. Matka je krevni skupiny B, MN, jeji ditdé ma krevni
skupiny 0, MN. Napiste ABO a MN fenotypy muzi,
ktefi

a) jsou moznymi otci ditéte,

b) jsou z otcovstvi ditéte vyloudeni.

. Mezi potomky z kfizeni dvojnasobného heterozygota
- AaBb a dvojnasobného recesivniho homozygota
aabb bylo pozorovano toto zastoupeni fenotypl:
vlastnost A i B mélo 94 potomka, 106 potomk{ ne-
mélo vlastnost A ani B. Zadny z potomkl nebyl s
vlastnosti A bez B a s viastnosti B bez A. Napiste
genotypy potomki a jejich procentudlni zastoupeni,
urCete vazbovou fazi a silu vazby.

; Ve vzorku 100 osob byla nalezena krevni skupina M
u 20 osob, krevni skupina MN u 60 osob a u zbytku
osob krevni skupina N. Odhadnéte a napiSte genové
frekvence v tomto vzorku populace Je populace v
C-H-W rovnovaze ? -

. Provedte translaci cirkulami mRNA, ktera je tvofena
iniciaénim tripletem AUG a 7 nukleotidy guaninu
(tabulka gen. k6du nasledujici strana).

. UvaZzovany segment pracovniho viakna DNA ma

‘nasledujici sekvenci:

T
3 ;’CAI}L\GG&TGTBAAA}TGC{GGA- 5
A
vliv mutagennich latek gpusobil zdménu prvniho nu-
kleotidu prvniho kodonu za T od 3 konce.
a) ZapisSte sekvenci aminokyselin, kterd vznikne
translaci mutovaného vidkna
b) jaky bude mit mutace efekt (zaskrinéte v odpo-
. védnim listu spravnou odpovéd)

c) jak muzeme tuto mutaci nazvat? )

6. V rodiné, kde bratr manzelky je postizen hemofilii A,
bylo provedeno DNA vySetfeni metodou RFLP. Z
vysledkl vy3etfeni, které jsou uvedeny pod genea-
logickym schématem rodiny (l.) posudte, zda vy3e-
tfeni je informativni a pokud ano, jaky je genotyp
plodu (=probanda). Jaka je jistota tohoto zjisténi, hy-
bridizuje-li pouzita sonda s isekem DNA, ktery je ve
vazbé s genem pro hemofilii A o sile 2cM? __._

xm,_{/i)( b4

schéma l.

72
S X

.. 7. PCR reakci. byl amplifikovan usek DNA, ktery o'bsa-
huje konstantni a variabilni misto rozpoznévané re-
strikéni endonukledzou (Pst ). Tento Gsek DNA je

(-

-

.......

A, %

PRy
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soucasti genu, jehoz mutace vedou k autozomalné
dominantné dédicnému onemocnéni. V roding viz

schéma Il (nasledujici strana) s timto onemocnénim
byl  vySetfen Pst | polymorfismus viz obr.1.
Variabilni misto je oznaleno hvézdiGkou. Klefi

jedinci tfeti generace jsou nositeli mutované alely?

8. Posudte piiloZzeny karyotyp (nasledujici strana) a
stanovte cytogenetickou” diagndzu (zapis karyotypu)
a klinickou diagnézu (syndrom).

9. V rodiné, kde oba-rodiCe maji normaini karyotyp a
matka je barvoslepa (otec rozezndva barvy dobre),
se narodil syn s Klinefeiterovym syndromem, ktery
dobre rozeznava barvy. U kterého rodice a ve kterém
meiotickém déleni doslo k nondisjunkci? (Je-li vice
moznosti, vypiste vSechny.) [

e §
10. Urcete typ struktumni aberace, kterd zménila plvodni
chromozdm (P) na chromozém (M):
(9% - centroméra)

ABCD EFGHI

L

ABD EFGHHI
P (M)

11. Dvéma zdravym rodiCim se narodila dcera s %g/
(adrenogenitaini syndrom, AR, gen lokalisovan uvniti’
HLA komplexu). Otec ma HLA A1A7B1B10, matka
A1A5B2B6 a dcera ASA7B6810. Jaké HLA haplotypy
oCekavame u déti {échto manzell, které budou pro
gen AGS dominantné homozygotni, heterozygotni a
recesivné homozygotni ? (Pfedpoklédéme ze ne-

doslo ke crossmg overu) realis ¢ 4.[[7‘&
12. Transplantacm Ma vzmka v alogenmm vztahu

a) parentaini prijemci-- F1 hybridni.darci = j,‘w
b) F1 hybridni pfijemci - F2 hybridni darci.

13. Probandem je muz, ktery Je postlzen osteogenesns

zdravi. Stejne jako proband je postizen jeho otec a '
matka otce probanda. ManZelka probanda, jeji dvé
miladsi sestry i oba rodice jsou zdravi. Nakreslete
genealogické schéma a stanovie riziko postizeni

dal$iho ditéte manzell osteogenesis imperfecta. !

14. Bratranec a sestrenice uzavreli piibuzensky siatek.
Manzel ma starSi sestru, manzelka miladsiho bratra.
Matka manzela a otec manzelky jsou sourozenci.
Syn manzell ( = proband) je postizen hyperfenylala-
ninemii. V rodiné neni nikdo dalSi postizen. Nakre-
slete genealogické schéma a stanovte riziko posti-y
Zeni déti z tohoto manzelstvi hyperfenylalaninemii. .

15. Probandem je muz, ktery v détstvi prodélal operaci
polygenné dédiéné srdecni vady ( defektu septa ko-
mor) Jeho starSi sestra i oba rodice jsou zdravi. Prvé
téhotenstvi jeho matky skondilo spontannim potra-
tem. Snoubenka probanda je zdrava, rovnéz jeji
mlad3i bratr a rodice. Snoubenka je dité z pfibuzen-
ského snatku. Nakreslete genealogické schéma a
stanovte riziko stejné srdedni vady u ditéte probanda,
je-li frekvence znaku v populaci 0,250

-~
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Tabulka gene

tického kodu

SgUUT = Phe [PUCUY = Ser [*UAU =  Tyr PPUGU’ = €
YUC = Phe | UCC = Ser UAC = Tyr |UGC = C
JUA = Ley UCA = Ser UAA = Term | UGA = T
JuUG = Leu UcGgG = Ser UAG = Temn | UGG = T
FCUUY = Leu [*CCU? = Pro YCAU' = His |’CGU* = A
cUC = tew | CCC = Pro CAC = His |CGC = A
cUA = Llew [ CCA = Pro CAA = Gin | cGA = A
cUG = lew | CCG = Pro CAG = Gln | CGG = A
TAUU® = o TPAcUY = The [PAAUY = CAsn [SAGUY = <
AUC = lte ACC = Thr AAC = Asn AGC = s
AUA = e ACA = - Tin AAA = Llys | AGA = A
AUG = Melllnc)l ACG = Thr AAG = Lys AGG = A
"GUU’ = val J*Geu’ = Ala [*GAU = Asp |PGGUY = . C
GUC = val | GCC = Ala | GAG = Asp | 6GC e
GUA = Vval | fiCA Aint GAA = Glu | GGA = C
GUG_ = vel 160G =  Ala | GAG = Gl | GGG = €
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