Genetika clovéka

li$i se od zkoumani ostatnich organisma

e nelze provadét nékteré experimenty a selekci (cileny vybér potomku)
e  za Zivot ma malé mnoistvi potomk(

fenotyp je ovliviiovan vnéjsim prostredim (socidlni podminky)
generacni doba je dlouha (Ize sledovat maximalné 4 generace)

zvlastnosti vici jinym organismim

e  Casto se kriZi (Ci spiSe kFizil) pouze s jedinci z urcité populace (stejny narod, stejna socidlni skupina, stejna vira)
e dnes ma naopak takové moznosti migrace jako zadny jiny organismus

Metody studia

rodokmenova metoda

e sestaveni rodokmenu nékolika generaci

e pomoci mezinarodnich symboli

e v grafickém vyjadreni Ize sledovat konkrétni jedince (nemocny, prfenasec)
e nasledné Ize odvodit i typ dédi¢nosti

geminologicka metoda

e zkoumani dvojcat (jedno- i dvojvajecnych)

e jednovajecna dvojcata jsou vlastné prirodni klony
vznikaji z jediné zygoty a tudiZ maji totoZnou genetickou informaci

e jedini dva jedinci na svété s naprosto shodnou DNA
drobné rozdily mitochondrialni DNA

e shodny genotyp automaticky neznamena stejny fenotyp (nemaji shodné otisky prstt)
vyuZziva se pravé takovéto zaznamenani fenotypovych rozdilli a genotypovych dispozic

metody populacni genetiky

projekt HUGO

(Human Genome Mapping Organization) http://www.hugo-international.org

e objasnéni presného slozeni lidského geonomu
(kolem 3 mid. pdri bdzi = asi 100 000 gent
Cislo se neustdle sniZuje - soucasné odhady jsou 20 000 - 25 000 geni)
dokonceni stoprocentni identifikace lidského genomu 14. dubna 2003
(50. vyroci objevu dvousoubovice DNA)

e pouze asi 1,5% lidské DNA ptimo kdéduje proteiny

e asi 97% celé sekvence DNA je tvofeno tzv. nekddujici DNA (Junk DNA)

e jeji vyznam je neznamy a sporny - mozna nema zadny

Eufenika

véda, ktera se snazi zlepsit lidsky fenotyp

e |écba dédicnych chorob s fenotypovym projevem

nevyhoda - zasahy mohou zhorsit genetickou vybavu populace (tzv. dysgeneticky efekt)

veer el Y
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to je obecné problém veskeré mediciny (- popreni pfirodniho vybéru)

Eugenika

véda, ktera se snazi zlepsit skladbu lidské populace

e rozkvét pred druhou svétovou valkou

negativni eugenika - cil zamezit rozmnozovani vybranych osob (dédi¢né choroby)

e nacistickd ideologie dovedla eugeniku do extrému - vySlechténi "Cisté" arijské rasy a eliminace ras podfadnych (vymyceni
Zidovské rasy

ez pohledu genetiky se nejednalo o rasy, ale narody ¢i socialni skupiny (vézni, retardovani, homosexualové)

e 7z dlvodu holocaustu se po valce od eugeniky upustilo

pozitivni eugenika - cil vytvofit skupinu jedinc nejvhodnéjsich pro rozmnozovani

e tito jedinci by potom méli zplodit nové, "geneticky lepsi", generace (lidi)



Pribuzenské snatky
neboli inbreeding (pouZiva se u kiZeni rostlin a Zivocich()
e  eticky problém, ktery je eliminovan biosocialné
kombinace
strachu z narozeni postizeného ditéte = Spatny otisk vlastnich geni do potomkd
a spolecenskych tradic, zdkazu a tabu (jediné tabu, které je shodné pro vSsechny kultury svéta)
e  pfibuzni jedinci maji alespor jednoho spole¢ného predka
ez pohledu klinické genetiky - pfibuzni jedinci maji spolecného predka nejvyse ve stupni pra-prarodice
pfibuznych pak koeficient pfibuznosti klesa
e koeficient pfibuznosti - udava pravdépodobnost, Zze ndhodna alela téchto jedincl je tzv. IBD alela
ibd = Identical by descent = spole¢na ptvodem = zdédéna od spolecného predka
nejde zde nutné o narozeni postizeného ditéte
jde jen o nezanedbatelné zvysené riziko oproti nepfibuzenskému siatku

rizika
riziko vzniku recesivné dédicnych chorob

u pfibuzenskych sriatkd je v potomstvu vy3$si zastoupeni homozygotl oproti heterozygotlim pro sledovany gen

riziko vzniku polygenné dédicnych chorob
pokud jsou v rodiné pro vznik takovychto chorob predpoklady

riziko sniZzeni genotypové rozmanitosti jedince
ke snizeni dochazi takrka vzdy a to je obecné na skodu



