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GENETIKA CLOVEKA

« Samostatny vedny
odbor

e SkUma dedicnost
normalnych fudskych
znakov a dedicne
podmienenymi
chorobami a
odchylkami




OBLASTI GENETIKY CLOVEKA

« Studuje geneticky podmienené zmeny

KliniC ké geneﬁkCI e Diagnostika, liecba, prevencia dedicnych chordb
a vrodenych chyb

e Studuje zmeny poctu a struktdry chromozdémov a

Cyfogeneﬁkq ich klinické prejavy

Molekulovad o SkUma §truktdru a reguldcie funkcie génov,
. génoveho inzinierstva a génovej terapie
genetika




ROZDIELY V SPOSOBE STUDIA

« Od inych disciplyn sa odlisuje metdédami vyskumu a moznostfami
praktickej aplikacie vyskumu

* Etické normy (nemozZzno z&dmerne krizit ani selektovaf, netvori Cisté linie
« Maly pocet potomkov
 dlhd generac¢na doba (20-25rokov)



« Opiera sa o studium rodokmenov
- Zlozity genotyp ( 46CH)

« V&C&Sina znakov s polygénnym charakterom( vplyv prostredia,
korekcia vdaka lekarskej starostlivosti)

« Rozdelenie ludskej populdcie na subpopuldcie( sekty, narody, kmene,
spolocenské vrstvy)

 Vplyv kultiry, vzdelania a vychovy
 pravne predpisy ( micanlivosf, GDPR, pravdivé informdcie)
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METODY GENETIKY CLOVEKA

1. Genealogicka- $tudium rodokmenov

2. Gemelologicka - stUdium dvojciat

mme  3.POpulacny vyskum

4.Genetické a biochemické metody




MOLEKULOVA GENETIKA CLOVEKA

« Ludsky gendm tvoreny z DNA ( 3 miliardy nukleotidov, 30000- 40000génov)

« HUGO( Humane Genome organisation)- zmapovanie vsetkych génov
Cloveka

22. chromozom

« /mapovany v roku 1999

« Druhy najmensi ludsky chromozom

« 34,4milidnov nukleotidov

« 545 génov

« 97% DNA bez vyznamu, 3% kdduje molekuly (vacsinou bielkoviny)
« 35dedicnych chorbb naviazanych na tento CH



MOLEKULOVA DNA DIAGNOSTIKA

Preimplantacna
diagnostika

e Urcuje gény v stadiu buniek blastuly

AEGGIe hleReele[ile55i /M * UrCuje gény v stadiu plodu a placenty

dolplelfelgle e[l [sleH (1] 7 jadrovych buniek po narodeni
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ETICKE ASPEKTY POZNANIA
GENOMU

e Moznost prevencie a liecby ochoreni

negativa

e Patentovanie, zverejnenie genetickej informacie cloveka, mozné
negativne UcCinky



VYSKUM KARYOTYPOV CLOVEKA

e /Joradenie chromozdémov

« Podla medzinarodnych pravidiel ( ‘f “ W “ M
podla dizky a umiestnenia centroméry) : 2 3 : s
» 7skupin (A-G) T T S TR S AN Y I T
« Karyotyp muza- 46XY ( o 7 s 2 TR
heterogameticke) D6 M b Rk X As
« Karyotyp zeny- 46XX ( . oo e

homogametické) " 5 an ,e h

18 20 21 22 xy

Obr. Normalny karyotyp muza 46, XY



« Postup prijimanie farbiva
chromozémom v réznej
Infenzite

« Tvorba charakteristickych
pruzkov na CH

« PocCet, Sirka a umiestnenie
pPruzkov umoznuje presne
spoznat kazdy chromozdm

PRUZKOVACIE METODY
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DNA MATERIAL NA STUDIUM
KARYOTYPOV

Krvné bunky( leukocyty, lymfocyty) > A
Koza '
kostnd den

Plodovd voda

 VySetrenie z plodovej vody- amniocentéza
« Moznost stanovenia dedicnych chordb

« 10.-14. tyzden gravidity

hwWnh =
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GENETICKY SKRINING

« DIhodobé sledovanie geneticky rizikovych ludi a rodin
« Vyhladdvanie fudi s urcitym genotypom

« Postupné vyhladdvanie dedicnych chordb

« Upresnenie diagndozy

. Uspesné liecenie chordb

h NIPT NIPT

s »)»ﬁ )LD SIS Yt e

TR |||
: : : riziko 1:10 000

genotipo™



GENEALOGICKA METODA
(RODOKMENOVA ANALYZA)

« /ostavuje sa od osoby ( proband) prostrednictvom ktorej sa zachytila
skumand rodina alebo rodokmen

« Zachytdava pribuzenské vztahy, pohlavie, postinnutie znakom

Zdravy muz O Postihnuty muz m

Zdravd zena O Postinnutd zena @

Heterozygot © ©

Manzelstvo ( Ciara spdjajuca manzelov) —

Generdcie rimskymi Cislami

Clenovia jednej generdcie do jedného riadka
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Zena

nezname pohlavie

manzelstvo

rodic¢ia a deti

postihnuti

pocet stirodencov
tohto pohlavia

PRI

heterozygoti

zomrel

potrat

proband

pribuzenskeé
manzelstvo

DZ -
dizygoticke
dvojcata

MZ —
monozygotické
dvojcata




DEDICNE OCHORENIA CLOVEKA

1. Z hladiska naviazania na chromozdémy
A. Gonozdmové
B. AutozOmove

2. Na zdklade vztfahu alel
A. Dominantné
B. recesivhe
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TYPY DEDICNOSTI

monogénna polygénna

e /naky podmienené na e Podmienené

jednom lokuse genotypom spolocne s
e Mendelové zdkony prostredim

platia e Napr. familidrne
e Napr. metabolické ochorenia

ochorenid
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MONOGENNE OCHORENIA

« Fenotypovo podmienené mutdciou gény na jednom lokuse

« Mendelisticky spdsob dedicnosfi
Hromadenie/ S
. . . . /mena : : Patologicky
Mutdcia génu . Zmena enzymu . netabolizmu . me%kgp?rgglﬁk’ru . ey
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NADOROVE OCHORENIA

« Ndasledok mutdcie génov riadiacich proces bunkoveho delenia

Mutdcia v jednej Nekontrolovatelné

bunke delenie Vznik nadoru
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POLYGENNE OCHORENIA

« Choroby spdsobené genotypom|( dispozicia) a vplyvom prostredia
« Familidrne choroby- neurdzy, hypertenzia, alergio
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DOMINANTNA AUTOZOMALNA
DEDICNOST

« Choroby spdsobené dominantnym genom
« Ak dd- zdravy jedinec, Dd, DD- chory jedinec
« Nemoznost fenotypovo rozlisit Dd a DD

b 3 5&54
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PRIKLADY

Viacprstost ( polydaktylia)
Kratkoprstost ( brachydaktylial)

Porucha dentinu (dentinogenesis
imperfecta) - zlty vzhlad zubov @
rychle opotrebovanie koruniek

Disproporciondlny nanizmus
(achondropldzia) -prikratke koncatiny,
velky obvod hlavy ( homozygotny
jedinec tazké postinnutie kostry
nezlucitelne so zivotom)




RECESIVNA AUTOZOMOVA

DEDICNOST
« Ochorenie spdsobené recesivnym
génom | 00
« Ak dd- postihnuty, Dd, DD- zdravy i
« Postihnuti mézu byt vysledkom - é D——é) [J;'}-—O 3‘)
krizenia DdxDd, ddxddAdxdd R ——
« Najpravdepodobnejsi vznik g E.}T(I,) 635 &’Té? f;l (5”{.)
postinnutych je u heterozygotov
Ad x Ad- 25% postihnutych deti . (5_()5 ‘5 17@ é ‘52)
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PRIKLADY

« Galaktozémia- neschopnost odburavat galaktdzu, poskodenie obliCiek,
sleziny, spomalenie psychického vyvinu

 Fenylketonuria- neschopnost rozkladat fenylalanin na tyrozin, poskodenie
Mozgu

« Celiakia- neschopnost fravenia lepku, poruchy travenia, potrebnd dieta
 Albinizmus- neschopnost syntetizovania melaninu

» Cysticka fibroza- abnomdlnost exokrinnych sekrecnych funkcii, produkcio
hustého hlienu prieduskami



GONOZOMOVA RECESIVNA
DEDICNOST

« Ochorenia sposobené recesivnymi génmi X9 na CHX
« Typické preskoCenie generdcii

« Postinnuti iba chlapci, zeny prendsacky

« Napr. hemofilia, daltonizmus, turnerov syndrom

. "o
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GEMELOLOGICKA METODA
(VYSKUM DVOJCIAT)

Skumanie oboch jedincov pdru

. geneftického hladiska zaujimavejsie jednovajecné- rovnakd genetickd vybava, no
vplyv prostredia

1. Jednovajec¢né dvojcata
jedno vajicko oplodnené jednou spermiou
Vzdy rovnaké pohlavie

2. Dvojvaje¢né dvojcata
« dve vajicka oplodnené dvoma spermiami
« Moznost odlisSnych pohlavi



GENETICKE PORADENSTVO

« Informdcie o dedicnosti

* Pravdepodobnost postihnutia
« SpOsob ochrany proti chorobe
 Riziko dalsieho vyskytu

« Obmedzenie prenosu




VYSETRENIE

« /Ostavenie rodokmena

« Stanovenie klinickej a genetickej diagndzy

« Stanovenie prognodzy pre plod a dalsich pribuznych

« Odporucenie postupu a prevencie

« Vysetrenie chromozdmoyv, analyza DNA

« Dobrovolnd navsteva, lekdrske tajomstvo

« Vysledky podané pravdivo v plnom rozsahu

« Ukoncenie tehotenstva do 24.tyzdna ( z vaznych dévodov)

« Poskytnut vysetrenie zabezpecujuce narodenie zdravého potomka



NEPATOLOGICKA PREMENLIVOST

« Normdlne znaky a funkcie Cloveka
« Pomdaha odhalit geneticklU premenlivost( identitu jedincal)

{
A
. 3 Z
V praxi: %’.\&% =
1. Identifikacia oséb( DNA, daktyloskopia, krvné skupiny, o

genotypy)- kriminalistika, uréenie otcovstva
2. Morgologické znaky ( sfarbenie pokozky, viasov)
3. Spravanie ¢loveka
4. Dedi¢né predispozicie ( tucnota, neurdza)
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GENOVE INZINIERSTVO

- technoldgia rekombinantnej ( hybridnej) s il

DN A Linearny retazec DNA (plazmid = vecior)
| S|

Princip

« Stiepenie DNA na krdtke Useky X; X)"’“ o

« Pomocou restrikCnych endonukledz PRy i

* Vlozenie fragmentu [udske] DNA do
plazmidove] bakteridinej DNA N ¢

Vektor s integrovanym

« Namnozenie fragmentov a ich studium génm



VYZINAM

« Umoznuje prekonat medzidruhové bariéry

« /Gdsahom do genetického materidlu ziskat jedincov s vopred
stanovenymi vlastnostami

 Ziskavanie hospodarsky vyznamnych [atok
« Prenos génov do baktérie, kvasiniek, rastlinné a zivocCisne bunky

« /akladom metodik je konstrukcia zmiesanych ( hybridnych) molekul
DNA a ich klonovanie



TECHNIKY GENOVEHO
INZINIERSTVA

1. izoldcia alebo chemickd syntéza prendsaneho génu

2. Stiepenie prendsada( plazmidy, virusy, DNA)

3. Spdjanie prendsaca s génom in vitro, tvorba zmiesanych molekl
4. Prenos zmieSanych molekul do buniek prijemcu

5. Selekcia buniek s hybridnou DNA a ich namnozenie ( klonovanie)

D
y ] N A\
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OBLASTI VYUZITIA GI V
BIOTECHNOLOGI!

1. Tvorba umelych organizmov urCenych na produkciu vyznamnych
bielkovin( hormdnov, vakcin, enzymov...)

2. Modifikacia organizmov, aby vznikli nové kombindcie viastnosti
« mikroorganizmy, ktoré rozkladaju Iatky znecistujuce prostredie

« Rastliny samy chrdniace sa proti skodcom, vyuzivajuce atmosféricky
dusik, tvoriace vacsie mnozstvo bielkovin

Ineuzitie
« Krizenie a vznik infek&nych organizmov- biologické zbrane



NEKRESLENA VEDA O GENETIKE

@EWEW@D@W
MODIEINONANE

/\Q@’W@W

P Pl ) oi3/8M

Genetika — NEZkresIena védalll Geneticky modifikované organismy (GMO) NEZkreslena véda IV


https://www.youtube.com/watch?v=GEaZ9ngOuPE
https://www.youtube.com/watch?v=aCm6gXlua48

[/DROJE

QTT%:T//WWW.iom.fmph.u niba.sk/web/sevcovicova/skripta/cge/pdf/genetika-kapitola-
o)

https://ik-ptz.ru/sk/physics/interesnye-fakiy-o-nromosomah-cheloveka-stroenie-
Nromosome-iz-chego-sostolt.ntml

https://oskole.detiamy.sk/clanok/jadrova-dedicnhost-eukaryotickej-bunky

https://tehotenstvo.rodinka.sk/kym-rastie-brusko/vysetrenia/amniocenteza-co-chcete-
vediet/

hitps://www.genetickesyndromy.sk/syndromy/polydaktylia
hitps://sk.medixa.org/choroby/albinizmus
https://nasepole.sk/nazory-na-rozsirovanie-pestovania-geneticky-modifikovanych-

plodin/

https://kocka.sda.sk/zakaz-genetickeho-vylepsovania-poznamky-k-pripravovanej-teze/

https://vim.zive.cz/clanky/touzite-po-inteligentnich-potomcich-vedci-zjistovali-zda-by-
vam-s-tTim-mohla-pomoct-geneticka-selekce/sc-8/0-a-2014/0/adertault.aspx



http://www.iam.fmph.uniba.sk/web/sevcovicova/skripta/cge/pdf/genetika-kapitola-6.pdf
https://ik-ptz.ru/sk/physics/interesnye-fakty-o-hromosomah-cheloveka-stroenie-hromosom-iz-chego-sostoit.html
https://oskole.detiamy.sk/clanok/jadrova-dedicnost-eukaryotickej-bunky
https://tehotenstvo.rodinka.sk/kym-rastie-brusko/vysetrenia/amniocenteza-co-chcete-vediet/
https://www.genetickesyndromy.sk/syndromy/polydaktylia
https://sk.medixa.org/choroby/albinizmus
https://nasepole.sk/nazory-na-rozsirovanie-pestovania-geneticky-modifikovanych-plodin/
https://kocka.sda.sk/zakaz-genetickeho-vylepsovania-poznamky-k-pripravovanej-teze/
https://vtm.zive.cz/clanky/touzite-po-inteligentnich-potomcich-vedci-zjistovali-zda-by-vam-s-tim-mohla-pomoct-geneticka-selekce/sc-870-a-201470/default.aspx
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IDROJE

Https.//genotipo.net/NIPT.html

https://biopedia.sk/genetika/genetika-cloveka
hitps://geneton.sk/
http://www.humanbody.wbl.sk/Ochorenia.html

hitps:.//www.thermofisher.com/blog/behindthebench/choosing-technology-
Innovation-bigas-in-human-genetic-disease-research/

https://www.youtube.com/watchev=GEaZ9ngOuPE
https://www.youtube.com/watchev=aCméagXlua48



https://genotipo.net/NIPT.html
https://biopedia.sk/genetika/genetika-cloveka
https://geneton.sk/
http://www.humanbody.wbl.sk/Ochorenia.html
https://www.thermofisher.com/blog/behindthebench/choosing-technology-innovation-bias-in-human-genetic-disease-research/
https://www.youtube.com/watch?v=GEaZ9ngOuPE
https://www.youtube.com/watch?v=aCm6gXlua48

