

SKOTSKOT
ZdravotnZdravotníí problematika genetickproblematika genetickéé etiologieetiologie

��MonogennMonogenníí mutace holmutace holšštýnsktýnskéého ho 
ppůůvoduvodu

��Mutace specifickMutace specifickéé pro plemenopro plemeno

�� VVVVVV

��SpecifickSpecifickáá resistence resistence -- mastitidymastitidy

��ChromosomChromosomáálnlníí aberace trob 1/29aberace trob 1/29

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

PRASATAPRASATA
Principy chovuPrincipy chovu

��Metody plemenitby vyuMetody plemenitby využžíívajvajííccíí
efektu heterefektu heteróózyzy

��IntenzivnIntenzivníí selekceselekce

��RRůůznznéé poslposláánníí plemenplemen

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

PRASATAPRASATA
ZdravotnZdravotníí problematika genetickproblematika genetickéé etiologieetiologie

��MonogennMonogenníí mutacemutace

��KonstituKonstituččnníí vadyvady

��VVVVVV

��SpecifickSpecifickáá resistence resistence -- PSSPSS

��ChromosomovChromosomovéé aberaceaberace

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

KONKONĚĚ
Principy chovuPrincipy chovu

��Metody plemenitby vyuMetody plemenitby využžíívajvajííccíí
podobnosti potomkpodobnosti potomkůů a rodia rodičůčů

��RRůůznznéé poslposláánníí plemen plemen 

��DlouhodobDlouhodobáá selekce, kontrola pselekce, kontrola půůvodu vodu 

��Význam jedince Význam jedince -- plemenplemenííkaka
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DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

KONKONĚĚ
ZdravotnZdravotníí problematika genetickproblematika genetickéé etiologieetiologie

��MonogennMonogenníí mutace specifickmutace specifickéé pro pro 
plemenoplemeno

��VVV VVV 
��SpecifickSpecifickáá resistence: alergieresistence: alergie
��ChromosomovChromosomovéé aberace aberace -- 63,X063,X0

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

PSI A KOPSI A KOČČKYKY
Principy chovuPrincipy chovu

��Metody plemenitby vyuMetody plemenitby využžíívajvajííccíí
podobnosti potomkpodobnosti potomkůů a rodia rodičůčů

��Plemena a skupiny plemen Plemena a skupiny plemen 

��RRůůznorodost poznorodost požžadavkadavkůů na vyuna využžititíí

��SoukromSoukroméé malochovatelstvmalochovatelstvíí

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

PSI A KOPSI A KOČČKYKY
ZdravotnZdravotníí problematika genetickproblematika genetickéé etiologieetiologie

��MonogennMonogenníí mutace dmutace děědidiččnnéé uvnituvnitřř
plemen, ve skupinplemen, ve skupináách plemen a mezi ch plemen a mezi 
plemenyplemeny

��KonstituKonstituččnníí a jina jinéé multifaktorimultifaktoriáálnlníí vady vady 

��VVV VVV 

��SpecifickSpecifickáá resistenceresistence

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

KURKUR
Principy chovuPrincipy chovu

��Metody plemenitby vyuMetody plemenitby využžíívajvajííccíí efektu efektu 
heterheteróózyzy

��Plemena a linie, inbrPlemena a linie, inbríídingding

�� IntenzivnIntenzivníí selekceselekce

��HybridizaHybridizaččnníí programyprogramy

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

KURKUR
ZdravotnZdravotníí problematika genetickproblematika genetickéé etiologieetiologie

��DDěědidiččnnéé mutace eliminovmutace eliminováány na ny na 
úúrovni rovni selekce liniselekce liniíí

��VVV VVV -- biologickbiologickáá kontrola lkontrola lííhnuthnutíí

��SpecifickSpecifickáá resistence resistence -- MDMD

DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

Principy KZ a KDZPrincipy KZ a KDZ
��NNáávaznost na KU a KDUvaznost na KU a KDU

��VlastnVlastníí zdravzdravíí

��ZdravZdravíí potomstvapotomstva

��SledovSledováánníí ekonomicky významných ekonomicky významných 
znakznakůů zdravzdravíí
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DĚDIČNÁ ONEMOCNĚNÍ
DOMÁCÍCH ZVÍŘAT

Dva pDva přříístupy k stupy k 
eliminacieliminaci

��Hromadný: Hromadný: KZ a KDZ skotu, prasat KZ a KDZ skotu, prasat 

a kuraa kura

��IndividuIndividuáálnlníí diagnostika a selekce: diagnostika a selekce: 
selekce konselekce koníí, ps, psůů a koa koččekek

DO A VROZENÉ VÝVOJOVÉ
VADY

ELIMINACEELIMINACE
(skot, prasata)(skot, prasata)

��Statistický pStatistický přříístupstup

��NerozliNerozliššovováánníí ppřřííččinin

��SouSouččáást KZ a KDZst KZ a KDZ

DO A VROZENÉ VÝVOJOVÉ
VADY

ELIMINACEELIMINACE
(psi, ko(psi, koččky, konky, koněě))

��IndividuIndividuáálnlníí ppřříístupstup

��Diagnostika pDiagnostika přřííččinin

��NNěěkdy genetickkdy genetickáá analýzaanalýza


