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Ustav biologie a |ékarské genetiky 1.LF UK a VFN, Praha



Polymorfismy lidské DNA vyuzivané ve vazebné
analyze, primeé a neprimeé diagnostice

Mikrosatelity (syn. kratké tandemove repetice)

STR...short tandem repeats, SSR...simple sequence repeats

Pokud se detekovatelny polymorfismus nachazi dostatecné blizko lokusu, ve
kterém se vyskytuje kauzadlni mutace pro sledovanou chorobu, bude tento
polymorfismus ve vazbé s mutovanou alelou a ve vétsSiné ptipadi bude soucasné
s ni pfedavan z rodicli na potomky (kosegregace) a bude mozné jej vyuzit jako
marker i1 bez znalosti molekularni podstaty daného onemocnéni.



Ukol & 2, str. 81 — Polycysticka choroba ledvin (AD, p = 5¢cM)
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Ukol & 2, str. 81 — Polycysticka choroba ledvin (AD, p = 5¢cM)
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Ukol & 3, str. 82 — Polycysticka choroba ledvin (AD, p = 5¢cM)
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Ukol & 3, str. 82 — Polycysticka choroba ledvin (AD, p = 5¢cM)
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PCR
POLYMERASE CHAIN REACTION
= polymerazova retezova reakce

animace: externi soubor na

http://Iwww.sumanasinc.com/webcontent/anisamples/molecularbiology/pcr.html



Ukol & 2a, str. 87
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Pri elektroforetické separaci migruji nejrychleji nejmensi fragmenty

DNA
Genotyp
D +/+ +/- -/-
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Ukol & 2b,c, str. 88
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Ukol & 2b,c, str. 88
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I11/1, III/3 zdravi ; 111I/2 nosi¢ mutované alely
[11/4, 111/5 nelze urcit



Ukol & 2d, str. 88
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Ukol & 24, str. 88
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Ukol &. 3, str. 90 — Pfimd DNA diagnostika Huntingtonovy chorey
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Ukol & 3, str. 90 — Pfima DNA diagnostika Huntingtonovy chorey
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Ukol & 4, str. 91 — nep¥im4 diagnostika familidrni adenomatézni polypézy
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Ukol & 4, str. 91 — nep¥im4 diagnostika familidrni adenomatézni polypézy
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