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* vyznam Vv klinické genetice - genetické poradenstvi

- studium dédic¢nosti znakl u clovéka

Genetické poradenstw S G b T

» sestaveni rodokmenu, rodlnna anamnéza

« stanoveni pravdépodobnosti rizika

* cytogeneticke vysetrenl — sestavenl karyotypu
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Zkuste namalovat rodokmen:

» rodokmeny malujte tuzkou

acCinejte vzdy od své osoby dole na strance
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Zkuste namalovat rodokmen:

Vnuk bratrance matciny pratety




Vnuk bratrance matciny pratety
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Vnuk bratrance matciny pratety
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Riziko pribuzenskych snatku

* pfibuzenské shatky zvysSuji pravdépodobnost objeveni se recesivnich homozygotl v
potomstvu

 pokud se v rodine vyskytuje recesivni alela, je vysoka pravdépodobnost, ze se
potkaji dva heterozygoti
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Riziko pribuzenskych snatku

* pfibuzenské shatky zvysSuji pravdépodobnost objeveni se recesivnich homozygotl v
potomstvu

 pokud se v rodine vyskytuje recesivni alela, je vysoka pravdépodobnost, ze se
potkaji dva heterozygoti
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Riziko pribuzenskych snatku

* pfibuzenské shatky zvysSuji pravdépodobnost objeveni se recesivnich homozygotl v
potomstvu

 pokud se v rodine vyskytuje recesivni alela, je vysoka pravdépodobnost, ze se
potkaji dva heterozygoti
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Riziko pribuzenskych snatku

Zajimavost - pribuzenské snatky 2. stupné (priznané)




Riziko pribuzenskych snatku

Zajimavost - pribuzenské snatky 2. stupné (priznané)

* Evropa <1 % §
« Spanélsko, jizni Amerika, Cina, Japonsko, severni a stfedni Indie,

stfedni Asie, Nigerie, Tanzanie 1 az 10 %
* jizni Indie, muslimové v severni Africe a jihozapadni Asii > 10 % (misty

az 50 %)
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2015-2017
(288 respondentl)

ano, znam

bratranec se sestrenici

polosourozenci

teta se synovcem
(2 osoby)

82 %

1%
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Riziko pribuzenskych snatku

Zajimavost - pribuzenské snatky 2. stupné u znamych osobnosti
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Priklady siiatka bratrancu a sestienic u znamych osobnosti g g

Johann Sebastian Bach si vzal sestienici z druhého kolena (Maria;—é
Barbara Bach) B
.+

Charles Darwin se oZenil se svoji sestfenici (Emma Wedgwood) F
Navic jejich babi¢ka a dédeéek byli navzajem bratranec a
sestienice ze tietiho kolena

|
F

Franklin D. Roosevelt si vzal svoji sestfenici z patého kolena
(Anna Eleanor Roosevelt)

H. G. Wells si vzal svoji sestienici (Isabel Mary Wells)




Riziko pribuzenskych snatku

Albinismus:

* Cetnost v nasi populaci Je asi 1/25 OOO (USA a Evropa 1/17 000 az 1/20 000)
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Albinismus — vétéinovy
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(duhovka vzacné ruzova nebo hnéda)




Riziko pribuzenskych snatku

Albinismus:

* Cetnost v nasi populaci je asi 1/25 000 (USA a Evropa 1/17 000 az 1/20 000)
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Riziko pribuzenskych snatku

Albinismus:

« Cetnost v nasi populaci je asi 1/25 000 (USA a Evropa 1/17 000 az 1/20 000)
 ¢etnost u indianti kmene Hopi v Arizoné — asi 1/192




Riziko pribuzenskych snatku

Albinismus:

* Cetnost v nasi populaci je asi 1/25 000 (USA a Evropa 1/17 000 az 1/20 000)
« Cetnost u indianu kmene Hopi v Arizoné — asi 1/192

 Burundi, Tanzanie — asi 1/250
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Riziko pribuzenskych snatku

Albinismus:
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Riziko pribuzenskych snatku

Albinismus:
» Cetnost v nasi populaci je asi 1/25 000 |

v normalnim snatku dvou nepribuznych jedinci je riziko narozeni albina

0,005 %, kazdy 80. jedinec je v populaci pfenasecem (Aa)

Aa Aa &
1/80 1/80

aa

1/4

P = 1/80x1/80x1/4 = 0,005 %




Postizeny dédecek v pribuzenském snatku bratrance se sestrenici.
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P =1/2x1/2x1/4 = 6,25 % vs. 0,005 %




Pribuzensky snatek postizeného bratra a zdravé sestry heterozygotnich rodi¢u

Aa Aa
Aa aa
112 1
aa
1/2

P=1/2x1/2 = 25 % vs. 0,005 %




* pfibuzenské snatky tedy mohou vést k vysSimu riziku narozeni déti s riznymi
dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi

Ptokmaios (1. Berenike Saleu ko 1. /‘D Mithrickatas
- Euargghas by tens ke, — Syrabf \_/ Fontz kf

Antiochus 1.

Ptolemaios Y e .
N - Filopator Arsinoe . - ayrzhy

Ptolemaics Y.
Bt Kleo gt 1.
Ptolemai V Phalamaics VI,
olemalos Kleopatra 1. E e
Piolarraios % _/-
i kieopatta .
Flokermaios X,
— Sater .

- Laihyros Kleopatra VII




* pfibuzenské snatky tedy mohou vést k vysSimu riziku narozeni déti s riznymi
dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi

* v 16. stoleti — snatek bratrance a sestfenice Anny a Juraje Bathoryovych
q (bratranec 2. stupné a sestfenice 3. stupné)

)
l:rr -,
Istvan Bathory z Ecsedu & 4 Borbala Buthkai @ s i iy -
(zemiel 1444) 5:-:’*5& g i M
| I # b — - o
| ] R B
Tty C
Julianna Dragfi 4-|Andras Bathory z Ecsedu & * * «* Erzsébet Bathory - Janos Telegdy & -S'; P, b e .
z Belték 9 (zemiel 1496 nebo 1497) z Ecsedu © ';:1;':- v v v ’ ,
i “1dcera - hrabénka Alzbéta Bathoryova

[ |
Katalin Rozgonyi @ 4 Andras Bathory z Ecsedu & ';_

(zemiel 1534) Istvan Telegdy & < Margit Bebek z Pelsocz 9
(zemiel 28.5.1514)

Juraj Bathory z Ecsedu &

{tézka epilepsie, sklony k nasili, sadismus
|a sexualni uchylky

(zemfel 1570) : Katalin Telegdy ¢ <+ Istvan Béathory ze Somly6 & 1
otec Alzbéty Bathoryové (zemfela 1547) | (zemrel 1534) #

Anna Bathory ze Somly6 @ '
matka AlZb&ty Bathoryové }

Dédecek Juraje (Andras Bathory z Ecsedu) a
prababicka Anny (Erzsébet Bathory) byli sourozenci
(www.alzbeta-bathory.cz, Jitka Hruba).




* pfibuzenské snatky tedy mohou vést k vysSimu riziku narozeni déti s rGznymi
dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi

|Otazka pravdépodobnosti a ,zdravi populace”
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* pribuzenske snatky se nemusi
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. (afrlcke kmeny, asijské narody, zidovské komunity)
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* pfibuzenské snatky tedy mohou vést k vysSimu riziku narozeni déti s riznymi
dédiénymi poruchami, defekty a nemocemi
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1 |Otazka pravdépodobnosti a ,zdravi populace”
i B s (afrlcke kmeny, asijské narody, zidovské komunity)
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* pribuzenske snatky se nemuS| vzdy prOJevovat ,,mbrednl depresi*

o ¥ ;- “Eﬁf‘i ‘*4. 3,.?_:} ;ﬂ_.-*“p‘— "‘f:__ if b1

L o

* chov a obnovenl chovu starokladrubskych koni 51:.;_1—’.’--_
mirny |nbr|d|ng i uzké prlbuzenske parenl S




Pravidla pro ¢teni z rodokmenu

Znak je recesivni
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Znak je dominantni




Pokyny k tvorbé viastniho rodokmene a mozné znaky

» malujte tuzkou od své osoby uprostred dole

* jen nejblizSi pribuzne, vzdalengjsi predky jen s ohledem na zvoleny znak

(minimalni vétveni, zjednoduseni u vice potomkuU se stejnym znakem)
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Pokyny k tvorbé viastniho rodokmene a mozné znaky

: ®C

v

Sledovany znak — zbarveni vlasQ




Pokyny k tvorbé viastniho rodokmene a mozné znaky

» malujte tuzkou od své osoby uprostred dole

(minimalni vétveni, zjednoduSeni u vice potomku se stejnym znakem)

* jen znaky, které se ve vasi rodiné prenasi

* priklady:
 dédicné choroby (CF, PK, cholesterolémie, kratkozrakost, Gilbertuv syndrom)
* zbarveni oci, vlasu (zvolit jednu barvu), kudrnatost viasu
* levorukost, doliCky ve tvarich, v brade
» abnormality zubu
» cukrovka, srdecné-cévni onemocnéni, anémie
 pfedCasna pleSatost
* schizofrenie, MD psychoza, zavislosti, dyslekcie

e anod
apoa.




Program ve skriptech Praktikum z obecné genetiky

» rodokmen si nejdfive namalujte na papir a program pouzijte az pro prekresleni

* neumi vicenasobné snatky

PRAKTIKUM Z OBECNE GENETIKY

Prirodovédecka fakulta kovy univerzity
RNDr Pavel Lizal, Ph.D.

- Interaktivni sestaveni rodokmenu
y Znét na Rodokmeny

Zobrazit rneny
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http://is.muni.cz/do/rect/el/estud/prif/js12/genetika/web/pages/07_rodokmeny-anim.html

Pravidla pro ¢teni z rodokmenu

Zapoctoveé priklady:

i . oy

vr e i e
Priklad 1 - odkaz -:' i{ - ”’Kf,!/ﬂf‘/?“{ T
..:'I- ] '” [l ’q}f"r‘w . s J_; — -

Priklad 1 [nahoru]

UrCete, zda se defekt v zadanych rodokmenech dédi dominantné nebo recesivné a napiste do rodokmene

pravdépodobné genotypové konstituce.

Pozor:

zdlvodnéte. Do rodokmend zapiste pravdépodobné genotypy.

Priklad 3 [nahoru]

Pro kazdy z néasledujicich rodokmend uréete, zda se sledovany znak d&di dominantné& nebo recesivné a



http://is.muni.cz/do/1499/el/estud/prif/ps08/gen_prikl/web/pages/page06.html
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