Genetika ¢cloveka

* vedny odbor — zaobera sa dedi¢nostou normalnych fudskych znakov (napr. krvné
skupiny) a dedi€ne podmienenymi chorobami a odchylkami

Specializované oblasti:

+ klinicka genetika - diagnostika, lieCba a prevencia dedi¢nych chordb a vrodenych
chyb

* cytogenetika - zmeny poctu a Struktury chromozémov a ich klinické prejavy

+ molekulova genetika - poznatky z oblasti Struktury a regulacie funkcie génov

Rozdiely Studia €loveka od inych organizmov

» Cloveka nemoZno zdmerne krizit,

» v rodinach je maly po€et potomkov,

» dlha generacna doba (20 — 25 rokov), posudzuju sa max. 3 — 4 generacie;

» Clovek ma pomerne vysoky poget chromozémov (2n = 46);

» ludska populacia sa &leni: narody, sekty, vrstvy... liSia sa tiez mierou izolacie
* je nutné reSpektovanie pravnych predpisov, lekarskej praxe, etiky...

Metody genetiky ¢loveka

rodokmeriova metéda = genealogicky vyskum
vyskum dvojciat = gemelologicky vyskum
populaény vyskum

Studium karyotypov

genetické a biochemické metody

1. rodokmenova metéda = genealogicky vyskum

* Clovek, od ktorého sa zacina robit vyskum sa nazyva proband
» schéma rodokmena sa zapisuje pomocou Standartnych znaciek

Vybrané symboly potfebné pro sestaveni rodokmenu
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2. vyskum dvojciat = gemelologicky vyskum

* dvojvajecné
— dve vaji¢ka, kazdé oplodnené jednou spermiou
* jednovajecné
— 1 vajicko oplodnené jednou spermiou, vZdy rovnaké pohlavie

» Z genetického hfadiska su zaujimavejSie jednovajecné dvoj€ata, maju rovnaku geneticku
vybavu, ale nie su uplne totozné je mozné sledovat’ aj vplyv prostredia.

3. populaény vyskum
» skumanie urcitej reprezentaCnej vzorky populare
4. Studium karyotypov

» Studuje sa zostava a Struktura chromozémov

« chromozémy su zostavené podla medzinarodnych pravidiel na zaklade ich dizky a
umiestnenia centroméry do 7 skupin oznacenych A-G

* je mozné zistit rozlicné chromozdmové aberacie a genomové mutacie

* ludské chromozdmy sa naj¢astejSie vySetruju z krvnych buniek, kostnej drene alebo
koze

* daju sa vySetrovat aj prenatalne z plodovej vody

(odber plodovej vody sa robi amniocentézou)

5. genetické a biochemické metédy
« technolégia rekombinantnej DNA — génové inZinierstvo
— podstatou - Stiepenie DNA na kratke useky pomocou 3pecialnych enzymov
— tieto useky sa vkladaju do plazmidov baktérii, Co umozriuje dalsi vyskum
Diagnostika DNA na molekulovej urovni umoZzhuje uréit’ dediéné viohy :
» preimplanta¢na diagnostika - vySetrovanie buniek blastuly
» prenatalna diagnostika - vySetrenie buniek plodu a placenty
» postnatalna diagnostika - jadrové bunky po narodeni

Dedi¢nost normalnych znakov

- normalne znaky urcuju geneticku vyluénost’ — identitu jedinca
- $tudium normalnych znakov a funkcii tzv. nepatologickej premenlivosti (nie ochorenia)
pomaha odhalit’ geneticku premenlivost ludskej populacie
- uplatnenie: v kriminalistike; v identifikacii otcovstva
+ DAKTYLOSKOPIA — zistovanie totoznosti na zaklade odtlackov prstov; je zalozena
na jedinecnosti dermatoglyfickych obrazcoch prstov ruk (zakladné su 4), réznorodost
usporiadania papilarnych linii je velmi velka, ide o polygénny typ dedi¢nosti
«  URCOVANIE OTCOVSTVA (paternity) — porovnavanim genotypov, napr. pomocou
dedi¢nosti krvnych skupin
«  SFARBENIE POKOZKY, VLASOV — napadné morfologické znaky, s predmetom
Studia genetiky uz dlhé roky, zistilo sa v8ak, Ze maju zlozity polygénny mechanizmus
dediCnosti



