Dedicnost - genetika




GENETIKA

= nauka o dédicnosti (to co mame s rodici spolecného)
a promeénlivosti (¢im se od sebe liSime) organismt

DEDICNOST:

= schopnost Zivych organizmq,
diky které si mohou predavat z
generace na generaci shodné
znaky, viohy a schopnosti

PROMENLIVOST:

odlisnost jedincti jednoho druhu a
jejich rozdilna schopnost
reagovat na podminky prostredi







Johan Gregor Mendel «sz2-1sss

e zakladatel genetiky
e prirodovedec, ucitel,mnich, opat

e zabyval se cilevedomym krizenim
rostlin hrachu (sledoval — barvu,

tvar, velikost, ...) H)  zjistil, i
ze rodice nepredavaji |
potomkdam znaky, ale pouze 2

elementy (geny), které tyto
znaky urcuji
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Organismus — bunka - chromozom - DNA

ORGANIS™M cCELL CHROMOSOME GEMNE




CHROMOZ0M

e DNA je sbalena do CHROMOzZOM
chromozomu, které \l
jsou ulozeny v jadre
bunky

e Clovék ma dve sady
chromozomu (22
paru stejnych) +

1 par pohlavni




Lidské chromozomy

"~ 22 paru stejnych

" a posledni
par urCuje pohlavi

XY muz
XX Zzena




DS DNA

Adapted from Mational Human Genome Research Institute



Chromozom
Voineé nukleotidy DNA polymeraza
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DNA: DeoxyriboNukleova
kyselina (Acid), tvorena
dvousroubovici, ve
které je ulozena
dedi¢na informace

e obsahuje 4 typy
molekul (A, C, T, G) -
tvorici geneticky kod

* nachazi se v jadre kazdé
télni bunky
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e zakladni jednotka genetické informace

e Usek v molekule DNA

1 gen = obsahuje informaci pro vytvoreni
urcité vlastnosti, znaku

Gieme 2

Chromosome

Genes



Pocet, tvar a velikost chromozomu je charakteristicka
pro kazdy organismus — pocéet chromozému v télnich
bunkach:

clovék: 2n = 46 (2 soubory po 23) —n = 23
Simpanz: 2n =48 (2 soubory po 24) —n = 24
kun: 2n = 64 (2 soubory po 32) — n = 32
kapr: 2n = 104 (2 soubory po 52) — n =52
hrach: 2n =14 (2 soubory po7) —n=7
borovice: 2n = 24 (2 soubory po 12) —n =12
v jadru pohlavni bunky

jsou chromozomy vzdy po jedné sadé (souboru)
-X=zena,Y =muz




Chromozomove urceni pohlavi

* Typ Drosophila
(savcCi typ)
* Muz — XY

» Zena - XX




« 46 chromozomu

« 22 paru autozomu a 1 par pohlavnich chromozom
— Zena XX
— muz XY



Bunka
spermie

Vajicko
/ oplodnéne
spermii

Deéleni vajicka

mnoho ruznych bunék
K ‘[ \ e

Krevni
bunky buriky
Bunky kostni tkané Zlazové bunky
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v s ” A
Muzska gameta - spermie A3\

* Spermie vznikajiv semennych kanalcich varlat, maji hlavicku hruskovitého tvaru
a bicik k pohybu. Spermie je nejmensi bunkou lidskeho téla. V hlavicce spermie
je bunécné jadro, které ma polovicni pocet chromozomu nez ostatni bunky
lidského téla—to je 22 + 1 pohlavni chromozom. Posledni 23. chromozom,
urcuje pohlavi.Rozeznavame dva tvarové rozdilné pohlavnichromozomy: X a Y.
Chromozom X urcuje zenskeé pohlavi,chromozomY je specificky muzsky. Spermie
jsou obsazenyv tekuting, které rikame ejakulat. Jeho fyziologické mnozstvi je 2
az6 ml.V1mlejakulatuje obsazeno 20 az 50 miliond spermii.




chromozomy

22 parlQ + 2
chromozomy (23
paru — 46

pohlavni
chromozomu)
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télni chromozémy = 46 paru (posledni par uréuje pohlavi)

X X X Y
46, XX 46, XY| |

pohlavni chromozomy 23

23, X 23, X 23, Y

VAJICKO SPERMIE
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vajié ke spermia dievéa
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Muz

- telova (somaticka) bunka:

46 chromozomu

23. par oznaceni XY

- pohlavni bunka (spermie): 23 chromozomu
dva ruzné typy spermii

Zena

- telova (somaticka) bunka: 46 chromozomu
XX oznaceni

- pohlavni bunka (vaji€ko): 23 chromozomu
- stejne typy




genetické choroby




Chromozomalni poruc

+ jedna se o nadbytek nebo nedostatek genu
obsaZenych v celych chromozomech nebo
v chromozomalnich segmentech

« pf. Downuv syndrom (trizomie chromosomu 21),
Edwardsuv syndrom (trizomie chromosomu 18),
Turnerdyv syndrom (monozomie chromosomu X)
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Odchylka vpodtu i tvaru chromozému zpusobuje
nevratneé a casto dediCné onemocneni, napfr.

Downuv syndrom (mongolismus) — prebyte¢ny
21.chromozom.



Downliv syndrom

« trizomie 21. chromozomu
« nejCastgjsi z chromozomalnich syndromu
« incidence - zavisi na véku matky

Vék matky Incidence
> 20 let 1: 1925

> 25 let 1: 1205

i = 30 let 1: 885
'. = 35 let 1: 365
e > 40 let 1:110

= 45 let 1:32

= 49 let



horoby
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Nemocny

Mutovany ge

Nemocny Nemocny Zdravy Zdravy



« Znaky:

E

wiwes Tt Infi

Downtiv syndrom i

kraniofacialni dysmorfismus - mala mozkovna, plocheé te
kratky a siroky krk, okrouhly oblicej, vystouplé celo, kratky n
Siroky kofen

makroglosie d
mongoleidni postaveni o&nich &térbin *
EtyFprstova (opi&i) ryha ,*—J—J— A

deformity koncetin, skeletu
vrozené vyvojové vady organd - srdce, GIT 3?::';
mentalni retardace Normal palm

Creases

wADAM






Downuv syndrom

e pokud potomek zdédil nespravny pocet
chromozomu — prebytecny 21. chromozom

s RS




e geny U rodicu mohly postihnout nahodné
zmeény (mutace) v dusledku rtznych faktoru
prostredi (zareni, chemické latky v potrave,
alkohol, drogy) — chromozomy tyto geny
prenasi na potomstvo

- L profimedia.cz

Cernobyl 1985



hemofilie = porucha
srazlivosti krve




albinismus

poruchou tvorby barviva melaninu Cystiska fybroza
postihuje prevazné dychaci a travici
o ™ soustavu
-;F

Rozstép patra



https://cs.wikipedia.org/wiki/Melanin
https://cs.wikipedia.org/wiki/D%C3%BDchac%C3%AD_soustava
https://cs.wikipedia.org/wiki/Tr%C3%A1vic%C3%AD_soustava
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