Prehled GMH — Seminéf z biologie

Genetika 2 — kvalitativni znaky

Genetické ur €eni pohlavi

Téma se tyka pohla¥rse rozmnozujicich organisns oddélenym pohlavim (gonochorisi), tedy dvoudomych rostlin &8iny
bezobratlych a prakticky vSech obratlévc
Pohlavi jedince riive byt uteno: vnéjSimi vlivy (epigeneticky) — stéi, fyzicky stav, podminky vyvoje ap.

geneticky— sestavou pohlavnich chromozbzvanychgonozomy)

Diploidni karyotyp gonochorists geneticky utenym pohlavim vzdy obsahuje 2n—2 chromo#pkteré vzdy tvéi homologické
pary. Takovym chromozoiim sefikd autozomy. Zbyvajici dva chromozomy nemusi n&itmoiit par, mohou bytizné. Tyto
chromozomy gonozomyzvané téz heterochromozomy) rozhoduji o pohlaviteles

U ¢&loveka jadro bunky obsahuje22 pani autozomi al par gonozonii. Gonozom Xje velky (nejdel$i chromozom celé sady), nese
velké mnoZstvi gah Gonozom Y je maly, nese malo gén

Savéi typ ur €eni pohlavi (typ Drosophila)

Kombinace gonozomXX uréuje samici, kombinaceXY uréuje samce(kombinace YY nerize nastat).

Schéma popisuje vS8echny moznosti, které mohoutriastebinaci gonozomy
gonozoni samce a samice. Ze schématu vyply&ohk zawri: gonozomy

KaZzdé pohlavi vzniké s praggodobnosti 50 %. v gametach
O pohlavi potomka rozhoduji gonozomy ve spermii. gonozomy
Kombinace YY neriZze nikdy vzniknout. potomkii

Savi typ chromozomového teni pohlavi maji savci, Zaby, krokodylové, Zelvikteré ryby a naip dvoukidly hmyz (proto
pojmenovani podle musky octomilky — latindRyosophila— oblibeného modelového zZitioha pro genetické vyzkumy).
U samic sauit (véetré Zen) je jeden ze dvou gonozbifthostejno ktery) trvale spiralizovan a nepoddlina fiepisu genetické informace.
V jadrech zenskych bgk je tento spiralizovany gonozom pozorovatelny j&o Barrovo télisko.
Vlivem testosteronu gonozom X despiralizuje (Barrgditsko zmizi). Na tomto poznatku je zaloZen tzv.-gst, ktery se pouZziva niap
sportovkyi podezelych z aplikace muzskych hormion

Ptacéi typ ur €eni pohlavi (typ Abraxas)

Pohlavi je wteno gesré opané nez u sav: kombinace dvou stejnych gonozbdiftasto ozngovanych nikoliv XX, ale ZZ) ufuje
samce, kombinace dvotiznych gonozorin (ZW) uriuje samici.
Ptaii typ chromozomového &eni pohlavi maji ptaci, ocasati obojzivelnicitSina plaa (jeS&ii, hadi), wtSina ryb a ¥tSina hmyzu
(brouci, motyli — proto pojmenovani podle motyld’alky roduAbraxas.
Zvlastni typy ur €eni pohlavi
U plostic a rovnokdlého hmyzu (tzv. "tyfProtenot’) se vyskytuje jen jeden typ gonozomu, ale samiéedva (XX) a samec jen jeden
(ozna&ovano X0), tedy mé ve svychkach o jeden chromozom m#nez samice. Polovina gamet samce tento chromobsahaje, polovina
nikoliv. S polovini pravdpodobnosti tedy potomek dostane od otce gonozomstafie se samici) a s polwii pravépodobnosti tento
gonozom nedostane (a stane se samcem). V pbgtigad zvIaStni obdobu sé&ho ugeni pohlavi.
Véely, mravenci a dalSi blantilly hmyz jsou vyjiméni tim, Ze samice jsou diploidni a samci haploidnplozenych vafiek vznikaji samice,
z neoplozenych samci (tzvéeli neboli haplodiploidni typ deni pohlavi).

Genetika kvalitativnich znak G

Zakladni pojmy:
Hybridizace (k¥iZzeni)je pohlavni rozmnozovéani dvou jedingri kterém sledujeme vyskyt &itych znaki.
Generacise oznauje potomstvo jednohariZeni. Generace se pro snazsSi orientaci@ghpismeny s indexy:
P = roditovskéa (parentélni) generadg,= 1. generace potomiK1. filialni), F2 = 2. generace potoriK2. filidlni)... atd.
Pojmemznak se v genetice oztiaje jakakoliv pozorovatelnd vlastnost organismid{gha i ne@dedicna).

Kvalitativni znak : Lze jednozné&né urit, zda znak j&i neni gitomen (najp barva kéta, krevni skupina, fftomnost rok).
Kvalitativni znaky jsou $tSinou kédovanyedinym genem(monogenni znaky). Takovym gen, které rozhoduji o vyskytu
jednoho znaku sika geny velkého @inku.

Kvantitativni znak : Znak je vzdy pitomen, Ize zr&it jeho miru (nap vySka, hmotnost, koncentrace hormonu v krvi).
Kvantitativni znaky jsou &Sinou kddovanynnoha geny(polygenni znaky), kterym sé&égeny malého @inku.

Genotyp = soubor vSech gérorganismu (fi sledovani jednoho znaku se timto pojmem ¢ajesoubor gel kterym je tento znak
kodovan)

Fenotyp = soubor vSech pozorovatelnych zaakganismu (fi sledovani jednoho znaku se timto pojmem oéaj@viditelny projev
znaku)

Alela = konkrétni forma genu (jeden a tentyz geizenmit vice variantnich podob)”.



Alely se oznauji bud’ velkymi a malymi pismeny (vyskytuje li se gen jendvou alelach — n#épA, a), anebo velkymi pismeny
s indexy (vyskytuje li se gen ve vice alelach,indp, A, As...).
V diploidnich €lnich buikéach je kazdy gentfiomen ve dvou alelach. Podle toho, zda jsou &lElyné nebotzné, rozliSujeme dva
piipady:
homozygot nese d¥ stejné alely (AA, aa, B....)
heterozygot nese dv rizné alely (Aa, Cs...)

Heterezogyt sedkdy ozn&uje pojmemhybrid . Jedinec heterozygotni v jednom paru alel {fidged Aa) se nazyvénonohybrid.
Jedinec heterozygotni ve dvou parech alelifikégal AaBb) jedihybrid ap.

Vztahy mezi alelami gen U kvalitativnich znak G

Uplna dominance (a Uplna recesivita)
U heterozygota jedna alela zcel@yazi a druha seipgvorbé znaku (tj. ve fenotypu)ibec neuplatni.

Napr. gen pro barvu kit u hrachu se vyskytuje ve dvou alelach = alela pratervenou barvu
a — alela pro bilou barvu

— gervené kyty — bilé kwty — Cervené kity

Alela A je tplné dominantni vici alelea. Alelaa je Uplné recesivnivici aleleA.
Na jedinci s dominantnim znakem (n&sfervenou barvou ki) nepozname, zda je ve sledovaném znaku homozygoii
nebo je heterozygot.

NeUplna dominance

U heterozygota se uplatni®blely, znak je "skde mezi" znaky kddovanymi 8ma alelami (nemusi vSak byt apltuprosted”).

Napt. gen pro barvu kiti Salwje se vyskytuje ve dvou alelach :A — alela pro fialovou barvu
a — alela pro bilou barvu

— fialové kuty _ bilé kty — riZové keéty

Alela A je Uplné dominantni vici alelea. Alelaa je Gplné recesivnivigi aleleA.
Ok¢ alely jsou navzajem ve vztamelplné dominance(nebonelplné recesivity.
VSechny mozné genotypy (AA, aa i Aa) od sebe naigrehled rozezname.

Kodominance

Heterozygot nese znaky obou alel (Zadn& nenideotlg. Vyskytuje se pouze &ch znaki, kde se obalely mohou pl& uplatnit
(tedy nikoliv napiklad u barvy). Typickym fikladem jsou alely*, I? pro antigeny A, B krevnich skupin:

I*1* — nese antigeny A (krevni skupina A)
IB1® —nese antigeny B (krevni skupina B)
— nese antigeny A i antigeny B (krevni skupina AB)

Chtgji-li genetici ukit vztah mezi alelami&akého znaku (napUplnouci nedplnou dominamci), nepoznaji to "na prvni pdhiéba
ani v sodasnosti "pectenim” genetického kodu). Vztah musi bytam na zaklaglopakovanych experimeanttj. byva vysledkem
dlouhodobého zkoumani. Z faktu, Ze fillad u laboratornich mysi je alela prernou barvu Upkidominantni nad alelou pro bilou
barvu, nelze odvodit fakt, Ze tomu tak musi bytifidad i u potkaid, psi, kocek ap.
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KFizeni dvou homozygot U

rodice. Ri kiizeni dvouiiznych homozygdi (AA x aa) budou vSichni potomci heterozygafig) a budou mit fenotyp podle toho,
v jakém vztahu jsou alel§,a.

Z uvedenych poznatkvyplyva tzv.1. Mendeliv zadkon:

"Pri kifizeni dvou homozygbjsou vSichni potomci fgeneracauniformni — maji stejny genotyp i fenotyp."

v

KFizeni homozygota s heterozygotem
KFizeni dominantniho homozygota s heterozygotem

genotypy. 50 %AA, 50 %Aa
genotypovy S€pny pomér (AA:aa)=1:1

fenotyp: 100 % nese dominantni znak
(nag. u kvt hrachu 100 %ervenych)




KFizeni recesivniho homozygota s heterozygotem
genotypy. 50%Aa, 50%aa
genotypovy Sépny pomér (Aa:aa)=1:1

fenotypy: 50% ma dominantni znak, 50% ma recesivni znak
(nap. u kvt hrachu 50 %ervenych a 50 % bilych)
fenotypovy S€pny pomér (Cervené : bilé)=1:1

Jedinec s dominantnim znakeniza byt bd’ homozygot (AA) nebo heterozygot (Aa). Tyto didppdy nelze odliSit zAdnymi
laboratornimi metodami. Jedinou cestou je zpétné testovaci Kizeni= zkiizeni sledovaného jedince s recesivnim homozygotem.
Pokud potomstvo takovéhdikeni bude uniformni, pak rads dominantnim znakem byl homozygot (AA). Jestliégpotomstvo
vyStepi v pongru 1:1, pak testovany ratlbyl heterozygot (Aa).

KFizeni dvou heterozygot U

Priklad u alel ve vztahu Uplné dominance

genotypy: 25%AA, 50%Aa, 25%aa
genotypovy SEpny pomér 1:2:1

fenotypy: (na @ikladu kwta hrachu)
75%¢cervenych, 25% bilych
fenotypovy S€pny pomér 3:1

genotypy: 25%AA, 50%Aa, 25%aa
genotypovy SEpny pomér 1:2:1

fenotypy: (na @ikladu kwtt Sahgje)
25% fialovych, 50 %rzovych 25% bilych
fenotypovy S€pny pomér 1:2:1

Z uvedenych gkladi vyplyva tzv.2. Mendeliv zakon:

"Pri kfizeni dvou heterozygbse potomstvo vy&fi (v disledku segregace) v matematicky danémepam
Shrnuti
typ kiizenf genotypy genotypovy _ fenqtypovy éD”)"’PO”,W _
AA Aa aa Stpny ponér Uplnd dominance| neuplna dominance

AA x AA | 100 %

aa x aa 100 %

AA x aa 100 %

AA x Aa 50 % 50 % 1:1 1:1

aa x Aa 50 % 50 % 1:1 1:1 1:1

Aa x Aa 25 % 50 % 25 % 1:2:1 3:1 1:2:1

Z tabulky mimo jiné vyplyva, Ze vifpact alel ve vztahumeulpiné dominancesefenotypovy S&pny pomér rovna genotypovému

K¥izeni nemusime znazmvat vySe uvedenymi schématy s kombinacemi v p&dob
spojovacicktar, kombinace alel rodi nagiklad mizeme zapsat v podslabulky

1. rodi

(v tabulce vlevo je fiklad zapisu kzeni dvou heterozygits alelami ve vztahu UpIné gamety| A a
dominance a recesivity):
2. A
rodi¢ a

Znalost Spnych pondra (tj. schopnost je odvodit) je v praxilézita nejen proto, abychom na zakiamhalosti genotypu rodi
dokézali ukit genotypy (a spolu s nimi i fenotypy) potofnlale je vyuzitelna i obradcénZname-li vztah mezi sledovanymi alelami,
dokézeme na zakladnalosti potomis (a pondru jejich jednotlivych fenotyf) zpstné urdit genotypy rodit. Napiklad kdyz

z vysledku kizeni hrachu ziskame polovinu bile kvetoucich pdigrjde o KiZzeni typuAa x aa. JestliZze je bile kvetoucich jen

étvrtina, jde o Kizeni typuAa x Aa. (Pochopiteldd ony "poloviny"¢i "étvrtiny”" nemusi byt matematicky absolétpiesné.)

Podil potomk uréitého fenotypu Ize samiégme urcit jen u dostaténé pasetnych vzork (z faktu, ze najffklad vznikli 3¢erni a jeden
bily potomek nelzs jistotouodvodit, Ze musi jit zrovna o pénB : 1, neb6 vzorek je malo p&etny a snadno ovlivnitelny ndhodnou
"chybou").



Dihybridismus
Stépné pondry Ize odvodit i v pipact, kdy sledujeme vice znalsowasré. Prikladem pro odvozeni&inych pondrt u dihybrida
bude modelovy pokustiZeni hrachu, ip kterém budeme sledovat tvar a barvu semen.

A - alela prckulaty tvar semen

, A je Uplre dominantni nag.
a - alela presvraskaly tvar semen

B - alela prazlutou barvu semen

B je Uplré dominantni nadb.
b - alela prazelenou barvusemen

Vychozim pokusem budéizeni kulatého Zlutého hrachu se svraskalym zelepiifemz oba jedinci jsou v obou znacich
homozygotni, tj. jde ofkzeni AABB x aabb). V F; generaciziskamel00 % jedinci genotypuAaBb (tj. kulatych Zlutych).

Zkiizime-li potomky k- generace mezi sebou, ¥ generaci ziskame se stejnou pigpatobnosti nasledujici genotypy
(vysledky je tentokrat lepSi zapsat v podtdbulky, klasické &arové" schéma by bylaiis negehledné):

prvni rodé AaBb
gamety AB Ab aB ab
AB | O aaBB | O aaBb | O aaBB | O AaBb
druhyrode| Ab | O aaBb | @ Aabb | O AaBb | © Aabb
AaBb aB | OaaBB | O AaBb | (J aaBB | (3 aaBb
ab | OaaBb | @ Aabb | (J aaBb | @ aabb

zZjist éné vysledky:
V F, generaci dihybrida se objevujei®nych genotyp (AABB, AABb, AAbb, AaBB, AaBb, Aabb, aaBB, aaBb, aabb)
v genotypovém gpném pondru 1:2:1:2:4:2:1:2:1 (nepodstatny Udaj).
V F, generaci se objevuity¥i rizné fenotypy

() kulaty zuty

() svraskaly zluty 1—3;5,tj. 18,75%

9 . 3 .
—, tj. 56,25% kulaty zeleny —, tj. 18,75%
16 ) 0 O y y 16 ) 0

@ svraskaly zeleny%, tj. 6,25%

Jednotlivé fenotypy se vyskytuji ¥enotypovém S&pném ponru9:3:3:1

Fenotypy "svraskaly zluty" a "kulaty zeleny" sefegchazejicich generacich nevyskytovaly, dgjiase jakoSlechtitelské novinky
(Uvedeny piklad je jednou z moznosti, jakikenim ziskavat rostlingi Zzivocichy s novymi znaky.)

Na zéklad vySe popsaného pokusu byl formulovan &viMendeliv zakon:

"Jsou li alely glenaSeny naiiznych chromozomech, mohou se #é&lombinovat.”

Vazba genut

Pravidlo o volné kombinovatelnosti alekgtrg vSech odpovidajicich&tnych pongri) plati pouze v fipad, lezi-li sledované geny
na tiznych chromozomech. Pro geny lezici na jednom cbzomu byly formulovany tzwlorganovy zakony:

"Geny lezici na jednom chromozomutw@zbovou skupinu a‘pnaseji se spafeée.”
"Pocet vazbovych skupin je rovendao chromozona (haploidni sady)."

VVVVV

Tato pravidla mohou byt "naruSena" crossing-over@rssing-over je tim praggodobrjsi, ¢im lezi
sledované geny na chromozomu dal od sebe. Sletlowdiskytu crossing-overuiznych gefi mizeme
urcit jejich vzadjemnou polohu a relativni vzdalenagigva se v tzv. "morganech"); souhrnné vysledky J
slouzi ke konstrukgjenetickych map

Viz ilustrace vpravo, ukazujiciipodni chromozomy s alelamABC, abc) lezicimi na stejném chromozomueBtoze b B
heterozygot ma genotypaBbCc, jeho alely se nemohou veélikombinovat, takzeipkiizeni dvou heterozygit Cl= ¢ c c
nemiZe nenize vzniknout naitklad genotypAABBcc.

Na obrazku je vSak znazama i situace f crossing-overu s vysmou Usel obsahujicich alel ac. Jestlize tento crossing-over nastan&zen

se v k generaci objevit nafklad i vyse zmiovana kombinac@ABBcc. Cim jsou od sebe geny vzdaigsi, tim je pravépodobnost crossing-overu
vysSi.

Gonozomalni d édiénost

Pro geny lezici na gonozomech sice plati stejnéigieajako pro penos na autozomech. Protoze vSak chromozomy néwaiisi
homologické pary, nastavaji u nickteré specifické fipady.

Gonozomy satiho typu se lisi velikosti i pitem uloZenych geh X-gonozom je velky a nese velké mnozstvi genétickormace,
Y-gonozom nese velmi malé mnoZstvi genetické infaren Gisledkem jsou &které rozdily oproti fenosu autozomalnich znak

U Zen (XX) plati vSechna pravidla vzajemnych vatahezi alelami (¥etrg pravidla o potl&eni recesivni alely v heterozygotni
sesta¥). U muzi (XY) se vzdy projevi vSechny geny na gonozomudétne téch, které nesou recesivni alelu.



Typickou ukazkou gonozomalnédi¢nosti uclovéka jsou poruchyienasené na gonozomu X, kde alela pro poruchu gsired

("zdrava" alela je Upkdominantni). Fkladem jsou:
hemofilie — snizena srazlivost krve

daltonismus— vrozena forma barvosleposti (neschopnost rozettérvenou a zelenou slozkussia)

V nésledujicim pehledu je uvedencikolik piiklada kiizeni.

X — zdrava alelas — postizena aleldamavé — ¢lovék postizeny porucho® — Zena fenaséka postizené alely

VSichni potomci manzelstvi zdravé Zeny a postizerméhze
jsou zdravi, vSechny dcery jsou viatenaSe€ky alely pro
poruchu.

Jestlize je matkaipnaSékou postizené alely a otec je zdravy
budou vSechny dcery zdravé (s 50% pegadiobnosti vSak
budou penaseéky) a synové budou s 50% praypddobnosti
zdravi a s 50% pra¥godobnosti postizeni.

Malo pravdpodobny pipad rodéovského paru, kde Zena je
prenaSékou a muz je postizeny. Dcery budou s 50%
pravéEpodobnosti postizené a s 50% prgpatobnosti
pienasSéky. Synové budou s 50% prasbdobnosti postizeni g

Je li v rodéovském péru postizena Zena (coz je veidky
piipad) a otec zdravy, budou vSechny dcery zdrae (al
pienaSeéky) a vSichni synové postizeni.

s 50% pravépodobnosti zdravi.

Z uvedenéhoiehledu vyplyva skolik logickych zakonitosti proienos recesivnich znalprenaSenych na X-gonozomu:
= U muZze Ize bezp&né poznat, zda je nositelem postizené ale(pak musi byt také postizen poruchou); u zdravé e nepozna,

zda je homozygotni nebo heterozygotriie(mseka).

= Gonozomal recesivni znaky se vyskytujgadové mnoheméastéji u muza nez u Zzen (v nasi populaci se Zeny postizené hiémof

nebo daltonismem prakticky nevyskytu;ji).
= Recesivni (postizené@ely se Fenaseji Kizem— na potomka

ogaého pohlavi (z otce na dceru a z matky na syna).

Uvedené fiklady samoiejme plati pro genos vSech zndlkpienaSenych na gonozomech (nejen poruch) a pochepstelnetykaji
jen sa¥iho ueni pohlavi (u pt&ho typu uteni pohlavi vSak samisgne plati, Ze nositelem dvou stejnych gonoZig samec).




