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- Gonosomy
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%\\ Gonosomy...na pohlavi zalezi
f’, 2 i B Nl 0y
\\ “% | N, “ :__ : : - R EE SR

Zeny = 2 chromosomy X = homogametické

Behem 5. tydne prenatalniho vyvoje — Muzi = chromosom X a Y = heterogametické -
vyvin dvou nespecializovanych gonad
Do 9. tydne délozniho vyvoje = pohlavi

A P [ Chromosom X — obsahuje vic jak 1 000 gent

L . . Chromosom Y — 134 protein kédujicich gent \
Mullerav vyvod — vyvoj ve vejcovody (2014, Cortez et al., Nature) \
" —

Wolffiiv vyvod - vyvoj v chamovody

Volba vyvoje v muze €i zenu béhem
6. tydne = zavisla na konstituci

pohlavnich chromosomui \\

(sex-determining region
of the Y) = vyvoj v muze \



http://www.abm-enterprises.net/art_gallery.htm

N\
\ Chromozom Y
\\/ - poprvé vizualizovan v 1923 3 skupiny gent na zakladé podobnosti s X
" \x_ - asociace s muznosti
\ - pseudoautosomalni oblasti (PAR1, PAR2)
\\ Klicova data z 2 typt lidi - protéjsek na X, crossing over

- muzi XX — maly kousek Y - rust kosti, syntéza hormontl, receptort
- zeny XY - chybél kousek Y

- X-Y homology
Kriticka oblast o velikosti cca 0,5 % - geny podobné v sekvencich jistym geniim na
Y = cca 300 kbp X, ale neidentické (DDX3Y, TBL1Y)
- amelogenin — vyvoj zubni skloviny .
- 1990 — identifikace SRY genu v )
téchto oblastech - jedineéné pro Y — SRY (1 kopie) oo

Bone
development

nema homolog na crossing-over
mnoho DNA opakujicich se sekvenci velice malo genu

Nonrecombinant

region Sperm

development

AZF
(azoospermia

factor)

JE VZDELAVANI



SHOX = short stature homebox

Lokalizace — PAR1

Funkce:
- regulace aktivity jinych gena =
transkripéni faktor
- kontrola vyvoje kostry — zejména pazi a

nohou
- 2 kopie u muzu i zen

u zen s Turnerovym syndromem (45, X) —
kratky vzrast a kosterni abnormality (nezvykla

rotace zapésti)

- mutace vedouci ke kratké postavé v
obecné populaci —ccal: 1000
- Mutace obou kopii = Langerova

mesomelicka dysplasie

I / v Vb, Via

W Missense mutation
E Nensense mutation
O Frameshift

B Deletion / insertion

Am J Med Gen 2002, 110: 158-163

JE VZDELAVANI
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AN\

\\/\\ Chromozom Y
- \X_ - Obsahuje cca 57 miliona para bazi (MBP) — dle MBP je vSak vétsi nez 21 (cca 47) + 22
\\\\ (ccabl) — éasto vynechavan v (epi)genetickych studiich

} Povazovan za genetickou poust’ (genetic desert) = repetitivni + nekodujici oblasti

Nizka rekombinace a otcovsky typ dédi¢nosti

S vékem mozna ztrata chromozomu Y (LOY) — hematopoetické bunky (> 50 let znamo)
Specifické deletece (Ygll) = oligospermie a azoospermia

Pohlavni chromozomy (X, Y) vynechavany ¢asto na GWAS, EWAS, TWAS na
komplexnich chorobach ¢i znacich

Studie z 2019 — zména v metylaci na CpG s vekém, oproti autozomim narust

(hypermetylace) !!! =» aktivni odpovéd' na starnuti muzu ve snaze zachovat preziti muzu

vysokého véku (funkce genti: NLGN4Y — asociace s autismem, DDX3Y — modulace

neuronalni diferenciace)



Gen SRY koéduje transkripéni faktor (TDF; testis-
determining factor) = stimulace vyvoje v muze - fidi
indukci exprese transkripénich faktort = pozitivni
regulace MIS (mullerian-inhibiting substance; anti-
mullerian hormone) = degenerace Mullerova vyvodu

Syndrom necitlivosti viéi androgeniim — mutace
v genu pro AR (androgenni receptor) — jedinec s
konstituci XY se vyvine jako zena = hermafrodit

Cholesterol — — — —— —Tastostarong

tttrtt

Racapi

Passas through
cell membrane

Internal male External male

structures  Epididymides  Vasa Seminal  Ejaculatory  structures Urethra  Prostate Penis Scrotum
deferentia  vesicles ducts

Muzsky pseudohermafroditismus
- varlata pritomna = SRY funkéni
- produkce MIS '
- BLOK v syntéze testosteronu = dité vypada jako dévce
- puberta — testosteron z nadledvinek = klitoris vypada
jako penis = Guevedoces

Dimericky glykoprotein,
¢len TGF-B rodiny.

Millerian d
—— Anti-Mallerian hormong ——s=  (fa
degenerats

Vyvoj:

- nadvarlat
chamovodu
semennych vacku
ejakulaénich
vyvod

JE VZDELAVANI



- Dedicnost homosexuality ???

Casteéna dédiénost — pocity
homosexualnosti jedincli uz v
détstvi, jesté pred obeznamenim s
vyznamem pojmu HOMOsexualita

Twin studies

Studie dvojcat 1991 —
jednovaje¢na (MZ) dvojcata maji
vysSi pravdépodobnost, ze
budou OBA homosexualni nez
OBA z dvojvaje¢nych (DZ)

Concordance rate

§

22 % dvojvaje¢nych) = vyssi
konkordance

Mest studies art of +wins mised Hoqeibar
Mzl Tait Dz Pur

¢
Comcordamce = o walch (o o
Discordance = a nm-ueatch (o

MZ konkordance = 100% = genetika
MZ = DZ konkordance = prostredi
MZ >> DZ — geneticka komponenta

dvojéat (52 % jednovajeénych vs.

HOMOsexualita = fyzicka pritazlivost
je vucéi jedincim stejného pohlavi

(B) Sexual orientation in
adult CAH women

Zeny s = vyssi frekvence
ne-heterosexualni orientace

Studie 1993 — odhalena korelace mezi
homosexualni orientaci a dédicnosti DNA
markert na chromosomu X v rodinach s
homosexualnimi muzi = identifikace oblasti
X(Q28 - ale odpovédny gen nebyl nalezen

>

'

Nasledné studie:
— vazba muzské sexualni orientace k jinym A

oblastem genomu " |7q'36 o —
- narust pravdépodobnosti, Zze chlapci

budou gayové s narustajicim poctem
bratra (o 33% ve vztahu k bézné populaci)
— naznak epigenetické modifikace = neni
gen pro gaye (No Gay gene!)

% non-heterosexual

Linkage studies
|

= l )
10926

Maternal alleles only

Fraternal birth order

it
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https://www.google.cz/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjUsMGJw7TZAhXHalAKHVk2DqUQjRwIBw&url=https%3A%2F%2Fwww.verywell.com%2Fan-illustration-of-twin-zygosity-2447152&psig=AOvVaw3ZeOCPE_LXUcoNPF1__g7N&ust=1519217115902049
https://www.google.cz/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjUsMGJw7TZAhXHalAKHVk2DqUQjRwIBw&url=https%3A%2F%2Fwww.verywell.com%2Fan-illustration-of-twin-zygosity-2447152&psig=AOvVaw3ZeOCPE_LXUcoNPF1__g7N&ust=1519217115902049

\\ Dédiénost homosexuality???

Manipulace s octomilkou — mutantni alela pro gen barvy
\\ oci ,white“ (1905, Morgan) exprimovan v kazdé burce
N téla (1995) = parovani samci mezi sebou navzajem

Geneticka kontrola - gen ,,white* = transportér
(ABC) — dimerizuje s produkty ,,brown* ¢éi ,,scarlet”
genu —transport GTP- a Trp-odvozenych pigment

= syntéza serotoninu

s

,2white“ = mutant = hladina serotoninu klesne v

mozku =» nezvyklé chovani




Znaky dedené na pohlavnich chromosomech

genu mezi muzem/zenou.

X chromozom - rozdilna exprese Y chromozom — malo gent, dédi jen muzi

- ,,chlupaté usi“ (Hypertrichosis Pinnae
- u Zen podobné s autosomy Auris ) nejsou Y-vazanym znakem
- U muzl neexistuje protéjSek - plodnost (AZF oblasti)

Muzi dédi X-znak jen od matky, je
hemizygotni pro X-vazané znaky.

Je-li matka heterozygot pro urcity
X-vazany gen =» dcery i synové
maji 50 %, ze ho zdédi

- hypermetylace nartsta s vékem

X-vazana recesivni dédicnost (XR / GR)

ST 0O
1. Vzdy exprimovan u muzi 1
2. Exprimovan u zenského ¥ L -
homozygota, ne u heterozygota OM 06000 OO0
3. Pfenasen z matky na syna _ ]
4. Postizené dcery maiji postizeného © WERDUO 9
otce a matku, ktera je bud’ Unatiected O [

Unaffected but carrier |

Affected O

postizena, nebo heterozygot

U Zen exprimovana v pritomnosti
2 recesivnich alel.




c \\ Ichthyosa — deficit cholesterol sulfatasy (XR)

Rodokmen:
- Muz (1.1) - hruba, hnéda, Supinata kdze (,,rybi ktize*)
- Syn (lll.1) dcery (l.1) — podobna kize ve véku 1 roku

Skin Anatomy” ©2005 HowStufWarks

*not to scale \

Stratum
Corneum

= Ichthyosa (deficit steroid sulfatasy - Ssasa, STS),
EC 3.1.6.2)

- mutace €i delece (90 % pacientti) STS genu
- mentalni retardace, hypogonadismus, kratka
postava, okularni albinismus

Gland  Eracror

Muscle Hair

Fat
2 Sebaceous Cells
Folicle Gland

Akumulace cholesterol sulfatu v epidermis —
tvorba fazového rozhrani v mezerach SC
(Stratum Corneum)

-1:6 000 v riznych populacich

COHESION/
l BARRIER | DIFFERENTIATION |

m @ ‘pmtease,- Retence korneodesmosomu (struktura

separation activit i - wr ~ o

\ = retention zprostiedkujici soudrznost korneocyti =
hol |

mrtvych zrohovatélych bunék klize) — neni
\inscnplon formation i degradOVén
AP-1 site)
\A H

ICK : f Involucrin, TGI

T Lamellar membrane
+ corneodesmosome
cohesion

= Uncertain role

JE VZDELAVANI




\\\\‘ Barvoslepost (XR)

\ ‘ 1794 - J. Dalton - popsal svij
: s . visualni svét & doktor Ransome

%,' pitval Daltonovo oko — sitnice
- nebrani rozmnozovani ‘ normalni
- 3typy — 2 jsou X-recesivni
- normalni vidéni = trichromatické 1994 — DNA analyza v
- v Evropé cca 8 % muzu, 0.5 % zen Londynském institutu

oftalmologie - nedostatek

" : X S o jednoho ze tfi typla pigmentu v
Cipky — 3 typy fotopigmentu - barevny objekt = odrazi urcité A &ipku
= mozek interpretuje prichozi informaci jako visualni vjem.

Kazdy pigment = retinal (mrkev) + protein opsin (geny) =
mutace v opsinech zpusobuiji 3 typy barvosleposti
J. Nathans — detekce

Dalton = Deuteranopia (barvoslepost na zelenou barvu) vlastnich opsinti &
- (barvoslepost na ¢ervenou barvu) $patny crossing over
- -vl gen ’pro
/ cerveny
/\ pigment
- variabilni
(/ pocet pro gen
\// . zeleného
N1 .
f 7_/ - 7 £ pigmentu




Hemofilie A/B (XR)

)
§ 1:5000-10000 (A)/ 1:30000v UK (B) Kk

1
A/B - podobna klinicka manifestaci ’ !
\ (spontanni krvaceni do kloubd, svalu, 8
\ hematuria) )
Pfi€ina: o il =
- defekt produkce - . n —
antihemolitic-kého Lécba: < ) o
faktoru VIII (F8)/ IX - TXA (antifibrinolytikum) o &=
Easté chyby: - rekombinantnim proteinem B N e a8
e — - genova terapie (virus AAVS, 2011) . Pt g mversion
e (snazsi pro B) ¢i CRISPR z iPSC (zatim BRIy ———
(A; > 2000 mutaci) jen mysi) S -
- delece genu (B) R SIS %DzDzD :
B A p T e 1) Zisk bunék pacient \

opozdéna

7 v dusledku
pomalé tvorby
tromblnu

Prothrombinase complax;

P [
B

|:' -I:, ; J’v
:_%Q*_‘f ;

2) Preprogramovani na indukované
pluripotentni kmenové bunky (iPSCs)
3) Korekce dvou béznych inverzi
pomoci CRISPR/Cas9 systému

4) Diferenciace do bunék produkujicich
funkéni hemolyticky faktor VIl
5) Transplantace do mysi

FVIIl producing Differentiation

endothelial cells




G6P o~ NADP <~ - GSH <, {_ HeO2

D SUD SO O -)ﬁ NADPH = oxidaéni stres

GEPD

el hemolyza jako nasledek infekce Ci
YN EBE piitomnosti oxidantd (antimalarikum
- veroire < primaquine) = zloutenka

- akutni hemolytické zachvaty po poziti
konskych bob (fava beans) =2favismus

Heinzovych
I Lécba:
,bite cells = . .

— fototerapie, transfuze

MUTATIONS IN GEPD

- vyhoda proti malarii —
pokles rizika cca o 50 %

~
77
%

- ovliviiuje asi 400 milionu lidi

ZVOJE VZDELAVANI




X-vazana dominantni dédicnost (XD / GD)

Exprimovano u zen v jedné kopii
Exprimované mnohem vaznéji u muzi
Vysoké procento potrati, ¢asna letalita muza

Incontinentia pigmenti (XD) Vrozena celkovi

- zachvaty, ztrata vlasu, abnormalni zuby h rtrich H) (XD . ‘
- melanin pronika hloubéji do kize = kudrlinky pigmentu yperirichosa (?G ) _( o) o '
- nadbytek vlasovych folikull = husté vlasy,

- divka novorozenec — hnisem naplnéné vacky na - : o :
konéetinach - nasledné plné bradavic — nahrazeno ??hta'\tte: Ivlasy na mistech obliceje a horni
casti téla

hnédymi skvrnami e
) — vyjimka - ?’tawstl’cky gen — kco)ntrovl’a znaku » :
XXY, somaticky mosaicismus pritomného u predkl — pfitomen u Simpanzu e
- interchromozomalni inzerce / snizena N\
exprese genu FGF13

Pri¢ina: mutace v genu NEMO (IKKYy)
— defektni aktivace NF-xB (role v
prozanétlivych a apoptotickych
drahach) imunité

r\&l

VZDELAVANI



N
- \\ Inaktivace chromozomu X

Inaktivace neni permanentni —
aktivace v zarodeénych bunkach

v 4

yt.,
Q' OoocCytu

=~" Anhidroticka ektodermalni dysplazie —
mista klGize bez potnich zlaz a viast

IM.\ramal x

= komturenceschopmont

VZDELAVANI

Females are Zeny = 2 X
MOSAICS Muzi =1 X = nerovnost

&

Inaktivace X - nahodné =» mozaicismus

é

»vypnuti“ vétSinu gent (vyjimka PAR)

Kontrola gene — produkce ,,siRNA“ = inaktivace X

Inaktivovany X Ize pozorovat
— absorbuje barvivo snaze X chromosomes

_~Allele for

nei aktivni X ; w::zrf/ orange fur

ST ——Allele for

5 black fur

Cell division and
X chromosome
inactivation

1949 — Murray Barr —temna 4
téliska v nervovych burkach
kocek = Barrovo télisko

Active X—. Gi;’;lnactivexj

Tortoiseshell Kocka
(zelvovinova) Calico

Black fur Orange fur
\ /
\\ \

e e kocka

1961 — Mary Lyon — Co to je
Barrovo télisko?

- pro homozygota nema vyznam
- pro

Incontinentia pigmenti — v .
mistech inaktivace X %

(vypnuta alela pro
melanin) = bleda mista . |

[
¢



N
I
’

-

-

Inaktivace chromozomu X - podstata

Way stations
(LINEs?)

DR IO OE BT

Xist RNA coating
in cis

XANA M

W
Establishment of the
inactive

state, asynchronous
replication

l

© MacroH2A recruitment
Histone H3 and H4
hypoacetylation

A

Nature Reviews | Genetics|

a) XIC — X inaktiva€ni centrum (cca 1 Mbp) produkuje
dlouhou nekéduijici (Inc) RNA genu Xist (nestabilni) —
polyadenylovan — lokalizace v jadre
Blokaéni faktor brani upregulaci Xist (17 kb)
b) Upregulace Xist (na chromozomu, ktery ma byt
MELOYED))
c) Stabilizovana Xist RNA pokryje X chromozom a
asociuje s proteiny
d) Transkrip€éni umiéeni genti na X chromozomu
e) Modifikace chromatinu — deacetylace histonu

a metylace promotora = stabilné inaktivni

a kondenzovany chromatinovy stav

‘ . ~’<= ;
—_—

Ale jak presné??? ........s jakymi
konkrétnimi proteiny asociuje?

Enhancer

T

Promoter Gene

Xist-vazebny protein = SPEN

- 4 RNA vazebné domény (vazba
Xist na 5’ konci)

- doména SPOC - esencialni pro
umliceni genu (3’ konci)

- asociace s HDAC3, NCOR1/2 a
komponenty komplexu pro
remodelaci a deacetylaci (NuURD)
Epigenetické umléeni / Silencing




\\ X — vazana nerovnost vyskytu nekterych rakovin

—

N
N

Lung andbronens EEA - Mnoho rakovin postihuje vice muze
-~ All

-~ Al
~ Famala

- Ne vSe Ize vysvétlit vlivem prostredi
(koureni vs rakovina plic)

Rata par 100,000

Rate per 100,000

1675 1685 1995 2005 2015 * 57 1505 1995 2005 2015 - Identifikace 6 gent (tumor supresory) z
Koy and o pis frar non-PAR, jez unikly inaktivaci
= Malg

51— Al

~ Famale
- Bialelicka exprese u zen vysvétluje ¢ast
nizsSiho rizika vzniku nékterych rakovin

Rate par 100,000

Rata par 100

1975 1285 1095 20056 2015 1975 1085 1005 2005 2015
Year Year

Female

Xa Xi XY Famale

Xa X X ¥ X Y \
EXITS gane
5 o l(\'Qn \
(escapa) S —

v - \\
Mo cancar Cancar
= 2017, Dunford et al: Tumor-suppressor genes
S that escape from X-inactivation contribute to
£ DO ROZVOJE VZDELAVANI cancer sex hias, Nature Genetics \




\\ Inaktivace chromozomu X =
analyticky nastroj

- pohlavni nejasnost = mezipohlavi (intersex)

- vyskyt 0,018 % - v pripadé XXY a XO az 1,7 %

- klasifikace mezipohlavi — maskulinizované zeny, malo maskulinizovani muzi,

hermafroditi = poruchy vyvoje pohlavi (Disorders of Sex Development ; DSD)

1936 — Hitlerova Olympiada (Berlin) — Stella Walsh + Helen Stephens —
) vzhled muzi = podvod ??? =» vySetieni = Je to zena !!!

1980 - Walsh — post-mortem vySetreni — nejasné pohlavi

1966 - gynekologické vysetreni

Vi - W
1968 - detekce Barrova téliska ;1 "\i\
1991 - PCR analyza SRY genu ‘ T’ :
1992 - Barcelona — 15/2 000 pozitivnich '
1999 - International Olympic Comittee ¥

Irina a Tamara
— opustila testovani pohlavi




- \\V Vliv pohlavi na fenotyp

Na pohlavi vazané znaky — ovliviuji funkci u
€i strukturu u jednoho pohlavi (husté ‘

\ vousy, velikost prsi) Q A
!

Stav, ktery se vyvine v pribéhu
Y téhotenstvi, je pohlavné limitovany znak !!!
- — nahla hypertenze u o
téhotnych s blizicim se porodem

Pohlavim ovlivhéné znaky — alela dominantni u jednoho pohlavi, ale
recesivni u druhého — napf. v disledku exprese hormonu

- gen pro rust vlast ma dvé alely — vlasy po celé hlavé/pleSatost

- alela ,,plesatosti“ je dominantni u muzi, u zen je recesivni — muz
heterozygot je plesaty, ale zena NE

\ N\

John Adams John Quincy Charles Francis Henry Adams
(1735-1826),  Adams(1767-  Adams (1807-1886),  (1838-1918),
2.prezident 1848), diplomat historik

USA 6.prezident USA

Norska studie z 1998 — druha
manzelka méla 2x vyssi riziko =
muzi mohou prenaset toto riziko

Studie z Utahu 2001 — pokud
tchyné méla preeklampsii =
manzelky synui mély 2x vyssi
riziko = gen od muze ovliviuje
placentu =» zvySena hypertenze

O

Jaky gen ????
(mozna napr. COMT — degradace
estrogent a katecholamini)




> Genomicky imprinting

- Rozdil v expresi gena zavisly na tom, zda je )

zdédén od otce éi matky e Jedinci s neuplnou penetraci
\' znaku =» imprintovay gen umléuje
mutantni alelu = genotyp je

pritomen ale neexprimovan !!!

- ,parent-of-origin‘“ effect = gen od jednoho rodice
\ O\ je umi¢en
B - Methylace, vazba proteint, lokalni zkrouceni DNA
- Otisk (imprint) genu pii mitdoze do nové DNA =
vtisk je udrzovan tak, jakoby si kazdy gen
pamatoval z jakého rodic¢e pochazi
- imprinting = druh epigenetické modifikace
- 1991 — mysi embryo exprimovalo IGF pokud
normalni alela od otce

Vazné dusledky - osobé chybici
jeden gen (delece) — normalni
kopie je umiéena = zadna dalsi
alela, ktera by poskytovala
normailni funkci

Angelmanuv syndrom (AS)
- uhappy puppet

Dva rozdilné syndromy Prader-Williho syndrom

majici puvod v deleci na - obézni, malé ruce a syndrome* - ¢asty smich,
chromozomu 15: chodidla, nevyzraje . | prodlouzeny jazyk, Siroké
sexualné Y celisti, plandava chize,

(oblast 1 mentalni retardace (oblast

/OJE VZDELAVANI




BN Genomicky imprinting - AS

Deletion
15q11.2-13

a Normal mice

Pair of chromosomes 15
(light microscope view)

Chromosome 15
idiogram

b Ube3A-deficient mice

. . Centromere
4 Genetic Mechanisms

Role of UBE3A (E3) in the Ubiquitin Pathway
of Angelman Syndrome

Ubiquitin transfer .
to target protein (P) Target protein is
polyubiquitylated

T
SN
€3

®

(ED Transfer  g6_Ap Protein

o 0 E2

: (E3-ligase)
o Activation

Ubiquitin ¥ &1

Protein degraded by
prateasome complex

UBES3A - E3 ubiquitin ligaza
- delece, mutace = hromadéni
proteint nutnych pro vyvoj mozku

NEPRITOMNOST / NEFUNKCNOST UBE3A =
akumulace Ephexinu-5 = inhibice RhoA
(GTPasa) = prilis malo synapsi = neuronalni
dysfunkce

"

DJE VZDELAVANI




&\“ Shrnuti éasti l.:

N
N

Geneticky uhel pohledu

s

»,Pohlavi si nejsou rovna.“
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AN
\\\ Rodokmen
—\\
\\ - pedigree/pied de grue - jestfabi stopa Symbole
\ - Zpusob identifikace geneticky ] =Norma female, male N

. = Famale, male who exprasses trait

1
1
!
T = Siblings

determinovany(:h nemOCi . I:I = Famale, male who carries an allels for = Parents
- Vztahy mezi pfibuznymi, ukazuje fenotyp, dle 7 the trait but doss not express f (carier) = Adoption
= Dead female, male

Mendelovych zakont Ize snadno urcit typ

p‘l"enosu = Sex unspecified
= |dentical twins
- Nékolik ¢&islujicich systém( — Registr system /) =Stlbim )
(New England Historic Genealogical Society) () [p] <p> =Pregnancy — Fratermal taine
rimské + arabské cCislovani = Sponiansous abotien — Parents closaly related (by blood)
- Ah n entafel o’va m etoq a = Terminated pragnancy = Former relationship
= NGSQ System - (Nat|0 n a.l — (shade if abnormal) = Parson who promptad pedigrae

analysis (proband)

Genealogical Society)
- Henryho systém
- Meurgey de Tupigny systém - Roman numerals = ganerations
. francouz, rimské = generace, arabske = jedinec Arabic numerals = individuals in a generation
- CR - éeska genealogicka a heraldicka

,

/ spoleénost (www.genealogie.cz)

// - www.genea.cz
\//g, _

S



http://en.wikipedia.org/wiki/New_England_Historic_Genealogical_Society
http://en.wikipedia.org/wiki/National_Genealogical_Society
http://www.genealogie.cz/
http://www.genea.cz/

Rodokmen

AR, albinismus
- Méné ¢i chybi
melanin v ocich,
kuzi, ve vlasech
- Vice typu

AD, brachydaktylie
- kratké prsty

GR, hemofilie A

GD, vitamin D rezistentni krivice
- spontanni krvaceni do

- kratka postava, deformity kosti

meékkych tkani S
Holandricka dédic¢nost,
hluchota vazana na Y (DFNY1)
Mitochondrialni dédiénost, - poskozeni sluchu
Leberova atrofie optiku /

7/\
{ / zrakového nervu
/ - nebolestiva ztrata zraku
‘ :/' ~,

S
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] 0 2 s
\ . Odhad rizika pro nenarozené dité
< > Predikce z rodokmenu Sostizensho jodinse
Pi#: Michael ma srpkovitou anemii = AR, rodice Mendelovy zakony, Punnetova
musi byt prenasegi tabulka

Pravdépodobnost Zze dité bude prenasec je

. . |:> 1/3 (2/3*1/2) (Tim bez rodiného zaznamu).
' Tim I; ‘In Michasl
‘ Jina varianta: Predpoklad stejného
Ellen ma Pokud je Ellen genetického zazemi jako Ellen pro Tima =
téhotenstvi pravdépodobnost prenasecka, $ance, Ze i pravdépodobnost, ze dité bude pienaseé je

2/3, ze je pfenaseC  plod je prenaseé je 1/2 (213 * 2/3* %) 2/9 a ze bude trpét anemii je 1/9.

Radek ma dveé rady o€nich ras, které zdédil jako AD znak od své
matky. Déd z mat€iny strany je jediny dalSi pribuzny, ktery ma

znak. Veronika, dévée s normalnimi fasami, se Silené zamilovala Otec Radka nemél znak
do Radka a maji spolu dceru Petru, ktera ma normalni fasy. Ted’ => Radek heterozygot

je Veronika opét téhotna a doufa, ze budou mit dité s dvéma ;
fadami oénich Fas. a) Nenarozené dité = 50%

b) Nenarozené dité = 40%

a) Jaké jsou Sance, ze dité Veroniky a Radka zdédi dvé rady ras?
b) Jaka je pravdépodobnost, Zze nenarozené dité bude mit dvojité
rasy, pokud zdédi prislusnou alelu a penetrace znaku je 80% ?
c) Nakreslete rodokmen.
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Zaver (Cast Il.)

N
Prekazky konstrukce rodokmenu:
- stud za symptomy
\\ - adopce

- mimomanzelské déti
- smiSené rodiny
- asistovana reprodukce (nahradni matka, umélé oplodnéni)
\: - neschopnost vystopovat rodinny ptivod dal nez 3-4 generace zpatky
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"| still say there was some kind
of mixup at the hospital!"

OJE VZDELAVANI
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