GENEALOGIE

(Genealogicka metoda. Genealogické symboly. Rozbor rodokmenii. Zakladni typy dédicnosti.)

UvoD

Genealogie je zakladem genetického vySetfeni ¢lovéka, jehoZ cilem je stanoveni typu dédi¢nosti
daného onemocnéni. Zasadni vyznam ma zji§téni piibuzenskych vztaht, pohlavi postizenych i
nepostizenych osob v roding€, data jejich narozeni a tmrti, poCet a pofadi narozenych osob v
sourozenstvech a udaje o jejich zdravotnim stavu. Zakladni data a ptibuzenské vztahy se zachycuji

pomoci standardnich symbolt v tzv. genealogické schéma neboli rodokmen.

Hloubka genealogického schématu je zpravidla limitovana dostupnosti potfebnych informaci na 3-4
generace. Naproti tomu je v§ak nutné zachytit rodinu v co nejveétsi §ifi. Osobu, kterou zacina geneticka
analyza dédi¢nosti urcité vlastnosti v rodokmenu, oznatujeme terminem proband. Tato osoba je
zpravidla nositelem sledovaného znaku, ve schématu je oznacena Sipkou. Cleny rodiny, pattici do
stejné generace, se zachycuji v horizontalnich radach. Jednotlivé generace oznacujeme fimskymi €isly.

Prislusniky jednotlivych generaci oznacujeme zleva doprava arabskymi ¢isly. Timto zptsobem kazda

osoba v rodokmenu ziska soutadnicova Cisla, ktera se pouzivaji v legend¢, popf. v textu.
Pro ucely praktického cviceni budeme predpokladat:

a) Sledovany znak (nemoc) je podminén vzdy jen jednim genem se dvéma alelami, mezi kterymi je

vztah Uplné dominance.
b) Gen vykazuje Uplnou penetranci.
¢) V rodokmenu sledujeme pouze jeden znak.

d) Znak je podminén genem bud’ v autozomu (A) nebo v gonozomu X (G), pfiCemz znak je uréen

alelou dominantni (D) nebo recesivni (R).

Typy dédi¢nosti — zakladni charakteristika:
|. Autozomalné dominantni typ dédi¢nosti (AD)

U tohoto typu dédi¢nosti nelze podle fenotypu nemocného stanovit jeho genotyp. K manifestaci
choroby dojde jak u heterozygota (Aa), tak i u dominantniho homozygota (AA). Recesivni homozygot

(aa) je zdrav.



Pro analyzu rodokmenového schématu plati tyto zakonitosti:

1. Znak (nemoc) je prenasen zpravidla po vice generaci, aniz by nékterou z nich vynechal.

2. Zdravi ptislu$nici rodiny maji jiz jen zdravé déti.

3. Obé¢ pohlavi jsou postiZzena stejné Casto.

4. Otec nemocného je stejné Casto postiZzen jako matka.

5. V rodindch s jednim postizenym rodicem je v praméru 1/2 déti postizena (riziko 50%). V
rodindch se dvéma postizenymi rodici je riziko 75%.

6. Rodi¢e nebyvaji ¢astéji ptibuzni, nez odpovida primérné Castosti pribuzenskych snatkd v dané

populaci.

Piiklady autozomalné dominatnich chorob:

frekvence v populaci

- Vrozena hluchota 1: 7500
- Dentinogenesis imperfecta 1: 8000
- Polypo6za tlustého stieva 1: 20000
- Retinoblastom 1: 20000
- Hypokalcifikace zubl

- Diastema mediale

- Katarakta

I1. Autozomalné recesivni typ dédi¢nosti (AR)

U tohoto typu dédi¢nosti l1ze podle fenotypu nemocného urcit jeho genotyp, ponévadz pfic¢inou
choroby je pfitomnost dvou defektnich recesivnich alel na jednom z 22 part autozomu. Genotyp
nemocného jedince muzského i Zenského pohlavi je recesivni homozygot (aa). Naproti tomu

fenotypicky zdravy jedinec miize byt heterozygotem (Aa) nebo dominantnim homozygotem (AA).

Pro analyzu rodokmenového schématu plati:
1. V rodin¢ jsou zpravidla postizeni sourozenci.
2. Rodice jsou vétsinou zdravi (heterozygoti).
3. Obé pohlavi jsou postiZzena stejné Casto.
4. Jsou-li oba rodice zdravi, riziko pro potomky je 25%. Je-li jeden z rodicl probanda nemocen, je
riziko pro potomky 50%. Jsou-li nemocni oba rodice, je riziko pro potomky 100%.
5. Cim je sledovany znak v populaci vzacngjsi, tim Castéji prokdZzeme u rodiéti probanda

pribuzensky snatek.

Piiklady autozomalné recesivnich chorob: frekvence v populaci

- Mukovisciddza 1: 2500
- Fenylketonurie 1: 6000
- Albinismus 1:10000

- Galaktosémie 1:40 000



III. Gonozomalné recesivni typ dédi¢nosti, vazany na X chromozém (GR)

U tohoto typu dédicnosti lze u nemocnych i zdravych muzi a u nemocnych Zen stanovit genotyp podle
fenotypu. U zdravych Zen vSak nikoliv. Pfi¢inou onemocnéni muze je ptitomnost jedné defektni
recesivni alely v heterologni oblasti X chromozdmu, postiZzeny muz je hemizygot (XaY). Zdravy muz
musi mit genotyp XY. U nemocné zeny jsou dvé defektni recesivni alely na obou chromozomech,
postiZzena Zena je recesivni homozygot (Xaxa). Zdrava Zena muze byt bud’ homozygot XAXA nebo
heterozygot XAXa - ptenasecka.

Pro analyzu rodokmenového schématu plati:

1. PostiZeni jsou pouze muZi.

Vloha se ptenasi pies fenotypové zdravou Zenu heterozygota - pienaSecku.

2
3. Zena - prenasecka ma 50% synii postizenych, 50% dcer jsou heterozygoti - prenasecky.
4. Muz nikdy neptedava znak synim.

5

VSechny dcery postizeného muze jsou heterozygtky - prenasecky.

Priklady gonozomalné recesivnich chorob, vazanych na X chromozom:

frekvence v populaci

- Hemofilie A 1: 10000
- Duchennova muskularni dystrofie 1:100 000
- Daltonismus

ULOHY

1. Vypiste z&kladni genealogické symboly.

2. Pomoci genealogickych symboll sestavte rodokmen Vasi rodiny (maximalné 3 generace),
sebe oznacte jako probanda.

3. Provedte analyzu nezndmych rodokment a urcete, jaky typ dédi¢nosti podminiuje dany znak

(nemoc), identifikujte heterozygoty (pfenasece).

ZAVER:

Shriite vysledky.
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