/1" atka je krevni skupmy A, Rh negahvm jeji dité ma
L i &

: revm skupiny A, Rh+. NapiSte ABO a Rh fenotypy
muzu, ktefi

a) jsou moznymi otci ditéte, WA DO R

b} jsou z otcovstvi ditéte vylouCeni. U\

A@Aezi potomky z kfizeni dvojnasobného heterozygota
aBb a dvojnasobného recesivniho homozygota aabb
bylo pozorovano toto fenotypove zastoupeni: Vlast-
i’ nost A | B mélo 90 jedinct, vlastnost A ale nikoliv B
¢t mélo 12 jedinct, viastnost B ale nikoliv A mélo 10 Je-
_« dincy a vlastnost A ani B nemé&lo 88 jedinct.

- ,/ a) Vypiste genotypy potomkl a jejich zastoupeniv %.
o‘oM o b) Vypoététe rekombinaéni zlomek (frakci). 7 ¢+
/ ¢} Stanovte vazebnou fazi. ¢¢

4 3.V populaci v C-H-W rovnovaze ma polovina lidi domi-
nanini fenotyp urcnteho znaku (gen ma Jen dvé alely
=7 A.a); PR
a) frekvence recesivni alely;e cca 0 3 "S/
b) frekvence dominantni alely}e cca 0,7.
astoupenti heterozygotli je cca 41-42 %.
zastoupeni homozygetl AA je 8-9 %.

ledupcu sekvenci:

5 RS VTVVS & i Tﬁ)()
AGT %%c ABA (ZTSE%T% G-5
m‘it‘ﬁf) ) b 7

Viiv mutagenmch latek zpUsobil ztraty prvmho nukleo- ‘}

lidu (oramovan) v’patém kodonu od 3~ konce ™

a) Zapiste sekvenci ammokysehn ktera vznikne

translaci mutovaného viakna. .

b) Jaky bude mit mutace efekt? (Zasknnete v qdpo—
cheeda

@‘

vazovany segment pracovniho vidkna DNA ma na- .

Q,l
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- .védnim listu spravnou odpovéd. N aca ot M’*\O

c) Vyberte nazev :této, mutace.- (Zaoknnete v odpo-

- vedmm hstu spravnou odpoved') - e
\@Dtec a prvm T dcera jsou postizeni poiycystxckou cho-'
ro

bou ledvin (PKD - polycystic kidney disease). Ro-
) dokmen I. ukazuje vysledky nepiimé DNA diagnos-
tiky (RFLP - Southem biot hybndlzace) Byla -pouzita

<intragenova sonda. Uréete: &~
T a)zda vysetieni je mformat:vm p_rg_urggm,b.eiﬁ.m_y-
= gocie udruhé deery (probandky). AN 2
"~ JestliZe na otazku a) odpovite ano, pak urtete:
{" b) genotyp probandky (pouzute symboly a pro nor-
. malni alelu, A pro mutovanou alelu), ,

c¢) pravdépodobnost, Ze probandka bude postlzena /’0“’ ?

Jestlize v§ak na otdzku a) odpovite ne, pak otazky b)
a c) feSte pouze s piihlédnutim k formalnim genealo-

gickym pravidldm.
- 6.]PCR reakci byl amplifikovan usek DNA, ktery obsa-

huje variabilni misto typu (CA),. Tento isek DNA Je
- soutasti genu, Jehoz mutace vedou k AD | onemocnéni
s pozdnim nastupem. V rodiné (viz schéma Il. na na-
sledujici strané) s timto onemocnénim byl vy3etien
polymorfismus (CA),. Kiefi jedinci treti generace jsou
nositeli mut S ? B —
/ muwov-ane‘alely. I //], Vi /5/ w6
7/ { 7.)Posudte prilozeny karyotyp (nasledujici strana) a sta-
novte:
a) cytogenetickou diagndzu (zépis karyotypu)
/ b} klinickou diagnézu (syndrom).

N .
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+ Rodokmen L. N
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V rodine, kde oba rodiCe maji normalni karyotyp a ==
&7 otec je barvoslepy (matka rozeznava bagvy dobre), sg =+

narodil barvoslepy syn s karyotypem 47, XXY. U kte-
rého rodi¢e a ve kterém meiotickém déleni doslo k

‘nondisjunkci? (Je-li vice moznobti, vypiste viechny.)

w\o«k\i\u\at

_ABCD EFGHI . ABCD E’E)Fmé ~2m2E0CE

ersus Host Disease) reakci po transplantacn
a) dospélemu jedinci genotypu bb

AGS’? (Crossu}g over nepredpokladame) ~

- - X3
Probandem jes muz ktery eje postlzen osteogenesus
|mperfecta Jeho ‘prvorozeny syn i starsi bratr jsou
zdravi. Stejne Jako proband je' postizen jeho cotec a
matka otce probanda. “Manzelka probanda, jeji dvé
mladsi sestry i oba rodice jsou zdravi. Nakreslete ge-
nealogické schéma a stanovte riziko postlzem daisiho

sky sfiatek. ManZel ma starsi sestru, manzelka mlad-
Siho bratra. Matka manZela a otec manzelky jsou sou-
rozenci, jejich mladé{sestra ma& hyperfenyalaninemii
(HPA). V rodinéd neni nikdo dalsn%c;sthzEle-im

kreslete genealogické schéma a stanovte riziko posti-
Zeni hyperfenylalamnemu pro déti z tohoto manzel-

_stvi.

Probandem je Zena, kterd z prvého téhotenstvi poro-
dita syna s polygenn& dédicnym rozStépem pétere,
zemrel kratce po narozeni. Frekvence tohoto znaku v
populaci je 0,09 %. Z daisiho téhotenstvi ma zdravou
dceru. Mladsi bratr probandky i oba rodiCe jsou
zdravi. Druhé téhotenstvi proband&iny matky skoncilo
spontannim potratem. Manzel probandky, jeho starsi
bratr i rodie jsou zdravi. Nakreslete genealogické

4=0,9G% Jg 005

= 8,038 20 031ed

réete typ struktumi aberace, ktera zménila pavodni
hromosom (P) na_ chromosom (M) (0 centromera)

/ N M
@ostm dren genolypu @muze vyvolat GvHD (Graft ~

Ll i]
—_ mmmbfgv
dospélému jedinci genotypu ab . iy At
‘dospélému Jetalngé ozafenému jedinci genotypu@fg@fvze,

novorozenému jedmu genotypu aa: aa Ry -
P /uj/mﬁ

/'@

~ ditéte manZell osteogenesis imperfecta. - TR At
3 Bratranec a sestfenice (probandka) uzavreln pnbuzen-

A&”*’

——

?6

%
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schéma a stanovte riziko rozStépu patere pro dalsn
dité probandky. 57,

@redkladane rodokmenové schéma . postihuje
ituaci  vrodiné sAR nemoci/znakem  (vyskyt

v populaci 0.0144). Posudte, zda
l\fg’a) koeficient piibuznosti jedinct N1/1 a 111/2 je 1/2. 4)&
koeficient inbredu jedince, ktery by s€ naro
= z nemanzeiského spojeni 11/2.a I11/3, je 1/8. . T, J
‘JF ¢) pravdépodobnost, ze jedinec /2 je heterozygotem .
pro recesivni alelu je cca 3/125 (cca 2,4 %) ——%’v\'\Lfo’
N;;d) riziko, Ze plod 1V/1 bude postiZen je 1/24. S

schéma |l
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//é:) 7L, gf// A_______________; B /Z/’ } A - ~
1. Fenotypy muzq, ktefi jsou @) moznymi otci ditéte: A, B, AB,0; Rh+ ,
b) z otcovstvi vylouéeni: Rh- ’

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

(AB/ab)AaBb 45% {Ab/ab)Aabb 6%
(abl/ab)aabb 44% (aBl/ab)aaBb 5%
(Dle nového zadani jiZ nelze pripustit ocekdvané hodnoty, cM v b) anc)
b) Rekombinaéni zlomek: 0,11 c) Vazbova faze: cis
3 aljblc}id .
et 2
an X1 X T /UL
ney X X
4. a) Sekvence aminokyselin:  seralaphegluleyarg
b) Zadna zména c) | X jdelece
X |zaména AMK —3 (Ize akceptovat, je|  |adice
vznik stop kodonu 7/ frame shift) tranzice
X {posun ¢teciho ramce transverze
5. ajamo
b) Aa

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

b) Klinicka diagnéza (syndrom): normalni fenotyp (nejspis),
nosic¢ka balancované transiokace 15;21

e ——" i — —— i —— v - S - WA e e = hme o = 4 e - — e 0 A = —— . o oy O —— o e oo — oo = s 1y o o T

o . e - e o e v e o — = —— . oo—— o i — ' —— oin - —— o —— i — o — - — o — oy = - —— v s - —— o o —— o —"



ogicke schema: [ |——@ Riziko: -—s&f&;;ﬁ; ;/C;f
| L 1O e e 9l

e

A - /A 1
'lM ki : s x‘oz/l i EZ
ogické schéma: Riziko: 3%

“~-- variantni znacku

zvlasté u potraty
1 nutno tolerovat
] ™
f_ ! i
3 ~ —_I /}/
* C ? (\J"U N

O e “

ajbjcjd
X
X X X
__________________ Podpis:
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alka Je Kievin skupiny A, Rh negativni, jeji dité ma € e
;devnl skupiny A, Rh+. NapiSte ABO a Rh feﬁotypy r‘

muzi, ktefi o L1 I
1 3¥fSou moznymi otci ditéte, (!

aBb a dvojnasobného recesivhiho homozygota aabb
bylo pozorovano toto fenotypové zastoupeni: Vlast-
nost A i B mélo 90 jedincl, viastnost A ale nikoliv B
,mélo 12 jedincd, vlastnost B ale nikoliv A mélo 10 je-

— “dincl a viastnost A ani B nemélo 88 jedinct. U 'g /%/Z{/g
3 a) Vypiste genotypy potomk a jejich zastoupeni v %. O
‘8.

b) Vypoctéte rekombinacni zlomek (frakci).
¢) Stanovte vazebnou fazi.

@,V populaci v C-H-W rovnovaze ma polovma lidi domi-
nanini fenotyp urcitého znaku (gen ma Jen ave alply -

, , i ¥ )
_/fo) jsou z otcovstvi ditéte vylouceni. ,,; IR _‘ O'///’QH rﬂ}\
f)ﬁem potomky z kiizeni dvojnasobného heterozygota'_ ‘ /b
/s .
%]

L R VANY /’&]LT M

odokmen I i s

Lip L

T ¥

V rodiné, kde oba rodiCe maji normalni karyotyp a
otec je barvoslepy (matka rozeznava barvy dobre), se

narodil barvoslepy syn s karyotypem 47, XXY. U kte-
rého rodiCe a ve kterém meiotickém déleni doslo k

A. a): Do+ pf) = SO Yo - 50% a', B D}'AS nondisjunkci? (Je-li vice mozZnosti, vypiste viechny.)
& a) frekvence recesivni 8]9])’]8 cca 0, :! D\Q,S 7@Jréete typ strukturni aberace, ktera zménila pﬁvodni
A/b) frekvence dominantni alely je cca 0,7. ¢y (? ; chromosom (P) na chromosom (M): (® - centroméra)

# ¢) zastoupeni heterozygott je cca 41-42 %.
4. d) zastoupeni homozygotl AA je 8-9 %.

P
@vaiovany segment pracovniho vidkna DNA ma na-

ABCD EFGHI rABCD EFFHI

ledujici sekvenci: - —_ ™) .. (M) S
) - {0Kostni dfeh genotypu bb mize vyvolat Gv ra
Sy it ‘50 @/(t'd" typu bb lat GVHD (Graft
3 -AGT CGC AAA CTC TGC G-5" ersus Host Disease) reakci po transplantaci:
U“l}:\! ved a) dospélému jedinci genotypu bb A &
™M b) dospélému jedinci genotypu ab % M/

Viiv mutagenmch latek zpUsobil ztratu prvmho nukleo-
tidu (ordmovan) v patém kodonu od 3" konce. ™
a) Zapiste sekvenci aminokyselin, ktera vznikne
transliaci mutovaného vlakna.
b) Jaky bude mit mutace efekt? (ZaSkrtnéte v odpo-
védnim listu spravnou odpovéd.)
c) Vyberte nazev téte mutace. {Zaskitnéte v odpo-
— védnim listu spravnou odpoveéd.)
5. Ptec a prvni dcera jsou postizeni polycystickou. cho-
robou ledvin (PKD - polycystic kidney disease). Ro-
dokmen ). ukazuje vysledky nepfimé DNA diagnos-
tiky (RFLP - Southem biot hybridizace). Byla pouzita
intragenova sonda. Urcete: 4‘( 2N A
a) zda vysetieni je informativni pro uréeni heterozy-
gocie u druhé dcery (probandky).

JestliZe na otdzku a) odpovite ano, pak urcete:

b) genotyp probandky (pouzijte symboly a pro nor-
malni alelu, A pro mutovanou alelu),

Jestlize v3ak na otazku a) odpovite ne, pak otazky b)

c) dospélému letdiné ozafenému jedinci genotypu aa 4+
d) novorozenému jedinci genotypu aa ¢ .o
Dvéma zdravym rodi¢Um se narodila dcera s AGS
(adrenogenitaini syndrom, dédicnost AR, gen lokalizo-
van uvnitf HLA komplexu). Otec ma fanotyp HLA
A1A3B4B7, matka ma fenotyn A1A4BEB8 a dcera ma
fenotyp A1B7B8. Jaké haplotvpy HLA olekavame u
déti tohoto paru, které budou homozygotni pro
standardni alelu genu AGS, heterozygotni v alelach
genu AGS a homozygotni pro mutovanou alelu genu
AGS? (Crossing over nepredpokladame.)

Probandem je muz, ktery je postizen osteogenesisﬁ
imperfecta. Jeho prvorozeny syn i starSi brair jsou' |,
zdravi. Stejné jako proband je postizen jeho otec a
matka otce probanda. Manzelka probanda, jeji dvé
mladsi sestry i oba rodi€e jsou zdravi. Nakreslete ge-
nealogické schéma a stanovte riziko postizeni dalsiho

3/ Bratranec a sestfenice (probandka) uzavreli pfibuzen-

c) pravdépodobnost, ze probandka bude postizena. O ditéte manzell osteogenesis imperfecta.

a c) feSte pouze s pfihlédnutim k formalnim genealo-

~_gickym pravidlam.

9PCR reakci byl amplifikovan usek DNA, klery obsa-
huje variabilni misto typu (CA),. Tento Usek DNA je
soucasti genu, jehoZz mutace vedou k AD onemocnéni
s pozdnim néstupem. V rodiné (viz schéma II. na na-
sledujici strané) s timto onemocnénim byl vySetfen
polymorfismus (CA),. Kiefi jedinci tfeti generace jsou
nositeli mutované alely?

*. Posudte priloZeny karyotyp (nésledujici strana) a sta-
novte:
a} cytogenetickou diagnoézu (zapis karyotypu)

b) klinickou diagnozu (syndrOm) (&1 fm 571/33% 3

LarEld {1 v(‘ﬁ/m l‘\(_

/@)% 7,

sky snatek. ManzZel m4 starsi sestru, manzelka mlad-
§iho bratra. Matka manzela a otec manzelky jsou sou- @\C‘
rozenci, jejich miadsi sestra ma hyperfenyalaninemii
(HPA). V rodiné neni nikdo dalsi postizen HPA. Na-
krestete genealogické schéma a stanovte riziko posti-
zeni hyperfenylalaninemii pro déti z tohoto manzeij-
~stvi.

4. Probandem je Zena, kterd z prvého téhotenstvi poro-

dila syna s polygenné dédicnym rozStépem patefe,
zemrel kratce po narozeni. Frekvence tohoto znaku v
populaci je 0,09 %. Z daisiho téhotenstvi ma zdravou
dceru. Miadsi bratr probandky i oba rodiCe jsou
zdravi. Druhé téhotenstvi probandciny matky skoncilo
~spontannim potratem. Manzel probandky, jeho starsi
bratr i rodiCe jsou zdravi. Nakreslete genea!oglcke’ﬁé
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canceiskeno spojeni 112 a /3, je 1/8.
avdépodobnost. Ze jedinec 1/2 je heterozygotem
0 recesivni alelu je cca 3/125 (cca 2,4 %). ¥ -~ -
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