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Naplni laboratorni prace je zopakovat zaklady nauky a dédicnosti a proménlivosti, tj. se zdklady genetiky. Budou
zopakovany zakladni genetické pojmy (gen, genotyp, fenotyp, alela, Uplna a nelplna dominance). Dale bude procvicena
dédi¢nost krevnich skupin a prace s textem.

TEORIE:

Genetika je véda, ktera se zabyvd studiem dédi¢nosti a proménlivosti. Za
zakladatele genetiky je povazovan moravsky opat a badatel Johan Gregor
Mendel. Narodil se 20. ¢ervence 1822 v Hyncicich u Nového lJi¢ina. Po
studiu pusobil jako knéz a stfedoskolsky profesor. Kromé mnoha jinych
aktivit se zabyval kfizenim. Své pokusy provadél v Brné. Vroce 1865
zverejnil vysledky své prace — kfizeni hrachu (sledoval nékolik znak).
Vysledky jeho prace zlstaly mnoho let bez povsSimnuti. Z vysledkd, které
Mendel na zdkladé svého pozorovani shrnul, byly pozdéji formulovany
zakladni principy, platici pro dédi¢nost nékterych znakd. Mendelovy zakony
neplati zdaleka univerzalné. Vztahuji se v podstaté pouze na dédicnost
kvalitativnich znakd, jejichz geny leZi na rlznych chromozémech. Mendel
mél pfi volbé sledovanych znakl velké Stésti, Ze zvolil znaky, které se dédi
timto nejjednodussim zplsobem (znak je fizen jednim genem, ktery se
vyskytuje ve dvou nebo nékolika malo aleldch, které maiji k sobé jasné dané Obrazek 1: Johan Gregor Mendel [03]
vzajemné vztahy) a tim o mnoho desitek let ,pfedbéhl svou dobu”.

Zakladni jednotkou genetické informace je gen (vloha). Soubor gen( se
prenasi na potomstvo zrodi¢li pomoci pohlavnich bunék. Geny lezi v
bunééném jadie v mikroskopickych dtvarech, které oznacujeme jako
chromozomy. Chromozomy jsou nejlépe pozorovatelné v dobé déleni
bunky. Geneticka informace je uloZena v nukleovych kyselinach. Vlastni
genetickou informaci nese kyselina deoxyribonukleova, oznacovana jako
DNA. Struktura DNA ma podobu dvou Sroubovité stocenych vlaken a
kazdy gen je tvoren urcitym usekem DNA. Soubor vSech genl se nazyva
genotyp a ridi vytvareni charakteristickych znakd a vlastnosti organizmu.
Vnéjsim projevem genotypu je fenotyp. Na jeho utvareni se urcitou
mérou mohou uplatiovat i vlivy prostfedi, ve kterém organizmus Zije.

Vlastnosti organizmu (napf. barva oci, barva kvétu) se oznacuji jako znaky.

Chramazom dvimdroabovice DNA Jednotlivé znaky se mohou vyskytovat v rlizné podobé (barva kvétu mize
Obrazek 2: Schéma chromozomu a struktury DNA byt bild, cervend, rGZova). Proto i geny urcujici tyto znaky existuji
[01] v rliznych formach. Témto formam tikame alely.

Kazdy znak je uréovan nejméné jednim parem genl. Jeden gen pochazi od matky a druhy od otce. Geny jsou na
potomky pienaseny gametami rodi¢. Clovék ma v jadre kazdé télni buriky 23 parG chromozomd, tj. 46 chromozomd.
Pohlavni buriky (vajicka a spermie) maji polovicni pocet chromozomd — 23. Geneticky je urceno i pohlavi. V télnich
bunkach Zen jsou kromé jinych chromozomi 2 pohlavni chromozomy X. V télnich burikdch muZe jsou obsazeny
chromozomy XY. Vajicko obsahuje vidy jeden pohlavni chromozom X. Spermie nese bud chromozom X nebo Y.
V ptipadé vzniku kombinace XX se narodi holcicka, v pfipadé kombinace XY chlapec.

Jednou ze zakladnich metod genetického vyzkumu je kfizeni (hybridizace). U vybranych jedinc sledujeme vyskyt
jednoho nebo vice znak( u vSsech potomk(. Vliohy (geny) pro jeden znak se vzajemné ovliviuji. Jestlize jedna vloha
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potlaéi svym plsobenim projev viohy druhé, vioha je dominantni. Druha vioha je recesivni. Jde o dédi¢nost s Uplnou
dominanci.

Uplatni-li se obé vlohy pro tentyz znak, jde o dédi¢nost s nedplnou dominanci.
Jedince, u ného? je urcity znak podminén dvéma dominantnimi nebo dvéma recesivnimi alelami, oznacujeme jako
homozygota. Ma-li jedinec jednu vlohu pro dany znak dominantni a jednu recesivni, oznacuje se jako heterozygot.

U krevnich skupin ¢lovéka zodpovida za dédicnost jediny gen, ktery mlZe existovat ve tfech alelach: A, Ba O. Alely Aa B
jsou dominantni, alela O je recesivni.

Mame krevni skupiny A, B, AB a O.

Fenotyp - krevni skupina A - Genotyp AA nebo AO

Fenotyp - krevni skupina B - Genotyp BB nebo BO
Fenotyp - krevni skupina AB - Genotyp AB
Fenotyp - krevni skupina 0 - Genotyp 00

V praxi zname ovSem pouze fenotyp, nikoli genotyp jedince - tudiz musime uvaZovat vSechny mozné genotypy, urcujici
dany fenotyp.

Priklady vzniku krevnich skupin
Krevni skupina A
Od jednoho rodice zdédime gen A a od druhého gen 0, vznikne | A0 = krevni skupina A
Od jednoho rodic¢e zdédime gen A a od druhého gen A, vznikne | AA = krevni skupina A
Krevni skupina B
Od jednoho rodice zdédime gen B a od druhého gen 0, vznikne | BO = krevni skupina B
Od jednoho rodice zdédime gen B a od druhého gen B, vznikne | BB = krevni skupina B
Krevni skupina AB
Od jednoho rodice zdédime gen A a od druhého gen B, vznikne | AB = krevni skupina AB
Krevni skupina 0

Od jednoho rodic¢e zdédime gen 0 a od druhého gen 0, vznikne | 00 = krevni skupina 0
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PRIPRAVA:
1. Zopakujte si ucivo z genetiky
2. Prilaboratorni praci budete dale potfebovat: ucebnici a psaci potreby.

UKOLC. 1:
Dédicnost krevnich skupin
1. Urcete krevni skupiny potomstva zadanych rodi¢d.
2. Dale urcete v procentech pravdépodobnost vyskytu jednotlivych krevnich skupin.

PoMUCKY:
psaci potieby, uc¢ebnice

POSTUP:
1. Pozorné si prectéte zadani ukolu.
2. Do tabulky kombinacniho ¢tverce doplite krevni skupiny potomkd zadanych rodica.
3. Do ptipravené tabulky doplnite pravdépodobnost vyskytu jednotlivych krevnich skupin.

VYPRACOVANI:
TABULKY:
Otec-0 Otec - AB
gamety gamety
Matka - AA Matka - AA
, . . Zastoupeni v Krevni . Zastoupeni v
Krevni skupina Pocet %p skupina Pocet %
A A
B B
AB AB
0 0
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ZAVER:

UKOL C. 2:
Test znalosti zakladnich genetickych pojmt
1. Reste nasledujici otazky.

PoMUCKY:
psaci potieby

POSTUP:
1. Odpovézte na nasledujici testové otazky.
2. Spravnou odpovéd zakrouzkuijte.
3. Kazda otdzka mad jednu spravnou odpovéd.

VYPRACOVANI:
TEST:

1. Co je to genetika?

a) véda o vlastnostech c¢lovéka

b) véda o rodicovstvi

) véda o dédi¢nosti a proménlivosti
d) véda o dédivosti

2. Kdo je povaZovan za zakladatele genetiky?

a) Charles Robert Darwin
b)  Johann Gregor Mendel
c) Thomas Hunt Morgan
d) Robert Koch

3. Zakladnim modelovym organizmem pro kfiZzeni byla tato rostlina:
a) fazol
b) hrach
c) ¢ocka
d) tulipan
4, Kde je v burnikach uloZena geneticka informace?

a) v endoplazmatickém retikulu
b) v jadre

c) v cytoplazmatické membrané
d) ve vakuolach
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5. Od koho dostava dité genetickou informaci?

a) pouze od matky

b) pouze od otce

c) nahodné od jednoho z rodicl
d) od obou rodicl

6. Kterd chemicka sloucenina je nositele genetické informace?

a) sacharidy

b) lipidy
c) nukleové kyseliny
d) bilkoviny
7. Pohlavi ditéte u ¢lovéka je uréeno:

a) vidy pouze chromozomy X

b) Kombinaci pohlavnich chromosomt X a Y
c) obou, kdy se dité narodilo

d) Zivotospravou matky v téhotenstvi

8. DNA v chromozomech maji:

a) pouze rostliny

b) pouze ZivoCichové

c) vsechny Zivé organizmy

d) vSechny Zivé organizmy kromé bakterii

9. Jako genotyp oznacujeme:

a) soubor viech genl

b) soubor viech znaka

) soubor vsech alel

d) soubor vsech alel, které se projevi ve fenotypu

10. Kolik chromozom( ma clovék v télovych burnkach?

a) 23 chromozomi

b) 23 parQ chromozom(

) 22 parQ chromozom(

d) nelze jednoznacné urcit, zalezi na pohlavi

ZAVER:
Napiste, kolik odpovédi jste méli spravné.
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UKOL C. 3:

Genetickd onemocnéni ¢lovéka

1. Pozorné si prostudujte text, ktery se tyka urcité genetické
choroby.
2. \Vypiste si zakladni udaje.
3. Domluvte se v pracovni skupiné, kdo prednese prostudovany
material ostatnim zakam.
PomUCKY:

psaci potreby, studijni text

POSTUP:
1. Kazdy Zak obdrzi informaci o jedné genetické nemoci.
2. Z&k si samostatné prostuduje svdj text, vyhleda z ngj klicové
informace.
3. Potom se vytvofi skupina zakud se stejnym textem.
4. Ukolem skupiny je spole¢né projit svij text a domluvit se na
tom, kdo seznami s vybranymi informacemi celou t¥idu.
5. Zaci mohou ptipadné pozdé&ji vytvofit zavéreény spole¢ny
vystup z celého textu — napf. plakat na nasténku.
VYPRACOVANI:
ZAVER:

Obrazek 3: Postizend Downovym syndromem [04]
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SHRNUTI:
1. Uvedte, které typy krevnich skupin znate.

2. S jakym modelovym organizmem pracoval Mendel?

3. Které onemocnéni je zptsobeno nadbyte¢nym 21. chromozomem?
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STUDIINI TEXTY

1. Downtiv syndrom

vIve

Pric¢ina: nadbytecny 21. chromozom
Moznost vyléceni: Zadna

Délka preziti: 40 let

Cetnost vyskytu: 1 : 800

Downiiv syndrom ma na svédomi neposluiny
21. chromozom. Ten se odmitd fadné délit a
namisto dvou kopii se do kazdé burky vetfe
hned tfikrat. Jeden chromozom navic neni
zadnd vyhra. Nadbyte¢nd varka gendi se hadé s
ostatnimi o to, kdo bude plnit jaké povinnosti,
a tak se Casto stane, nakonec se k praci nema
nikdo. Proto Casto nefunguje velkd skupina
gend. V pripadé Downova syndromu se jedna
o geny, které maji na starosti vyvoj nervovych
bunék a jejich vzajemnou komunikaci.

Absence ,vychovnych” genl vadi zejména
buikdm 3edé mozkové klry, které ze
zoufalstvi  dokonce  pachaji  hromadné
sebevraZdy. Postizené dité je proto mentalné i
fyzicky retardované a je velmi tézké jej cokoli
naucit. Nemocni mivaji 1Q mezi 30-60.

Nezaménitelny podpis Downa

K privodnim znakim patfi i mald hlava, velka
koZni fasa v oblasti oci a o¢ni $térbiny sméfuji
vzhiru, coz zapfiifiuje tzv. mongoloidni
vzhled. Hlava je v zadni Casti zplo3téld,
posazend na kratky krk s uvolnénou kizi.
Koncetiny byvaji kratké a postizeni jsou malé
postavy.

Déti s Downovym syndromem se ¢asto rodi i
vyvojovou vadou srdce (Easto dlouhodobé
neslucitelnou se Zivotem) a ve zvysené mife
trpi i leukémii.

Varujici ¢isla

V soutasnosti se pacienti s Downovym
syndromem  béiné doZivaji dospélosti,
posledni roky Zivota viak travi v tézké demenci
s pfiznaky podobnymi Alzheimerové chorobé.
Vadu Ize diagnostikovat jiz v ¢asné fazi vyvoje
plodu. MoiZnosti v takovém pfipadé
téhotenstvi prerusit vyuzivdi 80 % matek.
Cetnost vyskytu nadbytecného chromozomu
se prudce zvy3uje po 30. roku véku. Matkam
starSim 45 let se takto postizené déti rodi
jednou z 25 pfipadd.

2.  Téika kombinovana imunodeficience

PFi¢ina: poskozené urcité geny, vétsinou
umisténé na chromozomu X

Moznost vylééeni: transplantace kostni
diené, vyhledové genova terapie

Délka preziti: 20 let

Cetnost vyskytu: 1 : 100 000

Vlivem zpfehdzenych pismen v genetickych
planech se nevyrabéji protilatky a nevznikaji
bilé krvinky. Télu tak chybi jakakoli obrana
proti veskerym infekcim. Staéi par neurvalych
astecek obycejného chfipkového viru a takto
postizené dité zaplavi smrtelnd infekce.
Organismus dokonce neprezije ani ockovani
zivymi vakcinami, na které zdravé déti reaguj
jen lehce zvy3enou teplotou a tvorbou
protilatek. Dat si dobré jidlo v restauraci nebo
si jen tieba vyjit do lesa je pro takové déti
nesplnitelny sen.

Smrtici nadéje

Bez sloZité lécby a celoZivotniho pobytu ve
sterilnim prostfedi se pacienti doiiji jen
nékolika mésicl véku. V soucasnosti existuje
mozZnost transplantace zdravé kostni dieng,
ktera dokaze vyrdbét bilé krvinky a éelit tak
najezdim nepidtelskych mikroorganism.
Casto viak neni k dispozici vhodny dérce a
samotnad transplantace muze pfinést smrtelné
komplikace. V 90. letech se zacala pouzivat
genovd terapie. Védci pfipravili zdravou
variantu gent, které mél paciente poskozeny.
Ty pak pribalili do vybavy spfatelenému viru a
vypustili jej do postizeného organismu. Jeho
tkolem bylo zdravé geny vpasovat do DNA. To
také udélal a nékolik mésicl se zdélo, Ze vie
funguje presné tak, jak si védci naplanovali.

Nesikovny agent

Pak ale prisla studend sprcha. Déti zacaly po
genovych terapiich trpét leukémii. Ukazalo se,
Ze virus sice poslusné nastrkal geny do
pacientovy DNA, ale udélal to tak nesikovné,
Ze zablokoval dohled nad mnoZenim bunék. Ty
pak zacaly nekontrolovatelné leukemicky
bujet. Proto je v soucasnosti genova terapie za
pomoci virl zakdzdna a Cekd se na novy
vhodny prenasec.
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3. Syndrom Holterové-Oramuv

PfiCina: dominantni verze genu TBX
MozZnost vyléceni: Zadna

Délka preziti: bézny vék

Cetnost vyskytu: 1 : 100 000

Jednd se o jednu z mala tézkych dédinych
vad, za kterou muZe ,agresivni“ projev
jednoho jediného genu. Pokud &lovék ma tu
smulu, Ze dostane do vybavy dominantni
variantu genu nazvaného TBXS (bohaté staci
jedna), syndrom se u néj pokazdé projevi. To
ovsem predstavuje i vyhodu v tom, Ze zdravi
rodiCe se nemuseji obdvat vyskytu
onemocnéni u svych potomk{. Novéd mutace,
kterd neskodnou recesivni variantu zméni na
dominantni TBX5, se vyskytuje jen velmi
vzacné.

Nepovedené kosti a poskozené srdce

Nemoc se projevuje tim, Ze pfi vyvoji plodu
poplete vytvareni kosti minimalné jedné horni
koncetiny. Dité se pak rodi bez ruky, pfipadné
s rukou zakrnélou, s nedostatecné vyvinutymi
kostmi nebo zcela bez kosti. Nékdy jsou
koncCetiny zdanlivé v poradku, nicméné na
rentgenu je patrné, Ze kosti nejsou na svych
mistech. U 75 % pacientl se objevuji i zavaziné
srdecni problémy, kdy se zcela neoddéli prava
a leva polovina a komory od sini.

Sedativum hrlizy

V 50. a 60. letech minulého stoleti se na svété
narodilo desetitisice déti s podobnou vadou,
jakou zpUsobuje TBX5. Tenkrat v3ak za jejich
nemoci stdlo Spatné otestované némecké
sedativum thalidomid. To mélo za nasledek, Ze
zcela zastavilo vyvoj tkani podilejicich se na
tvorbé urcité c¢asti koncetiny. Lékafi je po
dobrych vysledcich na hlodavcich a psech
predepisovali i téhotnym Zenam. NeZ se
odhalila spojitost mezi deformovanymi
koncetinami a uzivanim thalidomidu, trvalo to
6 let. Na zakladé téchto udalosti se stanovila
nova prisna pravidla pro testovani léCiv.

4, Duchenneova svalova dystrofie
P¥ic¢ina: mutace genu DMD na pohlavnim
chromozomu X

Moznost vylééeni: zadnd, vyhledové genova
terapie

Délka preziti: 20 let

Cetnost vyskytu: 1 : 3500 (u chlapcd)

Na chromozomu X za béinych okolnosti sedi
gen, ktery md na starosti spravny vyvoj
bunéénych oball svalovych bunék. Kdyz se
poroucha, svaly se nechavaji utlacovat od
okolnich bunék a jejich hmotu postupné
nahrazuje tukova a pojivova tkan.

Divky ve vyhodé

Vzhledem k tomu, Ze se gen nachdzi na
pohlavnim chromozomu X, maji chlapci k
dispozici jen jeho jednu kopii (muzi maji jeden
pohlavni chromozom X a jeden Y). Na
chromozomu Y nic podobného k méni neni.
Choroba se tedy u nich vZdy projevi v pIné sile.
Oproti tomu divky dostdvaji do vybavy dva
chromozomy X, a tedy i dvé kopie tohoto
genu. KdyZ se jedna z nich poroucha, muze
druhd zdrava varianta zvladnout praci sama. V
takovém pfipadé nositelky nepozoruji Zddné
pfiznaky. Pfesto Casto byvaji privodnimi znaky
vyvojové vady srdce. Ale i divkdm se miZe
stat, Ze jejich bunky odstavi zdravy
chromozom a berou si informace pouze z toho
nemocného. Pak u nich choroba projevi stejné
jako u chlapcu.

Pliziva smrt

Nefunkéni svaly se velmi vyrazné podepisuji na
schopnosti vykonavat jakykoli pohyb. Potize
nejsou znatelné hned po narozeni, ale zacinaji
se projevovat kolem tfetiho aZz patého roku
véku podivnou chuzi. Po 5. roce se dostavuji
potiZe se vstavanim a do 12. roku je vét3ina
pacientt odkdzana na invalidni vozik, dochdzi
k téméF naprostému ochrnuti. Do dospélosti
vétsina z nich umird na dychaci potize a
srdeCni vady.
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5. Cysticka fibréza

Pri¢ina: mutace genu CFTR

Moznost vylééeni: Zadnd, vyhledové genova
terapie

Délka preziti: 40 let

Cetnost vyskytu: 1 : 3000

Nemoc se projevi pouze v pfipadé, Ze se v
jednom organismu sejdou dva poskozené geny
zvané CFTR, jejichi nepravosti nedava do
poradku Zadnd zdrava verze. Je tedy zapotrebi,
aby oba rodice byli prenaseci skryté viohy pro
toto onemocnéni.

Spatné namazané trubky

Cystickou fibrézu zplsobuje mutace genu, ve
kterém jsou zapsany spravné postupy na
vyrobu hlenu pokryvajiciho sliznice vnitfnich
orgdnt. Tento hlen je jakousi ochrannou
vazelinou, kterda brdni poranéni, vyschnuti a
infekci citlivych tkani. Pokud gen CFTR funguje
$patné, je hlen pfili§ husty (priblizné desetkrat
hustsi nez u zdravého ¢lovéka), hromadi se v
dychacich nebo trévicich cestdch a ucpava je.
Nénosy hlenu jsou také Zivnou pldou pro
razné mikroorganismy, které si tu dopravaji
orgie a vytvareji zanéty.

Utrapené plice

Vysledkem je, Ze postizeny <¢lovék ma
problémy s dychanim, a trpi ¢astymi plicnimi
infekcemi. To vede k postupnému nahrazovani
funkéni tkané vazivem a plice tak ztraceji svou
funkci. Pacienti trpi podobnym problémem i u
slinivky. Tam husty hlen zabranuje vypousténi
travicich $tav do stfev. Pfijimand potrava tedy
nemuze byt dobfe zpracovana a pacienti trpi
ruznymi metabolickymi poruchami.

6. Vrazedné fadéni chromozom(

Downlv syndrom je nejtastéjsi ze tii poruch
zapfi¢inénych  nadbyteénym  nepohlavnim
chromozomem, které jsou jesté slutitelné se
Zivotem. Také u zbyvajicich dvou se riziko
vyskytu znaéné zvysuje s vékem matky.
Edwardstiv syndrom (tedy piebytecny 18.
chromozom) se kromé téiké mentalni
retardace projevuje i deformaci koncetin. Dité
preziva jen nékolik mésich. Cetnost vyskytu je
u Zivé narozenych déti desetkrat nizsi neZ u
Downova syndromu (1 : 7500). To je oviem
dano vysokou uUmrtnosti v prenatdlnim
obdobi, kdy tuto vadu neprezije 95 % zarodku.
V pfipadé, Ze se v jadfe vyskytne 13.
chromozom ve tfech kopiich, jednd se o
Pataliv syndrom. Ten ma na svédomi tézkou
fyzickou i mentdlni retardaci, zmen3eny
mozek, Casto velké mezery mezi lebecnimi
kostmi, Spatné vyvinuté nebo zcela chybéjici
o¢i. Castymi prlvodnimi znaky byvé i rozétép
rtu a patra a zvySeny poclet prstd na
konletindch. Deformované byvaji i vnitfni
organy, nejcastéji srdce, ledviny a pohlavni
soustava. Vada se vyskytuje u jednoho z 25
000 Zzivé narozenych déti. Postizeni se dozivaji
maximalné nékolika mésicl.

7. Stiedovéci mutovani bavici

Jedna z dédi¢nych chorob, ktera ma velmi
negativni vliv na zevnéjSek pacientd, s sebou
pfindsi i urcitou vyhodu. Tzv. achondroplazie
je zplsobend mutaci v jediném genu. Ta zaridi
$patny rust kosti a pacientovi zkrati koncetiny i
trup, a naopak ponecha vétsi hlavu.
Inteligence takto postizenych lidi byva
nadprimérna. Postizeni ¢asto svij udél
2vlddaji za vydatné pomoci notné davky
smyslu pro osobity humor. Proto se také ve
stfedovéku Casto stavali spolecniky mocnych
jako obveselujici $asci, ktefi byvali i skrytymi
radci. Pro jejich britky Gsudek a intrikarské
schopnosti  byvali obavanymi postavami
kralovskych dvor.
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Nazev skoly Gymnazium a Jazykova Skola s pravem statni jazykové zkousky Zlin

Autor RNDr. llona Houskova

Vzdélavaci oblast Clovék a pfiroda

Vzdélavaci obor Biologie

Tematicky okruh Genetika

Druh ucebniho materidlu Laboratorni cviceni — Zak

Cilova skupina 74k, 14-17 let

Anotace Pracovni list uréen do vyuky zakim, jako podklad pro vlastni poznamky napln: zakladni

genetické pojmy, genetika krevnich skupin, prace s odbornym textem.
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