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Genetika

biologicka véda zkoumajici dvé zakladni vlastnosti zivych organisma — dédi¢nost a proménlivost

Johan Gregor Mendel (1822 — 1884) - zaklady pravdépodobnosti dédi¢nosti

Pojmy:

Dédi¢nost — schopnost organismu plodit sob& podobné potomky, tj. pfenaset viohy k znakim a
vlastnostem z rodi¢i na potomky

Proménlivost (variabilita) — schopnost vytvaret odchylky od praméru zménou dédi¢nych vioh a
jejich projevll v procesu vyvoje organismu (genetika a vliv vnéjSiho prostredi)

Vlohy (geny) — v DNA, kéduji fidici faktory pro vznik urcitych znakd a vlastnosti (ne vlastnosti
samé!)

Znak — vnéj8i odliSnost jedincll od sebe (napf. barva kvétl, srsti) — znaky kvalitativni, geneticky
obvykle morfologicka charakteristika organismu, koneény projev funkce genu nebo souboru genu.
Dominantni znak je podminén funkci dominantni alely; u heterozygott ve fenotypu previada nad
recesivnim znakem.

Vlastnost — vnitini odliSnost (napf. plodnost, odolnost) — znaky kvantitativni

Genotyp - soubor vSech genu predanych P generaci (rodice) F generacim (déti)

Fenotyp — genotyp vyjadfeny navenek ve znacich a vlastnostech, souhrn vSech znaki a
vlastnosti jedince, zevni vzhled organismu, vysledek interakce jeho genotypu a prostfedi; projev
jednotlivého genu

Alela - dédiény zaklad znaku organismu, konkrétni forma uréitého genu. Kazdy gen existuje ve
formé nejméné dvou alelach, oznaéenymi malymi a velkymi pismeny (AA, Aa, aa).

Vztahy mezi alelami:

Heterozygot [fec.] - [genetika, geneticky] jedinec (Aa), ktery ma dvé ruzné alely ve dvou
odpovidajicich mistech (loci) chromozémového paru. Heterozygotni organismus je
heterozygotem z hlediska uvedené vlastnosti lokusu chromozémového paru. Opak homozygot
alela (AA, aa).

Recesivita [lat.] - geneticky fenotypové potlaceni nebo prekryti Uginku jedné alely (alela
recesivni — a) Uc€inkem parové alely (alela dominantni — A) v ramci heterozygotniho paru alel
(Aa). Fenotyp recesivni alely se projevuje pouze v homozygotnim projevu (aa).

Dominance [lat. dominari — vladnout, byt panem] - geneticka vlastnost genu (nebo komplexu
genu) prekryt bud Uplné (AA), nebo Castecné (Aa) pusobnost nékterého homologického
dédiéného faktoru alely.

Neuplna dominance (semidominance) - znamena, Ze fenotypovy projev dominantni alely v
homozygotni a heterozygotni sestave je rozdilny.

UplIna dominance - plati, jestlize dominantni alela pfitomna v homozygotni nebo heterozygotni
sestavé ma stejny fenotypovy projev.

KFizeni (hybridizace) — zakladni genetickd metoda (8lechtitelska) — pohlavni rozmnozovani dvou
vybranych jedincl (P — rodi¢e, F — potomci).

Monohybrid - geneticky kfizenec heterozygotni pouze v jediném ze sledovanych paru alel.
Dihybrid (dihybridni kfizenec) - jedinec (s genotypem napf. AaBb), ktery v sobé nese dva
heterozygotni dédi¢né znaky (v obou genech nestejné alely); vznika z kfizeni homozygotnich
rodi€u (napf. genotypl AABB x aabb).
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Lékarska genetika

- védni obor zabyvajici se studiem [fyziologie, fyziologicky] a [patologie, patologicky] molekularnich
struktur lidského [genetika, geneticky] materialu, studiem chromozému a jejich kombinaci a
pFi¢inami, vznikem, pfenosem, [popfipad&] v€asnym rozpoznanim choroby.

Zkouma — geneticka poradna:

1. dédicné dispozice k chorobam — genotypové podminéné, aby se choroba projevila, musi na
jedince plsobit spoustéce (napf. slozka v potravé vyvola alergickou reakci)
2. dédiéné choroby — odchylky od genotypu, vliv prostiedi je téméf nulovy
3. vyvojové vady — pri. roz§tép patra, mocové trubice aj. — vznik béhem nitrodélozniho vyvoje (na
cely zivot), chirurgicky odstranitelné (estetika — odstranéni fenotypového projevu, ale ne
genotypového)
- prenatalni diagnostika - metoda vySetifeni zarodku jiz v prvnich mésicich téhotenstvi
(rozvinul ji H. L. Nadler 1969 v USA); z malého mnozstvi nékolika mililitrG plodové vody je
mozné urcit pohlavi (amniocentéza), nékteré metabolické vady

Kvalitativni znaky

- monogeny — podminény 1 genem

- heterozygot — Aa — rzné alely téhoz genu

- homozygot — AA, aa — stejné alely téhoz genu
pF. barva srsti, kvétu, o¢i, tvar semen, plod

Autozomalni dédi¢nost

- znaky jsou uréeny geny, které jsou umistény na autozomech (somatické chromozomy, télové)

- Clovék ma 22 pard autozomu a1 par heterochromozom(

- dédi¢nost téchto znakl neni vazana na pohlavi (uréeno heterochromozomy — gonozomy,
pohlavni chromozomy XY — XX zena, XY muz)

- po oplozeni je stejna pravdépodobnost, ze vajicko a spermie s X &i Y bude mit potomky v poméru

1:1 (zzm)
P: XX x XY
gamety: X X XY
Fi: XX XX XY XY
Priklady chorob:

e Fenylketonurie — chybi enzym pro pfeménu AK (poSkozeni mozku)

e Coeliakie — nesnasenlivost pSeni¢né bilkoviny lepku (zazivaci obtize.

e Downudv syndrom (XXX, trizomie 21p.) — mongolismus, 1 ze 700 déti, % postizeni se zvysuje
s vékem rodi¢ky

Gonozomalni dédi¢nost

- vazana na pohlavi - gonozomy

Pfiklady chorob:
o Hemofilie — nesrazlivost krve (chorobna krvacivost)
e Daltonismus — barvoslepost (Cervena, zelena)
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e Turnerdv syndrom — chybi 1 heterochromozom (Zena X0), maly vzrust, sexudlni nezralost, nizsi

1Q, 1 z 3000.

o Kilinefelteriv syndrom — nadbytek X (hlavné muzi XXY) — vysoky, neplodny, duSevné zaostaly

Kvalitativni znaky

- lze méfit rizné stupné (kvalitu) znaku, polygenni (pusobi spoluprace vice gent)

pf. vyska, vaha, TK, 1Q, a.

Dédi¢nost normalnich znaku:

1. Krevni skupiny

- projevuje se pouze genotyp, monogenni kvalitativni znak (stanoveni otcovstvi)

- alely A, B dominantni, 0

Skupina | fenotyp | genotyp
A A AA, A0
B B BB, BO
0 0 00

AB AB AB
Priklad:

Matka B, otec O. Krevni skupiny déti?
P: BB BO x 00

g B 0 0

Fi: BO 00 - krevni skupiny déti

2. 1Q, talent

- polygenni, velky vyznam ma vliv prostredi

- 1Q —66 — 80% dédi¢nost, 20 — 34% prostiedi



