


Principy dédi¢nosti

» Autozomalni lokusy — dédéné z matky i otce na
vSechny déti; pfedevsim STR lokusy

e X chromozomalni lokusy - dédéné z matky na

vSechny déti a z otce pouze na dcery; predevsim X-
STR lokusy

* Y chromozomalni lokusy — dédény vyhradné z otce
na syny; predevsim Y-STR lokusy

e Mitochondrialni lokusy — dédény z matky na
vSechny déti; HPV oblasti




Lineage Markers

Autosomal Y-Chromosome Mitochondrial
(passed on in part, (passed on complete, (passed on complete,
from all ancestors) but only by sons) but only by daughters)




Y haplo

Y chromozom - pohlavni chromozém dédény z otce na syna v¢.
svych STR lokusti

4 =B

nejmensim ze vSech chromozém, obsahuje nejvétsi
nerekombinujici blok nukleotidti v lidském genomu (pfiblizné
58 miliont part bazi), a proto je vhodnym ,,zaznamovym
zafizenim" genetickych zmén; Y-chromozom predstavuje pouze
0.38% celkové DNA obsazené v lidské burice

nese jen velmi malé mnozstvi funk¢nich gent a tyto geny maji na
starosti predevsim ,muzské” znaky spojené s fertilitou
(plodnosti) a sexualnimi funkcemi, jako je naptiklad produkce
spermii a formovani varlat

znaky na Y-chr povaZovany za hemizygotni (existuje pouze jedna
kopie chromosomu); znaky na Y-chr se tak projevuji jako
dominantni, protoZe jedinec muzského pohlavi ma pouze 1 kopii
alely a dalsi alely (ze sesterského chromozomu) nemohou
pusobit proti efektu tohoto genu



DYS576 DYS3891 DYS448 DYS38911 DYS19

DYS391 DYS481 DYS549 DYS533 DYS438 DYS437

DYS570 DYS635 DYS390 DYS439 DYS392 DYS643

DYS393  DYS458 DYS385 a/b DYS456 Y-GATA-H4
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Y filer plus - 27 znakt1 6 barev




Z forenzniho pohledu

doplnék ke stanovenému profilu DNA

potvrzeni pritomnosti muzské DNA ve smési (nejen
mravnostni TC)

pouze druhova shoda (pocet znakt navysuje, resp.
sniZuje pravdépodobnost ndhodné shody)
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Z historického - genealogického
pohledu

www.yhrd.org

e Surame projekt
>
>

1875 - George Darwin

pouziti prijmeni k odhadu frekvence manzelstvi
prvostupfiovych bratrancti/sestifenic .poéet
ocCekavaného vyskytu uzavieni manzelstvi mezi lidmi se
stejnym prijmenim



Surname projekty

www.genebaze.cz

- (il projektu: ovéreni vazby muzskych pfijmeni na vyskyt
paternalné dédi¢nych genetickych markerc Y chromozomu
(Y-STR,Y-SNP)

Y chromozom stejné jako vétsSina muzskych pfijmeni je na
uzemi evropskych populaci dédéna paternalné. Na zakladé
této skutecnosti je mozné predpokladat sdileni shodnych
nebo velmi podobnych genetickych profilt (Y haplotypt1)
skupinami muzi se stejnym prijmenim, u kterych je mozné
vyloucit velmi recentni pribuzensky vztah

- funkc¢nost je ovlivnéna lidskou chybou v matrikach a
partnerskymi vztahy


http://www.genebaze.cz/

Haploskupiny chromozému Y lidske
DNA

haploskupiny definované na zakladé rozdil na
nerekombinujicich ¢astech chromozému Y

Konsorcium YC (z angl. Y-Chromosome
Consortium) - oznaceni haploskupin Y-DNA:

, s dalsim délenim do podskupin pomoci cisel a
malych pismen

Analyza haplotypti chromozému Y

- rizné Y chromozomalni linie jsou geograficky vice
¢i méné specifickeé



Y-Chromosome Adam
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L M NOP v eurasijskych stepich.
/ \ Je spojovana se stepnimi mohylovymi kulturami

a expanzi Indoevropanti.

Dnes je typicka hlavné pro Indoirance ve stedni

/ \ / \ a jizni Asii (Indii) a pro Slovany z Vychodni Evropy.






World Map of Y-DNA Haplogroups

r

Dominant Haplogroups in Native Populations

with Pottible Migration ot es




Archeologicke muzeum na svych
strankach uvadi...

Takeé studie, které se soustredily na muzsky
chromozom Y, potvrdily dominantni postaveni
haploskupin, které mtizeme oznacit jako paleoliticke
(R1a, Riba I, u nas celkem 80 % muzl). Nelze ovSem
vyloucit, ze nékteré ,paleolitické” haploskupiny byly
do stfedni Evropy zaneseny béhem neolitické expanze,
pripadné jesté pozdéji. Frekvence haploskupin
stopujicich neolitickou expanzi (E3b, G a J2) klesa ve
sméru postupujici migracni viny a v nasich zemich je
jejich podil celkem 15 %. Zbyvajici 4 % ceské populace
odvozuje sviij ptivod od recentnich migrac¢nich
udalosti.



DX51013 linkagge group 1
DX58378

X chromozom

155 Mbp a kéduje 1669 genii

obecné bohaty na geny souvisejici s ur¢enim pohlavi a
reprodukci a nejedna se pouze o Zenskou plodnost, jeg

linkage group 2
| Dxs10074 = g

z gend, lezicich na X chromozomu zodpovidajicim za

muzskou plodnost je napfiklad gen DAX 1

pseudoautozomalnich oblastech - rekombinaci - PAR
nachdzi na koncich kratkého raménka chromozomu,
obsahuje 24 gent a ptes 2,6 Mbp, PAR 2 na konci dlo

raménka je velkd pouze 320 kb a na rozdil od PAR 1 zd

GATA165B12

dochazi k rekombinaci jen vyjimecné

HPRTB
02510101

linkage group 3

n
XS83TT

DX510146

J DXS10134 linkage group 4
DXS10147
DX57423
DHS10011



X chromozom

4 vazebné skupiny (Xp22.2, Xqi2, Xq26, Xq28) - jako celky se
dédi nezavisle chazi mezi nimi k rekombinaci (pfi prenosu
z matky na dceru)

pii pfenosu z otce na dceru se X chromozom dédi jako haplotyp
cely (vyjimka - Klinefeltertiv syndrom)

vliv vazby -ely v populaci ve vazebné nerovnovaze -)éet
pozorovanych haplotypti je mensi nez teoreticky mozny pocet
kombinaci

vétsina haplotypti se v populaci vyskytuje v nizkych frekvencich
posuzovani pribuznosti — haplotyp se bere jako celek, nelze
posuzovat populacni frekvence jednotlivych alel



X chromozom

v poslednich nékolika letech zna¢né stouplo mnozstvi publikaci
vénujici se tomuto témat; ukazuje se, ze chromozom X mitize byt
velmi uzite¢ny pri analyze komplikovanych pribuzenskych
vztaht ¢i jako dopliiujici marker pti identifikaci jednotlivei
testy - nedojde k mutaci - ma potomek vzdy jednu alelu od otce
a druhou od matky

k mutacim mtize s ur¢itou pravdépodobnosti dochazet, ale
pravdépodobnost, Ze by béhem jedné meidzy doslo ke dvéma
mutacim a teoreticky otec by se od svého potomka lisil ve dvou
alelach, je velmi mald = nejde o shodu

obecné je mozné fici, zZe i tam, kde k identifikaci postaci
autozomalni STR jsou X chromozomalni dobrou metodou pro
odstranéni pochybnosti

chyba v parovani znamena nespravnou orientaci na délicim
vieténku, cot v disledku vede k aneuploidii ¢i polyploidii jako je
Turnertiv nebo Klinefeltertiv syndrom



Nizev lokusu | Lokalizace na Motiv Alely Vazebna
chromozomu skupl na

Amelogemn X | Xp22.1-223
L e ——r—
L L G W

[AAGA]c GAAAG
DXS10135 Xp22.32 13-39.2
[GAAA],

[AGAG], TGAAAGAG 415
, al2 -
DXS10079 Xql2 [AGAA],AGAG [AGAA],

HPRTB Xq26.2 [AGAT], ? 19

DXS10101 Xq26.2 komplexni repetice 24 36
DXS10103 Xq26.2 komplexni repetice

[TCCAJ, TCTGTCCT
[TCCA],

DXS10134 komplexni repetice -
DXS10146 Xq28 komplexni repetice

8§-19 4




Nazev lokusu | Lokalizace na Motiv Alely VBZEIIJIIQ
chromozomu skupina
1

DXS8378 Xp22.31

DXS7132 Obl.centromery
DXS6789 Xq21.33

DXS7423 Xq28

GATAI172D05 Xq23

GATA31E0S Xq27.1




mtDNA

kruhova molekula DNA mimo jadro

pocet molekul dle typu bunék(desitky az stovky)
maternalni dédi¢nost

sekvenace D-loop (HVR 1 (16024-16383) a 2 (57-372 a
438-574) - pyrosekvenovani x sekvenace celeho
chromozému (Ion Torrent, AB) o




lon Torrent next-generation sequencing

https://www.youtube.com/watch?v=WYBzbxIfuKs



Analyza mtDNA

rizné mtDNA se vyskytuji na riznych kontinentech,
nebo maji alespon rozdilné frekvence vyskytu

stanovenim sekvence HVR mtDNA linie mtzeme
odhadovat odkud dana osoba pochazi

Empop databaze



E m I o I mtDNA database, v3/R11 = hancin@seznam.cz your account  logout
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Query Result Details Neighbors
—

Sample ID Release RN

RCII'IQES e.q. 16024-16365 3010 Match type @pﬂttl:_'rl'l Cliteral
: Disregard InDels  ~N6193 309 M455 M463 573 960 5899 8276 8285
Profile e.g. 16126C T16519C 249del 290- 3151C 573+CCC -3151C (EMPOP in length
discerns between upper and lower case letters - see USE for

) variants at
details)

positions

SomplelD  B147
Ranges 73-16519
Profile 263G 311+C 456T 750G 14386 37446 4336C 4765G 8860 8897del 8903del 111676 122806 153266 16183C 16304C

Rank - MRCA:[51]

Phylotree nane -3111C A3744G C8B37- C8903- ANM167G A12280G

Rank 2: MRCA: m

Phylotree HBa+152 Hba+152 -3111C A3744G C8B97- (8903- AlM167G A12280G







a DNA

odbér a izolace jsou narocné;jsi
- Cistota prostredi a nutna modifikace protokolii
izolace

amplifikace

- vybér vhodného amplifika¢niho kitu

analyza DNA

- stanoveni Y haplotypu a mt DNA jako mozné voditko
k ptivodu nasich predkt



