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Genetika
Téma: DNA diagnostika

V sucasnosti sa pri diagnostike dediénych ochoreni podmienenych jednym génom dostavaju
do popredia metdédy zalozené na analyze DNA.

Postup pri DNA diagnostike je nasledovny. Z krvi /slin je izolovana DNA, ktora je pouzita ako
substrat do polymerazovej retazovej reakcie (PCR). Tato reakcia slizi na namnozenie
urc€itého kratkeho useku DNA. Reakcia je prispdsobena tak, aby sa vysledné produkty PCR
u recesivneho homozygota, heterozygota a dominantného homozygota IiSili svojou
velkostou. Prave vdaka rozdielnej velkosti PCR produktov je mozné urcit genotypy

testovanych jedincov.

Uloha 1

Jednou z mutacii, ktord je zodpovedna za vznik autozbmovo recesivneho ochorenia
fenylketondria, je delécia troch nukleotidov v prisludnom géne. Testovali ste 5-&lennu rodinu:
zdravu matku (M), otca s tymto ochorenim (O) a ich tri deti (I, I, 11).Na obrazku su vysledky

vasho testovania s pouzitim reakcie PCR.
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A. Ku kazdému dietatu napiste, Ci je zdravé alebo choré: dietal—.......cccccceeieiiiiin,
dietall — ..o,

dietalll —....ooeneii,



B. Napiste, ktoré dieta/deti su zdravé, ale prenasaju tuto formufenylketondurie:

Uloha 2
Jednou z mutacii vgéne CFTR, ktord je zodpovedna za vznik autozémovo recesivneho
ochorenia cysticka fibroza, je delécia useku dlhého niekolko desiatok nukleotidov.

Testovanim ste zistili, Ze dieta (1) (plny kruh) trpi ochorenim spésobenym touto mutaciou.
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A. Na zaklade uvedenych vysledkov testovania doplite do schémy rodokmena pod
jednotlivé znalky genotypy rodi¢ov (M, O) adeti (I, II, llI). Normalnu formu alely oznacte

pismenom A a alelu s mutaciou pismenom a.

B. Rodic¢ia ¢akaju dalSi prirastok do rodiny. Vypocitajte, s akou pravdepodobnostou sa

narodi ich Stvrté dieta s cystickou fibrézou spdsobenou testovanou mutaciou.

Pravdepodobnost: ...,
Vypocet:



C. Logickou uvahou zdbvodnite, s akou pravdepodobnostou sa synovi(ll) narodi dieta

s cystickou fibréozou spdsobenou touto mutaciou.

Pravdepodobnost: .........ccccoooiiiriiiiiiiinnn.

Uloha 3

Za ochorenie albinizmus je zodpovedna bodova mutacia, ktoraje pre zjednoduSenie
oznacena akoALB1.Aby bolo mozné zistit, ¢i sa v useku DNA namnozenom pomocou PCR
nachadza hfadana bodova mutacia, PCR produkty su enzymaticky Stiepené. V pripade, Ze
je v DNA pritomna mutacia ALB1, v PCR produkte sa vytvori cielové miesto pre pouZity
enzym a z pévodného jedného PCR produktu vzniknu dva. Na obrazku mate vysledok

testovania 4-¢lennej rodiny na bodovu mutaciu ALB1.
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A. Na zaklade vysledku analyzy doplfiite do schémy rodokmeria pod jednotlivé znacky
genotypy rodi€ov (M, O) a deti (I, II). Normalnu formu alely oznaéte pismenom B a alelu s

mutaciou pismenom b.



B. Vymenuijte Clenov rodiny, ktory nesu mutaciu ALB1.

Uloha 4

Aj hemofilia, recesivne ochorenie s dediCnostou viazanou na X chromozom, méze byt
diagnostikovana analyzou DNA. V pripade, Ze je jedinec nositefom alely h, ktora spésobuje
ochorenie, pri DNA diagnostike ziskate produkt PCR s velkostou 1000 bp. Ak je jedinec
nositelom normalnej formy alely H, ziskate produkt PCR s velkostou 1700 bp.

Na toto ochorenie testujete 5-Clennu rodinu: otec (O), matka (M) atri deti (I, II, 1ll). Podla
zobrazeného rodokmetia dopliite do obrazku ocakavanu polohu produktov PCR.V stipci
oznatenom hviezdi¢kou (*) je Standard, ktory sa pouziva pri urCovani velkosti PCR

produktov. PIny Stvorec znamena chory jedinec a kruh s malym krdzkom v strede znamena,

®

Ze jedinec je prenasacom ochorenia.
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