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Molekulární genetika III
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Polymorfismy  lidské DNA vyu ívané ve vazebné ž
analýze, p ímé a ř nep íméř  diagnostice 

Mikrosatelity (syn. krátké tandemové repetice)

STR…short tandem repeats, SSR…simple sequence repeats 

TAGCCATCGGTACACACACACACACACAGTGCTTCAGTAGC

TAGCCATCGGTACACACACACACAGTGCTTCAGTAGCGTAG
Pokud se detekovatelný polymorfismus nachází dostatečně blízko lokusu, ve 
kterém se vyskytuje kauzální mutace pro sledovanou chorobu, bude tento 
polymorfismus ve vazbě s mutovanou alelou a ve většině případů bude současně 
s ní předáván z rodičů na potomky (kosegregace) a bude možné jej využít jako 
marker i bez znalosti molekulární podstaty daného onemocnění.
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Úkol č. 2, str. 81 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)Úkol č. 2, str. 81 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)
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a) Riziko postižení pro II/3 i II/4 je 50%.a) Riziko postižení pro II/3 i II/4 je 50%.
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Úkol č. 2, str. 81 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)Úkol č. 2, str. 81 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)
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b) Riziko postižení pro II/3 je 95%.b) Riziko postižení pro II/3 je 95%.

b) Riziko postižení pro II/4 je 5%.b) Riziko postižení pro II/4 je 5%.

a) Riziko postižení pro II/3 i II/4 je 50%.a) Riziko postižení pro II/3 i II/4 je 50%.
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Úkol č. 3, str. 82 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)Úkol č. 3, str. 82 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)
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a) Riziko postižení pro III/1 i III/2 je 50%.a) Riziko postižení pro III/1 i III/2 je 50%.
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Úkol č. 3, str. 82 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)Úkol č. 3, str. 82 – Polycystická choroba ledvin (AD, p = 5cM)
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b) Riziko postižení pro III/1 je 95%.b) Riziko postižení pro III/1 je 95%.

b) Riziko postižení pro III/2 je 5%.b) Riziko postižení pro III/2 je 5%.
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PCR
POLYMERASE CHAIN REACTION
= polymerázová et zová reakceř ě

animace: externí soubor na 
http://www.sumanasinc.com/webcontent/anisamples/molecularbiology/pcr.html
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Hae IIIHae III *

Úkol č. 2a, str. 87     Úkol č. 2a, str. 87     

20 bp 25 bp 45 bp 110 bp

Alela +

Hae IIIHae III

20 bp 25 bp 45 bp 110 bp

Alela -

Fragmenty 20 bp 25 bp 45 bp 110 bp

Fragmenty 20 bp 110 bp70 bp
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P i elektroforetické separaci migrují nejrychleji nejmenší fragmenty ř
DNA
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Úkol č. 2b,c, str. 88     Úkol č. 2b,c, str. 88     
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Úkol č. 2b,c, str. 88     Úkol č. 2b,c, str. 88     

 -/-   +/-    -/-  -/-  +/- +/-  +/+    +/-                  +/-    +/+  +/- 

+

III/1, III/3 zdrávi ; III/2 nosič mutované alely
III/4, III/5 nelze určit
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Úkol č. 2d, str. 88     Úkol č. 2d, str. 88     
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R238W
CGG->TGG
ccgg->ctgg
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Úkol č. 2d, str. 88     Úkol č. 2d, str. 88     
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Přímá diagnostika kauzální mutace, vyšetření je jednoznačné i 
v neúplné rodině. 11



primerprimer

Úkol č. 3, str. 90 – Přímá DNA diagnostika Huntingtonovy chorey     Úkol č. 3, str. 90 – Přímá DNA diagnostika Huntingtonovy chorey     

203 bp

primerprimer

CAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAG

(CAG)n

1      2      3      4 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . n

203 bp + 3n
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Úkol č. 3, str. 90 – Přímá DNA diagnostika Huntingtonovy chorey    Úkol č. 3, str. 90 – Přímá DNA diagnostika Huntingtonovy chorey    
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Úkol č. Úkol č. 44, str. 9, str. 911  – nepřímá diagnostika familiární adenomatózní polypózy    – nepřímá diagnostika familiární adenomatózní polypózy    
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FAP je ve vazbě s alelou 10.

  -     +      -            ?      ? 

b) Vyšetřit další polymorfismus, v němž bude II/4 heterozygot, nebo použít 
přímou diagnostiku – detekci kauzální mutace APC genu. 15

Úkol č. Úkol č. 44, str. 9, str. 911  – nepřímá diagnostika familiární adenomatózní polypózy    – nepřímá diagnostika familiární adenomatózní polypózy    


