Genetika populaci

e populace = soubor jedincu téhoz druhu, ktefi se nachazi ve stejné dobé na stejném misté; jedinci se
mohou navzajem kfizit
genofond = soubor viech genu v populaci, Ize jej analyzovat podle znak( populace
genova struktura populace
o dominantni alela A, recesivni alela a — tfi mozné genové kombinace (AA, Aa, aa)
o frekvence (vyskyt, pocCet) alely A ... p, frekvence alely a ... q, potom v populaci plati p+q =1
(100 %)
e typy populaci
o panmikticka populace
m velka populace, mnoho jedincu
m panmixie = nahodné kfizeni, libovolny jedinec se maze zkfizit s kterymkoliv jedincem
opacného pohlavi
m ve velké panmiktické populaci je slozeni genofondu stalé, jeho zména muze nastat jen
nahodnymi a nepfedvidatelnymi jevy (migrace, mutace, klimatické zmény, pandemie, ...)
m vztah mezi jedinci AA, Aa, aa Ize vyjadfit matematicky — Hardy-Weinberglv zakon:

p?+2pq + g’ =
e p ... A(Cetnost)
e (...a
e p?... AA(vyskyt v populaci)
e 2pqg...Aa
e g°...aa

m priklad: 9 modrookych z 25 studentu

g? = 9/25 = 0,36 ... recesivni homozygoti
q=0,6
p=04

p? = 0,16 ... dominantni homozygoti
2pq = 0,48 ... heterozygoti
o AA16 %,Aa 48 %, aa 36 %
m piiklad: 84 % Cervenych krvinek ma aglutinogen Rh. Rh je autozomalné dominantné
dédicny. Jaka je Cetnost alely Rh a jednotlivych genotypu v populaci?

e p...Rh" (A)

e q...Rh (a)

e p?+2pq=0,84 (84 %)

e °=0,16

e =04

e p=0,6

o AA36 %,Aa 48 %, aa 16 %

o autogamni populace
m autogamie = samooplozeni (samosprasnost rostlin, pravy hermafroditismus zZivocich()
m dochazi téméf k uplnému vymizeni heterozygotu (prakticky béhem 10 generaci), ale
Uplné nevymizi nikdy
e P:AAxAA AaxAa aa x aa
o F1:4xAA AAAaAaaa 4xaa
o F1:5x AA, 2x Aa, 5% aa
o F2:22x AA, 4% Aa, 22% aa
m vznikaji tzv. Cisté linie homozygotu
m samotna autogamie v pfirodé témerF neexistuje, ale blizi se ji pfibuzenské kFizeni
(inbreeding, Slechténi) a nenahodné parovani (u lidi vybér partnera)
m pfibuzenska plemenitba garantuje jakousi zaruku, ze pokud spafime dva jedince s
totoznymi znaky (tedy stejnou genetickou informaci), docilime utvrzeni téchto znaku
natolik, Ze se nam budou Castéji v populaci opakovat



m dochazi k utvrzeni znakl v Zadoucim i nezadoucim sméru — degenerace populace
o mala populace
m pouze nékolik desitek/stovek jedincl
m dochazi ke genovym posunim — nepredvidatelné genetické zmény
m disperzni proces — nékteré alely jsou v genofondu zafixovany, jiné vymizi
m neplati Hardy-Weinberglv zakon
m béhem nékolika generaci vzrista stupen pfibuznosti — inbreeding
e priklady
o Choroba achondroplazie (trpasli¢i vzrist) se dédi recesivné. V populaci 50 000 déti bylo
zjisténo 5 déti s touto nemoci. Vypocitejte frekvenci mutaéni alely pro achondroplazii, Cetnost
jednotlivych genotypd.
m g°=5/50000=0,0001 -q=0,01—-1%
m p=0,99
m AA98,01 %, Aa 1,98 %, aa 0,01 %
oV rozsahlé panmiktické populaci hrachu byla zjisténa ¢etnost jedinci s Eervenou barvou 64 %.
Jaka je Cetnost alely pro bilou barvu a ¢etnost heterozygotl v populaci, jestlize vime, ze
Cervena barva je uplné dominantni nad bilou.
m ¢°=0,36 -q=06—>60%a
m p=04—>2pq=0,48 — 48 % Aa
o Jak velky procentualni podil heterozygotu v ur€itém genu mizeme teoreticky pfedpokladat ve
druhé generaci potomstva samosprasného druhu pSenice, jestlize ve vychozi rodi¢ovské
populaci byli 3 heterozygoti, 1 dominantni homozygot a 1 recesivni homozygot? — 15 %
m P:AaAaAaAAaa
F1: 3x (AAAa Aa aa), 4x AA, 4% aa
F1: 7x AA, 7% aa, 6x Aa
F2:28x AA, 28%x aa, 6x AA, 6x aa, 12x Aa
F2: 34x AA, 34% aa, 12x Aa — 18/80=0,15 > 15 %

Genetika ¢lovéka

e zvlastnosti lidské genetiky
o na Clovéku nelze z etickych divod( provadét nékteré experimenty a selekci

¢lovék ma vétsSinou za Zivot velmi malé mnozstvi potomki
generacni doba Clovéka je velmi dlouhd, genetik mize sledovat maximalné 4 generace
fenotyp je do velké miry ovliviiovan vnéjSim prostfedim (socialni podminky) — polygenni znaky
velka slozitost lidského genomu — 50 000 genu
Clovék se Casto kfizi (tedy spiSe v minulosti kfizil) pouze s jedinci z urcité populace (stejny
narod, spole€enska vrstva, jedinci stejného vyznani)
o dnes ma diky modernim dopravnim prostfedkim takové moznosti migrace, které Zadné jiné

zvife nema
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Metody zkoumani

genealogie (rodokmeny)

vyzkum dvojcat (jednovajecnych)

zkoumani populaci

studium lidského genomu (HUGO — Human Genome Organization)

Genealogicka metoda

e sestavi se rodokmen a sleduji se vyskyty sledovanych znaku v rodinach
e na zakladé vyskytu, Cetnosti opakovani a pohlavi nositeld znaku se vyvodi zplsob dédi¢nosti tohoto
znaku a také se pokusit odhadnout vyskyt znaku v dal$i generaci



e nejvetsi vyuziti tak ma tato metoda v klinické genetice, kde slouzi pro predikci rizika na zakladé rodinné
anamnézy (tedy vyskytu choroby v rodiné)
e mezinarodni symboly

o

Zdravi jedinei

Postizen jedinei

Heterozyqol

Zena prenadedka

znaceni pohlavi
m  muz — CtvereCek
m Zena — kole¢ko
m neurcené pohlavi — kosodtverec (napf. nenarozené dité pfi potratu)
znaceni znaku
m zdravi jedinci — prazdny symbol
m nositelé znaku nebo postizeni jedinci — symbol je vyplnén
m heterozygot — prava (u ¢tverce prava spodni) polovina symbolu je vyplnéna
m Zena pfenaSeCka — Cerny kruh uprostied
spojovani
m sfatek — jednoducha ¢ara (vlevo muz, vpravo Zena)
m piibuzensky sfatek (i u bratrancl a sestfenic, nékdy z druhého kolena) — dvoijita ¢ara
m (neplodnost — misto potomku je dvojita ¢ara)
m (rozvod — spojnice je preskrtnuta)
dalsi znacky
m proband (ten, kdo si vyzadal genetické vySetieni) — oznacen Sipkou
m adoptovany jedinec — v hranaté zavorce
dvoj¢ata
m dvojCata — svislé ¢ary vedou z jednoho bodu
m  monozygotni dvojcata — spojené jednoduchou Carou
m dizygotni dvoj¢ata — nespojené
m nejasna zygotnost — s otaznikem misto spojnice
déti jsou fazeny od nejstariho (vlevo)
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e autozomalné& dominantni typ dédi¢nosti

o
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e autozomalné recesivni typ dédi¢nosti

o

o

postiZeni jedinci jsou v kazdé generaci a jsou muzského i Zenského pohlavi

pro postizeného rodi¢e obecné plati, ze kazdé jeho dité bude v 50 % pfipadu postizeno stejnou
chorobou

v rodokmenu nachazime autozomalné dominantni chorobu u zhruba %2 potomkul postizeného
jedince

pokud jedinec neni nositelem mutované alely, potom se u néj choroba neprojevi a ani se
nemuze projevit u jeho potomkd, protoZe neni nosi¢em mutace

I11/5 — umrti nenarozeného ditéte / potrat
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pfibuzensky shatek mezi bratrancem a sestfenici —
z tohoto sfiatku se narodil syn (IV/1) postizeny 1 2
fenylketonurii (stejnou chorobou trpéla prababicka
(I/2) tohoto chlapce)

jedinci druhé generace 11/2 a 11/3 jsou pfenasedi,
stejné jako jsou pfenadeci rodiCe postizeného
chlapce (jedinci lll/3, 111/4)

riziko pfibuzenskych snatku = vétsi Sance vzniku
takovychto recesivné dédi¢nych chorob, nebot je
zde riziko, ze oba pfibuzni jedinci nesou mutovanou
alelu, kterou zdédili od spoleéného predka
pravdépodobné heterozygotni jedinci — I1/2, 11/3,
IV/3, IV/4

e gonozomalné recesivni typ dédi¢nosti (hemofilie A — vazana na chromozom X)

o

o

1/2 a ll/1 jsou pfenadecCky
Zena pfenaSecka bude mit 50 % synu postiZzenych, 50 % zdravych; 50 % dcer zdravych, 50 %
prenasecek
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e gonozomalné& dominantni typ dédi€nosti (vitamin-D rezistentni kfivice — vazana na chromozom X)

o

podobny gonozomalné recesivnimu typu dédi¢nosti, akorat i Zeny heterozygotky jsou bézné
postizeny

otec nikdy nepfeda X chromozom svému synovi — proto jsou vSichni synové ve |l. generaci
zdravi

otec pfeda dceram vzdy jen X chromozom s mutovanou alelou — proto jsou v8echny dcery ve Il.
generaci postizeny

déti postizenych dcer maji jednotné 50% riziko (pro chlapce i pro divky), ze zdédi od matky
chromozom X s mutovanou alelou a tim i pfislusné dédi¢né onemocnéni
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Vyzkum dvojcCat

e monozygotni = jednovajecna (0,3 %)
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z 1 vajitka + 1 spermie vznika oplozené vajicko, které se pfed ryhovanim déli na 2
totoZna geneticka informace = jediné lidské pfirozené klony, musi mit stejné pohlavi
dokazuji vliv prostfedi na fenotyp

e dizygotni dvojCata = dvojvajeéna (1,2 %)
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2 vajitka + 2 spermie — 2 oplozena vajicka
50 % spole¢né genetické informace — jako bé&zni sourozenci
stejné i opacné pohlavi; pro genetiku méné vyznamni

Vyzkum lidské populace

e détska umrtnost = infant mortality

o

vétSinou mensi ve statech vyspélého svéta

e primérna délka Zivota

o
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nejmensi u africkych zemi (okolo 37 let)
nejvyssi kolem 80 let v Japonsku, nékterych evropskych zemich

e vékové zastoupeni pohlavi — souhrnné v poméru 50 : 50 (£ 0,5 %o)
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u lidské populace v jednotlivych vékovych skupinach vétsinou pfevazuji o nékolik promile muzi

vyjimkou jsou skupiny nad 70 let, kde silné pfevazuji Zeny

celkové tedy ve vSech zemich pfevaZzuji zeny o nékolik promile

Cytogeneticky vyzkum

e vySetfeni karyotypu — vytvoreni idiogramu a srovnani se standardnim obrazem — kontrola, zda vznikaji
strukturni a numerické aberace (mutace)

e dulezité zejména tam, kde je moznost pfenosu choroby, ktera se v rodiné objevuje z obou stran, nebo
kdyz u vySetfeni Zeny v téhotenstvi vyjdou faktory, které fikaji, Ze dané hodnoty jsou mimo normu
(typicky je Downlv syndrom — ztrojeni 21. chromozomu)



