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Stanoveni a testovani
genetickych hypotéz

Mendelovy principy v genetice
clovéka

Vznik genetiky:
Védecka revoluce

Véda je komplexni Usili vyZadujici peclivé
pozorovani pfirodnich jevd, rozjimavé
uvazovani o téchto jevech a formulovani
pfedstav o jejich pficinach a Ucincich.
Pokrok ve védé spociva casto na praci
jednoho osviceného jedince. Vezméme
napfiklad vliv Mikuldse Kopernika na
astronomii, Izdka Newtona na fyziku nebo
vliv Charlese Darwina na biologii. Tito
védci zménili od zdkladl danou védeckou
disciplinu, nebot do ni zavedli zcela nové
predstavy. Zahajili opravdovou védeckou
revoluci.

V poloviné 19. stoleti polozil Gregor
Mendel, Darwinlv soucasnik, zéklady
prevratnych objevd v biologii, ze kterych
nakonec vznikla zcela nova véda —
genetika. Mendelovy zavéry publikované
v roce 1866 pod nazvem ,Pokusy s
hybridy rostlin” vysvétlovaly dédi¢nost
znakl organizmu. Pfed nim se o vysvétleni
dédicnosti pokouseli mnozi jini badatelé,
avsak bez uspéchu. Mendel dokonce
komentoval jejich nelspéch v prvnim
odstavci své prace:

.Svédomiti pozorovatelé, jako
Kélreuter, Gartner, Herbert, Lecoq,

Pisum sativum, pokusny objekt
Gregora Mendela.

Wichura aj. vénovali tomuto ukolu
s neunavnou vytrvalosti kus svého
Zivota. ...

To, Ze se dosud nepodafilo stanovit
vSeobecné platny zakon vzniku
a vyvoje hybridd, nemUze prekvapit
nikoho, kdo zna rozsah zadani

a dokaze uznat tézkosti, se kterymi se

pokusy tohoto druhu potykaji. Ke
konec¢nému rozhodnuti dospéjeme
teprve tehdy, aZz budou provedeny
podrobné pokusy s nejrdznéjsimi
Celedémi rostlin. Kdo ma prehled
o pracich v této oblasti, dojde

k presvédceni, Ze Zadny z téch
Cetnych pokust neumoZriuje ani
rozsahem, ani zpUsobem provedeni
urcit pocet rtznych forem, které se

vyskytuji v potomstvu hybridd,
abychom mohli tyto formy v
Jjednotlivych generacich s jistotou
usporddat a stanovit jejich vzdjemné
&iselné poméry. "

Dale popisuje svoje Usili o objasnéni
mechanizmu dédi¢nosti:

. Patfi kK tomu ovsem jista odvaha
pustit se do tak dalekosahlé prace;
nicméné se zda, Ze je to jedina
spravna cesta, ktera nas mdze
konecné privést k reSeni otazky, kterd
ma pro vyvoj organickych forem
nezanedbatelny vyznam.

PredloZené sdéleni pojedndva

o pripadu jednoho takového
podrobného pokusu. Podle povahy
véci byl omezen na mensi skupinu
rostlin a nyni po uplynuti osmi let je
v podstaté uzavien. Zda plan, podle
kterého byly jednotlivé pokusy
usporadany a provedeny, odpovida
stanovenému ukolu, necht rozhodne
laskavé posouzeni.”?

2 Matalovi, A. (ed.). 2008. Gregor Mendel,
Pokusy s hybridy rostlin. Vyd. Jif{ Krejéi,
Nakl. K-public v Brné.
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Mendelovo studium dédi¢nosti

Pokusy Gregora Mendela s hrachem objasnily, jak se znaky dédi.

Gregor Johann Mendel (1822-1884) zil v poloviné
19. stoleti. Jeho rodiée byli rolnici na Moravé¢, kterd byla
tehdy soucdsti habsburské monarchie. Zivot na venkové
naudil Mendela chovu hospodafskych zvifat a péstovani
rostlin a probudil v ném zijem o pifrodu. V 21 letech opustil
domovavstoupildokatolickéhoklastera(faduaugustiniand,
pozn. ptekl.) v Brné. V roce 1847 byl vysvécen na knéze
a pfijal fadové jméno Gregor. Vyucoval zde na vyssi skole
a posléze, v letech 1851 az 1853, studoval na univerzité ve
Vidni. Po navratu do Brna pokraoval ve svém uditelském
plsobenf{ a zdrovel zapocdal s genetickymi pokusy, které ho
nakonec proslavily.

Mendel konal pokusy s mnoha druhy zahradnich rostlin
a zkousel experimentovat i se véelami. Nejvétdiho aspéchu
vSak dosihl svymi pokusy s hrachem, které ukondil v roce
1864. V roce 1865 pak ptednesl vysledky svého bidan{ pied
mistnim Pfirodovédnym spolkem a nasledujici rok
publikoval svou prici v roéence Spolku (viz Milniky
genetiky: Mendelova price z roku 1866, na konci této
kapitoly). Jeho price ztstala bohuZel nepov§imnuta az do
roku 1900, kdy ji znovuobjevili tfi botanikové, Hugo de
Vries v Holandsku, Carl Correns v Némecku a Eric von
Tschermak-Seysenegg v Rakousku. Kdyz tito pinové
vyhledavali ve védecké literatute tdaje na podporu svych
teorif dédi¢nosti, zjistili, Ze Mendel uskuteénil podrobnou
a peclivou analyzu jiz pred 35 lety. Mendelovy zavéry byly
rychle prijaty pfedev$im diky propagaé¢nimu asil{ britského
biologa Williama Batesona. Tento horlivy zastince
Mendelovych objevi zavedl novy termin pro nauku
o dédiénosti: genetika, pochazejici z feckého slova genesis,
Lzrozen{®.

MENDELUV POKUSNY ORGANIZMUS - HRACH SETY

Jednim z dvod@ Mendelova Gspéchu bylo to, Ze si material
ke svym pokustim zvolil velmi chytie. Hrach sety, Pisum
sattvum, je dvoudélozni rostlina, kterd kli¢i ze semena dvéma
listky neboli délohami. D4 se snadno péstovat na pokusné
zahradé nebo v kvétinaéich ve skleniku.

Jednou z charakteristickych vlastnosti rozmnozovan{
hrachu je skute¢nost, ze korunni platky jsou uzavieny,
a zabranujf tak pylu dostat se z kvétu ven nebo dovnitf. Tim
je vynuceno samooplozeni, pfi kterém spolu splynou sam¢éf
a samiéf gamety z téhoz kvétu a vzniknou semena. Proto
jsou jednotlivé variety hrachu vysoce inbredn{ s malou nebo
zadnou genetickou variabilitou z generace na generaci.
S ohledem na tuto uniformitu nazyvime takovéto variety
jako Cisté.

Na poditku ziskal Mendel mnoho ¢istych variet hrachu,
které se navzajem lisily v urditém znaku. Jedna varieta méla
rostliny vysoké 2 metry, zatimco u jiné variety byla vyska

rostlin pouze pul metru. Jind variecta méla zelend semena
a dal$f méla semena zluti. Mendel vyuzil téchto parovych
znakd ke zjisténi, jak se znaky u hrachu dédi. To, Ze se
zaméfil na jednotlivé rozdily mezi varietami hrachu, mu
umoznilo studovat dédiénost pouze jednoho znaku —
naptiklad vysky rostlin. Jeho pfedchadci se pokouseli
studovat zaroveti dédi¢nost mnoha znakt, ale ponévadz
vysledky takovychto pokust byly slozZité, nepodafilo se jim
objevit elementirn{ pravidla dédi¢nosti. Mendel uspél tam,
kde jin{ biologové neuspéli, nebot zaméfil svou pozornost
na protikladné rozdily mezi rostlinami, které byly jinak
stejné — vysoké versus nizké, zelend semena versus Zluta
a tak dale. Navic si peclivé zaznamenaval vysledky svych
pokust.

MONOHYBRIDNI KRIZENI: PRINCIP DOMINANCE
A PRINCIP SEGREGACE

MIN

V jednom pokusu Mendel kizil vysoké a nizké rostliny
hrachu, aby zkoumal, jak se dédi vyska rostlin (obr. 3.1).
Opatrné odstranil z jedné variety prasniky jesté pred
dozranim pylu a potom nanesl pyl z jiné variety na bliznu,
lepivou hornf &ast pestiku, ktery vede k semeniku. Semena,
ktera vznikla z tohoto kifzenf, byla dalsi rok vyseta a vyrostly
z nich hybridnf{ rostliny, které byly vSechny vysoké. Mendel
ziskal vysoké rostliny bez ohledu na smér kifzeni (vysoké
otcovské rostliny kifZeny s nizkymi matefskymi nebo nizké
otcovské rostliny kifZeny s vysokymi matefskymi); tedy, dvé
reciproka kifzen{ dala shodné vysledky. At se rostliny ki{zily
jakkoli, Mendel zaznamenal, Ze znak nizké rostliny jako by
zmizel v potomstvu kiiZen{, nebot v§echny hybridn{ rostliny
byly vysoké. Ke studiu dédi¢né podstaty téchto vysokych
hybridiMendelzkoumaljejich potomstvoposamooplozent,
coz je pfirozeny zpasob rozmnozovani hrachu. Zjistil, Ze
v potomstvu byly jak vysoké, tak nizké rostliny. V potomstvu
¢tajicim 1064 rostlin, které Mendel vypéstoval v zahradé,
bylo konkrétné 787 vysokych a 277 nizkych rostlin, to je
pfriblizné pomér 3 : 1.

Mendel byl pfekvapen, Ze se znovu objevily nizké
rostliny. Uk4zalo se totiz, Ze hybridi, ktef{ vznikli kifZen{
vysokych variet hrachu s nizkymi, si uchovali vlastnost tvofit
nizké rostliny, ackoli sami byli vysoci. Mendel z toho
odvodil, Ze tyto hybridni rostliny nesly uréity latentn{
geneticky faktor pro nizky vzrist, ktery byl maskovin
projevem jiného faktoru pro vysoky vzrast. Skryty faktor
nazval recesivhim a projeveny faktor dominantnim. Odvodil
také, Ze se tyto recesivni adominantn{ faktory pfi reprodukei
hybridnich rostlin od sebe oddéluji. To vysvétlovalo
znovuobjeveni se znaMendel provedl podobné pokusy ke
zjistén{ dédi¢nosti dalich $esti znaka: tvar semen, zbarven{
semen, tvar luskd, zbarven{ luskd, zbarveni kvét a postaveni
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*
@ Kizeni vysokych
a nizkych variet.

Op
“@ \Vsichni hybridni
potomci jsou vysoci.

%O,f-
4<° Samoplozeni
hybridnich potomka.

S
° Vlysokeé a nizké rostliny
jsou v potomstvu
hybridd zastoupeny
pfiblizné v poméru
3 vysokeé : 1 nizké

Obr. 3.1
hrachu.

pfijemce darce
pylu pylu
(vykastrovan)

vysoky X nizky

787 vysokych 277 nizkych

Mendelovo kfizeni rostlin vysokych a nizkych variet

kvétd (tab. 3.1). V kazdém z pokustt - nazvaném
monohybridni kfiZeni, nebot se studoval jeden znak —
Mendel pozoroval, Ze se z dvojice parovych znakd objevil
u hybridd pouzejeden aZe po samooplozen{ téchto hybrida
vznikly dva typy potomkt podobné rostlinim ptvodniho
kifzeni. Dile zjistil, Ze tito potomci se vZdy objevovali
vpoméru 3:1. Kazdy znak, ktery Mendel studoval, vykazoval
podminénost dédiénym faktorem, ktery existoval ve dvou
formich, jedné dominantni a druhé recesivni. Tyto faktory
se nyn{ nazyvaji geny, termin, ktery zavedl dansky slechtitel
WilhelmJohannsenvroce 1909;jejich dominantniarecesivni
formy se nazyvajf alely — z feckého slova ,jeden z vice®. Alely
jsou alternativn{ formy genu.

Zikonité ¢iselné vztahy, které Mendel v kiiZenich
pozoroval, ho pfivedly k dal§imu dilezitému zivéru: ze
geny existuji v parech. Mendel pfedpokladal, Ze kazda
z rodicovskych variet, kterou pouzil k pokusim, nesla dvé
identické kopie genu — fe¢eno moderni terminologif, jsou
diploidni a homozygotni. Pti tvorbé gamet se viak tyto dvé
kopie redukuji na jednu; to znamend, zZe gamety vzniklé
meibdzou nesou jednu kopii genu — v modern{ terminologii
jsou haploidni.

Mendel rozpoznal, Ze diploidni pocet gent se obnovi,

kdyz se spoji spermie s vajickem a vznikne zygota. Dile
vyvodil, Ze jestlize spermie a vajicko pochizeji z geneticky
odli$nych rostlin — jak tomu bylo pfi kiffzen{ — hybridni
zygota zdédf odlisné alely, jednu od matky a jednu od otce.
Takovému potomkovi fikime, Ze je heterozygotni. Mendel
si byl védom toho, Ze rzné alely pfitomné u heterozygota
musi koexistovat, i kdyZ je jedna dominantni a druha
recesivni,azekazdiztéchtoalelmistejnoupravdépodobnost
dostat se pii reprodukci heterozygota do gamety. Byl si také
védom toho, Ze ndhodnym oplozenim souborem smisenych
gamet — z nichZ polovina nese dominantni alelu a polovina
recesivni alelu — vzniknou nékteré zygoty, v nichz obé alely
budou recesivni. Tim vysvétlil znovuobjeveni se recesivniho
znaku v potomstvu hybridnich rostlin.
Mendel pouzil k popisu pfedpokladanych faktor symboly
— to pfedstavovalo metodologicky prilom. Témito symboly
mohljasnéastruénépopsatdédiénéfenoményamatematicky
analyzovat vysledky kfiZeni. Takto mohl dokonce
predpovédét i vysledky dalsich kfiZzeni. T kdyZz se praxe
pouzivani symbold v analyze genetickych problémt od
doby Mendela velmi zdokonalila, zakladn{ zdsady dodnes
zlstavajistejné. Geny(nebo presnéjijejich alely)oznadujeme
symboly a zachizime s nimi podle pravidel dédi¢nosti, ktera
objevil Mendel. Tato manipulace je podstatou formilni
genetické analyzy. Pro ndzornost si ukazme symbolické
znizornéni kifzen{ mezi vysokymi a nizkymi rostlinami
hrachu (obr. 3.2).

Predstavme si dvé variety hrachu s vysokymi a nizkymi
rostlinami homozygotnimi pro rGzné alely genu
podmitiujictho vysku rostlin. Alela pro nizky vzrast je
recesivni, a je tedy oznadena malym pismenem d4; alela pro
vysokyvzristjedominantni,ajetedyoznatenaodpovidajicim
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Tab. 3.1

Vysledky Mendelovych monohybridnich k¥izeni

rodicovské variety potomstvo F,

pomér

787 vysoké, 277 nizké
5474 kulatd, 1850 hranatd
6022 Zlutd, 2001 zelend
705 fialové, 224 bilé

vysoké rostliny x nizké rostliny
kulatd semena x hranatd semena
zlutd semena x zelend semena
fialové kvéty x bilé kvéty

klenuté lusky x zaskrcované lusky
zelené lusky x Zluté lusky
Gzlabnf kvéty x vrcholové kvéty

428 zelené, 152 zluté
651 Gzlabni, 207 vrcholové

882 klenuté, 299 zaskrcované

2,84 :
2,96 :
3,01:
3,15:
2,95
2,82:
3,14 :

= R R e e

velkym pismenem D. V genetice je pismeno, které se vybird
koznalenfalel genu, obvykle odvozenoodslovapopisujictho
recesivni znak (4, z angl. dwarfness, zakrslost). Vysokd varieta
se tedy oznali DD a nizka dd. Sestavu alel jednotlivych variet
oznacujeme jako genotyp. Naopak vzhled kazdé z variet —
vysoky nebo nizky vzrist — oznalujeme jako fenotyp.
Rodicovské variecty v pokusu tvofi generaci P. Jejich
potomstvo se nazyvi prvni filidlni generace, neboli Fy,
z latinského slova ve v§znamu ,syn“ nebo ,dcera®. Ponévadz
kazdy z rodica pfispiva do svého potomstva stejnym dilem,
mus{ byt genotyp rostlin F; Dd; to znameni, Ze rostliny jsou
heterozygotni pro alely genu zodpovédného zavysku. Jejich
fenotyp vsak bude shodny s rodi¢ovskou varietou DD,

807

o Homozygotni rodi¢e P vy;c[n)ky X nZ(lj()’/
tvofi jeden typ
gamet.
gamety @ @
SO0 =
e Heterozygoti F, tvofi vysoky
dva typy gamet F, Dd
ve stejnych proporcich.
gamety (@ @
=07 . samoplozeni /]
o Po samoplozeni F, @ @
heterozygotu F,
vzniknou v potomstvu @ vysoky vysoky
vysoké a nizké rostliny DD Dd
v poméru 3:1.
@ vysoky nizky
Dd dd
F, fenotypy genotypy pomér genotypl  pomér fenotypl
vysoky DD 1 3
Dd 2
nizky dd 1 1

Obr. 3.2 ~ Symbolické zndzornéni kiizeni mezi vysokymi a nizkymi
rostlinami hrachu.

ponévadzalela D je dominantni nad alelou 4. BEhem meidzy
tvof{ rostliny F; dva typy gamet, D a 4, ve stejném poméru.
Z4dni z alel se pfi koexistenci v heterozygotnim genotypu
nezménila; piesnéji feeno, oddélujise od sebe ¢ili segreguji
se béhem tvorby gamet. Tento proces segregace je
pravdépodobné nejdileZitéjsim Mendelovym objevem.

Pfi samooplozeni se mohou dva typy gamet vytvofené
heterozygoty spojit véemi moznymi zplsoby. Vytvaieji tedy
tyfi typy zygot (jako prvni budeme psit pfinos vajicka):
DD, Dd, dD a dd. Av§ak z d@vodu dominance budou mft tfi
z téchto genotypt stejny fenotyp. V dalsi generaci, nazyvané
Fy, vzniknou rostliny bud vysoké, nebo nizké, a to v poméru
3:1.

Mendel dovedl tuto analyzu jesté o krok dal. Rostliny F,
ponechal samooplozeni, a tim ziskal dal${ generaci, Fs.
V tomto piipadé bylo potomstvo nizkych rostlin pouze
nizké, av§ak vysoké rostliny F, daly potomstvo dvou skupin.
Priblizné jedna tfetina z nich dala vznik pouze vysokym
potomkim, zatimco zbyvajici dvé tietiny vytvofily smés
vysokych a nizkych potomkd. Mendel z toho vyvodil, Ze
tfetina, kterd nestépila (nesegregovala), byly rostliny
homozygotni DDadvétietiny, kteréstépily, byliheterozygoti
Dd. Tyto proporce, 1/3 a 2/3, se piesné shodovaly
s olekavinim, nebot mezi vysokymi rostlinami F, se
vyskytovaly genotypy DD a Dd v poméru 1: 2.

Mendelovu analyzu uvedeného kiiZeni a dalsich
monohybridnich kifiZzeni mazeme shrnout do dvou
Medelem objevenych zdkladnich principd:

1. Princip dominance: U heteroygota miige jedna alela
prekryt pritommost drubé alely. Tato véta je vyrokem
o genetické funkci. Nékteré alely se fenotypové
projevuji, i kdyZ jsou pfitomny pouze v jedné kopii.
Fyziologickou podstatou tohoto jevu se budeme
zabyvat v dal$ich kapitolach.

2. Princip segregace: U heterogygota se dvé alely v pritbéhu
tvorby gamet od sebe oddéluji, segreguji se. Tato véta je
vyrokem o genetickém pienosu. Alela se spolehlivé
pfenddi do daldi generace, i kdyZ byla u heterozygota
pfitomnas jinou alelou. Biologickou podstatou tohoto
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déje je parovani a naslednd separace homologickych
chromozom béhem meidzy, jak bylo popsino
v kapitole 2. Pokusy, které vedly k chromozomové teorii
dédi¢nosti, jsou obsahem kapitoly 5.

DIHYBRIDNI KRIZENI: PRINCIP NEZAVISLE
KOMBINACE

Mendel také provadél pokusy s rostlinami, které se ligily ve
dvou znacich (obr. 3.3). Ki{Zil rostliny se Zlutymi a kulatymi
semeny s rostlinami se zelenymi a hranatymi semeny. Timto
pokusem chtél zjistit, zda se dva znaky semen, barva a tvar,
dédf nezavisle na sobé. Ponévadz v§echna semena F; byla
zlutd a kulatd, byly alely pro tyto znaky dominantni. Mendel
vypéstoval ze semen F; rostliny a ponechal je samooplozeni.
Pak roztfidil semena F, podle fenotypu a spocital je.

Ctyti fenotypové tifdy v F, pfedstavovaly viechny mozné
kombinace zbarveni a tvaru semen. Dvé tfidy — Zlutd, kulata
semenaazelend, hranatd semena—se podobaly rodi¢ovskym
varietdm. Dal${ dv¢ tfidy — zelend, kulatd semena a zlutd,
hranatd semena — predstavovaly nové kombinace znakd.
Ctyti uvedené tifdy se vyskytovaly priblizné v poméru 9
zluté, kulaté : 3 zelené, kulaté : 3 Zluté, hranaté : 1 zelené,
hranaté (obr. 3.3). Podle Mendelova osviceného myslen{
mély tyto &iselné vztahy jednoduché vysvétleni: kazdy znak
byl podminén jednim genem segregujicim dvé alely a tyto
dva geny se dédily nezavisle.

Nyni budeme analyzovat vysledky uvedeného
dvoufaktorového neboli dihybridniho kfizeni metodami,
které pouzival Mendel. Kazdy gen si oznacime pismenem,
malym pro recesivni alelu a velkym pro dominantni alelu
(obr. 3.4). U genu pro zbarveni semen to jsou alely g (pro
zelenou barvu) a G (pro Zlutou barvu) a u genu pro tvar
semen to je alela @ (pro hranatd semena) a W (pro kulatd
semena). Rodi¢ovské variety, které nestépily, musely byt
dvojnisobné homozygotni; rostliny se Zlutymi, kulatymi
semeny byly GG WW, se zelenymi, hranatymi semeny gg ww.

Zluty, kulaty zeleny, hranaty

P C X &
A4

s
Zluty, kulaty
Fy
¢
samoplozeni
Zluty, kulaty zeleny, kulaty Zluty, hranaty zeleny, hranaty
RO « & 'S

315 108 101 32
L ]

pfiblizny pomér 9:3:3:1

Obr. 3.3 Mendelovo kfizeni rostlin hrachu se zlutymi, kulatymi
semeny s rostlinami se zelenymi, hranatymi semeny.

7

Takovéto genotypy se dvéma geny se obvykle pisf jako pary
alel oddélené mezerou.

Haploidni gamety, které tvofi diploidni rostlina,
obsahuji jednu kopii kazdého genu. Gamety rostlin
genotypu GG WW proto obsahuji jednu kopii genu pro
zbarven{ semen (alelu G) a jednu kopii genu pro tvar semen
(alelu W). Gamety pak m@Zeme oznadit G W. Podobn¢
zapiSeme gamety rostlin gg¢ ww jako g w. Spojenim téchto
dvou typt gamet vznikajf hybridi Fy, kteff jsou dvojnisobné
heterozygotnfi, s genotypem Gg W, a jejich fenotyp zluta,
kulatd semena znadi, Ze alely G a Wjsou dominantni.

Podle principu segregace budou hybridi F; tvofit ¢tyfi
rtzné genotypy gamet: (1) GW, (2) Gw, (3)gWa(4) g w.
Jestlize u kazdého z gent je segregace alel nezavisla, budou
uvedené Ctyfi typy gamet stejné Casté; to znamend, Ze kazdy
bude tvofit 25 procent celku. Za tohoto pfedpokladu budou
hybridi F; po samooplozen{ tvofit soubor 16 stejné Castych
genotypl zygot. Tento soubor zygot dostaneme
systematickym kombinovinim gamet, jak ukazuje obrizek
3.4. Fenotypy odvodime z genotypt F,, nebot vime, Ze G
a Wjsou dominantnf{ alely. Celkem tedy dostaneme v F, ¢tyfi
odlisné fenotypy s relativnimi éetnostmi uréenymi jejich
vyskytem v souboru zygot F,. Absolutni ¢etnosti pak
dostaneme, kdyz pocéty vyskytu vydélime celkovym poctem,
16:

Zluty, kulaty 9/16
zluty, hranaty 3/16
zeleny, kulaty 3/16
zeleny, hranaty  1/16

Vysledek tétoanalyzy je zalozen nadvou predpokladech:
(1) Ze u kazdého genu dochdzi k segregaci alel, (2) Ze tyto
segregace jsou na sobé nezavislé. Druhy piedpoklad
vyjadiuje, Ze mezi segregaci dvou gent nenf spojeni neboli
vazba. Napfiklad gameta, kterd pfi segregaci genu pro tvar
semen obdrzela alelu W, mlzZe pfi segregaci genu pro
zbarven{ semen obdrzZet se stejnou pravdépodobnostf alelu
Gnebog.

Souhlas{ olekivané vysledky s vysledky ziskanymi
v pokusu? Obr. 3.5 ukazuje porovnin{ olckivanych
a pozorovanych etnosti fenotypd v Fy, a to dvéma zplsoby
— podle poltu a éetnosti. Olekdvané poclty fenotypt
vypodlteme tak, Ze nisobime celkovy pocet hodnocenych
semen o¢ekavanymi ¢etnostmi. Vidime, Ze u obou zptsobt
vyjadien{ je mezi pozorovanymi a oleckivanymi vysledky
ztetelné dobry souhlas. To znameni, Ze pfedpoklady, na
nichZ byla zaloZena nase analyza — nezavisld segregace gent
pro zbarven{ semen a tvar semen — jsou ve shod¢
s pozorovanymi tdaji.

Mendel provedl podobné pokusy s jinymi kombinacemi
znakd a ve véech pifpadech pozoroval, Ze geny segregovaly
nezavisle. Vysledky téchto pokusi ho dovedly ke tfetimu

klicovému principu:
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KOs Zluty, kulaty zeleny, hranaty
0 Homozygotni rodice P (S X @
tvofi jeden typ gamet. GG WW g9 ww
gamety GwW \ / gw
A
Zluty, kulaty
04 y y
X
° Heterozygoti F, tvofi F, (8
Cyfi typy gamet Gg Ww
ve stejnych
proporcich.
gamety GW Gw gw gw
— samooplozeni ]
S0
o Po samooplozeni F, Gw Gw qw qw
heterozygot
F, vzniknou Gw (S (S (S (S
v potomstvu GG WW|GG Ww| Gg WW]| Gg Ww
Ctyfi fenotypy P P
v poméru 9:3:3:1. Gw G ¢ [
GG Ww]| GG ww| Gg Ww]| Gg ww
gWw ¢ ‘ »
Gg WW| Gg Ww|gg WW| gg Ww
gw ¢ % C ¢
Gg Ww]| Gg ww | g9 Ww | gg ww
F, fenotypy genotypy pomér genotypd pomér fenotypl
GG Www 1 9
Slutv. kulaty GG Ww 2
Zluty, kuiaty Gg Ww 2
Gg Ww 4
- . AP GG ww 1 3
Zluty, hranaty Q Gg ww 2
, , g9 Ww 1 3
zeleny, kulaty ‘ 49 Wir 9
lenv. hranaty o 1 ] Obr. 3.4 Symbolické zndzornéni Mendelova
zeleny, hranaty @ [ 99 dihybridniho kfizeni.
3. Princip nezavislé kombinace: Alely rignych genii se
segregujt, nebo jak také vikdme, kombinuji se negdvisle na
pozorovany odekavany sobé. Tento princip je dalsim pravidlem genetického
F, fenotypy potet  pomér potet  pomér pfenosu, zalozeného na chovani rGznych pard
er— 1 - 1 chromozomt béhem meibzy, jak uvidime v kapitole 5.
C [ kiay 315 056 33 0563 | Aviak ne viechny geny se ¥idi principem nezivislé
@ (e way 108 019 04 o8 | kgmbu/mce. V kapitole 7 se dolteme o dalezitych
vyjimkach.
2y, hranaty 101 0182 104 0187 | NEJDULEZITEJSI POZNATKY
@ [ zeleny, hranaty 32 0,057 35 0,063 | Mendel studoval dédi¢nost sedmi rlznych znakl u zahradniho
hrachu, kde kazdy znak byl podminén jinym genem.
celkem 556 1,000 5% 1,000 Vyzkum dovedl Mendela ke stanoveni t¥i principt dédi¢nosti: (1)

Obr. 3.5 Srovnani pozorovanych a ocekavanych vysledku

Mendelova dihybridniho kfizeni.

alely genu jsou bud dominantni, nebo recesivni, (2) rtzné alely
genu se pfi tvorbé gamet od sebe oddéluji (segreguiji se) a (3) alely
rdznych gent se kombinuji nezavisle.
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Aplikace Mendelovych principt

Mendelovy principy je mozné vyuzit k predpovédi vysledkd kfizeni mezi rdznymi

varietami organizmd.

Zname-li genetické zalozeni znaku, miZeme pouZit
Mendelovy principy k pfedpovédi vysledki kiizeni. Existujf
tfi obecné postupy, dva zalozené na systematickém poditaini
viech genotypt nebo fenotypd zygot a jeden zaloZzeny na
matematickém pifstupu.

V situacich, kdy bereme v Gvahu jeden nebo dva geny,
muizZemevsechny gamety zapsatakombinovatjesystematicky
mezi sebou, a vytvofit tak soubor v§ech genotypd zygot.
Potom mtiZeme pouzit princip dominance a pfifadit k nim
pfislu§né fenotypy. Tento postup nazyvany metoda Punnettovy
tabulky, podle britského genetika R. C. Punnetta, umoznuje
pfimo odhadnoutvysledky ki{Zeni. Pouzili jsme ho k analyze
vysledku vzniku zygot v potomstvu Mendelovych Zlutych,
kulatych hybridd F; - typu ,kiiZzeni® nazyvaného
samooplozeni (obr. 3.4). V komplikovangjsich situacich,
kdy bereme v avahu vice nez dva geny, je Punnettova tabulka
nepraktickd. Na obr. 3.8 vidime porovnini metody
Punnettovy tabulky s dal$im pfistupem ke genetickym
problémtm, ktery vyuzivd metodu pravdépodobnosti.

Jiny zptsob pfedpovédi vysledku kiiZzeni dvéma nebo vice
geny predstavuje metoda vétveni. Misto politini potomkd
v tabulce se systematickou kombinaci gamet pfifazujeme
k sobé v diagramu rozvétvujicich se linif fenotypy
jednotlivych gent. Jako pfiklad uvazujme kfizen{ mezi
rostlinami hrachu heterozygotnimi ve tfech nezavisle
kombinovatelnych genech — jednim pro vysku rostlin,

kfizeni Dd

segregace genu
pro vysku rostlin

3 vysoky

1 nizky
Obr. 3.6 Metoda vétveni pro predpovéd
vysledkt samooplozeni pro tfi nezévisle
kombinovatelé geny u hrachu.

druhym pro zbarveni semen a tfetim pro tvar semen. Toto
trihybridn{ kifZeni — Dd Gg Ww x Dd Gg Ww — mlzeme
rozlozit na tfi monohybridn{ kfiZeni — Dd x Dd, Gg x Gg
a W x Ww —, ponévadz vSechny tfi geny se kombinuji
nezavisle. U kazdého genu olekivime v potomstvu
fenotypovy pomér 3 : 1. Napiiklad Dd x Dd bude vytvaret
rostliny v poméru 3 vysoké : 1 nizké. PouZijeme-li metodu
vétveni (obr. 3.6), muZeme tyto jednotlivé poméry
kombinovatdo celkového fenotypového poméru potomstva
kifzeni.

Uvedenou metodu lze také pouzit k analyze vysledka
kiizeni mezi vicendsobné heterozygotnimi jedinci
a vicendsobné homozygotnimi jedinci. Tento typ kifZen{ se
nazyva testovaci kfizeni. Ki{Zime-li napftiklad rostlinu
hrachu Dd Gg Waw s rostlinou dd gg ww, mazeme pfedpovédét
fenotypy potomstva, nebot vime, Ze kazdy z gena
heterozygotniho rodiée vystépuje dominantn{ a recesivni
alely v poméru 1: 1 a Ze homozygotni rodi¢ pfenasi pouze
recesivni alely téchto gent. To znamend, Ze genotypy —
a nakonec fenotypy — potomstva daného kifZen{ zavis{ na
tom, jaké alely piendsi heterozygotni rodi¢ (obr. 3.7).

Alternativni a rychlej$i metoda oproti Punnettové tabulce
ametodévétveni je zaloZena na principu pravdépodobnosti
(vizZaostfenonapravidlapravdépodobnosti). Mendelovska
segregace je jako hdzen{ minci; kdyZz heterozygot tvofi
gamety, polovina z nich obsahuje jednu alelu a polovina
druhou alelu. Jestlize se ki{z{ dva heterozygoti, kombinuji
se jejich alely ndhodné a vytvéteji genotypy zygot (obr. 3.8).
Predpoklidejme kifzeni Az x Aa. Pravdépodobnost, Ze

Ww X Dd Gg Ww
segregace genu segregace genu kombinované fenotypy
pro zbarveni semen pro tvar semen vSech tfi genl

——> 27 vysoky, Zluty, kulaty
—> 9 vysoky, Zluty, hranaty

o b 3 kulaty
3Z|Uty < 1 hranat)’l
’ < 3 kulaty
1 zeleny 1 hranaty
3 3ty < 3 kulaty
2luty 1 hranaty

. 3 kulaty
1z6leny) =—— 1 hranaty

—> 9 vysoky, zeleny, kulaty
—>» 3 vysoky, zeleny, hranaty

—> Qnizky, Zluty, kulaty
—> 3nizky, Zluty, hranaty

—> 3nizky, zeleny, kulaty
— > 1 nizky, zeleny, hranaty
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ZAOSTRENO NA:Pravidla pravdépodobnosti

Teorie pravdépodobnosti vysvétluje ¢etnosti jevl — napfiklad moznost,
Ze padne lic, nebo rub mince, Ze z balicku karet bude vytazeno eso
nebo Ze z kfizeni dvou heterozygotl vzejde dominantni homozygot.
V kazdém z ptipadd je jev vysledkem udalosti — hazeni minci,
vytahovani karet, tvorby potomstva. Ke stanoveni pravdépodobnosti
urcitého jevu musime predpokladat vsechny mozné vysledky udalosti.
Soubor vsech udalosti se nazyva jevové pole. Pro hazeni minci obsahuje
jevové pole dvé uddlosti, lic a rub; pro tazeni karet jich obsahuje 52,
jednu pro kazdou kartu; a pro potomstvo heterozygott obsahuje tfi
udalosti, GG, Gg a gg. Pravdépodobnost jevu je Cetnost tohoto jevu
v jevovém poli. Napfiklad pravdépodobnosti pfifazené k jednotlivym
typlm potomkd z kFizeni mezi dvéma heterozygoty jsou 1/4 (pro
GG), 1/2 (pro Gg) a 1/4 (pro gg).

V souvislosti s pravdépodobnosti se casto objevuji dva typy
otazek: (1) Jaka je pravdépodobnost, ze dva jevy, A a B, se vyskytnou
spolecné? (2) Jaka je pravdépodobnost, ze alespon jeden ze dvou
jevld, A nebo B, se vibec vyskytne? Prvni otdzka specifikuje spolecny
vyskyt dvou jevl — A i B musi nastat spolecné, aby vyhovély otdzce.
Druha otdzka je méné striktni — jestlize nastane bud'A, nebo B, bude
to vyhovovat otdzce. Jednoduché znazornéni pomuze objasnit odlisny
vyznam téchto dvou situaci.

Tvary v diagramu predstavuiji jevy v jevovém poli a velikost tvart
znazorfiuje jejich relativni cetnosti. Prekryvajici se tvary ukazuji
spole¢ny vyskyt dvou jevl. Jestlize se jevy neprekryvaji, pak se nikdy
nemohou vyskytnout spolecné. Prvni otdzka hleda pravdépodobnost,

Ze se vyskytne A i B; tato pravdépodobnost je znazornéna rozsahem
prekryvu dvou jevd. Druha otazka hleda pravdépodobnost, Ze nastane
bud A nebo B; tato pravdépodobnost je zndzornéna spojenymi tvary
dvou jevi, samozrejmé véetné jejich prekryva.

Pravidlo nasobeni: Jsou-li jevy A a B nezavislé, pak
pravdépodobnost jejich spole¢ného vyskytu oznacena jako
P(A a B) je P(A) x P(B).

P(A) a P(B) jsou pravdépodobnosti jednotlivych jevd. Vsimnéte si,
Ze nezavislost neznamend, Ze se v jevovém poli neprekryvaji. Ve
skutecnosti jevy neprekryvajici se, nespojité, nejsou nezavislé tak, ze
kdyz jeden nastane, pak ten druhy nastat nemuze. V teorii
pravdépodobnosti vyjadiuje nezavislost to, ze jeden jev nic nevypovida
o jevu jiném. Naptiklad vytahneme-li z balicku karet jednu, a bude to
es0, nic ndm to nefikd o barvé této karty. Tedy vytahnuti srdcového
esa predstavuje spolecny vyskyt dvou nezavislych jevl — karta je eso
(E) a je srdcové (S). Podle pravidla ndsobeni P(E a S) = P(E) x P(S),
a protoze P(E) = 4/52 a P(S) = 1/4, pak P(E a S) = (4/52) x (1/4) =
1/52.

Pravidlo scitani: Jsou-li jevy A a B nezavislé, pak
pravdépodobnost, Ze se vyskytne alespon jeden z nich,
oznacena jako P(A nebo B) je P(A) + P(B) — [P(A) x P(B)].

Zde je vyraz P(A) x P(B), coZ vyjadruje pravdépodobnost, Ze jevy
A a B nastanou spolecné, odecteny od souctu pravdépodobnosti, P(A)
+ P(B), ponévadz neupraveny soucet by zahrnoval tento vyraz dvakrat.
Hledejme napfiklad pravdépodobnost, Ze karta vytazena z balicku je
bud eso, nebo srdcova karta. Podle pravidla scitani P(E nebo S) = P(E)
+ P(S) — [P(E) x P(S)] = (4/52) + (1/4)— [(4/52) x (1/4)] = 16/52.

Jestlize se dva jevy v jevovém poli neprekryvaji, pak se pravidlo
s¢itani redukuje na jednoduchy vyraz P(A nebo B) = P(A) + P(B).
Predpokladejme napriklad, Ze hleddme pravdépodobnost, Ze karta
vytazena z balicku je bud eso, nebo kral (K). Tyto dva jevy se v jevovém
poli neprekryvaji; fikdme, Ze se vzajemné vylucuji. To znamena, Ze
P(E nebo K) = P(E) + P(K) = (4/52) + (4/52) = 8/52.

zygota bude AA, se jednoduse rovni pravdépodobnosti, Ze
kazd4 ze zGéastnénych gamet obsahuje A, tedy (1/2) x (1/2)
= (1/4), nebot zGlastnéné gamety se tvofi nezévisle.
Pravdépodobnost vzniku homozygota aa je také 1/4. Avsak
pravdépodobnost vzniku heterozygota Az je 1/2, ponévadz
existuji dvé moznosti vzniku heterozygota — A muze
pochizet od vaji¢ka a 2 od spermie nebo naopak. Ponévadz
u kazdého z téchto pifipadt je pravdépodobnost vzniku
jedna Ctvrtina, je celkova pravdépodobnost, Ze potomek
bude heterozygotni, (1/4) + (1/4) = (1/2). Proto bude
rozdéleni pravdépodobnosti vzniku genotypt po kifzen{
Aa x Aa:

AA 1/4
Aa 1/2
aa 1/4

Z toho mizeme vyvodit, ze (1/4) + (1/2) = (3/4)
potomkt budou dominantniho fenotypu a 1/4 bude mit
recesivn{ fenotyp.

Pro takovouto jednoduchous situaci se mize zdat pouziti
metody pravdépodobnosti zbyte¢né. Avsak ve slozitéjsich
situacich je to nepochybné nejlepsi postup pro predpovéd

NI~

vysledku ktiZeni. Pfedpoklidejme napiiklad kifzeni mezi
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kfizeni Dd

segregace genu
pro vysku rostlin

1 vysoky

1 nizky
Obr. 3.7 Metoda vétveni pro predpovéd’

vysledk( testovaciho kfizeni pro tfi nezévisle
kombinovatelé geny u hrachu.

rostlinami heterozygotnimi ve ¢tyfech raznych genech,
které se kombinujf nezivisle. Jakd &ist potomstva bude
homozygotni pro v§echny &tyfi recesivni alely? K odpovédi
na tuto otidzku budeme brit v Gvahu geny jeden po druhém.
Pro prvni gen je podil recesiviné homozygotnich potomkd
1/4 a stejné tomu tak bude pro druhy, tfeti a Ctvrty
gen. Vkoneénémvysledkubudevpotomstvu podle principu
nezavislé kombinace podil Ctyfndsobné recesivnich
homozygott (1/4) x (1/4) x (1/4) x (1/4)=(1/256). Pouziti
metody pravdépodobnosti je zde nepochybné lepsi nez
sestavovan{ Punnettovy tabulky s 256 policky.

Nyn{ budeme odpovidat na jesté slozitéjsi otazku. Jaky
podil potomstva bude homozygotni ve vSech ¢tyfech
genech? Pred vypodltem jakychkoli pravdépodobnosti si
musime nejdifve ujasnit, které genotypy vyhovuji otdzce.
V kazdém z gend mohou byt dva typy homozygotd,
dominantni a recesivni, které spoleéné tvofi polovinu
potomstva. Cist potomstva, kterd bude homozygotni ve

kizeni Aa X Aa
sam&i gamety O
A a
(112) (172)
AA Aa
A(112)
samici (1/4) (1/4)
gamety ah aa
@ a2 (1/4)
potomstvo genotyp Cetnost fenotyp Cetnost
AA 14 ]> dominantni 3/4
Aa 12
aa 1/4 recesivni 1/4

Obr. 3.8 KFizeni s ukdzkou metody pravdépodobnosti

v Punnettové tabulce. Cetnost jednotlivych genotypt ziskame
z ¢etnosti v Punnettoveé tabulce, které jsou postupné ziskany
nasobenim ¢etnosti dvou typl gamet heterozygotnich rodica.

Gg Ww X Dd Gg Ww
segregace genu segregace genu kombinované fenotypy
pro zbarveni semen pro tvar semen véech tii genli
_ 1 kulaty —> 1 vysoky, zluty, kulaty
1 Zluty < 1 hranaty —> 1 vysoky, Zluty, hranaty
: 1 kulaty —> 1 vysoky, zeleny, kulaty
1 zeleny < 1 hranaty —> 1 vysoky, zeleny, hranaty
o 1 kulaty — > 1 nizky, Zluty, kulaty
rauy  —— fhranaty ~ ————> 1 nizky, Zuty, hranaty
. 1 kulaty —> 1 nizky, zeleny, kulaty
fzdleny —~——_ fhranaty  ———> 1 nizky, zeleny, hranaty

viech étyfech genech, bude proto (1/2) x (1/2) x (1/2) x
(/D =(1/16).

Abychom vidéli plnou silu metody pravdépodobnosti,
musime uvazovat jesté dal§f pfipad. Pfedpoklidejme kiiZen{
Aa Bb x Aa Bb. Chceme védét, jaky podil potomstva bude
vykazovat recesivni fenotyp alespont v jednom genu
(obr. 3.9). Tuto podminku spliiujf tfi typy genotypt : (1) A-
bb (¢arka oznacuje, Ze zde mize byt A nebo @), (2) aa B-2.(3)
aa bb. Odpovéd na nadi otizku tedy musi byt soucet
pravdépodobnosti odpovidajicich kazdému z téchto
genotypt. Pravdépodobnost pro A- bb je (3/4) x (1/4) =
(3/16), proaa B-jeto (1/4) x (3/4) =(3/16) a pro aa bb je to
(1/4) x (1/4) = (1/16). Soucet téchto pravdépodobnosti da
vyslednou odpoved 7/16.

kfizeni Aa Bb X AaBb
segregace genu A
A- (3/4) aa (1/4)
B- A- B- aa B-
segregace (3/4) (3/4) x (3/4) = 9/16 (1/4) x (3/4) = 3/16
genu B bb A- bb aa bb
(1/4) (3/4) x (1/4) = 3/16 (1/4) x (1/4) = 1116
potomstvo genotyp Cetnost fenotyp Cetnost
A- B- 9/16 dominantni 916
v obou genech
aa B- 3/16 recesivni
A- bb 316 alespori 7116
aa bb 1116 v jednom genu

Obr. 3.9 Pouziti metody pravdépodobnosti pfi kfizeni, kdy bereme
v Uvahu dva geny. V tomto kfizeni vystépuje kazdy gen dominantni

a recesivni fenotypy s pravdépodobnosti 3/4, respektive 1/4. Ponévadz
jde o nezavislou segregaci, vypocitame cetnosti kombinovanych
fenotypu z tabulky ndsobenim marginalnich pravdépodobnosti.
Cetnost potomk s recesivnim fenotypem alespori v jednom genu
ziskame sectenim Cetnosti v prislusnych polickach tabulky (hnédavé
zbarvena).



52 Kapitola 3 Mendelizmus: Zakladni principy dédi¢nosti

NEJDULEZITEJSI POZNATKY
Vysledek kfizeni Ize predpovédét systematickym spocitdnim
genotypl v Punnettové tabulce.

Jestlize se k¥iZzeni tyka vice neZ dvou gend, pouZiva se k predpovédi
vysledku metoda vétven.

Testovani genetickych hypotéz

Test chi-kvadrat je jednoducha metoda, pomoci niz Ize stanovit, zda se
predpovéd podle genetické hypotézy shoduje s idaji z experimentu.

Veédecky vyzkum zaéind vzdy pozorovinim piirodnich
jevl. Pozorovini vedou k pfedstavim nebo k otdzkim, které
se nasledné detailnéji zkoumaji dal§imi pozorovinimi nebo
pokusy. Dobfe formulovana védeckad predstava se nazyva
hypotéza. Udaje ziskané z pozorovini nebo z pokust
umozniujf védctim testovat hypotézy — tj. rozhodnout, zda
piislu§nd hypotéza mé byt pfijata nebo zamitnuta.

V genetice se obvykle zajimiame o to, zda jsou vysledky
kifzeni v souladu s hypotézou, & nikoli. Jako pfiklad
pouZzijeme daje, které Mendel ziskal dihybridnim ki{Zen{m,
pti némzZ sledoval zbarveni a tvar semen hrachu. V F,
zkoumal 556 semen a rozdélil je do &tyf fenotypovych tiid
(obr. 3.3). Z téchto Gdaji odvodil, Ze zbarven{ a tvar semen
hrachu jsou fizeny raznymi geny, z nichz kazdy mél dve
alely — jednu dominantn{ a druhou recesivni —, a Ze se tyto
dva geny kombinuji nezavisle. Shoduji se skuteéné tdaje
z pokusu s touto hypotézou? K odpovédi na tuto otizku
musime porovnat vysledky ziskané z pokusu s vysledky
olekavanymi podle hypotézy nezavislé kombinace gend.
Porovnini, které ukazuje obr. 3.5, naznaluje, Ze
experimentilni vysledky jsou skuteéné v souladu
s hypotézou. Ve ¢tyfech fenotypovych tifdach jsou odchylky
mezi pozorovanymi a o¢ekdvanymi pocty tak malé, Ze je
muzeme pfipsat nihodé. Hypotéza, kterou Mendel vytvofil
k vysvétleni svych vysledkd, proto dobie — skoro az piili§
dobfe — odpovidd vysledkim ziskanym z dihybridniho
kiiZzeni. Kdyby tomu tak nebylo, méli bychom vyhrady
k pfijeti hypotézy a celd teorie mendelizmu by byla
pochybni. V oddile Milniky genetiky na konci této kapitoly
jerozebirinajind souvislost, asice ta, Ze Mendelovy vysledky
souhlasi s hypotézou az pfili§ dobfe.

Vysledky genetickych pokust vSak bohuzel ne vzdy
odpovidaji hypotéze tak jasné, jako tomu bylo u Mendela.
Vezméme napiiklad Gdaje, které ziskal Hugo DeVries, jeden
ze znovuobjeviteld Mendelovy price. DeVries kifZil riizné
variety rostlin silenky, které péstoval ve své pokusné zahradé.
Jedna varieta méla ¢ervené kvétni koruny a chlupaté kvétn{
kalichy, druha mélabilé kvéty alysé kalichy. Vechny rostliny
F; mély &ervené kvéty a chlupaté kalichy a po jejich
vzijemném kifzen{ byly ziskané rostliny F, rozdéleny do
tyt fenotypovych tifd (obr. 3.10). Pfi vysvétleni vysledka
téchto kfiZzen{ DeVries vychizel z toho, Ze barva kvétd
a vzhled kalicht jsou podminény dvéma raznymi geny,
kazdy se dvéma alelami — jednou dominantni a druhou

recesivni —, a Ze tyto geny vykazovaly nezavislou kombinaci.
Jednoduse tak aplikoval Mendelovu hypotézu na silenku.
Avsak porovnime-li DeVriesovy Gdaje s olekdvanymi &isly
podle Mendelovy hypotézy, vidime, Ze jsou zde urité
rozdily. Jsou v8ak tyto rozdily dostateéné velké, aby vzbudily
pochybnosti o experimentu nebo hypotéze?

TEST CHi-KVADRAT

Khodnoceni DeVriesovych vysledkd, podobné jako vjinych
genetickych experimentech, potfebujeme objektivni postup
k porovnani vysledkd pokusu s vysledky oéekivanymi podle

Obr. 3.10

(a) Silenka s bilymi kvéty.
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Cerveny kvét
chlupaty kalich

bily kvét
lysy kalich

P
Cerveny kvét
chlupaty kalich
Fy
/ vzajemne kfizeni
Cerveny kvét bily kvét erveny kvét bily kvét
chlupaty kalich lysy kalich chlupaty kalich lysy kalich
Fa
pozorovany pocet 70 23 46 19 celkem =158
ocekavany pocet 9/16 x 158= 3/16 x 158= 3/16 x 158= 1/16 x 158=
88,9 29,6 29,6 9,9

Obr. 3.10

vychoz{ hypotézy. Tento postup musi brit v Gvahu, jak by
vysledky mohly byt ovlivnény ndhodou. Dokonce i kdyz je
hypotéza sprivna, nelze piedpoklidat, Ze vysledky pokusu
budou vzdy pfesné odpovidat vysledkim ocekivanym
podle hypotézy. Odchyluji-li se pouze trochu, jak tomu
bylo u Mendelovych tGdajii, m@Zeme to pfipsat ndhodé.
Jestlize se vsak vysledky odchyluji vyrazné, budeme mit
podezieni, Ze se nékde stala chyba. Pokus mohl byt proveden
$patné — napifklad kifZenf nebylo provedeno spravné nebo
mohly byt chybné zaznameniny vysledky —, nebo je prosté
nase hypotéza nesprivnid. Mozné nesrovnalosti mezi
pozorovanymi a o¢ekidvanymi hodnotami tvoii spojitou
fadu odchylek od malych po velké, a my tedy musime
rozhodnout, jakvelké musibyt, aby pochybnostio proveden{
experimentu nebo pfijatelnosti hypotézy byly opravnéné.
Jednim z postupt pro stanoven{ vyznamu odchylek je
pouzitf statistiky nazvané chi-kvadrat (x2). Statistika je &islo

(b) Pokus H. DeVriese se zbarvenim kvétu a vzhledem kalichd u variet silenky.

vypoéitané z urlitych &isel — napifklad primér z fady
méfeni. Statistika x? umoZiiuje porovnavat Gdaje, jako jsou
napiiklad pocty fenotyptd ziskané z pokusu po kfiZent,
s oéekdvanymi hodnotami. JestliZe pozorované Gdaje nejsou
ve shodé s oéekavanymi, piesihne statistika x? kritickou
hodnotu a my se pak budeme rozhodovat, zda znovu
vyhodnotime pokus (tj. budeme hledat chyby v postupu),
nebo zda zamitneme vychozi hypotézu. Jestlize statistika
nedosahuje kritické hodnoty, miZeme udinit zavér, Ze
vysledky pokust odpovidaji vysledkim piredpovézenym
podle hypotézy. Statistika x’ tedy redukuje testovan{
hypotézy na jednoduchy objektivni postup.

Jako ptiklad vezmeme Gdaje z pokusd G. J. Mendela
a H. DeVriese. Mendelovy Gdaje z F, se zdaji byt ve shod¢
s vychozi hypotézou, zatimco tdaje DeVriesovy z F, vykazujf
urdité znepokojivé odchylky. Obr. 3.11 ukazuje pfislusné
vypocty.
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F, fenotyp pozorované ocekavané (pozorované - oéekavané)?
pocty pocty ocekavané
Zluty, kulaty ¢ 315 313 0,01
zeleny, kulaty 108 104 0,15
Mendelovo y / ‘
dihybridni
kfizeni
Zluty, hranaty @ 101 104 0,09
zeleny, hranaty @ 32 35 0,26
celkem 556 556 0,51 = 2
Cerveny, chlupaty 70 88,9 4,02
bily, chlupaty 23 29,6 1,47
DeVriesovo
dihybridni
kfizeni
Cerveny, lysy 46 29,6 9,09
bily, lysy 19 9,9 8,36
celkem 158 158 22,94 =

Vzorec pro statistiku chi-kvadrat k testovani shody mezi pozorovanymi a o¢ekavanymi pocty:

22

(pozorované - oéekavané)?

xX

)

Obr. 3.11  Vypocet x? z Mendelovych a DeVriesovych tdajt v F,.

Pro kazdou fenotypovou tfidu v F, vypoéteme rozdil
mezi pozorovanymi a odlekdvanymi poéty potomkd
aumocnime ho na druhou. Druhd mocnina eliminuje rusivé
vlivy kladnych a zidpornych hodnot u &tyf fenotypovych
ti{d. Kazdy &tverec rozdilu pozorovanych a oéekivanych
hodnot pak vydélime pifsluinym olekivanym podtem
potomkd. Tato operace vazi kazdy étverec rozdila velikosti
oéekavaného poctu. Maji-li dvé tifdy shodny ¢tverec rozdilu,
pak tffda s mensim ocekdvanym poétem pfispiva relativné
vét$i mérou k celkovému vypoltu. Nakonec se¢teme viechny
¢eny a dostaneme statistiku x°. Pro Mendelovy Gdaje je
statistika x” 0,51 a pro tdaje DeVriese 22,94. Tyto statistiky
sumarizuji odchylky mezi pozorovanymi a oéekivanymi
polty u vech ¢tyf fenotypovych tifd v kazdém z pokusa.
Jestlize se pozorované a olekivané poéty mezi scbou
v zisadé shoduji, bude statistika x* mala, tak jak tomu bylo

ocekavané

uMendelovych tdajt. Je-li v§ak mezi nimi podstatny rozdil,
bude x* vétsi, jak tomu bylo u tdaji DeVriesovych.
Samoziejmé, Ze musime rozhodnout, jaki hodnota
vkontinuu od nizkych hodnotk vysokym vrhne pochybnost
na stranu pokusu nebo hypotézy. Tato kriticka hodnota
uruje, kdy je jiz nepravdépodobné, Ze neshoda mezi
pozorovanymi a ocekdvanymi poéty je zpusobena
nihodné.

Ke stanovenf kritické hodnoty potfebujeme védét, jak
nihoda ovliviiuje statistiku x’. Pfedpoklidejme pro
tentokrit, Ze vychozi genetickd hypotéza je spravna. Nynf si
pfedstavme, Z¢ provedeme opakované pokus — peclivé
a spravné — a pokazdé vypolteme statistiku x’. Viechny
takto zfskané statistiky se daji shrnout do grafu, ktery
ukazuje, jak ¢asto se kazdd z hodnot vyskytuje. Takovyto
graf se nazyvid rozdéleni Cetnosti. Nastésti je rozdélen{
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@
=
3
5 % z rozdéleni
kriticka hodnota = 7,815
| | | | | | |
0 1 2 3 4 5 6 7
NG
Obr. 3.12 I~ Rozdéleni statistiky x*.

Cetnosti x* znimé ze statistické teorie (obr. 3.12) — take jiz
nemusime k jejfmu sestrojen{ providét mnoho opakovan{
pokusu. Kritickd hodnota je bod, ktery oddéluje hornich
5% distribuce. Samotnou nihodou bude statistika tuto
hodnotu pfekracovatv 5 % piipadd. Provadime-li tedy pokus
jednou, vypoéteme statistiku x* a zjistime, Ze statistika je
vétsi nez kritickd hodnota, tak jsme budto hodnotili milo
vhodny soubor vysledkti — néco, co se stavd v méné nez 5%
pfipad@ —, nebo je zde problém ve zplsobu provedeni
pokusu, anebo s pfijatelnosti hypotézy. Pfedpoklidime-li,
ze pokus byl proveden nalezité, priklonime se k zamitnuti
hypotézy. Samoziejmé si musime uvédomit, Ze timto
postupem zamitneme v 5 % piipadd spraivnou hypotézu.

Pokud tedy znime kritickou hodnotu, pak nis metoda
testu povede k rozhodnuti o osudu hypotézy. Tato kriticka
hodnota — a také tvar rozdélenf ¢etnostf hodnot x2 — viak
zavisi na poltu fenotypovych tifd v potomstvu. Statistici
vypracovali pro hodnoty x*tabulku kritickych hodnot podle
stupitt volnosti (tab. 3.2). Pfislusny pocet stupfiti volnosti
se stanovi odeétenim &isla jedna od poctu fenotypovych
tifd. Ve vSech nasich prikladech byly 4 — 1= 3 stupné volnosti.
Kriticki hodnota pro distribuci x?se 3 stupni volnosti je
7,815. Pro Mendelovy tdaje je vypodtena statistika x? 0,51,
to je mnohem mensf, nez je kritickd hodnota, a proto nenf
tfeba hypotézu testovat. Av§ak pro DeVriesovy Gdaje je

Tab. 3.2
Tabulka 5% kritickych hodnot chi-kvadratu (Xz)a
stupné volnosti 5 % kritické hodnoty
1 3,841
2 5,991
3 7,815
4 9,488
5 11,070
6 12,592
7 14,067
8 15,507
9 16,919
10 18,307
15 24,996
20 31,410
25 37,652
30 43,773
* Vybrané polozky z R. A. Fisher and Yates. 1943, Statistical Table for
Biological, Agricultural, and Medical Research. Oliver and Boyd, London.

vypodteni statistika x* 22,94 mnohem vétsf, nez je kriticka
hodnota. To znameni, Ze pozorované tdaje nesouhlasi
s genetickou hypotézou. Ironii je, Ze kdyz DeVries
prezentoval vroce 1905 tyto vysledky, povazoval je zashodné
s genetickou hypotézou. Bohuzel, neproved! x> test. DeVries
také tvrdil, Ze tyto vysledky poskytuji dalsi dikaz spravnosti
a Siroké pouzitelnosti Mendelovych predstav — neni to
ojedinély pfipad, kdy védec dospél k spravnym zavérim na
zakladé chybného tsudku.

NEJDULEZITEJSI POZNATKY
Statistika chi-kvadrat se vypocitava jako x? = X (pozorovany pocet
— octekavany pocet)?/pozorovany pocet, se souctem pies viechny
tfidy ziskanych udaja.
Ke kazdé statistice chi-kvadrét je pfidruzeno cislo stupné volnosti,
které se rovnd poctu tfid udaji minus jedna.

Mendelovy principy v genetice ¢lovéka

Mendelovy principy lze vyuzit ve studiu dédi¢nosti znaku ¢lovéka.

Vyuziti Mendelovych principt v genetice ¢lovéka zacalo
brzy po znovuobjeveni jeho price v roce 1900. Ponévadz viak
u lidf nenf mozné provadét zamérné kifzeni, byl pokrok ve
vyzkumu samoziejmé pomaly. Analyza dédi¢nosti u ¢lovéka
je zavisla na rodinnych zdznamech, které jsou ¢asto netplné.
Navic lidé — na rozdil od pokusnych organizm@ — nemaji
mnoho potomkd, a tak je nesnadné zjistit mendelovské

$tépné poméry. Lidé také neziji a nejsou zkoumaini
v regulovaném prostiedi. Z téchto a z jinych davoda je
genetickd analyza ¢lovéka obtizna. Nicméné tsili porozumét
dédi¢nosti ¢lovéka bylo velmi intenzivni a nyni, navzdory
viem piekazkim, jiz znime nékolik tisic lidskych gent.
Tab. 3.3 uvadi pfehled nékterych dédi¢nych chorob. Vdalsich
kapitolach u¢ebnice o mnohych z nich pojednime.
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Tab. 3.3

Dédicné stavy u clovéka

dominantni znaky

achondroplazie (zakrslost)

brachydaktylie (kritké prsty)

vrozena Seroslepost

chler-danlostiv syndrom (porucha pojivové tking)
huntingtonova choroba (neurologicka porucha)
marfantv syndrom (vysokd, ¢ahounska postava)
neurofibromat6za (nddorovité vyristky na téle)
vniman{ chuti fenyltiokarbamidu (PTC)

vlasovi linic nad éelem do $picky

vlnité vlasy

recesivni znaky

albinizmus (chybén{ pigmentu)

alkaptonurie (porucha metabolizmu aminokyselin)
ataxia telangiectasia (neurologicka porucha)

cystick4 fibréza (porucha dychanf{)

duchennova svalova dystrofie

galaktosemie (porucha metabolizmu sacharidi)
porucha ukladan{ glykogenu

fenylketonurie (porucha metabolizmu aminokyselin)
srpkovitd anémie (porucha v hemoglobinu)

Tay — Sachsova choroba (porucha uklddin{ tuk)

PEDIGREES

Rodokmen je grafické znizornéni, které ukazuje vztahy
mezi ¢leny rodiny (obr. 3.13a). Pfi této symbolice je zvykem
zobrazovat muze ¢tvercem a Zeny kruhem. Horizontaln{
cary spojujici kruh a ¢tverec predstavuji snatky. Potomci ze
stiatk@ se zakresluji pod nimi, pficemz se zadind prvnim
potomkem vlevo a pokracuje se doprava podle pofadi
narozeni. Znacka jedinct s genetickou poruchou se vybarvi.
Generace v rodokmenu se obvykle oznaduji fimskymi
islicemi a jednotlivi ¢lenové dané generace se oznacuji
arabskymi ¢islicemi za fimskou ¢islici.

Znaky podminéné dominantnimi alelami se rozpoznaji
nejsnaze. Obvykleseukazdéhojedince, kterynesedominantni
alelu, dany znak projevi, coZ umoziiuje v rodokmenu
vysledovat pfenos dominantn{ alely (obr. 3.13b). U kazdého
postizeného jedince se oéekivd, ze ma alesponi jednoho
postiZzenéhorodile,apokud tomutakneni, paksedominantni
alela pfirozené pravé objevila v rodiné jako vysledek nové
mutace — zmény v samotném genu. Cetnost vétiiny novych
mutacijevSakvelminizkd —adové jednaz milionu;vdasledku
toho je spontinni vznik dominantni choroby mimofadné
vzicnou udilosti. Dominantni znaky, které jsou spojeny se
snizenou zivotnosti nebo plodnosti, se v populaci nikdy
nestanou béznymi. Proto vétsina lidi, keef{ vykazuji takové
znaky, jsou heterozygotni pro dominantni alelu. Jestlize
jejich partnefi nemaji tento znak, polovina jejich détf dané
postiZen{ zdédi.

<> pohlavi nespecifikovano
O Zena
|:| muz

. - jedinci s urcitym znakem

Z @l zemrely

@ pocet déti daného pohlavi

1 shatek

I potomstvo
1 2 3 4

fimskeé Cislice — generace
arabské Eislice — jedinci dané generace

(a)  znacky v rodokmenu

=D
T % 50

(b)  dominantni znak

(c) recesivni znak

Obr. 3.13 '~ Mendelovska dédi¢nost v lidskych rodokmenech. (a)
Symboly v rodokmenu. (b) Dédi¢nost dominantniho znaku. Znak se
objevuje v kazdé generaci. (c) Dédi¢nost recesivniho znaku. Dva
postizeni jedinci jsou potomky z pribuzenskych sriatka.

Recesivni znaky nelze tak snadno rozeznat, ponévadz se
mohou vyskytovat u jedinct, jejichZ rodi¢e nebyli postiZeni.
Ke zjisténi pfenosu recesivni alely je nékdy zapotiebi
sledovat v rodokmenu vice generaci (obr. 3.13c). Piesto viak
byl u ¢lovéka zjistén velky pocet recesivnich znakd — pfi
poslednim odhadu to bylo vice nez 4000. Vzacné recesivni
alely se Castéji objevuji v rodokmenech, kde jsou partnefi
navzdjem ptibuzni — napiiklad bratranec a sestienice. Tento
zvy$eny vyskyt je ddsledkem toho, Ze pfibuzni jedinci sdilejf
alely pochizejici od jejich spole¢ného predka. Sourozenci
sdilejf polovinu svych alel, polosourozenci jednu ¢tvrtinu
a bratranec se sestienici jednu osminu svych alel. Siiatek
takto pfibuznych jedinct zvy$uje pravdépodobnost, Ze
jejich dité bude homozygotni pro uréitou stejnou recesivn{
alelu, oproti détem nepiibuznych rodi¢t. Mnoho klasickych
studif v genetice ¢lovéka je zaloZeno na analyze siiatk® mezi
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ptibuznymi jedinci, hlavné v piipadé bratranec — sestfenice.
Podrobnéji se budeme touto problematikou zabyvat
v kapitole 4.

MENDELOVSKA SEGREGACE V LIDSKYCH
RODINACH

Poéetdéti od jednoho paru je typicky maly. Ve Spojenych
staitech americkych je nyni pramér kolem dvou.
V rozvojovych zemich je to Sest az sedm. Takovéto polty
jsou velmi vzdilené statistické sile, kterou mél Mendel ve
svych pokusech s hrachem. Proto se fenotypové poméry
v lidskych rodinach ¢asto vyznamné odchyluji od oéekavani
podle mendelovskych pravidel.

Jako ptiklad budeme uvazovat rodiée, oba heterozygotn{
pro recesivni alelu, kterd v homozygotnim stavu zptsobuje
cystickou fibrézu, vaizné onemocnénf, u kterého je zhorseno
dychan{ nahromadénim hlenu v plicich a v dychacim traktu.
Jestlize rodi¢e budou mit ¢tyfi déti, mame ocekavat, Ze
presné tfi budou zdravé a jedno bude mit cystickou fibrézu?
Odpovéd zni, ne. Ackoli je tento vysledek moZny, nenf to
jediny vysledek. Ve skute¢nosti miize nastat pét riznych
moznosti:

1. Cuyii zdravi, 24dny nemocny.
2. Ttizdravi, jeden nemocny.

3. Dvazdravi, dva nemocni.

4. Zidny zdravy, ¢tyfi nemocnt.

Intuitivné se zdi, ze druhd moznost je

nejpravdépodobnéjsi, ponévadz se shoduje s Mendelovym
pomérem 3 : 1. Pravdépodobnost tohoto vysledku a dalsich
moznosti muizeme vypocitat pouzitim Mendelovych
principd, a to tak, Ze uvazujeme kazdé narozenf ditéte jako
nezéavislou udilost (obr. 3.14).
Pti jednotlivych narozenich je pravdépodobnost, ze dité
bude zdravé, 3/4. Pravdépodobnost, Ze v§echny Etyfi déti
budou zdravé, je proto (3/4) x (3/4) x (3/4) x (3/4) =
(3/4)* = 81/256. Podobné, pravdépodobnost, ze urdité dité
bude nemocné, je 1/4; to znamend, ze pravdépodobnost, Ze
viechny &tyfi déti budou nemocné, je (1/4)" = 1/256.
Knalezeni pravdépodobnosti pro dal$i tfi moznostivyjdeme
z toho, ze kazda ve skuteénosti obsahuje soubor odlisnych
udalosti. Napiiklad moZnost tfi zdravé a jedno nemocné
dité obsahuje ¢tyfi odlisné udilosti; jestlize pouzijeme
symbol Z pro zdravé dité a N pro nemocné dité a zapiSeme
déti v pofadi jejich narozeni, dostaneme tyto moznosti:

ZZZN,ZZNZ,ZNZZ a NZZZ

Ponévadz kazdi z moznosti mi pravdépodobnost (3/4)° x
(1/4), bude celkovi pravdépodobnost pro tfi zdravé a jedno
nemocné dit& 4 x (3/4)* x (1/4). Cislo 4 je po&et moznosti
narozen{ tif zdravych a jednoho nemocného ditéte v rodiné
se ¢tyfmi détmi. Podobné bude pravdépodobnost pro dvé
zdravé a dvé nemocné déti 6 x (3/4)? x (1/4)%, ponévadz
v tomto pfipadé existuje Sest rGznych moznosti potadi

X Cc
"%
4 déti

Kolik zdravych?
Kolik nemocnych?

rodice Cc

pocty déti, které jsou

zdravé nemocné pravdépodobnost
4 0 1 x (3/4) x (3/4) x (3/4) x (3/4) = 81/256
3 1 4.x (3/4) x (3/4) x (3/4) x (1/4) = 108/256
2 2 6 x (3/4) x (3/4) x (1/4) x (1/4) = 54/256
1 3 4 x (3/4) x (1/4) x (1/4) x (1/4) = 12/256
0 4 1 x (1/4) x (1/4) x (1/4) x (1/4) = 11256

rozdéleni pravdépodobnosti
~ 041
g
§ 0,3 1
2
@ 02
]
) 011 _ i
N =
0 1 2 3 4
pocet nemocnych déti
Obr. 3.14 ~ Rozdéleni pravdépodobnosti v rodinach se ¢tyfmi détmi

nesoucich recesivni znak.

narozeni. Pravdépodobnost pro jedno zdravé a tfi nemocné
déti je 4 x (3/4) x (1/4), ponévadz v tomto piipadé jsou
Ctyfi mozZnosti pofadi narozeni dané kombinace déti
v rodin¢ se ¢tyfmi détmi. Obr. 3.14 shrnuje vypolty se
zndzornénim rozdéleni pravdépodobnosti. Jak jsme
ocekavali, je nejpravdépodobnéjsim vysledkem narozenf tff
zdravych a jedhoho nemocného ditéte (pravdépodobnost
108/256).

V uvedeném piipadé patfily déti do dvou moznych
fenotypovych tifd. Protoze se jednid pouze o dvé tfidy, jsou
pravdépodobnosti riznych vysledk nazyvané binomické
pravdépodobnosti. V &isti Zaostfeno na binomickou
pravdépodobnost je analyza tohoto piikladu zobecnéna na
jiné situace se dvéma fenotypovymi tifdami.

GENETICKE PORADENSTVI

Diagndza genetickych postiZen{ je ¢asto obtizn4i. Stanovuje
ji 1ékat, ktery ma kvalifikaci v genetice. Studium téchto
postizeni vyzaduje mnoho raznych vySetieni, véetné
dotazovan{ se pacient a jejich pfibuznych a patran{ ve
statistikich narozeni, Gmrti a stiatkG. Shromazdéné udaje
tvoif zdklad pro klinickou diagnézu a stanoven{ zptsobu
dédiénosti.

Nastavajici rodice chtéji védét, zda jejich ditéti hrozf
riziko, Ze zdédi uréité postizeni, zvlasté kdyz néktery z élend
rodiny byl nebo je postizen. Je odpovédnosti 1ékare genetika
odhadnout takovéto riziko a vysvétlit je budoucim rodi¢am.
Odhad rizika vyzaduje nejen obeznadmenost s pravdépo-
dobnostf a statistikou, nybrz i ddkladnou znalost genetiky.
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_E ZAOSTRENO NA: Binonomické rozdéleni pravdépodobnosti

V potomstvu kfizeni se ¢asto vyskytuji dvé odlisné skupiny — napriklad
samci nebo samice, zdravi nebo nemocni, normalni nebo mutantni,
dominantni fenotyp nebo recesivni fenotyp. Obecné mizeme tyto dvé
skupiny oznacit P a Q, pficemz pravdépodobnost, Ze se potomek bude
nachdzet ve skupiné P, je p a pravdépodobnost, Ze bude ve skupiné Q,
je g. Ponévadz zde mdme pouze dvé skupiny, plati, Ze g = 1 - p.
Predpokladejme, Ze celkovy pocet potomkUl je n a Ze kazdy potomek
vznikl nezavisle. Potom muzeme vypocitat pravdépodobnost, Ze pfesné
x potomkU bude spadat do jedné skupiny a y do skupiny druhé:

pravdépodobnost x ve skupiné P a y ve skupiné Q =

n!
e
Vyraz v hranatych zavorkach obsahuje tfi faktorialni funkce (n!, x! a y!),
z nichz kazda se vypocita jako sestupnd fada soucinl. Napfiklad n! =
n(n — 1)n = 2)(n - 3) ... 3)(2)(1). Pokud se vyskytne 0!, ten se rovnd
jedné. Viyraz ve vzorci v hranatych zavorkach se casto nazyva binomicky
koeficient a vyjadfuje rlizné zplsoby nebo usporadani n potomkd,
z nichz x spadéa do skupiny P a y do skupiny Q. Dal3i vyraz p* ¢’ udava
pravdépodobnost vyskytu urcitého zptsobu nebo usporadani. Protoze
kazdé z usporadani je stejné pravdépodobné, nasobeni tohoto vyrazu
vyrazem v zavorce udava pravdépodobnost x potomkd ve skupiné P a y
potomk ve skupiné Q, bez ohledu na poradi vyskytu.

Jestlize pfi danych hodnotach n, p a g budeme soustavné meénit
x a y, mUzeme vypocitat celou mnoZinu pravdépodobnosti. Tato
mnoZina tvori rozdeéleni binomickych pravdépodobnosti. S pouzitim
tohoto rozdéleni muazeme zodpoveédét otdzky jako ,Jaka je
pravdépodobnost, Ze x prekro¢i ur¢itou hodnotu?” nebo ,Jakd je
pravdépodobnost, Ze x bude leZzet mezi dvéma urcitymi hodnotami?”
Predpoklddejme napfiklad rodinu se Sesti détmi. Jakd je
pravdépodobnost, Ze alespon Ctyfi budou dévcata? K odpovédi na
tuto otdzku si musime uvédomit, Zze pro kazdé urcité dité je
pravdépodobnost, Ze bude dévce (p), 1/2 a pravdépodobnost, Ze
bude chlapec (), také 1/2. Pravdépodobnost, Ze presné Ctyfi déti
v rodiné budou dévcata (a dva budou chlapci) je proto [(6!)/(4! 21)]
(1/2)* (1/2)* = 15/64, coz je jeden z vyraz(i binomického rozdélent.
Avsak pravdépodobnost, Ze alespori ¢tyfi budou dévcata (a Ze ne vic
nez dva budou chlapci), je souctem tfi vyraz( z tohoto rozdélent:

jev binomicky vzorec pravdépodobnost
4 dévcata a2 chlapci  [(61)/(4! 2D)](1/2)* (1/2)* = 15/64
5 dévcataa 1 chlapci  [(61)/(5! 1D](1/2)° (1/2)' = 6/64

6 dévcata a 0 chlapci

[(61)/(6! ONI(1/2)° (1/2)° = 1/64

Odpovéd tedy je (15/64) + (6/64) + (1/64) + 22/64.

Binomické rozdéleni dava odpovéd i na jiné typy otazek.
Naptiklad, jaka je pravdépodobnost, Ze alespori jedno, ale ne vice nez
Ctyri z déti, budou dévcata? Zde je vysledek souctem Ctyr vyraz(:

jev binomicky vzorec pravdépodobnost
1 dévcata a5 chlapci  [(61)/(1! 5D](1/2)' (1/2)° = 6/64
2 dévéata a4 chlapci  [(6!)/(2! 4)](1/2)* (1/2)* = 15/64
3 dévéataa 3 chlapci  [(6!)/(3! 3)](1/2)* (1/2)° = 20/64
4 dévcata a2 chlapci  [(61)/(4! 2D)](1/2)* (1/2)* = 15/64

Soucet da odpoved 56/64.

Nyni predpoklddejme priklad uvedeny v casti Mendelovska
segregace v rodinach. Muz a Zena, oba heterozygotni pro recesivni
mutantni alelu podminujici cystickou fibrézu, planuji, Ze budou mit
Ctyfi déti. Jaké je riziko, Ze jedno z déti bude mit cystickou fibrozu
a ostatni tfi budou zdravé? Jiz jsme vypocetli, Ze odpovéd na tuto
otdzku je 108/256 (viz obr. 3.14). K vypoctu Ize pouZzit i binomicky
vzorec. Pravdépodobnost, Ze urcité dité bude postizené, je p = 1/4
aZebude zdravé, g =3/4. Celkovy pocet déti n = 4, pocet postiZzenych
déti x = 1 a pocet zdravych y = 3. Nyni jiz mlzeme vypocitat, ze
pravdépodobnost, Ze presné jedno dité v rodiné se ¢tyfmi détmi bude
mit cystickou fibrézu, je

[(4N)/(1130](1/4)" (3/47 =4 x (1/4) x (27/64) = 108/256 .

Obr. 3.15 Rodokmen

s vyskytem dédi¢ného
nepolypo6zniho kolorektalniho
karcinomu.
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Jako ptiklad vezmeme rodokmen s vyskytem
nepolypdzniho kolorektdlntho karcinomu (obr. 3.15). Tato
choroba je jednim z nékolika dédiénych typt rakoviny. Je
zpusobena dominantni mutaci, kterd postihuje v obecné
populaci asi 1 z 500 jedincd. Praimérny vék, kdy se dédiény
nepolypézni kolorektilni karcinom projevi u jedinca
s danou mutaci, je 42 let. Vrodokmenu vidime, Ze karcinom
se objevil v kazdé generaci alespofi u jednoho jedince a Ze
kazdy postizeny jedinec mi postizeného rodiée. Tyto
skuteénosti odpovidaji dominantnimu typu dédiénosti
choroby. Poradenstvi vychizi z generace V. Mezi deviti
jedinci v této generaci jsou dva nemocn{ a sedm zdravych.
Avsak kazdy z téchto zdravych jedincd mi jednoho
nemocného rodice, ktery musi byt heterozygotni pro mutaci
podminiujici vznik karcinomu. Né&ktefi z téchto sedmi
zdravych jedinc mohli zdédit mutaci, a jsou tudiZ v riziku,
ze se u nich pozdéji, béhem Zivota projevi nepolypdzni
kolorektalni karcinom. To se pozni jen béhem <asu.
S postupujicim stafim zdravych jedinc bude u téch, ktefi
nesou mutaci, vzrastat riziko, Ze se u nich choroba projevi.
Tedy ¢im déle zstavaji zdravi, tim vétsi je pravdépodobnost,
ze ve skuteénosti nejsou nositeli mutace. Vtomto piipadé je
riziko funkcf véku a musi byt zjisténo empiricky z Gdaja
o véku, ve kterém choroba nastupuje u jedinch z téze
populace, pokud mozno z téZze rodiny. Kazdy ze sedmi
zdravych jedinc bude pochopitelné Zit v obavich, Ze je
moznym nositelem mutace podminujici rakovinu. Navic se
bude rozhodovat, zda zalozit rodinu a riskovat pfenos
mutace na své déti. V kapitole 22 budeme pojedndvat
o jinych dédi¢nych typech rakoviny a souvisejicich otazkich
poradenstvi.

Jako jiny pfiklad pouZijme situaci znizornénou na
obr. 3.16. Pir, oznaceny v obr. 3.16a jako Ra S, je znepokojen
tim, Ze by jejich dit¢ (T) mohlo mit albinizmus, recesivni
poruchu vyznaujici se Gplnou absenci pigmentu melaninu

o7
-gﬁmmm

(a)
kFizeni Aa X Aa
spermie
A a
A AA Aa
vajicka
a aA aa
albinizmus
Mezi potomky bez albinizmu
jsou 2/3 heterozygotd.
(b)

Obr. 3.16 I~ Genetické poradenstvi v rodiné s albinizmem. (a)
Rodokmen s vyskytem albinizmu. (b) Punnettova tabulka, ktera
ukazuje, ze u potomku bez albinizmu je ¢etnost heterozygott 2/3.

ZAOSTRENO
NA PROBLEM

ZADANI

Uvedeny rodokmen ukazuje dédi¢nost recesivniho znaku
u ¢lovéka. Jedinci, ktefi maji tento znak, jsou homozygotni pro
recesivni alelu a. Jestlize H a |, kteff jsou bratranec a sestfenice,
uzavrou snatek a budou mit dité, jaka je pravdépodobnost, Ze
toto dité bude mit recesivni znak?

FAKTA A VYCHODISKA

1. Dité mUze mit recesivni znak pouze tehdy, kdyz oba jeho
rodic¢e nesou recesivni alelu.

2. Jeden z rodic¢t (H) ma sestru (G) s timto znakem.

3. Druhy z rodict (I) ma matku (E) se znakem.

4. Pravdépodobnost, Ze heterozygot prenese recesivni alelu na
své potomky je 1/2.

5. Po sfiatku dvou heterozygotd se ocekava, ze 2/3 potomkd,
které nevykazuiji znak, jsou heterozygoti (viz OBR. 3.16b).

ROZBOR A RESENI

Zena | nema tento znak, ale musf byt heterozygotni prenasecka
recesivni choroby, ponévadz jeji matka E je homozygotni pro
tuto alelu. Proto je u | pravdépodobnost, ze prenese recesivni
alelu na své dité, 1/2. Ponévadz sestra muze H ma znak, oba
jeji rodice musi byt heterozygoti. U H, ktery znak nemd, je
pravdépodobnost, Ze je heterozygot, 2/3, a jestlize opravdu je,
pak pravdépodobnost, Ze pfenese recesivni alelu na své dite, je
1/2. Shrneme-li v3echna tato fakta, mudzeme vypocitat
pravdépodobnost, Ze dité rodicl H a | ponese znak, jako 1/2
(pravdépodobnost, Ze | prenese recesivni alelu) x 2/3
(pravdépodobnost, ZeHjeheterozygot) x 1/2 (pravdépodobnost,
Ze H prenese recesivni alelu, je-li heterozygot) = 1/6, coz je
pomeérné znacné riziko.

K dalsi diskuzi vyhledejte svaj Wiley PLUS kurz.
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—E MILNIKY GENETIKY: Mendelova prace z roku 1866

Prace, kterd stala na samém pocatku vzniku genetiky jako védy, nesla
nazev ,Versuche Uber Pflanzen-Hybriden” (v prekladu Pokusy
s hybridy rostlin). Tato prace podrobné popisuje pokusy, kterymi
Gregor Mendel zkoumal dédi¢nost u hrachu. Prace byla publikovana
v roce 1866 v rocence brnénského pifrodovédného spolku.’ Predtim,
na pocatku roku 1865, prednesl Mendel vysledky svého studia na
dvou schtzich spolku.

Neni mnoho védeckych praci, které by mély takovy dopad, jako
vysledky Mendelova zkoumani . Zpocatku zUstala jeho prace
nepoviimnuta. Kdyz vsak byla rozpozndna jeji dllezitost, stala se
vyhleddvanou cetbou pro vsechny, ktefi se zajimali o studium
dédi¢nosti. Podrobné zkoumani generaci ctenafl vyvolalo mnoho
otdzek o Mendelové préci. Skute¢né zaznamenal Mendel své vysledky
doslovné? Neni shoda mezi ziskanymi vysledky a vysledky oc¢ekavanymi
podle hypotézy pfilis dobrd? Ménil — nebo falsoval — Udaje, aby
predlozil co nejpresvédcivejsi dikazy pro své hypotézy?

V roce 1936 uvefejnil Donald A. Fisher, britsky statistik a genetik,
analyzu Mendelovy prace v Annals of Science, ¢asopise, vénovanému
historii véd.? Fisher se pokusil o peclivou rekonstrukci toho, co Mendel
skutec¢né délal a jak to délal. Mendellv vyzkum zacal pravdépodobné
v roce 1857 péstovanim variet hrachu. Prvni kiizeni rlznych variet
proved| patrné v roce 1858 a dalsi pak v roce 1859. Mendel sledoval
potomstvo z téchto kfizeni az do 6. generace. Fisher se domniva, ze
Mendel zapocal dihybridni a trihybridnf kfiZeni v roce 1861. V tomto
roce patrné zacal s testovacim kfizenim k urceni poméru gamet
heterozygotnich rostlin. Mendelovy pokusy s hrachem trvaly celkem 9
let — od roku 1857 do roku 1864. Rozsah jeho pokust byl impozantni.
V nékolika letech Mendel péstoval v klasterni zahradé vice nez 5000
rostlin hrachu.

Fisher se zabyval otdzkou, zda MendelQv popis pokust s hrachem
mUzeme brat doslova:

~Mendelova prace je, jak byva casto zmirovano, vzorem
z hlediska usporadani a jasnosti, s jakou predklada zévazné
po sobé jdouci dikazy. Avsak této systematické prezentaci
by bylo do zna¢né miry napomozeno, kdyby si byl autor
dovolil vynechat jednotlivé kfizeni a roky, kdy rostliny vyka-
zovaly nestandardnf vysledky. Mendel byl zkuSeny a Gspésny
ucitel a mohl si docela dobre osvoijit prezentaci vhodnou pro
posluchace, aniz by pocitoval povinnost komplikovat své
prednasky nepodstatnymi detaily. Didaktické prezentace
obsahuijici konvencni zjednoduseni maji ve védeckych tex-
tech, jak zndmo, mnohem delsi tradici nez presnéjsi popisy,
jakymi se dnes experimenty obvykle prezentuiji.”?

"Mendel, G. 1866. Vesuche (iber Pflanzen-Hybriden. Verhandlungen des
naturvorschender Vereines in Brinn. Abhandlungen 3-47

%Fisher, R. A. 1936. Has Mendel's work been rediscovered? Annals of Science
1:115-137

®Ibid.

Po prozkoumdni udajd v Mendelové studii dospél Fisher k ndzoru,
Ze Mendellv popis vysledk( by mél byt chapan doslova: ,, Provadél své
pokusy pravé tak a viceméné v takovém potadi, jak to vylicil.”* Fisher
se také zabyval otdzkou, zda Mendelovy Udaje nevykazuji az ndpadny
soulad s vysledky ocekdvanymi podle jeho hypotéz. Fisher napfiklad
pouzil Mendelovy Gidaje z roku 1863 a vypocet! statistiku x* k testovani
shody mezi pozorovanymi a ocekavanymi udaji. Vysledek 15,54 je
mensi neZ polovina ocekdvané hodnoty rozdéleni x° se 41 stupni
volnosti, coz Fisher komentoval, Ze ,tak nizkd hodnota se béhem
2000 pokust muZe jen stéZi vyskytnout ndhodn&”.> Dogel tedy
k zavéru, ze: ,NemUze byt pochyb o tom, Ze Udaje z pozdéjsich let
byly silné zkresleny ve prospéch souladu s ocekavanymi vysledky.”®

Zkresleni ve prospéch ocekavanych vysledkl je nejvice patrné
v pokusech, které Mendel provadél, aby zjistil, zda rostliny F,
s dominantnim fenotypem byly homozygotni, nebo heterozygotni pro
dominantni alelu. Postup byl zaloZzen na samooplozeni rostlin; pak
zkoumal 10 potomkU. Jestlize néktery z 10 potomkl vykazoval
recesivni fenotyp, byla rodicovskad rostlina klasifikovana jako
heterozygotni. Kdyz zadny z 10 potomk( nevykazoval tento fenotyp,
byl hodnocen jako homozygot. Fisher konstatuje, Ze timto postupem
byli néktefi heterozygoti nahodné nespravné hodnoceni jako
homozygoti. Pravdépodobnost této chyby je (0,75)'° = 0,0563, tedy
ocekdvany pomér stépicich a nestépicich rodicovskych rostlin neni 2 :
lTale2-2x0,0563:1+ 2 x 0,0563, to je 1,88 : 1,11. Mezi 600
rostlinami, které Mendel testoval, bylo 399 hodnoceno jako
heterozygoti a 201 jako homozygoti. Tato ¢isla jsou velmi blizka
ocekavani zalozenému na poméru 2 : 1, ale ne tak blizko oc¢ekavani
zalozenému na poméru opraveném pro pravdépodobnost nespravné
klasifikace heterozygott jako homozygotd. Podle tohoto poméru jsou
ocekdvané pocty 377,5 heterozygotl a 222,5 homozygotU. Fisher
poznamendvd, ze odchylka Mendelovych Udaji od téchto
predpovézenych poctl ,se ocekavd u jednoho z devétadvaceti
pokust”.” Vzhledem k tomuto rozporu se Fisher domnivd, ,Ze
Mendela podved| néktery z jeho asistentl, ktery dobfe védél, co se
ocekdva. Tato moznost je dolozend nezdvislym ddkazem, Ze udaje
vétsiny, ne-li vSech pokusl byly zfalSovany, aby pfesnéji odpovidaly
Mendelovym predpokladtim.®

V roce 2004 publikoval uzndvany genetik Edward Novitski ¢ldnek
o Fisherové kritice Mendelovych vysledk(.® Novitski pripousti, Ze
celkové tyto vysledky , pfesnéji odpovidaji pomérlm ... ocekavanym
teoreticky nez tém, jaké by se daly logicky ocekdvat na zakladé

“Ibid.

*Ibid.

®lbid.

"lbid.

8bid.

°Novitsky, E. 2004. On Fisher’s criticism of Mendel’s results with the garden
pea. Genetics 166:1133-1136
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nadhodnosti,” a Ze , Zvlasté znepokojujici jsou ony dvé skupiny pokusu,
ve kterych Mendelovy vysledky velmi presné koresponduji s poméry,
které sice Mendel zfejmé povazoval za odpovidajici, ale které byly,
podle Fishera (1936), nespravné.”'® Novitski viak tvrdi, Ze Fisherova
kritika Mendela — zvlasté jeho naznak, Ze nékteré z jeho pokusnych
Udaji mohly byt zfalsovany — je nepodlozend. Z urcitého divodu by
mohl byt Mendellv postup pi zjistovani, zda rostlina F, s dominantnim
fenotypem byla homozygotni nebo heterozygotni pro dominantni
alelu, ovlivnén chybou v opacném smyslu nez tak, jak to popsal Fisher.
Mendel zalozil své rozhodovani o genotypu rostliny na fenotypech 10
jejich potomkd. Novitsky predpokldda, Ze u nékterych rostlin nemohl
Mendel ziskat poZzadovanych 10 potomku. Porucha klicivosti semen
mU0Ze byt az 2 procenta. Jestlize zkoumal méné nez 10 potomkd
a alespori jeden z nich mél recesivni fenotyp, pak byla rodicovska
rostlina spravné klasifikovana jako heterozygot. Jestlize vSak bylo
zkoumdno méné nez 10 potomkd — feknéme pouze 8 nebo 9 —
a zadny z nich nevykazoval recesivni fenotyp, co mohl Mendel udélat?
Novitski se domniva, Ze by Mendel neklasifikoval rodicovskou rostlinu
jako homozygotni pro dominantni alelu; spiSe by rostlinu vyfadil
z hodnoceni a nahradil ji jinou rostlinou, kterou mél v rezervé.
Vyfazena rostlina by byla s nejvétsi pravdépodobnosti dominantni
homozygotarezervnirostlina s nejvétsi pravdépodobnosti heterozygot.
To znamend, Ze ve snaze dodrzet pravidla klasifikace rostlin jako
dominantnich homozygotll pouze pfi poc¢tu 10 dominantnich
potomkd mohl Mendel posunout své vysledky ve prospéch
heterozygotnich rostlin. Tato chyba by pUsobila jako protivéha k chybé
popsané Fisherem a posunula pozorovany pomér heterozygotd
k dominantnim homozygotlm smérem k 2 : 1, coz je vysledek, ktery
uvadél Mendel.

Novitski také naznacuje, Ze Mendel pravdépodobné opakoval
nékteré své pokusy, jejichz vysledky ,nepotvrzovaly jeho ocekdavani.
Avsak nikoli s umyslem podvadét, nybrz jen proto, aby se sém ujistil,
Ze pavodni vysledky nebyly ve skutecnosti vyjimky z jeho pravidel.
Kdyz ziskal dodatec¢né udaje, mohl bud nahradit predchozi udaje, jez
se odchylovaly, ,lepsimi’ ¢isly, nebo mohl zkombinovat dvé skupiny
Udajl, coz by caste¢né skrylo miru odchylky v prvni skupiné ...
Muzeme dodat, Ze takovyto postup pravdépodobné existuje pfi
pFipravé Gdajd pro publikaci i v dnesni dobg. "

Co se tykd moznosti, Zze Mendel pozménil nebo upravil své Udaje,
Novitski podotyka, Ze jestlize to udélal, pak jeho zmény ,, nepramenily
z jakékoli touhy klamat, ale jako Ustupek svému nedostatecné

"lbid.
"Ibid.

pfipravenému posluchacstvu. Lze si predstavit, Ze v dobé sepisovani
prednasky zmeénil Mendel z didaktickych dlvodd nékteré konkrétni
vysledky, které by mohly svou zdanlivé odchylnou povahou odvratit
pozornost posluchact od hlavniho tématu ¢lanku. Slova jako podvod
nebo nepoctivost by tedy méla byt rozhodné pouZzivana obezietné.
Mendelovo postaveni mazeme pfirovnat k situaci schopného
stfedoskolského ucitele, ktery se pfi vysvétlovani struktury atomu
svym studentdm uchyli k jednoduchému Bohrovu modelu, nebot si
uvédomuije, Ze i kdyZ to nenf presny popis, je pfiméreny pro posluchace,
jimz je urcen.”'?

OTAZKY K DISKUZI

1. V dnesni dobé obsahuje mnoho védeckych ¢lanka ctyfi hlavni
kapitoly — Uvod, Materidl a metody, Vysledky a Diskuze, kterym
obvykle predchazi Souhrn (nebo Obsah), a na konci je Literatura
nebo Odkazy. Jak se tato struktura proménuje u casopist, které
publikuji préace z genetiky (tj. Cell, Genetics, Proceedings of the
National Academy of Sciences, Nature a Science)? Jak se lisi od
forméatu praci v jinych védnich oborech, jako je sociologie, prava,
historie a literatura?

2. 7da se, ze Gregor Mendel provadél svij vyzkum, aby ukojil svou
vlastni zvidavost. Z vyzkumu nemél zadny finan¢ni ani profesni
prospéch a s vyjimkou prostoru v klasterni zahradé a snad i pomo-
ci nékolika spolupracovnikd, nevyzadovala jeho prace zadny jiny
typ podpory, feknéme napriklad statni podporu. Co nam fikajf tyto
okolnosti o charakteru ¢lovéka, jakym byl Mendel? Jak by dopad-
lo jeho srovnani s profesionalnimi védci, ktefi dnes pracuji na
vyzkumnych projektech?

"Ibid.
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v kizi, o¢ich a vlasech. Budouci matka S ma albinizmus
a budouci otec R ma dva sourozence s albinizmem. Existuje
tedy urdité riziko, Ze dité bude trpét albinizmem.
Rizikozilezinadvoufaktorech:(1)napravdépodobnosti,
Ze Rje heterozygotni prenased alely pro albinizmus (@) a (2)
na pravdépodobnosti, Ze tento jedinec prenese alelua na T,
je-liskuteéné ptenadedem. Zena$, kterd jejasnéhomozygotnf
pro alelu albinizmu, tuto alelu s jistotou pfenese na svého
potomka.
K uréeni prvni pravdépodobnosti musime vzit v Gvahu
mozné genotypy jedince R. Jeden z téchto genotypd,
homozygot pro recesivni alelu (), je vyloucen, ponévadZ
vime, ze doty¢ny netrpi albinizmem. Vvahu vsak piichidzeji
dal$i dva genotypy, AA a Aas. K vypoctu pfislusnych
pravdépodobnosti si musime uvédomit, Ze oba rodide
jedince R musi byt heterozygoti, ponévadz maji dvé déti
s albinizmem. Stiatek, ze kterého vznikl R, miZeme zapsat
jako Az x Aa a z takového kiiZen{ ocekivime potomky bez
albinizmu, ktefi budou ze 2/3 genotypu Az a z 1/3 AA
(obr. 3.16b). To znamend, Ze¢ pravdépodobnost, Z¢ R je
heterozygotni ptenade¢ alely pro albinizmus, je 2/3. Ke
stanoveni pravdépodobnosti, Ze pienese tuto alelu na svého

potomka, vime, Ze alela @ bude pfitomna v poloviné jeho
gamet.
Celkové riziko, ze T bude mit genotyp a«

= [pravdépodobnost, Ze R je Az] x
[pravdépodobnost, Ze R pienese 4, za predpokladu,
7eje Aa]

=2/3)x1/D=>1/3)

Piiklad v obr. 3.16 znizorfiuje jednoduchou situaci
v poradenstvi, kdy se d4 riziko stanovit ptesné&. Casto je viak
situace mnohem slozitéjsf a stanoveni rizika je pak obtiZnym
tkolem. Zodpovédnosti 1ékafe genetika je pak analyzovat
informaci z rodokmenu a stanovit riziko tak pfesné, jak jen
to je mozné.

K procvi¢eni vypoctu genectického rizika si projdéte
priklad v ¢asti Zaostieno na problém..

NEJDULEZITEJSI POZNATKY
Rodokmeny se pouzivaji k identifikaci dominantnich a recesivnich
znakd v lidskych rodinach.
Analyza rodokment umozniuje Iékafi genetikovi stanovit riziko, Ze
jedinec zdédf urcity znak.

Cviceni

OBJASNENI ZAKLADU GENETICKE ANALYZY

1. Dva vysoce inbredni kmeny mysi, jeden s Cernou srsti
a druhy s $edou srsti, byly kiiZeny mezi sebou, a vsichni potomci
méli Eernou srst. Jaké bude potomstvo v dal3f generaci?

Odpovéd: Dva kmeny mysi jsou zjevné homozygotni pro
rizné alely genu podminujictho zbarvenf srsti: G pro éernou srst
a g pro Sedou srst; alela G je dominantni, protoZe viechna zvifata
jsou &ernd. JestliZe tyto mysi genotypu Gg kiiZime mezi sebou, bu-
dou sc alely G a g segregovat a vytvoii populaci F, se tfemi gen-
otypy GG, Gg a gg v poméru 1:2: 1.V dtsledku dominace vsak
budou mit genotypy GG a Gg stejny fenotyp (Eernou srst); to zna-
meni, ze fenotypovy pomér v Fy bude 3 éerné : 1 Sedé.

2. Po samooplozeni rostliny heterozygotn{ ve tfech nezavisle
kombinovatelnych genech Az Bb Cr vzniklo potomstvo, v némz
uréete Eetnost jedinct s genotypem (a) AA BB CC, (b) aa bb cc, (¢)
bud AA BB CC, nebo aa bb cc, (d) Aa Bb Ce, (¢) ktery nenf heterozy-
gotn{ ve viech tfech genech.

Odpovéd: Ponévad? se geny kombinujf nezdvisle, mdZeme je
analyzovat jeden po druhém, abychom dostali odpovéd na otazky.
(a) Kdyz dojde k samooplozeni jedincti Az, bude 1/4 potomktt AA
a podobné tomu bude u gent B a C, 1/4 jedinct bude BB a 1/4
bude CC. Tim miZeme vypocitat éetnost (to je pravdépodobnost)
potomkt AA BB CCjako (1/4) x (1/4) x (1/4) =1/64. (b) Cetnost
jedincl aa bb cc mbzeme vypoditat podobnou tvahou. Pro kazdy
gen je Cetnost recesivnich homozygotd v potomstvu 1/4. To zna-
mend, Ze etnost trojndsobné recesivnich homozygott je (1/4) x
(1/4) x (1/4) = 1/64. (c) Abychom dostali éetnost potomkd, kteff
jsou bud trojnasobné dominantni homozygoti, nebo trojndsobné
recesivni homozygoti—to jsouvzijemné se vylucujicijevy —selteme

vysledky(a)a(b):1/64+1/64=2/64=1/32.(d)Kvypoltu etnosti
trojnasobné heterozygotnich potomkt znovu pravdépodobnosti
nisobime. Pro kazdy z gent je Cetnost heterozygotl v potomstvu
1/2; to znamend, Ze Cetnost trojndsobnych heterozygotd bude
(1/2) x (1/2) x (1/2) = 1/8. (¢) Potomci, kteff nejsou heterozy-
gotni ve vech tfech genech, se vyskytuji s ¢etnosti, kterd se rovna
jedna minus ¢etnost vypoéitand v (d). Odpovéd je tedy 1 — (1/8) =
7/8.

3. Dvé¢ homozygotni odrtdy hrachu, jedna s dlouhymi stonky
a fialovymi kvéty a druhd s kritkymi stonky a bilymi kvéty, byly
kifZeny mezi sebou. Viechny rostliny F; byly vysoké a mély fialové
kvéty. Kdyz byly tyto rostliny zpétné kifzeny s rodi¢ovskou
odradous kratkymi stonky a bilymi kvéty, bylo ziskino toto potom-
stvo: 53 vysoké, fialové; 48 vysoké, bilé; 47 nizké, fialové; 52 nizké,
bilé. Platila u gent podmitiujicich délku stonku a zbarven{ kvéta
nezavisld kombinace?

Odpovéd: Hypotéza nezdvislé kombinace gent pro délku
stonku a zbarven{ kvétd se musi vyhodnotit testem chi-kvadrit
z pokusnych adaji. Pro vypocet této statistiky musime vysledky
porovnat s teoretickymi hodnotami olekdvanymi dle genetické
hypotézy. Pfedpokliddme-li nezavislou kombinaci gent, pak &tyfi
fenotypové tfidy v potomstvu zpétného kiiZzeni by mély byt zas-
toupeny kazda 25% z celku (200); to znameni, ze kazda by méla
obsahovat 50 jedinct. K uréeni statistiky chi-kvadrit musime
vypocitat rozdil mezi jednotlivymi pozorovanymi a piislusnymi
olekavanymi hodnotami, vypolitat jejich druhou mocninu,
podélit kazdy &tverec rozdilu olekdvanou hodnotou a potom
vysledky seéist:
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2 =(53-50)%/50 + (48 — 50)2/50 + (47 — 50)2/50 +
(52-50)2/50 =0,52

Tuto statistiku musime porovnat s kritickymi hodnotami
rozdé€len{ Cetnosti chi-kvadritu pro 3 stupné volnosti (vypodtené
jako pocet fenotypovych tif{d minus jedna). Ponévadz vypodtend
hodnota statistiky chi-kvadrit je mnohem mensf nez kriticka hod-
nota (7,815; viz tabulka 3.2), nenf dvod k zamitnuti hypotézy
nezdvislé kombinace gent pro délku stonku a zbarveni kvéta.
Proto mizZeme pokusné pfijmout predstavu, Ze se dané geny
kombinujf nezévisle.

4. Je znak v uvedeném rodokmenu podminén dominantni
nebo recesivni alelou?

Odpovéd: Oba postizen{ jedinci majf oba rodi¢e zdravé, coz
jevrozporus hypotézou, Ze znak je podminén dominantni alelou.
Z toho vyplyva, Ze znak je podminén recesivnf alelou.

5.]Jak4 je pravdépodobnost, Ze v rodiné se tiemi détmi budou
dva chlapci a jedno dévee?
Odpovéd: K odpovédi na uvedenou otizku uplatnime teorii bi-
nomické pravdépodobnosti. Pro kazdé dité plati pravdépodobnost
1/2, Ze bude chlapec, a 1/2, ze bude dévee. Kazdé dité je zplozeno
nezéavisle. To znamend, Ze pravdépodobnost dvou chlapct a jed-
noho dévéete je (1/2)° x poet moznostf pofadi narozenf této ses-
tavy pohlavi. Celkem jsou tfi mozna poradi narozeni, CCD, CDC
aDCC. Vysledek je tedy 3 x (1/2)* = 3/8.

Oveéreni znalosti

POUZITI RUZNYCH POJETI A PRISTUPU

1. Fenylketonurie je metabolickd choroba u ¢lovéka, kterd je
zptsobena recesivni alelou k. JestliZe uzaviou stiatek dva
heterozygotni prenasedi této alely a planujf rodinu s péti détmi:
(a) Jaka je pravdépodobnost, Ze viechny déti budou zdravé? (b)
Jaka je pravdépodobnost, Ze ¢tyfi déti budou zdravé a jedno bude
mit fenylketonurii? (¢)Jak4 je pravdépodobnost, Ze alespofi ti déti
budou zdravé? (d) Jaki je pravdépodobnost, Ze prvni dit¢ bude
zdravi dcera?

Odpovéd: Jeité nez odpovime na uvedené otdzky, musime si
uvédomit, Ze pravdépodobnost narozeni zdravého ditéte ze stiatku
mezi dvéma heterozygoty je 3/4 a pravdépodobnost, Ze dité bude
postizenél/4.Daleprokazdénarozeniditéteplatipravdépodobnost
1/2, Ze to bude chlapec, a 1/2, Ze to bude dévcée.

(a) K vypoltu pravdépodobnosti, Ze viech pét détf bude
zdravych, pouZijeme pravidlo nisobeni. Pro kazdé dité je
pravdépodobnost, Ze bude zdravé, 3/4 a u vSech péti déti
je to nezavisly jev. Proto bude pravdépodobnost vyskytu
péti zdravych déti (3/4)’ = 0,237. To je prvni &len rozdélenf
binomickych pravdépodobnostisp=3/4ag=1/4.

(b) K uréeni pravdépodobnosti, Ze ¢tyfi déti budou zdravé
a jedno postizené, vypoéitime druhy ¢len binomického
rozdélent:

= [51/C411D)] x (3/4)* x (1/4)' = 5 x (81/1024) = 0,399.

(©) Ke zjistén{ pravdépodobnosti, Ze alespoti tfi déti budou
zdravé, se¢teme prvnf tfi ¢leny binomického rozdélenti:

jev binomicky vzorec pravdépodobnost
5 zdravych,

0 nemocnych  [(5D/(5100)] x (3/4)°(1/4)" = 0,237

4 zdravi,

1 nemocny [/ x G/ /4)' = 0,399

3 zdravi,

2 nemocnf{ [(5D/(3120)] x (3/4)* (1/4)* = 0,264
celkem 0,900

(d) K uréeni pravdépodobnosti, Ze prvni dité bude zdrava
dcera, pouZijeme pravidlo ndsobenf{: P(zdravé dité a dcera)
= P(zdravé dit¢) x P(dcera) =(3/4) x (1/2) =3/8..

2. Mysi z pfirodni populace maji typickou $edohnédou
(neboli aguts) srst. Vjednom laboratornim chovu viak mély nekteré
mysi zlutou srst. Jeden zluty sameéek byl kiiZzen s nékolika
samickami aguti. Z celkového poctu 40 potomkd mélo 22 srst aguti
a 18 Zlutou srst. Zvifata F; aguti byla kifZena mezi sebou a v F, byla
viechna aguti. Podobné byly mezi sebou kfiZeny Zluté mysi z Fy,
aviak jejich potomstvo se rozdélilo do dvou tfid; 30 aguti a 54
zlutych. Nisledné kiizeni mezi zlutymi zvifaty F, také dalo zluté
a aguti potomstvo. Jaké je genetické zalozen{ uvedeného zbarveni
srsti?

Odpovéd: Vime, Ze kifzen{ jedincd s fenotypy aguti x aguti
plodi pouze zvifata aguti a Ze kifZen{ Zluty x Zluty plodi smés
zlutych a aguti. Divodnou hypotézou je, ze Zluté zbarveni je
zapii€inéno dominantn{ alelou A a zbarven{ aguti recesivn{ alelou
a. Podle této hypotézy by samicky aguti pouzité v ptvodnim
kiizen{ mély genotyp a« a jejich Zluty partner, se kterym se pafily,
byl Az. Pfedpoklidime, Ze samec byl heterozygotni, protoze v Fy
byl pfiblizné stejny poéet potomkd aguti a Zlutych. Tito aguti
potomci byli @z a Zlutd zvifata Aa. Genotypové urleni vychizi
z 1daji v F,, kde se ukizalo, Ze mysi aguti byly homozygotni, za-
timco zluté mysi Fy vystépovaly dva typy potomkt. Avsak segregaéni
(tépny) pomér zlutych aguti neodpoviddi Mendelovu
pfedpokladu 3 : 1. Je tento nesouhlas dostateény pro zamitnuti
hypotézy, Ze alela pro zluté zbarveni je dominantni nad alelou pro
zbarven{ aguti?

MtiZzeme pouit X’k testovani neshody mezi Gdaji ziskanymi
a adaji oéekavanymi podle hypotézy. Podle hypotézy by 3/4
potomkd F, z kifZzen{ Zluty x Zzluty mélo byt Zlutych a 1/4 aguti.
Pouzijeme tento pomér k vypoditini oéekivaného pocétu potomkd
v kazdé t¥idé a pak vypolitime statistiku x*s 2 — 1 = 1 stupném
volnosti.
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fenotyp F, pozorované  ocekivané (pozor. — o&ek.)’
/ocek.

zluty (AA a Az) 54 (3/4) x 84 =163 1,286

aguti (aa) 30 (1/4) x 84=121 3,857

celkem 84 84 5,143

Statistika x?(5,143) je mnohem v&tsf neZ kritickd hodnota (3,841)
pro rozdélenf x’s jednim stupném volnosti. Proto zamfitime
hypotézu, Ze geny pro zbarven{ srsti §tépi v mendelovském poméru
3:1.

Jak by se dal vysvétlit nesoulad fenotypového poméru v F,
s pfedpokladem dédi¢ného zalozZen{ zbarven{ srsti? V§imnéme si,
ze z nasledného kifzen{ zluty x zluty nevznikl homozygotni zluty
genotyp. To nasvédCuje tomu, Ze vSechna Zzlutd zvifata byla
heterozygotni Az a Ze homozygoti AA, ktef{ vznikli kifZenim mezi
heterozygoty, neptezili do dospélosti. Pravé embryonaln{ letalita
zapficitiuje mensi poclet zlutych mysi v F,. Vysetfeni délohy
u bfezich samic odhalilo, Ze asi 1/4 embry{ odumficla. Tato

odumfeld embrya musi byt genotypu AA. To znamend, Ze jedna
kopie alely A zodpovidi za viditelny fenotypovy znak (Zlutd srst),
avak dvé kopie zpasobuji Ghyn. Vezmeme-li v Gvahu tuto
embryonilni tmrtnost, m@zeme upravit hypotézu tak, Zze v F,
olekdvime 2/3 Zivé narozenych potomkd se Zlutou srsti (Az)a 1/3
aguti (u4). Nyni pouZijeme metodu x* k testovin{ upravené
hypotézy a podivime se na shodu s pozorovanymi pocty.

fenotyp F, pozorované  ocekivané (pozor. — o&ek.)?
/ocek.

zluty (AA 2 Az) 54 (2/3) x 84 =56 0,071

aguti (aa) 30 (1/3) x 84=128 0,143

celkem 84 84 0,214

Vypodtend statistika x* je mensf ne? kritickd hodnota pro rozdélent
x?s jednim stupném volnosti. Pozorované tdaje jsou tedy ve shodé
s teoretickymi pocty jedincl olekivanymi podle upravené
hypotézy.

Otazky a ulohy

K HLUBSIMU POCHOPENIi A ROZVIJENI ANALYTICKYCH SCHOPNOSTI

3.1 Vyjdéte z Mendelovych pokust a uréete, jaké budou
vysledky nisledujicich kiizeni hrachu: (a) vysokd (dominantné
homozygotnf) varieta je kiiZzena s nizkou varietou; (b) potomstvo
z kifzeni (a) po samooplozeni; (¢) potomstvo z kifzeni (a)

s pavodnim vysokym rodi¢em; (d) potomstvo z kiiZeni (a)
s ptvodnim nizkym rodicem.

3.2 Mendel kfizil rostliny hrachu, které mély kulatd semena,
s rostlinami s hranatymi semeny. Vzniklé potomstvo dalo po
samooplozeni v F, 5474 kulatych semen a 1850 hranatych semen.
Zapiste genotypy kifzeni ve vSech generacich s pouzitim symbolt
W a w pro alely podmifiujici tvar semen. Odpovidaji vysledky
principu segregace?

3.3 Geneticikffzili§edé zbarvené mysis bilymi (albinotickymi).
Vsichni potomci byli Sedi. Tito potomci byli kifZeni mezi sebou
a vznikla F,, ve které bylo 198 Sedych a 72 bilych mysi. Navrhnéte
hypotézu k vysvétlen{ téchto vysledkd, zapiste kifZen{ a porovnejte
ziskané vysledky s o¢ekivanymi podle hypotézy.

3.4 Zena mé vzicnou abnormalitu oénich vi€ek zvanou ptosis,
kterd brani Gplnému otevieni o&f. Tato porucha je zplsobena
dominantn{ alelou P. Otec Zeny mél ptosis, avsak jeji matka
poruchu neméla.

(a) Jakého genotypu byla Zena, jejf otec a jeji matka?

(b) Jaky podil déti uvedené zZeny bude mit ptosis, jestlize si

Zenavezme muze s normalnimi vicky?

3.5 U holubt zptsobuje dominantni alela C pestré opefent;
recesivni alela c podmifiuje jednobarevné opeteni. Zbarveni pefi je

podminéno jinym, nezavisle kombinovatelnym genem; jeho alela
B podmitiuje €ervenou barvu peff a recesivni alela b hnédé pefi.
Ptici homozygotn{ variety s pestrym, Cervenym opefenim byli
kifzeni s homozygotn{ jednobarevnou, hnédou varietou.

(a) Ptedpovézte fenotyp jejich potomstva.

(b) Jaké fenotypy a v jakych proporcich se objevi v Fy, jestlize

N7y

potomci byli kifZzeni mezi sebou?

3.6 @ U mysi je alela C pro zbarveni srsti dominantni nad
aleloucprobilousrst, aalela Vpro normilni chovin{ je dominantn{
nad alelou v pro tanéeni, uréitou formou nekoordinace pohybu.
Zapiste genotypy rodi¢t v nisledujicich kifZenich:

(a) Zbarvené, normélni mysi daly po kifzeni s bilymi,
normalnimi mySmi 29 zbarvenych, normilnich a 10
zbarvenych, tan¢icich potomka.

(b) Zbarvené, normalni mysi daly po kifzen{ se zbarvenymi,
normalnimi my$mi 38 zbarvenych, normailnich; 15
zbarvenych, tandicich; 11 bilych, normalnich a 4 bflé,
tanéici potomky.

(¢) Zbarvené norméalni mysi daly po kifZen{'s bilymi, tan¢fcimi
my$mi 8 zbarvenych, normalnich; 7 zbarvenych, tan¢icich;
9 bilych, normalnich a 6 bilych, tan¢icich potomk.

3.7 U krilikd podminuje dominantn{ alela B ernou srst
arecesivn{ alela b hnédou srst; u nezivisle kombinovatelného genu
podmifiuje dominantn{ alela R dlouhou srst a recesivni alela  (od
rex:) kratkou srst. Homozygotn{ krilik s dlouhou, €ernou srstf byl
kiiZzen s kralikem s kritkou, hnédou srstf a potomci byli ki{Zeni
mezi sebou. Jaky podil kralikd s dlouhou &ernou srsti v F; bude

homozygotniv obou genech?
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3.8 U shorthornského skotu maji zvifata genotypu RR
Cervenou stst, 77 bilou srst a zvifata genotypu Rr prokvetlou srst.
Slechtitel ma ervené, bilé a prokvetlé kravy a byky. Jaké fenotypy
av jakych proporcich o¢ekdvime v potomstvu téchto kifZeni:

(a) &erveny x erveny,

(b) &erveny x prokvetly,

() &erveny x bily,

(d) prokvetly x prokvetly.

3.9 Kolik rznych typt gamet v Fy, genotypl v F; a fenotypt
v F, oéekavime v nisledujicich kifZzenich:

(a) AA X aa,

(b) AA BB x aa bb,

(c) AABB CC x aa bb c,

(d) jaké obecné vzorce vyplyvaji z téchto odpovédi?

3.10 @ Badatel studoval 3est nezavisle kombinovatelnych
gent u rostliny. Kazdy z gen md dominantn{ a recesivni alelu: R
Cerny stonek, r Cerveny stonek; D vysoka rostlina, d nizkd rostlina;
Crovny lusk, ¢ zaskrcovany lusk; O okrouhly plod, o ovilny plod; H
hladké listy, b chlupaté listy; W nachové kvéty, w bilé kvéty. Bylo
provedeno kfizeni (P1) Rr Dd cc Oo Hbh W x (P2) Rr dd Cc 00 Hh
ww.

(a) Kolik typ gamet miZe tvofit jedinec P1?

(b) Kolik genotyptt miZe byt v potomstvu tohoto kifZen{?

(©) Kolik fenotyptt je moznych v potomstvu?

(d) Jaki je pravdépodobnost vyskytu genotypu Rr Dd cc Oo hb

ww v potomstvu?

(e) S jakou pravdépodobnosti vznikne v potomstvu fenotyp

erny, nizky, zaskrcovany, ovalny, chlupaty, nachovy?

3.11 Uréete pro kazdou z nésledujicich situaci stupné volnosti
pfidruzené ke statistice x*a zjistéte, zda pozorovand hodnota
opraviiuje k pfijetf, nebo zamitnuti pfedpoklidaného $tépného
poméru.

predpoklidany pomér  pozorovany x>
(@) 3:1 7,0
) 1:2:1 7,0
© 1:1:1:1 7,0
(@ 9:3:3:1 5,0

3.12 @ Mendel provedl testovaci kiiZzen{ rostlin hrachu
ziskanych ze zlutych, kulatych semen F; s rostlinami ziskanymi ze
zelenych hranatych semen a dostal tyto vysledky: 31 Zlutych,
kulatych; 26 zelenych, kulatych; 27 Zlutych, hranatych a 26 zelenych,
hranatych. Souhlas{ tyto vysledky s hypotézou, Ze zbarven{ semen
a tvar semen jsou znaky f{zené nezavisle kombinovatelnymi geny,
z nichz kazdy segreguje dvé alely?

3.13 Provedte test %’ a urlete, zda pozorovany pomér 30
vysokych : 20 nizkym rostlinim hrachu se shoduje s oéekdvanym
pomérem 1: 1 po kifZzeni Dd x dd.

3.14 Sciulky u kokosky pastusf tobolky jsou bud trojboké,
nebo ovilné. Kfizen{ rostliny s trojbokymi $esulkami s rostlinou
s ovalnymi SeSulkami dalo hybridy F;, vSechny s trojbokymi
$eSulkami. KifZzenim téchto hybridd mezi sebou bylo ziskino 80
rostlin Fy, z nichZ 72 mélo trojboké a 8 ovalné $esulky. Shoduji se

tyto vysledky s pfedpokladem, Ze tvar $esulek je uréovin jednim
genem se dvéma alelami?

3.15 Albinizmus u ¢lovéka je podminén recesivn{ alelou a.
Jaky podil déti s albinizmem se oéekava ze siiatku, kde se o0 jednom
z partnerl vi, Ze je prenaded (Az), a druhy partner je albin (aa)? Jaka
je pravdépodobnost, Ze v rodiné se tfemi détmi bude jedno
nealbinotické a 2 s albinizmem?

3.16 Je-li znimo, Ze oba manzelé jsou prenadedi alely pro
albinizmus, jaki bude v jejich rodiné se <&tyfmi détmi
pravdépodobnost nisledujicich kombinaci: (a) v§echny &tyfi déti
nepostizené; (b) tfi nepostizené a jedno postizené; (c) dvé
nepostizené a dvé postizené; (d) jedno nepostizené a tfi
postizené?

3.17 U (dloveka je katarakta (oénf zdkal) a lomivost kosti
zapfi¢inéna dominantnimi alelami, které jsou volné
kombinovatelné. Muz s kataraktou a normilnimi kostmi si vzal
zenu bez katarakty, ale s lomivymi kostmi. Otec muZe mél zdravé
od&iaotec Zeny mél zdravé kosti. Jakd je pravdépodobnost, Ze prvn{
dit¢ daného péaru bude (a) zcela zdravé; (b) mit oéni zdkal, ale
zdravé kosti; (¢) mit lomivé kosti, ale zdravé oci; (d) mit jak oénf
zakal, tak lomivé kosti?

3.18 Jaka je pravdépodobnost u celkového poctu deviti déti
v generaci Vrodokmenu na obrazku 3.15, Ze sedm déti nebude mit
mutaci podminujici rakovinu a dvé déti ponesou tuto mutantn{
alelu?

3.19 JestliZe jsou muZ a Zena heterozygotn{ v urlitém genu
a maji-li tfi déti, jaka je pravdépodobnost, Ze vSechny tfi budou
také heterozygotn{?

3.20 Narodi-li se v ur¢ity den &tyfi novorozenci: (a) Jaki je
pravdépodobnost, Ze dva budou chlapci a dva dévéata? (b) Jaka je
pravdépodobnost, Ze viichni ¢&tyfi budou dévéata? (¢) Kterd
kombinace chlapctiadévéatze tyt détibude nejpravdépodobnéjsi?
(d)Jaki je pravdépodobnost, Ze alespoti jedno z détf bude dévée?

3.21 Jaka je v rodiné se Sesti détmi pravdépodobnost, Ze
alespon tfi jsou dévéata?

3.22 Nisledujici rodokmen ukazuje dédi¢nost dominantniho

znaku. Jaka je pravdépodobnost, Ze potomek z uvedenych stiatkd
bude mit dany znak: (a) I11-1 x 111-3; (b) I1I-2 x I11-4?

3.23 Nisledujicf rodokmen ukazuje dédi¢nost recesivniho
znaku. I kdyZ to nelze dolozit, budeme piedpoklidat, Ze jedinci,
ktef{ se do rodiny pfizenili nebo pfivdali, nenesou recesivni alelu.
Jaka je pravdépodobnost, Ze potomek z uvedenych siiatkd bude
mit dany znak: (a) ITI-1 x T11-12; (b) 11-4 x 111-14; (c) 111-6 x 111-13;
(d) V-1 x TV-2?
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3.24 V nisledujicich rodokmenech uréete, zda je znak
podminénspisrecesivni nebodominantnfalelou. Predpoklidejme,
ze se jedna o znak v populaci vzicny.

(b)

3.25 Jaké je riziko, Ze par I11-1 a I11-2 v rodokmenu (¥) ptikladu
3.24 bude mit postizené dité? Jaké je riziko, Ze par IV-2 a IV-3 bude
mit postizené dit&?

3.26 @ Rostliny hrachu heterozygotni ve tfech nezavisle
kombinovatelnych genech byly samooplozeny.

(a) Jaky podil potomstva bude homozygotni pro vSechny tfi
recesivni alely?

(b) Jaky podil potomstva bude homozygotn{ ve viech tfech
genech?

(¢) Jaky podil potomstva bude homozygotn{ v jednom genu
a heterozygotni ve zbyvajicich dvou genech?

(d) Jaky podil potomstva bude homozygotni pro recesivni
alelu alespoti jednoho z gent?

3.27 Nisledujici rodokmen ukazuje dédi¢nost recesivniho
znaku. Jaké je riziko, Ze pdr I11-3 a I1I-4 bude mit postizené dit&?

NN

3.28 @ Genetici kifZili vysoké rostliny hrachu s nizkymi.
Viechny rostliny F; byly vysoké. Rostliny F; byly ponechiny
samooplozent, arostliny F,byly rozdéleny podle vysky: 62 vysokych
a 26 nizkych. Z téchto vysledka genetici vyvodili, Ze nizky vzrist
hrachuje podminén recesivnialelou (s) avysoky vzrist dominantn{
alelou (§). Podle tohoto pfedpokladu by mély byt 2/3 vysokych
rostlin F) heterozygotni Ss. K testovani tohoto predpokladu byl
pouzit pyl z kazdé z 62 vysokych rostlin k oplozeni vajicek
vykastrovanych kvéta na nizkych rostlinich hrachu. Dals{ rok bylo
v zahradé vyseto po tfech semenech z kazdého z 62 kfiZeni, a vzeslé
rostliny byly dopéstoviny do zralosti. Jestlize zddnd ze tf rostlin
z kifzeni nebyla nizka, byla saméi rodicovska rostlina hodnocena
jako homozygot SS; jestlize alesponi jedna ze tif rostlin z kifZen{
byly nfzk4, saméi rodiCovskd rostlina byla hodnocena jako
heterozygotni Ss. Timto systémem testovani potomstva dospéli
genetici k zavéru, Ze 29 z 62 vysetych rostlin bylo homozygotnich
$8a 33 z téchto rostlin bylo heterozygotnich Ss.

(2) Pouzijte metodu x’ ke zhodnocent, zda se vysledky shodujf

s predpokladem, Ze 2/3 vysokych rostlin F, jsou
heterozygoti.

(b) Vysvétlete, pro¢ postup genetiklt klasifikujici vysoké

rostliny F, podle genotypu nenf definitivni.

(c) S ohledem na nejistotu ptizptsobte metodu klasifikace

avypoltéteocekivanéetnostihomozygotiaheterozygotd
mezi rostlinami F,.
(d) Testujte ocekavané vysledky u (c) testem chi-kvadrat.

3.29 Pfistudiu albinizmu byla odhalena velka skupina rodin
se ¢tyfmi détmi, v nichZ alespoti jedno z déti mélo albinizmus.
Zidny z rodi¢a v této skupiné rodin albinizmus nemél . Pomér détf
bez albinizmu k détem s albinizmem byl 1,7 : 1. To bylo piekvapivé,
nebot se pfedpokliadalo, Ze na zikladé Mendclova principu
segregace bude tento pomér 3 : 1. MlZete vysvétlit zjevné
nemendelovsky segregaéni pomér ve vysledcich této studie?

Genomika na webu

at http://www.ncbi.nim.nih.gov/

1. Gregor Mendel formuloval pravidla dédi¢nosti na zdkladé
pokust s hrachem (Pisum sativumr). Je znima sekvence celého
genomu této rostliny, nebo se pravé jeho sekvence zjistuje?

2. U kterych rostlinnych genom jiz znime kompletn{ sek-
venci?

3. Jaky je védecky nebo hospodifsky vyznam rostlin, jejichz
genom byl jiz rozlustén?

Napovéda: nawebové strince Genomic Biology — Entrez Ge-
nome — Plant Genomes Central..
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