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Predhovor

Genetika je dynamicky sa rozvijajica vednd disciplina, ktord sa zaobera takymi javmi v Zivej
prirode, ako je dediCnost’ a premenlivost’ znakov a vlastnosti medzi rodi¢mi a ich potomstvom.

Vznik genetiky ako vedy sa datuje od roku 1865, ked’ J. G. Mendel odhalil zakladné zakonitosti
dedi¢nosti. Odvtedy rozvoj genetiky znacne pokrocil a vSetky poznatky ziskané pocas tejto cesty boli
eSte znasobené interakciou s vednymi poznatkami d’alSich prirodovednych disciplin, ktoré zakladné
genetické zakonitosti rozpracovali az na molekularme systémy Zzivych organizmov. Pochopit’ vSak
molekulovi genetiku, ktora je zakladom pre genetické inZinierstvo, nie je mozné bez poznania
vSeobecnych genetickych zakonov.

Nasim cielom bolo poslucha¢om odboru bioldgia vedeckého i pedagogického zamerania, ako aj
poslucha¢om inych vednych odborov, spracovat’ text na zadkladné cvicenia z genetiky. Kazda kapitola
obsahuje dolezité klucové slova, strucny teoreticky prehlad, vzorovo vyrieSeny priklad a zbierku
prikladov na rieSenie z prislusnej tematickej oblasti.

Na tomto mieste by sme chceli pod’akovat’ vSetkym kolegom a $tudentom, ktori svojou radou alebo
poznamkou prispeli k vyslednej podobe textu.

Autori
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1.
MODELOVE OBJEKTY

Kriacéové slova: Blumeria graminis f.sp. tritici, Drosophila melanogaster, Chlamydomonas
reinhardtii, mutantné linie, rozmnozovanie, Saccharomyces cerevisiae, Triticum aestivum L.,
virulencia, zivotny cyklus

Principy dedi¢nosti prvykrat opisal Johann Gregor Mendel v 19. storoc¢i a ako experimentalny
organizmus pouzil hrach siaty (Pisum sativum). Odvtedy sa na genetické experimenty pouziva mnoz-
stvo réznych modelovych organizmov. Pod pojmom modelovy organizmus rozumieme vo vSeobec-
nosti taky organizmus, ktory ¢o najlepsie umoziuje riesit’ urCité Specifické otazky a problémy. Genetika
ako vedny odbor neustale napreduje s ¢im suvisi aj nevyhnutnost’ hl'adat’ nové organizmy potrebné pre
vyskum jednotlivych Specifickych problémov. V tejto kapitole je uvedeny len stru¢ny prehlad
najCastejSie pouzivanych modelovych objektov, s ktorymi sa Studenti mézu stretnit’ na zakladnych
cviceniach z genetiky.

Vlastnosti, ktoré by mal modelovy organizmus spiiat:

relativne kratky zivotny cyklus, ktory pomerne rychlo umoznuje ziskat’ velky pocet generacii,

dostatocne pocetné potomstvo z krizenia,

jednoducha manipulacia s modelovym objektom, t. j. moZnost’ jednoduchého chovu a krizenia,

geneticka variabilita medzi jedincami v populacii, t. j. existencia linii s rozdielnymi geneticky
podmienenymi znakmi,

¢ maly pocet chromozémov.

Ako modelové objekty sa pouzivaju organizmy s prokaryotickou aj eukaryotickou struktirou bunky.
Spomedzi prokaryotickych sa najcastejSie vyuziva baktéria Escherichia coli, ktora sa uplatnila najma
pri Stadiu regulacie génovej expresie a s fiou su takisto spojené zaciatky vyskumu v oblasti moleku-
larnej biologie a rekombinantnych DNA.

Eukaryotické modelové objekty mozu byt jednobunkové alebo mnohobunkové. Spomedzi jedno-
bunkovych sa najcastejSie vyuzivaju kvasinky (Saccharomyces cerevisiae, Schizosaccharomyces pom-
be), prvoky (Tetrahymena a Paramecium) a zelena riasa (Chlamydomonas reinhardtii). Z mnohobunko-
vych organizmov su to najmi mikroskopicka huba (Neurospora crassa), rastlinné modelové objekty
arabovka thalova (4rabidopsis thaliana), hrach siaty (Pisum sativum), kukurica siata (Zea mays), jac-
men siaty (Hordeum vulgare) a pSenica letna (Triticum aestivum). Medzi zivoc¢isSne modelové objekty
patria okrem inych aj nematoda (Caenorhabditis elegans), drozofila obycCajna (Drosophila melanogas-
ter), my§ domaca (Mus musculus), kur domaci (Gallus domesticus). V neposlednom rade je predmetom
genetickych analyz i ¢lovek so svojimi Specifikami.

* & o o

Saccharomyces cerevisiae

Kvasinka Saccharomyces cerevisiae je jednobunkovy heterotrofny eukaryoticky mikroorganizmus
s komplexnou organizaciou cytoplazmy podobnou bunkam vyssich eukaryotov. Povrch bunky je obklo-
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peny silnou bunkovou stenou, pod ktorou sa nachddza cytoplazmatickd membrana uzatvarajica cyto-
plazmu s réznymi Struktirami (jadro, mitochondrie, endoplazmatické retikulum, vakuoly, Golgiho
aparat).

Morfolégia kvasiniek — bunky st najcastejsie elipsoidné, vajcovité az gulovité.

RozmnoZovanie:

e nepohlavne — sa rozmnozuje pucanim. Na povrchu materskej bunky sa v okoli jedného bodu
Struktira bunkovej steny pozmeni a na tomto mieste sa objavi pucik. Puk postupne rastie az velkost'ou
dosiahne rozmery materskej bunky. Medzitym sa jadro mitoticky rozdeli na dve a jedno z nich prejde
do dcérskej bunky, uzavretim septa a dotvorenim bunkovej steny sa obe bunky navzijom oddelia.
ZriedkavejSou formou vegetativneho rozmnozovania kvasiniek je priehradkové delenie, ktoré je typické
iba pre rod Schizosaccharomyces.

e pohlavne — popri vegetativnom rozmnozovani je znamy aj pohlavny spdsob rozmnoZovania (obr.
1.1), ktory vo vSeobecnosti charakterizuje splyvanie dvoch haploidnych buniek, dvoch fyziologicky
odlisnych parovacich typov a a a a ich jadier za vzniku diploidnej bunky — zygoty. Zygota ma typicky
piskotovity tvar. Zygoty mozu vegetativnym mitotickym delenim jadier vytvorit’ diploidné potomstvo,
ktorého bunky mézu meidzou (v prirode za nepriaznivych podmienok) vytvorit” haploidné spory. Spory
mdzu mitébzou vytvorit' vegetativne haploidné potomstvo. ViacSina kvasiniek tvori ako vysledok
pohlavného rozmnozovania askospory, ¢o su endospory umiestnené v asku. Askus moze mat’
romboidny, linearny alebo pyramidalny tvar. Tvar askov zalezi od povodného tvaru materskej bunky,
ktory je u kvasinkovych kmenov variabilny aj v rdmci toho istého kmena. V zékladnych parametroch su
vSak velkost’ a tvar bunky druhovo ba i kmeniovo Specifické.

V suvislosti so sexualnym spravanim sa kvasiniek sa najCastej$ie stretdvame s terminmi
heterotalizmus a homotalizmus. Terminom homotalizmus oznacujeme schopnost’ samo-oplodnenia.
Bunky toho istého kmena mo6zu kopulovat’ aj medzi sebou. Medzi haploidnymi kmenimi heterotalickych
druhov rozoznavame dve alebo viac skupin z hladiska ich parovacieho spravania sa. Kmene
nekonjugujiice medzi sebou tvoria skupinu, ktorti nazyvame parovym alebo parovacim typom (mating-
type). Tieto parovacie typy sa neliSia morfologicky, ale iba fyziologicky.

vegetativne

rozmozovanie

haploidnych
haploidna " :.\. buniek (n)
askospora in}T .

konjugacia buniek
opaénych
parovacich typov —
vytvorenie zygoty

askus s el
haploidnymi

sparami (n) l

»# diploidnych
buniek (2n)f

haploidna
askospdra (n)

vegetativne
rozmoZovanie
haploidnych
buniek (n)

Obr. 1.1 Zivotny cyklus Saccharomyces cerevisiae

Velkost bunky je ovplyvnena i ploiditou:
e haploidné bunky — su najmensie, okrihle a ¢asto aglutinuji do zhlukov,
e diploidné bunky — su vicsie, ovalne a individualizované — nezhlukuju sa,
e triploidné bunky — st este vicsie, ovalne, alebo tvarovo nepravidelné.
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Drosophila melanogaster

Prvym systematicky pouzivanym organizmom pri Studiu dedi¢nosti sa stala drozofila obycajna
Drosophila melanogaster, ktora patri medzi holometabolicky hmyz (trieda Insecta, rad Diptera).
Pouzitie Drosophila melanogaster bolo definitivnym ddkazom o tom, Ze prevazna vac¢Sina génov je
ulozena v chromozémoch. Vysledky hybridizacnych pokusov boli v dokonalom sulade s vysledkami
karyologickych stadii, ktoré su v tomto modeli zjednodusené existenciou polyténnych chromozémov
a faktom, Ze diploidné sada 2n = 8. Zasluhou Morganovej skoly doslo k vyuzitiu drozofily ako genetic-
kého modelu v dvadsiatych rokoch 20. storocia a je nim az dodnes. Vyhodou je aj velky pocet izolova-
nych mutantnych linii tohto modelového objektu. Niektoré z nich s uvedené nizsie v texte (tab. 1.1).

Tabulka 1.1

Ukazkové linie Drosophila melanogaster
Linia Genotyp Fenotyp
norma ++ Standardny
white (w) ww biela farba oé&i
cut (ct) ctct zrezané kridla
vermilion (v) %% jasnocervena farba o€i
vestigial (vg) vgvg zakrpatené kridla
curly (cy) cycy vyhnuté kridla, vyrez
ebony (e) ee Cierna farba tela
sépia (se) sese hnedocervena farba oéi, dospelostou tmavne

Zivotny cyklus — Drosophila melanogaster mé nepriamy vyvin charakteristicky dvoma kompletne
odlisenymi fazami (obr. 1.2). Po fertilizacii a vzniku zygoty nasleduje embryonalny vyvin. Z vajicka sa
liahne larva, ktora sa pocas metamorfozy transformuje na dospelé $tadium (iméago). Dizka Zivotného
cyklu je zavisla od teploty (optimum je 25 °C) i od zivného média, v ktorom prebieha vyvin.

Obr. 1.2 Zivotny cyklus Drosophila melanogaster. V smere hodinovych rugigiek od dos-
pelého jedinca (vfavo saméek a vpravo samicka) je vaji€ko, tri stupne larvalneho Stadia
a kukla

Embryonalny vyvin trva okolo 24 — 25 hodin. Larvalny vyvin okolo 4 — 5 dni. Stadium kukly 3 — 4
dni. Pri izbovej teplote celkovy vyvin trva 14 dni. Vajicko meria 0,5 mm, ma dva vyrastky, ktorymi sa
pridrziava povrchu pddy. Pri oplodneni je jadro vajicka len v §tadiu metafazy heterotypického delenia
meidzy. Po vniknuti spermie do vajicka, sa dokon¢i meidza a pri karyogamii vznikne zygota. Samicka
kladie vajicka bud’ hned po oplodneni, alebo oplodnené vajicka ostavaju v materskom organizme az do
konca embryonalneho vyvinu.
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Larva — larvalne §tadium pozostava z dvoch lieneni, ktoré sa koncia zakuklenim. Pred zakuklenim
larva meria okolo 4 — 5 mm. Larvy sa zavftaju do pody. Kukla — larvy tesne pred zakuklenim vyliezaju
z pddy na steny skiimaviek. Mladé larvy su priesvitné, biele, larvy z posledného lienenia su Zltkasté az
hnedasté s tvrd$im povrchom. Imago — mladé, nedavno vyliahnuté jedince maji skréené kridla,
predizené telo a su slabsie vyfarbené. Muchy sa mézu oplodnit’ po 8 hodinach od vyliahnutia. Ak potre-
bujeme pri krizeni virginne (neoplodnené) samicky musime ich ¢o najskoér od vyliahnutia izolovat
(idealne po 3 — 4 hodinach od vyliahnutia). Samicka ma na konci tela kladielko, zaSpicateny analny
otvor a je zvyCajne vicSia ako samcek. Samcek je mensi, koniec tela mad tmavo pigmentovany
a zaokruh-leny (obr. 1.3).

Obr. 1.3 Drosophila melanogaster samé&ek & (vlavo) a samicka @ (vpravo), v spodnej
Casti obrazku abdomen saméeka ' (vlavo) a samicky 9 (vpravo)

Chlamydomonas reinhardtii

Chlamydomonas reinhardtii je jednobunkova zelena riasa. Tento modelovy organizmus nesie
vlastnosti, vd’aka ktorym stoji na rozhrani rastlinnej aj zivo¢isnej riSe. Rastlinnu riSu tu charakterizuje
fotoautotrofny spdsob vyzivy (pritomnost chloroplastu) a zivoc¢isnu riSu schopnost’ heterotrofnej az
mixotrofnej vyzivy (len za ur€itych podmienok prostredia), pritomnost’ bicikov a stigmy. Bunkova
stena nie je typicky rastlinna, namiesto celuldzy ju tvoria glykoproteiny.

Morfologia — bunky maju ovalny az gulovity tvar. Pohybuji sa pomocou dvoch anteridrne
umiestnenych bicikov. Pri kultivacii buniek na pevnom médiu sa biciky stracaju, v tekutom médiu sa
obnovuju a maji vyznam aj pri pohlavnom rozmnozovani. Za fototakticki odpoved’ bunky zodpoveda
stigma, ktora lezi pod cytoplazmatickou membranou. Bunkové organely su podobné ako pri ostatnych
rastlinnych bunkach. Kym mitochondrie zaberaju len 1 — 3 % objemu bunky, jediny poharikovity
chloroplast vyplia az 40 % objemu bunky. Na vyrovnavanie osmotického tlaku sluzia dve kontraktilné
vakuoly ulozené v prednej Casti bunky.

Charakteristika jadrového genému: Chromozémy C. reinhardtii si velmi malé a nedaju sa
vizualizovat’ svetelnym mikroskopom. Pocet vizbovych skupin stanovenych zakladnymi genetickymi
metodami je 17.

Charakteristika mimojadrovych genémov: Mimojadrovy geneticky material je lokalizovany
v mitochondriach a chloroplaste. Chloroplastovy genom tvori 195 kb kruhova molekula DNA, ktora je
v chloroplaste pritomna v 75 — 80 kopiach. Tieto molekuly st organizované do 8 — 10 nukleoidov. Pri
krizeni dochadza k nemedelistickému, uniparentdlnemu prenosu genetického materidlu po rodicovi mt"
parovacieho typu do vietkych zoospér. Mitochondrialny genom mé dizku 15,8 kb, je linearny a v bunke
sa nachadza v 40 — 60 kopiach. Vykazuje uniparentalnu dedi¢nost’ po rodi¢ovi m¢ parovacieho typu.
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Zivotny cyklus — za urditych restrikénych podmienok prostredia sa z haploidnych buniek
diferencuju gaméty, ktoré sa rozpoznavaju prostrednictvom Specialnych glykoproteinov (aglutininy) na
povrchu ich bi¢ikov. Opaéné parovacie typy (m¢ a mt") sa spajaju do $tvorbicikatych zygot. Po fuzii
cytoplazmy odhadzujui bic¢iky a pdvodni bunkovu stenu nahradzaju novou. Zygota sa v tomto Stadiu
nazyva zygosporou. Po kratkom obdobi prechdadza meidzou, ktorej vysledkom su Styri vegetativne
haploidné bunky. Za $tandardnych podmienok sa C. reinhardtii rozmnozuje nepohlavne. Diploidny stav
sa udrziava len kratko na urovni zygoty. Bunkovy cyklus trva priblizne 24 hodin. Sklada sa z dvoch
hlavnych faz: rastovej (za pritomnosti svetla) a reprodukcnej (za tmy), ktoré sa periodicky opakuju.
Vysledkom je rozdelenie materskej bunky na 2, 4, 8, 16, 32 alebo aZ 64 bunick v zavislosti od dizky
svetelnej fazy. Po degradacii materskej bunkovej steny uvolnené dcérske bunky vstupuji do nového
cyklu.

PSenica letna (Triticum aestivum L.) — mucCnatka travova na pSenici (Blumeria
graminis f.sp. tritici)

Tieto dva biologické druhy, z ktorych jeden je hostitelom (pSenica) a druhy patogénom (mucnatka)
sluzia ako modelové objekty na studium genetickej determinacie hostitel'sko-parazitického vzt'ahu. Tak
schopnost’ hostitel'a odolavat’ napadnutiu patogéna, ako aj schopnost’ patogéna prekondvat obranné
mechanizmy hostitel’a st dedicne podmienené. Pri monogénne podmienenej odolnosti byvaju zvycajne
gény odolnosti (rezistencie) dominantné, kym nachylnost’ (senzitivitu) podmiefiuji vacsinou recesivne
alely. V pripade patogéna je to naopak, schopnost’ prekonavat’ obranné reakcie hostitel'a zabezpecuji
recesivne alely virulencie, kym dominantné alely avirulencie nie st schopné zabezpecit' prekonanie
tychto reakcii. Vzajomné vztahy medzi genetickymi systémami hostitel'a a patogéna prvykrat opisal
Flor vroku 1955. Podla jeho hypotézy ,gén proti génu“ konkrétnemu génu rezistencie hostitel’a
zodpoveda konkrétny gén virulencie patogéna. Alebo tiez, kolko génov rezistencie ma hostitel,
minimalne tol’ko zodpovedajucich génov virulencie musi mat’ patogén, aby bol schopny hostitel'a
napadnut’ (tab. 1.2).

Tabulka 1.2
Schéma hostitel'sko-parazitickych vztahov

Genotyp patogéna
Genotyp hostitela V- V1Vq
Rs- - +
rir + +

V schéme je znamienkom (-) oznacena vysledna fenotypova reakcia odolnosti (inkompatibilna
reakcia) a znamienkom (+) fenotypova reakcia nachylnosti (kompatibilna reakcia). Z tychto reakcii
zaroven vyplyva, ze gén rezistencie R; mdZze zabezpecit' odolnost’ len v tom pripade, ak je rastlina
inokulovana (nainfikovand) iba avirulentnym patogénom V;-. V pripade, Ze patogén nesie zodpoveda-
juce recesivne alely virulencie (v;v;), gén rezistencie R; je prekonany a vysledkom je kompatibilna
reakcia (na rastline sa prejavia priznaky ochorenia).

Pri existencii viacerych génov rezistencie a viacerych génov virulencie platia rovnaké pravidla
(vztahy) ako v pripade jedného génu rezistencie voci jednému génu virulencie.

# Priklad:

Odroda psenice letnej Walter ma vo svojom genotype gény rezistencie Pmil+Pm2+Pm4b+Pm09.
Ktory z nasledujucich genotypov (patotypov P1 — P3) patogéna s uvedenymi virulenciami:

Pl: vl +v4b + v9,

P2: vl +v2+v4b +v9,

P3:vI+v2+v4db+vI7 +v24,

je tato odrodu schopny napadnut’ (parazitovat’ na odrode)?
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Iba patotyp P2, pretoze ma vsetky zodpovedajiice gény virulencie voci génom rezistencie, ktoré ma
odroda Walter. Patotyp P3 nebude schopny napadnut’ tato odrodu i napriek tomu, Ze ma sumarne az 5
génov virulencie, pretoZze mu chyba gén virulencie v9. Ostatné virulencie (v/7 a v24) st nadbytocné.

Inkompatibilnd fenotypova reakcia je prejavom pdsobenia génu rezistencie, kym kompatibilna
reakcia je prejavom posobenia bud’ génu virulencie, alebo avirulencie.
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2.

PRENOS GENETICKEJ INFORMACIE
PRI REPRODUKCII BUNIEK

A ROZMNOZOVANI RASTLIN

A ZIVOCiCHOV

Kracové slova: anafaza, bunkovy cyklus, crossing-over, diakinéza, diploténne §tadium,
homologické chromozémy, interfaza, leptoténne Stadium, meidza, metafaza, mitéza, nondisjunkcia,
pachyténne Stadium, profaza, sesterské chromatidy, synaptonemalny komplex, telofaza, zygoténne
Stadium.

Bunka sa rozmnoZzuje realizovanim usporiadaného sledu dejov, pri ktorych zdvojnasobi svoj obsah
a potom sa rozdeli na dve bunky. Tento cyklus duplikacie a delenia, znamy ako bunkovy cyklus, je
zakladnym mechanizmom, ktorym sa rozmnozuju vSetky Zivé organizmy. Detaily bunkového cyklu sa
lisia od organizmu k organizmu a v réznych obdobiach Zivota. Niektoré charakteristiky st vSak
univerzalne, pretoze cyklus musi obsahovat’ subor procesov, ktoré bunka uskutoc¢iiuje, aby splnila svoju
zakladnu tlohu — zdvojenie genetickej informacie a jej prenos na d’al$iu generaciu dcérskych buniek.
Aby vznikli dve geneticky identické dcérske bunky, musi byt DNA v kazdom chromozéme presne
zreplikovana a zreplikované chromozomy su nasledne presne rozdelené medzi obe dcérske bunky tak,
ze kazda bunka ziska kopiu kompletného genomu.

mitéza

" dcérske

G2 bunky

chromatidy

syntéza DNA

Obr. 2.1 Bunkovy cyklus

Bunkovy cyklus (obr. 2.1) v pripade eukaryotickych organizmov sa sklada z mitézy, oznacovanej aj
ako M faza a interfazy, ktora predstavuje obdobie medzi koncom jednej a zaciatkom druhej M fazy.
Interfaza sa d’alej ¢leni na tri fazy: G1, S a G2. Pocas G1 fazy sa bunka pripravuje na replikaciu DNA
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a chromozomov, ktora prebieha pocas S (syntetickej) fazy. G2 faza je pripravou na samotné rozdelenie
bunky. Niektoré bunky zotrvavaju v GO faze, ktora predstavuje stadium, kedy sa bunka nedeli.

Mitoza

Mitoza je proces delenia jadra zabezpecujuci rovnomerné rozdelenie chromozdémov z parentalnej
bunky do dvoch novovznikajucich dcérskych buniek. Pred zaliatkom delenia jadra, ¢ize mitdzy, sa
kazdy chromozoém zreplikuje a je tvoreny dvoma identickymi chromatidami (oznaCovanymi ako
sesterské chromatidy), ktoré su po celej dizke spojené vzajomne interagujucimi proteinmi
naviazanymi na povrchu oboch chromatid. Po¢as mitozy sa tieto proteiny uvolnia, sesterské chromatidy
sa od seba oddel'uji a stavaju sa na sebe nezavislymi dcérskymi chromozémami, ktoré su mitotickym
vretienkom t'ahané od seba k opa¢nym po6lom bunky.

Mitozu tvoria Styri cytologicky rozlisiteI'né stadid: profadza, metafaza, anafaza a telofaza (obr. 2.2).

Profaza — pocas profazy dochadza k skracovaniu (kondenzacii) chromatid, takze na konci tejto fazy
st uz chromozomy zlozené z dvoch sesterskych chromatid pozorovatel'né svetelnym mikroskopom.
Dochadza k rozdeleniu centrozomu na dve casti, ktoré sa pohybuji k opacnym polom bunky a davaja
zéklad budicemu mitotickému vretienku. Chromozémy sa v mieste centroméry viazu na vlakna
deliaceho vretienka vd’aka Specialnym proteinovym komplexom nazyvanym kinetochory. Rozpada sa
jadrova membrana a straca sa jadierko.

Metafaza — chromozomy sa usporiadavaju do ekvatoridlnej roviny, teda do polovicnej vzdialenosti
medzi oboma polmi vretienka.

Anafaza — na zaciatku anafizy je spojenie medzi sesterskymi chromatidami preruSené
proteolytickymi enzymami, ¢o umoziuje kazdej chromatide (teraz uz ozna¢ovanej dcérsky chromozom)
pohybovat’ sa smerom k poélu vretienka, ku ktorému je pripojena. Tento pohyb, Cize segregacia,
rozdel'uje chromozoémy do dvoch identickych sad na opaénych koncoch vretienka (bunky).

Telofaza — pocas telofazy dochadza k deSpiralizacii chromozémov. Okolo kazdej sady chromo-
zO6mov sa vytvara novy jadrovy obal a vznikaju dve dcérske jadra. Objavuje sa jadierko.

M-faza je obdobim, v ktorom st aj ostatné sucasti bunky (membrany, cytoskelet, organely
a rozpustné proteiny) rozdelené medzi dve dcérske bunky. Tento proces sa oznacuje cytokinéza.

Geneticky vyznam mitézy — mitoéza je proces, pri ktorom dochadza k rovnomernej distribucii
genetického materidlu do oboch dcérskych buniek, a to z generacie na generdciu. Na cytologické
studium mitdzy je vhodné pouzit’ intenzivne rastuce pletivo, napriklad korenové Spicky rastlin.

Meiéza

Meibza je Specificky typ delenia, vysledkom ktorého je vznik pohlavnych (haploidnych) buniek
(obr. 2.2, 2.3). Samotnej meidze predchadza replikacia homologickych chromozéomov (dve kopie
kazdého chromozomu, jedna od matky a jedna od otca), ktoré¢ sa potom paruju a podliehaju dvom
deleniam. Z pdvodnej diploidnej (2n) bunky vznikaji Styri haploidné bunky (n), z ktorych kazda
ziskava polovi¢né mnozstvo z povodného po¢tu chromozémov, t. j. jednu chromozémovi sadu, jeden
uplny haploidny geném. Tato redukcia je potrebna, pretoze splynutim dvoch gamét pri oplodneni
dojde k obnoveniu diploidného poctu chromozémov v bunkidch embrya. KedZe je rozchod
chromozémov do dcérskych buniek pofas meidzy nahodny, vzniknuté gaméty st geneticky odlisné
nielen v porovnani s materskou bunkou, ale aj medzi sebou. Geneticku odlinost’ gamét vzniknutych
pocas meidzy zabezpeCuje aj proces zvany crossing-over (pozri kap. 8). Oba tieto deje, ndhodny
rozchod chromozémov do dcérskych buniek a crossing-over, prispievaju k zabezpeceniu genetickej
variability.

Na rozdiel od mitdzy, meidza pozostava z dvoch jadrovych deleni — prvého meiotického delenia
a druhého meiotického delenia (obr. 2.2). Pocas prvého meiotického delenia dochadza k redukcii poctu
chromozémov a je oznaované aj ako heterotypické. Sklada sa zo Styroch faz: profaza I, metafaza I,
anafaza I a telofaza I.
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Profaza I je zlozitou a najvyznamnejSou fazou celého meiotického delenia, ktora sa sklada z niekol-
kych stadii: leptoténe, zygoténe, pachyténe, diploténe a diakinéza. PocCas nich dochadza ku kondenzacii
chromozémov, rozpadava sa jadrovd membrana a straca sa jadierko. Kazdy zreplikovany chromozom
sa paruje so svojim homoléogom za vzniku Struktury nazyvanej bivalent, ktory obsahuje Styri
chromatidy. Chromozémy st navzajom spojené pomocou synaptonemalneho komplexu, tvorené¢ho
proteinovou kostrou, ktora ma z kazdej strany prilozeny jeden z replikovanych chromozoémov.
Parovanie chromozomov do bivalentov umoziuje genetickl rekombinaciu, pri ktorej méze byt cast
maternalnej (materskej) chromatidy zamenena odpovedajicim fragmentom homologickej paternalnej
(otcovskej) chromatidy. Tento dej sa oznacCuje crossing-over, Cize prekrizenie. Pozorovatelnym
dokazom tohto deja v svetelnom mikroskope je Struktara krizového tvaru nazyvana chiazma.
Chromozomy vzniknuté pocCas meidzy kombinaciou rodicovskych chromozomov sa nazyvaju
rekombinantné chromozémy. Reorganizacia genetickej informacie v gaméte napoméha vzniku jedincov
s novym usporiadanim génov.

Po profaze I nasleduje metafaza I, pocas ktorej sa bivalenty pripajaju k meiotickému vretienku
a usporaduvaju sa do ekvatorialnej roviny. V anafaze I sa oba zreplikované chromozoémy (stale tvorené
dvomi sesterskymi chromatidami) oddel’'uji a su tahané k opaénym pélom. Sesterské chromatidy st
stale pevne spojené a pohybuju sa ako jeden celok (jeden chromozém). Obe chromatidy st navzajom
identické, s vynimkou miest, kde doslo ku genetickej rekombindcii (crossing-over). V tejto faze
meiotického delenia dochadza teda k samotnej redukcii poctu chromozémov, ¢im sa anafaza I zasadne
li$i od anafazy mitotického delenia, pri ktorej putuji k poélom jednotlivé chromatidy.

Tvorba gamét pokracuje druhym meiotickym delenim (homeotypickym), ktorému uz nepredchadza
replikacia DNA. Druhé meiotické delenie pozostava podobne ako prvé meiotické delenie zo Styroch
faz: profaza II, metafaza II, anafaza II a telofaza II. Pocas druhého meiotického delenia vznika
vretienko, chromozomy sa usporiadaju do ekvatorialnej roviny a sesterské chromatidy sa rozidu ako pri
beznej mitdze. Z kazdej diploidnej bunky, ktora vstipila do meidzy, vznikaja Styri haploidné bunky.

Meibza niekedy prebiecha abnormalne a homology sa od seba neoddelia — tento jav sa nazyva
nondisjunkcia. V tomto pripade niektoré vzniknuté haploidné bunky nemaji urcity chromozom, zatial
¢o iné maju tento chromozom nadbytocny. Takéto gaméty davaju vznik abnormalnym embryam, z kto-
rych je vacsina nezivotaschopna.

Geneticky vyznam meiozy:

1. Produktom meidzy su haploidné bunky s poloviénym po¢tom chromozémov v porovnani so soma-
tickymi bunkami. Splynutim takychto haploidnych buniek pri oplodneni dochadza k obnoveniu
diploidného poctu chromozémov.

2. Pocas meidzy dochddza k nahodnej segregacii maternalnych a paternalnych chromozomov
k jednotlivym pélom, takze kazdé jadro vzniknuté poCas meidzy bude mat jedine¢nti kombinaciu.
U Pudi méZe vzniknat' 27, teda vy$e osem miliénov moznosti usporiadania povodnych rodicovskych
chromozémov.

3. Crossing-over je jednym z mechanizmov, ktory zabezpecuje d’alSiu reorganizaciu genetickej infor-
macie a napomaha tak vzniku jedincov s iplne novym usporiadanim génov.
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Obr. 2.3 Schéma spermatogenézy a oogenézy

Priklady a otazky:

. Znazornite schematicky poruchy meidzy u ¢loveka s jednou nondisjunkciou heterochromozémov,

ktoré vedu alebo mézu viest’ ku vzniku jedinca s Klinefelterovym syndromom 47, XXY
a) pri oogenéze matky normalneho karyotypu,
b) pri spermatogenéze otca normalneho karyotypu.

. Rodicom s normalnym farbocitom sa narodil farboslepy syn, ktorému bol zisteny Klinefelterov

syndrom. Ako mohlo dojst’ k takejto situacii? (pozri kap. 5)

. Aké su zakladné rozdiely medzi mitézou a meidzou?
. V ktorej faze meiotického delenia dochédza k redukcii poc¢tu chromozomov?
. Kol’ko chromatid sa nachadza v diploidnej bunke, kde 2n = 14, pocas tychto faz bunkového cyklu:

a) G],
b) G,
¢) mitoticka profaza,
d) mitoticka telofaza?

. Ak dojde pocas druhého meiotického delenia k nondisjunkcii, kol’ko typov abnormalnych gamét

modze vzniknut'? Vytvoria sa aj nejaké normalne gaméty?

. 'V ktorej faze mitézy dochadza k nasledujucim morfologickym a funkénym zmenam jadra a bunky:

a) bunkova stena rozdeli povodnu bunku na dve samostatné bunky,

b) chromozoémy sa usporiadaji do ekvatoridlnej roviny,

¢) presuvanie dcérskych chromozdémov vlaknami mitotického vretienka k opacnym poélom bunky,
d) replikované chromozomy sa Spiralizuju a stavaji sa viditelné v mikroskope.
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10.

11.

12.

13.

. Nakreslite jednoducht schému faz mitotického a meiotického delenia bunky s genotypom

AaBbCc, ak viete, Ze 2n = 4, pricom lokusy A a B st v nelplnej vdzbe a lezia na prvom
chromozéme a lokus C lezi na druhom chromozdme.

. Aky dosledok z hladiska ploidity bude mat’ ucinok kolchicinu (mitoticky jed, ktory zabranuje

vzniku mitotického vretienka), ak diploidna bunka prezije jeho pdsobenie a bude sa delit’?

Aky dosledok mdze mat’ nondisjunkcia chromatid v anafaze mitotického delenia jednej z dvoch
prvych blastomér za predpokladu, Ze nasledujice zmeny su zlucitelné so zivotom bunky? Ako sa
vzniknuty stav oznacuje?

Predpokladame urcity diploidny organizmus s dvoma parmi chromozémov. Ako poznite, ze
v mikroskope pozorovana bunka je:

a) v mitotickej profaze alebo v meiotickej profaze I,

b) v mitotickej metafaze alebo meiotickej metafaze I,

¢) v meiotickej metafaze I alebo meiotickej metafaze II,

d) v pachyténe alebo diploténe,

e) v anafaze I alebo v anafaze 11?

Znazornite schematicky dosledky nondisjunkcie autozomalneho chromozomového paru:

a) v oogenéze prvého meiotického delenia,

b) v oogenéze druhého meiotického delenia.

Ak bunka ma 2n = 6, kol’ko chromozdémov bude mat’”:

a) spermatocyt . radu,

b) endosperm,

¢) oocyt II. radu,

d) zygota,

e) tetraploid,

f) nulizomik?
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3.
MENDELISTICKA KONCEPCIA DEDICNOSTI

Kriacéové slova: alela (vioha), dihybrid, dominancia, kodominancia, monohybrid, neuplina
dominancia, polyhybrid, recesivita, spatné krizenie, testovacie krizenie, trihybrid.

Mendelove pravidla

Dedi¢nost’ pri vol'nej kombinacii vloh je oznacovana podl'a Johanna Gregora MENDELA (1822 —

1884) ako mendelisticka dedi¢nost’. Mendel pozoroval urCité vztahy medzi generaciami pri krizeni
hrachu a ziskané poznatky boli formulované ako Mendelove pravidla dedi¢nosti:

1.

Pravidlo uniformity a reciprocity. Hybridy vzniknuté z krizenia homozygotnych rodicov st
v prvej generacii rovnaké, uniformné atito genotypova a fenotypova zhoda nie je ovplyvnena
smerom krizenia.

. Pravidlo Stiepenia. Druha filidlna generacia nie je jednotna, ale sa v nej vyskytuji prejavy znakov

obidvoch rodi¢ov. Fenotypové a genotypové kategorie su v konStantnych pomeroch.

. Pravidlo o vol’'nej kombinacii alel. Hybrid tvori zo svojich alel tol'ko réznych kombinacii

v gamétach, ateda aj tol’ko druhov gamét, v kol’kych kombinaciach sa tieto alely mézu zostavit.
Vsetky druhy gamét st pocetne rovnako zastipené.

. Pravidlo o Cistote gamét. Gaméta obsahuje len jednu alelu z alelového paru. V zygote musi byt

zastupeny kazdy alelovy par.

Mendelové pravidla platia za urcitych podmienok a najdélezitejSie su:

gény su lokalizované v bunkovom jadre (chromozémy),

lokalizacia sledovanych génov v réznych chromozémoch (autozémoch),

homozygotnost’ rodicov pre sledovany znak (dominantni homozygoti -homozygoti s dominantnymi
alelami, recesivni homozygoti — homozygoti s recesivnymi alelami).

Dominantné alely sa najCastejSie oznacuju velkym pismenom, recesivne malym pismenom. Niekedy

sa pouziva i ina symbolika — dominantné alely +, recesivne -.

Zéakladom analyzy dedicnosti mendelistickej koncepcie je hybridologicka analyza. V zavislosti

od poctu sledovanych znakov sa pri hybridizacii hovori o monohybridizme, dihybridizme, pripadne
polyhybridizme.

Monohybridné krizenie

Pri monohybridnom kriZeni sa sleduje jeden znak, teda monohybrid je jedinec, ktorého rodicia sa

odlisuju vo fenotypovom prejave jedného znaku. Podla vztahu alel u diploidného organizmu a od nich
zéavislych fenotypov rozoznavame:

dominancia a recesivita: heterozygot je fenotypom zhodny s homozygotom, ktory ma dominantné
alely, napr.: A4, Aa — Cervenokveté, aa — bielokveté
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Pozndamka: Ina moznost zapisu  —dominantny homozygot + +

— heterozygot + —
—recesivny homozygot - —

e neuplnd dominancia — heterozygot ma prechodny prejav znaku v porovnani s homozygotom, napr.:
AA — Cervenokveté, Aa — ruzovokveté, aa — bielokveté

o superdominancia — heterozygot ma intenzivnej$i prejav znaku ako homozygot s dominantnymi
alelami, napr.: A4 — Cervenokveté, 4a — tmavo Cervenokveté, aa — bielokveté

e kodominancia — uplny fenotypovy prejav obidvoch alel v géne heterozygota (ABO krvny systém
&loveka. ! I = krvna skupina AB).

# Priklad:

Mendel krizil hrach &ervenokvety shrachom biclokvetym. Cervena farba kvetu je znak uplne
dominantny a biela recesivny. Pismenom A si oznacime alelu pre cervenu farbu, a si oznac¢ime alelu
pre bielu farbu, P — parentialna (rodi¢ovskd) generacia, G — gaméty (rodicov), F; — potomstvo,
teda prva filidlna generacia, Gy, — gaméty prvej filidlnej generacie, F, — druha filidlna

generacia.
Genotypy Fenotypy
P: AA x aa ¢ervena x biela
G: A a
F;: Aa cervena
Aa x Aa samoopelenie
Gri: A a
A AA Aa
a Aa aa
Fy: 1/4 dominantny homozygot (44) % Cervené (4A4,Aa,Aa);

2/4 heterozygot (Aa) Ya biele (aa)
1/4 recesivny homozygot (aa)

Vzhl'adom na Gplni dominanciu bude cela F; generacia fenotypom rovnaka — Cervenokvetd, ale
genotypom rozdielna — heterozygotna, pretoze obsahuje aj alelu pre bielu farbu, ktora sa nemohla
prejavit’, pretoze je potlacena dominantnou alelou. F, generécia Stiepi vo fenotypovom prejave:

% jedincov budu ¢ervenokveté, V4 bielokveté.

Genotypovy Stiepny pomer: 1/4 dominantnych homozygotov,

2/4 heterozygotov (1/2 heterozygotov),
1/4 recesivnych homozygotov.

Vysledny genotypovy a fenotypovy Stiepny pomer je désledok toho, ze F, generacia tvori 2 druhy
pohlavnych buniek (4, a). Ich kombinaciou vznika F, generacia s fenotypovym Stiepnym pomerom

3 A- : laa

a genotypovym Stiepnym pomerom 144 24a laa

# Priklad:

Hladky tvar semien je u hrachu podmieneny dominantnym génom S, zvraskavené semena jeho
recesivnou alelou s. Napiste schému krizenia medzi:

a) hrachom s hladkymi semenami s hrachom so zvraskavenymi semenami

b) dvoma rastlinami hrachu heterozygotnymi v lokuse pre tvar semien.
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a) monohybridné kriZzenie hrachu s hladkymi semenami s hrachom so zvraskavenymi seme-

nami

P generacia rodic 1 rodic 2
Rodic¢ovské fenotypy hladké J g \ zvraskavené
semena X ¥ semena

Genotypy rodic¢ov (2n)

Haploidné gaméty (n)

vava
2d @

F1 generacia

Gaméty druhého rodica

Gaméty prvého rodica

/]
I,

At W
“ Q

F. genotyp
F, fenotyp

vSetko Ss (heterozygot)
vSetky semena hladké (hladké je dominantné nad zvraskavenym)

Obr. 3.1 a) Priebeh a vysledky monohybridného krizenia v Fy generacii na priklade hrachu — tvar semien
(hladké a zvraskavené). Chromozémy dokumentuju segregaciu (upravené podla Russella, 1998).

b) krizenie medzi dvoma rastlinami hrachu heterozygotnymi v lokuse pre tvar semien

F, generacia rodic 1 rodic 2
Fenotypy F; hladké } % hladké
semena A \ semena

Genotypy F (2n)

Haploidné gaméty (n)

A
Y A7 Y Y

F, generacia

Gaméty druhého rodica

Gaméty prvého rodica

|
/A
s§ J

F, genotyp
F, fenotyp

s
/)
Ss \)
s SS, . Ss, Va sS

% hladké semena, Vs zvraskavené semena

Obr. 3.1 b) Priebeh a vysledky monohybridného krizenia v F, generacii na priklade hrachu — tvar semien
(hladké a zvraskavené). Chromozémy dokumentuju segregaciu (upravené podla Russella, 1998).



22 Mendelisticka koncepcia dedicnosti

Spatné krizenie

Zamerny oplodnovaci proces jedinca ziskaného v prvej, pripadne d’alSej generacii s genotypom
jedného alebo druhého rodica, sa nazyva spitné krizenie.

Priklad:
rodic 1 rodic 2
P: AA X aa
F1: Aa
1. Aa x AA F; x rodic¢ 1

2. Aa X aa F; x rodi¢ 2

Testovacie krizenie

Zamerny oplodiovaci proces jedinca neznameho genotypu s jedincom, ktory ma recesivny prejav
znaku sa nazyva testovacie krizenie. Podl'a vysledkov fenotypového prejavu v B, generacii, mézeme
urcit’ alelové zloZenie neznameho génu.

Priklad: 4-
1. AA X aa 2. Aa X aa
B, Aa B, Aa aa
1 1

Ak je sledovany gén dominantne homozygotny, pri testovacom krizeni ziskame potomstvo
fenotypovo uniformné. Ak je ,testovany gén heterozygotny, v potomstve ziskame fenotypovy (i geno-
typovy) Stiepny pomer 1 : 1. Testovacim krizenim teda mézeme odliSit’ fenotypovo sice rovnakych
jedincov, ale genotypovo odlisnych (dominantny homozygot, heterozygot).

ak rodi¢ 1 ma:
hladké semena

ak rodi¢ 1 ma: i 1
hladké semena : J -

- fenotyp

ss

genotyp
55 Ss
rodic 1 X rodi¢ 2 dioloidny rodic 1 X rodi¢ 2
29 53 iploidny 20 9/
/4 !/‘f/? rodi¢ovsky /2’/ y/
55 ss genotyp S5 5
| | meidza ) |
haploidné gaméty >
/S A YA |
J/_)//) depodobné N0 279
/ pravdepodobné i/ i/
) / genotypy \J/C/ f/ﬁ/
potomstva = —T
) fenotypy ) o™~
e potomstva - s’
vSetky semena hladké Y2 hladké, 7z zvraskavené semena
rodi¢ 1 bol urcite SS rodi¢ 1 bol urcite Ss
//7 vysledok /7

Ss

Obr. 3.2 Testovacie krizenie monohybrida. Hladké semena mézu mat dva genotypy (SS alebo Ss).
Krizenim s recesivnym homozygotom mézeme tento genotyp urcit (upravené podla Russella, 1998).
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Neuplna dominancia

V pripade monohybrida (ale i dihybrida, trihybrida...) ked’ u diploidného organizmu su obidve alely
vo svojom ucinku rovnako silné, teda nemaju vztah nadradenosti a podradenosti, vznika kompromisny
— intermediarny typ.

# Priklad:

Pri nocovke jalapovej je ¢ervena farba kvetu podmienend dominantne homozygotnym génom BB,
pricom alela B je neuplne dominantna nad alelou b, a bb podmienuje bielu farbu kvetu.
Heterozygotny stav ma za nasledok ruzovu farbu. Ako vyzera rozpis krizenia po F, generaciu?

genotyp fenotyp
P: BB x bb Cervena x biela
G: B ; b
| R Bb ruzova

Bb x Bb samoopelenie
GF1: B, b N B, b
F;: BB Bb Bb bb dervena : ruzova : biela

1/4 : 2/4 :1/4 /4 : 2/4 : 1/4

— genotypovy aj fenotypovy Stiepny pomer su rovnaké

# Priklad:

Pri hydine Andaltizskeho plemena krizenim medzi ¢iernou sliepkou a bielym kohitom vznika F; si-
vej farby oznaCovana ako Andaluzska modra. Stiepny pomer (genotypovy i fenotypovy) v F, ge-
neracii je 1 : 2 : 1. Ako vyzera rozpis krizenia v oboch pripadoch?

a) krizenie medzi ¢iernou sliepkou a bielym kohtiitom

P generacia rodic 1 rodic 2

Rodic¢ovské fenotypy

Genotypy rodicov (2n) /O/O //O //0

v &
F1 generacia Gaméty druhého rodica
&
- F
= W)
Gaméty prvého rodic¢a i ﬂ
F; genotyp vSetko Bb

F, fenotyp vSetky sivé, netplne dominantné
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b) vzajomné krizenie jedincov F; generacie

F, generacia Rodi¢ 1 rodic 2

F, fenotypy )

7
Genotypy F,rodicov
(2n) /

F,generacia Gaméty druhého rodica
&
Gaméty prvého 3
rodiéa o )
7 % v
p .
v { J
F, genotyp 1/4 BB 1/2Bb 1/4bb
F, fenotyp 1/4 ¢ierne 1/2 sivé 1/4 biele

Obr. 3.3 Neuplna dominancia pri hydine Andaltzskeho plemena. a) krizenim medzi Ciernou sliepkou
a bielym kohutom vznikd F, sivej farby oznacovana ako Andalizska modra. b) F, generacia Stiepi
v pomere 1:2: 1 (upravené podla Russella, 1998).

Dihybridné krizenie

Dihybridom nazyvame kriZzenca, ktorého rodicia sa lisili v dvoch sledovanych znakoch, t. j. v dvoch
paroch alel.

Pri dihybridnom krizeni sa m6zu obidva znaky dedit’ dominantno — recesivne alebo intermediarne
(netiplna dominancia), pripadne tak, ze jeden znak bude mat’ dedi¢nost’ dominantno — recesivnu a druhy
intermedidrnu alebo naopak.

Na vysvetlenie dominantno — recesivnej dedi¢nosti méZeme pouzit Mendelove pokusy s hrachom,
kde krizil hrach so Zltymi (44) a hladkymi (BB) semenami s hrachom, ktory mal semena zelené (aa)
a zvraskavené (bb). ZIta farba a hladké semend hrachu st dominantné, zelena farba a zvraskavené
semena su recesivne (obr. 3.4).

Gaméty materskej rastliny obsahujt alely 4 a B, otcovské gaméty a a b. Oplodnenim vajcovej bunky
AB spermatickou bunkou ab vznikne dihybridny heterozygot F, s genetickou Struktirou AaBb.
Vzhladom nato, Ze ide o uplni dominanciu oboch alel, bude mat celd F, generdcia zIté a hladké
semena, ale bude heterozygotna (lebo obsahuje aj alely pre zelent farbu a zvraskavené semena).
Pri vzédjomnom oplodneni jedincov F; generacie méze dojst’ ku kombinacii medzi vSetkymi gamétami.
Tieto kombinacie sa daju najlepsie znazornit’ v mendelistickom (Punnettovom) S§tvorci, ktory ma svoje
zakonitosti.

P: AABB X aabb
G: AB ab
Fy: AaBb X AaBb
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F2:

GF:d |4B Ab aB Ab
?

AB AAFB\ AABb AaBB W
Ab AABb Am\ | AaBb— | Adabb
aB AaBB W aEBB\ AaBb

ab AaB Aabb aaBb M\L

heterozygotné typy homozygotné typy

V tomto Stvorci nad prvym hornym radom vypiSeme vSetky mozné kombinacie otcovskych gamét
a vedla prvého Favého stipca kombinacie materskych gamét v tom istom poradi. Z obrazku vidime, Ze
v prvom stipci a riadku dochadza ku spojeniu obidvoch dominantnych alel, t. j. A4BB. Ide o jedincov,
ktori maju obidva znaky dominantné a st homozygotni. Podobne v poslednom $tvorci su vsetky alely
pre recesivnu vlastnost’ (aabb) a vznikaju jedinci v obidvoch znakoch recesivni a homozygotni.
Na uhlopriecke vedenej z lavého horného rohu do pravého dolného rohu st homozygotni jedinci
v oboch znakoch ana uhlopriecke, ktora vedie z pravého horného rohu do l'avého dolného rohu st
heterozygotné typy v obidvoch znakoch. Medzi vzniknutymi hybridmi sa objavuju uz pri tomto krizeni
(po¢ntic dihybridom a pokracujuc v polyhybridoch) aj jedinci s novymi kombinaciami alel ako mali
rodi¢ia. Teda vznikaju aj typy v nasom priklade so semenom zelenym a hladkym alebo zZltym a zvras-
kavenym. Na uhlopriecke homozygotov su tito jedinci vo vnutri a nazyvaji sa kombinaéné alebo
§Pachtitel’ské novinky. Vznik takychto typov sa da predpokladat’ a vypocitat’.
Celkove teda vzniklo v F, generacii 16 moznych kombinacii v Styroch fenotypovych skupinach:
9/16 fenotypov s obidvomi dominantnymi znakmi (zlty, hladky),
3/16 fenotypov s prvym dominantnym a druhym recesivnym znakom (ZIty, zvraskaveny),
3/16 fenotypov s prvym recesivnym a druhym dominantnym znakom (zeleny, hladky),
1/16 fenotypov s obidvomi recesivnymi znakmi (zeleny, zvraskaveny).
Fenotypovy Stiepny pomer v F, je teda: 9 : 3 : 3 : 1. Zuvedeného $tvorca mozeme tiez zistit’
zastipenie jednotlivych genotypov. V naSom priklade:
14AABB : 2AABb : 14Abb : 2AaBB : 4AaBb : 2Aabb : 1aaBB : 2aaBb : 1aabb.

a)

P generacia rodic 1 rodic 2
. i hladké X zvraskavené
Rodi¢ovské fenotypy | sjta zelené
semena semena

Genotypy rodi¢ov //7 //7/0 4 #
(2n) v
55 YY

ss Yy

Haploidné gaméty (n) S/ b7 S/"y

F1 generacia Gaméty druhého rodica

/7
Gaméty prvého 5,/9 Y // ]
rodiéa V/ %

5s Yy

F, genotyp vSetko SsYy
F, fenotyp vSetky semena hladkeé zité
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b)
F1 generacia Rodi¢ 1 rodic 2
hladké X hladké zlté
Rodi¢ovské fenotypy | sjte semena
semena
Genotypy F; rodi¢ov 4
(2n) 4 y 4 4
Ss Yy Ss Yy
2, 4 2, [’
Haploidné gaméty (n) 5/ y / i / 4 / fy %70 y / v / 7 / v
F, generacia Gaméty druhého rodica

s Wy 4 N U
S/Y S/"y -“/Y s/"y

I b V|0 1E |00 10\
55YY 55 Yy 55 ¥YY 55 Yy
14, W T\ 0 7900 7\ 0 77
Gaméty  prvého 1 Cossyy | ssw | sv | sw
4’41/ el %
A1) Ul W
“Jh, W77\ T7| 077
Ss Yy Ss yy 55 Yy 55 Yy
F., genotyp 1/16 (SSYY) + 2/16 (SsYY) + 2/16 (SSYy) + 4/16 (SsYy) + 1/16 (SSyy) +

2/16 (Ssyy) + 1/16 (ssYY) + 2/16 (ssYy) + 1/16 (ssyy)

F, fenotyp 9/16 (hladké a zIté semena)

3/16 (hladké a zelené semena)

3/16 (zvraskavené a zlté semena)
1/16 (zvraskavené a zelené semena)

Obr. 3.4 Dihybridné krizenie — princip kombinacie. Pri tomto krizeni boli vyuzité dva znaky: tvar semena
hrachu a farba semena hrachu, podmienené dvomi génmi, lokalizovanymi v inom pare autozémov.
a) krizenie s cielom ziskat Fi. b) F, generacia a Stiepne pomery (genotypové, fenotypové) (upravené
podla Russella, 1998).

Vyuizitie ,vidlicovitého* zapisu k zisteniu fenotypického Stiepneho pomeru v F, generacii
pri dihybridnom KkriZeni:
Pri krizeni (F; x F,) gaméty vytvaraju 16 zygotickych kombinacii, ktoré tvoria nasledujice

fenotypové skupiny:
3B 9A4B
34 < -
15 3Ab
3B 3aB
15 1ab
Genotypovy Stiepny pomer dihybrida pri dominantno — recesivnej dedi¢nosti bude takyto:

1 BB
144 2 Bb

1 bb
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1 BB
2Aa< 2 Bb
1bb
1 BB
< 2 Bb
1bb

1 aa

V F, vznikne 9 genotypovych kombindcii v Stiepnom pomere:

1 : 2 1 : 2 4 : 2 1 : 2 1
14AABB: 2 AABb: 1 AAbb: 2 AaBB: 4 AaBb: 2 Aabb: 1 aaBB: 2 aaBb: 1 aabb

Testovacie kriZenie ako mechanizmus na odliSenie homozygotnych a heterozygotnych jedincov
modzeme vyuzit’ aj pri dihybridoch.

# Priklad:

Ako priklad testovacieho krizenia dihybrida pri dominantno — recesivnej dedinosti pouZijeme
jacmen s nasledujiicim oznacenim:

B- — ¢iernozrnny ja¢men (Cierne sfarbenie pliev)

bb — Zltozrnny ja¢men (ZIté sfarbenie pliev)

D- — dvojradovy klas ja¢mena

dd — Sestradovy klas jacmena

P: BbDd x  bbdd
¢iernozrnny Zltozrnny
dvojradovy Sestradovy
Gp: BD, Bd, bD, bd ; bd
Fi: BbDd, Bbdd, bbDd, bbdd
fenotypovy Stiepny pomer 1:1:1:1 Y4 ¢iernozrnny dvojradovy

Ya Ciernozrnny Sestradovy
Ya zItozrmny dvojradovy
Ya Zltozrnny Sestradovy

Ak je testovany jedinec heterozygotny v oboch génoch (BbDd), pri testovacom krizeni ziskame
fenotypovy (i genotypovy) Stiepny pomer 1 : 1 : 1 :1.

Ako to bude v pripade dedi¢nosti dominantno — recesivnej v jednom alelovom pare a intermediarnej
v druhom alelovom pare?

# Priklad:

Antirrhinum majus (papul’ka véacsia) ma pre cervenu farbu kvetu alelu 4 a pre bielu farbu kvetu a.
Tento alelovy par ma intermediarny typ dedic¢nosti (netiplna dominancia). Vysoky vzrast pri tejto
rastline je podmieneny alelou F' a nizky vzrast alelou f. Tieto alely st voci sebe v dominantno —
recesivnom vztahu. Po krizeni papuliek cervenokvetych s vysokym vzrastom s papulkami
bielokvetymi a nizkym vzrastom dostaneme takéto hybridy:

P: AAFF X aaff
cerveny kvet biely kvet
vysoky vzrast nizky vzrast
Gp: AF Af

F]l ACZFf
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teda heterozygotna v oboch alelovych paroch. Fenotypovo uniformna, t. j. cela ruzova a vysoka. F; bu-
de tvorit’ Styri typy gamét a ich kombinaciou (AaFfx AaFf) vznikne nasledujuca F, generacia:

GF: | 4F Af aF af
AF AAFF AAFf AaFF AaFf
Af AAFf AAfF AaFf Aaff
aF AaFF AaFf aaFF aaFf

af AaFf Aaff aaFf aaff

V F; nam vznikne 6 kategorii fenotypov:
— 3/16 Cerveny kvet a vysoky vzrast (4AF-)
— 1/16 cerveny kvet a nizky vzrast (4Aff)
— 6/16 ruzovy kvet a vysoky vzrast (AaF-)
—2/16 ruzovy kvet a nizky vzrast (4aff)
— 3/16 biely kvet a vysoky vzrast (aaf-)
— 1/16 biely kvet a nizky vzrast (aaff)
Z tejto analyzy vyplyva, ze zo 16 moznych kombinacii vzniklo 6 kategorii fenotypov v pomere: 3 : 1
:6:2:3:1a9 skupin genotypovvpomere: 1:2:1:2:4:2:1:2:1.
Toto je typicky Stiepny pomer pre intermediaritu jedného alelového paru dihybrida.

# Priklad:

Priklad testovacieho krizenia dihybrida pri intermediarnom type dedi¢nosti papul’ky s nasledujiucim
oznacenim:

P: AaFf X aaff
ruzovokveta bielokveta
vysoky vzrast nizky vzrast
GP:
3 af
?
AF AaFf ruzovokveté, vysoké
Af Aaff ruzovokveté, nizke
aF aaFf bielokveté, vysoké
af aaff bielokveté, nizke

Teda v F, Stiepny pomer: 1:1:1:1.

Dalsi priklad dihybrida si ukazeme na pripade intermediarnej dedi¢nosti oboch znakov:

# Priklad:

Pri jahode obycajnej — Fragaria vesca — je Cervené zafarbenie plodu podmienené alelou E, bledé
zafarbenie e. Normalny tvar kalicha podmieniuje alela G a listovy tvar kalicha g. Krizenim jahody
s Cervenym zafarbenim plodu a normalnym kalichom (EEGG) s jahodou s bledym zafarbenim plodu
a listovym tvarom kalicha (eegg) vznikne F; generacia FeGg, ktora ma ruzové plody a intermediarny
tvar kalicha. V F, generacii zo 16 moznych kombinacii vznikne 9 fenotypovych aj genotypovych
skupin vpomere: 1 :2:1:2:4:2:1:2: 1. (Heterozygot ma svoj ,,vlastny fenotyp.)

P: EEGG X eegg
cerveny plod bledy plod
normalny kalich listovy kalich

G: EG eg
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Fi: EeGg X EeGg
ruzovy plod  samoopelenie  ruzovy plod
intermediarny kalich intermediarny kalich
GF: 3 EG Eg eG eg
?

EG EEGG EEGg EeGG EeGg
Eg EEGg EEgg EeGg Eegg
eG EeGG EeGg eeGG eeGg
eg EeGg Eegg eeGg eegg

1/16 EEGG cCerveny plod, normalny kalich
2/16 EEGg Cerveny plod, intermediarny kalich
1/16 EEgg Cerveny plod, listovy kalich

2/16 EeGG ruzovy plod, normalny kalich

4/16 EeGg ruzovy plod, intermediarny kalich
2/16 Eegg ruzovy plod, listovy kalich

1/16 eeGG bledy plod, normalny kalich

2/16 eeGg bledy plod, intermediarny kalich
1/16 eegg bledy plod, listovy kalich

Trihybridné krizenie

Trihybridné krizenie je krizenie, pri ktorom sa rodi¢ia odliSovali v troch alelovych paroch.
Sledované znaky sa mozu dedit’ vo vztahu dominantno — recesivnom alebo intermediarne. Tieto dva
typy dedic¢nosti sa mo6zu navzajom kombinovat’, pricom vzniknu 4 skupiny kombindcii:

a) vSetky alelové pary maju dominantno — recesivny vzt'ah,

b) vsetky alelové pary maju intermediarny charakter,

¢) jeden alelovy par ma dominantno — recesivnu dedi¢nost’ a zostavajuce dva intermediarnu,

d) dva alelové pary maju dominantno — recesivnu dedi¢nost’ a jeden par ma intermediarnu, dedicnost’.

Uvedieme si priklad dedic¢nosti, ked’ vSetky 3 alelové pary st v dominantno — recesivnom vztahu.

# Priklad:

Cierne zafarbenie kvetnych pliev jametia je podmienené génom B-, 7Ité bb. Dvojradovost’ v pripade
ja¢mena podmietiuje gén D- a Sestradovost’ konstitucia dd. Gén N- podmieiiuje ovisnuty klas,
konstitucia nn vzpriameny klas.

Priebeh krizenia jaémena so zltymi plevami, dvojradovym a ovisnutym klasom s ¢iernoplevnatym,
Sestradovym a vzpriamenym klasom sa moZe znazornit’ takto:

P bbDDNN X BBddnn
zIté plevy ¢ierne plevy
dvojradovy klas Sestradovy klas
ovisnuty klas vzpriameny klas
G bDN Bdn

F, BbDdNn — Cierne plevy, dvojradovy ovisnuty klas
Fy je trojnasobny heterozygot, ktory bude tvorit’ 8 druhov gamét:

BDN BdN bDN bdN
BDn Bdn bDn bdn
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Pri krizeni (F; x F,) gaméty vytvaraju 64 zygotickych kombinacii, ktoré¢ tvoria nasledujice
fenotypové skupiny (vidlicovy spésob zapisu):

3N = 27 BDN
3D <
1n = 9 BDn
3B
3N = 9 BdN
1d <
1n = 3 Bdn
3N = 9 bDN
3D <
/ 1n = 3 bDn
1b
\ 3N = 3 bdN
1 d <
1n = 1 bdn

Pri dominantno — recesivnom vztahu vSetkych troch alelovych parov vznikd v F, fenotypovy
Stiepny pomer:

27 :9:9: 9:3:3:3 :1.

Genotypovy Stiepny pomer trihybrida pri dominantno — recesivnej dedi¢nosti bude takyto:

__—"1INN = 1BBDDNN

1DD = 2N = 2 BB DD Nn

1 nn = 1 BB DD nn

1 NN = 2 BB Dd NN

1BB 2 Dd < 2 Nn = 4BBDdNn
1 nn - 2 BB Dd nn

1 NN = 1 BB dd NN

1dd < 2 Nn = 2 BB dd Nn

1nn = 1 BB dd nn

1 NN = 2 Bb DD NN

1DD ’< 2 Nn = 4 Bb DD Nn

1 nn = 2 Bb DD nn

1 NN = 4 Bb Dd NN

2 Bb 2 Dd < 2 Nn = 8BbDdNn
1 nn = 4 Bb Dd nn

1 NN = 2 Bb dd NN

1dd < 2 Nn = 4 Bb dd Nn

1 nn = 2 Bbdd nn

1 NN = 1 bb DD NN

1DD < 2 Nn = 2 bb DD Nn

1 nn = 1bb DD nn

1 NN = 2 bb Dd NN

1bb 2Dd < 2 Nn = 4bbDdNn
1 nn = 2 bb Dd nn

1 NN = 1 bb dd NN

1dd < 2 Nn = 2bbddNn

1 nn = 1 bb dd nn
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V F, vznikne 27 genotypovych kombinécii v Stiepnom pomere:

1:2:1:2:4:2:1:2:1:2:4:2:4:8:4:2:4:2:1:2:1:2:4:2:1:2:1.

P generacia rodic 1 rodic¢ 2
%
Rodi¢ovské hladké, ZIté N 4 : \ zvraskavene,
fenotypy semena, fialova Q et * zelené semena,
farba kvetu X biela farba
kvetu

Genotypy rodicov SSYYcCC ssyycc
(2n)
F1 generacia
Diploidné fenotypy hladké, zIté semen3, fialova farba kvetu
a genotypy F4 SsYyCc

%

F, generacia

(F1 X F1 )
o
27/64 (S-Y-C-) qu hladké, zIté, fialové
9/64 (S-Y-cc) hladké, zIté, biele
!
9/64 (S-yyC-) ) qu hladké, zelené, fialové
3/64 (S-yycc) i hladké, zelené, biele
- A
o
9/64 (ssY-C-) qu zvraskavené, zIté, fialové
3/64 (ssY-cc) zvraskavené, ZIté, biele
-
o
3/64 (ssyyC-) : _ ?qq zvraskavené, zelené, fialové
1/64 (ssyycc) &5 zvraskavené, zelené, biele
r !

Obr. 3.5 Trihybridné krizenie. Sledované znaky: Tvar semien, farba semien, farba kvetov, podmienené tromi génmi
lokalizovanymi v troch réznych paroch autozémov. Rodi¢ia: hladké semena, zIté semena, fialové kvety x zvraskavené
semena, zelené semena, biele kvety (upravené podla Russella, 1998)

Testovacie kriZenie trihybrida si mézeme schematicky zndzornit’ takto:

P: Aa Bb Dd X aa bb dd
Gp: g abd
?
ABD AaBbDd
ABd AaBbdd
AbD AabbDd
Abd Aabbdd
aBD aaBbDd
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aBd aaBbdd
abD aabbDd
abd aabbdd

Stiepny pomer pri testovacom krizeni trihybrida je:
T:1:1:1:1:1:1:1.

Vseobecne $tiepny pomer pri testovacom krizeni si mdZzeme vypoéitat’ podl'a vyrazu 2", kde n udava

pocet nezavislych parov alel. Tento vyraz vSeobecne plati ako pre dominantno — recesivnu dedi¢nost,

dedi¢nost’ intermediarnu a tiez pre zmieSany typ dedi¢nosti dihybrida, trihybrida i polyhybrida, t. j. ked’

niektory alelovy par je vo vztahu dominantno — recesivnom a iny alelovy par je zase v intermediarnom
vztahu.

Polyhybridné krizenie

Polyhybrid je krizenec, ktorého parentdlna generacia sa odliSovala vo viacerych alelovych paroch.

Ako sme uviedli pri monohybridizme, dihybridizme, trihybridizme — pri volnej a nezavislej kombinacii
alel pri dominantne — recesivnom vzt'ahu alel, vznika zakladny fenotypovy Stiepny pomer 3 : 1 a geno-
typovy Stiepny pomer 1 : 2 : 1. Z tychto Stiepnych pomerov si mézeme odvodit’ Stiepny pomer

'ubovolne nasobného hybrida. Stiepne pomery vyplyvaju z tedrie pravdepodobnosti a st odvodené

od (3:1)", respektive (1:2:1)".

Tabulka 3.1
VSeobecny prehlad o Stiepnych pomeroch, gametickych a zygotickych kombinaciach pre dominantno —
recesivny vztah (podla Hrubého, 1961).

Pocet sledovanych znakov (n)
Pocet Vzorec 1 2 3 4
gametickych kombinacii F4 2" 2'=2 2°=4 2°=8 2'=16
zygotickych kombinacii F, 2 2°=4 2°=16 2°=64 2°=256
genotypov v F, 3" 3'=3 3°=9 3°=27 3°=81
homozygotov v F, 2" 2 4 8 16
kombina&nych noviniek "- 0 2 6 14
heterozygotov v F, 272 2 12 56 240
fenotypovych kategérii F, 2" 2 4 8 16
frekvencia fenotypovych kategérii v F, — rozvinuty dvojélen (3+ 1)"

3+ 1) 3:1

(3+1) 9:3:3:1

(3+1)° 27:9:9:9:3:3:3:1

(3+1)° 81:27:27:27:27:9:9:9:9:9:9:3:3:3:3:1

Priklady:

. Urobte uplny rozpis krizenia dvoch homozygotnych foriem ja¢mena ciernoplevnatého a zlto-

plevnatého za predpokladu, Ze Cierna farba je podmienena dominantnou alelou B a 7Ita recesivnou
alelou b.

. Mendel krizil rastliny hrachu, ktorych zlIté sfarbenie semien je podmienené dominantnou alelou D

a zelené sfarbenie recesivnym stavom (dd). Uvedte schému krizenia medzi homozygotne
dominantnou rastlinou a homozygotne recesivnou. Vypiste vysledky krizenia F, a F, generacie.
Ak z celkového poctu 8003 semien v F, ziskal 6002 zltych a 2001 zelenych — porovnajte
experimentalne a vypocitané vysledky (pozri kap. 11).

. Urobte schému kriZzenia a odvod’te fenotypovy a genotypovy Stiepny pomer v F, generacii po kri-

zeni hrachu siateho, ked ako rodicovska bola pouzita linia s hladkym semenom (EE) a druha linia
so zvraskavenym semenom (ee).

. Dedi¢nost’ farby o¢i u cloveka je zlozitejSie geneticky podmienend, ale budeme modelovat

situaciu s monogénne podmienenou dedi¢nostou, ked’ gén pre hnedu farbu o¢i je dominantny voci
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génu pre modré oc¢i. Muz s modrymi oCami sa oZeni s hnedookou Zenou, ktorej matka mala modré
o¢i. Aka Cast’ deti bude mat’ modré oc¢i?

. Hnedooky muz sa ozeni s modrookou Zenou a maju 8 deti — vSetky s hnedymi o¢ami:

a) mdzeme si byt isti, Ze muz je homozygot,
b) ak 9-te diet'a ma modré oci, moZze tato informacia prispiet’ k rieSeniu otazky?

. Pri krizeni cervenokvetého hrachu (4-) a bielokvetého (aa) hrachu v F, generacii z celkového

poctu 1004 hybridov vystiepilo 253 bielokvetych a 751 cervenokvetych rastlin. Zistite, ¢i
experimentalny Stiepny pomer sa zhoduje s teoreticky o¢akavanym (3 : 1) (pozri kap. 11).

. 'V F, generacii krizenia odrody tritikale odolnej k hrdzi travnej (rasa 21) s odrodou nachylnou

vystiepilo v pol'nom pokuse 240 rastlin odolnych a 78 rastlin nachylnych. Aky je predpokladany
Stiepny pomer odolnosti tritikale k hrdzi travnej a aka je jeho zhoda so zistenym Stiepnym
pomerom?

. Po krizeni odrody fazule s elipsovitym prierezom strukov s odrodou, ktora mala kruhovy prierez

strukov vystiepilo v F, generacii 620 rastlin s eliptickym a 201 rastlin s kruhovitym prierezom
strukov. Aka je zhoda experimentalneho a teoretického stiepneho pomeru?

. Krizenim odrdd hrachu lisiacich sa tvarom listov, sa v F, generacii zistilo 204 rastlin s uzkymi

listami a 618 rastlin so Sirokymi listami. Aka je dedi¢nost’ tvaru listov hrachu? Na konstrukciu
schémy krizenia si zvol'te 'ubovol'né symboly!
Pri istom druhu paradajok sa ziskalo v F, generacii 1814 plodov cervenych a 583 zltych.
Ocakavany Stiepny pomer bol 3 : 1. Zistite, ¢i st odchylky medzi experimentalnymi a ocaka-
vanymi vysledkami!
Po krizeni hrachu Cervenokvetého s bielokvetym bola F; generacia Cervenokveta a v F, generacii
sa zistilo 315 Ccervenokvetych rastlin a 102 bielokvetych rastlin. Pri spitnom krizeni
Cervenokvetych rastlin F; generacie s bielokvetymi rastlinami vystiepilo v B; generacii 220
cervenokvetych a 209 bielokvetych jedincov. Aka je zhoda experimentalneho a teoretického
Stiepneho pomeru?
Napiste typ krizenia, ak vysledky v B; generacii boli 58 ¢ervenokvetych rastlin a 52 bielokvetych.
Zhodu overte y* testom. Na schému kriZenia pouZite 'ubovolné symboly!
Po opeleni rastlin hrachu siateho s ¢ervenymi kvetmi pelom z rastlin, ktoré mali kvety biele, boli
rastliny v d’alSej generacii Cervenokveté. Samoopelenim tychto rastlin vystiepili v nasledujuce;j
generacii 2 fenotypové kategoérie rastlin vo farbe kvetu — Cervenokveté (305) a bielokveté (96).
Cervenokveté rastliny boli d’alej opelené pelom z rastlin bielokvetych. V nasledujiicej generécii
mali rastliny farbu kvetov Cerventi (205) a bielu (208). Navrhnite schému opisanych krizeni
a §tiepne pomery overte * testom!
Uved'te schému krizenia pouzitim 'ubovolnych symbolov, ak v F, generacii boli zastipené dve
fenotypové kategorie v pomere 58 : 54. Zhodu overte y* testom!
Pri istom druhu paradajok bolo ziskanych v F, generacii 3629 rastlin s Cervenymi plodmi a 1175
so zltymi. Ocakavany Stiepny pomer bol 3 : 1. Zistite:

a) st odchylky medzi experimentalnymi a ocakavanymi vysledkami preukazné?

b) overte y” testom vysledok testovacieho kriZenia, ktory bol pri fenotypovom $tiepnom pomere

569 : 571!

Urobte schému krizenia: rastlina pSenice so Sirokou listovou ¢epel'ou (B -) bola krizena s rastli-
nou, ktora mala uzku listova Cepel’ (bb). F, generacia mala listy Siroké. Po samoopeleni sa v F,
generacii zistilo 920 rastlin so Sirokou listovou ¢epel'ou a 309 s tizkou. Spatnym krizenim rastlin
F, generacie vystiepilo v B; 650 rastlin so Sirokymi listovymi ¢epelami a 639 s tizkymi.
Ako moézeme zistit, i Ciernosrstd samica kralika je v tomto znaku homozygotna alebo
heterozygotna? Rozpiste schému krizenia!
Matka méa krvnu skupinu 0 a dieta krvnu skupinu A. Pri kodominantnom mechanizme dedicnosti
urcite krvnu skupinu mozného otca! Urobte geneticky zapis!

S akou pravdepodobnostou moézu mat’ rodicia s krvnou skupinou A dieta s krvnou skupinou 0?
Urobte geneticky zapis!

Krizenim rastlin pSenice ozimnej s riedkym klasom a hustym klasom vznikli v potomstve rastliny
s riedkym klasom. Opakovanym krizenim tychto rastlin (s riedkym klasom) s rastlinami, ktoré
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mali husty klas vystiepilo potomstvo s hustym klasom (163 rastlin) a riedkym klasom (170).
Urobte schému kriZenia a urcte, aka je dedicnost’ hustoty klasu ozimnej pSenice!

Pri krizeni Cervenokvetej a bieclokvetej nocovky jalapovej bola v F, generacii zistena nasledujuca
frekvencia fenotypov:

666 rastlin ¢ervenokvetych
1369 rastlin ruzovokvetych
683 rastlin bielokvetych.

Napiste l'ubovolnou symbolikou genotypy k uvedenym fenotypom, schému krizenia a y’ testom
overte preukaznost’ experimentalnych Stiepnych pomerov!
Cervena farba hovidzieho dobytka je podmienend génom R, ktory nie je uplne dominantny nad
svojou alelou 7 (biela farba). Pri heterozygotnej kombinacii Rr vznikéa dobytok strakaty.

a) aka je pravdepodobnost, Ze z kazdého nasledujticeho krizenia budu tel’ata strakaté?

1. biely x strakaty
2. Cerveny x strakaty
3. strakaty x strakaty
b) aka je pravdepodobnost’, ze tel'ata z tychto krizeni budu biele?
Pri rastlinach rodu pupavcovitych vznika vzdjomnym krizenim rastlin so Sirokymi listami
potomstvo so Sirokymi listami, krizenim rastlin s izkymi listami, len rastliny s izkymi listami.
Z krizenia tizkolistej a Sirokolistej formy vznika potomstvo, ktoré ma stredne Siroké listy.
Ako bude vyzerat’ potomstvo dvoch rastlin so stredne Sirokymi listami? Aké rastliny ziskame, ked’
krizime rastlinu s uzkymi listami s rastlinou, ktora ma $iroké listy? Urobte schémy!
U Antirrhinum majus (papulka viacsia) pri krizeni Cervenokvetej linie s bielokvetou sa ziskal
nasledujuci Stiepny pomer:
97 rastlin s cervenymi kvetmi
200 rastlin s ruzovymi kvetmi
89 rastlin s bielymi kvetmi

Vysvetlite vysledok kriZenia a spravnost’ overte y* testom!

Rastliny bobu so strednou opadavostou listov sa ziskali krizenim rastlin, ktoré mali vysoku
opadavost’ s rastlinami vyznacujucimi sa nizkou opadavostou listov. Krizenim rastlin so stred-nou
opadavost'ou listov medzi sebou sa v potomstve ziskalo 138 rastlin s vysokou opadavost'ou listov,
260 so strednou opadavostou a 129 rastlin s nizkou opadavostou. Aka je dedicnost’ opadavosti
listov bobu?

Urobte schému a experimentalne vysledky overte x* testom!

Zelena farba semien bobu (4-) je dominantna nad zltou farbou semien (aa). Na zaklade vysledkov
krizenia napiste pravdepodobny genotyp rodicov:

fenotyp rodicov Stiepny pomer genotyp rodi¢ov?
zelena x zIta 81 :82

zelena x zelena 118 :39
zelena x 7Ita 74 : 0

zelena x zelena 90:0

Cervena farba plodu rajéiaka dominuje nad Zltou farbou (4 — a). Zakrpatenost’ (nizky vzrast) je
recesivna oproti normalnemu vzrastu rastlin (B — b). Aky fenotyp budi mat’ hybridné rajciaky
ziskané krizenim cervenoplodych rastlin normalneho vzrastu so zltoplodymi zakrpatenymi
rastlinami? Aky bude vysledok, ked” urobime krizenie tychto rastlin navzajom (F; x F)? Pri rie-
Seni tejto Ulohy predpokladame, ze obidve vychodiskové formy si homozygotné a gény,
zodpovedajuce za dedi¢nost’ tychto znakov sa nachadzaju v r6znych chromozdémoch.

Predpoklada sa, Ze hneda farba o¢i dominuje nad modrou (H — /) a pravactvo nad lavactvom (P —
p). Modrooky pravak sa ozeni s hnedookou pravackou. Maji dve deti. Jedno je hnedooky l'avak,
druhé modrooky pravak. V druhom manzelstve si tento muz zoberie zenu, ktord bola tiez
hnedooké pravacka. Ma s niou 9 deti — vSetko pravaci s hnedymi o¢ami. Napiste pravdepodobné
genotypy muza a oboch Zien!
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U cloveka gén pre schopnost citit’ fenyltiokarbamid (PTC) je dominantny (4-) vo¢i génu pre
neschopnost’ citit’ PTC (aa). Gén pre hnedé oc¢i je dominantny

(H-) voci génu pre modré oc€i (hh). V akom pomere bude potomstvo dvoch rodi¢ov s genotypom
AaHh vystepovat’ potomkov citiacich modrookych a necitiacich modrookych?

U cloveka gén pre schopnost’ citit’ fenyltiokarbamid (PTC) je dominantny (4-) vo¢i génu pre
neschopnost’ citit’ PTC (aa). Gén pre hnedé oci je dominantny (H-) voci génu pre modré o¢i (hh).
Aké potomstvo mézeme ocakavat pri rodi¢och genotypu AaHh x aahh?

Sedy zakal o¢i je u ¢loveka podmieneny dominantnym génom (Z-) a albinizmus recesivnym (aa).
Gény su lokalizované v réznych chromozomoch. Z manzelstva normalne pigmentovanej matky
a otca so Sedym zakalom sa narodila albinoticka dcéra. Na zaklade schémy napiste pravdepodobny
genotyp rodicov!

V pripade drozofily sa ziskal pri krizeni musiek normalneho fenotypu (Seda farba tela, kridla
rovné presahujiice dizku tela) s muskami ebony — tmava farba tela (ee, III. chromozém) vestigial —
zakrpaten¢ kridla (vgvg, II. chromozém) v F, generacii nasledujici pomer fenotypov:

105 musiek normalneho fenotypu v oboch znakoch

39 ebony (tmava farba tela)

42 vestigial (zakrpatené kridla)

17 ebony vestigial (tmava farba tela a zakrpatené kridla)

V experimente ziskany §tiepny pomer vyhodnod’te y* testom!

V F, generacii pri krizeni bol ziskany nasledujiici pomer fenotypov: 1068 : 367 : 354 : 125. Overte
¥* testom, s akou pravdepodobnostou zodpoveda tento Stiepny pomer oakavanému 9 : 3 : 3 : 1!

U potkanov tmavé sfarbenie srsti zavisi od dominantného génu (B-), hnedé sfarbenie podmieiiuje
recesivny stav. Normalna diZka srsti je determinovana dominantnou alelou R, kratka recesivnym
stavom. Urobte schému a uved'te vysledky krizenia medzi homozygotne Ciernym jedincom
s normalnou dizkou srsti a homozygotne hnedym jedincom s kratkou srstou po F, generaciu!

Pri krizeni rastlin fazule zahradnej, ktoré sa lisili vo farbe struku a vo farbe semena, vystiepilo v F,
generacii:

584 rastlin so Zltou farbou struku a ¢iernym semenom,

192 rastlin so zelenou farbou struku a ¢iernym semenom,

186 rastlin so zltou farbou struku a bielym semenom a

63 rastlin so zelenou farbou struku a bielym semenom.

Na oznacenie alel pouzite 'ubovol'ni symboliku. Aka je dedi¢nost’ farby semena a farby struku
fazule zahradnej? Aky genotyp a fenotyp mali rodi¢ia? Urobte schému krizenia! Vysledky
kriZenia overte y* testom!

Pri testovacom krizeni dihybrida bola zistena nasledujuca experimentalna frekvencia fenotypov:
210 : 208 : 199 : 209 z celkového poctu 826 potomkov B, generacie. Aky je teoreticky ocakavany
Stiepny pomer? Pomocou j° testu overte zhodnost experimentalne zisteného s teore-ticky
ocakavanym Stiepnym pomerom!

Pri papulke vécsej (Antirrhinum majus) Cervené sfarbenie kvetu je podmienené dominantnou
alelou R, biele sfarbenie recesivnym stavom (r7). SklPabivy, teda normalny tvar kalicha je
podmieneny dominantou alelou A, svietnikovity recesivne homozygotnym stavom. Krizenim
genotypu RRNN s genotypom rrun vznikne F; generacia, ktora ma kalich ruzovo sfarbeny a skl'a-
bivy. Aky je mechanizmus dedi¢nosti v uvedenom pripade? V F, generacii zistite fenotypovy
a genotypovy Stiepny pomer. Oznacte kombina¢né novinky!

U hovédzieho dobytka je bezrohost dominantnd (4-) nad rohatostou (aa) a strakatost je
podmienend heterozygotnym stavom (Bb) génu pre Cervenu a bielu farbu. V akom pomere bude
potomstvo strakatého heterozygotne bezrohého byka a strakatej rohatej kravy vystepovat
strakatych a rohatych jedincov?

Redkev siata ma gulaty tvar koreia (GG) neuplne dominantny nad mrkvovitym (gg).
Intermediarny je repovity tvar korefia. TmavocCervend farba je podmienena dominantym génom
v homozygotnom stave (RR), biela recesivnou konstiticiou (r7). SvetloCervena farba korena je
dosledkom heterozygotného stavu. Urobte rozpis schémy dihybridného krizenia, ked’ materska
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forma bude mat’ okruhly tvar a tmavocervenu farbu korena a otcovskd mrkvovity tvar a bielu
farbu po F, generaciu! Odvod’te genotypovy a fenotypovy Stiepny pomer!
U Antirrhinum majus (papulka vicsia) bola krizena Cervenokveta linia s okruhlymi semenami
(AABB) s biclokvetou a hranatymi semenami (aabb). Urobte analyzu Stiepneho procesu po F,
generaciu:

a) pri uplnej dominancii oboch génov,

b) pri netplnej dominancii oboch génov.
Pouzite 'ubovolni symboliku a pri netiplnej dominancii oznacenie intermediarny fenotyp!
Urobte schémy kriZzenia ¢ervenokvetej linie (modelovej rastliny) s okrihlymi semenami a bielo-
kvetej s hranatymi semenami do F, generacie a odvod’te Stiepne pomery pri:

a) Uuplnej dominancii oboch génov,

b) neuplnej dominancii jedného génu,

¢) nelplnej dominancii oboch génov.
Pouzite 'ubovol'ni symboliku, pricom intermediarna farba je ruZzova a intermediarny tvar semien
je zvraskaveny.
Tri gény su v réznych chromozomoch. Aka je pravdepodobnost vzniku zygoty s genotypom
AaBBCc z krizenia jedincov AaBbCc x AaBbCc?
Ak skrizite dvoch jedincov s rovnakym genotypom BbDdEe, v akom pomere budil v potomstve
vystepovat’ genotypy bbddee?
Moéze sa v potomstve krizenia AaBbddEeff x AabbDdEEFf vyskytnut' jedinec homozygotne
recesivny vo vsetkych alelovych paroch? S akou pravdepodobnostou? Ak nie, preco?
Kolko r6znych typov gamét tvoria jedinci uvedenych genotypov?

a) DdRRBbnn

b) NNRrKkBbffSs

¢) NNDdvv]J

d) DdrrKkUUNnYy
Urcte pravdepodobnost’ vzniku potomka daného genotypu v uvedenych krizeniach:

Genotypy rodicov: Genotypy potomstva:

1. Aa Bb Ddrr x aa Bb Dd Rr aa Bb DD Rr
Aa BB Dd rr
Aa bb dd Rr

2. AA Bb Ddrr x Aa bb Dd Rr Aa bb DD Rr
AA Bb dd RR
Aa bb Dd Rr

3. Aa BB Dd Rr x Aa Bb Dd Rr AA Bb DD RR
AA BB DD rr
aa BB DD Rr

Cervena farba kvetov hrachu siateho je podmienena alelou 4, biela farba recesivnym stavom aa,
zItd farba semien alelou B, zelend farba bb, gulaty tvar semien alelou D, hranaté semena dd.
Vsetky tri alelové pary st v dominantno — recesivnom vzt'ahu. Odvod'te fenotypovy Stiepny pomer
v F, generacii, ked” vychodiskovi rodi¢ia boli z homozygotnych linii fenotypu cervenokveta so
zltosfarbenymi gul'atymi semenami a bielokveta so zelenosfarbenymi hranatymi semenami!
Kolko typov gamét tvori diploidny jedinec genotypu AABbCCDdEe a s akou frekvenciou
vznikajil gaméty so vSetkymi dominantnymi alelami?
KoTlko typov gamét tvori diploidny jedinec genotypu AabbCcDdEe a s akou frekvenciou vznikaju
gaméty so vSetkymi recesivnymi alelami?
Uved'te aka Cast’ potomstva krizenia AaBbDdEeFf x AaBbDdEeFfbude:

a) homozygotna vo vSetkych alelovych paroch,

heterozygotna vo vsetkych alelovych paroch.
Predpokladajme genotyp s troma alelovymi prami (4aBbCc), z ktorych kazdy determinuje iny
znak. Pri vSetkych troch alelovych paroch velké pismeno oznacuje dominantnti formu znaku, malé
pismeno recesivnu formu znaku. Medzi uvedenymi alelovymi parmi je vol'na kombinovatel'nost.
Ur¢te pravdepodobnost’ vzniku:



Mendelisticka koncepcia dedicnosti 37

a) AaBbCcDdEe zygoty z krizenia jedincov AaBBCcddEe x AabbCcDDEFEe,
b) AaBBcc zygoty z krizenia jedincov aaBBcc x AAbbCC,
c) ABCD fenotypu z krizenia jedincov AaBbCCDD x AaBbccdd.

52. U psov je tmava a svetla srst’ determinovana jednym alelovym péarom a kratka a dlha srst’ druhym
parom alel, ktoré sa vol'ne kombinuji. Napiste genotypy rodi¢ov nizsie uvedenych krizeni a urcte,
ktoré alely su v jednotlivych alelovych paroch dominantné.

T = tmava srst’, S = svetla srst, D = dlha srst’, K = kratka srst’

Rodicovské fenotypy: Potomstvo:

T, K T,D S, K S,D
T,K x T,K 89 31 29 11
T,K x T,D 18 19 0 0
T,K x S,K 20 0 21 0
S, K x S, K 0 0 28 9
T,D x T,D 0 32 0 10
T,K x T,D 30 31 9 11
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4.
GENOMOVE MUTACIE

Kriacové slova: aloploid, aneuploid, autoploid, monozomik, polyploid, trizomik.

Genomové mutiacie st zmeny poctu chromozomov v jadre bunky. Medzi gendémové mutécie patri
polyploidia, aneuploidia a haploidia. Vyskyt tychto genomovych mutacii je najcastejsi pri rastlinach.

Polyploidia

Polyploidia je stav, pri ktorom sa v jadre bunky vyskytuje troj—, Stvor— alebo viacnasobok
haploidného pocétu chromozémov. Polyploidia méze vzniknit v somatickych alebo gametickych
bunkach. Polyploidny stav v somatickych bunkach vznikd v dosledku poruch pri mitotickom deleni.
Tieto poruchy sa dotykaju distribucie chromozémov k pélom, rozdelenia jadra bez d’alsieho rozdelenia
bunky alebo zdvojenia chromozémov bez ich rozidenia k pélom (obr. 4.1). Pri mitotickej polyploidii
budu polyploidné bunky len v tom tseku organizmu, ktory sa vyvinie z vychodiskovej polyploidne;j
bunky. Pri meiotickom deleni méze ddjst’ k poruchdm v redukcii po¢tu chromozémov, v dosledku ¢oho
vznikaji miesto haploidnych buniek pohlavné bunky s diploidnym (2n) poctom chromozémov. Po sply-
nuti gamét s diploidnym poctom chromozdémov vznikaju polyploidné zygoty. Ak splyni pohlavné
bunky ktoré obidve maju 2n, vzniknu tetraploidné organizmy (pocet chromozémov 2n + 2n = 4n).
R6znymi kombinaciami somatickej a gametickej cesty mozu vzniknit’ rdzne druhy polyploidie.

Zakladna klasifikacia polyploidie podl’a Pidru a Relichovej (1988):

olyploidia
/euploidia \ aneuploidia endoploidia B-chromozémy
ortoploidia anortoploidia
autoploidia aloploidia

Polyploidiu, pri ktorej ide o celé nasobky zakladného poctu chromozomov oznaCujeme ako
euploidiu (2n =k . x; k je celé Cislo).

Uginny sposob ziskavania polyploidov je oSetrovanie vegetaénych vrcholov alebo kvetnych pukov
vodnym roztokom kolchicinu. Alkaloid kolchicin inaktivuje deliace vretienko pri nepriamom deleni
jadra bunky, v doésledku ¢oho sa chromozomy nerozostupuju k polom bunky. Po predchadzajuce;j
reduplikacii DNA zostane v bunke dvojnasobok chromozomov. Bunka v priprave na d’alSie delenie
reduplikuje DNA, zdvoja sa chromozémy a pri pravidelnom priebehu delenia jadra bunky vznika linia
polyploidnych buniek. V porovnani s vychodiskovymi diploidmi majt polyploidy vicsie bunky, pelové
zrnd, listy, kvety (st vacsie, ale rastlina ich ma menej), vy$si obsah alkaloidov, vitaminov a zasobnych
bielkovin. Obycajne st mohutnejSie ako diploidy a maja znizenu fertilitu. Pri rastlinach st rozsirené
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polyploidné rady. Polyploidny rad tvoria druhy, ktoré v ramci rodu maji rd6zny pocet chromozdémov.
Napriklad:

pSenica jednozrnova 2n=2x=14 diploid AA
pSenica tvrda 2n=4x =28 tetraploid AABB
pSenica letna 2n=6x =42 hexaploid AABBDD
ABD su génomy; pre pSenicu X = 7

a)

b)

)

Obr. 4.1 Odchylky v poéte kompletnych chromozémovych sad. a) normalne chromozémové sady,
diploid — 2n; b) jedna sada chromozémov, monoploid (haploid) — n; c) viac ako normalny pocet
chromozdémov, polyploidy, triploid — 3n, tetraploid — 4n

Zvysenie poctu chromozomov vedie k zvyseniu poctu alel kazdého génu polyploida. Z tohto dévodu
polyploidy maji komplikované Stiepne pomery.

Tetraploid tvori péat’ genotypov podl'a alelového zoskupenia génu (symbolmi A4, a st oznacené alely
génu)

kvadriplex AAAA
triplex AAAa
duplex AAaa
simplex Aaaa
nuliplex aaaa

Vyhodnost' polyploidného stavu sa nam moéze ukazat' pri porovnani monohybridného Stiepenia
diploida a tetraploida.

Ked je diploidny organizmus heterozygotny v jednom géne (4a), tak pri meidze tvori dva druhy
gamét s rovnakou frekvenciou (14 : 1a). Pri meidze heterozygotného autotetraploida genotypu A4aa
budu pri pravidelnom rozchadzani chromozémov vznikat tri typy gamét v pomere 144 : 44a : laa.
V autogamnom potomstve (po samoopeleni) takéhoto heterozygota vznikaju odlisné Stiepne pomery od
diploidného heterozygota.

3 1 44 4 Aa 1 aa
g
1 A4 1 AAAA 4 AAAa 1 Adaa
4 Aa 4 AAAa 16 A4aa 4 Aaaa

1 aa 1 AAaa 4 Aaaa 1 aaaa
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1 AAA44 8 AAAa 18 Adaa 8 Aaaa 1 aaaa
kvadriplex triplex duplex simplex nuliplex

V mnohych pripadoch sa autotetraploidné druhy nekrizia s diploidnymi. Ked krizenie prebehne,
vysledkom je zygota s 3x. Takyto organizmus nazyvame autotriploid. V praxi je znamy autotriploid pri
cukrovej repe. Autotriploidnd repa ma 2n = 3x = 27 chromozémov a vyznacuje sa tym, ze v urode
bul'vy spravidla prevySuje 4x i 2x formy.

Praktické vyuzitie autotriploidov je obmedzené ich sterilitou. Sterilita je vyvolana predovsetkym
silnymi poruchami v meidze. Napr. autotriploid BBB (3x = 27) by mal tvorit' 9 skupin trivalentov.
V meioze sa rozdel'uju 3 homologické chromozémy tak, ze dva putuji k jednému pélu a jeden k druhé-
mu. Ak je vSetkych 9 trivalentov orientovanych rovnako (2 chromozoémy k jednému polu a jeden k dru-
hému) vytvoria sa gaméty s 9 a 18 chromozémami. Splynutim tychto gamét mézu vzniknut' diploidy
(18 chromozémov), triploidy (27 chromozdémov) a tetraploidy (36 chromozomov). Takyto pripad sa
vSak vyskytuje zriedkavo. Orientacia trivalentov sa uskuto¢iiuje nahodne a tak vznikaji i aneuploidné
gaméty(n+1=9+1; n+2=9+2; n-1 =19-1; n-2 = 18-2 atd.), spravidla nezivotaschopné.

Aneuploidia

Aneuploidia je polyploidia, pri ktorej pocet chromozémov v jadre bunky nie je presnym nasobkom
haploidného poctu (2n =k . x; k nie je celé Cislo).

Aneuploidny jedinec mdéze mat’ teda jeden alebo niekol’ko chromozémov navyse, alebo mu moze
jeden alebo niekol'ko chromozémov chybat’ (obr. 4.2). VSeobecne organizmus, ktory je aneuploidny
a ma pocet chromozoémov vyssi ako 2n oznacujeme ako hyperploidny, niz$i ako 2n hypoploidny.

Aneuploidni  jedinci vznikaju predovsetkym dosledkom nondisjunkcie (nerozchadzania)
homologickych chromozémov v meidze. Dalsou moznou pri¢inou vzniku aneuploidie si gény,
potlacajuce synapsiu chromozomov v meidze, pripadne multivalentna konjugacia chromozomov.

Najcastejsie typy aneuploidov:

Nazov: Chromozémova zostava:
nulizomik 2n-2
monozomik 2n—1

dvojity monozomik 2n—1-1
trizomik 2n+1

dvojity trizomik 2n+1+1
tetrazomik 2n+2
pentazomik 2n+3
hexazomik 2n+4

Psenica letna ma pocet chromozoémov 2n = 6x = 42. Priklad aneuploidie tejto pSenice:

nulizomik 2n=6x =40 trizomik 2n=6x=43
monozomik 2n=6x =41 tetrazomik 2n=6x =44

Aneuploidy vznikaji najastej$ie pri poruche rozostupovania chromozoémov k pdélom bunky pri
meidze a niekedy aj pri mitdéze. Homologické chromozémy v meidze spojené synaptickym komplexom
sa v dosledku jeho poruchy nemézu oddelit’ pri rozostupovani. Deliacim vretienkom je potom cely
homologicky par chromozoémov transportovany iba k jednému po6lu bunky. Vznika gaméta s nadby-
tocnym chromozoémom a gaméta s chybajucim chromozémom. Splyvanim gamét so zmenenym poctom
chromozémov vznikaju aneuploidy. Aneuploidy maji znizenu fertilitu. Ich fenotypovy prejav je
ovplyvneny chybajucim alebo nadbyto¢nym chromozémom. Aneuploidia sa méze dotykat autozomov
i gonozémov (pohlavnych chromozémov). U ¢loveka do kategorie aneuploidie patri napr. Turnerov
1 Klinefelterov syndrom, tiez Downov syndrom (obr. 4.3).
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a)

b)

mm’ﬂ 2n-2 nulizomik
mm % 2n-1 monozomik

2n-1-1 dvojity monozomik

% &H % 2n+1 trizomik

i
mj Dﬂ Hﬂﬂﬂ}}ﬂﬂﬂ 2n+2 tetrazomik
ﬁﬂ ﬁﬂ HH mm i 20+2+2 dvojity tetrazomik

Obr. 4.2 Kompletna chromozémova diploidna sada a priklady aneuploidie. a) normalna chromo-
zémova sada, diploid — 2n; b) aneuploidy

X
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Obr. 4.3 Trizémia 21 — Downov syndrom. a) karyotyp, b) jedinec (podia Russella, 1998)

Pri rastlinach sa aneuploidia vyuziva v chromozémovom inZinierstve. Hybridizaciou aneuploidov sa
cielavedome vymienaji chromozémy so zelanymi génmi medzi jednotlivymi genotypmi.
V nasledujicom priklade budeme sledovat’ zastipenie alel pri trizomickom organizme, kde si mozné
tieto kombinacie: A4A4, Aaa, Aaa, aaa.

Pri samoopeleni a krizeni dochadza k prislusnému Stiepeniu a vznikaju tiez diploidné kombinacie
(44, Aa, aa).

Vzajomny pomer gamét pri roznom trizomickom genotype organizmu je:

Genotyp: | Pomer gamét:
AAA 14A4:14
AAa 144:2A4a:2A4:1a
Aaa 24a:1aa:14:2a

aaa laa:1a
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Teoreticky predpoklad Stiepenia pri samoopeleni dvoch trizomickych linii 44a a Aaa je: (samcie
gaméty s diploidnou zostavou chromozdémov nie st zivotaschopné)

AAa
NG 24 1a
1 A4 2 AAA 1 AAa
2 Aa 4 Aaa 2 Aaa
24 4 AA 2 Aa
la 2 Aa 1 aa
Aaa
A g 14 2a
2 Aa 2 AAa 4 Aaa
1 aa 2 Aaa 2 aaa
14 1 A4 2 Aa
2a 2 Aa 4 aa

# Priklad:

Pri Datura stramonium (durman obyc¢ajny) je na chromozéme, ktory v trizomickom stave spdsobuje
tvar toboliek nazyvany poinsettia, lokalizovany gén P, ktory v dominantnom stave zodpoveda za
cervené sfarbenie kvetu, v recesivnom biele sfarbenie kvetu. Predstavme si trizomika typu PPp.
Takyto jedinec bude mat’ Cervenu farbu kvetov a tobolku tvaru poinsettia. Chromozdémy uvedeného
trizomika sa mozu v meidze rozchadzat’ v troch, rovnako pravdepodobnych zostavach: Pp - P, Pp -
P, PP-p.

To znamena, Ze gaméty budl vznikat' v pomere: 2 Pp:2P:1PP:1p

Pretoze saméie gaméty s diploidnou zostavou chromozdémov nie st Zivotaschopné, budeme pri
samcich gamétach uvazovat’ o pomere: 2P : 1p.

Genotypové a fenotypové pomery v autogamnom potomstve takéhoto trizomika budu:

Ag 2P 1p
1 PP 2 PPP cerveny, poinsettia 1 PPp derveny, poinsettia
2Pp 4 PPp cerveny, poinsettia 2 Ppp cerveny, poinsettia
2P 4 PP ¢erveny, normalny 2Pp ¢erveny, normalny
1p 2Pp cerveny, normalny 1pp biely, normalny
genotypovy pomer: 2PPP: SPPp:2Ppp:4PP:4Pp:1pp

fenotypovy pomer — farba kvetu: 17 éervenych : 1 biely

fenotypovy pomer — tvar tobolky: 9 poinsettia : 9 normalnych.

Autoploidia (autopolyploidia)

Autoploidia je ndsobné zmnozZenie celej chromozomovej sady jadra bunky toho istého druhu. Ak sa
polyploidny rad ubera neparnymi Cislami (3x, 5x, 7x ...) hovorime o anortoploidii, pri parnych ¢islach
(4x, 6%, 8x ...) o ortoploidii. Symbol x je pocet chromozémov v haploidnom genéme a nazyva sa
zékladné Cislo. Symbolom n sa oznacuje pocCet chromozémov v gamétach, ktory sa moze od zakladného
¢isla x lisit. Pocet chromozoémov v somatickych bunkach je 2n. Ked 2n je vacsie ako 2x hovorime
o polyploidii. Repa cukrova ma n = 9, x = 9. Priklad autoploidie repy cukrovej: (vel'ké 4 je geném repy
cukrovej. Gendm je haploidny pocet chromozémov a v iom lokalizovany stbor génov).

2n=2x=18 diploid AA
2n=3x=27 triploid AAA
2n=4x =36 tetraploid AAAA



Genémové mutécie 43

Aloploidia (alopolyploidia)

Aloploidia je nasobné zmnozenie chromozomovej sustavy rozneho druhového povodu,
nachadzajucej sa v jednom jadre bunky. Priklad alopolyploidie tritikale (pSeni¢no — razny hybrid) —
dosledok vzdialenej hybridizacie:

pSenica letna raz siata
Triticum aestivum X Secale cereale
2n = 6x =42 (AABBDD) 2n=2x =14 (RR)

hybrid (sterilny) 2n = 4x = ABDR — zmnozenie (amfidiploidizacia) chromozémov AABBDDRR.
Zmnozenim poctu chromozémov sa obnovuje fertilita.

2n=8x=156 Oktoploid AABBDDRR

ABD je génom psenice letnej, n =21, x =7. R je génom raze siatej,n="7,x=7.

Priklady a otazky:

—

. Aké typy gamét vo vtahu k sledovanému génu a v akych pomeroch bude produkovat tetraploid
s oznacenim alel:
a) Bbbb
b) BBBb
c) BBbb

2. Aké bude zlozenie genotypov v potomstve pri nahodnej distribicii génov pri autogamii
autotetraploidného genotypu A4aa?
3. Aké bude zlozenie genotypov v potomstve pri autogamii genotypu Aaaa?
4. Tetraploid Dddd bol krizeny s autotetraploidom DDdd. Aké zlozenie genotypov bude v potom-
stve, ak uvazujeme o nahodnej distribucii génov?
5. AKka je pravdepodobnost’ vzniku recesivne homozygotnych jedincov (bb, bbb, bbbb) v potomstve
rodi¢ov BBb, Bbb za predpokladu ich samoopelenia?
6. Opiste ocakavané zlozenie genotypov v potomstve z nasledujucich krizeni!
a) Aaaxaa
b) aax Aa
¢) Aaax Aa
d) AAx Aaa
e) Aaax Aa
f) Aaax Aaa

7. Slovne vyjadrite nasledujice symboly:
a) 2n,
b) 2n-1,
c) 2n+2+2,
d) 2n-2,
e) 2n+l+1,
f) 2n-1-1,
g) 2nt2,
h) 2n+l1.

8. Jaémen dvojradovy ma pocet chromozomov 2n = 14, x = 7. Aky bude pocet chromozomov
v somatickych bunkach monozomika, trizomika, nulizomika, tetrazomika, triploida, tetraploida,
haploida?

9. Vysvetlite, aké gaméty produkuje jedinec s chromozémovym komplexom n + 1 a pre¢o?
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10.

11.

12.

Zistite, v akom podiele vystiepia v nasledujucej generacii rozdielne genotypy a fenotypy po kri-
zeni:

Aaa X aaa
aaa X AAa

AAa X Aaa
Aaa X aaa
aaa X AAA

Farboslepa Zena ma Turnerov syndrom (X0) s karyotypom 45, -X. Jej otec je farboslepy. Od kto-
rého z rodicov zdedila abnormalnu gamétu, ked’ farboslepost’ je recesivne viazana na X chromo-
z6m (pozri kap. 5)?

Aké typy gamét a v akom pomere mdzeme ocakavat' u Zeny s trizomiou X (XXX)? Teoreticky
urcite fenotyp potomstva za predpokladu jej partnerstva so zdravym muzom!
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5.
DEDICNOST A POHLAVIE

Kriacéové slova: autozémy, Barrovo teliesko, gonozémy, gynandromorfizmus, heterogametické
pohlavie, heterochromozémy, holandricka dedi¢nost, homogametické pohlavie, reciproké krizenie,
sex chromozomy, X-chromozém, Y-chromozém.

Eukaryotické organizmy sa mézu rozmnozovat’ nepohlavne a pohlavne. Pri nepohlavnom rozmno-
zovani novy jedinec vznika z jednej alebo viacerych buniek materského organizmu bez splynutia
pohlavnych buniek. Pri rastlinnych organizmoch sa takéto rozmnoZovanie nazyva vegetativne. Pri
pohlavnom rozmnozovani dochadza k splynutiu dvoch haploidnych pohlavnych buniek (gamét), ktoré
vytvoria diploidna zygotu. Z nej sa vyvinie novy mnohobunkovy jedinec.

Pohlavne sa rozmnozujici organizmus ma dva typy buniek: somatické (telové) a pohlavné, ktoré su
produktom meidzy (pozri kap. 2). Kazda diploidna somatickd bunka obsahuje dve haploidné sady
chromozémov, kazda od jedného rodica (od matky a od otca). Chromozémy spolo¢né pre obe pohlavia
sa oznaCuju ako autozomy (oznaujeme ich symbolom A pre jednu chromozémovi sadu).
Chromozomy, ktoré sa morfologicky aj geneticky liSia a st typické pre urcité pohlavie, sa oznacuju ako
heterochromozémy, sex chromozomy, gonozémy alebo pohlavné chromozdémy (oznacujeme ich X a Y,
resp. Z a W; iny sposob oznacenia Y chromozému je —).

CHROMOZOMALNY TYP DETERMINACIE POHLAVIA

Pohlavie, ktoré je charakteristické pritomnostou dvoch rovnakych pohlavnych chromozémov —
AAXX, sa nazyva homogametické. Pohlavie, ktoré nesie dva odlisné pohlavné chromozémy — AAXY,
sa nazyva heterogametické. Heterogametické moze byt pohlavie samcie i samicie, zalezi to od pohlav-
ného typu.

Typ Drosophila (cicavéi)

Pri tomto type je samiCie pohlavie homogametické (AAXX) a samcie je heterogametické (AAXY).
Tymto typom je determinované pohlavie vo vicsine dvojdomych rastlin a vo véacSine radov hmyzu,
niektorych ryb, plazov, ako aj cicavcov, vratane cloveka.

P: samicka 9 X saméek &
Genotyp P: AAXX AAXY

Gy: AX, AX AX, AY
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Fi: AX AY
AX |AAXX G | AAXY D
AX | AAXXQ | AAXY S

Pomer pohlavi v F: Bne . Wnd

y wr

Typ Abraxas (vtaci typ, Lymantria)

Pri tomto type, ktory dostal pomenovanie po Abraxas grossularia, sami¢ie pohlavie je hetero-
gametické (ZW, resp. XY) a samcie pohlavie je homogametické (ZZ, resp. XX). Tento typ je typicky
pre vtaky, motyle, niektoré ryby, obojzivelniky a plazy. V pripade rastlin sa vyskytuje len ojedinele,
napr. pri jahode (Fragaria orientalis).

P: samicka ¢ X samcek &
Genotyp P: AAZW AAZZ
G,: AZ ., AW ; AZ

F: AAZW , AAZZ
Pohlavie: 3 Q

Pomer pohlaviv F;: % J& : Y% Q

Typ Habrobracon

Tento typ je typicky pre hmyz, napr. v¢elu. U vciel sa z oplodnenych vajicok vyvijaju diploidné
sami¢ky (AAXX) a samcekovia sa vyvijaju partenogeneticky z neoplodnenych vaji¢ok, si haploidni
(AX).

Niekedy sa objavia organizmy s usekmi tela rozneho pohlavia, ¢ast’ organizmu je genotypovo
a fenotypovo uplne samicia a druha Cast’ uplne samcia. Takyto jedinec sa nazyva gynandromorf a jav
gynandromorfizmus. Pri¢ina, ktora vedie k vzniku takéhoto jedinca, napr. v pripade Drosophila mela-
nogaster, je strata jedného X chromozoému pri prvych brazdeniach zygoty.

P: QW X dw

w -
Fi: W
w

telo tejto samicky je mozaikou dvoch typov buniek:
e/ Qw
w
Cervené oko biele oko

Dedi¢nost’ uplne viazana na pohlavie

V pripade dedi¢nosti uplne viazanej na pohlavie su gény umiestnené v nehomologickych usekoch
heterochromozoémov.

# Priklad:

Cervenohnedé sfarbenie oCi u Drosophila melanogaster je podmienené dominantnym génom W, bie-
le sfarbenie jeho recesivnou alelou w. Gén je lokalizovany na X-chromozéme. Napiste schému
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krizenia medzi: cervenookou samickou a bielookym samcekom (a) a bielookou samickou a ¢erveno-
okym samc¢ekom (b).
a) Krizenie medzi cervenookou samickou a bielookym samcekom

P generécia rodi¢ 1 Q@ rodi¢ 2 &
Fenotypy - v .
rodiCov J "
genotypy rodi¢ov > L/%" “,U/
XX
A A /
“’{J
X X

rodiCovské gaméty X Y
F1 generacia gaméty druhého rodi¢a &
‘ “’Ux ‘ x
Gaméty prvého /
rodica ¢ "6 4 X v 3
X
genotyp Fi: 1% XWXY, Vo XY, Ya XYY
fenotyp Fi: celé potomstvo ¢ervenooké (2 Q : %2 J)
Fi x Fy rodi¢ 1 @ rodi¢ 2 &

fenotypy. F4 " 0: " 0:
generacie

genot){py F4 W/% W/
generacie &

XX Xy
H/ u/
; "
gaméty F4 X X X Y
generacie
F, generacia gaméty F1 &
Y
X
/| I | @
X

gaméty F; Q A v 0" "

genotypy Fo:  Va X"XY, V4 X"X", vu XY, v X"Y
fenotypy F.: %, ¢ervenooki : ¥ bielooki (29 : %2 J)

Obr. 5.1 Znaky viazané na pohlavny chromozém — krizenie medzi ¢ervenookou samickou
a bielo-okym sam&ekom

Tabulka 5.1
Vysledné Stiepne pomery pri krizeni medzi ervenookou samickou a bielookym sam&ekom
Stiepny pomer fenotypov: % Cervenookych jedincov : V4 bielookych jedincov
Stiepny pomer pohlavi: 1:1
Stiepny pomer fenotypov 100 % Cervenookych samiciek,
podrla pohlavia: 50 % &ervenookych saméekov,
50 % bielookych sam&ekov.
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b) krizenie medzi bielookou samic¢kou a bielookym samc¢ekom

P generacia rodi¢ 1 Q@ rodi¢ 2 &

Fenotypy

v . ¥ y
rodi¢ov J ' 0
W_/

genotypy rodi¢ov / "’f_,/

X X XY

/ n/
i ("
X

X Y

",f./
",f./

rodiCovské gaméty <

F, generacia gaméty druhého rodica &

H/
Y

X

Gaméty prvého /
rodi¢a @ We, 4 . "] .
X A

genotyp Fi: 1 XXY, :X"Y
fenotyp F: > éervenooki : Y bielooki (29 : %2 &)
FixF4 rodi¢1 @ rodi¢ 2 &

fenotypy F4 E -
generacie ’ v }
genotypy F1 W%Z /

generacie w,,
XX XY

”l/ H’U/ H’U/
gaméty F4 X X X Y
generacie
F, generacia gaméty F1 &

"’U/
X Y

gaméty F Q "’Ux v J v J

genotypy Fo:  Va X"XY, V4 X"X", vu X"Y, v X"Y
fenotypy F»: %, éervenooki : ¥ bielooki (29 : %2 J)

Obr. 5.2 Znaky viazané na pohlavné chromozoémy — krizenie medzi bielookou samickou
a Cerve-nookym samé&ekom

Tabulka 5.2
Vysledné Stiepne pomery pri krizeni medzi bielookou sami¢kou a ¢ervenookym saméekom

Stiepny pomer fenotypov: 2 Eervenooki jedinci : V4 bielooki jedinci
Stiepny pomer pohlavi: 1:1
Stiepny pomer fenotypov | 25 % &ervenookych samidiek,
podla pohlavia: 25 % bielookych samiciek,

25 % Cervenookych samcekov,

25 % bielookych sam&ekov.
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Z uvedenych krizeni vyplyva, Ze pri dedi¢nosti viazanej na pohlavné chromozdémy nie st identické
Stiepne pomery. Stiepny pomer zavisi od smeru kriZenia, t. j. &i je nositefom recesivnej vlastnosti
samlek alebo samicka. V krizeni, kde je @ homozygotne recesivna a & dominantny sa uplatiiuje
dedicnost krizom (t. j. znaky z matky sa prenest na synov a znaky z otca sa prenesu na dcéry).

Dediénost’ neuplne viazana na pohlavie

V pripade dedi¢nosti netplne viazanej na pohlavie st gény umiestnené v homologickych tsekoch X
a'Y chromozoémov.

# Priklad:

Cervena farba u rybiek Oryzias latipes je determinovana vlohovym parom R-r, ktory je lokalizovany
v homologickom segmente heterochromozémov.

Napiste schému krizenia medzi:

a) cervenou samickou a bielym sam¢ekom,

b) bielou samickou a ¢ervenym samcekom.

a) krizenie Cervenej samicky s bielym samcekom

P: cervena samicka X biely samcek
Genotyp P: XEXR XY

G,: x*, X~ ; X, Y

Fi: XEX" XX X*y” X*y”

vSetky Cervené jedince v F,

Fix Fp: XX X X*y”
Gri: X*, X ; X5 Y
Fy: X*X* XX XY XY
Pohlavie: Q Q 3 )
Fenotyp Fa: Cervena @, Cervend Q Cerveny &',  biely &
Tabulka 5.3

Vysledné Stiepne pomery pri krizeni medzi ervenou samickou a bielym saméekom
Stiepny pomer fenotypov: % Cervenych jedincov : ¥ bielych jedincov
Stiepny pomer pohlavi: 1:1

Stiepny pomer fenotypov | 50 % &ervenych samiciek,

podrla pohlavia: 25 % Cervenych samcekov,

25 % bielych sam&ekov.

b) recipro¢né krizenie bielej samicky s ¢ervenym samcekom
P: biela samicka X cerveny samcek
Genotyp P: XX Xy *®
G,: X, X : x® YR
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F: XEX" XEX" XY*® XYY"

vSetky Cervené jedince v F,

FixF;: XX’ X X'Y*
Gri: X, X ; X, Y-
Fy: XX XX Xy * X'Y*
Pohlavie: Q Q 3 3
Fenotyp F»: Cervena @, biela @ Cerveny &, Gerveny &
Tabulka 5.4
Vysledné Stiepne pomery pri krizeni medzi bielou sami¢kou a ¢ervenym sam¢ekom
Stiepny pomer fenotypov: % Cervenych jedincov : % bielych jedincov
Stiepny pomer pohlavi: 1:1
Stiepny pomer fenotypov | 25 % &ervenych samigiek,
podla pohlavia: 25 % bielych samiciek,
50 % Cervenych samcekov.

Holandricka dedi¢nost’

V pripade holandrickej dedi¢nosti st gény lokalizované v nehomologickej ¢asti Y chromozdému, t. j.
vyskytuju sa len u muzov a nemo6zu sa prenasat’ aj na zenské pohlavie.

# Priklad:

Gén pre ochlpenie usného boltca (hypertrich6za) v populacii muzov v Indii je lokalizovany na Y
chromozéme. Dominantna alela O podmieiiuje ochlpenie usného boltca. Napiste schému krizenia
zeny s muzom, ktory ma ochlpené usné boltce.

P: XX x XY°
Gp: X, X ; X Y°
F;: XX :  Xy°

Stiepny pomer fenotypov: 1:1

Pohlavny chromatin

V nedeliacich sa jadrach somatickych buniek cicavcov bola dokdzana pritomnost pohlavného
chromatinu. Ako pohlavny chromatin (Barrovo teliesko) je oznaCovany utvar spravidla ulozeny pri
jadre, farbiteny v interfaze Specifickymi metdédami na dokaz DNA. Pohlavny chromatin je vlastne
geneticky neaktivny chromozom X, ktory zostava v interfaze Spiralizovany a da sa preto farbit’. V kaz-
dej bunke organizmu dochadza k inaktivacii nadhodného X chromozému (materského alebo
otcovského).

Pritomnost’ Barrovho telieska bola zistena v réznych tkanivach (nervovych, epitelidlnych) a orga-
noch (pecen, srdce, koza, rOézne Zzlazy) a aj pri rastlinaich. Medzi poctom teliesok pohlavného
chromatinu a po¢tom X-chromozémov v jadre je priama vizba. Zena s genotypom 46, XX mé jedno
Barrovo teliesko a muz 46, XY nema ziadne. V pripade Klinefelterovho syndromu 47, XXY, st v bunke
pritomné dve Barrove telieska. Vo vSeobecnosti plati, ze pocet Barrovych teliesok v interfaznych
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bunkach sa rovna celkovému poctu chromozomov X pozorovanych v metafaze zmensenému o 1.
U jedincov s monozémiou (karyotyp 45, X0) sa X chromatin nedd dokazat, u jedincov s XXX
(karyotyp 47, XXX) st pritomné 2 Barrove telieska, atd’.

Priklady a otazky:

1. U cloveka je daltonizmus (farboslepost’) podmienena recesivnou alelou d lokalizovanou v neho-
mologickej ¢asti chromozému X (zjednoduseny vyklad).
a) Ako odvodite prognézu z hl'adiska farbosleposti pre deti:
e farboslepého muza s normalne vidiacou zenou,
e normadlne vidiaceho muza s farboslepou zenou?
b) Aké by boli genotypy muza a Zeny, ktorych polovica synov by bola farboslepa?
c) Aké by boli genotypy rodicov, keby sa farboslepost’ prejavila u polovice synov aj u polovice
dcér?
d) V akych pripadoch by bolo celé potomstvo genotypovo rozdielnych rodicov dominantné?
2. Podobne ako daltonizmus je u ¢loveka dedi¢ne zalozena hemofilia, ktorou véa¢sinou trpia muzi
nesuci na X chromozoéme recesivnu alelu 4.
a) Aka je pravdepodobnost, Ze syn urCitej zeny bude trpiet’ tymto ochorenim krvi, ak jeho
prastryc z matkinej strany bol hemofilik (postihnuty je v rodokmeni oznafeny hviezdickou)?
V rodokmeni dopliite genotypy a ich pravdepodobnosti a urcte pravdepodobnost’ vyskytu defektu
u probanda. Plati rovnaké riziko i pre dcéru?

b) Muz postihnuty hemofiliou uzavrel sobas so svojou sesternicou. Matky oboch partnerov boli
sestry, ktorych otec trpel hemofiliou. ManZelom sa narodil jeden postihnuty syn, dve postihnuté
dcéry a jedna zdrava dcéra.

e urcte genotypy vsetkych ¢lenov rodiny,

e aka je prognodza pre synov postihnutych dcér,

e aka je prognoza pre synov zdravej dcéry?

3. Fiktivny priklad: Muz trpiaci uréitym ochorenim sa ozZeni so zdravou Zenou. Narodia sa im Styri
zdravé dcéry a jeden postihnuty syn. Tento syn sa ozeni so zdravou Zenou, maji pat’ postihnutych
synov a dve zdravé dcéry. Ako by ste vysvetlili dedi¢ni podmienenost’ tohto ochorenia?

4. V pripade drozofily st zakrpatené kridla (recesivha mutacia vestigial — vg) podmienené
homozygotne recesivnym stavom lokusu nachadzajiiceho sa na autozéme. Gén zodpovedny za
farbu o¢i je viazany na X chromozém. Homozygotne recesivna bielookd samicka s normalnymi
kridlami bola krizena s homozygotnym, ¢ervenookym samcekom.

a) Aké budu genotypy a fenotypy F; generacie?

b) Aké budi genotypy a fenotypy F, generacie?

c) Aké budu genotypy a fenotypy potomstva ziskaného spatnym krizenim F; potomstva s obo-
ma rodi¢mi?

5. V pripade drozofily budeme sledovat’ stG¢asne farbu oCi (gén pre farbu o¢i je viazany na
chromozéom X, alela W zodpoveda za Cervené oci a alela w v homozygotne recesivnom stave
podmieiniuje bielu farbu oci) a farbu tela (gén pre farbu tela je viazany na autozom, sivé sfarbenie
je podmienené dominantnou alelou £, alela e v homozygotne recesivnom stave podmieiiuje tmavé
sfarbenie tela (ebony)).

a) Napiste genotypy a fenotypy v potomstve z tychto krizeni:

1. WwEe x w—ee,
2. wwEe x W—ee.
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6.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

b) Napiste genotypy dvoch <ervenookych sivych rodicov, ktori dali vznik potomstvu
nasledujiaceho zlozenia
samicky: 3/4 Cervenookych so sivou farbou tela,
1/4 Cervenookych s tmavym sfarbenim tela,
samcekovia:  3/8 Cervenookych so sivou farbou tela,
3/8 bielookych so sivou farbou tela,
1/8 Cervenookych s tmavym sfarbenim tela,
1/8 bielookych s tmavym sfarbenim tela.
U ludi je daltonizmus (farboslepost) homozygotne recesivne ochorenie viazané na pohlavné
chromozémy, kym albinizmus (strata pigmentacie) je recesivne ochorenie viazané na autozoémy.
Aké deti budii mat’ albinoticka Zena s normalnym farbocitom, ktora sa vydala za farboslepého,
normalne pigmentovaného muza?
V pripade kura domaceho podmieniuje autozomalny gén C pigmentaciu peria. Kur domaci
s genotypom cc je vzdy biely. Strakatost’ peria podmienuje alela B génu lokalizovaného na
parovom pohlavnom chromozéme. Krizenie Cistokrvného strakatého kohuta s bielou sliepkou
(homozygotne recesivnou v oboch génoch) dava vznik strakatému potomstvu. Uréte genotypy
a fenotypovy Stiepny pomer v potomstve F, generacie pre kohutov a sliepky zvlast'.
Cierna a 7Ita farba srsti je u maciek determinovana alelami ¢” a ¢® viazanymi na X chromozom.
Samci st bud &ierni (¢”) alebo Zlti (c), samice s ¢ierne (¢’c”), fPakaté s ¢iernymi a Zltymi
skvrnami (¢®c”) alebo z1té (c°cP).
a) Aké genotypy a fenotypy mdzeme ocakavat v potomstve krizenia medzi ¢iernou samicou
a ZItym samcom?
b) Vo vrhu boli z 6smich maciatok dve flakaté samice, jedna zItd samica, dvaja Cierni samci
a traja zIti samci. Aké boli genotypy a fenotypy rodicov?
c) Zriedkavi flakati samci su vysledkom nondisjunkcie pohlavnych chromozéomov. Aky je
karyotyp a genotyp takychto jedincov?
Co znamena pojem dedi¢nost’ krizom?
Ako rozlisite, ¢i urCité ochorenie vykazuje autozomalne dominantnu, autozomalne recesivnu,
dominantnii viazani na X-chromozom, recesivnu viazani na X-chromozom alebo Y-viazanu
dedi¢nost™?
Zena, ktorej otec trpel hemofiliou, sa vydala za muza s normalnou zrazanlivostou krvi. Aké je
riziko postihnutia ich dietata hemofiliou?
Preco je pri Turnerovom syndrome s karyotypom 45, X0 vyssi vyskyt farbosleposti ako u nor-
malnych zien?
U drozofily je gén pre dizku kridel lokalizovany v nehomologickej ¢asti X chromozému, alela s
podmietiuje kratke kridla a alela S normalnu dizku kridel. Aké bude potomstvo v F1 a F2
generécii po skrizeni homozygotnej samicky s normélnou dizkou kridel so saméekom s kratkymi
kridlami?
Duchenneova muskularna dystrofia je viazand na pohlavny chromozom X a zvycajne postihuje
iba muzov.
a) Aka je pravdepodobnost’, Ze Zena, ktorej brat mal Duchenneovu muskularnu dystrofiu bude
mat postihnuté dieta?
b) Aka je pravdepodobnost, ze muz, ktorého brat trpi tymto ochorenim, bude mat’ postihnuté
dieta?
Heterozygotny muz v znaku viazanom na autozom (B-b) si zobral za manzelku prenasacku alely
pre ochorenie viazané na X chromozom (X”X“). Aka &ast’ jeho spermii bude mat’ genotyp bX?
Recesivna alela s je u Drosophila melanogaster zodpovedna za vytvorenie kratkych kridel, alela
s determinuje normélne kridla. Tento gén je viazany na X-chromozém.
a) Ak bol krizeny samcek s kratkymi kridlami s hozygotne dominantnou samickou (s normal-
nymi kridlami), aky bude o¢akavany Stiepny pomer v F, generacii?
b) Ak budt medzi sebou krizené jedince F, generacie, aky bude ocakavany Stiepny pomer u F,
potomkov?
¢) Aky stiepny pomer ziskame krizenim samiciek F; so sam¢ekmi parentalnej generacie?
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17. Mutantna alela u mysi spésobuje zahnutie chvosta. Bolo krizenych Sest’ parov mysi. Ich fenotypy
a fenotypy ich potomkov su uvedené v tabulke. N je normalny fenotyp, B znamena jedinca
so zahnutym chvostom.

Krizenie Fenotypy rodicov Potomstvo
Sami¢ka  Samcek Samic¢ky Samc¢ekovia
1 N B vsetky B vsetci N
2 B N % B, % N % B, %N
3 B N vsetky B vSetci B
4 N N vsetky N vetci N
5 B B vsetky B vsetci B
6 B B vsetky B % B, %N

a) Ide o recesivnu alebo domintnu alelu?
b) Je viazana na autozémy alebo na X-chromozom?
c) Aké su genotypy rodicov a ich potomkov?

18. Zena s normalnym farbocitom, ktorej otec bol farboslepy (postihnuty daltonizmom, ochorenim
viazanym na X chromozém), sa vydala za muza s normalnym farbocitom, ktorého otec bol tiez
daltonik. Aké ¢ast’ ich potomstva bude farboslepa?

19. Daltonizmus (farboslepost’) je u ¢loveka znakom viazanym na X chromozom, zatial'¢o talasémia,
dedicna krvna porucha, zndma hlavne v Mediterane, je autozomalne dedicna. Vyskytuje sa v l'ah-
kej forme (minor) Tt a tazkej forme (major) tt. Farboslepa Zena s thalasemia minor sa vydala za
muza vidiaceho normalne, ale trpiaceho tieZ thalasenia minor.

a) napiSte genotypy rodicov,
b) napiste vSetky mozné genotypy a fenotypy ich buducich deti.

20. Krizenim dvoch cervenookych jedincov Drosophila melanogaster s normalnymi kridlami vzniklo
nasledujlice potomstvo:

Samicky Samcekovia
Cervené o¢i, dlhé kridla 3/4 3/8
Cervené o¢i, kratke kridla 1/4 1/8
Biele o¢i, dlhé kridla - 3/8
Biele oc¢i, kratke kridla - 1/8

Aké boli genotypy rodi¢ov?
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6.
RODOKMENE - GENEALOGICKA ANALYZA

Kracové slova: autozomovo dominantné ochorenie, autozémovo recesivne ochorenie, dominantné
ochorenie viazané na X-chromozom, recesivne ochorenie viazané na X-chromozém, rodokmeri.

Medzi choroby s primarnou poruchou genetickej informacie patria i monogénne podmienené
choroby, sposobené mutaciou ur¢itého génu. Jednotlivé fenotypové kategorie (zdravy — postihnuty),
zavisia od kombinacie alel jedného génu.

Rodokmen (metéda rodokmeriov)

Rodokmen je vlastne zatriedenie udajov s vyuzitim genealogickych symbolov (obr. 6.1). Znazoriuje
pribuzenské vztahy v stbore jedincov s vyznacenim sledovanych znakov. Situacia v kon-krétnom
rodokmeni je podmienena aj tym, ze rodiia odovzdavaju dietatu prostrednictvom gamét nahodnu
kombinaciu génov. Najméd v rodinach s malym poétom deti moze byt pacient jedinou postihnutou
osobou v celej rodine. Prvého vySetreného ¢lena rodiny oznacujeme terminom proband (persona, index,
propositus). Prostrednictvom probanda sa rodokmen registruje.

Typy rodokmenov su zavislé od dvoch faktorov:
e ¢ije gén zodpovedny za znak lokalizovany na autozomoch alebo X chromozémoch,

e (i je znak dominantny alebo recesivny (pripadne kodominantny).

St teda Styri zakladné typy rodokmenov:

dominantny
autoz6movo ><
recesivny
dominantny
viazany na chromozom X ><
recesivny

Autozomovo dominantna dedi¢nost’

Je to pripad (obr. 6.2), ked recesivnhy homozygot (napr. dd) predstavuje zdravého jedinca
a pritomnost’ dominantnej alely predstavuje postihnutie (Dd, DD). Dominantna alela je v populacii
vel'mi zriedkavd a homozygotov (DD) nevieme na zaklade fenotypu odlisit’ od heterozygotov (Dd).
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Zriedkavost’ alely D nam vSak dovoluje predpokladat, ze kazdy jedinec dominantného fenotypu
(postihnuty) je heterozygot (Dd).

] muz E @ heterozygoti
o zena JZ zomrel
0 nezname pohlavie ® potrat
D—O manzelstvo . proband
A
|
1 2 rodicia a deti
D=O pribuzenské
I manzelstvo
- SRS
dizygotické
B © postihnuti dvojcata
E @ podet sﬁrodepcov [ﬁ MZ —
tohto pohlavia monozygotické
dvojcata

Obr. 6.1 Standardné genealogické symboly
Takmer vSetky manzelstva, ktoré postihnuti uzatvaraji si manzelstva s recesivnymi homozygotmi, lebo

tych je v populacii vicsina. Ide teda o krizenie typu Dd x dd, preto pravdepodobnost, Ze potomok
takéhoto manzelstva bude postihnuty je 50 %.

| e

. ok & b
:
b6

ko lffﬁg

Ghubbh

Obr. 6.2 Standardny rodokmefi autozémovo dominantnej dediénosti

Medzi detmi postihnutych st jedinci zdravi i postihnuti, zeny i muzi. Vyskytuje sa prenos znaku
z otca na syna i dcéru, z matky na syna i dcéru. Jedinec, ktory nie je postihnuty, nema postihnuté ani
deti. Postihnuty jedinec ma postihnutého aj rodica. V rodokmeni smerom ,,dole” moze postihnutie
vplyvom nahodnej distribucie z istej Casti rodokmena vymiznit v ddsledku malej pocetnosti deti
v rodine.

Prikladom autozémovo dominantnej dedi¢nosti je Dentinogenesis imperfecta (porucha dentinu) —
ide o postihnutie zubov (1 : 8 000). Zuby maju opaleskujicu hneda farbu a ich korunky sa rychlo
opotrebuvaju.
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Dalsim prikladom je achondroplizia — disproporcionalny nanizmus (prikratke konéatiny, velky
obvod hlavy). Homozygotny potomok dvoch jedincov s achondroplaziou ma tazké postihnutie kostry
nezlucitelné so zivotom.

Autozomovo recesivna dedi¢nost’

Je pripad (obr. 6.3), ked’ dominantny fenotyp (DD, Dd) predstavuje zdravého jedinca a recesivny
homozygot (dd) znamena postihnutie.

Recesivna alela ak je vel'mi zriedkava, nachadza sa prevazne v heterozygotnej kombinécii. Cim je
tato alela v populacii zriedkavejsia, tym viac heterozygotov pripada v populécii na jedného recesivneho
homozygota (Hardyho — Weinbergov zakon). Recesivni homozygoti (postihnuti) mézu byt potomkami
troch typov kriZeni:

a) Dd x Dd
b) Dd x dd
c) dd x dd

Kedze vsak alela d je zriedkava, manzelstva typu b) a c) sa takmer nevyskytuju. Prakticky vSetci
postihnuti pochddzaji z manzelstiev medzi dvoma heterozygotmi. V potomstve takychto manzelstiev sa
postihnuty jedinec narodi s 25% pravdepodobnost’ou.

Obr. 6.3 Standardny rodokmeri pri autozémovo recesivnej dedi¢nosti. V rodokmeni sa vyskytuje
konsangvinné (pribuzenské) manzelstvo medzi rodiémi postihnutého. Pri zriedkavych rece-
sivnych ochoreniach je medzi rodi€émi postihnutych konsangvinita velmi ¢asta. U nas sa odhaduje
frekvencia pribuzenskych sobasov vo vidieckej populacii priblizne 1 %, v Eurépe asi 0,5 %

Obidvaja rodicia postihnutého su zdravi (ale heterozygoti) a ani vo vzdialenejSom pribuzenstve sa
zvy€ajne nevyskytuju d’alsi postihnuti. Prenasacov (zdravych heterozygotov) dokazeme odlisit’ od zdra-
vych homozygotov len ak maju postihnuté deti.

Rodicia kazdého postihnutého st heterozygoti, potomci postihnutych su takisto heterozygoti. Teda
v d’alSej generdacii recesivne dedicny znak zvyc¢ajne v rodokmeni zanikne, lebo manzelskymi partnermi
postihnutych sa stant najéastej$ie dominantni homozygoti.

Prikladom autozomovo recesivnej dedi¢nosti je alkaptonuria — je to metabolicka ochorenie. V dos-
ledku chybania aktivity homogentisat — 1,2 — dioxygenazy sa kyselina homogentisova — ako normalny
medziprodukt metabolizmu fenylalaninu a tyrozinu d’alej neodburava a hromadi sa v organizme.

Cysticka fibroza (mukoviscidoza) sa vyskytuje vo frekvencii 1 : 20 000. Pri tomto ochoreni su
abnormalne viaceré exokrinné sekre¢né funkcie. Zavazny je husty hlien, ktory produkujt priedusky.

Znaky podmienené génmi nachadzajucimi sa na X-chromozdme sa odliSuju od dedi¢nych znakov na
autozomoch nerovnakym zastipenim obidvoch pohlavi medzi postihnutymi a charakteristickym
rodokmefiovym prenosom.
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Dominantna dedi¢énost’ viazana na X-chromozom

V tomto pripade (obr. 6.4), je ochorenie podmienené zriedkavym X-chromozémovym dominantnym
génom (X).
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Obr. 6.4 Standardny rodokmefi pri X-chromozémovo dominantnej dedinosti

Vsetky dcéry postihnutého otca musia byt tiez postihnuté, lebo maji od otca X-chromozém so
zriedkavou alelou D (X”). Vsetci synovia takéhoto otca musia byt naopak zdravi, lebo dostanu X-
chromozoém od svojej matky.

V potomstve postihnutej Zeny a zdravého muza je segregany pomer 50 % : 50 %, a tento pomer je
rovnaky u obidvoch pohlavi, lebo chromozém X” mézu zdedit’ prave tak synovia, ako aj dcéry.

Je len malo genetickych chorob, ktoré vykazuji vlastnosti viazanej dominantnej dedicnosti. Ako
priklad sa uvadza hypofosfatémia — rachitida rezistentna proti vitaminu D. Postihnuté Zeny (hetero-
zygotné) sa vyskytuju dvojnasobne Castejsie ako postihnuti muzi (hemizygoti).

Recesivna dediénost’ viazana na X-chromozom

Tato dedicnost’ je prikladom (obr. 6.5), ked’ ochorenie je podmienené X-chromozémovym
recesivnym génom (X9).

W e 3
g,
E o

Obr. 6.5 Standardny rodokmeri pri X-chromozdmovo recesivnej dediénosti

L S

Postihnuti muzi maju vzdy zdravé deti, lebo chromozém X odovzdavaji iba svojim dcéram a tie
maju navyse d’alsi X-chromozém s dominantnou alelou od svojej matky. Vsetky dcéry su prenasacky.
V potomstve prenasaciek, ktoré maja genotyp X” X¢ sa mézu vyskytnut’ Styri genotypy:

deéry XPxP a XPx4
synovia X’y a XY
Vsetky Styri genotypy maju rovnaku pravdepodobnost’ (25 % : 25 % : 25 % : 25 %). Iba jedinci

s genotypom X“Y st postihnuti, takze fenotypovy Stiepny pomer je 75 % : 25 %. Vietci postihnuti st
vSak chlapci. Na rodokmeni je vidiet' ,,preskocenie” generacii (stary otec — vnuci).
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Prikladom recesivnej dedi¢nosti viazanej na X-chromozom je hemofilia — porucha zrazanlivosti krvi
s vyskytom asi 1 : 10 000 novorodencov muzského pohlavia.

Takisto Duchennova muskularna dystrofia je na X-chromozom viazana choroba svalov, ktora
postihuje chlapcov a rychlo postupuje. Prenasacky su Zeny, pretoZe ochorenie je letalne (vek max. do
20 rokov). Je to vlastne prevencia vlastného prenosu prostrednictvom postihnutych muzov.

Priklady a otazky:

1. Mate k dispozicii rodokmen dedi¢nosti urcitého znaku s Giplnou penetranciou. Ktory z uvedenych
typov dedi¢nosti je mozny v danom rodokmeni:
a) autozomalne dominantna,
b) recesivna viazana na X-chromozom,
¢) autozomalne recesivna,
d) dominantna viazana na X-chromozdém.
Rodokmen:

©) O O O

| |
O o O o

o d o d d

2. Pri nasledujucich rodokmenoch uréte pravdepodobny sposob dedi¢nosti a genotyp rodi¢ov:
Autozomalne recesivia..........oooevvviiiiiiiiiiiiinnnn,
Autozomalne dominantnad ..................ceiiiiii
Recesivna viazana na X-chromozém ...................
Dominantna viazana na X-chromozom ................
1 2 3

©) | ©) | ©) O

B b dd b J s ]

3. Zena, ktora sa vola Anna ma albinizmus (autozémovo recesivna dediéna choroba). Jana, dcéra

Anninej sestry sa vydala za Réberta, syna Anninho brata a maju spolu diet’a Karola.
Zostavte rodokmen!
Ak ma Karol albinizmus, aké je riziko, Ze aj d’alSie diet’a Jany a Roberta bude mat’ albinizmus?

4. Daniel a jeho stary otec z matkinej strany Boris maji klasickii hemofiliu. Danielova partnerka
Diana je dcéra sestry Danielovej matky. Daniel a Diana maju jedného syna Eduarda, ktory ma
hemofiliu, dve dcéry Elenu a Emiliu, ktoré maja tiez hemofiliu a jednu zdravil dcéru Eriku.
Urobte rodokmen! Preco maji Elena a Emilia hemofiliu? Aka je pravdepodobnost’, ze Elenin syn
bude mat’ hemofiliu? Aké je pravdepodobnost, Ze Erikin syn bude mat’ hemofiliu?

5. U Tudi je daltonizmus spdsobeny pritomnostou recesivneho génu viazaného na pohlavny
chromozém X. Muz (1) a zena (2), obidvaja normalne vidiaci mali tri deti. Dcéry normalne
vidiace a syna postihnutého. VSetci si zobrali za partnerov normalne vidiacich. Syn s defektnym
videnim (5) mal normalne vidiacu dcéru. Normalne vidiaca dcéra (4) mala jedného syna s defek-
tnym videnim a d’al§ia normalne vidiaca dcéra (3) mala 6 normalne vidiacich synov. Zostavte
rodokmen a uved'te pravdepodobné genotypy vsetkych ¢lenov rodiny!

6. Zdrava sestra albinizmom postihnutého brata (obaja rodicia boli pigmentovani) sa vydala za albi-
nizmom postihnutého muza. Aké deti s ohl'adom na pigmentaciu mézeme ocCakavat v potom-
stve? (Albinizmus je autozémovo recesivne ochorenie). Zostavte rodokmen a napiste vSetky
pravdepodobné genotypy!
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7. Farboslepy muz s muskularnou dystrofiou (obe ochorenia su recesivne viazané na X-chromo-
z6m) ma manzelku, ktord ma normalne videnie i svalovu funkciu. Narodila sa im farboslepa dcéra
s muskularnou dystrofiou. Urobte rodokmen a uréte pravdepodobné genotypy rodi¢ov a dcéry!

8. V jednej rodine ma Jan polydaktyliu (nadpocetny prst). Jeho sestra Jana a brat Henrich nie st
postihnuti. Janov otec je zdravy a matka Inéz ma polydaktyliu. Inéz ma Styroch surodencov oboch
pohlavi, z ktorych vSetci maju polydaktyliu. O aki dedi¢nost pravdepodobne ide? Zostavte
rodokmeri!
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7.
GENOVE INTERAKCIE

Kriacové slova: duplicitné faktory, epistaza, inhibicia, kompenzacia, komplementarita.

Interakcie génov st takym mechanizmom dedi¢nosti, pri ktorom dva a viac génov podmienuju
prejav jedného znaku. Zistit' sa daju iba podla fenotypového prejavu znaku, ked’ v druhej filidlnej
generacii ma znak dve, tri alebo Styri fenotypové kategorie s pocetnostou, ktora sa da odvodit
pdsobenim najmenej dvoch génov alebo dvoch alelovych parov.

Ciselné pomery fenotypovych kategorii pri interakciach génov velkého uéinku su rozne, ale daju sa
odvodit’ od $tiepneho pomeru dihybridného krizenia 9 :3:3: 1.

Interakcie bez zmeny Stiepnych pomerov

Urcity fenotyp vznika interakciou dvoch alelovych parov, ’

pricom kazdy alelovy par podmienuje aj vlastny fenotypovy 3

prejav. Spolupdsobenim sa vytvori novy fenotyp, ktory nie je

intermediarneho charakteru. 9
3

# Priklad:

Tvar hrebena kura domaceho.

Interakciou dvoch alelovych parov R a P je ovladany tvar hrebetia kura domaceho. Dominantna
vloha R podmieniuje ruzicovity tvar hrebena, P hrachovity. Interakciou oboch dominantnych
faktorov v genotype sa vytvori orechovity hreben. Homozygotne recesivny stav oboch génov vedie
k vzniku listovitého hrebena.

P: S‘% =
X f
ruzicovity hreben hrachovity hreben
RR pp rr PP
Gp: Rp rP
F;:

orechovity hreben
RrPp
G RP, Rp, rP, 1p
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F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané fenotypy
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer v F,generacii
pre Rr x Rr pre Pp x Pp

Y, p- 9/16 R-P- 9/16 orechovity hrebei
Y4 R- '
Yi pp 3/16 R-pp 3/16 ruzicovity hrebeii L
3, P- 3/16 rrP- 3/16 hrachovity hrebeti I‘
Varr
Ya pp 1/16 rrpp 1/16 listovity hrebei 'QI
Epistaza

Epistaticka alela jedného génu je nadradend, potlaca prejav iného podradeného génu. Hypostaticka
je podradena alela epistatickej alele. Epistatickd moze byt alela recesivna alebo dominantna.

Dominantna epistaza

Jedna dominantna alela jedného vlohového paru 3
potlaca fenotypovy prejav druhého vlohového paru.
Stiepny pomer v F,je 12:3 : 1.

# Priklad:

Tvorba pigmentov tekvice.

Produkt génu C brani syntéze zeleného farbiva. Zelené farbivo moéze byt potom rozlozené
produktom génu D na zIté farbivo. Gén D je dominantne epistaticky nad génom C. Homozygotne
recesivny stav oboch génov podmienuje zelené sfarbenie tekvice.

12

= x AN
biela tekvica 7Ita tekvica
CCdd ccDD
Gp: Cd cD
F]Z : -
biela tekvica
CcDd

G CD, Cd, ¢D, cd
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F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané fenotypy
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer v F,generacii
pre Cc x Cc pre Dd x Dd
% D- 9/16 C-D- 9/16 biele tekvice 12/16
Ya C- A
Vadd 3/16 C-dd 3/16 biele tekvice N \)
Y% D- 3/16 ccD- 3/16 zlté tekvice 3/16
Yacc e
A\ )
v dd 1/16 ccdd 1/16 zelené tekvice 1/16
Recesivna epistaza
Pri epistaze recesivnej alely, vlohovy par 4
v homozygotne recesivnom stave je naclraden}'l o
a potlaca prejav oboch alel druhého paru. Stiepny
pomerv Fyje9:3: 4, 9

# Priklad:

Sfarbenie akvarijnych rybiek.

Produkt génu T podmienuje ZIté sfarbenie rybiek. Pritomnost’ aspon jednej dominantej alely z kaz-
dého paru podmieniuje zelené sfarbenie rybiek. Homozygotne recesivny stav génu T, ktory je
recesivne epistaticky nad S, brani prejavu dominantnej alely S a podmienuje tak sfarbenie rybiek na
bielo.

P (_*: r ‘;N::“‘“-.—__ <=
V4
\ X
biela rybicka 7Ita rybicka
SStt ssTT
Gp: St ST
Fl: =

GF]:

zelena rybicka
SsTt
ST, St, sT, st
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F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer fenotypy v F,
pre Ss x Ss pre Tt x Tt generacii
3, S 3, T 9/16 S-T- 9/16 zelené rybicky
v it 3/16 S-1t 3/16 biele rybicky
Vi ss Ya T- 3/16 ssT- 3/16 zlte rybicky
Yo it 1/16 ssit 116 bicle rybicky
Komplementarita
Pri utvarani urcitého fenotypu sa dva alelové
pary vzdjomne doplnaju. Teda znak sa vytvori iba
v pritomnosti asponi jednej dominantnej alely 7
oboch doplnkovych (komplementarnych) génov
v genotype (C-R-). Jeden alelovy par sa samostatne 9

neprejavi (C-rr, ccR-). Stiepny pomer v F,je 9 : 7.

# Priklad:

Farba kvetu hrachora Lathyrus odoratus.
Krizenim dvoch bielych homozygotnych mutantnych foriem hrachoru vznikne F, generacia s fialo-
vymi kvetmi

P:
X
biele kvety biele kvety
CCrr ccRR
Gp: Cr cR
F1: _\;
|
Y
fialové kvety
CcRr
G pi CR, Cr, cR, cr
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F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer fenotypy v F,
pre Cc x Cc pre Rr x Rr generacii
% R- 9/16 C-R- 9/16 fialové kvety  9/16 R
% C— L .a";.;;‘-\jl‘\l
Vi rr 3/16 C-rr 3/16 biele kvety 7/16
% R- 3/16 ccR- 3/16 biele kvety
Yacc
Yarr 1/16 ccrr 1/16 biele kvety
Inhibicia

Druhy vlohovy par (gén inhibitor-/) inhibuje
prejav prvého paru. Ten sa prejavi len ak je druhy
par v homozygotne recesivnom stave. Gén
inhibitor nema iny ué¢inok. Stiepny pomer v F, je
13:3.

# Priklad:

Dedi¢nost’ sfarbenia peria kura domaceho (Gallus gallus).
Dominantna vloha 4 podmieniuje Cervené sfarbenie peria. Gén / posobi ako inhibitor, ktory brani
prejavu dominantnej vlohy A a vytvara sa biele sfarbenie peria.

P: iy
A
=
v/
\_\_J_I/
Cervené perie
AAii
Gp: Ai
Fl:

GF1:

Mz
X V5
Lﬂy \1 ¥
- 4
_,__,.;./ 1 E-.--’r"/
\ \,:A)_Jr P
'F" 4o
biele perie
aall
al
Mz
A5
oy ™
- 4
_,__,.;./ 1 E-.--’r"/
\ \,:A)_Jr P
'F" 4o

biele perie
Aali
Al Ai, al, ai
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F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer fenotypy v F,

pre Aa x Aa pre li x Ii generacii
Ya - 9/16 A-I- 9/16 biele perie
My -
Ya A- >\
Va1l 3/16 A-ii 3/16 Cervené perie -\
(A ¢
Yal- 3/16 aal- 3/16 biele perie r,\
4
Yaaa =0
Yaii 1/16 aaii 1/16 biele perie x5

Kompenzacia

Zvlastnym a vzacnym pripadom vlohovej inter-
akcie je kompenzacia. Nastava vtedy, ked’ sa stretni
dve alely réznych parov, posobiacich na urcity znak
protismerne, a to prakticky s rovnako silnym t¢inkom,
takze sa ich posobenie vzajomne rusi. Stiepny pomer
jevF,10:3:3.

# Priklad:

Zakrivenie struku hrachu.

Zakrivenie struku podla Svu smerom nadol (konk&vne) je podmienené dominantnou alelou V,
opacné zakrivenie podla §vu smerom nahor (konvexné) je podmienené dominantnou alelou D.
Pritomnost’ aspon jednej dominantnej alely kazdého génu alebo homozygotne recesivny stav oboch
lokusov zodpoveda za vytvorenie rovnych strukov.

S

zakrivené nadol zakrivené nahor
Vvdd VvDD
Gp: vd vD

J

rovné struky
VvDd

G i VD, Vd, vD, vd
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F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer fenotypy v F,

pre Vvx Wy pre Dd x Dd generacii

¥ D- 9/16 V-D- 9/16 rovné struky
Ya V-

Va dd 3/16 V-dd 3/16 zakrivené

nadol

¥ D- 3/16 vvD- 3/16 zakrivené '
Yavy nahor

Ya dd 1/16 vwdd 1/16 rovné struky D

Duplicita

Duplicita zodpoveda za niekol’ko od seba odliSnych typov interakcii. Spolocnym zostava zakladny
charakter, ktorym sa duplicita odliSuje od komplementarity, Ze totiz isty efekt je vyvolany viacerymi
alelovymi parmi, z ktorych kazdy uz sam osebe je schopny dany efekt sposobovat. Rozdiely potom
vznikaju v zavislosti od toho, ¢i je medzi alelami jednotlivych parov pomer dominancie a recesivity
alebo nie a za druhé, ¢i je efekt Géinnej alely kumulativny alebo nekumulativny.

Pre duplicitu sa dnes pouziva oznacenie rovnakymi pismenami, rozliSovanymi od seba ¢iselnymi
indexami (ay, a,, a; ), ¢im sa chce zdoraznit’ identita efektu aj rovnocennosti ucinnych faktorov v ich
poOsobeni. NajcastejSie sa s tymto typom interakcie stretavame pri tych organizmoch, ktoré vd’aia za
svoj vznik polyploidii. Preto sa va¢sinou vyskytuje v pripade rastlin.

Duplicita nekumulativna s dominanciou

Duplicita nekumulativna s dominanciou zodpo- 1
veda za také posobenie, pri ktorom kazda domi-
nantna alela je schopnd podmienit’ uplny prejav
znaku s vyslednym Stiepnym pomerom 15 : 1.

15
# Priklad:

Sfarbenie plevy ovsa.
Farbu pliev ovsa podmienuju dve vlohy B, a B,. Kazda samostatne sposobuje tmavé sfarbenie pliev,
homozygotne recesivny stav oboch génov podmieiiuje vytvorenie bledych pliev.

P:

tmavé plevy tmavé plevy
B]B]bgbz b]b]BzBZ
Gp: B]bg b]BZ
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Fl: @
tmavé plevy
B[b]ngg
G BB,, Bib,, b;B>, b;b;

F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané fenotypy

Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer v F,generacii

pre B;:b;xB;b;  pre B,b,xBb,
%4 B>- 9/16 B,-B>- 9/16 tmavé plevy 15/16 .
Ya bsb, 3/16 B-bsb, 3/16 tmavé plevy v
¥4 B>- 3/16 b;b;B,- 3/16 tmavé plevy

Yabb
Ya bsb, 1/16 b;b;bsb, 1/16 bledé plevy 1/16 i

Duplicita kumulativha s dominanciou

V pripade duplicity kumulativnej s dominanciou sa
ucinky duplicitnych génov scitavaju, t. j. najvyraznejsi
fenotypovy prejav budi mat jedince, ktoré maju
pritomnu asponn jednu dominantni alelu z kazdého
zuCastneného paru, stredni hodnotu fenotypového
prejavu maju jedinci s pritomnou aspon jednou domi-
nantnou alelou jedného paru (hociktorého). Znak sa
vyvinie minimalne u jedincov s homozygotne recesiv-
nym stavom zac¢astnenych lokusov. Stiepny pomer v F,
je9:6:1.

# Priklad:

Sfarbenie zrna jaCmena.
Intenzita sfarbenia zrna jacmena zavisi od vléh P; a P,, ktoré samostatne vyvolavaju hnedocervené
sfarbenie zrna, spolo¢ne podmienuju tmavohnedi farbu a homozygotne recesivny stav oboch
spdsobuje zIté sfarbenie.

P:

hnedocervené zrna
p1p1P p)
PJP 2

hnedocervené zrna
P,P P22

Gp: Pip;
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Fl:
tmavohnedé zrna
PipiPp;
Gri: PPy, Pips, piP>, pip2

F, generacia:

Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané fenotypy
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer v F,generacii
pre PipxPip;  pre Pp xPop;

¥ Py- 9/16 P;-P,- 9/16 tmavohnedé zrna
¥4 P;-

Yapaps 3/16 P;-pyp; 3/16 hnedocervené zrna

¥ Py- 3/16 pp P> 3/16 hnedocervené zrna
/apipi

Ya pap2 1/16 pipipap> 1/16 Z1té zra y\

Duplicita kumulativha bez dominancie

Ked'Ze medzi alelami nie je dominancia, alely podmie-
flujuce prejav znaku su aktivne a tie, Co ho nepodmienuju,
st neutralne. Uinky aktivnych génov st pri tom kumula-
tivne a zda sa, Ze sa jednoducho scitaji, a preto ich moze-
me nazyvat' aditivne faktory. To ma za nasledok ovela
vacsiu fenotypova rozmanitost. Pri tcasti dvoch parov
aditivnych faktorov sa musi v F, objavit’ uz pit’ fenoty-
povych tried. Triedy sleduju binomicku distribuciu.
Stiepny pomerjevF, 1:4:6:4:1.

# Priklad:

Starbenie zrna pSenice.
Intenzita sfarbenia zrna pSenice je podmienend poctom dominantnych alel v genotype. Pritomnost’
vacSieho mnozstva dominantnych alel spdsobuje intenzivnejsSie zafarbenie.

SR B

tmavocervené zrna biele zrna
RiRR:R; FIFiFars

Gp: R]Rz rir
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- @
svetloCervené zrna
RiriRyrs
G i RiRs, Rirs, 7Ry, 772
F, generacia:
Fenotypovy F, Fenotypovy F, Vysledny F, Ocakavané fenotypy Vysledny
Stiepny pomer Stiepny pomer Stiepny pomer v F,generacii fenotyp
pre R;r;xR;r, pre R,rxR,r;
Y% RIR; Y4 R5R, 1/16 R;R,;R,R, 1/16 tmavocervené zrna
1/16 ‘
2/4 Rgl"g 2/16 R[R[Rgi’g 2/16 Gervené zrna
Ya rar 1/16 R,R;75r> 1/16 svetlotervené zma 116 .
Ya R2R2 2/16 R[}"]Rsz 2/16 Cervené zrna
Ry R 4/16 Rr/R 4/16 servené zma 016 |
2/4 I\ V] 2/4 I i o svetloCervené zrna L
Ya ror; 2/16 Rﬂ"ﬂ”gl”g 2/16 ruzové zrna /f
4/16 \
Vi R5R, 1/16 r;r1R,R; 1/16 svetloCervené zrna
Vi rir; 2/4 Rz’”z 2/16 I"ﬂ"]RZVZ 2/16 ruzové zrna / i
1/16 '\D
Varor; 1/16 rrror; 1/16 biele zrna

Tabulka 7.1

Prehlad Stiepnych pomerov v jednotlivych pripadoch interakcii génov
Typ interakcie F2 Testovacie krizenie
Interakcie bez zmeny Stiepnych pomerov 9:3:3: 1:1
Dominantna epistaza 12:3:1 1
Recesivna epistaza 9:3:4 12
Komplementarita 9:7 :3
Inhibicia 13:3 1
Kompenzacia 10:3:3 1
Duplicita nekumulativna s dominanciou 15:1 1
Duplicita kumulativha s dominanciou :2:1
Duplicita kumulativha bez dominancie 1:4:6:4 :2:1
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Priklady a otazky:

. Akymi génovymi interakciami st podmienené tieto §tiepne pomery (otestujte y’-testom):

a) 162:44:15,
b) 259:92:114,
c) 179:135,

d) 257:63.

. Fiktivny priklad: U lesnych skriatkov genotyp A-B- podmiefiuje ruzovu farbu pokozky, genotyp

A-bb zelenu, genotyp aaB- ZIti a genotyp aabb bielu. Ruzova samicka Skriatka vstapila do krizenia
s bielym Skriatkom a z tohto kriZenia vziSiel biely Skriatok.
a) Aky bol genotyp rodi¢ov?
b) Aky pomer skriatkov podla sfarbenia pokozky moézeme ocakavat’ z kriZzenia takejto ruzovej
samicky Skriatka s ruzovym Skriatkom?

. Fiktivny priklad: Princ s kratkym nosom (genotyp PpNn) si zobral za manzelku princeznu tiez

s kratkym nosom (genotyp Pp/Nn) a mali spolu 12 deti s kratkym nosom, 3 deti s normalnym nosom
a jedno dieta s vel'mi dlhym nosom. Vysvetlite o aki1 interakciu génov ide!

. Fialové zafarbenie kvetov pdvodnej formy druhu Salvia horminum sa objavuje tiez ako fenotyp

krizenca medzi mutantmi — bielokvetou formou a ruzovokvetou formou. Pokial je genotyp
ruzovokvetnej formy PPvv (P je zédkladny gén riadiaci syntézu antokyanov, ¥ umoziuje premenu
cerven¢ho pigmentu na fialovy), aky je pravdepodobny genotyp bielej formy a fialovej formy?
V potomstve uvedeného krizenca bol zisteny tento Stiepny pomer: 9 fialovych : 3 ruzové : 4 biele.

. U ur¢itého druhu mys$i sa vyskytuje niekol’ko typov sfarbeni srsti: aguti (normalne, divoké), d’alej

¢ierne a albinotické (biele). Pokial sa krizi Cisté linia aguti s Cistou ¢iernou liniou, su vSetci krizenci
typu aguti a ich potomstvo sa $tiepi v pomere 3 aguti : 1 Cierna.
Ak je linia aguti krizena s bielou, su vSetci krizenci opét’ typu aguti a ich potomstvo sa Stiepi
v pomere 3 aguti : 1 biela. Krizenci medzi ¢iernou a bielou liniou st tiez fenotypu aguti, potomstvo
sa vSak Stiepi v pomere 9 aguti : 3 Cierne : 4 biele. Zistite genotypy rodi¢ov vo vsetkych troch
krizeniach.
Starbenie srsti labradorského retrievera je podmienené dvoma génmi B a E. Alela B zodpoveda za
Cierne sfarbenie srsti a alela b v homozygotnom stave podmienuje hnedé sfarbenie srsti. Produkt
génu E zodpovedd za ukladanie pigmentu do srsti, pri homozygotne recesivnom genotype ee
nedochadza k ukladaniu pigmentu do srsti, vysledkom coho je zIté sfarbenie srsti. Krizenim
¢ierneho a hnedého retrievera ziskal chovatel’ ¢ierne, hnedé a ZIté jedince.

a) Uved'te genotypy rodicov aj potomkov.

b) Zistite o aky typ interakcie ide.
Fenotypicky prejav alel I a I” krvného systému ABO je ovplyvneny alelou # alelického paru Hh
(tzv. Bombay génu) takto: alela 4 v homozygotnom stave neumoziiuje fenotypové vyjadrenie alel F*
a I’ (recesivna epistaza). Relativna podetnost alely # v populacii je vel'mi nizka, takze uvedena
recesivna epistaza sa vyskytuje vel'mi zriedka. Manzelstvo uzavreli Zena s krvnou skupinou 0 a muz
s krvnou skupinou A. Narodilo sa im dieta s krvnou skupinou B. Rodicia zeny (pribuzenské
manzelstvo): otec mal krvnu skupinu 0, matka krvna skupinu B. Nakreslite rodokmen, napiste
vSetky mozné genotypy ¢lenov rodiny a vysvetlite.
Pri niektorych odrodach cibule podmieniuje alela C schopnost’ vytvorit’ farbivo v Supke. Rastliny
genotypu C-rr syntetizuju zIté farbivo, rastliny s genotypom C-R- Cervené farbivo. Rastliny
genotypu cc maju bielu Supku.
Krizenim homozygotnej rastliny s bielou Supkou s homozygotnou rastlinou s ¢ervenou Supkou bolo
ziskané uniformné potomstvo s Cervenymi Supkami. V generacii F, bol zisteny Stiepny pomer
blizky pomeru 9/16 ¢ervenych : 3/16 Zltych : 4/16 bielych.

a) Zistite genotypy parentalnej generacie a genotypy F; generacie.

b) O aky typ génovej interakcie ide?
Spoloc¢na pritomnost’ dominantnych alel L a H v genotype d’ateliny plazivej je podmienkou syntézy
antokyanu.

a) Zistite genotypy rodi¢ov neschopnych tvorit antokyan, ktorych spolocné uniformné

potomstvo antokyan tvori.
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

b) Odvod’te stiepny pomer v F, generacii.

¢) O aky typ génovej interakcie ide?
Fiktivny priklad: Dizku tykadiel u mimozemstanov podmiefiuji dve vlohy 7 a 7. Dlhé tykadla su
podmienené pritomnost'ou asponi jednej dominantnej alely z vlohovych parov T; a 7>, homozygotne
recesivny stav oboch génov podmieniuje vytvorenie velmi kratkych tykadiel. Aké potomstvo
modzeme ocakavat’ z krizenia dvoch mimozemstanov s genotypmi 7,7 ;t5t, X t1t;T,T5?
Fiktivny priklad: V rozpravkovej krajine zili mysky bez ruzovych srdieCok na srsti. V ich
potomstve sa vSak objavili aj mysky s ruzovymi srdieCckami v pomere 135 mysiek bez srdiecok a 29
so srdieCkami. Vysvetlite o aka interakciu ide a ako by vyzeralo potomstvo, keby sa krizili len
mysky s ruzovymi srdieckami.
Fiktivny priklad: Pri krizeni dvoch halloweenskych tekvic bez usmevu sme ziskali 204 tekvic bez
usmevu, 61 tekvic usmievajucich sa a 63 vel'mi smutnych tekvic. NapiSte, ako vyzerala parentalna
generacia a o aky uc¢inok génov ide.
Tekvica ma tri tvary plodu: diskovity, gulovity a podlhovasty. Diskovita odroda bola krizena
s podlhovastou. Cela F; bola diskovitd. V F, generacii sme vypestovali 108 diskovitych, 70
gul’ovitych a 12 podlhovastych tekvic. Zistite typ interakcie.
Fiktivny priklad: Ako by ste vysvetlili pattriedny Stiepny pomer zafarbenia vlasov u trollov, a to:
17 ¢iernych : 65 sivych : 100 modrych : 67 ruzovych : 15 bielych?
Antirrhinum majus (papulka vacsia) ma pigment antokyan, ktory zodpoveda za Cervené sfarbenie
okvetnych listkov. Existuju dve linie bez antokyanu, pri¢om jedna linia vznikla v Kalifornii a druha
v Holandsku. Vyzerajt identicky v tom, zZe nemaju Cerveny pigment a listky maju biele (albino). Ak
okvetné listky z oboch linii boli spolu inkubované v tlmivom roztoku v jednej testovacej skimavke,
vysledkom bolo ich postupné sfarbenie do Cervena.

a) Aké kontrolné experimenty by ste mali urobit’, aby ste zistili, o aky typ dedicnosti ide?

b) Co sposobilo vytvorenie Eevenej farby v skiimavke?

¢) Aké su genotypy tychto dvoch linii?

d) Ak boli krizené dve biele linie, aké budu o¢akavané genotypy v F, a F, generacii?
V rastlinach hrachu existuje latka (pisatin), ktora zodpoveda za ochranu proti parazitickej hube.
Normalne rastliny obsahuju pisatin a st rezistentné voci tejto hube. Existuju dve Cisté linie, ktorym
obidvom chyba pisatin a st vysoko citlivé na napadnutie hubou. Linia I pochddza z Kalifornie
a linia II zo Svédska. Sledovanim tychto linii boli ziskané tieto vysledky:

Krizenie Fenotyp F, Fenotyp F,

linia I x Standard Pisatin Y. pisatin a Y bez pisatinu
linia II x Standard Bez pisatinu % bez pisatinu a Y pisatin

linia I x linia IT Bez pisatinu 13/,6 bez pisatinu a 316 pisatin

a) Navrhnite model, ktory vysvetl'uje vysledky ziskané v tychto krizeniach.

b) Napiste genotypy v parentalnej, F, a F, generacii v kazdom kriZeni.

¢) Cim sa li§ia genotypy linie I a linie I v expresii pisatinu?
Chovatel’ka psov vlastnila bieleho homozygotne recesivneho pudla a chcela ziskat aj biele
Steniatka. Po konzultacii s chovnou stanicou zistila, ze bude musiet’ krizit' svoju fenu (albino)
s homozygotne recesivnym albinotickym psom. Narodilo sa 6 Ciernych Steniat. Chovatel’ka ziadala
od chovnej stanice od$kodné s odovodnenim, ze vymenili albinotického samca za Cierneho, ¢im jej
spdsobili skodu.
Ste prizvany ako expert, ktory ma vysvetlit a potvrdit, ze je mozné z dvoch homozygotne
recesivnych albinotickych jedincov ziskat’ ¢ierne potomstvo. Ako budete postupovat’?
Pri kriZzeni hnedého psa s lokusom pre farbu srsti v homozygotnom stave s bielou fenou dostaneme
v F, generacii biele Steniatka. V potomstve F, generacie sme ziskali 118 bielych, 32 ¢iernych a 10
hnedych $teniatok. Ako by ste interpretovali tieto vysledky?
Sfarbenie zrna pSenice Triticum aestivum je determinované mnohonasobne duplikovanymi génmi,
kazdy s alelami R a r. Akékol'vek mnozstvo R alel zodpoveda za Cervené sfarbenie a homozygotne
recesivny stav zodpoveda za biele sfarbenie. Pri krizeni ¢ervenej Cistej linie a bielej Cistej linie v F,
generacii sme ziskali 63/64 ¢ervenych ku 1/64 bielych.
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21.

a) Kolko R génov je segregovanych v tomto systéme?
b) Napiste genotypy rodicov, F; a F, generacie.
20. V pripade noriek, 3tandardny jedinec méava &ierne sfarbenie srsti. SPachtitelia vyvinuli mnoho
Cistych linii farebnych variatov pre kozuSinovy priemysel. Dve takéto Cisté linie su platinova
(modrosiva) a ocel'ovosiva. Tieto linie boli pouzité na krizenie s nasledujucimi vysledkami:

Krizenie | Rodigia F1 F2

1 Standard x platinovy Standard | 18 Standardnych a 5 platinovych

2 Standard x ocefovosivy | Standard | 27 Standardnych a 10 ocelovosivych

3 platinovy x ocefovosivy | Standard | 133 Standardnych, 41 platinovych, 46
ocelovosivych a 17 zafirovych (novy
fenotyp)

a) Vysvetlite vysledky tychto krizeni.

b) Napiste genotypy rodicov F; a F, generacie.
c) Aké budu fenotypové Stiepne pomery v F; a F, generacii pri krizeni zafirovej a platinovej

resp., zafirovej a ocel'ovosivej Cistej linie?
Sfarbenie srsti potkanov je zlozito geneticky determinované. Z mnohych zicastnenych génov
budeme uvazovat’ iba o troch: C-c¢ albino, A-a divoké sfarbenie srsti aguti a B-b Cierne sfarbenie

Srsti.

Ak sa krizi Cista linia aguti s ¢iernou Cistou liniou su vSetci krizenci typu aguti a ich potomstvo
Stiepi v pomere 3 aguti : 1 ¢ierna.

vvvvv

v pomere 3 aguti : 1 biela.
Tiez krizenci medzi Ciernou a bielou Cistou liniou su vsetci fenotypu aguti, ale ich potomstvo Stiepi
v pomere 9 aguti : 3 ¢ierna : 4 biela.

a) Zistite genotypy rodi¢ov vSetkych troch krizeni.

b) Aké typy interakcii nealelickych génov mozno na tomto krizeni demonstrovat’?
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8.
VAZBA GENOV

Kracové slova: centimorgan, coupling, crossing-over, dvojbodovy test, gaméty parentalneho typu,
geneticka mapa, chiazma, chromozémova mapa, interferencia, koincidencia, mapovacia jednotka,
neuplna vazba, rekombinantné gaméty, repulsion, testovacie kriZzenie, trojbodovy test, uplna vazba.

V predchadzajucich kapitoldch sme opisali spravanie sa génov lokalizovanych na rdznych
chromozémoch. Ak su gény lokalizované na tom istom chromozéme, dedia sa ako celok a tvoria
viazbovu skupinu. Pomocou testovacieho krizenia moézeme tiez zistit, ktoré gény st viazané a zostrojit’
véazbovi mapu kazdého chromozému.

Podl'a umiestnenia génov na chromozome rozliSujeme tieto tri pripady (obr. 8.1):

a) gény nie su vo vizbe — gény su v takej vzdialenosti od seba, ze rekombinantné gaméty vznikajl
s rovnakou pravdepodobnostou ako gaméty parentalneho typu,

b) netplna vidzba - vzdialenost medzi génmi umoziuje, aby doslo kvzdjomnej vymene
homologickych usekov nesesterskych chromatid (crossing-over) a vzniku rekombinantnych gamét
(gaméty s neparentalnou kombinaciou viazanych génov),

¢) uplna vizba — gény su tak blizko pri sebe, Ze nikdy nesegreguju, dedia sa spolo¢ne a vznikaju len
gaméty parentalneho typu (gaméty s povodnym genotypom rodicov).

Rekombinantné gaméty st produktom reciprocnej vymeny genetického materidlu medzi
homologickymi chromozémami pocas profazy I. meiotického delenia. Tento proces sa oznacuje ako
crossing-over. Pocas meiozy sa homologické chromozémy paruju (synapsia) a vytvaraju bivalenty.
Nesesterské chromatidy homologickych chromozomov sa prekrizia, vytvoria sa chiazmy. Chiazma
predstavuje miesto, v ktorom dosSlo ku zlomu chromatid a vymene zodpovedajicich tsekov. Dve
rekombinované chromatidy maju reciproku Struktiru. Crossing-over sa preto opisuje ako zlom a znovu-
spojenie (obr. 8.2).

Parentalne gaméty su teda tvorené chromatidami, ktoré sa nezacastnili crossing-ovru, nazyvame ich
aj non-crossingoverové typy. Naproti tomu rekombinantné gaméty si produktom crossing-ovru, pri
ktorom doslo k rekombinacii a novému usporiadaniu génov a oznacuju sa aj ako crossingoverové typy.

Frekvencia rekombinantov pri dvoch viazanych génoch je rovnaka bez ohl'adu na to, ako su alely
navzajom usporiadané na homologickych chromozémoch. To znamena, Ze dvojnasobne heterozygotny
jedinec v alelach w a m mdze mat’ dva typy usporiadania alel:

W M alebo W m
W m w M

V prvom pripade sa dve dominatné alely nachadzajii na jednom chromozdéme a dve recesivne alely
na druhom homologickom chromozome. Toto usporiadanie sa oznaCuje cis-faza alebo coupling.
V procese crossing-ovru medzi tymito dvomi lokusmi vzniknu rekombinantné gaméty Wm a w M.
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Faza cis:

WM wm
F1: wM
wm
Gg;: parentalne: WM, wm
rekombinantné: Wm, wM

Druhy pripad, ked’ kazdy chromozém nesie jednu dominatnu alelu a jednu recesivnu alelu, sa
oznacuje trans-faza alebo repulsion. V procese crossing-ovru medzi tymito dvomi lokusmi vznikna
rekombinantné gaméty WM a w m.

Faza trans:
P Wm X wM
Wm wM
Fy: Wm
wM
Gg;: parentalne: Wm, wM
rekombinatné: wm, WM
A B
A B m
A B A b
A
— e ——mm
a b
a B a B

Obr. 8.2 Crossing-over medzi dvoma chromozémami — vysledkom su dve rekombinantné
a dve rodiCovské gaméty

Pri obidvoch viazbovych fazach su teda rozdielne rodiCovské a rekombinantné typy gamét aj vys-
ledky spitného krizenia.

Frekvencia rekombinantov sa pouziva na kvantitativne stanovenie vzdialenosti medzi dvoma génmi
na génovej mape, a teda na tvorbu genetickych (vazbovych) map a udava sa v mapovacich jednotkach.
Jedna mapovacia jednotka zodpoveda 1 % vyskytu crossing-ovrov medzi dvoma génmi. To znamena,
ze 1 mapovacia jednotka zodpoveda takej vzdialenosti medzi génmi, ked’ v jednom zo 100 pripadov
dochadza ku vzniku rekombinanta. Mapovacia jednotka sa oznacuje aj ako centimorgan [cM].

Cim s gény na chromozéme od seba viac vzdialené, tym vicsia je pravdepodobnost’ vzniku
crossing-ovru. Frekvencia crossing-ovru sa pohybuje v rozmedzi 0 az 50 %. Uplnej vizbe zodpoveda
0 %. Maximum rekombinacie medzi dvoma lokusmi je 50 %, ¢o zodpoveda vol'nej kombinovatel'nosti
génov.

Stiepne pomery pri vizbe vI6h su iné ako pri vol'nej kombinovatelnosti vIoh. Pri vizbe vIdh nie st
stabilné Stiepne pomery. Vysledky st podmienené silou vazby, ktora je priamo timerna vzdialenosti
vl6h na chromozéme. Preto ¢im blizsie buda vlohy na chromozéme umiestnené, tym silnejsia bude ich
vézba a naopak.
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Dvojbodovy test

Pocet rekombinantnych jedincov sa pouZziva na stanovenie vzdialenosti medzi dvoma génmi. V dvoj-
bodovom testovacom kriZzeni dostaneme dva parentalne typy v priblizne rovnakych frekvenciach a dva
rekombinantné typy, ktoré sa vyskytuju tiez priblizne v rovnakych frekvenciach. Vlastny fenotyp bude
potom zavisiet’ od usporiadania tychto dvoch alelickych parov, t. j. ¢i st vo faze cis (coupling) alebo
trans (repulsion).

Na stanovenie poctu rekombinantov sa pouziva vzorec:

pocet rekombinantov x 100
pocet vSetkych jedincov

= percento rekombinantov

Dvojbodovy test sa pouziva pri mapovani génov, ktoré lezia blizko pri sebe, priCom nezalezi na
orientacii, ale len na vzdialenosti.

Trojbodovy test

Trojbodovy test sa pouziva na konstrukciu chromozémovej mapy — schematického znazornenia
lokalizacie jednotlivych vIoh do prislusného chromozému. Miesto, kde dochadza pri crossing-ovri
k vymene medzi nesesterskymi chromatidami nie je konStantné a méze byt kdekol'vek na prisluSnom
chromozdéme. Ak st v linedrnom usporiadani dva vlohové pary, napr. 4-C, od seba vzdialené viac ako
iné dva pary, napr. B-C, je vécSia pravdepodobnost, ze miesto chiazmy nastane CastejSie medzi
vlohovymi parmi A-C ako medzi blizko seba leziacimi vlohami B-C. Medzi vlohami 4 a C bude vysSie
percento rekombinacii, a teda aj vysSia pravdepodobnost’ vzniku rekombinantov. Naopak vlohy B a C
zostanu CastejSie v pévodnej zostave, percento rekombinacii bude v tomto pripade nizsie. Do uvahy
pripada este moznost’ vyskytu dvojnasobného prekrizenia (crossing-ovru) medzi sledovanymi génmi.
Nizke percento rekombinantov znamena silni vidzbu a vysoké percento rekombinantov znamena slabu
vizbu. Z toho d’alej vyplyva, ze medzi percentom crossing-ovrov a vzdialenostou prislusnych viéh od
seba je taky tesny vztah, Ze je moZné percento rekombincii priamo povazovat' za dizkova mernt
jednotku vzdialenosti vi6h na chromozome.

/ Priklad:

Predstavme si hypoteticky rastlinny organizmus, pri ktorom si vo vidzbe tri gény ovplyviujlce
fenotyp plodov. Recesivna alela p podmieniuje purpurovu farbu plodu, dominantna Standardna alela
P 7Ita farbu plodu. Recesivna alela » podmienuje okruhly tvar plodu, na rozdiel od Standardnej
dominantnej alely R, ktord zodpoveda za ovalne plody. Recesivna alela j treticho vlohového paru
podmieniuje Stavnatost’ plodov, zatial¢o dominantna alela podmieiiuje suché plody. Zistite poradie
génov na chromozoéme a vzdialenost’ medzi jednotlivymi génmi.

Aby sme mohli zistit poradie a vzdialenost génov na chromozome, je potrebné uskuto¢nit
testovacie kriZzenie heterozygota vo vSetkych troch génoch s homozygotne recesivnym jedincom
a spocitat’ pocet potomkov v jednotlivych fenotypovych kategoriach.

Testovacie kriZenie: prj/prj X prj/prj

Fenotyp: 7Ité, ovalne, suché plody purpurové, okrihle, §tavnaté
(Standardny fenotyp)
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F, generacia:

Fenotypova Fenotyp plodov Pocet Genotyp geméty
kategoria jedincov  heterozygotného rodica
Parentalne 1 Z1té, ovalne, §tavnaté 179 p T
femotypy | 2 ] Purpurové, okrihle, suché 173 Pri
3 Purpurové ovalne, suché 52 prj
4 Z1té, okrahle, $tavnaté 46 prj
5 Purpurové, ovélne, $tavnaté 22 prj
Rekombinantné 6 Z1té, okruhle, suché 22 prj
fenotypy 7 thé, ovalne, S§tavnaté 4 p+ r J
8 Purpurové, okrithle, suché 2 Prj
Spolu: 500
Riesenie:
P Qprj Spri
prj X prj
parentalne fenotypy:
prt 79
352=170,4%
prj 173
rekombinantné fenotypy:
jednoduchy crossing-over v oblasti |
prj 52
98 = 19,6 %
prj 46
jednoduchy crossing-over v oblasti 11
prj 22
44 = 8,8 %
prj 22
dvojnasobny crossing-over
pry 4
6=12%
prj’ 2

Prvym krokom k zisteniu vzdialenosti medzi génmi je urcenie poradia, v akom su tieto gény
lokalizované na chromozome. Na zaklade ziskanych vysledkov (podl'a po¢tu jednoduchych a dvojitych
crossing-ovrov a aj podla poctu jedincov v jednotlivych fenotypovych kategoériach) mozme tvrdit, ze
gény su umiestnené v poradi p j r a st vo vazbovej faze cis.

Medzi génmi p a j nastal crossing-over v 19,6 % + 1,2 % = 20,8 % (musime pripocitat’ aj percenta
z dvojndsobného prekrizenia). Medzi génmi j a » to bude 8,8 % + 1,2 % = 10,0 %. Jedno percento
crossing-ovrov povazujeme za jednotku vzdialenosti medzi génmi 1 centimorgan [1 cM], podl'a toho
bude vzdialenost’ medzi p a j 20,8 centimorganov a vzdialenost’ medzi j a 10 centimorganov a medzi p
a r 30,8 centimorganov.

P

20,8 j

10,0

30,8
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Interferencia a koincidencia

Zistilo sa, ze vyskyt jedného crossing-ovru potlaca vznik d’alSieho crossing-ovru v prilahlych
oblastiach. Tento jav sa nazyva interferencia. Interferencia sa prejavuje zvlast’ silno v pripade malych
vzdialenosti medzi génmi. Velkost interferencie sa dd vyjadrit pomocou koeficientu koincidencie,
ktory vyjadruje pomer poctu pozorovanych dvojitych crossing-ovrov ku poctu teoreticky ocakavanych
crossing-ovrov.

V uvedenom priklade trojbodového testu, ak by crossing-over medzi génmi p a j prebiehal nezavisle
od crossing-ovru medzi génmi j a r, potom by sa pravdepodobnost’ vyskytu dvojitého crossing-ovru
rovnala sucinu pravdepodobnosti vyskytu jednoduchych crossing-ovrov medzi génmi p-j a j-r, t. j.
0,208 x 0,1000 = 0,0208. V tomto pripade by sme teda ocakavali 2,08 % dvojitych crossing-ovrov.
Zistili sme len vyskyt 1,2 % dvojitych crossing-ovrov (v 6 pripadoch z 500). Teda percento pozorované
v pokuse je nizSie ako ocCakavané a je spdsobené prave interferenciou. Hodnota koeficientu
koincidencie je v tomto pripade 0,012/0,0208 = 0,577, t. j. prebehlo len 57,7 % dvojitych crossing-
ovrov zo vetkych moznych, zvy$nych 42,3 % dvojitych crossing-ovrov sa v dosledku interferencie
neuskutocni.

Koeficient koincidencie sa udava v rozmedzi od 0, ked’ neprebehne ziadny dvojity crossing-over, az
po 1, ked’ prebehnu vsetky oCakavané crossing-ovre.

Priklady a otazky:

1. Vyberte spravnu odpoved.
Vizba génov sa prejavuje:
a) iba v pripade mnohondsobného alelizmu,
b) zmenou Stiepnych pomerov v désledku génovej interakcie,
¢) odchylkou od pravidla voI'nej kombinovatelnosti,
d) vyssou frekvenciou rodiCovskych kombinacii alel spétnych krizencov alebo potomkov
krizenia.
2. Vyberte spravnu odpoved'.
Génova vizba je dosledkom:
a) nezavislej segregacie chromozémov pri meioze,
b) crossing-ovrov medzi homologickymi chromozémami pri meioze,
¢) spoloc¢ného prenosu alel jednym chromozémom,
d) terminalizaciou chiaziem.
3. Jedinec heterozygotny v 4 génoch, AaBbCcDd, je krizeny v testovacom krizeni s homozygotne
recesivnym jedincom aabbccdd. Z krizenia vzniklo 1000 potomkov s nasledujucimi genotypmi:

aBCD 42
Abcd 43
ABCd 140
abeD 145
aBcD 6
AbCd 9
ABcd 305
abCD 310

a) Ktoré gény su vo vizbe?

b) Aké boli genotypy rodicov heterozygotného jedinca, ktory vstupoval do testovacieho
krizenia?

c) Nakreslite vdzbovii mapu a vypocitajte vzdialenosti jednotlivych génov v mapovacich
jednotkéach.

d) Vypocitajte interferenciu.

4. Aké typy gamét a s akou frekvenciou tvori dvojnasobny heterozygot CeDd, ak st lokusy:
a) nardznych chromozémoch,
b) wvzdialené 10 cM,
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10.

11.

¢) vzdialené 60 cM,
d) vzdialené 0 cM.
Priklad pocitajte pre obe vizbové fazy.

. Z testovacieho krizenia (SsVv x ssvv) sme ziskali 1000 jedincov, z nich 900 nieslo oba dominantné

alebo recesivne znaky, 50 bolo fenotypicky S-vv a 50 ssV-. Aka je vizbova faza a sila vizby medzi
lokusmi S'a V?

. Gény 4 a B lezia na druhom chromozéme vzdialené od seba 10 cM, zatial¢o gény C a D si

vzdialené od seba 20 cM a su lokalizované na III. chromozéme. Krizené st rastliny A4BBCCDD x
aabbccdd. Zistite Stiepny pomer v B, generacii.

. Ak su lokusy 4/a a B/b vzdialené od seba 9 mapovacich jednotiek a jedinec Ab/aB je krizeny

v testovacom krizeni. Zistite vizbovl fazu jedinca. Vypocitajte, kol’ko vznikne rekombinatnych
a rodic¢ovskych jedincov.

. Interferencia vyjadruje (vyberte spravnu odpoved):

a) ako casto vytvorenie jednej chiazmy brani vytvoreniu d’alSieho crossing-ovru v danej oblasti,
b) pravdepodobnost’ spravneho urcenia vzdialenosti medzi troma génmi,

¢) pocetnost’ crossing-ovru,

d) ¢i st gény vo vizbe.

. Zistite vysledok reduk¢éného delenia trihybrida VvXxRr, ak viete, Ze gény V a X st lokalizované na

jednom chromozoéme, zatial¢o gén R s nimi nie je vo vizbe. NapiSte genotypy gamét, ktoré¢ mézu
vzniknat’ v pripade, ze je medzi génmi V a X
a) uplna vizba,
b) slaba vézba.
Ulohu rieste pre vizbova fazu trans i cis.
Gény a a b st vo vézbe (10 % rekombinacie). Aké budu fenotypy a pravdepodobnost’ ich vyskytu

z nasledujuceho krizenia?
.

IS}
S
IS}
S

+b X

N
N
S

Vypliite prazdne policka v tabul’ke.

Genotyp rodica Pocet moznych druhov gamét Najmenej frekventovany typ gamét

12. V testovacom krizeni Drosophila melanogaster boli ziskané takéto hodnoty:

+

218
f 236
f 168
+ 178
f 95
+ 101
+ 3
f 1
Spolu 1000

S+S+S+S+
S ++3 3 ++ 3

Zostrojte génova mapu, napiste genotypy rodicov a zistite vizbovu fazu.
Poznamka: V pripade samcekov Drosophila melanogaster crossing-over neprebieha.
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13. Mate k dispozicii génovu mapu:

10 5 20 10 20 5

a k b d m f

Vypocitajte:
a) frekvenciu j b gamét z genotypu J B/j b,
b) frekvenciu 4 M gamét z genotypu a M/A m,
c) frekvenciu J B D gamét z genotypuj B d/J b D,
d) frekvenciu J B d gamét z genotypuj B d/J b D,
e) frekvenciu j b d/j b d genotypov v krizenijBd/JbD x jBd/JbD,
f) frekvenciu 4 k F gamét z genotypu 4 K F/a k f.

14. Boli krizené jedince Drosophila melanogaster:
atbh ach,
+c+ X -
vypocitajte pocet samcich a samicich potomkov pri danom génovom usporiadani, ak viete, Ze
medzi génmi a a ¢ je vzdialenost’ 14 mapovacich jednotiek, medzi génmi ¢ a b je vzdialenost’ 12
mapovacich jednotiek, koeficient koincidencie je 0,3 a celkovy pocet potomkov je 2000.

15. Jeden z prvych opisanych pripadov vizby génov bol pozorovany pri hrachu, v roku 1905, medzi
génmi pre farbu kvetov (ruzové versus Cervené) a tvar pel'u (podlhovasty versus gulaty), ktoré st
od seba vzdialené 12 mapovacich jednotiek. Ruzové kvety su vysledkom genotypu BB a Bb,
Cervené bb, podlhovasté pelové zrna EE a Ee, okruhle ee. Aké mdzeme ocCakavat genotypy
a fenotypy z krizenia F, hybrida s jedincom s ¢ervenymi kvetmi a gulatymi pelovymi zrnami, ak
F; hybrid bol ziskany z krizeni:

a) ruzové kvety, prediZené zrna x ¢ervené kvety, okrahle — F,: ruzové kvety, podlhovasté zrna,
b) ruzové kvety, gulaté zrna x &ervené kvety, predizené — F;: ruzové kvety, podlhovasté zrna.

16. Gény cn (cinnabar) a bw (brown), zodpovedné za farbu oc¢i drozofily, su lokalizované na tom
istom chromozéme, ale vzdialenost’ medzi nimi je takd, ze nevykazuji viazbu. Porovnajte mozné
potomstvo vzniknuté krizenim samic¢ky cn bw/+ + so samcekom cn bw/cn bw. Symbol + znamena
Standardnu alelu. Alely cn a bw st recesivne. Musky s genotypom cn/cn maja oéi Sipkovocerveneé,
bw/bw hnedé oci a dvojity mutant cn bw/cn bw biele oci.

17. U drozofily lezia gény ct (cut — zrezané kridla), y (yellow — ZIta farba tela) a v (vermillion —
jasnocervena farba oc¢i) na X chromozome. Samicky heterozygotné pre vsetky tri znaky boli
krizené so samcekmi so Standardnym fenotypom a bolo ziskané takéto samcie potomstvo:

ct h% A 4
ct b% + 93
ct + \ 54
ct + + 349
+ y v 331
+ b% + 66
+ + v 97
+ + + 6
Spolu: 1000

a) Aky genotyp mali samicky?
b) Aké je poradie génov?
c) Vypocitajte rekombina¢né frekvencie a interferenciu medzi génmi.
d) Nakreslite génovli mapu.
18. Aké gaméty vytvara jedinec s genotypom AB/ab, ak:
a) gény lezia na r6znych chromozémoch,
b) gény lezia na tom istom chromozéme a neprebieha medzi nimi rekombinacia,
c) gény lezia na tom istom chromozéme vo vzdialenosti 14 cM.
19. Kolko vizbovych skupin mézeme najst’ pri mapovani:
a) v haploidnom organizme so 17 chromozémami v somatickej bunke,
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20.

21.

22.

23.

b) v bakteridlnej bunke s kruhovou molekulou DNA,

¢) v diploidnej bunke potkana so 42 chromozémami?
Normalna vys$ka rastliny pSenice je podmienena pritomnostou aspon jednej dominantnej alely, 4
alebo B. Homozygotne recesivne rastliny v oboch vlohovych péaroch (ab/ab) st trpasli¢ieho
vzrastu. Gény lezia na tom istom chromozéme a rekombinacna frekvencia medzi nimi je 16 %.
Aka je ocakavana frekvencia trpaslic¢ich rastlin v potomstve krizenia Ab/aB x AB/ab?
V testovacom krizeni jedinca heterozygotného pre vSetky tri viazané gény, najCastejsie
vystiepovalo potomstvo s genotypom Abc/abc a aBC/abc, najmenej ABC/abc a abc/abe. Aky je
genotyp heterozygotného rodica a aké je poradie génov?
Zostrojte chromozémovi mapu pomocou nasledujucich rekombinacnych frekvencii medzi
jednotlivymi génmi: r-c 10, c-p 12, p-r 3, s-c 16, s-r 8. Zistite, ¢i vzdialenosti medzi jednotlivymi
génmi su Uplne aditivne. Preco je to tak?
V pripade nematddy Caenorhabditis elegans, mutacia dpy-21 ovplyviiuje zmeneny tvar tela a unc-
34 zodpoveda za koordinaciu pohybu. Oba gény su vo vizbe, rekombinacna frekvencia medzi
nimi je 24 %. Ak v pripade heterozygota dpy-21 +/+ unc-34 dojde k samooplodneniu, aka cast’
potomstva bude mat’ zmeneny tvar tela a nekoordinované pohyby?
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9.
DEDICNOST KVANTITATIVNYCH ZNAKOV

Kracové slova: aktivne alely, dedivost, odozva na selekciu, polygény, rozptyl, spojita premenlivost.

Znaky avlastnosti, ktoré sme sledovali v predchadzajticich kapitolach boli charakteristické
mendelistickou dedi¢nostou aich vonkaj§i prejav bolo mozné zatriedit do niekolkych zretelne
odlisnych fenotypovych kategorii. Tieto znaky sa najcastejSie vyznaCuju alternativhou premen-
livost’ou, t. j. farba oci u ¢loveka méze byt hneda, alebo modra, drozofily m6zu mat’ normalne, alebo
zakrpatené kridla, rastliny mozu byt voci patogénovi odolné, alebo nachylné. Znaky vyznacujice sa
takouto premenlivost'ou oznacujeme ako kvalitativne znaky.

Gaussova krivka
14 .
0,9 1
0,8
0,7
0,6
0,5

0,4 |
02 N
"o nnnl]”HH HHHI]DUE.

fekvencia
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smerodajna odchylka [s]

Obr. 9.1 Znazornenie premenlivosti kvantitativneho znaku

Vicsina znakov a vlastnosti vSak vykazuje ovela SirSie spektrum moznych fenotypovych kategorii.
Takymi st napr. hmotnost’ tela novorodeniat, znaska vajec u kura domaceho, obsah bielkovin v zrne
kukurice. Rozdelenie fenotypov tychto znakov sa vyznacuje spojitou premenlivost’ou a jej grafickym
znazornenim je Gaussova krivka (obr. 9.1). Tieto znaky nazyvame kvantitativne znaky.

Kvantitativne znaky

Cim sa vyznacuji kvantitativne znaky?

e si podmienené polygénmi = maju vel'a fenotypovych kategorii, ktoré st kddované velkym poctom
genotypov,

e ich premenlivost’ je okrem genetickej zloZky v porovnani s kvalitativnymi znakmi v ovela vacsej
miere podmienena aj faktormi prostredia,
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e su determinované velkym poctom génov, ktorych aditivny efekt sa v hlavnej miere podiel'a na ich
fenotypovom prejave,
e je mozné ich Studovat’ na vzorkach suborov populacii a pomocou Statistickych metod ako napr.
priemer, rozptyl, korelacie, pomocou regresnej analyzy a odhadov premenlivosti.
Zakladnou otazkou pri $tudiu kvantitativnych znakov je, aka Cast’ premenlivosti medzi individuami
jednej populacie je determinovand geneticky a aka Cast’ vplyvom prostredia. Tieto podiely sa daju
vyjadrit’ jednoduchym vzt'ahom:

P=G+E
kde
P je celkova fenotypova premenlivost’ (rozptyl),
G je genotypova premenlivost’ (rozptyl),
E je zlozka premenlivosti podmienena prostredim.
Heritabilita

Podiel casti fenotypovej variability na celkovej variabilite, za ktori si zodpovedné genetické
faktory, oznatujeme ako dedivost’, heritabilita (4%). Ide o dedivost’ v §irSom slova zmysle. Tato sa da
vyjadrit’:

kde
Ué = genotypova premenlivost’ (rozptyl),

0'12;. = celkova fenotypova premenlivost’ (rozptyl).

Kvantitativne znaky su podmiené velkym poctom génov malého uc€inku, polygénmi. Dominantné
alely podielajuce sa na zvySovani hodndt kvantitativnych znakov oznacCujeme ako aktivne, alebo
kontribu¢né, recesivne alely s z hl'adiska ich prispevku na hodnotu kvantitativneho znaku neutralne,
resp. nekontribuc¢né. Efekt kontribu¢nych alel na konecny fenotypovy efekt byva najcastejsie aditivny
(G¢inok aktivnych alel sa scituje), zriedkavo multiplikativny (ac¢inok aktivnych alel sa nasobi).

Urcenie poctu polygénov determinujucich kvantitativny znak

Pri krizeni odrody pSenice s tmavohnedo sfarbenym zrnom s odrodou, ktora mala biele zrno, bolo
v F, generacii ziskanych 5 zrete'ne odliSitelnych fenotypovych kategorii, z ktorych 4 boli s r6znymi
farebnymi odtiefimi hnedej a 1 kategoria bola s bielym zafarbenim. Stiepny pomer 15 hnedych : 1 biele-
mu zrnu svedc¢i o pritomnosti 2 alelickych parov podmienujacich zafarbenie zrna, t. j. jedného znaku
(pozri kap. 7), ktory je vSak odlisny od dihybridného Stiepneho pomeru 9 : 3 : 3 : 1. Ak sa zobrali do
uvahy aj frekvencie fenotypovych kategodrii tvorenych roznymi odtieimi hnedej farby, zistil sa feno-
typovy Stiepny pomer 1:4:6:4: 1, o zodpoveda rozvedeniu bindmu (a + b)*. Z toho vyplyva, Ze na
sfarbeni zrna sa podielali 4 aktivne alely dvoch lokusov. Dva gény zabezpecujuce kontrolu tvorby
pigmentu boli oznacené ako R (red) a C (crimson).
Schéma takéhoto krizenia bola takéato:

P: RRCC X rrec
tmavohneda biela
Fy: RrCe
stredne hneda
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F. 1/16 RRCC :

tmavohneda

4/16 R-C- :

intenzivne hneda

6/16 R-c- :

stredne hneda

4/16 r-C- : 1/16 rrec
bledo hneda biela
4 aktivne alely 3 aktivne alely 1 aktivna alela

2 aktivne alely neutralne alely

V inych pokusoch bol zisteny Stiepny pomer 63 : 1 (aktivne : neutralne alely). Ked sa v tomto
pripade zobrali do uvahy aj diskrétne fenotypové kategorie (s réznym poctom aktivnych alel), ziskal sa
Stiepny pomer 1 : 6 : 15 :20 : 15 : 6 : 1, pri ktorom frekvencie jednotlivych kategodrii zodpovedaji
rozvinutému binému (¢ + b)° = Ze kvantitativny znak je v tomto pripade podmieneny 6 aktivnymi
alelami. V predchadzajucom pripade tvorili kategdrie sextrémnym fenotypovym prejavom
(tmavohnedé zrno — 4 aktivne alely a biele zrno — neutralne alely) podiel po 1/16 z celkového rozsahu
populécie. V d’alsom pripade, kde sa na manifestacii kvantitativneho znaku podiel’ali 3 gény a 6 alel bol
podiel oboch extrémnych fenotypovych kategorii po 1/64 z celkového poctu.

Zaver: Na zaklade podielu extrémnych fenotypovych Kkategérii na celkovom rozsahu
populacie, m6Zeme urcit’ pocet aktivnych alel podielajucich sa na prejave kvantitativneho znaku.

Tabulka 9.1
Prehlad poctu alel a fenotypovych kategérii

Poéet alelovych parov | Poéet aktivnych alel Podiel kategorii Pocet fenotypovych | Fenotypové pomery
s extrémnym kategorii na zaklade
prejavom rozvinutého binému
1 2 (112 = 1/4 3 (a + by’
2 4 (1/2)* = 1/16 5 (a+b)
3 6 (1/2)° = 1/64 7 (a+b)
4 8 (1/2)® = 1/256 9 (a+b)®
n 2" (1/2)*" = (1/4)" 2n+1 (a +b)*"

Ako stupa pocet génov zodpovednych za prejav kvantitativneho znaku, podiel extrémnych
fenotypovych kategérii klesd vel'mi rychlo. Pri piatich génoch (10 aktivnych alelach) je ich podiel
1/1024 a pri desiatich je to 1/1 048 576.

# Priklad:

Dva gény, kazdy s dvomi alelami determinuju vysku rastlin aditivne. Homozygot A4ABB je 50 cm
vysoky, homozygot aabb je vysoky 30 cm. Ktoré genotypy budi mat vySku 40 cm? S akou
frekvenciou sa budu tieto genotypy vyskytovat'?

Maximalna vyska — minimalna vyska = 50 — 30 cm/4 (t. j. 4 aktivne alely) = 5 cm. Ak jedna aktivna
alela zvySuje vysku o 5 cm, vysku 40 cm budu mat’ vSetky genotypy s dvomi aktivnymi alelami, t. j.
AAbb, AaBb, aaBB. Sumarne sa tieto tri genotypy budu vyskytovat s frekvenciou 6/16. Jednotlivé
genotypy sa vyskytnu s nasledujucimi frekvenciami: 1/16 A4bb (1/4 AA x 1/4 bb), 4/16 AaBb (1/2 Aa x
1/2 Bb) a 1/16 aaBB (1/4 aa x 1/4 BB). Tieto frekvencie je mozné odvodit’ pomocou vidlicovej metody
(pozri kap. 3).

So stipajicim poctom génov zaroven klesd aj moznost zretelného rozliSenia fenotypovych
kategorii, preto sa na urCenie poctu polygénov pouzivaju iné metody, napr. takyto vzorec:

P, -P|

"T8 -

kde n = pocet alelickych parov,
0;2 = rozptyl F, generacie,
o, = rozptyl F| generacie.

# Priklad:

Pri hybridoch petinie Petunia axillaris x Petunia violacea, ako aj v pripade rodicov bola merana
velkost’ kvetnych kortin a vypocitand priemerna hodnota a variancia:
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P1 P2 Fl F2
X 7,871 2,669 5,467 4,953
o 0,224 0,080 0,048 0,525

Aky je pocet polygénov podiel’ajucich sa na danom znaku?
n=(7,871 -2,669)* / 8(0,525 — 0,048) = 7,09
Mozeme konstatovat', ze na vytvarani danej vlastnosti sa podiel’a priblizne 7 polygénnych lokusov.
Ako vypoditat’ heritabilitu

Okrem mnohych metdd zalozenych na analyze rozptylu, heritabilita sa méze vypocitat’ aj pomocou

jednoduchého vztahu:

W =b,
kde b vyjadruje vztah zavislosti priemernej fenotypovej hodnoty potomstva od priemerné¢ho fenotypu
rodicov, alebo

W’ =2b,
kde b vyjadruje regresiu priemerného fenotypu potomstva na jednom z rodiCovskych fenotypov (P,
alebo P»).

# Priklad:

Nasledujuce udaje boli ziskané pri Stadiu telesnej vysky u dospelych jedincov v dvoch dedinach
vychodnej Afriky. Na zaklade vypocitanych hodndt regresnej zavislosti vypocitajte dedivost’ telesnej
vysky.

Regresie (b) potomstvo — rodi¢ =+ stredna chyba

Otec Matka Priemer rodic¢ov
Synovia 0,323 +£0,058 0,454 £ 0,057 0,705 + 0,838
Dcéry 0,291 + 0,044 0,420 + 0,048 0,063 + 0,085
Vsetky deti 0,303 £ 0,036 0,424 + 0,038 0,654 + 0,052

Vyuzijeme vztah zavislosti potomstva na jednom rodicovi (regresia -b), priCom plati

n = 2b
Hodnoty /> Otec Matka
Synovia 0,64 0,90
Dcéry 0,58 0,84
Priemer 0,61 0,84

Odhady dedivosti na zaklade regresie potomstvo — matka s vysSie ako pri regresii potomstvo —
otec, o moézeme pripisat’ matroklinnému efektu.

Odozva na selekciu

Velkost zmien, ktoré sa vyskytnu v nasledujicej generacii po selekcii — selekény zisk, je zavisly od
dvoch faktorov, a to: dedivosti a selekéného rozdielu, pricom tento je definovany ako rozdiel medzi
priemernym fenotypom vybranych rodicov a priemernym fenotypom neselektovanych jedincov
konkrétnej populacie.

Plati vztah:
selekény zisk = heritabilita x selekény rozdiel



86 Dedicnost kvantitativnych znakov

# Priklad:

Aka je odozva na selekciu v potomstve ziskaného z kriZzenia vybranych rastlin odrody pSenice
Solida, ak v pdvodnej populdcii tejto odrody bola zistena hmotnost’ tisic semien (HTS) 55,8 g a vo
vybranych rastlinach 59,9 g. Dedivost’ tohto znaku je 0,82.

selekény zisk = 0,82 x (59,9 — 55,8) =3,36 g
HTS sa v F; generacii zvysi o 3,36 g a bude mat’ hodnotu 59,1 g.

# Priklad:

Pri drozofile obycajnej bola uplatnena selekcia na velkost tela. Zisteny rozdiel medzi priemernou
telesnou hmotnost'ou F; generacie a originalnej populacie bol 2,0 mg — 1,3 mg = = 0,7 mg, Co je
vlastne odozvou na selekciu. Selekény rozdiel predstavujuci rozdiel hodnét medzi skupinou
vybranych jedincov a pévodnou populaciou bol 3,0 mg — 1,3 mg = 1,7 mg.

Hodnoty ziskané zo zist'ovania selekéného zisku ndm poskytuju iny spésob vypoctu heritability:

h* = selekény zisk/ selekény rozdiel;
h*=0,7mg/ 1,7 mg=0,41

# Priklad:

Po krizeniach dvoch odrdd tabaku boli v F; a F, generacii zistené tieto pocty listov na jednotlivych
sledovanych rastlinach.
Pocty listov:
F: 18, 15, 16, 18, 15

16, 14, 16, 18, 17

16, 13, 16, 14, 16

15,16, 15,15, 16

15,16, 16, 15, 16

Fy: 16,20,19,17, 14
16, 14, 14, 15, 17
20,13, 12, 15, 16
21,18, 15, 14, 18
14,17, 13, 15, 13.

Aké st hodnoty rozptylu pre jednotlivé populacie? Aka je hodnota genetickej podmienenosti tohto
znaku (heritabilita)?

Hodnotu rozptylu vypocitame podl'a vzt'ahu:

1 n 2_1 n 2
GZ—E(;XI- n(;xij \J:

kde n = velkost suboru, fo je sucet mocnin zakladnych hodnét a (in)z je mocnina sumy

zékladngch hodnot. Pre Fy n=25, 3 x? = 6213, Yx, =393, x=15,72, (Yx, J = =154 449, 5" =

{6213 — 6177,96}/24 = 1,46. Podobne vypocitame aj rozptyl pre F,, kde vysledna hodnota je 5,97.
Ak prepokladame, Ze rodicovské odrody boli homozygotné, potom F; generacia je uniformna

arozptyl zisteny v tejto generacii je podmieneny iba prostredim (o :). Rozptyl v F, je tvoreny tak
pty y viejto g Jep y p E pty J y

rozptylom genotypovym (o) ako aj prostredim (0};), teda a,z, = O'é + O'é.
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Potom:
o, =0,-0,=597-1,46=451.

Dedivost’ znaku h* = 0'(2; / 0}2, =4,51/5,97=0,76.

# Priklad:

cvv e

hodnoty 35 cm. Najdlhsie rastliny s dizkou 85 cm boli tri. Kolkymi polygénmi je podmieneny
hodnoteny kvantitativny znak?

Extrémne hodnoty dosiahlo spolu 8 rastlin, t. j. 1/1000 na kazdu extrémnu kategoriu. To zodpoveda
piatim alelovym parom, ked'ze (1/4)° = 0,00097 = cca 0,001.

# Priklad:

Predstavme si hypoteticky objekt. Nech tri nezavisle segregujiice gény A4, B, C, kazdy s dvomi
aktivnymi alelami podmienuji vysku rastliny. Zakladna vyska je 2 cm. Kazda aktivna alela
zdvojnasobuje existujiucu vysku, napr. Aabbcc =4 cm, AABbcc = 16 cm. Aka bude ocakavana vyska
rastlin F; generacie v krizeni medzi homozygotnymi formami AABBCC x aabbcc?

Aka bude ocakavana frekvencia genotypov v F, generacii?

Kede zékladna vyska je 2 cm, vyska rastliny = 2", kde n = pocet aktivnych alel. Teda F, rastliny
budd mat’ vysku = 2* = 16 cm. Pri troch génoch je mozné pocet fenotypovych tried zistit’ rozvinutim
binému (a + b)°, teda vytvori sa 7 tried, ktoré budi zastapené v nasledujicej frekvencii a rastliny buda
mat’ tieto vysky:

1/64

— 2cm (bez aktivnej alely),
6/64 — 4cm (1 aktivna alela),
15/64 — 8cm (2 aktivne alely),
20/64 — 16cm (3 alely),
15/64 — 32cm (4 alely),
6/64 — 64cm (5 alel),
1/64 — 128 cm (6 alel).

Priklady:

1. Na zaklade hodn6t hmotnosti plodov rodi¢ovskych genotypov a F; generacie pri dvoch druhoch
rastlin urcte, ¢i dany znak je podmieneny polygénmi s aditivnym, resp. multiplikativnym ucinkom.
a) P, = 100g P, = 160g F,= 130g
b) Py= 10g P, = 305¢g F,= 40g
2. Pri hodnoteni variability odréd jaémetia Rapid (P;) a Orbit (P,) a ich hybridov v znaku dizka
vegetacnej doby (v diloch) boli vypocitané tieto parametre:
2

X o
P, 123 11,08
P, 137 10,12
F, 130 5,14
F, 133 40,85
B, 126 18,25

Vypocitajte heritabilitu znaku.

3. Vypocitajte priemernti vysku rastlin pre generacie F,, F, a B, pri aditivnom G¢inku polygénov, ak
st rodiCovské rastliny vysoké 70 a 110 cm. Aky je prispevok jednej alely, ak sa rodicia lisia 8
aktivnymi alelami?
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. Vypocitajte priemerné hodnoty znaku pre generacie F,, F, a B; pri multiplikativnom t¢inku poly-

génov, ak zakladna vyska rodiCa bez aktivnej alely bola 30 cm, rodi¢a so 6 aktivnymi alelami 158
cm. Jedince s jednou aktivnou alelou maji pri tomto type dedi¢nosti vysku rastliny o 4 cm vacsiu
ako je zakladna vyska.

. Predpokladajme, Ze variabilita hmotnosti semena fazule je geneticky podmienena. Z populacie, kde

priemerna hmotnost’ semena bola 0,88 g boli vybrané 2 semena, kazdé po 1,02 g. Rastliny vzidené
z tychto dvoch semien boli navzadjom krizené a ich semena odvazené. Priemernd hmotnost’ tychto
semien bola 0,96 g. Aka je heritabilita hmotnosti semena fazule?

V populacii 48 diovych kurciat bola zistend priemernd hmotnost' 1300 g. Z tejto populacie boli
vybrané jedince s hmotnostou 1420 g. Pre znak hmotnost’ tela bola zistena dedivost’ 4* = 0,4. Aky
bude selekény zisk v populacii potomkov ziskanych z krizenia vybranych jedincov s hmotnostou
1420 g?

. Na zaklade grafického znazornenia (obr. 9.2, 9.3) premenlivosti znakov diZka klasu a podet klaskov

v klase F, generacie pSeni¢no-razného hybrida tritikale urcte, ktory zo znakov je kvalitativny
a ktory kvantitativny.

Variabilita poctu klaskov v klase

140 +
120 + "-" ‘.*‘
R 100 . N
% 80 | y = = = 1rok
£ 60 . 2.rok
= 404 .’
Il
20 + i
pmm ™ *
0 ‘ | 1 1 ¥ |
ki14 ki18 k22 k26 k30 ki34 ki38
pocet klaskov
Obr. 9.2 Grafické znazornenie premenlivosti znaku
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Obr. 9.3 Grafické znazornenie premenlivosti znaku
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10.
POPULACNA GENETIKA

Kriacéové slova: alelické a genotypové frekvencie, autogamna populacia, faktory narusajuce
geneticku rovnovahu, geneticka rovnovaha, Hardyho-Weinbergov zakon, panmikticka populacia.

Populacnad genetika je Castou genetiky, ktord sa zaobera Studiom genetickych javov na urovni
populacii. Pod pojmom populacia chiapeme skupinu jedincov patriacich k jednému druhu,
navzajom sa oplodiujucich, obyvajucich spolo¢ny geograficky priestor v jednom ¢asovom tseku.

Populacna genetika sleduje:

e geneticku Struktaru populacii, t. j. alelické a genotypové frekvencie,
e genetickt rovnovahu v populaciach,
e vplyv systematickych a ndhodnych Cinitel'ov na Strukturu populacii.

Pri sledovani genetickych javov je vyhodné podmienky, pri ktorych populacie sledujeme, ¢o najviac
zjednodusit’ a prisposobit’ idealnemu stavu. V modelovej (idealnej) aj realnej populacii zvycajne
sledujeme frekvencie alel iba jedného lokusu. Takéato populacia musi spinat’ tieto kritéria:

1. musi byt panmikticka, t. j. kazdy jedinec populdcie musi mat’ rovnaku pravdepodobnost’ krizit’ sa

s hociktorym inym jedincom danej populacie,

2. populacia by mala mat’ neohranicenu vel'kost’,
3. v populacii by nemali posobit’ rusivé Cinitele, ktoré rozdel'ujeme na systematické (selekcia, muta-
cie, migracia) a stochastické (geneticky drift).

Hardyho-Weinbergov zakon

Pri dodrzani vSetkych kritérii sa v populacii dostavi geneticka rovnovaha, t. j. pomer dominantnej
arecesivnej alely, alebo pomer genotypov (dominantnych, heterozygotnych a recesivnych) sa v rade
generacii po sebe zachovava ten isty. Takyto rovnovazny stav genotypov, resp. alel v populaciach sa
nazyva Hardyho-Weinbergov zakon.

Ak si frekvenciu dominantnej alely A oznacime ako p a frekvenciu recesivnej alely a ako g, potom
matematickym vyjadrenim rovnovazneho stavu je rovnica:

pA) tqla)=1
Rovnovazny stav genotypov sa da odvodit’ rozvinutim binému

prq’=1,
teda
P2+ q=1,
alebo ak pouzijeme symboly 4 a a, tak

p*AA : 2pgda : ¢’aa = 1.
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Zo zapisu rovnice vyplyva, Ze frekvencia jednotlivych genotypov sa v tomto zdkone vyjadruje
v relativnych hodnotach, pricom celkovy pocet jedincov tvoriacich dant populaciu (100 %) = 1.

Vzorec na vypocet populacnej rovnovahy moézeme pouzit’ jedine v pripade, ak pre sledovany alelovy
par je typicky intermediarny typ dedicnosti a teda je presne urené aku Cast’ tvoria dominantni
homozygoti, heterozygoti a recesivni homozygoti:

2pq =24p’q’

Pri Gplnej dominancii, ak si frekvenciu p’, resp. 2pg odvodime na zéklade ¢°, je vysledkom vzdy
potvrdenie stavu rovnovahy a v takom pripade nemdzeme populacnu rovnovahu stanovit. Rovnovazny
stav mdzeme vypocitat’ aj podl'a vzorca:

H

JDR ~

kde H je frekvencia heterozygotov (2pg), D je frekvencia dominantov (p®) a R je frekvencia recesivov

(@)

2,

Vypocty alelickych a genotypovych frekvencii

Pri tychto vypoctoch musime v prvom rade brat’ do uvahy to, aky typ dedicnosti je charakteristicky
pre sledovany znak, t. j. iplna dominancia, netiplna dominancia, alebo kodominancia. Problém je v tom,
ze pri uplnej dominancii nemoézeme na zaklade fenotypov urcit’ frekvencie dominantnych homozygotov
a heterozygotov. Na zaklade frekvencie recesivnej alely ¢ mézeme iba teoreticky predpokladat’, aky by
mal byt podiel dominantnych homozygotov a aky podiel heterozygotov. Naopak, pri intermediarnej
dedicnosti a pri kodominancii je situacia ovela jednoduchsia, ked’ze jednotlivé fenotypy nam priamo
identifikuju genotypy.

/ Priklad:

Pripad uplnej dominancie.

Albinizmus je zriedkavé ochorenie l'udi, podmienené recesivnou alelou. V populacii bielych
obyvatelov Severnej Ameriky sa vyskytuje vo frekvencii 1 : 40 000, t. j. zo 40 000 jedincov je
jeden albin. Vypocitajte alelické aj genotypové frekvencie danej populacie.

Relativna frekvencia recesivnych jedincov ¢° je 1/40 000, t. j. 0,000025.

Ak g°=0,000025,
Potom g=+/q> ,t.].0,005
p=1-¢=0,995.

Z tychto udajov vyplyva aj frekvencia homozygotnych dominantov:
P’ =(0,995%) = 0,9900
a frekvencia heterozygotov 2pq =2 x 0,995 x 0,005 =0,0095 (takmer 1 percento).

Kym frekvencia albinov je vel'mi nizka (1 : 40 000), jedinci heterozygotni pre albinizmus su ovel'a
pocetnejsi (priblizne 1 zo 100).

# Priklad:

Pripad kodominancie a netplnej dominacie.
U mysi Clethrionomys gapperi si v lokuse pre transferin (krvny protein) zname tri genotypy: MM,
MJ a JJ. V populécii, ktorda bola odchytena z izemia severozapadnej Kanady bolo 24 jedincov
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genotypu MM, 46 jedincov genotypu MJ a 22 jedincov genotypu JJ. Vypocitajte genotypové

a alelické frekvencie a zistite, ¢i dana populacia je v genetickej rovnovahe.

Frekvencia genotypov (f) sa vypocita jednoduchym spdsobom: spocitanim jedincov s danym
genotypom a d’al$im delenim tohto ¢isla s celkovym poctom jedincov:

fiMM) =24/92 =0,2609

fiMJ)) =46/92=0,50

§(04) =22/92=0,2391
celkove =1,0000

Alelické frekvencie sa daji vypocitat’ roznymi spdsobmi:
a) na zéklade absolutnych genotypovych frekvencii
2 x poc¢et MM homozygotov + pocet heterozygotov

p=fM)=
2 x celkovy pocet jedincov

2x24+46

p=fM)= = 0,5109
2x92
2x22+46

q =)= = 0,4891
2x92

b) na zaklade relativnych genotypovych frekvencii

p =fiM) = frekvencia MM homozygotov + 1/2 x frekvencia MJ heterozygotov
p =fiM) =0,2609 + 1/2 x 0,50 =0,5109

q =fJ) = frekvencia JJ homozygotov + 1/2 x frekvencia M.J heterozygotov

g =) =0,2391+1/2x0,50=0,4891

Vypocet genetickej rovnovahy:
2pq = f(MJ) =2 p* {F (MM)} x ¢ {f ()}

0,50 = 2,/0,0624
0,50 =0,4995.

Na zéklade porovnania tychto dvoch ¢isel mézme usudit’, ze dand populacia sa nachadza v stave
genetickej rovnovahy.

# Priklad:

V inej populacii Clethrionomys gapperi boli zistené takéto pocty genotypov: 15 MM, 47 MJ a 16 JJ.
Zistite, ¢i je uvedena populécia v rovnovahe.

Najprv vypocitame genotypové frekvencie:
fAMM) = 15/78 =0,1923
fIMJ) = 47/78 =0,6026
SN = 16/78 =0,2051
Ak je populacia v rovnovahe, musi platit’ vzt'ah:

H _ fM)
VDR | f(MM).f(JJ)

V nasom konkrétnom priklade, ktory sa vyznacuje kodominantnym spésobom dedi¢nosti, m6zeme
podobne ako pri intermediarnej dedicnosti frekvencie MM povaZovat’ za zhodné s frekvenciou
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dominantov (D), podobne ako aj JJ méZeme povaZovat’ za zhodné s frekvenciou recesivov (R),
resp. MJ mézeme povazovat’ za zhodné s frekvenciou heterozygotov (H).
Po dosadeni frekvencii ziskame tieto vysledky:
0,6026

4/0,1923x0,2051

06026 _
0,1986

3,03 = 2.

Na zaklade porovnania tychto dvoch cisel by sme mohli usudit’, Ze tato populdcia nie je v rovno-
vahe. S istotou by sme to mohli konitatovat az po aplikéacii y° testu. V tomto teste budeme tak, ako pri
hodnoteni mendelistickych Stiepnych pomerov hodnotit’ genotypové frekvencie experimentalne a teore-
ticky ocakavané. V idealnej populacii by mala byt frekvencia 0,25 (MM), 0,50 (MJ) a 0,25 (JJ).

¥’ test si viak vyzaduje absolttne podty jedincov a nie ich relativne frekvencie. Pozorované podty
jedincov boli zistené, o¢akdvané musime vypocitat’ na zaklade sucinu teoretickych frekvencii a celko-
vého poctu jedincov (N):

Frekvencie Ocakavané Pozorované
fMM)=p° x N=025x78 =19,5 15
fM)) = 2pgx N=0,5x78 =39 47
fJ) =4 xN = 025x78 =19,5 16

Dalej pri vypoéte postupujeme rovnako ako v tlohe v kapitole 11 (y° test), teda vypo&itame stéty
podielov stvorcov diferencii s teoretickymi hodnotami podl'a vztahu

ZZ = Zn:(ei”i ’
e

Vypocitana testovacia charakteristika je vd¢sia ako tabul’kova hodnota ;(2 pre dva stupne volnosti,
¢im mozeme potvrdit, ze rozdiel medzi experimentalnymi a teoreticky ocakdvanymi genotypovymi
frekvenciami je Statisticky vyznamny.

Geneticka rovnovaha a vlastnosti viazané na pohlavie

/ Priklad:

U T'udi je postihnutie daltonizmom, podmienené recesivnou alelou lokalizovanou na X chromozoéme.
V afroamerickej populacii obyvatelov USA sa tato alela vyskytuje s frekvenciou g = 0,039. Urcte
s akou pravdepodobnostou sa toto postihnutie vyskytuje v muzskej a v zenskej Casti tejto populacie.

Pre Zensku cCast’ populacie su alelické aj genotypové frekvencie znaku viazaného na pohlavné
chromozémy rovnaké ako pri autozomalnom lokuse:

P’ (XPX?) + 2pg (XPX) + ¢” (XX,
Pre muzsku ¢ast’ populacie budi vsak genotypové frekvencie
p(X"Y)aq(X7Y)

rovnakeé, ako st frekvencie alel v populacii. Z tohto dovodu su recesivne podmienené znaky viazané na
pohlavie ovela CastejSie u muzov ako u zien. Teda u muzov spomenutej populacie bude vyskyt
daltonizmu zhodny s frekvenciou alel, to znamena g = 0,039, z ¢oho vyplyva, ze postihnuty bude
priblizne 1 z 25 muZov, kym frekvencia Zien postihnutych daltonizmom bude ¢° = (0,039)* = 0,0015,
teda postihnuta je 1 z priblizne 666 zien (1/0,0015).
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Genotypové frekvencie a prognézovanie

Udaje ziskané z vypoétov alelickych a genotypovych frekvencii je mozné vyuzit' v ramci genetic-
kého poradenstva aj na urcenie pravdepodobnosti, s akou sa dvom rodi¢om moéze narodit’ choré dieta,
ak je choroba dedi¢ne podmienena. V takychto pripadoch je nutné urcit’, s akou pravdepodobnostou je
rodic, ktory je zdravy, heterozygot, a teda aj nositel recesivnej alely (ide o prenasacov choroby).

# Priklad:

Nech zrodicov, ktori sa rozhodli mat deti, je jeden postihnuty albinizmom a druhy je uplne
pigmentovany. Rodi¢ov zaujima, aké je riziko, ze sa im narodi albinotické dieta. Albinizmus je
recesivne podmienena choroba, ktora sa vyskytuje s frekvenciou 1/20 000. Aby sme mohli uréit
pozadované riziko, je nutné vypocitat’, s akou pravdepodobnostou je pigmentovany rodi¢ hetero-

zygot.

V tomto pripade :
g =1/20000 =0,00005
g = 0,00707
p =1l—gq =0,99292
2pq = 0,014

teda priblizne 14/1000, ¢ize z 1000 pigmentovanych jedincov je priblizne 14 heterozygotov. Tento
podiel sa zvycajne vyjadruje vo forme zlomku, ktory ma v Citateli jednotku. Frekvencia 0,014 = 1/71.
Znamena to tiez, Ze medzi 71 pigmentovanymi jedincami je jeden heterozygot. To, ze druhy rodi¢ je
nositel'om recesivnej alely, ked’ze je albinotik, je jav isty s pravdepodobnostou = 1. Pravdepodobnost,
ze heterozygot s recesivnym homozygotom budi mat recesivne dieta (albinotika), sa rovna 0,5.
Vysledna pravdepodobnost’ je dand suc¢inom jednotlivych pravdepodobnosti t. j.:

1x 1/71 x 1/2 , alebo 1 x 0,014 x 0,5 = 0,007,
t.j. 0,7 %

Riziko, ze sa tymto dvom rodi¢om narodi albinotické dieta je 0,7 %.
Iny model na vypocet rizika v ramci genetického prognézovania je model pre ,,Ciastocne® geneticky

podmienené znaky (napr. cukrovka) a polygénne podmienené malformacie (razStep chrbtice,
anencefalia, luxacie a pod.):

riziko postihnutia = \/ frekvencia choroby v populécii

# Priklad:

Fenylketonuria je metabolickda dedi¢na choroba s autozoOmovym typom dedi¢nosti, s vyskytom
priblizne 1 : 10 000. Aké je riziko postihnutia diet'ata, ak je jeden z rodi¢ov postihnuty a druhy
zdravy?

Riziko = 4/0,0001 = 0,01, t. j. pravdepodobnost’ postihnutia dietat’a je 1 %.

Uplatnenie binomickej vety v genetike

Pri malopocetnych potomstvach, t. j. napr. v 'udskych rodinach, alebo v niektorych vrhoch zvierat je
tazké urcit’ Stiepne pomery. Pocet potomkov totiz nebyva 4 ¢i 16, ale moze byt rézny, napr. 5,7, 11, 17
atd’. Aj v takychto potomstvach je niekedy nutné urcit, s akou pravdepodobnostou sa vyskytnu domi-
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nantné a recesivne jedince. Napriklad ak rodi¢ia maji 3 deti, v potomstve moZu nastat’ rozne kombi-
nacie dominantov a recesivov:
3 dominantny fenotyp : 0 recesivny fenotyp
2 dominantny fenotyp : 1 recesivny fenotyp
1 dominantny fenotyp : 2 recesivny fenotyp
0 dominantny fenotyp : 3 recesivny fenotyp.
Jednotlivé kombinacie dominantov sa vSak vyskytnu s réznou pravdepodobnostou. Tuto pravde-
podobnost’ si odvodime na zaklade binomickej vety, ktora je vlastne rozvinutim prirodzenej mocniny
suctu dvoch ¢isel a, b. Ma tvar:

n

(a+by = ("]a'b"s

i=0

kde n = exponent a (n] je kombinacné ¢islo ,, n nad i “, kde i nadobuda hodnoty 0, 1, 2, ..., n.

l

Kombina¢né ¢islo vypocitame podla vzt'ahu:

ny nl
i) (-

Pouzitim binomickej vety dostaneme vzt'ah:

@by =a+ " e b+ " e v T e ey
1 2 n—1

Ak napr. n =3 (t. j. potomstvo s tromi jedincami), potom
3 3 3 3
(a+b)’ =| |’ +| " |la’b+| _la b* + ¥
0 1 2 3

(ZJ =3.2.1/(3-0)001=3.2.1/(3.2.1).1=6/6=1> (pozn.: 0! = 1)

Kombinac¢né ¢isla

3 )
[1j:3.2.1/2!.1!=6/2=3= atd’.

Konec¢ny tvar takéhoto bindému teda je:
(a+by =d +3da’b+3ab> + b,

pricom hodnota kombina¢ného cisla ndm udéava, kolkokrat sa dany ¢len binomu (scitanec) opakuje
(napr. a’b, alebo ab?).

Pravdepodobnost’ s akou sa vyskytne urcitd kombinacia dominantov a recesivov, vypocitame podla
prislusného clena binomu, ktory uréime podla hodnot exponentov. Pomeru 1 dominant : 2 recesivom
zodpoveda &len bindmu 3ab’, pri¢om za a dosadime hodnotu 0,75 a za b hodnotu 0,25 (pretoze ide
0 uplnti dominanciu).

Teda 3 (0,75) x ( 0,25)* = 0,1406

# Priklad:

Vypocitajte s akou pravdepodobnost'ou sa vo vrhu 5 potomkov vyskytnu 2 jedince dominantné a 3
recesivne.

Tuto pravdepodobnost’ vypocitame rozvinutim binému (a + ). V tomto pripade n =5 a i=0, 1, 2,
3,4, 5. Rozvinuty bindm sa bude skladat’ zo 6 ¢lenov. Teda

U
(a+by =| @+ |a"b+| |ab"+| |ab’+| |ab"+| _|p° =
0 1 2 3 4 5

=a’ +5a°b+10a°b* +10a°D* +5ab* +b°
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Pomeru 2 dominanti : 3 recesivom zodpoveda ¢len bindému 10a°D°, po dosadeni 10 x 0,75°x 0,25° =
0,0878, teda vo vrhu piatich jedincov sa takyto pomer recesivov a dominantov vyskytne s prav-
depodobnost’ou priblizne 8,8 %.

Binomicku vetu mézeme vyuzit' aj pri urCovani frekvencie tried, do ktorych je mozné hodnoty
urcitého kvantitativneho znaku zadelit. Exponent bindmu v tomto pripade znamena pocet alelickych
parov, ktoré sa podiel'aju na variabilite kvantitativneho znaku (pozri kap. 9). Rozvinutim binému pre
postupne sa zvysujuce hodnoty n dostaneme Pascalov trojuholnik:

n  biném frekvencie tried (¢lenov binému), t. j. koeficienty opakovania
0 (a+b)

1 (a+b) 1

2 (a+b) 1 2 1

3 (a+b) 1 3 3 1

4  (a+ b)‘s‘ 1 4 6 4 1

5 (a+b) 1 10 10 5 1

6 (@+b’ 1 R¢ s 15 20 15 6 |

Frekvencie tried pre vdcSie hodnoty n lahko vypocitame zuvedeného trojuholnika. Frekvencia
kazdej jednotlivej triedy je suctom najblizSich frekvencii predchadzajuceho bindému s niz§im n:
frekvencia triedy 6 v binoéme (a + b)° sa ziska su¢tom frekvencii 1 + 5 z bindmu (a + )’ (naznadené
Sipkami v trojuholniku).

# Priklad:

Urcte pocet fenotypovych tried a ich frekvenciu pri kvantitativnom znaku, ktorého premenlivost’
podmieniuje 7 génov.

Riesenim tejto Glohy je rozvinutie bindmu
(@+b)=1:7:21:35:35:21:7:1.

V potomstve dvoch heterozygotov sa pri znaku podmienenom siedmimi génmi vyskytne 8 feno-
typovych kategorii, ktoré budu zastipené uz uvedenymi frekvenciami.

Na zaklade rozvinutého bindému moézeme vypocitat’ aj frekvenciu fenotypovych tried pri viac-
nasobnom hybridizme. Exponent bindmu predstavuje znovu ako v predchadzajucom pripade, pocet
alelickych parov. V pripade Uplnej dominancie dosadzujeme do binému za a hodnotu 3 a za b hodnotu
1. Pri dihybridizme si tieto Stiepne pomery v F, generacii odvodime takto:

(a + b)Y =a*+2ab+ b

B+1)Y =3*+23x1)+1?
=9+2x3+1
=9:3:3:1

Clen binému 2ab nam vyjadruje, Ze dvakrét sa v F, vyskytnu triedy, so zastGpenim 3/16.

# Priklad:

Na zaklade rozvinutého bindému urcte Stiepne pomery v F, generacii trihybridného krizenia.

Tieto $tiepne pomery odvodime na zaklade rozvinutia bindmu (a + b)’.

a +3a*b + 3ab* + b’
3F+33*xD)+3CBx1H)+1°
27+3x9+3x3+1

= 27:9:9:9:3:3:3:1

(a+b)
3 +1)
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Druhy ¢&len binému 3a”h nam uruje, e v F, generacii sa vyskytni 3 fenotypové triedy, kazda so
zastupenim 9/64. Treti ¢len binému 3ab”® nam uréuje, Ze sa vyskytni 3 fenotypové triedy s frekvenciou
3/64.

Vplyv selekcie na strukturu populacii

Selekcia patri medzi systematické Cinitele, ktoré narasajui geneticki rovnovdhu v populdcii.
Systematické Cinitele su také, pri ktorych vieme z intenzity narusenia odhadnut’ (a vypocitat’) zmeny
frekvencie alel a genotypov v nasledujicej generacii. K systematickym Cinitelom patria aj migracia
a mutacie. Struktura populacii moze byt narusena aj stochastickymi ¢initel'mi ako je napr. génovy drift,
pri ktorom vSak vieme odhadnt iba interval, v ktorom sa frekvencie alel a genotypov budi nachadzat’.
Uplatiiyje sa iba v malych populaciach.

V zavislosti od hodnoty selekéného koeficientu (s), méze byt selekcia Gplna (s = 1), alebo netiplna
(0<s<1).

Pri uplnej selekcii voci recesivnym jedincom moézeme frekvenciu recesivnej alely v generacii po
selekcii vypocitat’ podl'a nasledujiceho vztahu:

q,

q, :1+q0

kde g, = frekvencia recesivnej alely vo vychodiskovej generacii pred selekciou. Podobny vzt'ah plati aj
pre vypocet frekvencie recesivnych jedincov:

(@) - [ﬁj

Pri netplnej selekcii musime brat’ do ivahy aj hodnotu selekéného koeficientu:

N _ng

q, = 1—ng

# Priklad:

V F, generacii drozofil bola zistena frekvencia dominantnej alely Ec (p) = 0,5 a rovnako aj frek-
vencia recesivnej alely ec — mutacia echinus (q) = 0,5. V tejto generacii bola uskuto¢nena plna
selekcia voci recesivnym jedincom, t. j. do krizenia boli vybrani iba jedinci s dominantnym
fenotypom. Aka bude frekvencia recesivnej alely ec v F5 generacii?

Ocakavana frekvencia bude:
q: = 0,5/(1+0,5)=0,3333

# Priklad:

V populacii sa nachadza 5 % jedincov recesivneho fenotypu (¢° = 0,05). O aky percentualny podiel
klesne frekvencia recesivov v nasledujucej generacii po uplnej selekcii voci nim?

Ak ¢’ = 0,05, potom ¢ =+/¢° = 0,2236.

(q:)’ = 0,2236 /(1 + 0,2236)* = 0,0333

V nasledujucej generacii klesne frekvencia recesivov o 1,66 %.
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V populacno-genetickych $tadiach, ale CastejSie pri aplikacii poznatkov v praxi je potrebné vediet’,
kolko generacii je nutné selektovat’ recesivov, aby sa urcita, neziaduca alela znizila na ziadant, inosnu
mieru.

Model riesenia tejto situacie je takyto:
qO - qz

n=——

QO 'qz

kde n = pocet generacii, g, = frekvencia (vopred urCend) neziaduce;j alely.

# Priklad:

Nech ¢, 2=0,01, potom ¢, = 0,1. Kol'ko generacii je nevyhnutné selektovat’ voci recesivom, aby sa
frekvencia alely znizila na hodnotu ¢, = 0,05?

= 0,1-0,05 ~10
0,1x0,05
Selekcia by musela prebiehat’ 10 generacii.

/ Priklad:

Frekvencia albinizmu v nasej populacii je priblizne 1/20 000, teda (go)* = 0,00005 a z toho ¢g= 0,007.
Predstavme si fiktivnu situaciu, Ze by albinoticki jedinci nemohli mat’ deti. Z teoretického hl'adiska
nas zaujima, kol'ko generacii by trvalo, kym by sa frekvencia neziaducej alely znizila na polovi¢nu
hodnotu, t. j. g, = 0,0035.

n=0,007-0,0035/0,007 x 0,0035 = 0,0035 / 0,0000245 = 142,8

Na to, aby sa frekvencia alely zniZila na polovicu, by bolo treba priblizne 143 generacii. Ak pred-
pokladdme dizku jedného generaéného cyklu u &loveka 25 rokov, takato selekcia by trvala priblizne
3572 rokov. Z tohto konstatovania vyplyva aj jeden zaujimavy poznatok: pri nizkej frekvencii recesivov
je selekcia voci nim malo efektivna. Tento fakt tiez vysvetluje skutocnost, preco sa v 'udskej populacii
vicsina recesivne podmienenych chorob stale ,,udrzuje* na rovnakej Girovni.

Hardyho-Weinbergov zakon a multialelické lokusy

Ak st v jednom lokuse pritomné dve alely, bude pri rovnovaznom stave frekvencia genotypov p
2pq a ¢* . Tieto su odvodené rozvinutim binému alelickych frekvencii (p + ¢)*. Ak st v lokuse pritomné
tri alely, napr. 4, B, C s frekvenciami p, ¢ a r, budu pri rovnovaznom stave frekvencie genotypov dané
rozvinutim binomu alelickych frekvencii:

(p+q+r) =p*44) + 2pq(AB) + ¢*(BB) + 2pr(AC) + 2qr(BC) + r*(CC)

# Priklad:

V modrej musli, zijucej pri atlantickom pobrezi Severnej Ameriky boli v lokuse pre leucin-
aminopeptiddzu zistené tri alely: LAP”, LAP®, LAP™. V populécii tohto druhu na ostrove Sound
Island boli zistené frekvencie tychto troch alel:

alela frekvencia
LAP* =0,52
LAP” 1; =0,31
LAP* r=0,17

Aké by mali byt frekvencie genotypov, ak je populécia v rovnovahe?
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genotyp ocakavané frekvencie
LAP*/LAP® p* (0,52 = 0,27
LAP*/LAP® 2pq 2(0,52)x (0,31) = 0,32
LAP*/LAP® q* (0,31)> = 0,10
LAP*/LAP* 2qr 2(0,31)x (0,17) = 0,10
LAP”/LAP* 2pr 2(0,52)x (0,17) = 0,18
LAP*/LAP” # (0,17 = 0,03

Mocniny alelickych frekvencii mozno pouzit’ takym istym spésobom aj na odhad frekvencii genotypov
pri Styroch a viacerych alelach v lokuse.

# Priklad:

Krvné skupiny systému A, B, 0 sa dedia pomerne jednoduchym spésobom. Zistilo sa, Zze krvna
skupina A je podmienena alelou I, krvna skupina B alelou /”, krvna skupina 0 je podmienena dvomi
recesivnymi alelami 7i. Alely I' a I” si vo vztahu kalele i dominantné, navzijom vogi sebe
kodominantné. Je samozrejmé, ze osoby s krvnou skupinou A, alebo B mdézu byt v danom lokuse
bud’ homozygotne dominantné, alebo mozu byt’ aj heterozygoti. V sledovanej populacii boli zistené
nasledujuce frekvencie krvnych skupin: 419 jedincov malo krvnu skupinu 0, 371 jedincov krvnu
skupinu A, 68 jedincov krvnt skupinu B a krvna skupina AB bola zistena u 25 jedincov. Vypocitajte
alelické frekvencie tejto populacie.

Najprv vypocitame frekvencie jednotlivych krvnych skupin:

0 =419/883 = 0,4745
A =371/883 = 0,4201
B =68/883 = 0,0770
AB =25/883 = 0,0283

Ked’ze ide o0 mnohonasobny alelizmus, musime alelické frekvencie odvodit’ na zaklade bindmu. Ak
frekvenciu alely I oznagime ako p, frekvenciu alely /° ako ¢ a frekvenciu alely i ako r, potom plati

pt+tqg+ r)2 =1
P + 2pg(I' 1) + A (IP1P) + 2pr(Ii) + 2g1(1%0) + (i) = 1

Fenotypy, genotypy a vypocitané frekvencie si usporiadame do prehl'adnej tabul’ky:

Fenotypy |Pocet P vyskytu Genotypy Frekvencia
jedincov

0 419 0,4745 i i

A 371 0,4201 PP Fi p*+2pr

B 68 0,0770 | °I° Pi q* +2qr

AB 25 0,0283 r'r 2pq

Z tabulky vyplyva, ze T'udia s krvnou skupinou 0 su recesivni homozygoti , ktorych frekvencia

v populacii je:

Plati ze:

= 0,4745

r = 4/0,4745= 0,68 (t. j. frekvencia recesivnej alely i )

0+A = 0,4745+0,4201 = 0,8946 t.].

+ 2pr+ p* = 0,08946,
rozvinuty biném upravime do zakladného tvaru:
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(r+p)* = 0,8946, z toho

r+p = 408946 = 0,94
p=094—-r
p = 0,94-0,68
p = 026 (t.]. frekvencia alely I).

Ak pozname frekvenciu dvoch alel (p a r), tretiu si l'ahko vypocitame dosadenim ich frekvencie do
vzorea:
ptg+tr=1
0,26 +¢g+0,68 = 1
g = 1-(0,68+0,26)
g = 0,06 (t.]. frekvencia alely /%)

Frekvencia alel krvného systému A, B, 0 v tejto populacii bola: M= p=0,26, = q =0,06,i=r=0,68.

Dynamika populacii samoopelivych druhov (autogamné populacie)

Populacie samoopelivych rastlin sa vyznacuji odliSnou dynamikou ako cudzoopelivé panmiktické
populacie. Kym homozygotné jedince takejto populacie budi pri samoopeleni v d’alSich generaciach
produkovat’ identické potomstvo, z heterozygotov vznikni po samoopeleni homozygotné aj hetero-
zygotné jedince, priCom podiel heterozygotov sa bude z generacie na generaciu znizovat’ o polovicu.

# Priklad:

Zvysovanie homozygotov a zniZovania heterozygotov uvadza tato tabulka:

generacia genotypy a frekvencie (%)
AA Aa aa
Fo 100
F, 25 50 25
F, 25+12,5=37,5 25 25+12,5=37,5
F; 37,5+ 6,25=43,75 12,5 37,5+ 6,25=43,75
F4 43,75+ 3,12 = 46,87 6,25 43,75 + 3,12 = 46,87
atd’.

# Priklad:

Zistite, ako sa bude zvySovat’ frekvencia dominantnych homozygotov, ak vo vychodiskovej samo-
opelivej generacii bola frekvencia heterozygotov 80 % a frekvencia homozygotov 4 10 %?

80 % heterozygotov bude v nasledovnej generacii produkovat’ 40 % heterozygotov a po 20 % homo-
zygotov. V F; generécii stupne frekvencia homozygotov na 30 %. V F, generacii to bude 40 %, v F;
generacii 45 %, v F, 47,5 % atd’.

Priklady:

1. Aké bude riziko postihnutia pre dieta, ktorého jeden rodi¢ ma cukrovku (Ciastocne geneticky
podmienené ochorenie) a druhy je zdravy, ak frekvencia cukrovky v populacii je 3 %?

2. V skupine 12 posluchaCov bola zistovana schopnost’ pocitovat’ horku chut' latky PTC (fenyl-
tiokarbamid). Bolo zistené, Ze schopnost’ pocitovat’ tuto latku ako horka je podmienena mono-
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10.

11.
12.

13.

14.

15.

16.

génne, a to dominantnou alelou. Teda ,,chutnaci — testeri majui genotyp 77, alebo 7z, kym
,.hechutnaci — non-testeri su recesivni homozygoti, t. j. genotypu #f. Spomedzi uvedeného poctu
Studentov bolo 9 ,chutnacov®. Vypocitajte frekvenciu nechutnaov a frekvenciu dominantnej
arecesivnej alely. Ak by sa ztejto skupiny dvaja Studenti zosobasili a mali dieta, sakou
pravdepodobnost’ou bude toto diet’a ,,nechutnac™ PTC?

. Zistite, kolko $tudentov vo vasej skupine je modrookych, kol'ko 'avorukych, kol’ko ma prirasteny

usny boltec, kolko Studentov po prekrizeni rGk ma navrchu pravy a kolko lavy palec, kol'ko
Studentov ma kuceravé a kol'ko rovné vlasy (kazdy z uvedenych znakov je podmieneny recesivne
homozygotnym stavom, ide o autozomalnu dedi¢nost’). Urcte frekvencie dominantnych a rece-
sivnych alel a odvod’te genotypové zloZenie vasej vzorky populacie.

V populaciach gronskych Eskiméakov a obyvatel'ov Australie boli zistované genotypové frekvencie
lokusu pre krvny systém MN. Boli ziskané takéto udaje:

Populacie Pocet 0s6b Frekvencie (v %)

M MN N
Eskimaci 569 83,5 15,6 0,8
Austral¢ania 730 3,0 29,6 67,4

Zistite, ¢i su tieto populacie v rovnovahe.

. Pri dateline plazivej (Trifolium repens) je vyskyt listov bez kresby podmieneny recesivnou alelou.

V prirodnych populdciach su jedince s tymto fenotypom zastipené s frekvenciou 16 %. Zistite,
kol’ko percent rastlin bude v tomto znaku heterozygotnych. Aka bude frekvencia rastlin bez kresby
v nasledujucej generacii, ak uskutocnime uplnt selekciu voci recesivom este pred kvitnutim rastlin?

. Ktoré z nasledujucich populécii su v genetickej rovnovahe?

Genotypy
Populacia AA Aa aa
I 0,64 0,30 0,06
I 0,12 0,80 0,08
I 0,08 0,01 0,91
v 0,25 0,50 0,25

. V populécii krav na rozsiahlom ranci bolo zistenych 49 % jedincov s ¢ervenym zafarbenim srsti

(RR), 42 % strakatych (Rr) a 9 % bielych (rr). Zistite, akd bude frekvencia gamét nesucich
dominantnu alelu v nasledujucej generacii.

Ak je v populacii 8-krat viac heterozygotov ako recesivov (plati ze 2pg = 847), aka je frekvencia
recesivnej alely?

. Dvom rodi¢om, ktori su heterozygotni v ur¢itom monogénne podmienenom znaku, sa narodilo prvé

diet’a s recesivnym typom dedicnosti. Rodicia planuju mat’ este tri deti. Vypocitajte, s akou pravde-
podobnostiou budt vSetky tri deti nositel'mi dominantného fenotypu.
Pomocou Pascalovho trojuholnika urcte, aka bude frekvencia najpocetnej$ej triedy v potomstve
dvoch heterozygotov, ak sledovany znak je podmieneny 10 génmi.
Na zaklade binomickej vety odvod’te Stiepny pomer v F, generacii u tetrahybrida.
Urcte, ako bude stipat’ frekvencia recesivov v samoopelivej populacii rastlin, ak Fy generaciu tvo-
rilo 90 % heterozygotov?
Vypocitajte, kol'’ko generacnych cyklov bude treba na to, aby pri samoopelivom druhu klesla frek-
vencia heterozygotov z vychodiskovej hodnoty 10 % pod hranicu 1 %.
Predpoklada sa, ze u l'udi pripada na dvadsiatich normalne vidiacich muzov jeden muz farboslepy.
Farboslepost’ je podmienena recesivnou alelou, lokalizovanou na X chromozoéme. V akom pomere
mozeme ocakavat’ farboslepé Zeny ku zdravym Zenam?
V analyzovanej populacii boli zistené takéto frekvencie troch genotypov: 9/16 A4 : 6/16 Aa : 1/16
aa. Lokus sledovaného génu sa nachadza na autozéme. Zistite:

a) je dana populacia v rovnovéahe,

b) aké su alelické frekvencie tejto populacie?
Ak predpokladame, ze dominantna alela 4 podmieiiuje u 'udi hnedu farbu o¢i a recesivna alela a
modré sfarbenie oka, aké bude alelické zlozenie populacie 12 000 l'udi, z ktorych bolo 420
modrookych jedincov?
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17.

18.

19.

20.

21.

V jednej malej dedine v Mexiku bolo zistené takéto zlozenie obyvatel'stva vo vztahu ku krvnym
skupinam M — N: krvnu skupinu M malo 244 obyvatel'ov, krvnt skupinu MN 142 obyvatelov a 21
malo skupinu N. Vypocitajte alelické frekvencie a genotypové zloZenie populacie tejto dediny.
Thalasémia, zhubnd anémia, sa vyskytuje v pomerne uzavretej juhotalianskej pristahovaleckej
populécii v New Yorku. U kolkych obyvatelov tejto populacie (%) sa bude vyskytovat’ I'ahka
forma tohto ochorenia (genotyp 7t), ak na tazkd formu (#f) umieraji 4 % novorodencov?
V populacii I'udi st priemerne 2 muzi z 10 000 muzov postihnuti hemofiliou. Je to recesivne
podmienend, na X chromozém viazana choroba. Urcte frekvenciu Zien prenasaciek tejto choroby,
a frekvenciu postihnutych zien.
V manzelstve muza Rh+ so Zzenou Rh- je vzdy nebezpecenstvo, ze pripadna Rk pozitivna reakcia
plodu vyvola v matkinom tele tvorbu Specifickych protilatok, ktoré neskor spitne sposobia
aglutindciu Cervenych krviniek v tele dietata (fetdlna erytroblastoza). Postihnuté byva az druhé
diet’a, pretoze v priebehu druhého tehotenstva hladina protilatok v matkinom tele dosiahne kritické
hodnoty. Antigénna reakcia je podmienena alelickou sériou lokusu D. Dominantna alela
podmieniuje Rh+ reakciu, recesivna alela d v homozygotnom stave Rh- reakciu. Ak sa v populacii
nachadza 16 % RhA- jedincov,

a) aké je genotypové zlozenie tejto populécie,

b) aka bude ocakavana frekvencia sobasov Rh- Zien s Rh+ muzom genotypu DD, pri ktorych

budu deti ohrozené fetalnou erytroblastozou?

Recesivna alela g/ pri kukurici spdsobuje neschopnost’ vytvarat’ voskovu vrstvu na listovej ¢epeli.
List homozygotne recesivnej rastliny ma napadne leskly povrch pokozky, z ktorej steka voda tazsie
ako z listov pokrytych voskovou vrstvou. Voskovy povrch je podmieneny dominantnou alelou.
Urcte vo vybranych populdciach alelické a genotypové frekvencie za predpokladu, Ze tieto
populacie su v rovnovahe.

Populacia 1 2 3
listy bez vosku 420 318 116
s voskom 180 282 484

22. Pri kukurici st rastliny s genotypom w,w, neschopné syntetizovat’ pigmenty. Kli¢ence su celkom

23.

biele a po niekolkych dnoch od vzidenia hynu. Pri rastlindich homozygotne dominantnych
a heterozygotnych dochadza k normalnej syntéze fotosyntetickych farbiv. V populaciach kukurice
rézneho povodu boli tesne po vzideni identifikované nasledujuce fenotypy:

Populicia 1 2 3 4
biele rastliny 9 13 18 5
zelené rastliny 346 228 558 185

Urcite vo vybranych populaciach alelické a genotypové frekvencie za predpokladu, Ze tieto

populacie su v rovnovahe.

Kosacikovita anémia je podmienend pritomnostou recesivnej alely v homozygotnom stave.

Jedince s oboma recesivnymi alelami umieraji eSte pred dosiahnutim dospelosti. V oblastiach

zamorenych maldriou stipa pocet umrti na kosacikovitd anémiu. Je to spOsobené relativnou

odolnostou heterozygotov vo¢i malarii na rozdiel od dominantnych homozygotov, ktori tak
prenasacovi (komar z rodu Anopheles) ako aj patogénovi (Plasmodium malariae) lepSie vyhovuju.

Vdaka lepSiemu prezivaniu heterozygotov, vyskyt nepriaznivej recesivnej alely stipa v populécii

rychlejsie, ako sa tato recesivna alela straca v dosledku tmrtia anemickych — recesivnych
homozygotov. V dvoch réznych regionoch Afriky boli zistené takéto frekvencie timrtnosti na
kosacikovitl anémiu: populacia A — 9 %, populacia B — 1 %. Vypocitajte:

a) aka je frekvencia odolnych heterozygotnych jedincov v tychto dvoch populaciach,

b) aka bude frekvencia recesivnej alely v d’alSej generacii v oboch populaciach v pripade, ze
v dosledku asanacnych opatreni déjde k likvidacii ohnisk malarie a tym aj k odstraneniu
selek¢nej vyhody heterozygotov,

c) kolko generacii bude trvat’, kym sa frekvencia anémie v tychto oblastiach znizi na polovicu?
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24. V urcitej populécii ma recesivna alela pre cysticku fibrozu frekvenciu 1/50. Za aky dlhy cas klesne
frekvencia alely g na hodnotu, ktora bude 20-nasobne nizSia ako uvedend hodnota, ak
predpokladame, ze s = 1?

25. Urcte frekvenciu alely pre brachydaktyliu v populacii, kde je vyskyt tejto odchylky 1 : 10 000.

26. V zapadnej Eurdpe bolo zistené takéto zastupenie krvnych skupin systému ABO:

A B AB 0
0,42 0,09 0,03 0,46
Uréte frekvenciu alel 7, %, a i.

27. Pri dateline plazivej (Trifolium repens) su listy bez kresby recesivnym znakom. Rastliny s tymto
fenotypom sa v prirodnych populaciach vyskytuji s frekvenciou 16 %. Aka bude frekvencia
rastlin s tymto znakom v d’alSej generacii, ak rastlinam bez kresby zabranime v rozmnozovani eSte
pred kvitnutim?

28. V populacii obyvatelov New Yorku bolo zistenych 84 % jedincov RA+. Aké je genotypové
zloZenie tejto populacie?

29. Cierne sfarbenie srsti u matky domacej je vysledkom posobenia genotypu BB. Genotyp Bb
podmieniuje tzv. korytnaciu farbu, recesivne alely bb podmienuju zIté zafarbenie. Gén B je
lokalizovany v X-chromozome. U 691 maciek sledovanych v Londyne pozorovali tieto frekvencie

fenotypov:

cierne korytnacie zIté spolu
frekvencia maciek ¢ 277 54 7 338
frekvencia kocurov & 311 0 42 353

Zistite alelické frekvencie a ¢i je dana populacia v rovnovahe.

30. Zo skupiny 10 300 l'udi v uré¢itom meste bola krvna skupina 0 zistena u 4950 obyvatel'ov, krvna
skupina A u 3820 l'udi, krvnu skupinu B malo 1380 jedincov a 150 malo skupinu AB.
Vypoditajte frekvenciu alel I, I°, a i.
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11.
X2 TEST

Kraéové slova: y° rozdelenie, kvalitativne znaky, nulova hypotéza, overovanie zhody
experimentalnych a teoretickych vysledkov.

V genetickych experimentoch, ktorych vysledkom byva zistenie poCetnosti roznych tried, respektive
frekvencia Stiepnych kategorii treba rozhodnut, ¢i zistené frekvencie zodpovedajii teoreticky
oGakavanym. Na takéto ucely pouzivame y test (chi-kvadrat test).

Ako v inych Statistickych testoch, aj v tomto teste vyslovujeme zaver o zhode alebo rozdiele medzi
experimentalnymi a teoreticky ocakavanymi Stiepnymi pomermi na zaklade nulovej hypotézy (Hy),
ktora postuluje predpoklad, Ze tento rozdiel je nulovy Hy = 0.

Nulovi hypotézu zamietame, alebo prijimame na zaklade porovnania testovacej charakteristiky

s tabul’kovou hodnotou (kriticka hodnota, tab. 11.2). Testovaciu charakteristiku (y*) vypo¢itame podla
tohto algoritmu:

Zz :i(e_t)

it 1

kde n = celkovy pocet fenotypovych tried,
e = experimentalna frekvencia i-tej triedy,
t = teoreticka frekvencia i-tej triedy.

/ Priklad:

Pri krizeni drozofil linie N-72 (normalne dlhé kridla, normalna farba tela) s dvojnasobne recesivnou
mutantnou liniou Aairy brown boli v F, generacii ziskané tieto fenotypové Stiepne pomery: 80 jedin-
cov normalneho fenotypu, 36 jedincov fenotypu hairy (h — nadpocetné Stetinky), 42 jedincov
fenotypu brown (bw — hnedé oci) a 8 jedincov hairy brown. Zistite, ¢i sa tento experimentalny
Stiepny pomer $tatisticky odliSuje od teoreticky o¢akavaného Stiepneho pomeru 9 :3 :3: 1.

Vypocitame teoreticky ocakavané Stiepne pomery (celkovy pocet jedincov 166 x 1/16, 166 x 3/16,
116 x 9/16) a spolu so ziskanymi experimentalnymi udajmi zostavime tabul’ku:

Tabulka 11.1
Udaje pre postup vypoétu testovacej charakteristiky Xz
Trieda Idealny stiepny Fenotyp e t e-t (e-t?/t
pomer

1 9 ++ 80 93,37 13,37 1,91

2 3 h+ 36 31,12 4,88 0,76

3 3 +bw 42 31,12 10,88 3,80

4 1 hbw 8 10,37 2,37 0,54
n=4 16 166 166 % ¢*=7,01

Poznamka: znamienkom + je oznacena Standartna alela.
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Vypoéitanu testovaciu charakteristiku x*> = 7,01 porovname s kritickou hodnotou v tab. 11.1. Tato
hodnotu najdeme v priese¢niku riadku a stipca tabul’ky predstavujuce stupne volnosti DF (degree of
freedom), plati ze DF = n —1, t. j. poCet tried —1 a pravdepodobnosti P. Konvenc¢ne pripustné st
pravdepodobnosti P = 0,05 a 0,01 (hladiny vyznamnosti o), ktoré znamenaju, ze zo 100 opakovanych
pokusov iba v 5 %, resp. v1 % (P = 0,05, resp. P = 0,01) sa dopustime chyby ak zamietneme nulovi
hypotézu a ona je v skuto¢nosti spravna.

V nasom pripade je x* 7,01 < x” 005 = 7,82 = Hp: e =t = e — t = 0. Teda aj pri odchylkach od
Stiepneho pomeru 9 : 3 : 3 : 1 mdézeme potvrdit’ platnost’ nulovej hypotézy a zhodu experimentalnych
a teoreticky ocakavanych Stiepnych pomerov. Zistené rozdiely su iba nahodné a nie su Statisticky
vyznamné.

# Priklad:

Pri analytickom spitnom krizeni genotypov AaBb x aabb boli zistené tieto frekvencie genotypov
(pocty jedincov):

genotyp frekvencie
AaBb 58
Aabb 53
aaBb 47
aabb 62
celkom 220

Chceme overit’ hypotézu, ¢i plati teoreticky Stiepny pomer 1 : 1:1: 1.

Teoretickd frekvencia kazdej triedy by mala byt 220 x 0,25 = 55. Vypocitana testovacia charak-
teristika 5> = 2,29, t. j. {(58 — 55)%/55 + (53 — 55)*/55 + (47 — 55)*/55 + (62 — 55)*/55} < %* (0.05) 7,82 =
Hop: e =t = e — t = 0. Nulova hypotéza plati, teda rozdiel medzi teoreticky ocakavanymi a experimen-
talnymi Stiepnymi pomermi nie je Statisticky vyznamny. Ziskané udaje nesvedCia proti hypotéze
o Stiepnom pomere 1 :1:1: 1.

Priklady:

1. J. G. Mendel pri krizeni roznych foriem hrachu ziskal takéto Stiepne pomery: 5774 okruhlych : 1860
zvraskavenych semien. Vyslovte hypotézu o §tiepnom pomere a pomocou y” testu potvrdte zhodu
experimentalnych a teoretickych $tiepnych pomerov.

2. Pri krizeni kratkoosinatych a dlhoosinatych genotypov pSenice letnej bolo v F, generacii zistenych
113 rastlin s kratkymi osinami a 361 rastlin s dlhymi osinami. Pomocou y testu overte zhodu
teoretickych a experimentalnych Stiepnych pomerov.

3. Pri analyze jedinov F, generacie boli zistené tieto Stiepne pomery: 189 : 65:60:66:19:24:22: 1.
Pomocou j’ testu overte ¢ dané $tiepne pomery zodpovedaju $tiepnym pomerom trihybridného
krizenia.

4. Pri krizeni nachylnej a odolnej odrody ovsa siateho vo¢i maé¢natke travovej boli po inokulacii rastlin
F, generacie avirulentnym izolatom zistené takéto Stiepne pomery: 36 nachylnych rastlin a 158
odolnych rastlin. Statisticky dokazte, & je odolnost’ podmienena jednym dominantnym a jednym
recesivnym génom.

5. Pri krizeni hrachu s r6znymi fenotypmi (tvar a farba semien) boli ziskané takéto Stiepne pomery: 36
okruhle ZIt¢ : 26 zvraskavené zelené : 27 okruhle zelené : 26 zvraskavené ZIté. Vyslovte hypotézu
o Stiepnom pomere a pomocou x” testu potvrd’te zhodu experimentalnych a teoretickych $tiepnych
pomerov.
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Tabulka 11.2
Hodnoty xz
P %

DF 1 5 10 20 50 90 95 100
1 6,64 3,84 2,71 1,64 0,46 0,02 0,00 0,00
2 9,21 5,99 4,60 3,22 1,39 0,21 0,10 0,02
3 11,34 7,82 6,25 4,64 2,37 0,58 0,35 0,12
4 13,28 9,49 7,78 5,99 3,36 1,06 0,71 0,30
5 15,09 11,07 9,24 7,29 4,35 1,61 1,14 0,55
6 16,81 12,59 10.64 8,56 5,35 2,20 1,64 0,87
7 18,48 14,07 12,02 9,80 6,35 2,83 2,17 1,24
8 20,09 15,51 13,36 11,03 7,34 3,49 2,73 1,65
9 21,67 16,92 14,68 12,24 8,34 4,17 3,32 2,09

10 2321 18,31 15,99 13,44 9,34 4,86 3,94 2,56
11 24,72 19,68 17,28 14,63 10,34 5,58 4,58 3,05
12 26,22 21,03 18,55 15,81 11,34 6,30 5,23 3,57
13 27,69 22,36 19,81 16,98 12,34 7,04 5,89 4,11
14 29,14 23,68 21,06 18,15 13,34 7,79 6,57 4,66
15 30,58 25,00 22,31 19,31 14,34 8,55 7,26 5,23
16 32,00 26,30 23,54 20,46 15,34 9,31 7,96 5,81
17 33,41 27,59 24,77 21,62 16,34 10,08 8,67 6,41
18 34,80 28,87 25,99 22,76 17,34 10.86 9,39 7,02
19 36,19 30,14 27,20 23,90 18,34 11,65 10,12 7,63
20 37,57 31,41 28,41 25,04 19,34 12,44 10,85 8,26
21 38,93 32,67 29,62 26,17 20,34 13,24 11,59 8,90
22 40,29 33,92 30,81 27,30 21,34 14,04 12,34 9,54
23 41,64 35,17 32,01 28,43 22,34 14,85 13,09 10,20
24 42,98 36,42 33,20 29,55 23,34 15,66 13,85 10,86
25 4431 37,65 34,38 30,68 24,34 16,47 14,41 11,52
26 45,64 38,88 35,56 31,80 25,34 17,29 15,38 12,20
27 46,96 40,11 36,74 32,91 26,34 18,11 16,15 12,88
28 48,28 41,34 37,92 34,03 27,34 18,94 16,93 13,56
29 49,59 42,56 39,09 35,14 28,34 19,77 17,71 14,26
30 50,89 43,77 40,26 36,25 29,34 20,60 18,49 14,95

DF = pocet stupiiov volnosti

P % = pravdepodobnost’ s akou prijimame, alebo zamietame nulova hypotézu (znamena tieZ riziko chyby, ktorej sa dopustime
ak zamietneme nulovu hypotézu a tato je v skuto€nosti spravna)
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