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GENETIKA ČLOVĚKA – DĚDIČNOST CHOROB
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Výukový materiál k tématu Genetika člověka – dědičnost chorob je plánován na 

2 vyučovací hodiny. Zahrnuje prezentaci nového učiva, procvičování formou řešení genetických příkladů a testových úloh.

Použití tohoto výukového materiálu předpokládá, že žáci budou z předešlých hodin znát tyto pojmy: gen, genotyp, alela (dominantní a recesivní), homozygot (dominantní a recesivní), heterozygot, chromozom, chromozomová sada, autozomální dědičnost, polygenní dědičnost.
1. obrazovka

[image: image2.png]Dédi¢nost chorob

- dédi¢né choroby jsou podminény mutacemi

Mutace

- nahodné zmény genotypu

- méni kvalitu a kvantitu genu, davaji vznik novym alelam a zpusobuji zmény
genetické informace

Typy mutaci

- genové

- chromozomové
- genomové
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Vyučující vysvětlí co jsou to mutace a uvede jejich vliv na vznik dědičných chorob.
2. obrazovka

[image: image3.png]Mutace

Genové mutace
- vedou ke zménam genetické informace v ramci jednoho genu

Chromozomové mutace
- vedou ke zménam ve struktuie chromozomu
- podstatou je vznik zlomu na jednom nebo vice mistech chromozomu

Genomové mutace
- vedou ke zménam poctu chromozomu
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Vyučující seznámí žáky s jednotlivými typy mutací a uvede rozdíly mezi nimi.

3. obrazovka

[image: image4.png]Typy chromozomovych mutaci

Delece
- ztrata ¢asti chromozomu

Duplikace
- zdvojeni ¢asti chromozomu

Inverze
- obraceni poradi genovych lokusu v €asti chromozomu

Translokace
- pFfemisténi éasti chromozomu na jiny chromozom
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Vyučující popíše základní typy chromozomových mutací, s použitím obrázku uvede rozdíly mezi nimi.
4. obrazovka
[image: image5.png]Typy genomovych mutaci

Aneuploidie

- ztrata nebo nadbytek nékterych jednotlivych chromozomu v jaderné sadé
- vznika nepravidelnym rozdélenim chromozom pfi déleni bunék

- mezi aneuploidie patfi trisomie (2n+1) - jeden chromozom prebyva
- v burikach je 47 chromozomu
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- vyskytuji se i monosomie (2n-1) - jeden chromozom chybi
- v burikach je 45 chromozomu
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Vyučující vymezí pojmy aneuploidie, trisomie, monosomie.

5. obrazovka

[image: image6.png]Downtv syndrom (mongolismus)

- trisomie 21. chromozomu

- projevuje se fadou pfiznak(: Sikmé oci, mentaini
retardace, mala télesna vyska, ploché zahlavi,
vrozené srdecni vady, neplodnost ad.

- vyskytuje se u jednoho ze 700 narozenych déti

Edwardstv syndrom

- trisomie 18. chromozomu

- je opoZdén rust a vyvoj bunék => dochazi k t&Zkym vyvojovym
porucham vnitinich organu

- mira preziti je velmi nizka

/
- Setnost vzniku 1 : 3 000, u narozenych déti 1 : 6 000 -5T;<‘;-
m=Q) -
Patauliv syndrom B
- trisomie 13. chromozomu 23

- projevy: mala hlava a o€i, poruchy mozku, srde¢ni vady ad.
- mira preziti je velmi nizka
- éetnost 1 : 5 000 u novorozencu





Vyučující seznámí žáky s nejčastějšími syndromy vznikajícími trisomií některého 

z chromozomů.

6. obrazovka

[image: image7.png]Typy genomovych mutaci

Euploidie

- zména poétu chromozomovych sad

- vznika poruchami bunécného cyklu

- dochazi bud ke zmenseni poctu chromozomovych sad - haploidie (n)
nebo ke zvétSeni jejich poctu - polyploidie, kdy vznikaji buriky
triploidni (3n), tetraploidni (4n) atd.
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- u Zivogichu zygoty s euploidnimi mutacemi zanikaji béhem
zarodeéného vyvoje
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Vyučující seznámí žáky s dalším typem genomových mutací.

7. obrazovka

[image: image8.png]Autozomalné recesivni choroby

- dédi se autozomalné bez ohledu na pohlavi
- defektni je recesivni alela

Projev choroby:
AA, Aa - je zdrav
aa je nemocen

Pravdépodobnost onemocnéni:

- pokud jsou zdravi oba rodice - 25 %

- pokud je 1 rodi¢ nemocny - 50 %

- pokud jsou oba rodi€e nemocni - 100 %
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Vyučující vysvětlí podstatu dědičnosti autozomálně recesivních chorob. 
8. obrazovka
[image: image9.png]Autozomalné recesivni choroby

Fenylketonurie

- metabolicka choroba

- neschopnost tvofit enzym potfebny k preméné aminokyseliny
fenylalaninu na tyrozin

- pfebytek fenylalaninu vede k tézkym vyvojovym porucham mozku
a k mentalni zaostalosti

Galaktosemie

- metabolicka choroba

- chybi enzym katalyzujici odbouravani galaktosy

- projevuje se fadou pfiznakl (poskozeni ledvin, travici potiZe,
zpomaleni psychického vyvoje)
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Vyučující seznámí žáky s příklady autozomálně recesivních dědičných chorob.

9. obrazovka

[image: image10.png]Autozomalné recesivni choroby

Albinismus
- porucha enzymu zprostredkujiciho syntézu barviva melaninu
- albinotické osoby maji napadné svétlou pokozZku, svétlé oci

a Sedomodrou duhovku s ¢ervenym odleskem
- v mnoha pripadech trpi poruchami zraku





Vyučující seznámí žáky s dalším příkladem autozomálně recesivních dědičných chorob.

10. obrazovka

[image: image11.png]Autozomalné recesivni choroby

Cysticka fibréza
- porucha transportu iontu sodnych a chloridovych do bunék
- vlivem této poruchy se vytvafi v plicich velké mnozZstvi hlenu

Srpkovita anémie (chudokrevnost)

- je syntetizovan chybny hemoglobin

- dochazi k ucpavani viasecnic a zvétseni sleziny, ktera ma
shiZenou funkci
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Vyučující seznámí žáky s dalšími příklady autozomálně recesivních dědičných chorob.

11. obrazovka

[image: image12.png]Autozomalné dominantni choroby

- defektni je dominantni alela

Projev choroby:
AA, Aa - jsou nemochi
aa - je zdrav

- znak je pfenasen po nékolik generaci, aniz by nékterou vynechal

Riziko onemocnéni: (nemocné osoby jsou vétSinou heterozygoti)
- rodina s jednim nemocnym rodi¢em - 50 %
- rodina s dvéma nemocnymi rodici - 75 %

A

&% 8 H0-S\Faa

LR O S

|« ]




Vyučující vysvětlí podstatu dědičnosti autozomálně dominantních chorob. 

12. obrazovka
[image: image13.png]Polydaktylie
- vice nez 5 prstu na nékteré koncetiné

Brachydaktylie
- projevuje se kratkymi zavalitymi prsty
- maly vzrust + kratké ruce a nohy

Huntingtonova choroba
- rozviji se zpravidla po dosazeni 30 - 40 let
- zpocatku se projevuje poruchami koordinace pohybl a mimovolnimi zaskuby
- postupné dochazi k téZkému postiZzeni nervové aktivity, které vede
k rozsahlym porucham psychiky, svalové €innosti aj.
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Vyučující seznámí žáky s příklady autozomálně dominantních dědičných chorob.

13. obrazovka

[image: image14.png]Polygenni dédi¢né choroby

- mnoha onemocnéni maji polygenni zaklad (kvantitativni znaky) - jsou podminéna
spoleénymi vlivy genotypu a faktory vnéjsiho prostredi

- do této skupiny fadime tzv. civilizaéni onemocnéni
- cukrovka, mnohé nadorové, srdeéni a cévni choroby

- polygenni zaklad maji také tzv. rozstépové vady
- napf. rozstép patra, rozstép rtu, rozstép patere
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Vyučující seznámí žáky s příklady polygenních dědičných chorob.

14. obrazovka

[image: image15.png]Brachadaktylie (kratkoprstost) je autozomalné dominantni dédi¢na choroba.
Jaka je pravdépodobnost vyskytu brachydaktylie v potomstvu zdravé matky
a kratkoprstého otce, jehoz otec byl zdrav?
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Vysledek:
Pravdépodobnost vyskytu brachydaktylie u potomku je-%.





Žáci řeší zadaný příklad. Řešení: 50 %.

Správnou odpověď lze zjistit odkrytím barevného obdélníku.

15. obrazovka

[image: image16.png]Fenylketonurie je autozomalné recesivni dédi¢na choroba.

Dvéma zdravym rodi¢iim se narodilo dité postizené touto chorobou.
Jaka je pravdépodobnost, Ze jejich dalsi dité z druhého téhotenstvi bude
postiZzeno stejnou chorobou?
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Žáci řeší zadaný příklad. Řešení: 25 %.

Správnou odpověď lze zjistit odkrytím barevného obdélníku.

16. obrazovka

[image: image17.png]Prifad'te k typiim chromozomovych mutaci spravné charakteristiky.
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Žáci řeší zadanou úlohu, žák u tabule pomocí nástroje pero spojí příslušné pojmy.
17. obrazovka

[image: image18.png]Vyberte spravna tvrzeni o trisomii.

Patfi ke genovym mutacim.
Je to pfipad, kdy dochazi ke ztrojnasobeni celé sady chromozomu.
Vznika nasledkem chybného rozchodu chromozomu pfi meiéze.

Je to pfipad, kdy se pfi vzniku geneticky podminéné choroby uplatfiuji
mutace tFi riznych genu.
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Žáci řeší zadanou úlohu, žák u tabule pomocí nástroje zvýrazňovač označí správnou odpověď.

Řešení: 3. odpověď.
18. obrazovka
[image: image19.png]Prenatalnim vysetienim bylo zjisténo, Ze plod je postizen triploidii.
Co tento nalez znamena? Vyberte spravna tvrzeni.

Buriky plodu maji 47 chromozomul.
Buriky plodu maji 69 chromozomul.

Jde o autozomalné dominantni poruchu, kdy plod ma na jedné z konéetin
tfi prsty misto péti.

Plod je zfejmé postizen Downovym syndromem.
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Žáci řeší zadanou úlohu, žák u tabule pomocí nástroje zvýrazňovač označí správnou odpověď.

Řešení: 2. odpověď.

19. obrazovka

[image: image20.png]Prifad’'te dédi¢né choroby do skupin podle toho, jak se dédi.

Polydaktylie

Albinismus

Galaktosemie

Rozstép patra

Srpkovita anémie

autozomalné recesivni choroby

autozomalné dominantni choroby

polygenni choroby
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Žáci řeší zadanou úlohu, žák u tabule pomocí nástroje pero spojí příslušné pojmy.

20. obrazovka
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