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Genetika. Mutacie

82 lekcia: Chromozémové mutacie

Téma hodiny:
e Spracovat’ vybrant problematiku z genetiky ¢loveka s vyuZzitim Planéty
vedomosti
. e Rozsirit vedomosti Studentov, ktori maju zaujem o hlbSie poznanie
Vychovno - genetiky

vzdelavacie ciele:

e Podporovat IKT kompetencie, schopnost tvorit’ projekty a samostatne
rieSit problémy

Metodika:

1. NaStudujte si danu lekciu v Planéte vedomosti

Pripravte si reSers najdolezitejSich informacii

3. Informécie spracuijte (pripadne zaznamenajte pomocou didaktickych
nastrojov Planéty)

4. Prezentujte projekt v triede

N

Struktura projektu
- 24000 génov od kazdého rodica (vo vajicku)

- choromozém

= 1000 génov (kazda bunka ma identicki sadu chromozémov)

Slide: Chromozom a Studium chromozémov - video

Uplna sada chromozémov = 22parov autozémov, 1 par pohlavnych chromozémov

- Zensky karyotyp: 46,XX

- muZsky karyotyp: 46,XY

3% deti sa rodi s vrodenymi defektmi (85% geneticky podmienenych)

vznik defektu = chyba v génovom aparate chromozémov

chromozonalne aberacie: + dalsi slaid polyploidia, aneuploidia

- numerické - zmena po¢tu chromozémov

- Strukturdlne - tyka sa len ¢asti chromozému

mutacie mézu byt’ detegované cytogdenetickym vySetrenim - po odobrati vzorky krvi sa
prv stimuluje rast lymfocytov, po ur€itom Case sa vacsina buniek nachadza v metafaze
buneéného delenia, nasledne su bunky Specialne farbené tak, ze sa na chromozémoch
objavia farebné prazky, tieto chromozdémy su fotografované, jednotlivé chromozémy su
vyrezané z fotografie a umiestnné podla medzinarodnych Standardov a takto tvoria karyotyp.
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& Chromozémové muticie | s v2e 1]

; Chromozom a Studium chromozémav |<]|‘ 234567890

Uplni udl clmuémw 22parov
ych ¢
- Zensky hmmc 461X
- muishy karyotyp: 46 XY

3% deti sa rodi s vrodenjmi defektmi (8%
geneticky podmienenych)

szmik defekiu = chyba v ginovom apardte
chiomozdmaoy

mmﬂnl aberacle:
- zmena podtu ¢
mmrum tyka sa len ¢ash chromozomu

(mutacse mbZu byt detegovana cytogenaticioym
wybetrenim 2 kew)

2 DR B]b>
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_ LSS

Muzi maju len jeden X-chromozém, EE — BT

. . « Typy chromozémavych aberacii Iq 173asst03m>
zatial€o zeny maju dva X-chromozomy.
Napriek tomu sa u nich nenachadza E
dvojnasobné mnozZstvo génovych ', T _]
produktov (proteinov), ktoré by mohlo —::':*MI j e
- , . , . , ! ioidia 4n| duplikacia
ovplyvhovat jemné regulacné —— [ Towoma |
molekularne mechanizmy. Zistilo sa, Ze u
> 7 . SR P —'[Znﬂ
Zien dochadza k inaktivacii jedného X- =

[ ]
chromozému premenou na

heterochromatin, ktory je transkripéne e ]@ Bl B[ <ab
inaktivny. Takyto X-chromozém sa [»] [e][x] [7] [@[][a]] (S]] (5[] [«]
nazyva Barrovo teliesko. Viac kopii S—

chromozomu X u Zien znamena len viac 82 Chromozomovs muticis

Barrovych teliesok, pricom aktivny ostava | - mm— s ,l.“;":‘:““f
len jeden X-chromozom. (Inaktivacia vSak p

Oznatte, kioré z nasledujucich karyotypov st od zdravyeh fudl. Dale| oznatts
ryotypav.

zrejme nie je poCas celej ontogenézy uplna, o
pretoze existuji rozdiely vo fenotype medzi -
X0 /Turnerov syndrom/ a XX.)

0O 45.xY O 23.xx

0O 22.xY 0 22.xx

B a8.xx 0O 45xx

=Rl
= [~1[a ][] @[ ab
(=] [e][x] (7] [O[][=]] [S]] (S [»]
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INAKTIVNY X- chromozém
Slide: Barrovo teliesko - video

u Zien dochadza k inaktivacii
jedného X-chromozému premenou e e—————— P
na heterochromatin, ktory je pc— [Qoasfiacissnp)
transkripcéne inaktivny. - viac kopii
chromozému X u Zien znamena len
viac Barrovych teliesok, pricom
aktivny ostava len jeden X-
chromozém. inaktivacia vSak zrejme
nie je pocas celej ontogenézy uplna,
pretoZe existuju rozdiely vo fenotype
medzi X0 (Turnerov syndrom) a XX.

2 B2 Chromozomové mutacie

INAKTIVNY X- chromozém

- u tien dochadza k inaktivacii jednaho
K-chromeozdmu premencu na
oy je

Inakuivny.

i kbpii chromoadmu X u Sien znamend
len nac Barrowyeh lebesok. prdom akiiey
ostiva len jeden X-chromazdm

D) [~[a l[ef] &) Ak
(=] [e][N] [(B][=]] [s]s] (5] [«]
| totizamnet |

Trizbmia

47,XX, +21 alebo 47XY, +21

: §2. Chromozomove mutacie

- je u fudi naj¢astejSia chromozonalna

aberéua [%] Chromeozomove mutacie _I strana 524 EI
(postihuje v priemere 1 na 800 i i [Qozebeissnp
novorodencov) Ry o s Y, 1

it i mijaantoiia chuomazandilng abesicea
{pestihuje v priemeare | na 800 novarodencay)

95% pripadov Downovho syndromu
vznika ako dbsledok abnormalneho
oddelenia/neoddelenia chromozémov
pocas meidzy

95% pripadov Dawnovho syndrdmu venikd ako
dislodak abnorrginehn oddelenamenddeioms
chromezdmoy polas meidzy

A0-95% je chromozdm navwbe prenesany mathou

- riziko porodenia dietat's s Downowgm
syndrémom sa rjchlo svykuje po 35 .

90-95% je chromozém navyse et
preneseny matkou i o SN

- riziko porodenia dietata s oy b

Downovym syndrémom sarychlo

zvySuje po 35r. ac]@ R0 @[5
Ludia s Downovym syndromom maju (=] [o][V] (=[] [=]] @[] =1 [«J
charakteristické tvarové Crty (43s )

d’alSie poruchy :
- mentélna retardécia
- poruchy srdca
- poruchy zraku
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Edwardsov syndrom

Postihnuty chromozém: 18
47,XY,+18 —karyotyp

1 na 6 000 vyskyt

Vysoka umrtnost’ — 50 %
novorodencov zomiera poc¢as
prvého mesiaca zivota a len 10
% sa dozije prvého roku Zivota;
nizka pérodna hmotnost, Casty
vyvin deformacii ruk a nbéh; smrt je
najCastejSie spdsobena tazkymi
vyvinovymi defektmi srdca; deti su
extrémne nachylné na infekcie.
Patauov syndrém - 47,XY,+13

1 na 10 000

:: 82. Chromozémové mutacie

[X] Chromozémové mutécie

strana 6/24 E'

o [né trizémie autozémov

<] 12345[6780910[>

Choroba

Postihnuty Frekvencia

Karyo Charakteristické
chromozém ryotyp vyskytu

vlastnosti

adget.- 50 %
nevorodencov zomiera
pocas prvého mesiaca

Zivota a len 10 % sa doZije
prvého roku Zivota; nizka

Edward- I T . nizka
sov 18 4a7x{+18Y 1na5000 [PERCai) AR, )
syndrem vyvin deformacii ruk a noh;
smrt je najcastejsie
spdsobena tazkymi
vyvinovymi I ;
deti su extremne nachyiné
na infekcie.
4> = (>3] = a>

[7] &) (1] (G0 s S]] =l (<]

UloZitiZavriel

Vysoka umrtnost’ — 95 % postihnutych plodov je spontanne potratenych
a novorodenci s tymto poSkodenim zvy€ajne zomieraju do 1 roka Zivota; deformacie
zahfiaju razstep pier, abnormalne vyvinuté oci a prsty navyse; deti, ktoré preziju detstvo,

maju vaZznu mentalnu retardaciu.

21 B2 Chromozomové muticie

[ @ chromozémove muticie

|anntm [=]

<] 12348567800 [>

& Trizomie autozomov

i = xem

Vyhednotanis crigenla « ()

47.XY.+21 |[mui s Downol

Vynlodky

potetdlah B
47 XX +21 |ienas Dwna

sprivne 4

nesprivee 0

47 XY 418 |mu2 s Edwarg vysledok  50%
pobet chjb 0
47 XY.+13 [muisF 3 x|
=RlSl=a
JojE ERIED E[ID

[»] [&])[\] (7] [S[][=[] [siv] [Q] [S[] [« ]

:: B2. Chromozdmové mutacie

[# Chromozémové muticie l siroma 724 [
w Trizomie autozomaov |<]|23'SGT! 31 [>
i (@Xom

muz 5 Downovym syndrémom 1 na 6 000 narodenych, 50 %

®) novorodencov zomiera do 1
mesiaca, len 10 % predije prvy rok
Zivota.

B I I Dohora zosikmené ofi. nizko

posadeny nos, okruhle lica, malé usi,
Kratky kri, mentaina retardacia,
preiivanie a do 60-tich rokaov Zvota.

1 na 10 000 narodenych, 85 %
postihnutych plodov je spontanne
() potratanych, razstep pery,
@/ abncrmalne vyvinuté ofi, praty
navyse.

muz s Edwardsovym O
syndrémem

mui s Patauovym syndrémom

DB
1] Q>

<06 (=

I | KW
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Polyploidia (triploidia 3n /tetraploidia 4n)

- 12 B2. Chromozomove mutacie

~ 7 ’ ~er s e [E Chromozamové mutécle
- bezné u rastlin Zijacich v

.. Chremozomove aberacie u rastiin e
chladnejSich podmienkach ~ —n (E— 5 G [P
- prejavuje sa dlhdou Zivotnostou Foap-
. - ., s {triploidia 3n /tetraploidia 4n)
rastliny a jej vyraznou schopnostou - Lt et auier v e riben
O . s, podmienkach
ad aptaCle Sa na. neprlazn |Ve - prejavups sa dhdou Evolnostou rastling a

o vyraznou schopnostou adaptacie sa na
nAprIATIAG BOOMEKyY

podmienky
+ napr. pSenica, zemiaky, kukurica,
niektoré druhy ovocia (napr. jahody)

= i [EN[ENE Bl b
(=] [®)v] [7] [[)[=]] [s[v] [Q] [S]] [«]

Monozémia 45, X - Turnerov syndrém (X0)

Slide: Numerické aberacie pohlavnych chromozémov
Slide: Syndrom a typ mutacie

- 1:2500/ 1: 5000 zien

- normalny stupen inteligencie
- nizky vzrast, absencia vaje€¢nikov (umela stimulacia horménmi = sekundarne znaky)

Trizémia 47, XXY - Klinefelterov syndréom

- 1:1000 muzov

- normalny stupen inteligencie

- vysoky vzrast, disproporéne dlhé udy, zvaésené prsia, nerozvinuté semenniky
(neplodnost))

TrizOmia 47, XYY - "supermuZz"”
- cca 1/10 % muzov
- vysoky vzrast, silné akné, zvySeny stupen agresivity, asocialne spravanie sa

Trizémia 47, XXX - "superzena"
- cca 1/10 % zien
- vyrazné zenské ¢rty, znizena plodnost’

www.planetavedomosti.sk planeta@agemsoft.sk



&‘@ Planéta vedomosti®

l DIGITALNE KURIKULUM

i B2 Chromozdmovd muticie

[ @ Ghromozomave mutacie [ srasa w2s 5

+ Syndrom a typ mutacie <] 12343580090 [>

1J Priradte katdy karyotyp k spravnemu syndrému a uréte typ mutacie.

(o] monozémia

=
m Turmarov syndrom
super-mulsky syndrom
i Super-tensky syndrom
Klinefelterov syndrom
.
W)

I EECD B3>
[#] 0], [T] (S0, [SE) 80 =], []

i: 82 Chromozomove mutacie

Iﬁcnmnmm"m ]mmE]

I‘(}lzsiasrs{stl-b

o]

- MmNy stupsh intelgencie
- vysaky varast, disproparéne dine idy,

{neplodnost)

Trizdmia 47, XYY - "supermut”

- 66 110 % mudov

- wysoky vIrast siineé akné, vy beny stuped
agresivity, asociiing spravanie sa

Trizomia &7, XXX - "supsrtena”
- €Ca 1710 % den
- wjramne tanske érty, Initens plodnost

@@
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