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/Matka je krevni skupiny A, M, jeji dité ma krevni sku-

piny AB, M. Napiste ABO a MN fenotypy muza, ktefi

a) jsou moznymi otci ditéte, N Q Ayﬁ;ﬁ
b} jsou z otcovstvi ditéte vylouceni. £~ M) M1

.Mezi potomky z kiizeni dvojnadsobného heterézygota
~“AaBb a dvojndsobného recesiviniho homozygota aabb
bylo pozorovéno toto fenotyp0ve zastoupeni: Viast-
nost A i B melo 48 Jedmcu vlastnost A ale nikoliv B
mélo 51 jedinch, vlastnost B ale nikoliv A mélo 49 je-
dinch a viastnost A ani B nemélo 54 jedincd. Stanovte
vazbovou fazi, vypoditejte silu vazby a napiste geno-
typy potomki a jejich zastoupeni v procentech.

' e vzorku 100 osob byla nalezena krevni skupina M u

%/
.": \

- vzorku populace.
:;Proveo’te translaci cirkuldami mRNA, které je tvorena

. Rodokmen .

Y 4 osob, krevni skupina MN u 32 osob a u zbytku osob
krevni skupina N. UrCete genové frekvence v tomto
i 'zu:; " L»/

—= ’g‘

“iniciacnim tripletem AUG a 8 nukleotidy adeninu (ta-
*bulka gen. kodu je piiloZena).

Uvazovany segment pracovniho vidkna DNA ma na-

sleduncx sekvenci; (TR O

-

¥ AAcﬁTG@CAAATGCGGA 5

Viiv mutagenmch latek Zpusobnl zémenu prvmho nuk-
leotidu (oramovan) ve tretim kodonu od 3" konce za
A.

a) Zapnste sekvench ammokyselm,
translaci mutovaného vlakna,

b) jaky bude mit mutace efekt (zaskrinéte v odpo—
védnim listu spravnou odpovad,

c) jak oznacujeme ter}to__typ mutace?

ukazuje vysledky nepfimé DNA dia-
-gnostiky (RFLP - Southern blot hybridizace). Mézi
sledovanym genem a mistem hybridizace pouZité
sondy resp. mistem Stépeni pouzité restrikéni endo-
nukledzy je mapovéd vzdalenost 2¢M. Rodide maji ti
dcery. Otec a dvé .dcery jsou postizeni polycystickou
chorobou ledvin (PKD /{)o!ycyshc kidney disease).

Urcete:

a) zda vy3etreni je informativni z hlediska stanoveni
heterozygocie tfeti dcery "(probandky). Jestlize
ano, pak urcete:

b) genotyp probandky

c¢) pravdépodobnost (v %) , Ze probandka bude posti-
zena.

Jestiize vysetieni DNA neni informativni, otazky b) a

c) Fgéte pouze z genealogického hlediska.

ktera vznikne

.V rodiné s vyskytem Huntingtonovy chorey (HCH)

(AD) (viz schéma . na nasledujici strané) byla po-
moci PCR vySetfena expanze repetic v HCH genu.
Amplifikovany dsek DNA m& délku 103 bp + (CAG),

bp. Ktefi )edmca treti generace budou postlzem timto
onemocnénim (budou nositeli mutované alely)?

‘ 8 ‘Posudte prilozeny karyotyp (nésledujfci strana) a sta-
—novie:

a) cytogenetickou diagndzu (zapis karyotypu)
b) Klinickou diagnézu (syndrom).

o~

Test z ukol praktickych cvideni z biologie a genetiky Xl

Rodokmen I.

_é&

-+

9.V roding, kde oba rodiCe map normalni karyotyp a

10.

11.

matka je barvoslepa (otec rozeznavd barvy dobre), se

narodil syn s Klinefelterovym syndromem klery je

barvoslepy. U kterého rodice a ve kterém melotickém

déleni dodlo k nondns;unkcx’? (Je lx v:ce moz?osh vy—

pidte viechny.) i 1if this

chromosom (P) na chromosom (M):
(e - centroméra)

_ABFE DCGHI "
M)

_ABCD EFGHI

)

Dvéma zdravym rodigm se narodila dcera s AGS
(adrenogenitélni syndrom, dédiénost AR, gen lokali-
ZOvan uviitr riLA kompiexu). Clec mé fenolyp HLA
A1A2B283, matka m4 fenotyp A1A4B5B86 a dcera ma
fenolyp A1B2BS. Jaké haplotypy HLA ofekdvame u
déti tohoto péru, které budou homozygolni pro stan-
dardni alefu genu AGS, heterozygotni v alefach genu
AGS a homozygotm pro mutovanou alelu genu AGS?
(Predpokiadame, ze nedoslo ke crossing overu)

12. Odhojeni koZniho stepu nastane pii transplamacr

"56 b) kGzZe genotypu ab na jedince genotypu aa ANE
9 ¢) kiiZe genolypu bb na jedince genotypu ab FE /

6
13.

14.

Qo

2"”’
Z,)

a) kdZe genotypu-aa na jedmce genotypu ab A1z

—~d) kliZze genolypu ab na jedince genolypu bb % *

Zdravym manzelim se narodil syn (proband) s pro-
gresivni myopam typu Duchenne. Mladsi bratr man-
Zelky a jeji rodice jsou zdravi. Stryc (mladsi bratr
matky) zemre!l na stejné onemocnéni. Manzel, jeho
starsi sestra i rodice jsou zdravi. Nakreslete genealo-
gické schéma a stanovte riziko postiZzeni dalsiho di-
téte t&chto manzeld M. Duchenne.

Bratranec a seotremce uzavieli piibuzensky snalek.
Manzel m4 starsi sestru, manzelka (probandka) mlad-
3iho bratra, Matka manzela a otec manzelky jsou sou-
rozenci, Olec - manzelky ma hyperfenwalﬁnmen.

(HPA). V roding neni nikdo dal3i postizen HPA. Na-
kreslete genealogické schéma a stanovte riziko posti-
Zeni déti z tohoto manzelstvi hyperfenylalaninemii.
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Urcete typ struktumi aberaCe ktera zmemla puvodm’”

0

!




3
i

1. Fenotypy muzi, ktefi jsou  a) moznymi otci ditdte: A B, AB, 0; Rh+

¥l

T e o e e e e e e e e T S e e e e —— e ————— — e —

2. a) Genotypy potomki a jejich frekvence v %:

(AB/ab)AaBb  45% (Ab/ab)Aabb 6%
(ab/ab)aabb 44% (aB/ab)aaBb 5%
(Dle nového zaddni jiZ nelze pripustit ocekavané hodnoty, cM v b) ano) |
b) Rekombinaéni zlomek: .. 0,11 _________ ' c) Vazbova faze: cis *
3 alblc}d .
A+ 2%
ano X Mo /UL
nel X | X ‘
4. a) Sekvence aminokyselin: _ seralapheglulevarg
b‘) Zzadna zmeéna c) | X |delece
X |zaména AMK — (/ze akcepfovat Jje adice
vznik stop kodonu /7 frame shift) tranzice
X |posun ¢&teciho ramce transverze
5 a)ano
D) Aa e
°>.199.°& ...................................
8 mM 'H_l/5, e

7. a) Cytogenticka diagnéza (zapis karyotypu): 45,XX,der(15;21)

b) Klinick4 diagnéza (syndrom): normaini fenotyp (nejspis),
' oo ’ ' nosicka balancované translokace 15;21
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