l. rocnik, 2. semestr,
3. tyden

3.3.-7.3.2008



AUTOSOMALNE DOMINANTNI
DEDICNOST - AD

Kritéria:
- Jsou postizeny dve nebo vice po sob€ nasledujicich generaci
- Jsou postiZzeni muzi 1 Zeny

- muzi 1 zeny onemocnéni dale prenaseji

- J€ pozorovan pienos z otce na syna 2

Priklady:

- achondroplasie ‘ *"D
|

- brachydaktylie (vice typu)
i
F"—O

- polycysticka choroba 1
10

ledvin (vzacné 1 AR)

- familiarni i ]
hypercholesterolemie u




AUTOSOMALNE RECESIVNI
DEDICNOST - AR

Kriteria: O O

- porucha postihuje obvykle

len jednu generaci, ¢asto - -
jén jedanu g O OO O

sourozence v jedne rodiné

- Jsou postizeni muZi 1 Zeny .

- rodiCe mohou byt pfibuzni

Priklady:
- cysticka fibrosa pankreatu

(mukoviscidosa) i |
- fenylketonurie -l'O C) (b j ‘ <g
»

- srpkovita anémie
i KO

- adrenogenitalni syndrom



GONOSOMALNE RECESIVNI
Kritéria: DEDIéNOST -GR
- temet vylucné jsou postizeni muZi
- nemoc prenaseji nepostizené zeny prenaseCky na syny
- pfenos z otce na syna neni pozorovan

- postiZeni muzi mohou prenést znak na vnuky
prostfednictvim dcer prenaSecek

Piiklady: qor ® [] @

- hemofilie A, hemofilie B

- muskularni dystrofie i*'{} 10 C) [ ]

Duchennova typu
- barvoslepost I@} t fj




GONOSOMALNE DOMINANTNI
Kritéria: DEDICNOST - GD

- znak je prendSen z generace na generacl
- Jsou postiZzeni muZi 1 Zeny

- muzi 1 zeny onemocnéni dale pienaseji
- neni pozorovan prenos z otce na syna

Priklady: ﬁ
- vitamin D rezistentni '

rachitis |

O

- Incontinentia pigmenti




Autosomalni dédi¢nost

Typy shatku
Typ snatku Genotyp déti (%)

AA Aa aa
AA X AA
AA X Aa typicke
AA X aa pro
Aa X Aa AR
Aa X aa AD
aa X aa




Str. 17, ukol €. 4 - brachydaktylie
: ‘1 2 Os 4

" W WO, O,
11 <>1

a) I1/2 — Aa, 11/3 - aa
b) 50%
¢) 50%
d) 25%




Str. 17, ikol & 5 - PKU
! Q1 2

11 |'__|1 d}z

111 B

A1

a) 11/2, 11/3 — oba Aa, 111/1 aa
b) 25%

c) 2/3

d) Aa X Aa, Aa X aa, aa X aa



Str. 18, ukol ¢. 6 — hemofilie A
! <>1 2 <>3 4

I
11 1 <f)2 III3

11 /.1 <>2

a) II/1 - XY, I1/2 - X*X" III/1 - X"Y
b) 25%
¢) 50%
d) 0%
e) 50%




frekvenci alel v populaci

Pribuzenské snatky

* zvySuji podil homozygotu v dalSi generaci, neméeni

 koeficient pfibuznosti — pravdépodobnost, ze dvé pribuzné

osoby zdé&dily stejnou alelu od spole¢ného predka

krokl v genealogii

r=(1/2)" .. pocet

. koeﬁment 1nbreed1ng_ _pravdépodobnost, Ze jedinec ziskal

2. stupné

St
" upen . r F
pribuznosti

rodic-dité 1 1/2 1/4
sourozenci 1 1/2 1/4
stryc-neter 2 1/4 1/8
bratranci 3 1/8 1/16
1. stupné
bratranci 5 1/32 1/64

fedka

F=A2)"'=rx1/2

O O
Ob—0 O L
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Str. 20, vikol & 13 O—1

— riziko
pribuzenského shatku

a) PKU (AR) - riziko: 1/2 -1/2 - 1/4 =1/16
b) brachydaktylie (AD) - riziko = 0
¢) hemotilie (GR) - riziko =0

11



Stanovte riziko postizeni PKU
pro dité z pribuzenského shatku

O

O

O

.

&

O

riziko: 2/3-1-1/2-1/2-1/4=1/24 (cca 4 %)



