T WL Test z akoli praktickych cwéem z b:ologle a genetiky V1/1998

1//; a je krevni skupiny B, MN, jeji dité ma krevni
skupiny A, MN. Napiste ABO a MN fenotypy muzi,
kteri

a) jsou moznymi otci ditéte,

b) jsou z otcovstvi ditéte vylouceni.

. Mezi potomky z kfizeni dvojnasobného heterozygota
AaBb a dvojnasobného recesivniho homozygota
aabb bylo pozorovano toto fenotypové zastoupeni:
Viastnost A i B soucasné nebyla zaznamendna, 75
jedinc mélo vlastnost A ale nikoliv B, viastnost B ale
nikoliv A mélo 68 jedincl a vlastnost A ani B nemél
Zzadny z potomkl. Stanovte vazbovou fazi, vypodi-
tejte silu vazby a napiste genotypy potomku a jejich
zatoupeni v procentech.

. Ve vzorku 100 osob byla nalezena krevni skupina M
u 16 osob, krevni skupina MN u 48 oscb 3 u zbytku
osob krevni skupina N. Odhadnéte a napiste. genové
frekvence v tomto vzorku popuSce Je popula ev

C-H-W rovnovaze 71, H( '6 + Hu P

. Provedte translaci cirkulami mRNA, ktera je tvérena
iniciaénim tripletem AUG a 10 nukleotidy uracilu
(tabulka gen. kddu nasledujici strana).

. Uvazovany segment pamétového vidkna DNA ma
nasleduiici sekvenci:
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viiv mutaggnnich latek zpusobil zaménu tretiho nu-

kieotidu prvniho kodonu za G.

a) Zapiste sekvenci aminokyselin,
transtaci mutovaného vlakna,

b) jaky bude mit mutace efekt (zaskrtnéte v odpo-
védnim listu spravnou odpovéd),

¢) jak mizeme tufo mutaci nazvat?

ktera vznikne

. V rodiné, kde bratr manzelky je postizen hemofilii A,
bylo provedeno DNA vySetfeni metodou RFLP. Z
vysledkl vysetieni, -které jsou uvedeny pod genea-
logickym schématem rodiny (I.) posudte, zda vySe-
treni je informativni a pokud ano, jaky je genotyp
plodu v gravidité (=probanda) Jakj je jistota tohoto
zjisténi, hybridizuje-li pouzita sonda s usekem DNA,
ktery je asti genu pro hemofilii A?

7. PCR reakci byl amplifikovan tsek DNA, ktery obsa-
huje konstantni a varabilni misto rozpoznavané re-
strikéni endonukledzou (Pst I). Tento isek DNA je
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. Posudle prilozeny karyotyp (nasledujici strana)

soucasti genu, jehoZ mutace vedou k autozomalné
dominantné dédiénému onemocnéni. V rodiné viz
schéma lI. (nasledujici strana) s timto onemocnénim
byl  vySetfen Pst | polymorfismus viz obr.1.
Variabilni misto je - oznaCeno hvézdickou. Kteri
jedinci treti generace jsou nositeli mutované alely?

a
stanovte cytogenetickou diagnézu (zapis karyotypu)
a klinickou diagndzu (syndrom).

.V rodiné, kde oba rodice maji normalni karyotyp

otec je barvoslepy a matka je nosicka viohy pro bard
voslepost, se narodila dcera se syndromem XXX,
ktera dobfe rozeznava barvy. U kterého rodi¢e a ve
kterém meiotickém déleni doslo k nondisjunkci? (Je-
li vice mozZnosti, vypiSte vSechny} 7= ¢ 77 soloo #

ABCD EF

Urdele typ struktumi aberace, kterd zménila plivodni
chromozém (P) na chromozom (M);
(—X— - centroméra)
= RRchuM G ally ﬂ { )

AB C D E F GH l

®) TEE "

Dvéma zdravym rd(um se fAaro lf %é(/géé%
(adrenogenitaini syndrom, AR, gen lokalisovan uvnitf
HLA komplexu). Otec ma HLA ASA8B1B10, matka
A3A4B7B11 a dcera A4ASB10B11. Jaké HLA haplo-
typy oCekdvame u déti manzeld, které budou pro
gen AGS dominantné homozygotni, heterozygotni a
recesivné homozygotni ? (Predpokladame, ze ne-
doslo ke crossing overu).

ostiteli miize vzniknout v alogennim vztahu:
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(ﬁeakce lmunologlcky aktivniho transplantatu proti
h

b) F1Pybndm pruemce parentdini darce
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Probandem je rozvedeny muz, kterému se z pweho
manzelstvi narodila dcera s PKU. Jeho nynéjsi snou-
benka ma bratra s PKU. RodiCe obou snoubenct
jsou zdravi. Nakreslete genealogické schéma a sta-
novte pravdépodobnost, Ze dité téchto snoubenct

bude postizeno PKU.

14. Bratranec a sestfenice (probandka) uzavfeli pfibu-

15.
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zensky siiatek. Manzel ma starSi sestru, manzelka

miadsiho bratra. Matka manzela a otec manzelky ;

jsou sourozenci, jejich mladsi sestra méa hyperfenyl-
alaninemii. V rodiné neni nikdo dalsi postizen. Na-
kreslete genealogické schéma a stanovte riziko po-
stizeni déti z tohoto manzelstvi hyperfenylalaninemii.

Probandem je Zena, ktera z prvého téhotenstvi po-
rodila syna s polygenné dédi¢nym rozstépem patefe,
zemfel kratce po narozeni. Z dalsiho téhotenstvi ma
zdravou dceru. Mladsi bratr probandky i oba rodice
jsou zdravi. Druhé téhotenstvi matky probandky
skonéilo spontannim potratem. Manzel probandky,
jeho star$i bratr i rodice jsou zdravi. Nakreslete ge-
nealogické schéma a stanovie riziko rozstépu patere
pro dalsi dité probandky, je-li frekvence znaku v po-
pulaci 0,09 %. ‘
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*UBUY = Phe |*UCU® = Ser [*UAUY = Tyr [SUGU’ =

UUC = Phe UCC = Ser | UAC = Tyr ] UGC =

[ [ X O(//L 4[ UUA = Leu | UCA = Ser | UAA = Term | UGA =

7 o \< ///{ Q UUG = Lleu UCG =  Ser UAG = Tem | UGG =

f 4 SCUU? = Leu |*CCU¥ = Pro [*CAU¥ = His [°CGU’ =

S‘ A b /{l,l 1 4 M(ﬁj CUC = leuw | CCC = Pro | CAC = His | CGC =
CUA = Leu CCA = Pro | CAA = GIn | CGA =

CUG = Leu CCG = Pro CAG = Gin CGG =

((s ) H _O ( *AUUY = le [*ACU® = Thr |*AAU® = Asn [SAGU” =
. - ’ PR N AUC = e ACC = Thr AAC = Asn AGC =
AUA = [1]:] ACA = The AAA = Lys AGA =

- 4 AUG = Mellnic)] ACG = Thr | AAG = Lys | AGG__ =

t q ~ TGUU° = val |*GCUT = Ala |*GAUY = Asp [*GGU’ =
GUC = Val GCC = Ala | GAC = Asp | GGC =

6 * - GUA = Vai GCA = Ala GAA = Glu | GGA =
> ~0‘6:Q ‘7 GUG = Val | GCG = Ala_J GAG = Gl | GGG =
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