ki Test z populacni genetiky 111 semestr, 4. tyden ¢&. P/14

1. Jsou tato tvrzeni spravna?

/ 2) Populace je definovéna jako skupina jedincd (stejného druhu), ktefi maji spoleény
genofond.

X b) Model C-H-W populace predpnk!ada rozdily v primérné plodnosti jedinc v zavislosti na
jejich genotypu.

X c) Popula&ni polymorfismus pro dany znak je situace, kdy genova frekvence nej€astéjsi alely
je>0,50. <=699

\/ d) V pfipadg gend umist&nych na chromosomu X je frekvence jedincl heterogametniho
pohlavi se znakem rovna genové frekvenci.

2. Galaktosemie je vrozenou poruchou metabolismu, pfi které dité neprospiva, zvraci, ma
#loutenku, posléze hepatomegalii a kataraktu. Frekvence této nemoci je pfibliZn€ 1 na 40 000
Zivé narozenych (0,000025). PfibliZné zastoupeni

L = =
%) dominantnich homozygotl je 33 %, ?ﬁ”: fwooo”
Lf@ prenaeci je 1 %, aj=0, 00
recesivnich homozygot je 0,5 %, ﬂfﬂﬁif ',JI'P . '? o
%4, AR d
@) parli, kde oba partnefi jsou heterozygoty, jE 10 % ﬂ},()’?% P
3. Souhlasite s témito vyroky o selekci a mutacich: PV
V pfipadé, kdyzZ proti genotypu / selekce neprub:ha jes; =1, vpfipadé s, = 0 hovcnme o
iplné selekci proti genotypu 4. |

Jako pfiklad selekce proti heterozygotiim sé uvadéji fizné hemogLohmc:patle které v
homozygotni konstituci vyvolévaji anemii (napf. srpkovité anémie), selek&nim faktorem je
malaricka infekce, proti které jsou homozygoti odolni.

\/c} Mutaéni intenzita p je relativni &etnost opakovani (pravdépodobnost) zmény alely 4 na

alelu a
J d) Nové chemické latky a vyrobky z nich se testuji na mutagenitu na bakterialnich kulturach.

4. P §iroké celoevropské vyzkumné spolupréci se zjistilo, Ze jedinci testovani pro ur€ity gen

jako homozygoti f&R nebo heterozygoti Rr maji v primeéru asi 1,83 potomk, zatimco

hamozygati rr (je jich 4 %) zplodi primérné jen asi 1,22 potomka. Jiné alely v evropské .
populaci nejsou a mutacni intenzita pro R i r je v soutasnosti nulova. Budou-li tyto podminky L-i' .fJI{é

latit 1 nadale, pak : W, =
: {
a) frekvence recesivni alely v pfisti generaci bude 7/37 (0,19). Z A—" J-'AL"-I ‘ ‘f@:‘.’f n
ne frekv

X b) pokud bude selekce pokracovat v nezménéném rozsahu, kles ly rna = q 33
polovinu pivodni hodnoty jiz v 11. generaci (tj. asi za 200 - 300 let). ’ R
iJc) zastoupeni dominantnich homozygotil bude po jedné generaci selekce vy3i neZ pfed
selekci.
d) plvodni zastoupeni heterozygotii je 32% a jejich relativni reprodukéni schopnost
(relativni adaptivni hodnota) je 1.
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Test z populacni genetiky 111, semestr, 4. t§den & P/14

5. Jsou tyto definice a vyvody pravdivé?
Alela spoletna (totoZna) plvodem (alela IBD) je takova stejna alela danehn genuwlokusu,
kterou oba rodie(sami navzajem nepfibuzni) pfedavaji spole€nému homozygotnimu
potomkovi.

b) Ve vétsiné lidskych populaci jsou pribuzenské sfiatky vyjimecné, takZe primérny
koeficient inbredu F je nizky; udavaji se hodnoty fadové 107,

J c) Geneticka zatéz mize byt v populaci udriovana rovnovahou mezi emigraci a imigraci jako

tzv. mutadni zatéz populace.

d) V populacich, které nejsou velké, dochazi k nahodnému kolisani genovych frekvenci, tento
déj oznatujeme jako nahodny genovy posun (drift).

ke A/

6. Predkladané rodokmenové schéma postihuje

situaci v rodiné s AR nemoci/znakem {vyskyt

v populaci 4 %). Posud'te, zda

a) koeficient pfibuznosti jedinct 111/1 a{ILMje/ 11
1/4.

b) koeficient inbredu jedince IV/1 j je 1/4. |“ ‘3',:’

c¢) pravdépodobnost, Ze jedinec IL/4 je II1
heterozygotem pro recesivni alelu je 4/50
(8 %). 2B
d) riziko, Ze plod IV/1 bude postizen je 1/ 16. d IV
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S5: Js0u Iyto dennice a vyvouy pnavuive:
a) Za pokrevné (geneticky) pribuzné pokladame takové jedince, ktefi maji alespoii jednoho
spaleéného predka; z praktického hlediska se zkoumidni inbredu omezuje na spolecné

predky do stupné praprarodice.

_s D) V populaci, ve které probihd inbred, ncdnc!mn k{: Zmeénam gcnnvych Frel-jvenu ale ubyva _
homozygotl a pribyva heterozygoti. :L!.-.m- hade Lesyerlidy e by M‘f”o/w’ ) . r

+-c) Genelickg zatéz v genomu jednotlivce je V}gadruvana porfioci etlnich ekvivalenti, toz je _
pocet alel, které v homozygalni konstituci své nositele usmrcuji. -k

—_d) Mé-li alela A v pivodni {ve]k’e?pﬂpulacl frekvenci p, pak ma tuto frekvenci téz v t
uvazované gametické urné a nahodny vybér dvou J1:1ﬁrﬂ».:t s alelou A (nezavisle na sobé) se '
uskuteéni s frekvenci {p -D)x(l-p)=2p- {p +1). f (ru_t \IM r

@Pmdklad ané rodokmenové schéma postihuje [
ituaci v roding {@nemnma‘znakem (vyskyt ﬂﬁ‘ 3
| M,

populaci 4 %). Posud'te, zda '

/} koeficient pribuznosti jedined HI/1 a [ll/dje ]
14, (ewstinne 9 3]

—b) koeficient inbredu jedince V/1 je 1/4. 74

___c) pravdépodobnost, Ze jedinec 11/4 je 111 _
helel ‘ozygotem pro recesivni alelu je 4/50, 1 =

. 8% (presn& 7,68 %). g = 4% <79 = E",IZ- /«
ey ) |'iziko, ze plod V/1 bude [?ustlffen je ITT/E_)H} IV ﬁ"ﬁ
- AR 0,32 ) 1
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f 7 29,
U&' 1. Jsou tato tvrzeni spravna? M’“’M M

—-i’ a) Pojem rovnovdiny stav v populaci znamena neménnou hodnotu genovych frekvenci.
...b) Mezi omezujici podminky C-H-W modelu rovnovazné populace patfi mj. pozadavek, aby
se pocet jedincd v populaci limitné bhzlr"ﬁ:l a popuiacc byla uzavfena, tj. nedochazelo k e-

a imigraci (migraci ani jednim Eﬁrt?'g‘e 4
yZ se genove [rekvence stabilnim tempem méni, tj.

——C) Polymorfismus v populaci je 5tabilni

jedna alela je postupné nahrazovana druhou, napf. pfi selekci proti recesivnim

homozygotam.

- jedné rodiny (napf. haplotypy HLA) v populaci odpovida pravidlu nezavislé segregace a je
rovno soutinu dil€ich frekvenci obou alel.
populaci v C-H-W rovnovaze mé polovina lidi dominantni fenotyp uréitého znaku (gen
ma jen dvé alely -".{‘ :::}'_ : . AL AL A
—a) frekvence recesivni alely je cca 0,3. __ V5 {6
__b) frekvence dominantni alely je cca 0,7. 4/ A s fﬂ}b 1‘7 Sy = 5
2 _;.c} zasloupeni heterozygoti je cca 41-42 %. _ j o it

d toupeni homozygotd A4 EEQ‘!/ w2 -}f.-' - pr

| 549 mstoupeni homonygotd Adje 9%, 4% pEed e < 5

@
3. Souhlasite s témito vyraky o selekcl a mutacich:

%,a} Odhadovani intenzity selekce v sou€asné lidské spoleénosti je pomérné ?btl
k umélému omezovani purﬂdnush
planované rodicovstvi. '
~=b) V pfipadé stabilniho poly
.§-c) Probihaji-li v populaci s
“ alely a na alelu A s intensitou vﬁmoiné ocekavat genetickou rovnovahu

rfismu je selekéni rozdil Ag = 0,01. &:

Prom. =

Zne vzhledem

1a5té v civilizovanych spoleénostech, kde se uplatiiuje

d) Vazebnou nerovnovahou oznaéujeme stav, kdy zastoupeni uritych kombinaci alel génd

¢dsné mutace alely 4 na alelu a s intensitou p a zpétné mutace

—d) Zdvojnasoblijici davka mmzacmﬁ zareni je takova dswka ktera zdvojndsobi mnoZstvi

spontannick abortd; pro ¢lovéka secdhadujekulem 5x10” Gy. 5 .45

100 aslide = 1
4. Pokud jsou hmnnzygﬂRna zcela neplodni a homozygoti A4 maji jen asi 80 % potomki ve
_srovnéni s tim, kolik jich maji heterozygoti Aa, pak 5 1. — :}E‘:m&‘
._Ia}jsnu heterozygoti neplodnéjsim genotypem. gt D2
Lb) je rovnovaini frekvence recesivni H|EE}I’ Grovn, = 1/6. L =

;ucj je: selekéni koeficient 4,, = 0,2, { San z"
,_,,.-:.d} je rovnovézné zastoupeni heterozygotil lﬂﬂg

1
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20. Probandka mé& HT. Jejf rodice jsou zdravi. Matka si po
' \\f rozvodu vzala zdravého muZe, s nimZ méla zdravad dvojcata,
chlapce a divku. Snoubenec mi HT, jeho sestra a rodice jsou
zdravi. Frekvence vyskytu v populaci je 16%. Riziko.
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\\jl. Dvéma zdravym rodiéim se narodila dcera s AGS. Alela se

~

nachdzi v komplexu HLA.

otec: AlA3B7BS8 -> heterozg.: AlA4B8EBS E?E
matka: AlA4B6B9 . AlA3BG6BE7

dcera: AlA1B6BS8 dom. homozg.: A3A4B7B9

\\if. Zdravy muZ se narodil v mimomanZelském svazku. Matka je
oligefrenidka. Jeji 1. téhot. skonéilo potratem. Starsi

ratr muZe i otec jsou zdravi. Zena je zdravd, md& zdraveé
rodiée i sestru. Riziko pro dité p¥i frekvenci 4%. ! Syma g bl
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23. 2dravy otec muZe m& zdravou dceru z 1. manZelstvi. Matka i1
nevlastni matka muZe je zdravad. Rodiée Zeny i mladsi bratr
jsou zdravi. Tito zdravi manZelé &ekaji dité. Jaké je riziko
defektu srde&niho septa pfi frekvenci 0.25%.

CJ—E§;4:37*T_'C) 1D-T-_‘D X 'Q}QEEE
L—0 U sy,
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\\\iq. MN - M 160, MN 480, N 360 jedincd v populaci. Vypolti M
P - 2*160 + 480 A

2% (160 + 480 + 360) (0.4)
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. MuZ s oligofrenii uzavFiel sfiatek se stejné postiZenou divkou.

Jeho otec je zdravy, matka postiZena. Jeho otec uzavfel 2.
sfiatek se zdravou Zenou a maji spolu zdravého syna. Matka

divky je postiZena, otec a mladsi bratr zdravi. Urcete
riziko pro dité, je-li frekvence v populaci 4%. Schema.

H*r@ ;E@ RS

Y s lm # ':'!l:‘i = ll“"‘ﬁuh

==\ &':
Zena méla syna, ktery brzy po narozeni zemfel na rozstép
patefe. V prenatdlni dgn. 2. téhotenstvi zjistili postiZenou
dceru, proto bylo téhotenstvi pfedasné ukonéeno. Jeji
rodic¢e a mladsi{ bratr jsou zdrdvi. ManZel z p¥ib. sfiatku,
jeho rodice a starii bratr jsou zdrdvi. Uréete riziko pro 3.
dité pfi frekvenci nemoci 0.09%.

o0 V=0 L2003

=1 o

| 55 O Lo = 0.6 D {o_i
2

©

. ABO; p 0.3, g 0.2, r 0.5

uréi A: p*+ 2pr (39%)

Proband s hypertenzi m& zdravou snauhenku Oba jeji rodice
byli zdravi, zemfeli pFi autonehodé. hOtec probanda zemfel na

ndsledky mozkové mrtvice (mé&l HT). Matka a setry (monozg.
dvojcéata) jsou zdravé. Matka méla 1 potrat. Urdete riziko HT

pro dité, ja-1i frekvence v populaci 16%.
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Test z populaéni genetiky (11. sementr, 4. tfden ¢&. P/14

1. Jsou tato tvrzeni spravna?

+ a) Populace je definovana jako skupina jedinc (stejného druhu), ktefi maji spoleény
genofond.

~b) Model C-H-W populace predpokladé rozdily v primérné plodnosti jedincit v zavislosti na
jejich genotypu.

—c) Populaéni polymorfismus pro dany znak je situace, kdy genova frekvence nejcastéjsi alely
je > 0,50.

+d) V pripadé gend umisténych na chromosomu X je frekvence jedincl heterogametniho
pohlavi se znakem rovna genové frekvenci.

2. Galaktosemie je vrozenou poruchou metabolismu, pfi které dité neprospiva, zvraci, ma
Zloutenku, posléze hepatomegalii a kataraktu. Frekvence této nemoci je pfiblizné 1 na 40 000
zivé narozenych (0,000025). PribliZné zastoupeni
' —a) dominantnich homozygoti je 33 %,
+b) prenasecu je 1 %,
~¢) recesivnich homozygoti je 0,5 %,
—~d) parl, kde oba partnéfi jsou heterozygoty, je 10 %,
3. Souhlasite s témito vyroky o selekci a mutacich:
—a) V pripadé, kdyZ proti genotypu i selekce neprohaha je s;= 1, v pfipadé s, = 0 hovofime o
uplné selekei proti genotypu /.
~b) Jako piiklad selekce proti heterozygotiim se uvadéji rizné hemoglobinopatie, které v
homozygotni konstituci vyvolavaji anemii (napf. srpkovita anémie), selek&nim faktorem je
malarickd infekce, proti které jsou homozygoti odolni.
+c¢) Mutaéni intenzita p je relativni Cetnost opakovéni (pravdépodobnost) zmény alely 4 na

alelu a.
+d) Nové chemické latky a vyrobky z nich se testuji na mutagenitu na bakterialnich kulturach.

4. Pi Siroké celoevropské vyzkumné spoluprici se zjistilo, Ze jedinci testovani pro uréity gen
Jako homozygoti RR nebo heterozygoti Rr maji v priméru asi 1,83 potomki, zatimco
homozygoti rr (je jich 4 %) zplodi priimérné jen asi 1,22 potomka. Jiné alely v evropské
populaci nejsou a muta&ni intenzita pro R i r je v soucasnosti nulova. Budou-li tyto podminky
platit i nadale, pak :
ta) frekvence recesivni alely v pristi generaci bude 7/37 (0,19).
—b) pokud bude selekce pokratovat v nezménéném rozsahu, klesne frekvence alely r na
polovinu plvodni hodnoty jiZ v 11. generaci (t]. asi za 200 - 300 let).
~-c) zastoupeni dominantnich homozygotii bude po jedné generaci selekce vy3i nez pred
selekci.
+d) pilvodni zastoupeni heterozygotl je 32% a jejich relativni reprodukéni schopnost
(relativni adaptivni hodnota) je 1.

Strana 1



Test z populacni genetiky 11 semestr, 4. t§den ¢. P/14

5. Jsou tyto definice a vyvody pravdivé?

a) Alela spolecna (totozna) pivodem (alela IBD) je takova stejna alela daného genu/lokusu,
kterou oba rodie(sami navzajem nepfibuzn’) predavaji spoleénému homozygotnimu
potomkovi.

b) Ve vétiiné lidskych populaci jsou pfibuzenské siiatky vyjimecné, takZe primérny
koeficient inbredu F je nizky; udavaji se hodnoty fadové 107,

c) Geneticka zatéz mize byt v populaci udrZzovana rovnovahou mezi emigraci a imigraci jako
tzv. mutacni zatéz populace.

d) V populacich, které nejsou velké, dochazi k nahodnému kolisini genovych frekvenci, tento

déj oznatujeme jako nahodny genovy posun (drift).

6. Predkladané rodokmenové schéma postihuje I
situaci v rodiné s AR nemoci/znakem (vyskyt

v populaci 4 %). Posud'te, zda
a) koeficient pfibuznosti jedinci 1II/1 a I11/4 JE/ [[

1/4 P
b) koeficient inbredu jedince IV/1 je 1/4. /

c) pravdépodobnost, Ze jedinec I1/4 je II1
heterozygotem pro recesivni alelu je 4/50
(8 %). - B
d) riziko, Ze plod IV/1 bude postizen je 1/16. y v
29
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Test z populacni genetiky | 1. semestr, 4. tjden ¢&. P/14

5. Jsou tyto definice a vyvody pravdivé?

— a) Alela spole¢na (totoZna) pivodem (alela IBD) je takova stejna alela daného genu/lokusu,
kterou oba rodige(sami navzajem nepfibuzni) pfedavaji spole€nému homozygotnimu
potomkovi.

' b) Ve vétsiné lidskych populaci jsou pfibuzenské siatky vyjimeZné, takZe prumérny
koeficient inbredu F je nizky; udavaji se hodnoty fadové L0 B antac. 'a Aolelie’
~= ¢) Geneticka zatéz mize byt v populaci udrzovana rovnovahou mezi emigraci a imigraci jako
tzv. mutaéni zatéz populace.

—i-- d) V populacich, které nejsou velké, dochazi k ndhodnému kolisani genovych frekvenci, tento

déj oznadujeme jako ndhodny genovy posun (drift). .,
~f M

6. Pfedkladané rodokmenové schéma postihuje
situaci v rodiné s AR nemoci/znakem (vyskyt -
v populaci 4 %). Posud'te, zda
=—a) koeficient pfibuznosti jedinci I1I/1 a IT1/4 _pe/ ]'[[
' 1/4.
== b) koeficient inbredu jedince IV/1 je 1/4. /?’fl
= c) pravdépodobnost, Ze jedinec II/4 je 111
heterozygotem pro recesivni alelu je 4/50
(8 “a).
— d) riziko, Ze plod IV/1 bude postizen je 1/ 16. ,’L— v

T N -
FElaTT I/Z')/L .I'L.;
Pomicka k feseni: 3 Jx 1
=10 gL g -1 M
1-q’s I+q Y I+ i ¥
- et IM . H = _E. =__"
TR {“ eI '%,'""w 8 e /c/j_
A4
genova frekvence gfa) . a, /d v
i di B [ 1 rEEH B 'I‘-!':'|'-;-::'j;..-_,.'i-',f_'i='
i g l Dynamlka zmén genové frekvence H
il l} || pFi selekci proti recesivnim homozygulum [ A
.“v35:5§"}"§"?“l"';! Pt o PR PE D ERER '

';..i15-

PR PR N B EITE EREER EELEE

ummmmmmmmmmmmmmmmmmmm
£as (v generacich)

Strana 2




Test z populacni genetiky 111, semestr, 4. tyden & P/14

1. Jsou tato tvrzeni spravna?

~f a) Populace je definovéna jako skupina jedinci (stejného druhu), ktefi maji spolegny
genofond.

~— b) Model C-H-W populace predpoklada rozdily v primérné plodnosti jedincil v zdvislosti na
jejich genotypu.

— c) Populaéni polymorfismus pro dany znak je situace, kdy genova frekvence nejastéjsi alely
je=0,50.

-} d) V pripadé genii umisténych na chromosomu X je frekvence jedinci heterogametniho
pohlavi se znakem rovna genové frekvenci.

2. Galaktosemie je vrozenou poruchou metabolismu, pfi které dité neprospiva, zvraci, ma
#loutenku, posléze hepatomegalii a kataraktu. Frekvence této nemoci je pfiblizn& 1 na 40 000
zivé narozenych (0,000025). PribliZné zastoupeni

' a) dominantnich homozygoti je 33 %,
b) prenadeti je | %,
c) recesivnich homozygoti je 0,5 %,
d) parl, kde oba partnefi jsou heterozygoty, je 10 %.

3. Souhlasite s témito vyroky o selekci a mutacich:

— a) V pfipadé&, kdyZ proti genotypu 7 selekce neprnbxha je s;=1, v pfipadé s; = 0 hovofime o
uplné selekci proti genotypu /.

<= b) Jako pfiklad selekce proti heterozygotiim se uvadéji rizné hemoglobinopatie, které v
homozygotni konstituci vyvolavaji anemii (napf. srpkovita anémie), selek&nim faktorem je
malaricka infekce, proti které jsou homozygoti odolni.

|- ¢) Mutaéni intenzita p je relativni Cetnost opakovani (pravdépodobnost) zmény alely 4 na

alelua.

-~ d) Nové chemické latky a vyrobky z nich se testuji na mutagenitu na bakterialnich kulturach.

4. Pii Siroké celoevropské vyzkumné spoluprici se zjistilo, Ze jedinci testovani pro urity gen

jako homozygoti RR nebo heterozygoti Rr maji v priméru asi 1,83 potomk, zatimco

homozygoti rr (je jich 4 %) zplodi prim&rné jen asi 1,22 potomka. Jiné alely v evropské

populaci nejsou a muta&ni intenzita pro R i r jE v soutasnosti nulova. Budou-li tyto podminky

platit i nadale, pak

a) frekvence recesivni alely v pfisti generaci bude 7/37 (0,19).

b) pokud bude selekce pokrafovat v nezmé&néném rozsahu, klesne frekvence alely r na
polovinu piivodni hodnoty jiZ v 11. generaci (tj. asi za 200 - 300 let).

c) zastoupeni dominantnich homozygot{i bude po jedné generaci selekce vy33i nez pred
selekci.

d) pivodni zastoupeni heterozygoti je 32% a  jejich relativni reprodukéni schopnost
(relativni adaptivni hodnota) je 1.
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