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Zasady bezpecnosti pri praci

Zasady bezpecnosti pri praci

Vstupné instruktaZ pre $tudentov Univerzity Pavla Jozefa Safarika v Kogiciach z predpisov
bezpecnost’ a ochrana zdravia pri praci a ochrana pred poziarmi

A.BEZPECNOST A OCHRANA ZDRAVIA PRI PRACI
1. Skolsky traz, hldsenie o jeho vzniku, vySetrovanie a spisanie ziznamu

1.1  Registrovany Skolsky trraz je poskodenie zdravia Studenta ak sa stal:

a) privychovno-vzdelavacej ¢innosti na UPJS, alebo nepovinnej innosti organizovanej UPJS
alebo v priamej suvislosti s nou,

b) pri Cinnostiach, ktoré nie st uvedené v pismene a), ak ich Student vykonal na prikaz alebo
so stthlasom pedagogického zamestnanca alebo povereného zamestnanca UPJS.

Registrovany Skolsky uraz je uraz, ktory je dovodom nepritomnosti Studenta na vyucbe na
zéklade stanoviska oSetrujuceho lekara trvajucej viac ako tri dni alebo smrt’ Studenta.

1.2 Registrovanym $kolskym urazom nie je uraz Studenta, ktory sa stal pri praktickom
vyucovani, odbornej praxi vykonavanej u fyzickej alebo pravnickej osoby na zdklade dohody,
brigady alebo inej Cinnosti. Takyto Uraz sa povazuje za registrovany pracovny uraz. Vysetruje
a zaznam spisSe ta fyzicka alebo pravnicka osoba, u ktorej doslo k pracovnému trazu.

1.3 Neregistrovany skolsky uraz je uraz, ktory je dovodom nepritomnosti Studenta na vyucbe
na zaklade stanoviska oSetrujiceho lekara trvajucej menej ako Styri dni, pripadne ak aj nedojde
k nepritomnosti Studenta na vyucbe, ale dojde k poskodeniu jeho zdravia trazom.

1.4  VysSetrenim urazu sa rozumie zistenie vSetkych okolnosti a pri¢in vzniku Grazu, miesta
urazu, svedkov urazu, zdokumentovania miesta Urazu ak ide o zadvazny uraz, uvedenia mena a
priezviska pedagogického zamestnanca pritomného v €ase vzniku urazu, pripadne mena a
priezviska zamestnanca, ktory dal Studentovi pokyn na ¢innost’, ktora viedla k vzniku Grazu.

1.5 Kazdy Student je povinny bezodkladne oznamit’ vznik Skolského urazu prisluSnému
pedagogickému zamestnancovi pritomnému v ¢ase vzniku tohto tirazu.

1.6 Povinnost’ ozndmit’ vznik Skolského urazu ma aj osoba, ktora bola svedkom vzniku
uvedenej udalosti.

1.7 Zaznam o Skolskom tiraze sa spisuje najneskor do Styroch dni po ozndmeni vzniku trazu.
Veduci zamestnanec za ucasti prisluSného zastupcu zamestnancov pre bezpecnost’ a
bezpe€nostného technika zisti pricinu a vSetky okolnosti jeho vzniku, spiSe zaznam, prijme a
vykona potrebné opatrenia, aby sa zabranilo opakovaniu podobného urazu.

1.8  Studenti, ktori sa za¢astiuja exkurzii, sa u¢itePmi vopred pouceni o celom programe a
organiza¢nych opatreniach exkurzie a o tom, ako sa maju spravat’ v mieste exkurzie. Studenti
musia na exkurzii bezpodmienecne reSpektovat’ prikazy veduceho exkurzie. Bez dovolenia sa
nesmu vzdialit, rozchadzat’ sa a porusovat’ program. Na exkurziach je prisne zakdzané pozivat
alkoholické napoje a iné omamné latky.

1.9 Nebezpecna udalost’ je udalost’, pri ktorej bola ohrozena bezpecnost’ alebo zdravie
zamestnanca alebo Studenta, ale nedoslo k poskodeniu jeho zdravia.
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1.10 Kazdy Student je povinny bezodkladne oznamit’ vznik nebezpecnej udalosti prislusSnému
pedagogickému zamestnancovi pritomnému v ¢ase vzniku tejto udalosti.

2. Povinnosti $tudentov UPJS na tseku bezpeénost’ a ochrana zdravia pri praci

2.1 Dodrziavat zadkaz pozivania alkoholickych néapojov, omamnych latok alebo
psychotropnych latok na pracoviskach a v priestoroch UPJS a jej sti¢asti. Pozitie alkoholickych
napojov, omamnych latok alebo psychotropnych latok pocas vyucby, alebo nastipenie na
vyucbu pod vplyvom tychto latok, ako aj odmietnutie podrobit’ sa kontrole pozitia
alkoholickych napojov, omamnych latok alebo psychotropnych latok, ktor vykonava UPJS
alebo organ $tatnej spravy, v zmysle Cl. 4 Disciplinarneho poriadku UPJS sa povaZzuje za
disciplinarny priestupok. Kazdé pozitivne zistenie pozitia tychto latok bude rieSené v zmysle
Disciplinarneho poriadku UPJS.

2.2 Dodrziavat zdkaz fajéenia vo vSetkych vnutornych a vonkajsich priestoroch objektov
UPIJS a jej sucasti. PoruSenie tohto zdkazu sa povaZzuje za disciplinarny priestupok.

2.3 Respektovat’ a dodrziavat’ bezpecnostné a zdravotné oznacenia, ktoré sa vzt'ahuju na
konkrétny predmet, ¢innost’ alebo situaciu a poskytuju pokyny alebo informacie potrebné na
zaistenie bezpe€nosti a ochrany zdravia pri praci podla potreby prostrednictvom znacky,
piktogramu, symbolu a farby. Znacky sa pouzivaji na oznacenie zakazu, vystrahy, prikazu, na
oznacenie nudzovych vychodov a tinikovych ciest a na umiestnenie a oznacenie prostriedkov
prvej pomoci, ako aj na umiestnenie prostriedkov na hasenie poziarov. Je zakazané tieto
oznacenia akymkol'vek sposobom poskodzovat’ alebo zneuZivat'.

2.4 Dodrziavat’ zasady bezpecnej prace na elektrickych strojoch a zariadeniach:

A. Studentom je zakazané:

a)  zasahovat do vnutornych Casti akéhokol'vek elektrického zariadenia v zapnutom stave,
b) pracovat’ na nekrytych Zivych castiach elektrického zariadenia a dotykat’ sa tychto Casti
priamo alebo akymkol'vek predmetom,

C) pouzivat a opravovat’ chybné a poskodené elektrické zariadenia.

B. Povinnost'ou Studentov je:

a) pri obsluhe elektrickych zariadeni postupovat podla navodu a inStrukcii vydanych
vyrobcom a podla pokynov vyucujuceho ucitel’a,

b) starat’ sa o to, aby elektrické zariadenia neboli pretazované alebo poSkodzované, aby
elektrické zariadenia a rozvody boli vzdy vol'ne pristupné a nezaloZené, aby z ich blizkosti boli
odstranené l'ahko aj tazko zdpalné horlavé latky a predmety ohrozujuce elektrické zariadenia
a rozvody mechanickym, tepelnym, chemickym a inym poSkodenim,

C) thned’ odpojit’ chybné elektrické zariadenia a zavadu hlésit’ vyucujicemu ucitelovi (za
chybné sa povaZzuje zariadenie napr. s poSkodenou izolaciou, pachnuce po spaleni, dymiace,
neobvykle hlu¢né, s narazovym chodom, silnym hucanim, trhavym rozbehom, iskriace,
brniace, trasuce a pod.),

d) po skonceni prace elektrické zariadenia spolahlivo odpojit’ od siete vypinacom, vytiahnutim
vidlice pohyblivého privodu zo zasuvky,

e) presvedcCit’ sa, aby elektrické zariadenia, naradia, stroje a pristroje neboli pripojené do
znecistenej, mokrej alebo poskodenej zasuvky alebo zasuvky bez ochranného kontaktu
(kolika),
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f)  pred zacatim prace s naradim, pristrojom, strojom presvedcit’ sa, ¢i tieto vratane privodov
a predlzovacich $nur a kédblov nie su mokré, postriekané vodou alebo inou kvapalinou, alebo ¢i
neboli predtym ponorené do vody alebo inej kvapaliny.

B. OCHRANA PRED POZIARMI
3. Oboznamenie sa so vSeobecnymi poziadavkami ochrany pred poziarmi v objektoch a
priestoroch UPJS

3.1  Poziar je kazdé neziaduce horenie, pri ktorom vznikaji Skody na majetku, Zivotnom
prostredi alebo ktorého nasledkom je usmrtena alebo zranena fyzickd osoba. Vzniknuty poziar
sa nahlasi na ohlasoviiu poziarov telefonicky alebo osobne.

3.2 Ohlasoviia poziarov je vyznadena napisom OHLASOVNA POZIAROV a je zriadena na
prislusnej vratnici objektu UPJS, kde je zabezpecend sluzba zamestnancami vratnikmi -
informatormi.

3.3 Povinnosti zamestnancov a Studentov v pripade vzniku poziaru su vymedzené v PoZiarne
poplachovych smerniciach. Organizaciu evakuicie osdb z objektov zasiahnutych alebo
ohrozenych poziarom upravuje Poziarny evakuaény plan. Tieto dokumenty, ako aj aktualny
zoznam c¢lenov protipoziarnej hliadky, st umiestnené na vhodnych miestach objektov tak, aby
boli vidite'né a trvalo pristupné vsetkym osobam.

3.4 Povinnost'ou zamestnancov, Studentov, ako aj osdb, ktoré sa s vedomim UPJ S zdrzuji v
jej objektoch, ako aj jej sucasti, je:

a) konat tak, aby nedoslo k vzniku poZiaru pri skladovani, ukladani a pri pouzivani horlavych
latok a pri manipulécii s otvorenym ohnom,

b) dodrziavat vyznacené zakazy, plnit’ prikazy a pokyny tykajuce sa ochrany pred poZiarmi,
c) oznamit bez zbyto¢ného odkladu vznik poZiaru prislusnému vediucemu zamestnancovi a
na ohlasoviiu poziarov,

d) umoznit’ zodpovednym zamestnancom a organom Statneho poziarneho dozoru vykonanie
potrebnych tikonov pri zistovani pri€in vzniku poZiarov.

3.5 Jezakdzané:

a) faj¢it’ a pouzivat otvoreny oheii vo vietkych priestoroch UPJS ako je uvedené v bode 2.2,
b) vypalovat’ porasty bylin, krikov a stromov,

C) poskodzovat, zneuzivat' alebo stazovat’ pristup k poZiarnotechnickym zariadeniam,
ktorymi su prenosné hasiace pristroje, poziarne hydranty, poziarne uzavery, elektricka poziarna
signalizécia,

d) vyvolat’ bezdovodne poziarny poplach, privolat bezdovodne hasicskt jednotku, alebo
zneuzit’ linku tiesiového volania.

4. Vyklad o nebezpecenstve vzniku poZiaru, o protipoziarnych opatreniach a zabezpeceni
ochrany pred poziarmi

4.1 Pojem horenie je chemicka, oxida¢no-reduk¢na reakcia, pri ktorej horl’ava latka reaguje
s oxidovadlom a ktord je sprevadzand uvolnenim tepla a vyZarovanim svetla. K tomu, aby
horenie zacalo a pokraCovalo, je nevyhnutna pritomnost’ horl’avej latky, oxida¢ného prostriedku
(vzdusny kyslik) a dostato¢ného zdroja tepla (iskra, plamen, rozzeravené teleso,
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teplota okolitého prostredia, trenie, stlacanie). Odstranenim aspon jednej z tychto podmienok
horenia sa dosiahne uhasenie poziaru. Cim skor sa dosiahne, tym su sposobené skody mensie a
riziko vzniku vel'kého poziaru klesa.

4.2 RozliSujeme tieto druhy poziarov:

A — poziare pevnych horlavych latok horiacich plameniom alebo tlenim, (napr. drevo, papier,
slama, uhlie, textil),

B — poziare kvapalnych horl’avych latok horiacich plamefiom (napr. benzin, olej, laky, lieh),

C — poziare plynnych horl’avych latok horiacich plameniom (metan, propan, svietiplyn, vodik),
D — poziare I'ahkych horlavych kovov (najmé hlinik a hor¢ik).

4.3 K rychlej likvidacii vznikajiceho poziaru sluzia poziarnotechnické zariadenia — prenosné
hasiace pristroje, poziarne hydranty, poziarne uzavery, elektrickd poziarna signalizacia.

4.4  Hasiaci pristroj je zariadenie obsahujuce hasiacu latku, ktord pri uvedeni do ¢innosti je
vytla€ana pdsobenim vnutorného pretlaku. Na hasiacom pristroji je uvedeny navod na pouZzitie
a pre ktora triedu poziaru sa pouziva (trieda A, B, C, D). Hasiaci pristroj je umiestneny na
stanovisti a oznaceny bezpecnostnym Cervenym oznacenim s bielym piktogramom hasiaceho
pristroja. Stanoviste je vidite'né a trvalo pristupné.

45 Hlavn¢ vypinace elektrickych zariadeni a uzavery vody a plynu si oznacené
bezpeénostn}'/rq oznaCenim: HLAVNY VYPINAC, POZOR ELEKTRICKE ZARIADENIE,
HLAVNY UZAVER VODY, HLAVNY UZAVER PLYNU.

5. Spdsob vyhlasovania poziarneho poplachu

5.1 Zamestnanec, alebo Student, ktory spozoruje poziar je povinny:

a) urobit’ nevyhnutné opatrenia na zachranu osob,

b) vyhlésit poziarny poplach pre osoby v ohrozenych priestoroch hlasnym volanim HO R 1,
c) vypnut elektrické zariadenia,

d) odstranit’ do bezpecnej vzdialenosti horl'avé materialy,

e) ohlasit vznik poZiaru na ohlasoviiu poziarov za G¢elom privolania protipoziarnej hliadky
alebo hasicskej a zachrannej jednotky,

f)  do prichodu privolanej pomoci pristapit’ k likvidacii poZiaru prenosnymi hasiacimi
prostriedkami alebo poZiarnymi hydrantmi,

g) urychlene opustit’ pracovisko, ak sa na nom nachadzaji materidly, od ktorych méze dojst
k vybuchu a nedaju sa odstranit’,

h) pri privolani jednotky hasi¢ského a zachranného zboru ohlasit’:

- (cislo telefonu, z ktorého sa poziar ohlasuje,

- meno osoby, ktora hlasi vznik poziaru,

- nazov a adresu objektu, v ktorom vznikol poziar,

- 0 aky druh poziaru sa jedna,

ostat’ na mieste odkial’ sa vola a poCkat’ na spétny dotaz dispecera, ktory overi pravdivost’
podavanej spravy.

5.2  Dolezité telefonne Cisla na Integrovany zachranny systém, hasi¢sky a zachranny zbor,
policiu, zachrannu zdravotni sluzbu a veducich zamestnancov su uvedené v poziarne
poplachovych smerniciach.
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1. Zaklady mikroskopovania

1.1. Svetelny mikroskop

Mikroskopy st optické pristroje, ktoré vo vel’kom rozsahu (10x - 2000x) zvac¢suju obraz
vol'nym okom neviditeI'nych mikroskopickych struktar. Biologické mikroskopy vybavené
spodnym osvetlenim umoziiuji pozorovat tenky a priehladny biologicky material v
prechadzajucom svetle (cibula pod mikroskopom, svalové tkaniva, baktérie, mikroby, krvné
bunky, DNA).

Mikroskop (obr. 1-1) je centrovana opticka sustava zlozenad z objektivu a okulara.
Objektiv aj okular tvoria spojné optické sustavy. V svetelnych optickych mikroskopoch sa
pouzivaji dve sustavy SoSoviek, pricom jedna — objektiv — pred ktory sa dédva pozorovany
predmet, vytvara zviacSeny a skutocny obraz predmetu. Prostrednictvom druhej sustavy
SoSoviek — okulara — ktorym tento obraz pozorujeme ako lupou, sa dosahuje d’alSie zvac¢senie.
Okular je umiestneny v hornej Casti a objektiv je naskrutkovany v dolnej Casti kovovej trubice
— tubusu. Obidva tieto optické systémy sa vel'mi ¢asto vymienaji v zavislosti od toho, aké
zviacsenie sa pozaduje.

Mikroskopovanie je zakladnou metodou pozorovania vo vsetkych biologickych
odboroch, ktorych predmetom je bunka (tkanivo, pletivo, mikroorganizmus), pretoze
rozliSovacia schopnost’ tejto metody zodpovedd velkosti buniek a mnohych bunkovych
organel. Svetelny mikroskop vyuziva na zobrazenie svetelné luce, elektronovy mikroskop prud
elektronov. Podl'a toho rozliSujeme dva zékladné typy mikroskopov:

1. svetelné mikroskopy — umoziuju pozorovat’ objekty vo viditel'nom svetle. Pouzivaju tzv.
biele, pripadne ultrafialové svetlo. Zdrojom svetla je Ziarovka alebo vybojka. Optické Casti
st z braseného skla.

2. elektronové mikroskopy — vyuzivaju namiesto svetla prad elektronov, ktory je ekvivalentny
ziareniu s velmi malou vlnovou dizkou. Funkciu optickych Gasti zastavajii magnetické
Sosovky. Specialne pripravené, fixované preparaty sa zhotovuju zvlastnymi technickymi
postupmi. Podl’a toho, ako sa preparat zobrazuje, rozoznavame:

a) transmisnu elektronovii mikroskopiu — prud elektronov prechadza cez preparat
impregnovany elektrondenznymi prostriedkami,

b) skenovaciu (rastrovaciu) elektronovii mikroskopiu — prad elektronov postupuje po povrchu
pokovovaného preparatu a registruje sa jeho obraz.

Podrla osvetlenia objektu rozliSujeme:

1. mikroskopy v prechadzajiucom svetle: svetlo prechadza pozorovanym objektom. Patria
sem mikroskopy vo svetlom poli, mikroskopy v tmavom poli, fazovo kontrastné mikroskopy,
interferencné, polarizacné, fluorescenéné mikroskopy. V beznych podmienkach sa preparaty
(nativne alebo fixované) prezeraju v prechadzajicom svetle.

2. mikroskopy v dopadajucom svetle: svetlo dopada zhora na povrch objektu. Metdda
osvetlenia preparatu zhora sa v biologickych disciplinach pouziva najmai pri fluorescencnom a
invertovanom mikroskope.

Podl’a osvetlenia okolitého prostredia objektu rozliSujeme:

1. mikroskopovanie vo svetlom poli: zobrazeny objekt ma tmavy obrys a nachadza sa v
svetlom zornom poli. Tato metdda patri k zakladnym a najbeznejSie pouzivanym,

2. mikroskopia v tmavom poli: svetly objekt je zobrazeny v ¢iernom (tmavom) poli.



1. Zaklady mikroskopovania

Podl’a typu konstrukcie rozliSujeme:

1. jednoduché lupy a stereolupy, tvorené jednou SoSovkou alebo jednym systémom SoSoviek,
2. mikroskopy zloZené, tvorené aspoit dvoma SoSovkami alebo minimélne dvoma systémami
SoSoviek, s jednym alebo viacerymi (vymenitelnymi) objektivmi.

Podl’a poc¢tu okulérov rozozndvame mikroskopy:
1. monokuldrne — maju tubus s otvorom len pre jeden okular,
2. binokularne — na tubus je umiestnend binokularna hlavica.

Svetelny mikroskop sa sklada z troch zakladnych ¢asti. St to (obr. 1-1, 1-2, 1-3):

a) mechanicka Cast’: stativ, nosic tubusu, tubus, mikroskopicky stolik, skrutka na hrubé a jemné
zaostrovanie (makroskrutka a mikroskrutka), krizovy vodi¢ preparatu, revolverovy menic
objektivov,

b) optickd éast’: objektivy, okulare,

C) osvetlovacie zariadenie: mikroskopicka lampa zabudovana v stative, kondenzor s irisovou
clonou.

tubus

dioptrické zaostrovanie skrutka na uvolnenie tubusu

; . objektiv
revolverovy menic¢ x
nosi¢ tubusu

mikrometricka stupnica

nosic¢ preparatu %nakrometrické skrutka

s krizovym posunom

stativ

@ikrometrické skrutka

centrovacie skrutky

Obrazok 1-1. Svetelny mikroskop
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1. Zaklady mikroskopovania

kondenzor

irisova clona

svetelny zdroj

@
|

hlavny vypinaé¢

Obrazok 1-2. Osvetlovacia Cast’ optického mikroskopu

dioptricka korekcia
— okular

tubus ——

stativ-rameno

_)— revolverovy meni¢
N objektivov
@y —objektiv

= - _mikroskopicky
stolik s krizovym
posunom

mikroskrutka— (i \ kondenzor

skrutky krizového
vodica preparatu

-

mikroskopicka
lampa

—stativ-noha

Obrazok 1-3. Binokularny opticky mikroskop
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1. Zaklady mikroskopovania

K mechanickej ¢asti mikroskopu patri stativ, ku ktorému je pripevneny nosi¢ tubusu
(rameno), v jeho hornej Casti je tubus alebo binokuldarna hlavica upevnena v redukénej
objimke a mikroskopicky stolik. Spodnad cast’ redukcnej objimky nesie vymenite'na
objektivovu revolverovua hlavicu. Binokularna hlavica je postavena Sikmo. Mé pohyblivy o¢ny
rozostup. Lavy okularovy tubus hlavice je pevny, pravy ma dioptrické doostrovanie. Tubus
umoziuje prechod lucov z objektivu do okuldra a vymedzuje vzdialenost’ a polohu okuléra a
objektivu. Okuléare sa vymienaju mechanicky. Objektivy st umiestnené na rotacnej podlozke
(tzv. revolverovy menic), ktora umoziuje ich vymenu a zaroven aj bezchybné nastavenie
objektivu do optickej osi. Revolverovy menic je kovovy kotuc excentricky upevneny na dolnom
konci tubusu tak, aby stredom otvoru prechadzala opticka os mikroskopu. Je opticky
centrovany tak, ze kazdy objektiv, ak je nastaveny priamo proti preparatu, sa nachidza v
optickej osi, ktord je tvorena svetelnym lacom prechadzajicim stredom SoSoviek
osvetlovacieho zariadenia, objektivom a okuldrom. Pri binokularnych mikroskopoch je v
hlavici namontovany hranol, ktory meni smer vertikalnej osi do Sikmého uhla a lom li¢ov do
oboch okuldrovych néstavcov, do ktorych st vlozené okulare. Vzajomné rozpitie tychto
nastavcov mozno prispdsobit’ rozpatiu oci.

Zaostrovanie sa uskutociiuje vertikdlnym posunom mikroskopického stolika proti
zdroju svetla, resp. od stabilného objektivu. Konstrukcia posuvacieho zariadenia umoziuje
hruby a jemny posun (hore a dolu) pomocou makrometrickej a mikrometrickej skrutky, ¢im sa
meni vzdialenost objektivu od preparatu a dosiahne optimalna pracovna vzdialenost’.
Makroskrutka umoziuje posun stolika alebo nosi¢a tubusu vo vertikalnom smere, zabezpecuje
rychly posun a hrubé zaostrenie pozorovaného objektu. Mikroskrutka je vylu¢ne na velmi
jemné doostrovanie. Na obvode skrutky su dieliky (mikrometrickd stupnica), ktoré pri
pootoceni udavaji o kol’ko sa mikroskopicky stolik posunul niZsie, resp. vyssie. To sa vyuZiva
pri merani hrubky mikroskopickych objektov. Posun o jeden dielik na mikrometrickej stupnici
zodpoveda posunu stolika o0 2,5 pm. Ota¢anim makroskrutky a mikroskrutky smerom od nés sa
poloha stolika zvySuje, pri otdCani smerom k nam sa poloha mikroskopického stolika znizuje.

Mikroskopicky preparat sa kladie na stolik mikroskopu. Stolik mikroskopu je ploSina s
centralnym otvorom, ktorym prechddzaji svetelné luce k preparatu a ktort mozno dvoma
centrovacimi skrutkami horizontalne posuvat’ (v predo-zadnom a pravo-'avom smere). Posun
v oboch smeroch je mozné odcitat’ na stupnici opatrenej ndniom, ¢o umoznuje (po zaznamenani
hodndt) n4jst’ to isté miesto na preparate aj pri jeho opédtovnej prehliadke. Preparat (podlozné
sklicko) sa uchytava ramienkom kriZového vodica prepardtu.

Opticka cast’ svetelného mikroskopu sa skladd z dvoch ststav SoSoviek, ktoré su
zabudované (vsaden¢) do okulara a objektivu. Objektiv a okular netvoria v stcasnych
pristrojoch jednoduché SoSovky, ale kazdd Cast' sama o sebe predstavuje zlozitli sustavu
SoSoviek (napr. apochromaticky imerzny objektiv ma az 10 SoSoviek). Okular je umiestneny v
hornej Casti a objektiv je naskrutkovany v dolnej Casti kovovej trubice — tubusu. Obidva tieto
optické systémy sa vel'mi Casto vymienaju v zavislosti od toho, aké zvicSenie sa pozaduje.
Objektiv je obrateny k pozorovanému objektu a vytvara skutocny, zvacSeny a prevrateny obraz.
Druhé sustava SoSoviek, ktord je obratend k oku, sa nazyva okular. Sluzi vlastne ako lupa,
ktorou pozerame na skuto¢ny obraz vytvoreny objektivom, a tym sa tento obraz eSte zvacSuje.
Vysledné zvac¢senie sa vypocita vynasobenim ¢isla udavajuceho zvicSenie objektivu (napr.
100x) a ¢isla udavajuceho vel’kost’ zvacSenia okuldrom (napr. 10x), t.j. 100 x 10 = 1000 ndsobné
zvidSenie. Specialne mikroskopy (demonstraéné, operaéné) maju viacero suprav okularov.
Podla potreby mozno obraz vizualizovat’ na tienidle, premietat’ ho alebo zaznamenavat na
fotograficky papier, snimat’ ho videokamerou a najnovsie aj digitalizovat’.

Okular je opticka ststava (zvyc€ajne zloZena z viacerych SoSoviek), ktora zvacSuje obraz
vytvoreny objektivom. V praxi sa najCastejSie pouzivaju Huygensove okuléare (Citaj
hajchensove), ktoré st zlozené z dvoch ploskovypuklych SosSoviek umiestnenych v kovovom
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1. Zaklady mikroskopovania

puzdre, su oznac¢ené pismenom H a ¢islom udavajiacim zvicsenie (H 4x, H 10x, H 12x). Horna
SoSovka (blizsie k oku) je o€nicova a spodna (blizsie k predmetu) je zberna. Na Specialne
ucely sa pouzivaju meracie okulare (medzi zbernou a o¢nicovou SoSovkou maji umiestnenti
stupnicu), ukazovacie okuldre (maji vmontovani ukazovaciu ihlu), ktoré sa pouzivaju pri
demonstracii, projektivy sa pouzivaji na projekciu a mikrofotografiu, velké zorné pole
zobrazuju Sirokouhlé okuldre. Obraz vytvoreny objektivom mozno pomocou okuléra podstatne
ZVacsit.

Objektivy su naskrutkované v dolnej Casti kovovej trubice - tubusu na revolverom
meni¢i. Otacanie revolverového menica umoziuje ich l'ahkd vymenu. Su oznacené Cislom
udavajucim zvicSenie a ¢islom uddvajicim numericku apertaru. Objektiv sa sklada zo 4 az 6-
tich SoSoviek rdéznych tvarov a roznych druhov optického skla (najkvalitnejSie objektivy sa
skladajii az zo 14-tich SoSoviek). SoSovka, ktora je najblizsie k preparatu, sa oznaduje ako
frontalna SoSovka. Na laboratérne mikroskopy moéze byt prostrednictvom revolverového
menica umiestnenych 3 —5 objektivov. Ich rychle a jednoduché zamienianie umoziuje oto¢na
revolverova hlavica. Na kazdom objektive ndjdeme okrem vyrobcu a zvécsenia aj d’alSie ¢isla
udavajtce vlastnosti objektivu ako aj typické farebné znacenie vo forme tenkej linky (zltej,
modrej, bielej). Vlastné zvacSenie obrazu zabezpecuje objektiv.

RozliSujeme objektivy:

a) ,,suché*, ked’ medzi preparatom a objektivom sa nachadza vzduch a

b) ,,imerzné“, ked’ vzduch je nahradeny $pecialnym imerznym olejom.
Suché objektivy nevyzaduji imerznu kvapalinu. Na cvi¢eniach budeme pouzivat suché
objektivy 10x a 40x zvicsujuce.
Pri pouziti imerznych objektivov je potrebné, aby bol medzi preparatom a objektivom
nakvapkany imerzny olej, ktorého index lomu je takmer zhodny s indexom lomu skla - 1,51
(100x zvacsujuci objektiv), ¢im sa zvacSuje numerickd apertura objektivu a s fiou aj svetelnost’
a rozliSovacia schopnost. Imerzné objektivy sa pouZivaji pre najvicSie zvicSenie, bez
nakvapkania imerznej kvapaliny sa nemdzu pouzit’ (preparat by bol ,,zahmleny*).
Na objektive pod tdajom o zvicsSeni je uvedenad numericka apertura, ktora je priamo imerna
indexu lomu prostredia medzi objektivom a preparatom a sinusu polovice vstupného uhla lac¢ov
do objektivu. Ak hodnotu numerickej apertiry vynasobime x 1000, dostdivame maximalne
uZzito¢né zvidcSenie pre dany objektiv. Napr. objektiv 40x zvacSujici ma NA = 0,65. Maximalne
uzito¢né zvicsenie pre tento objektiv bude 650-nasobné.
Ciselna aperttra objektivu ma vel’ky prakticky vyznam:

1) urcuje rozlisovaciu schopnost’ a hranice uzito¢ného zvécsenia.

2) ovplyvnuje svetelnost’ mikroskopického obrazu.

3) ovplyvituje hibku ostrosti. Tym, Ze sa znizi numericka apertura objektivu, zvicsuje sa
hrubka zobrazenej vrstvy preparatu. Objektivy s velkou hodnotou numerickej aperttry
maji mall penetracnu schopnost’, zobrazuju len vel'mi tenku vrstvi¢ku (opticky rez).

Kvalitu zobrazenia svetelnym mikroskopom urcuje zvac¢senie objektu, rozliSovacia schopnost’
mikroskopu a obrazovy kontrast.

Zvicsenie mikroskopu je dané suc¢inom zviacseni pouzitého objektivu a okulara, s najlep$imi
objektivmi mézeme dosiahnut’ uzito¢né zvacsenie 1000 az 2000 nasobné. Celkové zviacsenie
mikroskopu je mozné d’alej zvySovat’ prostrednictvom silnejSich okuldrov, ale len do urcitej
velkosti vymedzenej uzitoénym zvacSenim objektivu, ktoré sa rovna tisicnasobku numerickej
apertury daného objektivu. Nad tato hranicu uz objektiv nezobrazi viac detailov a dostaneme
len tzv. prazdne zvacSenie. Celkové zvédcSenie svetelnych mikroskopov pouzivanych na
cviceniach je v rozmedzi 100x az 1000x.

RozliSovacia schopnost’ mikroskopu, t. j. schopnost’ rozlisit' dva susedné body, zavisi od
numerickej apertiry objektivu, ¢im vysSia je numericka apertura, tym vyssia je rozliSovacia
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1. Zaklady mikroskopovania

schopnost’ objektivu. Zavisi tiez od vlnovej dizky pouzitého svetla, pri pouzitej kratsej vinovej
dizke bude rozligenie teoreticky vicsie. Objekty mensie ako 0,2 pm nemdZeme pozorovat
svetelnym mikroskopom.

Pracovna vzdialenost’ objektivu je kolma vzdialenost’ pozorovaného predmetu od frontalnej
SoSovky objektivu zaostreného na pozorovany predmet. Skracuje sa so stiipanim zvicSenia,
ktoré poskytuje objektiv. Pri lupach a najmenSich objektivoch (4x, 10x) je niekolko
centimetrov, kym pri bezne pouzivanych 40x zvicsujucich objektivoch je prakticky mensia,
ako je stucet hrubky podlozného sklicka, preparatu a krycieho sklicka. Zvlast vyrazné je to pri
objektive 100x zvacSujucom, kde frontalna SoSovka prilieha na krycie sklicko preparatu (tento
objektiv sa pouziva len s tzv. imerznym olejom). Ked’ze predmety pozorujeme zvycajne pod
krycim sklickom, rozoznavame aj vol'nui pracovnu vzdialenost’- vzdialenost’ prednej plochy
frontalnej SoSovky po povrch krycieho sklicka.

Osvetl’ovacie zariadenie (obr. 1-2) je umiestnené pod mikroskopickym stolikom.

Usmernuje a koncentruje svetelné luc¢e vychadzajuce zo svetelného zdroja k objektu, do
optickej Casti mikroskopu a potom do oka. Sklada sa z kondenzora, irisovej clony a
mikroskopickej lampy. Mikroskopické preparaty vacSinou patria k tym, ktoré pozorujeme v
prechadzajucom svetle. Ak mame dokonale vyuZit' optické vlastnosti mikroskopu, musime
zabezpecit’ to, aby bol pozorovany objekt dobre osvetleny.
Kondenzor je zlozeny z viacerych SoSoviek. Sustred’uje svetelné luce vychadzajuce zo
svetelného zdroja, ktoré prechadzaju cez otvor v mikroskopickom stoliku, k pozorovanému
objektu, a to tak, aby bolo dobre osvetlené celé zorné pole. Svetlo z kondenzora prechadza cez
mikroskopicky objekt a vstupuje do objektivu (obr. 1-4). Mnozstvo a intenzitu svetelnych lucov
dopadajticich na preparat je mozné regulovat’ irisovou clonou, ktord je umiestnena pod
kondenzorom, jej otvaranim a zuZovanim regulujeme intenzitu svetla dopadajuceho na
preparat. Clona je zloZena z jemnych kovovych lamiel, vejarovito usporiadanych (podobna
koncentrickym clonam vo fotoaparatoch). Mikroskopickd lampa je zabudovana do stativu
mikroskopu. Ci $tudované objekty uvidime, to zalezi aj na rozdiele jasu medzi nimi a ich
okolim, t. j. na kontraste.

a} (b) objektiv
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Obrazok 1-4. Schéma prechodu svetelnych lacov zo zdroja svetla do okulara
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1. Zaklady mikroskopovania

Mikroskop zobrazuje dvojstupnovo:
1) Objektiv vytvori skuto¢ny, zvdéSeny a prevrateny obraz objektu v prednej ohniskovej
rovine okularu.
2) Tento obraz pozorujeme okularom ako lupou, okular tento obraz zvicsuje. Zvacseny
obraz je registrovany o¢nou sietnicou (alebo fotografickym filmom). Vysledny obraz,
ktory pozorujeme v mikroskope je teda neskutocny, prevrateny a esSte viac zvacSeny.

Zvlastne metoédy svetelnej mikroskopie

Svetelny mikroskop moze byt modifikovany pre niektort zo Specialnych pozorovacich
metdd. Podla toho rozliSujeme mikroskopy fazovo-kontrastné, interferencné, fluorescencné,
polarizacné, atd’.

1) Fazovo-kontrastny mikroskop

Ak svetlo, ktoré prechadza objektom, meni svoju vlnova dizku a amplitidu, rozoznavame to
ako rozdiely vo farbe objektu a v intenzite svetla. Je to bezné pri zafarbenych mikroskopickych
objektoch (histologické preparaty). Nezafarbené objekty (napr. zivé bunky) nemenia vSak
amplitadu svetla, ktoré nimi prechadza, ale postvaju len jeho fazu, a to v tych miestach objektu,
ktoré sa lisia indexom lomu svetla. Malé fazové rozdiely vSak nase oko nerozozna a preto
vnimame tieto objekty ako priehl'adné a bez Struktiry. Podstata fazovo-kontrastného zariadenia
spociva v tom, Ze meni pre nds neviditelné fazové rozdiely na rozdiely amplitidové, ktoré
rozoznavame. Fazovo-kontrastny mikroskop sa pouziva na pozorovanie nezafarbenych
objektov, predovsetkym Struktir v zivych bunkéch, ako su jadro, jadierko, chromozomy a
vakuoly.

2) Interferenény mikroskop

Vyuziva interferenciu svetla ako fadzovo-kontrastny mikroskop, ale inym sposobom. V
interferenénom mikroskope nastava rozklad a znovu spojenie svetelnych la€ov prechadzajucich
objektom nezdvisle od objektu. Metéda umozinuje kontrastné az plastické zobrazenie
priehladnych a nezafarbenych objektov a ich zloziek, ktoré sa liSia indexom lomu svetla.
Metoda mé podobné pouzite ako fazovy kontrast.

3) Fluorescenény mikroskop

Vyuziva skutoénost’, ze niektoré latky po dopade svetla s kratSou vlnovou diZkou Ziaria svetlom
s vi¢sou vinovou dizkou — teda inej farby. Tento jav sa nazyva fluorescencia. Je prejavom
intramolekulovej energetickej zmeny, vyvolanej Ziarenim absorbovanym v latke. Na vyvolanie
fluorescencie sa vyuziva najcastejSie modré a ultrafialové Zziarenie z ortutovych
vysokotlakovych vybojok.

NajcastejSie postupujeme tak, Ze niektoré Struktiry v objekte zafarbime fluoreskujucim
farbivom alebo fluorochromom. Objekt potom oZiarime svetlom s uréitou vlnovou dizkou
(napr. modrym), ktoré prepusta excitacny filter a ktoré vyvolava fluorescenciu pouZitého
farbiva. Objekt pozorujeme okuldrom cez bariérovy filter, ktory pohlti svetlo prechadzajtce
excitacnym filtrom (modré) a prepusta len svetlo vzniknuté fluorescenciou (zlIté). Vysledok: v
tmavom zornom poli Ziaria (ZIt€) Struktury s naviazanym fluorochromom. Té4to metoda sa
pouziva na vizualizdciu bunkovych jadier, chromozomov, jadierok, cytoskeletu, bunkovych
stien, membranovych antigénov a d’alSich Struktar.

4) Mikroskopia v tmavom poli

Podstata metody spociva v tom, Ze zo svetelného zdroja vstupuju do roviny objektu iba
okrajové, vel'mi Sikmé luce (nie centréalne, tie st pohltené). Objekt je teda osvieteny len zo stran
(lateralne). Luce sa od neho odrézaju, lamu a ohybaju sa na iom. Do objektivu vstupuju iba tie
luce, ktoré st odrazené objektom. Preto objekt v tmavom poli Ziari.
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1. Zaklady mikroskopovania

5) Polariza¢ny mikroskop

Pri polarizanom mikroskope v prechadzajucom svetle sa vyuziva linearne polarizované svetlo.
Toto svetlo kmita v jednej rovine a pri prechode dvojlomnymi latkami sa rozklada na zaklade
dvojlomu na dve zlozky liSiace sa rovinou kmitu. Polarizatné zariadenie ma dve casti s
rovnakou fyzikdlnou funkciou: polarizator a analyzator. Obsahuju polariza¢né filtre. Svetlo
prechadzajuce filtrami je polarizované. Polarizator je v kondenzore alebo pod nim, analyzator
je nad okuldrom alebo pod nim. Ak st roviny polarizicie oboch filtrov k sebe rovnobezné,
svetlo nimi prechddza a zorné pole mikroskopu je svetlé. Ak st na seba kolmé, svetlo
analyzatorom neprejde a zorné pole je tmavé. Jednolomné (izotropné) latky zostavaji pri
skrizenych filtroch tmavé (nie su zobrazené), dvojlomné (anizotropné) latky st naproti tomu
svetlé. V biologii sa polarizatna mikroskopia pouziva na zobrazenie Struktir s linearnou
orientaciou alebo krystalickej povahy, napr. priecne pruhované myofibrily, tonofibrily,
krystalické inklazie, celulézové Struktary u rastlin, vybrusy zubov a kosti, krystaly
produkované mikroorganizmami a iné.

1.1.1. Pozorovanie svetelnym mikroskopom

Studovat’ preparat znamena vizudlne analyzovat, identifikovat a  popisovat
mikroskopické objekty — bunky, tkanivd, mikroorganizmy a ich sucasti — preparované a
zobrazené ro6znymi metédami, porovnavat’ ich obrazy a vyvodzovat’ na zéklade toho zéavery.
Mikroskop nam moéze poskytnat’ viac ¢i menej kvalitny obraz objektov. Poznatky o nich si
musime tvorit sami tym, Ze premySlame o zobrazenych Strukturach, o vztahu medzi
pozorovanym mikroskopickym obrazom a jeho popisom v ucebniciach, medzi biologickou
Struktarou a jej funkciou, medzi zmenou tvaru Struktiry a pdsobiacimi faktormi, medzi
chorobou a jej cytologickym, histologickym alebo mikrobiologickym podkladom. Vzdy sa
snazime o vysvetlenie mikroskopického nalezu. Spravne pracovat’ s mikroskopom znamena
ziskat’ rychle obraz objektu, dosiahnut' spridvne osvetlenie, pohotovo menit’ zvicSenie a
pozorovat’ kvalitny obraz.

Mikroskop umiestnime na pracovnom stole tak, aby sa nam pohodlne pracovalo a
zapojime ho do siete. Pred vlastnym mikroskopovanim skontrolujeme, ¢i nie st mechanické
Casti poSkodené a ¢i st optické Casti Cisté.

Postup pri mikroskopovani:

1. Najprv zapneme zdroj svetla a nastavime na revolverovom menici objektiv, ktorym budeme
pozorovat’ mikroskopicky objekt. Na vyhl'adanie objektu pouZzijeme najprv objektiv zvacsujuci
10x.

2. Polozime preparat na mikroskopicky stolik, pricom davame pozor, aby podlozné sklo bolo
dole a krycie sklo hore. Preparat na stol¢eku upevnime do krizového vodica preparatu a
posunieme do optickej osi mikroskopu pomocou centrovacich skrutiek.

3. Objekt hladame pomocou makroskrutky a doostrime mikroskrutkou. Otacanim
makroskrutky ,,0d seba® posunieme mikroskopicky stolik s preparatom tesne pod objektiv.
Zaciato¢nikom sa odporuca, aby tento posun mikroskopického stolika kontrolovali pohl'adom
zboku a pozerali na oblast’ frontalnej SoSovky mikroskopu, aby nenarazili do preparatu
objektivom, ktorého pracovna vzdialenost' je velmi mald, preparat nerozbili a stcasne
neposkodili jeho SoSovku.

4. Nastavime osvetlenie preparatu pomocou irisovej clony a clony na mikroskopickej lampe.
5. Zaostrime na preparat tak, ze sa pozerame do okulédrov, makroskrutkou otdCame k sebe a
spustame mikroskopicky stolik, kym neuvidime obraz v zornom poli mikroskopu. Doostrime
pomocou mikrometrickej skrutky.
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6. Nasledne otoCenim revolverového meni¢a vymenime objektiv za iny so zvacSenim 40x.
Objektivy na revolverovom menici su zvycajne perfokdlne, to znamend, ze si zaostrené na
rovnaki vzdialenost' a pri vymene objektivov nie je nutné preostrovat makroskrutkou,
postaCuje jemné doostrenie mikroskrutkou. Upravime osvetlenie zorného pola pomocou
irisovej clony a clony na mikroskopickej lampe.

7. Pohybom preparatu, resp. krizového posunu, vyhl'adame ta Cast’ preparatu, ktora budeme
pozorovat’ pri vicSom zvicseni. Umiestnime ju do stredu zorného pol'a. Pri zaostreni s va¢$im
zvacSenim (uz od 40x) pracujeme zvIlast’ opatrne, kvoli tomu, aby sa prediSlo poskodeniu
preparatu alebo poskrabaniu frontalnej SoSovky objektivu.

8. Upravime si rozpétie okularov, na jednom z nich je mozné pootocenim menit’ zaostrenie
(dioptricka korekcia) tak, aby vyhovovalo nasim ociam. Zavrieme l'avé oko a pozorujeme
mikroskopicky objekt len cez druhy okular. Mikroskrutkou doostrime obraz. Potom zavrieme
pravé oko, pozerame jednym okom do zaostrovacieho okulara a pootocenim korekéného
prstenca doostrime obraz.

9. Pri vlastnom pozorovani preparatu jednou rukou jemne pohybujeme mikroskrutkou, a tak
zaostrujeme rozne roviny preparatu a sledujeme jeho priestorovu Struktiru. Pri mikroskopovani
vyuzivame obe o¢i. Zarovei druhou rukou zakresl'ujeme obraz.

10. V pripade, Ze pozorujeme vel'mi malé objekty, resp. ich detaily, je nevyhnutné pouzit
imerzny objektiv (100x) a imerzny olej. Pooto¢ime revolverovy meni¢ a vysunieme suchy
objektiv (40x) z optickej osi do strany. Otvorime uplne irisovi clonu a clonu na mikroskopicke;j
lampe a na miesto najlepSicho osvetlenia preparatu kvapneme kvapku imerzného oleja.
Pootoc¢ime revolverovy meni¢ na imerzny objektiv (100x), ktory sa musi ponorit’ do kvapky
imerzného oleja a dostat’ do optickej osi mikroskopu. Jemne doostrime mikrometrickou
skrutkou.

11. Pozorovany objekt zakreslime. Kresbu ozna¢ime ndzvom, hodnotou zvicSenia, popiSeme
jednotlivé pozorované Struktiry nakresleného objektu.

12. Po skonCeni prace pootoCenim revolverového menica vysunieme imerzny (100x),
resp.suchy objektiv (40x) z optickej osi do strany. Makroskrutkou otdcame k sebe a dame stolik
do najnizsej polohy. Gazou navlh¢enou benzinalkoholom pretrieme objektivy a ocistime od
zvySkov imerzného oleja a suchou gazou odstranime povlak, ktory zanechéva benzinalkohol na
SoSovke objektivu.

Mikroskop udrzujeme stale v Cistote, chranime pred prachom, pred posobenim skodlivych
vyparov (kyselin, chloru, ¢pavku) alebo pred inymi chemickymi ¢inidlami.

Kreslenie mikroskopického obrazu

Aj ked’ kresleny obraz byva do zna¢nej miery ovplyvneny subjektivnym pohl'adom na
mikroskopicky obraz a aj vytvarnymi schopnostami autora, je v niektorych pripadoch
najvhodnejSou formou zobrazenia mikroskopického objektu. Predpokladom dobrého nakresu
je zachovanie, pokial’ je to mozné, proporcionality pozorovaného preparatu (objektu), jeho
sirky, dizky, pripadne i hibky. Délezité je, aby sa objekt znézoriioval kresbou primeranej a
dostato¢nej velkosti. K jednotlivym detailom v nakrese sa napiSu na jeho okrajoch vhodné
vysvetlivky a pod obrézok sa uvedu podl'a potreby technické tidaje (pomenovanie nakresu, jeho
zviacsenie, z akého preparatu bol nékres zhotoveny, pripadne stru¢ny opis nalezu). Kreslenie
ma v porovnani s fotografiou urcité vyhody ale aj nevyhody. Medzi vyhody patri to, Ze mdZeme
napriklad zachytit’ detaily vo viacerych optickych rovinach objektu, moéZeme zadmerne zobrazit’
urcité detaily, d’alSou vyhodou je aj to, Ze kresleny obraz sa da l'ahko reprodukovat’ a je
»CitateI'nejsi“ ako fotografia, ktora zobrazuje vSetko, Casto aj nepodstatné detaily. Nevyhodou
je zase uplatnenie subjektivneho faktora a relativne vel'’ka nepresnost’.
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Otazky a ulohy

Uloha 1: Pomenujte ¢&asti svetelného mikroskopu (obr.1-5) pomocou
nasledujacich kPacovych slov a vysvetlite tlohu jednotlivych casti
mikroskopu

stativ, nosi¢ tubusu, tubus, mikroskopicky stolik s krizovym vodi¢om preparatu, skrutka na
hrubé a jemné zaostrovanie (makroskrutka a mikroskrutka), centrovacie skrutky krizového
vodica preparatu, revolverovy meni¢ objektivov, objektivy, okulare, mikroskopickd lampa
zabudovand v Stative, kondenzor s irisovou clonou, hlavny vypinac

Obrazok 1-5. Svetelny mikroskop

Uloha 2: Pozorovanie tlaéeného pisma

Material a pomdocky: trvaly preparat — ustrizok novinového papiera s drobnymi pismenami
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Postup: Na ustrizku novinového papiera si vyberieme urcité pismeno. Najprv ho pozorujeme
vol'nym okom a potom zakreslime do protokolu.

Nasledne si preparat s pismenami polozime na stolik tak, aby bol zo strany pozorovatel’a riadne
CitateI'ny a najdeme pismeno, ktoré sme pozorovali a zakresl'ovali voI'nym okom. Pozorujeme
ho objektivom 10x (vysledné 100 nasobné zvécsenie) a potom 40x (vysledné 400 nasobné
zvacSenie). Pozorované pismeno opét’ zakreslime.

Na tomto preparate si precvi¢ime funkciu irisovej clony kondenzora a clony na mikroskopickej
lampe, ktoré umoziuju zosilnenie a zoslabenie osvetlenia.

Vysledok: Pismeno ma v zornom poli obratent polohu, ako v skutoCnosti. Ak pohneme
preparatom, obraz pismena sa pohybuje opaénym smerom. Co vidime v zornom poli vpravo, je
Vv skuto¢nosti na preparate vl'avo; o vidime hore, je na preparate dole a obratene. Toto berieme
do uvahy pri hl'adani objektu na preparate. Zakreslime pismeno alebo jeho cast, ako aj
nedotlacené miesta a chyby tlace. Pozorovanie ma len potvrdit, Zze obraz v zornom poli
mikroskopu je zvac¢senym, zrkadlovym a prevratenym obrazom objektu.

Nakres:

Pozorovanie vol’'nym okom: Pozorovanie mikroskopom:

Uloha 3: Pozorovanie vzduchovych bublin

Material a pomocky: glycerol, podlozné a krycie sklicka, skimavka, pipeta, mikroskop
Postup: Glycerol v skimavke prebubleme pomocou pipety, pricom sa vytvoria vzduchové
bubliny. Kvapku glycerolu prenesieme na podlozné skli¢ko, prikryjeme krycim sklickom
a pozorujeme objektivom 10x a 40x.

Vysledok: Pri zaostrovani na malu bublinku dostaneme obraz, ktory sa meni podl'a toho, ¢i
zaostrujeme na stred bubliny, na jej dolny, resp. horny okraj. Na bublinu dopadaji zdola
z osvetl'ovacieho zdroja rovnobezné luce. Zatial' co luce prechadzajice stredom bubliny sa
neldmu, pri ostatnych k lomu dochadza. Z pozorovania vyplyva, ze periférne lice sa do
objektivu nedostant, bublina na periférii nie je osvetlend, a tak zdanlivo vznika na jej povrchu
ako rozptylka.

Nakres:
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Uloha 4: Pozorovanie trvalého preparatu pri roznych zvicSeniach a
imerznym objektivom

Material a pomocky: trvaly preparat krvného néteru, imerzny olej, gaza

Postup: Najskor objektivom 10x najdeme prislusny objekt a upravime osvetlenie. Zmenime
objektiv na 40x. Objekt umiestnime do stredu zorné¢ho pol'a, zaostrime a upravime osvetlenie.
Objektiv 40x vychylime pomocou revolverového menica z jeho normalnej polohy a na objekt
(na najviac osvetlené miesto na preparate) kvapneme kvapku imerzného oleja. Zaradime
imerzny objektiv 100x (vysledné zvicsenie je 1000-nasobné). Jemne doostrime mikroskrutkou,
upravime osvetlenie.

Vysledok: Aby sme ziskali zru¢nost’” v nastaveni imerzného objektivu, ukon opakujeme
viackrat za sebou. Skiimany objekt zakreslime. Pri kresleni podl'a preparatu dodrzujeme zasadu
proporcionalnej velkosti Struktur.

Ked skonéime pozorovanie, znizime polohu mikroskopického stolika otd¢anim makroskrutky
k sebe, imerzny objektiv a preparat dokladne ocistime od oleja. Imerzny olej zotrieme
z trvalého preparatu suchou gazou a z objektivu najprv suchou gazou a potom navlhéenou
v benzinalkohole. Nakoniec vSetko eSte raz pretrieme suchou gazou, pretoze benzinalkohol
zanechava matny povlak na sklenych povrchoch.

Nakres:

Uloha 5: Pozorovanie odtlatku palca

Material a pomocky: podlozné skli¢ko, mikroskop

Postup: Na cisté podlozné sklicko urobime odtlacok palca a pozorujeme objektivom 10x a 40x
v mikroskope.

Vysledok: Tymto pozorovanim sa presved¢ime o tom, ako necistoty na sklicku a odtlacky
prstov rusia a skresl'uji obraz a tym aj celé pozorovanie. Aby sme sa vyhli tymto vplyvom,
odporuca sa chytat’ sklicka a preparaty za hrany.

Nakres:
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2. Priprava mikroskopickych preparatov

Mikroskopicky preparat predstavuje objekt mikrobidlneho, rastlinného alebo
zivo¢isneho povodu uzavrety vo vhodnom médiu medzi podloznym a krycim sklom,
pripraveny na mikroskopické pozorovanie. Podlozné a krycie sklicka musia byt Cdisté,
primeranej hrabky a Standardnej velkosti. Predstavuju neoddelitelnt sti€ast’ mikroskopicke;j
techniky. Preparat drzime za hrany, aby sme na nom nezanechali odtlacky prstov. Preparaty
typu krvného néteru sa mézu pozorovat’ bez krycieho sklicka.

Podlozné sklicka maju normalizované rozmery 76 x 26 mm a hrabku 0,9 — 1,2 mm s
brusenymi alebo rezanymi okrajmi. Pouzivame sklicka cisté, bez vyrobnych chyb, bublin a
VIypov.

Krycim sklickom prikryjeme zhora mikroskopicky objekt umiestneny na podloznom
skle. Krycie sklicka mozu byt $tvorcového, obdiznikového alebo kruhového tvaru. Mozu mat
rozmery 18 x 18 mm, 22 x 22 mm, 24 x 24 mm alebo 22 x 32 mm. Ich hrabka sa pohybuje v
rozmedzi 0,10 — 0,25 mm.

Mikroskopické preparaty delime na:

* nativne (Cerstvé) — pozorujeme zivé objekty neporuSené preparaciou

* trvalé — umoziuju l'ubovolne dlhé a opakované pozorovanie, avSak na nezivom
organizme alebo jeho Casti.

Podrla spdsobu pripravy rozliSujeme mikroskopické preparaty:

* rezoveé

* rozterové a naterové

* roztlakové

* odtlackové

2.1. Nativne preparaty

K najjednoduch§im preparatom, na ktorych Studujeme Zzivé objekty neovplyvnené
ziadnym fixaénym roztokom, patria nativne preparaty. Nativne preparaty sa v biologii a v
medicine pouzivaju vtedy, ak s diagnosticky cenné najmé Zivotné prejavy (pohyb) buniek
(napr. pri Trichomonas vaginalis), alebo ich typicky tvar (Treponema pallidum v tmavom poli).
Tento druh mikroskopie vSak neumoziiuje, pre podobnost’ indexu lomu svetla, podrobnejSie
sledovat’ vniitrobunkové Struktury, aj ked’ ich mozno zvyraznit' napr. pouzitim fazového
kontrastu.

Nativne preparaty obsahuju vitalny objekt, ktory nie je poSkodeny preparaciou. Vyhoda
nativneho preparatu je v tom, Zze nam umoznuje jednoduchym spdsobom pozorovat zivé
objekty a oboznamuje nas s mikroskopickymi $truktirami v takmer nezmenenom stave, ako sa
v zivych objektoch skutocne nachadzaja. V nativnom preparate vidime iba prirodzene sfarbené
struktiry objektu, bunky, ktoré sa lisia 0d seba r6znym indexom lomu svetla, pripadne r6znou
priepustnost'ou svetla. Ich nevyhodou je, Ze ich neméZeme dlhodobo uchovavat a nemézeme
pozorovat’ mnohé detaily, ktoré ak nie su zafarbené, nie su pozorovatelné v optickom
mikroskope. Urcitou nevyhodou nativneho preparatu je, Ze rychlo vysycha, preto sa médium v
priebehu dlhsieho mikroskopovania dopliiia presakovacou technikou. Vhodnym objektom na
pripravu nativnych preparatov st prvoky, baktérie, spermie, drobné vodné Zivocichy a tiez
bunky prezivajicich izolovanych tkaniv. V nativnom preparite moZzno dobre pozorovat
osmotické javy — zmenu tvaru bunky v zavislosti od koncentracie vody a osmoticky aktivnych
latok v ich okoli. Ako médium na zhotovenie nativnych preparatov sa pouziva tekutina, v ktorej
sa Studované objekty za prirodzenych podmienok vyskytuji (voda, krvné sérum, plazma,
kultivacné médium). V niektorych 17 pripadoch, pokial’ pozorujeme urcité Casti organov,
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tkaniv alebo jednotlivé bunky mnohobunkovych organizmov, pouzivame izotonické roztoky,
napr. fyziologicky roztok (0,9% NaCl), Ringerov roztok, PBS (pufrovany fosfatovy roztok) a
podobne.

Nativny preparat zhotovujeme podla nasledovného postupu: na podlozné sklicko, ktoré
drzime za hrany (obr. 2-1), kvapneme kvapku vody doprostred. Odrezeme napr. listok machu
a pinzetou prenesieme do kvapky na podloznom sklicku. Prikryjeme krycim sklickom, ktoré
drzime dvoma prstami za horné rohy a pod uhlom asi 45° ho prilozime ku kvapke na podloznom
skle. Kvapka sa kapilarne roztiahne pozdiZ spodnej hrany krycieho skla. Potom krycie skli¢ko
pomaly sklopime do vodorovnej polohy (obr. 2-2). Pri takomto ukone mozeme puzit aj
preparacnu ihlu. Prebytok vody odsajeme filtraCnym papierom prilozenym k okraju krycieho
skla. Ak je vody na preparate malo, prikvapneme ju zo strany k hrane krycieho sklicka. Ak vo
vode vznikli vzduchové bublinky, zdvihneme krycie sklicko dvoma preparacnymi ihlami a
znova ho pomaly sklopime.

Obrazok 2-1. Spravne drZanie podloZného sklicka pri jeho ¢isteni alebo zhotovovani nativneho
preparatu.

Objekt Podlozne sklicko

. s A
— = A
(a) E
Krycie skli¢ko |
P B )
- - . & o
- ",
C | 1

. | .
| } -,
= - v | i
X — Iy 1
G — - — .

«©

Obrazok 2-2. Postup pri priprave nativneho peparatu.
Spravne zhotoveny nativny preparat neobsahuje vzduchové bubliny a vodu obsahuje v

primeranom mnozstve, t. j. krycie sklicko nepléva ani prili§ netlaci na objekt, krycie sklo je
uprostred podlozného a objekt lezi uprostred krycieho skli¢ka. Preparat pozorujeme najprv pri
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malom zvicSeni (objektivom 10x zvacsujiicim), potom pri va¢Som zvéacseni (objektivom 40x
zvacsujucim).

Drobné vodné zivocichy orientacne a kratkodobo moézeme pozorovat len v kvapke vody
bez krycieho sklicka. Voda pri dlh§om pozorovani na preparate vysycha a preto, ak chceme
pozorovat’ zivé objekty dlhSiu dobu, pouzivame tzv. visiacu kvapku. Na pripravu 18 visiacej
kvapky potrebujeme podlozné sklicko s jamkou a preparat zhotovime tak, ze mala kvapku
vySetrovaného média kvapneme doprostred krycieho skli¢ka, rychlym obratom skli¢ka ziskame
visiacu kvapku, ktort umiestnime nad jamkou podlozného sklicka.

Ak chceme v nativnom preparate doplnit’ alebo vymenit tekuté prostredie a nahradit’ ho
inym (pripadne pouzit’ vitalne farbivo), pomahame si tzv. presakovacou technikou. K jednému
okraju krycieho sklicka kvapneme médium a k protilahlému okraju krycieho sklicka prilozime
pruzok filtracného papiera. Papierom odsavame pévodné médium z preparatu a sucasne
nasavame novu tekutinu z protil’ahlej strany dovnutra preparatu pod krycie sklo.

Na zvysenie kontrastu niektorych Struktar, ktoré nie st v zivych bunkach (v nativnom
stave) pozorovatelné, sa pouZziva tzv. vitdlne farbenie, ktorym Zivotnost' buniek nie je
podstatne naruSena. Vitalne farbenie sa pouziva aj v takom pripade, ak je nativny preparat
dotacujuci a vo fixovanom preparate by sa stratili typické znaky pozorovanych buniek. Farbenie
zivych buniek umoznuje pozorovanie niektorych zivotnych prejavov buniek ako st napr. pohyb
(amébovity pohyb u koreiionozcov, typicky pohyb u bi¢ikovcov a riasnickavcov), pozorovanie
fagocytovej aktivity buniek (pohlcovanie pigmentov), osmotické javy, migracia buniek (napr.
rakovinovych) v tkanive, hodnotenie vitality buniek (pouZzitim trypanovej modrej), atd’.

Farbenie moZze byt

1. intravitalne — pozorujeme nepoSkodené zivé bunky,

2. supravitalne — pozorujeme prezivajuce vypreparované bunky,
3. postvitalne — pozorujeme odumierajice bunky.

Na farbenie nativnych preparatov sa pozivaju vitalne farbiva, ide prevazne o organicke
latky, ktoré su pre bunky v pouzitej koncentracii netoxické. Princip vitalneho farbenia spociva
v tom, Ze rastliny, tkaniva alebo jednotlivé bunky maju schopnost’ diftiziou prijimat’ z prostredia
urcité farbiva bez toho, aby sa zjavne zmenil ich fyziologicky stav a priebeh ich Zivotnych
procesov - neovplyviiuju teda vitalitu tychto buniek. Vitalnymi farbivami sa nefarbia celé
bunky, ale selektivne ich prijimaja len urcité bunkové Struktury, o sa prejavi ich vyraznym
kontrastnym zafarbenim. Bunkové organely tieto farbiva vychytavaju z prostredia a akumuluju,
napr. vakuoly vychytavaju neutralnu ¢erven, mitochondrie Janusovu zelenl. Na vitalne farbenie
st vhodné viaceré syntetické farbivd, napr. neutralna Cerven, Janusova zelen, metylénova
modra, toluidinova modra, oranz G a d’alsie.

Urcitou nevyhodou nativneho preparatu je, Ze z neho rychlo vysycha tekutina (najma
posobenim tepla pri dlhS§om mikroskopovani). Preto vysychajicu tekutinu dopliiujeme
presakovacou technikou. Okrem toho pri vysychani média vznikaji v bunkach rozne artefakty,
ktoré sa 'ahko moZu zamienat’ za sicast’ Zivych objektov. Artefakty st cudzorodé Struktiry,
ktoré skresl'ujii mikroskopicky obraz a nepatria do neho: rozne necistoty, krysStaliky farbiva,
vlakna vaty, odtlacky prstov, poskodenie spdsobené preparaciou tkaniva a buniek.

Pri zhotovovani nativnych preparatov musime davat’ pozor, aby:

a) silna vrstva objektu neprekazala pri pozorovani jeho detailov,

b) nebolo vela tekutiny pod krycim sklickom (plavanie a chvenie krycieho sklicka), ale
ani malo (vysychanie, odumieranie objektu, vznik artefaktov),
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c¢) sme zamedzili vzniku vzduchovych bublin pri prikryti krycim skli¢kom (vzduchové
bubliny st hrubo kontirované gul'até utvary so svetlym stredom bez vnutornej Struktury),
d) sme krehké objekty neposkodili tlakom.

2.2. Trvalé preparaty

Trvalé preparaty zobrazuju bunky, Casti tkaniv alebo pletiv, ktoré boli najprv usmrtené,
potom sa po urcitej Uprave pozoruju. Podstatou trvalych preparatov je vysuSenie alebo
nahradenie vody v objekte inym médiom. Trvalé preparaty zhotovujeme ako preparaty:

a) celkové

b) rezové

c) odtlackové (napr. odtlacok kostnej drene ¢loveka, pecene, sleziny)

d) roztlakové (napr. korenové meristémy, slinné zl'azy larvy pakomara)

e) rozterové (krv)

f) naterové (suché — vzorku prenesieme na podlozné sklo, napr. suspenziu spermii a

rozotrieme, vlhké — vzorku zmieSame s kvapkou glycerinu a bielka, resp. séra, napr.

menavky a kvapku rozotrieme).

Na zhotovenie trvalych preparatov existuje cely rad postupov, ktoré mozno rozdelit’ na:
a) jednoduchu pripravu
b) zlozita pripravu

Pri pomerne jednoduchej priprave trvalych preparatov odpada fixacia a farbenie. Objekty
montujeme priamo do média, napr. Zelatiny, kanadského balzamu alebo do synteticky
pripravovanych médii (solakryl, entellan). Médium stuhnutim upevni objekt a sucasne
navzajom pevne spoji podlozné a krycie sklicko. Takto je mozné spracovat’ predovSetkym
objekty, ktoré¢ nevyZzaduju zvlastnu Gpravu a po CiastoCnom prejasneni v zalievacom médiu st
vhodné na pozorovanie (€asti ¢clankonoZcov, vajicka ¢ervov, krvny nater, chromozoémy).

Trvalé preparaty mézu byt celkové (obsahuju cely organizmus, pripadne aspon cely
organ) a Ciastkové (predstavuju Cast’ organu). Trvalé preparaty st pripravované tak, aby sa dali
viackrat pouzit’ na pozorovanie a dlhs$iu dobu uchovavat’ bez toho, aby doslo k podstatnym
zmenam a poSkodeniu objektu. Ako trvalé preparaty mozZno spracovat’ v podstate akykol'vek
biologicky materidl, ktory musi byt o najcerstvejsi (mikroorganizmy, Casti organov, tkaniv,
izolované bunky). V niektorych pripadoch, a to najmi v lekarskej praxi na diagnostické ucely,
sa vzorky tkaniva odoberaju zo zivého organizmu (biopsia). Vyhodou trvalych preparatov je
moznost vizualizovat’ tie Struktury, ktoré nie je mozné pozorovat’ v nativnom preparate. Okrem
toho fixacia preparatu zabranuje rozkladu biologického materidlu a farbiva, ktoré dava
selektivne vyniknit’ ur€itym detailom. Kone¢nou fazou pripravy trvalého preparatu je montaz
do média, ktoré¢ umoziuje dokonaly prechod svetelnych lucov, zjasiuje objekt a znemoziuje
pristup vzduchu k preparatom, ¢im zabraniuje oxida¢nym procesom.

Zlozitu pripravu vyzaduju predovsetkym tie objekty, ktoré je potrebné spracovat v
tenkych rezoch (histologické, histochemické preparaty). Priprava trvalého preparatu pozostava
z naslednych krokov:

a) odber histologického materialu

b) fixacia

C) priprava vzoriek na rezanie na mikrotome

d) farbenie

e) zalievanie
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Priprava trvalého preparatu

Prikladom je histologicky preparat s tkanivovym rezom zafarbeny napr. hematoxylin-

eozinom. Postup pripravy zahfia tieto zakladné kroky:

1. Fixacia - rychle usmrtenie buniek alebo vzorky tkaniva napr. roztokom formaldehydu.

2. Vypieranie - odstranenie fixacného roztoku vodou.

3. Odvodnenie - odstranenie vody zo vzorky v nadobach s alkoholom so stipajicou
koncentraciou, nakoniec v 100% alkohole.

4. Presytenie vzorky benzénom alebo xylénom.

5. Zaliatie vzorky do parafinu.

6. Priprava parafinovych blo¢kov obsahujucich vzorku tkaniva.

7. Rezanie parafinovych blockov mikrotémom na rezy hrubé 5 mikrometrov.

8. Lepenie na podlozné sklicko.

9. Odstranenie parafinu benzénom alebo xylénom. Na skle zostane tkanivovy rez.

10. Ponorenie rezu v nadobach s alkoholom (od 100%) s klesajicou koncentraciou az do vody.
11. Farbenie rezu v roztoku hematoxylin a eozin.

12. Vypieranie - odstranenie prebyto¢ného farbiva vodou.

13. Prenesenie vzorky do radu nadob s alkoholom so stipajiicou koncentraciou a do xylénu
(alebo benzénu).

14. Uzavieranie preparatu. Na zafarbeny rez presyteny xylénom (benzénom) sa nakvapka
balzam (Zivica) alebo iné médium, ktoré sa mieSa s xylénom, prikryje sa krycim sklickom a
necha sa stuhnut’.

Zlozitost’ procedury je dand tym, ze benzén a xylén sa nemieSaji s vodou, mieSajl sa so
100% alkoholom. Balzam sa mie$a s xylénom a benzénom, nemiesa sa s alkoholom ani s vodou.
Fixacnych, farbiacich a montovacich technik je vel'mi vela a su popisané v priruckéch
cytologickej a histologickej techniky.

Trvalé preparaty rozSiruju moznosti pozorovania buniek a ich Struktar. Fixéacia a nasledné
farbenie buniek (mikroskopickych preparatov) patri k Standardnym metodam pripravy buniek,
ale najmé tkaniv, na pozorovanie v mikroskope. Fixécia zastavi Zivotné a autolytické procesy
v bunkach.

Pouzivaju sa dva zékladné typy fixacie:

1. fyzikalna (teplom a vysuSenim), pouziva sa hlavne pri nateroch (napr. krvnych)
2. chemickd — posobenim tekutych fixativ (metanol, etanol, formaldehyd a pod.). Niektoré
farbiva maju zéroven aj fixacné U€inky (napr. Lugolov roztok a orcein).

Farbenie prebieha v roztokoch rézneho zlozenia a podl'a afinity ich zlozZiek k jednotlivym
bunkovym Struktiram ich moZno rozdelit’ na orienta¢né (napr. nilska modrd), alebo Specifické
(napr. Giemsovo farbivo na vizualizaciu chromatinu).

Farbiva delime z chemického hl'adiska na:

1. kyslé (plazmatické) — farbia cytoplazmu buniek, napr. eozin, kysly fuchsin, oranz G
2. zasadité (jadrové) — farbia jadro buniek, napr. hematoxylin, metylova zelen, zasadity fuchsin
3. neutrdlne — su soli z farebnej zasady a farebnej kyseliny, napr. eozinat, metylova modra

Naterové preparaty

Na rozpoznanie jednotlivych druhov krviniek je potrebné zhotovit’ technicky bezchybny
krvny nater. Nekvalitné krvné natery vedu Casto k chybnym zéverom alebo k prehliadnutiu
chorobného nalezu. Na zhotovenie nateru sa pouziva kapilarna alebo vendzna krv.

Malé mnozstvo krvi (2 — 3 kvapky) odoberdme ¢loveku pichnutim sterilnou ihlou
obycajne do bruska Stvrtého prsta. Miesto vpichu musi byt’ €isté, suché a dobre prekrvené. Po
vpichu do bruska prsta sa dotkneme malej kvapky krvi jednym koncom podlozného sklicka.
Podlozné sklicko s kvapkou krvi chytime medzi ukazovak a palec l'avej ruky tak, ze kvapka
lezi pri ukazovaku. Druhé skli¢ko, ktorym budeme robit’ nater, polozime pred kvapku krvi
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(nikdy nie do kvapky), nastavime 45° uhol, dotkneme sa kvapky tak, ze sa po dotyku hrany
skli¢ka krv roztiahne po celej diZzke tejto hrany. Drziac skli¢ko medzi palcom a ukazovakom v
tejto polohe zhotovime nater rovhomernym a 'ahkym pohybom smerom k opa¢nému koncu
podlozného sklicka (obr. 2-3).

1. Malu kvapku krvi dame na &isté podlozZné sklo. Druhé
podlozné sklo drZime pod 45 stupfiovym uhlom.

/

2. Hornym podloznym sklom sa dotkneme kvapky
krvi tak, aby sa roztiahla pozdlZ celej hrany.

3. Dotykajuc sa spodného skla zhotovime

jednym fahom naterovy preparat.

Obrazok 2-3. Spravne zhotovenie krvného nateru.
Spravne zhotoveny krvny nater je rovnomerny a Vv poslednej tretine podloZzného sklicka konci

jazyCkami (obr. 2-4).

I
i
\

nespravne

¢ % . spravne

.

Obrazok 2-4. Nespravne a spravne zhotoveny krvny nater.
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Otazky a ulohy:
Uloha 1: Zhotovenie odtlatkového preparatu z povrchu jazyka

Material a pomocky: podlozné a krycie sklicko, metylénova modra (0,005%), Pasteurova
pipeta, filtracny papier

Postup: Na cisté podlozné sklicko urobime odtlackovy preparat z povrchu jazyka, ktory
predtym zdrsnime zubami. Preparat farbime metylénovou modrou a prikryjeme krycim
sklickom. Prebytocné farbivo odsajeme kuskom filtraéného papiera.

Vysledok: Na preparate najdeme vel'ké polygonélne bunky s jadrami zafarbenymi na modro,
ktoré zakreslime do zoSita. VSimneme si pritomnost’ baktérii na preparate.

Nakres:

Uloha 2: Zhotovenie nativneho preparitu nalevnikov

Material a pomocky: nalevniky ziskané zo senného alebo kapustného ndlevu, podlozné a
krycie sklicko, Pasteurova pipeta, filtrany papier, preparac¢na ihla

Postup: Na podlozné sklicko kvapneme mali kvapku kultiry nalevnikov. PriloZime opatrne
krycie sklicko tak, aby sa nevytvorili vzduchové bubliny. Na pozorovanie postaci objektiv 10x
resp. 40x zvacsujlci.

Vysledok: Rychly pohyb nalevnikov zmiernime odsavanim tekutiny z okraja krycieho sklicka
filtraénym papierom. Pozorovany objekt zakreslime.

Nakres:
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Uloha 3: Zhotovenie krvného nateru

Material a pomocky: Cerstvo odobraté krv, podlozné sklicka

Postup: Kvapku cerstvej nezrazenej krvi opatrne nanesieme na okraj podlozného sklicka a
urobime nater. Sklickom prechddzame po podloznom skle len raz, pretoze pri opakovanom
tahu by sme uz hotovy nater pokazili a bunky traumatizovali. Ked’ze krv sa zrdza, musime
pracovat’ rychlo. Natery nechame vysusit’ vol'ne na vzduchu a zafarbime ich.

Vysledok: Na zafarbenych krvnych nateroch mézeme diferencovat jednotlivé krvné elementy.
Spravne zhotoveny krvny nater je rovnhomerny a V posledne;j tretine podlozného sklicka konci
jazyCkami (obr. 2-4).

Uloha 4: Zhotovenie jednoduchého trvalého preparatu

Material a pomécky: kridlo muchy alebo vcely, podlozné a krycie sklicko, kanadsky balzam,
preparacna ihla, noznice, pinzeta, kahan

Postup: Do stredu mierne zahriateho podlozného sklicka ddme kvapku média (kanadsky
balzam), do ktorého pomocou preparacnej ihly vlozime odstrihnuté kridlo muchy alebo vcely
a opatrne prilozime krycie sklicko. Nesmu nam pri tom vzniknit’ vzduchové bubliny. Pouzité
mnozstvo uzavieracicho média mé byt primerane vel'ké, aby sa médium po priloZeni krycieho
sklicka prili§ neroztekalo.

Vysledok: Pozorovany objekt zakreslime pri malom zvicSeni a v§imneme si moznu pritomnost’
vzduchovych bublin.
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3. Struktiira a funkcia biomakromolekil. I1zolacia DNA

Biomakromolekuly a v ramci nich biopolyméry st velké molekuly (100 000 — 1 000 000
Da), ktoré sa prirodzene vyskytuju v zivych organizmoch a zucastiiujii sa na biologickych
procesoch. Biopolyméry su tvorené spajanim mens$ich stavebnych jednotiek — monomérov.
Mozu byt’ tvorené rovnakymi monomérmi — homopolymér alebo réznymi — heteropolymér. St
nimi:

1. Polysacharidy (sacharidy) — napr. $krob, celuloza, glykogén.

Su zlozené z monosacharidov (napr. glukéza) spojenych aich funkcia je zasobna
(energia) a stavebnd (bunkovd stena). Su to polyhydroxyaldehydy alebo
polyhydroxyketony.

2. Proteiny (bielkoviny) — napr. hemoglobin, enzymy.

St zlozené zjedného alebo viacerych polypeptidovych retazcov zlozenych z
aminokyselin a ich funkcia je enzymova katalyza, transport, Struktdra, obrana.

3. Nukleové kyseliny — DNA a RNA.

Su zlozené z: nukleotidov (napr. DNA z dAMP, dGMP, dTMP, dCMP; RNA z UMP,
CMP, AMP, GMP) a ich funkciou je uchovavanie a prenos genetickej informacie.

4. Polyhydroxyalkanoaty @ —  biologicky  odbuaratelné  plasty  produkované

mikroorganizmami.

Lipidy nie st pravymi polymérmi. Su zlozené z glycerolu a mastnych kyselin (tuky, oleje,
vosky, fosfolipidy, steroidy). Ich funkcie sii r6znorodé, napr. zdsobdren energie, sucast’
bunkovych membran, regula¢né molekuly.

Makromolekuly zaujimajii priestorové usporiadanie (konformdciu), ktoré je pre ne
v danych podmienkach energeticky najvyhodnejSie. Su chemicky modifikované (napr.
hydroxyléaciou, karboxylaciou, metylaciou, fosforylaciou, tiolaciou, acetylaciou...), ¢im sa
menia ich fyzikalne aj biologické vlastnosti.

Informacné biomakromolekuly zabezpeCuji prenos genetickej informacie. Sekvencia
nukleotidov v primarnej Struktire DNA a RNA urCuje sekvenciu aminokyselin
V polypeptidovom ret’azci.

Otazky a ulohy:

1. Ktoré biologické molekuly zarad'ujeme medzi biopolyméry?

2. Vymenujte monoméry vsetkych zndmych biomakromolekul.

3. Ktoré biopolyméry patria medzi informac¢né makromolekuly?

4. AtomyC, H, N, O, P a S st zakladné prvky organickych molekul. Ktoré z nich sa vyskytuju
v molekulach DNA, ale nie st bezne pritomné v proteinoch? Ktoré sa naopak vyskytuju
v proteinoch, ale normalne ich v molekuldch DNA nenachadzame?

5. Ako triedime aminokyseliny z fyzikalno-chemického hl'adiska?

6. Charakterizujte Strukturu a-zévitnice a B-skladaného listu.

7. Porovnajte sekundarnu a tercidrnu Struktiru proteinu.
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.
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Objasnite vyznam disulfidovych mostikov v rdmci Struktiry proteinu.
Vysvetlite pojem denaturécia proteinu.

Uved’te najvyznamnejSie funkcie proteinov.

Charakterizujte monosacharidy a disacharidy.

Uved’te priklady polysacharidov a porovnajte ich biologické funkcie.
Porovnajte Strukturu a funkciu triglyceridov a fosfolipidov.

Aky je rozdiel medzi nasytenymi a nenasytenymi tukmi?

Popiste zékladnt stavbu nukleotidu a vysvetlite, aky typ chemickej vizby sa vyskytuje
medzi jednotlivymi nukleotidmi.

Objasnite rozdiel medzi sekunddrnou a terciarnou Struktirou DNA.
Porovnajte Strukturu a funkciu DNA a RNA.
Uved'te jednotlivé typy RNA molekul a ich funkcie.

Urcte sekvenciu dusikatych baz v DNA ret’azci prebiehajucom v smere 5'- 37, ak pozname
sekvenciu komplementarneho retazca 3'-ATGGGCTCCGGAT-5" pre urciti dvojvlaknovu
DNA.

Ktory z uvedenych pomerov sa pre dvojvlaknovia DNA rovna 1?
(A+T)/(G+C)

(A+G)/(C+T)

CIG

(G+T/(A+C)

V tabulke je uvedené % zastipenie jednotlivych organickych baz nukleovych kyselin
izolovanych z buniek rozlicnych druhov. Pre kazdy druh uvedte, o aky typ nukleovej
kyseliny sa jedna, a ¢i je jednovldknova alebo dvojvlaknova.

Druh Adenin Guanin Tymin Cytozin Uracil
l. 21 29 21 29 0

[l. 29 21 29 21 0

1. 21 21 29 29 0

V. 21 29 0 29 21

V. 21 29 0 21 29

Percentualne zastupenie cytozinu v dvojvlaknove; DNA je 17%. Aké je % zastipenie
adeninu v tejto DNA?
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23. I'V\nalyza DNA bakterialneho virusu odhalila, ze obsahuje 33% A, 26% T, 18% G a 23% C.
Co viete povedat’ o danej DNA na zaklade zistenych tidajov?

24. Dvojvlaknova DNA obsahuje 90 adeninov (A) a 110 cytozinov (C). Aky je celkovy pocet
nukleotidov v tejto molekule DNA?

25. DNA v jadre P'udskej somatickej bunky sa skladé priblizne z 6x10° bp. Aku dizku ma tato
DNA, ak kazdy nukleotid zabera priblizne 0,34 nm?

Uloha 1: Izolacia DNA z ovocia

Material a pomocky: kivi (banan), 5 g detergentu alebo mydla, 2 g soli, 100 ml vody, 10 ml
vychladeného absolutneho alkoholu, n6z, Petriho misky, kadi¢ky, odmerny valec, lievik, sklena
ty¢inka, vodny kupel, filtraény papier, gaza, pipeta, Spicky

Postup:
1. Kivi (resp. bandn) olipeme a rozkrojime na Styri Casti. Pokozku (Supku) odstrafiujeme preto,
lebo vécsina buniek v nej nie je Zivych, a teda obsah DNA v nich je maly. Rastlinné bunky (vid’
obrazok) maju na povrchu okrem cytoplazmatickej membrany (modrd) aj bunkovi stenu
(hneda).

2. Casti kivi polozime na Petriho misky, nakrdjame na malé kusky a ¢o najviac roztlac¢ime
(homogenizujeme). Homogenizacia napomaha rozruseniu bunkovych stien (vid’ obrazok).
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3. ZmieSame detergent (mydlo), sol’ a vodu. Sol sa pridava kvoli zachovaniu osmotického tlaku
roztoku. Pomaly mieSame, az kym sa sol’ nerozpusti. Tato zmes je tzv. extrakény pufor.

4. Pripraveny extrakény pufor pridame k roztlacenym kuskom kivi a d’alej homogenizujeme.
Mnozstvo vyizolovanej DNA je vécSie, ak kivi maximalne roztlatime a premieSame s
extrakénym pufrom. Detergent (mydlo) rozptsta bunkové membrany a niektoré proteiny (vid’

obrazok).

& g ®
v ® ¥ e

5. Rozmixované kivi inkubujeme vo vodnom kupeli 15 minut pri teplote 60°C. Inkubacia
napomaha naruSeniu zvySnych buniek a rozkladu niektorych proteinov (zelené) v bunke.
Proteiny su Stiepené aj vlastnymi protedzami, ktoré sa nachadzaju v kivi.

6. Po vybrati kadicky z vodného kupel'a kivi prefiltrujeme cez filtraény papier (prip. banan cez
géazu) do cistej kadicky. Filtraciou odstraitujeme vo vode nerozpustné latky. Vzniknuty filtrat
je zelena tekutina obsahujiica DNA z kivi (v pripade banéanu je filtrat Zltkasty). Filtrat obsahuje
aj sol’ a rdzne iné latky z povodnych buniek, ktoré st rozpustné vo vode..

7. Nakoniec vyzraZame ziporne nabit¢é DNA molekuly z vodného roztoku vychladenym
alkoholom. Pomaly ho nalievame po vnutornom okraji kadi¢ky. Alkohol vytvori priehl'adnu
vrstvu na povrchu zmesi.

Vysledok:Vo vrchnej vrstve alkoholu sa zac¢ne vytvarat' Zelatindzna hmota, ktord obsahuje
DNA. Vyizolovand DNA pochadza z velkého mnoZstva buniek, preto je dobre viditelna
vol'nym okom.
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4. Struktiira bunky

Vsetky zivé organizmy su tvorené jednou alebo viacerymi bunkami. Bunka je zakladna
jednotka Struktary a funkcie zivych organizmov. VSetky bunky vznikaji z uz existujucich
buniek delenim.

Geneticka informécia sa prenaSa z materskej bunky na dcérsku prostrednictvom DNA.
V bunkéch prebicha tok enerie, napr. respirdcia a fotosyntéza. Chemické zloZenie buniek je
podobné.

Vo vyvoji bunkovej tedrie boli niektoré dolezité milniky. V r. 1665 Robert Hooke pri
pozorovani tkaniva korku pouzil pojem bunka. Zlepsenim mikroskopu v r. 1674 pozoroval
a nazval baktérie a prvoky ako animacules Anton van Leeuwenhoek. Jadro rastlinnej bunky
objavil v r. 1831 Robert Brown. Pozorovanie Matthiasa Schleidena (1838), ze vSetky rastliny
st tvorené bunkami, upresnil Theodor Schwann (1839) so zaverom, Ze vSetky Zivé organizmy
st zlozené z buniek. Vyrok Rudolfa Virchowa (1855), Omnis cellula e cellula (kazda bunka
pochadza z inej bunky) sa stava vyznamnym doplnenim bunkovej teorie v 19. storo¢i.

Vyuzitie elektronovej mikroskopie, metod molekulovej bioldgie, bunkového inzinierstva,
regenerativnej mediciny, vyskum kmenovych buniek a v sucastnosti aj CRISPR technologie
(Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats) vyuzivané na upravu DNA
vV bunkach umoznili vyrazne upresnit’ a Specifikovat’ Struktury a ich funkcie v prokaryotickych
a eukaryotickych bunkach.

Otazky a ulohy:

1. Co je podstatou bunkovej tedrie?

2. Uved'te zakladné rozdiely medzi prokaryotickou a eukaryotickou bunkou.
3. Co je nukleoid?

4. Charakterizujte molekularnu $truktiru a funkcie biomembran.

5. Porovnajte rastlinnt a Zivo¢isnu bunku.

6. Vysvetlite povod membranovych organel a uved'te priklady.

7. Popiste Strukturu a funkciu jadra v eukaryotickej bunke.

8. Ktoré molekuly prechadzaju cez jadrové pory?

9. Charakterizujte ribozémy. Cim sa odliSuju prokaryotické a eukaryotické ribozomy?
10. Popiste Struktru a funkciu mitochondrii.

11. Ktoré membranové organely povazujeme za syntetické centrd v bunke?
12. Porovnajte hladké a drsné endoplazmatické retikulum.

13. Ktoré procesy sa uskuto¢ituju v Golgiho komplexe?
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14. Ktoré¢ enzymy sa nachadzaju v lyzozémoch a aké je ich funkcia?
15. Aku funkciu maja peroxizémy v eukaryotickej bunke?
16. Objasnite vyznam cytoskeletu v bunkéch.

17. Porovnajte mikrotubuly, mikrofilamenty a intermediarne filamenty.

Uloha 1: Pozorovanie jadra a jadierka v nativnom preparate

Material a pomécky: cibul’a kuchynska, roztok metylénovej zelene a pyroninu, mikroskopické
potreby

Postup: Z cibule odlipneme jeden duzinaty list a na jeho vnltorna plochu urobime Ziletkou
Styri rezy do Stvorca o hrane 3 mm. Z takto vymedzenej plochy stiahneme pinzetou Stvorcek
priesvitnej jednovrstvovej epidermis, dame na podlozné sklicko, priddme roztok metylénovej
zelene a pyroninu a pripravime nativny preparat, ktory pozorujeme postupne malym a vel’kym
zvacSenim.

Vysledok: Jadro sa farbi metylénovou zeletiou do modra — dokaz DNA, a jadierko sa farbi do
ruzova pyroninom — dokaz RNA.

Nakres:

Uloha 2: Vitalne sfarbenie mitochondrii a cirkulacia cytoplazmy

Material a pomocky: cibul’a kuchynska (prip. ¢ervena cibul’a), roztok Janusovej zelene (1 : 10
000 vo vode), voda, mikroskopické potreby

Postup: Z vnutornej strany cibule stiahneme pinzetou epidermis, vyrezeme z nej kasok 5 x 5
mm a ponorime do kvapky farbiva na podloznom sklicku. Farbime 15 az 20 minut. Vzorku
pletiva prenesieme do kvapky vody na druhom podloznom skli¢ku a pri malom zvac¢Seni
najdeme miesto s neporusenymi bunkami. DalSou alternativou je pozorovanie vonkajsej
epidermis Cervenej cibule v kvapke vody. Bunky pozorujeme pri 400-nasobnom a 1000-
nasobnom zvicseni.

Vysledok: V bunke vidime slabo zelené sfarbené vel'mi drobné telieska ovalneho tvaru —
mitochondrie. Obycajne sa pohybuju, pretoze su unasané cirkulujucou cytoplazmou.
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Nakres:

Uloha 3: Pozorovanie chloroplastov v bunkich listku machu plonika
stenceného alebo vodomorca hustého (Egeria densa)

Material a pomécky: mach, mikroskopické potreby

Postup: Z listku machu zhotovime nativny preparat. Na podlozné sklicko ddme kvapku vody,
do nej vlozime maly kasok zeleno sfarbeného listka a prikryjeme krycim sklickom. Zhotoveny
preparat pozorujeme najprv pri malom zvicseni. Vidime, Ze plocha pozorovanej Casti listka je
rozdelena na malé policka — jednotlivé bunky. Cely listok je tvoreny iba jednou vrstvou buniek.
Jednotlivé bunky vsSak nemaji po celej ploche listka rovnaky tvar. Pri okrajoch listka
a vV miestach hlavného nervu st bunky pretiahnutého tvaru, kym v ostatnej Casti listka st bunky
mensie a maju obvykle polygonélny tvar. Pri vel'kom zvac¢Seni (400-nasobnom) moZeme uz
detailnejSie pozorovat jednotlivé bunky. Najdeme v nich zelené plastidy, chloroplasty.
Vsimajme si pocet chloroplastov v jednotlivych bunkach, ich rozlozenie a tvar. Chloroplasty tu
maju najcastejSie polygondlny v rohoch zaokruhleny tvar. Pritomné byvaji aj chloroplasty
pretiahnutého, v strede viac alebo menej zaSkrteného tvaru — to su chloroplasty v ro6znych
Stadiach delenia. V poskodenych bunkach obvykle na okraji rezu mézu byt pritomné aj
chloroplasty okrihleho tvaru snaznakmi ich scvrknutia. Pri starostlivejSom pozorovani
mozeme v nich postrehnit’ drobné Skroboveé zrnkd, ktoré sa v chloroplastoch nepoSkodenych
buniek takmer nevyskytuju. Zaokruhl'ovanie a scvrknutie chloroplastov ako aj pritomnost
Skrobovych zfn st Casto ndznakom malého poskodenia buniek.

Vysledok: Tvary chloroplastov v jednotlivych bunkach zakreslime.

Nakres:
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Uloha 4: Pozorovanie kryStilov §tavelanu vapenatého v bunkich Supin
cibule

Material a pomocky: sucha Supka cibule, glycerol, alkohol, mikroskopické potreby

Postup: Objekt pripravime na pozorovanie niekol'ko dni vopred. Suchi Supku cibule
nastrihame na malé Stvorc¢eky o hrane 3 —4 mm a vlozime ich na 3 — 5 dni do glycerol-alkoholu,
ktory zmieSame v pomere 1 : 1. V tejto zmesi mdzeme ponechat’ Stvorcéeky cibule aj na dlhsi
¢as. Tato zmes vypudi z buniek vzduchové bubliny neziaduce pri mikroskopickom pozorovani
a okrem toho predstavuje pre tento objekt aj konzervac¢nt latku. Preparat si zhotovime tak, ze
vyberieme jeden Stvoréek cibule z glycerol-alkoholu a vloZzime ho do kvapky ¢istého glycerolu
na podlozné sklicko, objekt prikryjeme krycim sklickom.

Vysledok: Pri mikroskopickom pozorovani prepardtu mézeme vidiet’ v jednotlivych bunkach
krystaly tetragonalneho Stavelanu vapenatého Ca(COO)..3H20. Krystaly st roznej velkosti
a mozu mat tvar dlhych, prizmatickych, tetragondlnych krystalov alebo do kriza spojenych
zrastlic.

Nakres:

Uloha 5: Leukoplasty v pokoZkovych bunkach listov tradeskancie

Material a pomocky: listy tradeskancie, glycerol, filtra¢ny papier, mikroskopické potreby
Postup: List tradeskancie na spodnej strane zlahka narezeme Ziletkou v dizke asi 4 — 5 mm.
Pinzetou zachytime narezant Cast’ pokozky a pomaly ju natiahneme. Na maly kasok pokozky
kvapneme kvapku glycerolu a pripravime nativny preparat. Zhotoveny preparat pozorujeme
najprv pri malom zvacSeni. PokoZku listu tvoria nepravidelné 5 — 6 uholnikové bunky, ktoré
tesne ksebe priliehaju. Medzi nimi sa nachadzaju v urCitych vzdialenostiach dvojice
prieduchovych buniek. Kazdé dvojica prieduchovych buniek je obklopena 4 menSimi bunkami
odliSného tvaru. Dvojice prieduchovych buniek vytvaraju spolu so 4 prilahlymi bunkami tzv.
prieduchovy aparat.

Vysledok: Pozorovanim preparatu pri viacSom zviacSeni (400-nasobne) mozno vidiet
V pokozkovych bunkach, hlavne vSak v bunkach okolo prieduchu, bezfarebné gul'ocky
usporiadané do kruhu, ktoré predstavuju leukoplasty pokozkovych buniek. Uprostred tohto
venceka leukoplastov sa nachddza jadro bunky, ktoré v neofarbenom preparate nie je dobre
viditeI'né, ale jeho polohu v bunke naznacuji do kruhu usporiadané leukoplasty.

Nakres:
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Uloha 6: Pozorovanie §krobovych zin v bunkich hluzy zemiaku

Material a pomoécky: zemiak (Solanum tuberosum), voda, Lugolov roztok, Petriho misky,
ziletka, pinzeta, skalpel, mikroskopické potreby

Postup: Zhotovime nativny preparat z vel'mi tenkého rezu duziny zemiaku (prip. iba skalpelom
zoskrabanej Casti duziny rozkrojeného zemiaku) a kvapky vody. Pozorujeme velké skrobové
zrna, ktoré nasledne dokazeme Lugolovym roztokom pomocou presakovacej techniky.
Skrobové zrna sa farbia modro az fialovo. Pozorujeme pri vietkych zvadseniach vratane
imerzného objektivu.

Vysledok: VSimneme si typicku vrstevnatu Struktaru Skrobovych zfn a pozorované bunky
zakreslime.

Nakres:

Uloha 7: Pozorovanie buniek a ich jadier v krvnom natere

Material a pomocky: trvaly preparat krvného nateru, mikroskopické potreby
Postup: Pri 400-nasobnom zvéc¢Seni najdeme jednotlivé typy buniek spésobom znazornenym
na obr. 4-3.

Obrazok 4-3. Schéma prezerania a hodnotenia spravne pripraveného krvného nateru.

Vysledok: Pri pouziti imerzného objektivu zakreslime pozorované bunky a ich jadra (obr. 4-4).
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Obrazok 4-4. Krvny nater.

Nakres:
Neutrofilny granulocyt
VvV Vv
Yo
) ¥

Eozinofilny granulocyt
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Trombocyty
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5. Fyzioldgia bunky

Fyziologia bunky predstavuje komplexné Studium funkcii, procesov a interakcii, ktoré sa
odohrévaju v ramci bunky. VyuZziva sa pri tom interdisciplindrne prepojenie poznatkov z
biochémie, molekulovej biologie, biofyziky a bunkovej bioldgie. K hlavnym aspektom
fyziologie bunky patria:

- Bunkové prostredie a homeostaza, kde dolezita ulohu zohrava cytoplazmaticka membrana

a mechanizmy na udrzanie stabilného vnatorného prostredia.
- Transportné mechanizmy umoznujuce alebo sprostredkujice pasivny, aktivny
a vezikularny transport.

- Bunkova signalizacia prostrednictvom signalnych drah, receptorov ako aj odpoved’ bunky.

- Bunkovy cyklus a delenie.

- Expresia a proteosyntéza.

- Bunkova smrt’ (apoptdza, nekrdza, nekroptdza, pyroptodza, ferroptdza, autofagia). Patria
sem aj menej zname, Specifické pripady ako anoikis (apoptdza spdsobend stratou kontaktu
bunky s extracelularnou matrix), entéza (vnatorné pohltenie jednej bunky druhou, ¢asté
pri rakovinovych bunkéch) a mitoticka katastrofa (naruSenie mitézy a smrt’ v dosledku
chyby delenia).

- Specifické funkcie buniek (napr. nervovych, svalovych, imunitnych...).

hypertonicky roztok 1zotonicky roztok hypotonicky roztol
HpO HyO
Avoiiina N 3
bunka
\;-
JJ l.

Obrizok 5-1. Zivo¢isna bunka v hypertonickom, izotonickom a hypotonickom roztoku.

rasthima
bunka

wvaltuola

hypertonicky roztok izotonicky roztok hypotonicky roztolc

Obrazok 5-2. Rastlinna bunka v hypertonickom, izotonickom a hypotonickom roztoku
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Otazky a ulohy:

Uloha 1: Prirad’te o&islované vyrazy k nasledujiicim popisom:

1. symport 7. fagocytoza 13. plazmaléma

2. diftizia 8. antiport 14. zmrsti sa

3. plazmolyza 9. hypotonické 15. praska

4. osmdza 10. bunkova stena 16. plazmoptyza

5. pinocytoza 11. plazmatickd membrana 17. izotonické

6. sekundarny aktivny 12. receptormi sprostredkovana  18. sprostredkovana difuzia
transport endocytoza 19. konstitutivna pinocytoza

..... a) Spontanny transport latok z miesta vysSej koncentrdcie na miesto s nizSou
koncentraciou.

..... b) Prijem pevnych latok bunkou.

..... c) Prenos jedného ligandu méze byt spojeny s prenosom iného ligandu tym istym
smerom.

..... d) Prostredie, ktoré ma rovnakt osmotickl hodnotu ako bunka.

..... e) Co sa stane so Zivo&isnou bunkou v hypertonickom roztoku?

..... f) Ktora Struktura bunkovych povrchov rozhoduje o prijati alebo neprijati latok do
bunky?

..... g) Pri umiestneni rastlinnej bunky do hypertonického prostredia bunka straca vodu,
zmensuje svoj objem.

..... h) Ktor4 bunkova Struktura tvori osmotickl bariéru bunky?

..... 1) Ak je ZivociSna bunka umiestnend v hypotonickom prostredi, voda pradi smerom
do bunky a ta nasledne zvicsSuje svoj objem.

..... j) Pohyb vody z miesta jej niz$ej koncentracie na miesto jej vyssej koncentracie
Vv prostredi oddelenom polopriepustnou membranou.

..... k) Pasivny transport molekal prostrednictvom membranovych kanalov
a prenasacovych proteinov.

..... 1) Proces nepretrzitého prijimania latok bunkou.
m) Aktivny transport molekul v mechurikoch obalenych klatrinom.

Uloha 2: Zmena tvaru &ervenych krviniek v hypertonickom prostredi

Material a pomocky: cerstva krv, 1,5% roztok NaCl (hypertonicky roztok), 0,9% roztok NacCl
— fyziologicky roztok, pipety, skimavky

Postup: Do dvoch skumaviek dame po 0,2 ml krvi apriddme do prvej znich 2 ml
fyziologického roztoku a do druhej skiimavky 2 ml 1,5% NaCl. PremieSame a zhotovime
Z oboch nativny preparat. Pozorujeme pri 400-nasobnom zvicseni.

Vysledok: Vo fyziologickom roztoku, ktory je pre krvinky izotonicky, maju bunky rovnaky
tvar ako v krvi. Kym krvinky si vo fyziologickom roztoku zachovavaju svoj povodny tvar,
krvinky v roztoku s vyssou koncentraciou NaCl sa zagul'acuju, zvrastuju, nadobudaju jezovity
tvar. Zakreslime normdlne a zmenené erytrocyty.

Nakres:

Bunka v izotonickom prostredi: Bunka v hypertonickom prostredi:
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Uloha 3: Rozpad plazmatickej membrany erytrocytov

Material a pomocky: Cerstva krv, 1,5% roztok NaCl, 0,9% roztok NaCl — fyziologicky roztok,
pipety, skimavky

Postup:

Ku kvapke fyziologického roztoku na podloznom sklicku priddme ihlou malé mnozstvo krvi
(do ruzového zafarbenia), premieSame a prikryjeme krycim sklickom. Pozorujeme postupne
malym a vel’kym zvéacSenim jednotlivé plavajice erytrocyty. Bez zdvihnutia tubusu priddme
k hrane krycicho sklicka kvapku roztoku Septonexu, prienik roztoku pod krycim skli¢kom
urychlime odsavanim pomocou filtra¢ného papiera na naprotivnej hrane. Najdeme hranicu, na
ktorej prebicha rozpad erytrocytov. Vyberieme si jeden doposial nenaruSeny erytrocyt
a pozorujeme ho az do jeho rozpadu. Pozorovanie opakujeme a vysledok zakreslime do
protokolu.

Vysledok:

Septonex je latka s povahou kvartérnej amoniovej soli s velkym uc¢inkom na povrchové napitie
kvapalin. V jeho pritomnosti strdca bimolekularny film fosfolipidov cytoplazmatickej
membrany stabilitu a rozpada sa na gul'até micely. Erytrocyty st na posobenie podobnych latok
zvlast citlivé. Rozpadaji sa aich obsah vratane rozpusteného hemoglobinu sa vylieva do
prostredia (chemicka hemolyza). Pri spravnom zacloneni vidime na mieste erytrocytu uréity
Cas eSte jeho bezfarebny tiett zo zvySkov bunkovych Struktir, hlavne cytoskeletu (podobny
rozpad erytrocytov mozeme pozorovat’ aj po ich prevedeni do hypotonického roztoku. V tomto
pripade je vSak pri¢inou nasdvanie vody z osmotickych dovodov — osmoticka hemolyza.
Plazmaticka membrana nie je narusena, ale praska mechanicky). Pozorovania zakreslime.
Nakres:

Uloha 4: Transport farbiva do Zivych buniek

Material a pomocky: kuchynska cibula, 0,2% roztok neutrdlnej Cervene, hodinové sklicko,
miska, pinzeta, ziletka, ihly

Postup: Z cibule odlipneme jeden duZinaty list a na jeho vnltornti plochu urobime Ziletkou
Styri rezy do Stvorca o hrane 3 mm. Z takto vymedzenej plochy stiahneme pinzetou Stvorcek
priesvitnej jednovrstvovej epidermis a ponorime ho na 15 mintt do roztoku neutralnej ¢ervene
na sklicku tak, aby nepldval na hladine. Potom epidermis oplachneme v ¢istej vode, pripravime
nativny preparat a pozorujeme postupne malym a velkym zvicSenim.

Vysledok: Epidermis je zloZend z typicky rastlinnych buniek s vyraznou bunkovou stenou,
tenkou néstennou vrstvou cytoplazmy a zvycajne s dobre viditelnym jadrom a velkou
centralnou vakuolou. V Zivych bunkach je obsah vakuol sfarbeny na ¢erveno, plazma a jadro
nie si zafarbené. V mftvych bunkéch st vSetky Struktary slabo sfarbené. Neutralna Cerven je
netoxické farbivo. Tento typ farbenia nazyvame vitalne alebo intravitdlne farbenie. V naSom
pripade prenika cytoplazmatickou membranou do cytoplazmy, odkial je aktivne transportované
do vakuoly, kde sa hromadi. Neutralna Cerven je farebny indikator, ktory je nad pH = 7,4 —
medovozlty, pod pH = 7,0 — malinovo Cerveny.
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Nakres:

Uloha 5: Priebeh plazmolyzy a deplazmolyzy

Plazmolyza Deplazmolyza
(hypertonické prostedie) (hypotonické prostredie)

Obrazok 5-3. Priebeh plazmolyzy a deplazmolyzy

Material a pomécky: vonkajsia epidermis zo suknice ¢ervenej cibule, 1M roztok sachardzy,
mikroskopické potreby

Postup: Do kvapky sachardzy vlozime epidermis cibule a nativny preparat pozorujeme najprv
pri malom a potom pri vi¢Som zvacseni.

Vysledok: Vplyvom hypertonického prostredia nastdva plazmolyza buniek. Plazmolyza je
zmenSenie objemu protoplastu exoosmoézou vody zbunky Vv hypertonickom prostredi.
Morfologicky sa prejavuje odchlipenim cytoplazmy od bunkovej steny. Pri vd¢Som zvicSeni
zakreslime jednu plazmolyzovani bunku a jednu neplazmolyzovani bunku. Cez preparat
presajeme destilovan(l vodu, nastava deplazmolyza: cytoplazma sa vrati do svojej povodnej
polohy a plazmatickda membrana opét’ prilnie k bunkovej stene.

Nikres:

Rastlinna bunka v hypertonickom prostredi:

Rastlinna bunka v hypotonickom prostredi:
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Uloha 6: Traubeho mechurik

2 mintty 5 minat
Obrazok 5-4. Tvar Traubeho mechurika po dvoch a piatich minuatach.

Material a pomoécky: skumavka, stojan, pinzeta, 2% vodny roztok CuSOgs, krystaliky
ferokyanidu draselného.

Postup: Skumavku naplnime asi do polovice roztokom CuSOj4 a pinzetou do nej vhodime
nezvetrany kiisok ferokyanidu draselného. Skiimavku vlozime do stojanu a pozorujeme.
Vysledok: Na povrchu krys$talu vznika ¢ervenohneda blanka v tvare mechurika, ktory zvacsuje
svoj objem — rastie. Zakreslime tvar mechurika po 2, 5 a 10 minttach. Krystal ferokyanidu sa
rozpusta a reakciou siénmi Cu tvori semipermeabilni membranu ferokyanidu mednatého,
ktory ma tvar mechurika.

2CuSO4 + Ka[Fe(CN)s] — Cuz[Fe(CN)e] + 2K2SO4

Koncentrovany roztok vo vnltri mechurika nasdva osmoticky vodu zroztoku CuSO4
endoosmoézou, tym sa zvacSuje objem mechurika, az nakoniec praskne. Otvorom sa vyleje
z mechtrika roztok ferokyanidu draselného, ktory pri styku s CuSO4 okamzite reaguje, vytvori
sa novd membrana, ktorou sa otvor uzavrie a endoosmdza vody sa obnovi. Rast celého utvaru
sa javi ako naskakovanie malych mechurikov. Traubeho mechurik je chemickym modelom
osmozy. Mechuriky vznikajl, rasti, menia tvar a vykazuju pohyb z fyzikalno-chemickych
pric¢in: chemickou reakciou typu substitucie vzniknuté molekuly ferokyanidu mednatého sa
v urcitej zmesi automaticky organizuju do plosnych vrstiev a formuji semipermeabilnt
membranu mechurika. Tato prepusta iba vodu, tym vznikd osmotickd ststava: vo vnutri
mechuarika je hypertonicky roztok, ktory endoosmoézou zvicSuje objem a Vv jeho okoli je
hypotonicky roztok. Interakciou dvoch jednoducho organizovanych sustav (roztokov
anorganickych latok) vznika automaticky sustava vysSieho stupiia komplexnosti s novymi
Struktdrami a vlastnost’ami.
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6. Chromozomova podstata dedi¢nosti. Karyotyp cloveka

Chromozom je funkcény a Strukturny nositel’ genetickej informacie eukaryotickej bunky,
ktory vznika kondenzaciou chromatinu a zohrava kI'a¢ovu tlohu v dedi¢nosti, expresii génov a
spravnom priebehu bunkového delenia. Chromatin je komplexom DNA a proteinov (histonove,
nehistonoveé). Na chromozdéme popisujeme rozne Strukturne Casti, ako centroméra, teloméry,
rameno ale aj chromatidy po replikacii. Podl'a polohy centroméry delime chromozémy do 4
skupin.

Karyotyp je usporiadany stibor vSetkych chromozémov bunky jedinca podl'a velkosti, tvaru
a druhu v jadre somatickej bunky v metafaze mitézy, zoradenych do homologickych parov.
Predstavuje cytogeneticky obraz genému organizmu a je zakladnym nastrojom na S$tidium
chromozoémovych abnormalit. Karyotyp sa zobrazuje ako karyogram — ¢o je usporiadanie
chromozoémov do parov (1-22 + XX/XY).

) ; p-rameno
satelit  sekundarna /
+ konstrikcia
centromery ‘/
/\ centromery

@ & S £

g-rameno—
|

a h c Y
Obrazok 6-1. Typy chromozéomov: a) telocentricky, b) akrocentricky, ¢) submetacentricky,
d) metacentricky.
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Obrazok 6-2. Normalny karyotyp muza (46, XY, konvencnd metoda, farbenie Giemsovym
farbivom).
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Tabulka 6-1. Triedenie 'udskych chromozémov.

Skupina Autozomy | Gonozémy Charakteristika Pocet chromozémov
chromozomov muz zena
A 1-3 - vel'ké priblizne 6 6
metacentrické
B 4-5 - vel'ké submetacentrické 4 4
6-12 X stredne vel'ké 15 16
submetacentrické
13-15 - stredne vel'ké akrocentrické 6 6
E 16-18 - malé metacentrické resp. 6 6
submetacentrické
F 19-20 - najmensie metacentrické 4 4
G 2122 Y najmensSie akrocentrické 5 4
Spolu 44 46 46
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Obrazok 6-3. G-pruzkovacia metdda — karyotyp muza (46,XY)
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Obrazok 6-4. Parizska nomenklatara: idiogram l'udskych chromozémov — schéma G-pruhov
na l'udskych chromozémoch.

Otazky a ulohy
1. Popiste molekulovu stavbu chromozdémov, ich morfologiu a vysvetlite, preCo ich moézeme

pozorovat’ v priebehu mitdzy a meiozy.

Do tabulky zakreslite jednotlivé typy chromozémov v metafdze a anafaze. PopiSte
morfologické rozdiely.

typ chromozémov Mmetafaza anafaza
metacentricky

submetacentricky

akrocentricky

telocentricky

3. Preco je centroméra nevyhnutnou sucast’ou Struktiry chromozénu?
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6. Chromozomova podstata dedicnosti. Karyotyp c¢loveka

Uloha 1: Hodnotenie Pudskych chromozémov v mikroskope

Material: trvaly preparat zhotoveny z lymfocytov periférnej krvi po kratkodobej kultivacii in
vitro a farbeni konven¢nou metédou

Postup: Na preparate, ktory sme pripravili z periférnych lymfocytov ¢loveka po kratkodobej
kultivacii a zafarbili konven¢nou metédou, vyhl'adajte pri malom zvicseni (100-ndsobnom
a potom 400-nasobnom) mitdzu s dobre rozprestretymi chromozémami.

Hodnotenie: Chromozémovi analyzu robime pri 1000-nasobnom zvéac¢seni. Na hodnotenie st
vhodné iba dobré mitozy, v ktorych su jednotlivé chromozomy rozprestreté a neprekryvaju sa.
Vhodntl mitézu zakreslime schématicky do protokolu, uréime celkovy pocet chromozémov
a ur¢ime chromozomové pohlavie jedinca.

Nakres:

Uloha 2: Stanovenie chromozémového pohlavia jedinca

Material: mikrofotografia l'udskych chromozémov v metafdze (konvenéné farbenie)
Postup:

a) Na mikrofotografii l'udskych chromozomov (konvencné farbenie) spocitajte chromozomy.
b) Stanovte chromozdémové pohlavie jedinca.
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Obrazok 6-5. Mikrofotografia l'udskych chromozémov v metafaze (konvenéné farbenie)

Stanovenie chromozdémového pohlavia jedinca:
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6. Chromozomova podstata dedicnosti. Karyotyp cloveka

Uloha 3: Zostavenie normalneho Kkaryotypu ¢&loveka z konvenéne
zafarbenych chromozomov a G-pruzkovanych chromozémov

Material a pomécky: mikrofotografia c-metafizy mitézy Tudskych lymfocytov po
kratkodobej kultivacii, noznice, lepidlo

Postup: Na mikrofotografii l'udskych chromozémov v c-metafaze najprv spocitajte
chromozomy. Potom vystrihnite jednotlivé chromozomy, zorad’te vystrihnuté chromozémy do
homologickych parovpodl'a polohy centroméry, podla velkosti od najviésieho po najmensi
a do skupin A — G. Presné zoradenie chromozémov do homologickych parov a od 1 po 22 v
karyotype urobte na zaklade hodnotenia ich prizkovania. Po kontrole asistentom nalepte
chromozomy do protokolu. Stanovte chromozémové pohlavie jedinca s danym karyotypom.
Vysledok:
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7. Bunkovy cyklus - replikacia DNA

/. Bunkovy cyklus - replikacia DNA

Replikacia DNA je presny, kontrolovany a komplexny proces kopirovania genetickej
informacie. Replikacia je semikonzervativna, presnd a riadena, prebieha prostrednictvom
enzymov a proteinov v S-faze bunkového cyklu. Ma 3 fazy: iniciacnu, elongac¢nu a terminacnu.

V iniciacnej faze sa replikacia zaCina v mieste replikaéného zaciatku (u prokaryotov je
jeden — oriC). U cukaryot vytvara mnozstvo zaciatkov — replikénov. Rozvinutie dvojzavitnice
a vytvorenie replikacnej vidlice zabezpecuje helikdza a otvoreni DNA stabilizuji SSB
proteiny. Topoizomerazy (u prokaryot gyraza) znzuju napitie pred replikacnou vidlicou.

Elongacna faza zacina syntézou kratkeho RNA priméru primazou, ktory je zaciatkom pre
aktivitu DNA polymerazy, ktora pripaja nukleotidy v smere 5° — 3'. Vodiaci retazec sa
syntetizuje kontinualne, zaostavajuci retazec diskuntinualne cez Okazakiho framenty. Na
procese sa zucastiiuje viac typov DNA polymeraz. DNA polymeraza I (u prokaryot) alebo
RNaza H a DNA polymeraza & (u eukaryot) odstrani RNA priméry a nahradi ich DNA.
Okazakiho fragmenty su spajené DNA ligazou.

Faza termindcie nastdva pri stretnuti replikacnych vidlic alebo pri terminacnych
sekvenciach. V eukaryotickych bunkach st to teloméry.

Otazky a ulohy:

1. Popiste jednotlivé fazy bunkového cyklu.

2. Akymizmenami prechadza geneticky material jadra v priebehu jednotlivych faz bunkového
cyklu a jednotlivych $tadii mitozy?

3. Ako prebieha replikacia DNA a delenie bakterialnych buniek?

4. 'V ¢om sa lisi replikacia chromozémovej DNA v eukaryotickych bunkach od replikacie
DNA v prokaryotickych bunkach?

5. Vymenujte enzymy, ktoré sa zicastiuju replikacie. Akt maja funkciu?
6. Ako je replikované veduce vldkno DNA duplexu?

7. Ako je replikované zaostavajice vlakno DNA?

8. Popiste semikonzervativny model replikdcie DNA.

9. Vysvetlite, ¢o oznacuju a aku funkciu maja (a) Okazakiho fragmenty, (b) DNA ligaza a (C)
RNA primér pri replikacii DNA.
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7. Bunkovy cyklus - replikacia DNA

10.

11.

12.

13.

14.

Co znamend (a) jednosmernd a obojsmerna replikicia DNA a (b) kontinualna a
diskontinualna syntéza DNA?

Pozrite si schému replikacnej vidlice:
a) A oznacuje retazec DNA, ktory je

b) B 0znacuje retazec DNA, ktory je
¢) novosyntetizované vlakno v DNA oznacené ako C je
d) ¢ierne obdizniky oznadené ako D a E st

-
LITTTITTL,

.,

5

Preco je dolezité, aby sa chromozoémy zdvojili z jednochromatidovych na dvojchromatidové
pred mitézou?

Diploidny organizmus obsahuje vo svojej DNA 4,5 x 108 bazovych parov (bp). Celd DNA
je zreplikovana v priebehu 3 minut. Predpokladajme, Ze rychlost’ replikacie je 10* bp za
minitu. Kol'ko replikénov (replikaénych miest, replikacnych bublin) je pritomnych
Vv gendme daného organizmu?

Rychlost’ replikacie DNA v kazdej replikacnej vidlici I'udskej bunky (jednym smerom) je
priblizne 100 nukleotidov za sekundu. Aky je minimalny pocet replikaénych miest
Vv l'udskej bunke, ak cela l'udskd DNA musi byt zreplikovana za 24 hodin? Cudska bunka
obsahuje dve kopie celého gendmu, jednu zdedent po matke, druhi po otcovi; kazda
obsahuje 3x10° nukleotidovych parov.
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7. Bunkovy cyklus - replikacia DNA

15. Predpokladajme, Ze v Escherichia coli prebieha syntéza DNA rychlost'ou 100 000 bazovych
parov (bp) za minttu a replikacia jej chromozému trva 40 minut.
a) Kol'’ko parov baz je pritomnych v celom chromozome E. coli?
b) Aka je celkova dizka DNA chromozému E. coli, ak kazdy nukleotid v retazci DNA ma
dizku 0,34 nm?

16. Ako dlho bude trvat’ E. coli zreplikovanie celého genému (4,2 X 108 bp) za predpokladu, ze
v kazdej replikacnej vidlici je rychlost’ replikacie 1000 bazovych parov za sekundu?

17. Ako dlho bude trvat replikacia l'udského metacentrického chromozdému, ktory obsahuje 15
x 10% kb, ak replikécia prebieha obojsmerne z jedného zaciatku replikdcie v centromére a
rychlost’ replikacie v jednej replikacnej vidlici je 3000 bp za minitu? A ak replikacia
prebieha obojsmerne z 1000 zaciatkov replikacie?

18. Cely geném ovocnej musky Drozofily melanogaster obsahuje 1,65 x 108 bp. Replikacia v
kazdej replikacnej vidlici prebieha rychlostou 30 bp/s. Vypocitajte minimum casu
potrebného na replikaciu celého jej genému, ak replikécia zacina:

a) z jedného replika¢ného zaciatku a ide oboma smermi,

b) z 2000 replika¢nych zaciatkov a je obojsmerna.

V skorych stadiach embryogenézy replikacia prebehne za S minut. Aky je minimalny pocet
zaciatkov replikacie potrebny pri tejto rychlosti replikacie?
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8. Bunkovy cyklus — mitoza

8. Bunkovy cyklus — mitoza

Prebieha kontinudlne v interfaze somatickych buniek. Mitoza sa deli na 5 faz, v ktorych
zékladné prebiehajice procesy mozno popisat’ takto:

V profaze dochadza ku kondenzacii chromatinu, zaniku jadierka. Centrozomy sa presuvaju
na poly bunky a formuje sa mitotické vretienko. Chromozémy sa prestivaji do ekvatorialnej
roviny. V prometafize sa rozpadava jadrovda membrana a mikrotubuly sa pripajaji na
kinetochdry. V metafaze tvoria chromozémy metafazovu platnicku, st v ekvatorialnej rovine.
Dochadza k overovaniu pripojenia chromozomov na deliace vretienko. V anafize sa
Vv centromére oddel’'uju sesterské chromatidy a prestivaju sa skracovanim mikrotubulov k pdlom
bunky. V telofaze sa formuju jadrové obaly a chromozémy dekondenzuji, dochadza k obnove
jadierka.

Pocas anafazy alebo aj telofazy zacina delenie cytoplazmy. V zivocisnych bunkach
prebieha prostrednictvom kontraktilného prstenca a Vv rastlinnych bunkach prostrednictvom
bunkovej platnicky.

Mitdza je regulovany proces, kde najvyznamnejsimi bodmi st G2/M — kontrola poskodenia
DNA avelkosti bunky aVv metafaze — kontrola pripojenia chromozomov, ako aj Gi/S —
kontrolny uzol pre replikaciu. Kontrolnych procesov sa zicastituju cykliny, cyklin-dependentné
kinazy a APC/C (anaphase-promoting complex) — sptsta¢ anafazy.

Otazky a ulohy:

1. Popiste procesy, ktoré prebiehaju v jednotlivych Stadiach mitozy.

2. Popiste jednotlivé ¢asti mitotického aparatu. V ktorej faze bunkového cyklu sa vytvara,
Z akého materidlu a akym sposobom?

3. Aky je rozdiel medzi cytokinézou zZivocisnej a rastlinnej bunky?
4. Akymi zmenami prechadza geneticky materidl jadra v priebehu jednotlivych $tadii mitdzy?

5. Popiste vSetky kontrolné uzly v priebehu bunkového cyklu.

Uloha 1: Pozorovanie jednotlivych $tadii mitézy na roztlakovom preparate
zo Spicky korienka cibule.

Material a pomdcky: nakli¢ena cibula (Allium cepa) s korienkami dlhymi cca 5 mm, fixa¢ny
roztok, macera¢ny roztok, destilovana voda, acetoorcein, hodinové sklicko, podlozné a krycie
sklo, pinzeta, Stvoreky bunicitej vaty.

Postup: Odrezeme $pi¢ku korienka cibule o dizke 3 — 5 mm. Fixujeme 10 minut vo fixaénom
roztoku, potom prenesieme korienky do maceracného roztoku na d’alSich 10 minut. Korienky
oplachneme vo vode a farbime 15 mintt acetoorceinom. Korienok prenesieme na podlozné
sklo, prikryjeme krycim sklickom, na ktoré zatla¢ime palcom cez §tvorcek buniCitej vaty tak,
aby sa bunky korefiového pletiva rozprestreli do plochy.

Vysledok: Bunky cibule su vhodnym objektom na pozorovanie mitotického delenia jadra,
pretoze st vel'ké. Chromozomy su takisto vel'ké a dobre rozlisitelné v mikroskope (2n = 16).
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8. Bunkovy cyklus — mitoza

Roztlakovy preparat prezrieme najprv pri malom zvacseni (100 x) a jednotlivé fazy mitozy (obr.
8-1, obr. 8-2) zakreslime pri 400-nasobnom zvacéseni.
Nakres:

Interfaza Profaza Metafaza

Anaféza Telofaza

| 1=Interfaza

vy 2= Profaza
/3= Metafaza
4= Anafaza

5 = Telofaza

g

Obriazok 8-1. Jednotlivé fazy mitdzy v bunkach Spicky korienka cibule.
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8. Bunkovy cyklus — mitoza

interfaza  profaza  prometafiza metafaza anafaza  telofaza

Obrazok 8-2. Jednotlivé §tadid mitozy.

Uloha 2: Pozorovanie Pudskych chromozémov v §tadiu metafazy.

Material a pomdcky: trvaly preparat periférnych lymfocytov ¢loveka po kultivacii in vitro,
mikroskopické pomdcky.

Postup: Prezrieme preparat pri 100-nasobnom zvicSeni, vyhladdme tzv. c—metafdzy
a zakreslime zostavu 46 metafazovych chromozémov pri 1000-nasobnom zvacseni.

Nakres:

Uloha 3: Stanovenie mitotického indexu zo 100 hodnotenych buniek
periférnych lymfocytov ¢loveka po kultivacii in vitro.

Material a pomocky: trvaly preparat periférnych lymfocytov ¢loveka po kultivacii in vitro,
mikroskopické pomdcky.

Postup: V tabul’ke zaznamename pocet buniek v mitdéze zo 100 analyzovanych a vypocitame
mitoticky index.

Pocet buniek v mitéze |Pocet hodnotenych buniek | MI =N mit/ Nt
(N mit) (Nt)

MI = mitoticky index; N mit = pocet buniek v mitéze; Nt = pocet hodnotenych buniek
Uloha 4: Pozorovanie jednotlivych §tadii mitézy v kostnej dreni mysi
a potkana.

Material a pomocky: trvaly preparat kostnej drene mysi a potkana, mikroskopické pomdcky.
Postup: Pri 400-nasobnom zvacseni najdeme jednotlivé Stadia mitdzy a zakreslime.
Nakres:
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9. Bunkovy cyklus — meioza

9. Bunkovy cyklus — meioza

Meidzou vznikaji haploidné pohlavné bunky (gaméty, n) z diploidnych buniek (2n) v
gonddach. Je zdkladom pohlavného rozmnoZovania a zabezpecCuje geneticka diverzitu
prostrednictvom rekombinécie a nahodného rozdelenia chromozomov prostrednictvom dvoch
po sebe iducich deleni.

Reduk¢né delenie (I): profaza I prebieha v piatich Stadidch: leptotén, zygotén (synapsia,
bivalenty), pachytén (crossing-over), diplotén (chiazmy), diakinéza. V metafaze I sa bivalenty
usporaduvaju v ekvatoridlnej rovine ana kinetochdry homologickych chromozémov sa
pripajaju mikrotubuly. V anafaze I prechadzaju homologické chromozémy k opaénym polom
bunky. Telofaza I a cytokinéza vedu k vytvoreniu 2 buniek s 2 chromatidami na chromozom.
Nasleduje interfaza, ktora ale nemusi byt’ pritomna, avsak bez replikacie DNA.

Ekva¢né delenie (II): v profaze II sa opét’ formuje deliace vretienko a dochadza k rozpadu
jadra. Chromozdémy st ststredené v ekvatoridlnej rovine — metafaza II. V anafaze Il sa sesterské
chromatidy oddelia a presuvaji sa k opacnym pdélom bunky. V telofaze II cytokinézou vzniknt
4 geneticky rozdielne haploidné bunky.

Meidza u muza a Zeny sa lisi v mieste priebehu, obdobim zagiatku od vzniku zygoty, dizkou
trvania, vyslednym poc¢tom haploidnych buniek pre proces reprodukcie a zastavenim. Je
riadend hormonadlne.

Otazky a ulohy

1. Porovnajte vysledné produkty meidzy a mitdzy.

2. Na obrazku st bunky ziskané od toho istého jedinca.
a) Urcte fazy mitotického resp. meiotického delenia.

b) Aky je diploidny poc¢et chromozémov?
c) Ak ide o cicavcie bunky, aké je pohlavie jedinca?

X X
X A

3. Vysvetlite vyznam predizenej profazy 1. meiotického delenia a pre¢o meiéza vyznamne
podmienuje geneticku variabilitu a mitoza nie.

4. Vysvetlite uvedené pojmy:

a) synapsia e) sesterské chromatidy
b) bivalenty ) tetrady

c) chiazmy g) dyady

d) crossing-over h) monady
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9. Bunkovy cyklus — meioza

5.

6.

Ak ma urcity organizmus diploidny pocet chromozémov 2n = 16 v oocyte:
a) kolko tetrad je v profaze I ?

b) kolko dyad je v profaze II ?

¢) kolko monad migruje ku kazdému pélu pocas anafazy I1 ?

Aké su rozdiely v gametogenéze u muzov a U zien? Dopliite do tabul’ky. Viete vysvetlit’

vyznam ich rozdielov?

MUZI ZENY

Zaciatok gametogenézy

Trvanie gametogenézy

Pocet mitdz pocas tvorby gamét

Pocet gamét na jednu meidzu

Mnozstvo gamét

7.

10.

11.

12.

Kol'ko chromozomov a chromatid je pritomnych v tychto Stadidch meidzy u ¢loveka:
a) Vv spermatogoniach pred S fazou?

b) v primarnych spermatocytoch v 1. metafaze?

) v sekundarnych spermatocytoch v metafaze?

d) v spermatidach?

e) Vv spermiach?

Kol’ko spermii vznikne:

a) z jednej spermatogonie?

b) z jedného primarneho spermatocytu?
C) zjedného sekundarneho spermatocytu?
d) z jednej spermatidy?

Korl’ko lI'udskych vajicok vznikne:
a) z jednej oogonie?

b) z ootidy?

C) Z jedného primarneho oocytu?
d) z pélového telieska?

Aka je hlavna pri¢ina numerickych abnormalit chromozomov u ¢loveka? Vysvetlite
dosledky dlhého trvania diktyoténneho Stadia stivisiaceho so stiipajicim vekom matky.

Kol’ko chromozémov ma mul, ktory pochadza z kriZenia konia (64 chromozémov) a somara
(62 chromozomov)?

V somatickych bunkach mysi je 40 chromozémov.

a) Kol'ko chromozémov ziskala mys od svojho otca?

b) Kolko autozémov je pritomnych v mySich gamétach?
c¢) Kolko pohlavnych chromozémov je vo vajicku mysi?
d) Kolko autozomov je v somatickych bunkach samicky?
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9. Bunkovy cyklus — meioza

13.

14.

Pocas oogenézy u organizmu s haploidnym poc¢tom n = 6 doslo v priebehu II. meiotického
delenia k nondisjunkcii, pri¢om do vajicka sa dostala 1 nerozdelena dyada?

a) Kol'ko chromozémov je v zrelom vajicku?

b) Kolko chromozémov je v sekundarnom poélocyte?

¢) Co vznikne po fertilizacii hore uvedeného vaji¢ka s normalnou spermiou?

d) Ako tento stav oznacujeme?

Diploidna bunka obsahuje tri pary chromozémov oznacenych A, B a C. Kazdy par tvori
jeden maternalny a jeden paternalny chromozom (A™, AP atd’).

a) Ktoré chromatidové (chromozomové) kombinacie st mozné v metafaze mitdzy? Ktoré
kombindcie s na kazdom pole bunky na konci anafazy?
b) Aké chromatidové (chromozémové) kombindcie st mozné na konci profazy I (bez
crossing-overu)?

C) Zakreslite vSetky mozné kombinacie chromatid na konci anafazy II.

d) Ak v priebehu meidzy II doslo k nondisjunkcii chromatid chromozému C, aké to bude
mat’ nasledky a ¢o vznikne?

Uloha 1: Pozorovanie $tadii meiozy na trvalom preparate testes mysi.

Material a pomocky: trvalé preparaty testes mysi farbené acetoorceinom

Postup: Na trvalych preparatoch pri 400-nasobnom zvécseni vyhl'adame jednotlivé stadia I.
meiotického delenia (obr. 9-1) a zakreslime do protokolu. Obvykle je tazko odlisit’ stadia
leptoténne a zygoténne. Vyhladajte bunku v Stadiu diakinézy a stanovte pocet chromozémov
resp. bivalentov. V diploténnom $tadiu je mozné pozorovat’chiazmy na chromozémoch.

a) leptoténne, resp. zygoténne Stadium b) pachyténne Stadium

¢) diploténne Stadium d) diakinéza
Obrazok 9-1. Jednotlivé §tadia profazy I. meiotického delenia

58



9. Bunkovy cyklus — meioza

Nakres:
a) leptoténne, resp. zygoténne Stadium b) pachyténne Stadium
¢) diploténne Stadium d) diakinéza

Uloha 2: Pozorovanie jednotlivych §tadii meiézy na rozterovom preparite
pePnice Palie (Lilium sp.)

Material a pomocky: trvalé preparaty pel'nice l'alie
Postup: Na preparatoch pri 400 nasobnom zvicSeni najdeme jednotlivé Stadia 1. all.
meiotického delenia (obr. 9-2) a zakreslime do protokolu.

Nakres:
Profaza 1 Metafaza I Anafaza [
Telofaza [ Profaza 11 Metafaza 11
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Anaféza Il Telofaza ll

Obrazok 9-2. Jednotlivé §tadia 1. a II. meiotického delenia.
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10. Mikroskopické meracie metody — meranie velkosti mikroskopickych objektov

10. Mikroskopické meracie metody — meranie vel’kosti
mikroskopickych objektov

10.1. Meranie velkosti mikroskopickych objektov mikrometrickym
zariadenim

Pomocou mikroskopu mozeme merat’ vel’kost” objektu v rovine kolmej na optickt os,
&ize horizontélnej rovine (dizku a $irku objektu), ale aj v smere optickej osi, &ize vertikalnej
rovine (hrabku objektu).

Na meranie v horizontalnej rovine sa pouziva okularovy mikrometer - okruhle sklicko,
na ktorom su dieliky s r6znou hodnotou. Hodnota dielika v mikrometroch pre dané zvéacsenie
sa zisti objektivovym mikrometrom - brisenym podloznym sklickom, na ktorom je vyryty 1
mm rozdeleny na 100 dielikov po 10 mikrometroch. Nim mozno zistit’ skutoént hodnotu dielika
okularového mikrometra. Je to mikrometricky koeficient prislugného objektivu a dizky tubusu.
Namiesto objektivového mikrometra sa zasunie preparat, zmeria sa dizka a $irka objektu v
dielikoch okuldrového mikrometra a dieliky sa ndsobia mikrometrickym koeficientom. Ziska
sa skutocny rozmer objektu v mikrometroch.

Okularovy mikrometer je Specidlny okulér, ktory ma v ohniskovej rovine prednej
SoSovky umiestnenu sklenenu dosticku so stupnicou od 0 — 8 a pohybliva sklenent dosticku s
indexovou dostickou, t.j. dvojciarkou a lezatym krizom. Pohyb indexovou znackou sa ovlada
presnou mikrometrickou skrutkou (je delené na 100 dielikov) na odcitanie desatin otacok
posunu. Posun o jeden dielik stupnice 0 — 8 zodpoveda jednej otacke mikrometrickej skrutky.
Ked’Ze presna hodnota jedného dielika pre dané zvdcsenie nie je zndma, ur¢ime ju porovnanim
so stupnicou objektivového mikrometra s presnou kalibraciou.

Existuji aj meracie rastre, ktoré sa vlozia priamo do okulara. Rastre mozu byt s
roznym delenim v mm. Aby bolo moZné u pristrojov s meracimi rastrami dosiahnut’ ostrost’, st
potrebné dva nastavitené okulare. Okular sa nastavuje presne podl'a o¢i, kym nebude jasne
vidiet' raster a vzor (bez paralaxy). Na meranie napriklad dizky sa pouzivaji rastre s roznym
delenim, 12 mm : 120 alebo 5 mm : 100. Raster je zvac¢Seny iba okularom. Celkové zvicsenie
vzorky vSak zavisi od velkosti zvdc¢Senia objektivu, okularu a akejkol'vek pouzitej trubice a
meni sa vzdy, ked’ sa zmeni ktorykol'vek z tychto faktorov. Pri kalibracii objektivovym
mikrometrom je hodnota intervalu na mriezke definovand vzhl'adom na zvécSenie vzorky.
Skuto¢né rozmery vzorky sa daju urit’ az po definovani kalibra¢nej konsStanty. Kalibréacia by
sa mala vykonat pri kazdej zmene zvicSenia, najmé ak je poZadovand vysoka presnost’ merania.

Objektivovy mikrometer mé podobu podlozného sklicka, na ktorom je vyryté delenie
jedného milimetra na 100 rovnakych dielikov (jeden dielik = 10 pm). Pomocou tejto stupnice
mozeme zistit’ skutocnll hodnotu dielika stupnice okuldrového mikrometra pre dané zvicsenie,
tzv. mikrometricky koeficient.

10.2. Kalibracia pomocou meracieho rastra

Objektivovy mikrometer umiestnime na stolik mikroskopu a nastavime zaostrenie.
Vyberieme zvacsenie, s ktorym chceme neskér merat’. Mikrometer objektivu (X) nastavime
rovnobezne s mriezkou okularu (Y) tak, aby nemali paralaxu. Vyrovname spolo¢ny bod oboch
stupnic (Ciary oproti sebe). Podla uvedeného prikladu 0 a 10 vypocitame, kol'ko mm
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objektivového mikrometra (X) zodpoveda urcitému poctu dielikov na okularovej mriezke (Y).
Pomocou kalibraéného vzorca vypocitame kalibracni konstantu = mikrometricky koeficient
(hodnota jedného dielika na okularovom rastri) a zapiSeme si ju.

Kalibra¢ny vzorec:

X objektivovy mikrometer - pocet mm (")

Y okularovy raster — pocet dielikov
Kalibra¢na konstanta mm (') = X/Y mm (")

Meranie objektu: Objektivovy mikrometer vymenime za preparat, na ktorom chceme merat’
bunku. Zaostrime na bunku a spocitame pocet dielikov objektu, ktory chceme merat’. Vysledok
vynasobime kalibradnou konstantou a takto zistime skuto¢na §irku (dizku) danej bunky.

Priklad:
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1 X H . \»\ :
Obrazok 10-1. Meraci raster 12 mm : 120 a objektivovy mikrometer s 0,1 mm delenim,
Y — stupnica okularového mikrometra a X — stupnica objektivového mikrometra a meranie
objektu.

Meraci raster 12 mm : 120 a objektivovy mikrometer s 0,1 mm delenim (obr. 10-1):
Kalibracia: 7,8 mm na objektivovom mikrometri (X) zodpoveda 120 dielikom na okularovom
rastri (Y).

Vypocet kalibra¢nej konstanty: 7,8 mm/120 mm = 0,065 mm

Meranie: interval na okularovom rastri: 7 dielikov

Vysledok nameranej dizky: 7 dielikov x 0,065 mm (kalibra¢na konstanta) = 0,455 mm.
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Obrazok 10-2. Meraci raster 5 mm : 100 a objektivovy mikrometer s 0,1 mm delenim, Y —
stupnica okuldrového mikrometra a X — stupnica objektivového mikrometra a meranie objektu.

Meraci raster 5 mm : 100 a objektivovy mikrometer s 0,1 mm delenim (obr. 10-2):
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Kalibracia: 1,37 mm na objektivovom mikrometri (X) zodpoveda 100 dielikom na okularovom
rastri ().
Vypocet kalibra¢nej konstanty: 1,37 mm/100 mm = 0,0137 mm

Meranie: interval na okularovom rastri: 32 dielikov
Vysledok nameranej dizky: 32 dielikov x 0,0137 mm (kalibra¢na konstanta) = 0,4384 mm

10.3. Meranie hrubky mikroskopickych objektov

Kazdy objektiv mé urcita penetracnti schopnost’, ktora sa zmensuje so zvySujucou sa

numerickou apertirou. Objektivy s vysokou numerickou aperturou zobrazuji velmi tenka
VIStvu — rovinu preparatu. Preto sa pouzivaji na meranie vysky mikroskopickych objektov.
Zaostrovanim postvame rovinu ostrosti vertikdlne — ako keby sme objekt krajali na viacej
optickych rovin. Tak ziskavame informacie o §truktarach v roznej hibke objektu.
Hrabka objektu sa meria mikrometrickou skrutkou mikroskopu zaostrenim na horny povrch
objektu a jeho stred s od¢itanim posunu na mikrometrickej skrutke. Hlavica mikroskrutky ma
na obvode stupnicu, pricom jeden dielik stupnice predstavuje hodnotu 2,5 um (mikroskop
Olympus). Pri merani hrubky objektu zaostrime najskor na hornej optickej rovine (vidime ostro
stred objektu a okraje s neostré) a pri tomto nastaveni si poznamename pocet dielikov na
stupnici mikroskrutky (napr. 20). Potom zaostrime na strednt1 optickd rovinu meraného objektu
(okraje objektu vidime ostro a stred je neostry) otd€anim mikroskrutky. Zistime posun v pocte
dielikov na stupnici mikroskrutky (napr. 47). Hodnoty odc¢itame: 47 — 20 = 27 a tento vysledok
nasobime jednak hodnotou jedného dielika mikrometrickej skrutky (27 x 2,5 = 67,5 um) a eSte
dvomi (67,5 x 2= 130 um), aby sme zistili hribku celého objektu. Tento vysledok udava vysku,
resp. hrabku objektu v mikrometroch. Meranie nie je absolutne presné, pretoze niekedy je
obtiazne urcit’ presne hornu a strednu plochu rezu alebo objektu.

Otazky a ulohy:
Uloha 1: Vypocet kalibra¢nej konstanty pre objektivy 10x a 40x

Podl'a navodu v kapitole 10.2 vypocitame kalibratni konstantu pre objektiv 10x a 40x
zvacsujuci.

Kalibra¢na konStanta pre objektiv 10x Kalibra¢na konStanta pre objektiv 40x

Uloha 2. Meranie vel’kosti tukovych buniek mikrometrickym zariadenim

Material a pomocky: trvaly preparat tukového tkaniva, mikroskop a mikroskopické potreby,
okularovy a objektivovy mikrometer
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Postup: Zmeriame velkost — dizku a $irku 10 tukovych buniek pri 100-ndsobnom a 400-

nasobnom zvacseni.

Vysledok: zapiseme si hodnoty mikrometrického koeficientu pre objektivy zvacsujuce 10x

a 40x a nasledne vysledok merania zapiSeme do tabul’ky.

Mikrometricky koeficient pre objektiv 10x: Fiox =
DlZka Velkost’ Velkost’ Sirka Velkost’ Velkost’
bunky bunky bunky bunky
v dielikoch vV pm v dielikoch vV pm

(D) (D X Fi0) (D) (D X Fio)

1. 1.

2. 2.

3. 3.

4 4,

5. 5.

6. 6.

7. 7.

8. 8.

9. 9.

10. 10.

Priemer: Priemer:

Mikrometricky koeficient pre objektiv 40x: Faox =
DiZka VePkost’ Velkost | Sirka VePkost’ Velkost’
bunky bunky bunky bunky
v dielikoch vV pm v dielikoch vV pm

(D) (D X Fuo) (D) (D X Fuo)

1. 1.

2. 2.

3. 3.

4 4,

5. 5.

6. 6.

7. 7.

8. 8.

9. 9.

10. 10.

Priemer: Priemer:

Uloha 3: Meranie vel’kosti krviniek mikrometrickym zariadenim

Material a pomocky: trvaly preparat 'udského krvného nateru, mikroskop a mikroskopické
potreby, okularovy a objektivovy mikrometer

Postup: Zmeriame vel'kost 10 erytrocytov a 10 roznych typov leukocytov pri 400-nasobnom
zvéacSeni. Porovname ich s udavanou priemernou velkost'ou jednotlivych typov krviniek.
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Meranie robime na okrajovych Castiach preparatu, kde nie si vel'mi nahustené krvinky.
Vysledok: zapiSeme si hodnoty mikrometrického koeficientu pre objektiv zvacSujuci 40x
a nasledne vysledok merania zapiSeme do tabul’ky.

Mikrometricky koeficient pre objektiv 40x: Faox =

Velkost’
bunky
v dielikoch

()]

Velkost’
bunky

vV pm
(D X Fu)

Velkost’
bunky
v dielikoch

(D)

Velkost’
bunky
vV pm
(D X F)

Erytrocyty Leukocyty

e |IN[o|a|d LN
olo|v|lo|lo|s|lw]|nv]-

10. 10.
Priemer: Priemer:

Uloha 4. Meranie velkosti epitelovych buniek mikrometrickym zariadenim

Material a pomocky: nativny preparat (odtladok jazyka), metylénovd modra, mikroskop a
mikroskopické potreby, okuldrovy a objektivovy mikrometer.

Postup: pripravime si nativny preparat odtlacku jazyka. Zmeriame dlZzku a Sirku aspon 5
buniek.

Vysledok: zapiSeme si hodnoty mikrometrickych koeficientov pre objektivy zvacSujiice 10x
a 40x a vysledok merania zapiSeme do tabulky.

Mikrometricky koeficient pre objektiv 10x: Fiox =

Mikrometricky koeficient pre objektiv 40x: Faox =

Diika Velkost’ bunky | Velkost’ bunky | Velkost’ bunky Sirka Velkost’ bunky | Velkost’ bunky | Velkost’ bunky
v dielikoch vV um vV um v dielikoch vV um vV um

(D) (D x Fio9) (D X Faog (D) (D x Fi09 (D X Faod

1 1.

2. 2.

3. 3.

4 4.

5 5.

Priemer: Priemer:
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Uloha 5: Meranie §irky Pudského vlasu mikrometrickym zariadenim

Material a pomocky: l'udsky vlas, nozZnice, voda, podlozné a krycie sklicko, mikroskop a
mikroskopické potreby

Postup: Na podlozné sklicko dame kvapku vody, do ktorej vloZzime odstrihnuty, asi 5 mm dlhy
vlas, prikryjeme krycim sklickom.

Pri 100-nasobnom zvicseni najdeme vlas a umiestnime ho do stredu zorného pola. Pretoc¢ime
objektiv na 400-nasobné zvicSenie, umiestnime objekt do stredu zorného pola a nastavime
polohu okularového mikrometra tak, aby sme mohli zmerat” hrabku vlasu (obr. 10-3).
Zmeriame hribku vlasu na piatich miestach. Z piatich merani hribky vlasu vypocitame
priemernu hodnotu a zapiSeme do protokolu.

Vysledok: Priemernd hriibka vlasu sa pohybuje od 42 do 95 mikrometrov. Vlasy Zien
V porovnani s vlasmi muzov su hrubsie a pevnejsie.

Obrazok 10-3. Spdsob merania I'udského vlasu

Mikrometricky koeficient pre objektiv 40x: Faox =

Sirka Velkost’ Velkost’
bunky bunky

v dielikoch vV pm
(D) (D X Faox)

vlasu

Priemer:
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11. Mikroskopické meracie metody — pocitanie mikroskopickych
objektov

Mikroskopické objekty (napr. krvinky, spermie, disociované bunky) sa pocitaja
pomocou mikroskopu v pocitacich komorkach alebo pomocou Specialnych pocitacich
pristrojov.

Pocitacie pristroje su zalozené na principe merania rozptylu svetla spésobeného napr.
krvinkami, pripadne na principe merania zmien vodivosti (tzv. Counter) alebo inych fyzikalno-
chemickych vlastnosti (prietokovy cytometer).

Pocitacie komorky v tvare podlozného skla sa pouZzivajh na zistenie poc¢tu objektov v
presnom objeme suspenzie. Suspenzia objektov zriedend v ur¢itom pomere sa Pasteurovou
pipetkou pridd do komdrky so znamou vyskou, ktorej dno je rozdelené sietou ¢iar na policka
so zndmymi rozmermi. Spocitanim objektov nad viacerymi polickami sa urci priemerny pocet
Castic v uréitom objeme.

11.1 Biirkerova pocitacia komorka

Najviac pouzivanou komorkovou metddou je pocitanie mikroskopickych objektov v
Biirkerovej pocitacej komorke. Ako mikroskopické objekty mézeme pouzit’ krvné elementy.
Urcovanie poctu krvnych elementov najméd v hematoldgii patri medzi zédkladné, nendrocné
vySetrenie ako u pacientov, tak aj u zdravych jedincov v ramci preventivnych vySetreni.
Podobnym sposobom sa stanovuje aj pocet buniek v tkanivovej kultire alebo v kostnej dreni.
Pocet buniek sa mdze zistovat’ aj v inych odboroch, ako napriklad v mikrobiolédgii vo vzorkach
po kultivécii, kedy sa spocitava mnozstvo narastenych kolonii. Rovnako méZeme pocitat’ aj
riasy, kvasinky a iné jednobunkové organizmy, kedy sa do komorky kvapne priamo vodna
suspenzia kultlry a tieto organizmy mdzeme pocitat’ aj priamo bez zafarbenia.

Biirkerovu poditaciu komérku (obr. 11-1) tvori asi 0,5 cm hrubé brasené sklo, dlhé asi 7cm
a Siroké asi 3 cm. Jeho hornd plocha je uprostred rozdelend dvoma hrubymi prie€nymi ryhami
a jednou prostrednou kratkou pozdiZznou ryhou na dve oproti sebe leZiace velké polia. Tieto
dve polia su oproti okoliu sucasne o 0,1 mm niZSie. Prikrytim obidvoch poli brasenym krycim
sklickom vznika vlastny priestor, v ktorom sa pocitaji krvinky. Ma vysSku 0,1 mm a na jeho
spodnej plochej je jemnymi vrypmi narysovand vel'mi presnd siet zndmych rozmerov.
Pomocou tejto siete a vySky komorky je ur€eny maly mikroskopicky priestor, v ktorom mozno
spocitat’ krvinky v zriedenej krvi.

e BURKER

,\ (T30 )

Obrazok 11-1. Birkerova pocitacia komorka
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Pocitacia mrieZka Biirkerovej komorky (obr. 11-2) je rozdelena trojitymi ¢iarami na
9 vel’kych Stvorcovych poli a dvojitymi ¢iarami na 144 strednych a 169 malych Stvorcov.
Velké §tvorcové polia majii plochu 1 mm? (diZka strany 1 mm), stredné §tvorce maju plochu
1/25 mm? (dizku strany 0,2 mm) a malé §tvorce 1/400 mm? (dizku strany 0,05 mm) (obr. 11-
3). Medzi dvojitymi ¢iarami vznikaju obdizniky, ktorych plocha sa rovna ploche 4 malych
$tvorcov, t. j. 1/100 mm? Ak berieme do uvahy vysku komorky (0,1 mm), nad strednym
§tvorcom je priestor o objeme 1/250 pl, nad malym $tvorcom 1/4000 pl a nad obdiZnikom
1/1000 pl (Tabulka 11-1).

L: =

‘1 mm

8l-
3

:fﬁE

Obrazok 11-2. Pocitacia mriezka Blirkerovej komorky

0,05 mm

0.2 mm

Obrazok 11-3. Schéma Biirkerovej komorky
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Tabul’ka 11-1. Rozmery Biirkerovej komorky

ROZMERY PLOCHA VYSKA OBJEM
(mm) (mm?) (mm) (mm?)
Stredny $tvorec | 0,2x0,2 0,04 =1/25 0,1 =1/10 0,004 = 1/250
Obdiznik 0,05x 0,2 001=1/100 | 01=1/10 | 0,001 =1/1000
Maly $tvorec 0,05x0,05 | 0,0025=1/400 | 0,1=1/10 | 0,00025 = 1/4000

11.2 Pocitanie krvnych elementov

Pocet krviniek v krvi je vel'mi vel’ky, preto ich nemozno pocitat’ v nativnej krvi. Krv sa
riedi vhodnym riediacim roztokom. Roztok okrem riedenia sicasne zvyrazni druh krviniek,
ktoré mienime pocitat’ a odstrani ostatné krvné elementy. Riedenie je potrebné tak pri pocitani
v komorkach, ako aj pri pocitani krvinkovymi pocitacmi.

Ako riediaci roztok pri pocitani erytrocytov sa najéastejsie pouziva Hayemov roztok.
Zvyrazni erytrocyty a ostatné elementy sa rozrusia, takZe nestazujli pocitanie. S Hayemovym
roztokom je potrebné pracovat opatrne, pretoze jeho stcéastou je aj prudky jed — chlorid
ortutnaty. V starSom roztoku méze ddjst’ ku zlepovaniu az zhlukovaniu erytrocytov, ¢o moze
stazit’ pocitanie.

Pri poditani leukocytov sa ako riediaci roztok vSeobecne pouZziva Tiirkov roztok.
Kyselina octova pritomné v roztoku rozrusi erytrocyty a trombocyty, ale neporusi leukocyty.
Metylova fialova zafarbi jadra leukocytov, takZe leukocyty, ktoré si potom v zornom poli
mikroskopu st vyrazné a mozno ich I'ahko spocitat’

Krvinky pocitame na urcitej zvolenej ploche zndmych rozmerov, pri stabilnej vyske,
teda v ur¢itom zvolenom objeme.

Pre pocitanie krviniek (erytrocytov aj leukocytov) plati pravidlo podla Biirkera:
zapoditavame vietky krvinky, ktoré lezia vo vnutri obdiznika resp. §tvorca a aj tie, ktoré sa
dotykaji zvnutra a aj zvonku zvolenych dvoch stran. Zvolime bud’ dolnu a I'ava alebo hornu a
pravu stranu. U ostatnych dvoch protil'ahlych stran krvinky nepocitame, a to ani vtedy, ked’ sa
ich dotykaju zvnutra (obr. 11-4).

b

Obrazok 11-4. Schema Biirkerovej komorky a sposob pocitania krviniek (v tomto konkrétnom
pripade zaratame v obdlzniku 11 krviniek, v §tvorci 2 krvinky)
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Pri pocitani krviniek berieme do ivahy celi plochu pocitacej mriezky a je potrebné
zahrnut’ do planu pocitania rovnako okrajové, rohové a stredové Stvorce. Nemaju sa pocitat’
vylucne iba v okrajovych, v rohovych alebo vyslovne iba stredovych castiach mriezky.

Odporuca sa uhloprie¢ny postup cez mriezku, pocitat’ vSak mozno aj priecnym smerom
cez strednu Cast’ mriezky, zlI'ava doprava alebo zhora nadol (obr. 11-5). Je potrebné pri pocitani
dodrziavat’ po&et obdiznikov, & §tvorcov, ich podet sa nema zjednodusovat’, pretoze akékol'vek
zjednoduSovanie a prispdsobovanie predpisanych pracovnych postupov modze byt pric¢inou
nepresnych vysledkov.
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Obrazok 11-5. Sposoby pocitania buniek

Pred pocitanim sa presvedcime, ¢i je komorka sucha, Cista a €1 krycie brasené sklicko
presne a pevne prikryva pocitacie policka. Na tento ucel byvaji pocitacie komodrky opatrené
dvoma perovymi zachytkami krycieho skla.

Po skonceni pocitania krvnych elementov musime Biirkerovu komorku rozobrat.
Pomocou dvoch perovych zachytiek uvol'nime krycie sklicko a oplachneme ako krycie sklicko
tak aj pocitacie mriezky komodrky v tecucej vode alebo destilovanej vode. Komorku opatrne a
jemne poutierame do sucha mikkou cistou gazou a nasledne prelestime gazou navlhéenou v
benzinalkohole. Nakoniec vSetko eSte raz pretrieme suchou gazou. Treba davat’ pozor, aby sa
pri utierani neposkriabala mriezka komorky. Biirkerovu komoérku naspdt zmontujeme a
odloZime.
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Otazky a ulohy:

Uloha 1: Poditanie erytrocytov v Biirkerovej pocitacej komorke

Material a pomocky: vendzna krv s EDTA (EDTA - kyselina etyléndiamintetraoctova) alebo
kapilarna krv, Blirkerova pocitacia komorka, fl'aSticka na riedenie krvi, riediaci Hayemov
roztok, pipety s objemom 25 pl a 5 ml, Pasteurova pipeta, mikroskopické potreby

Postup: do flasticky na riedenie krvi napipetujeme presne 4975 pl Hayemovho riediaceho
roztoku a pridame 25 pl Kkrvi (takto dosiahneme 200-nasobné zriedenie krvi). Pipetu
s krvou preplachneme niekol’kokrat riediacim roztokom. Fl'asticku potom uzavrieme gumovou
zatkou a dokonale premie$ame, aby z erytrocytov vznikol rovnomerny naplav. Z naplavu
potom Pasteurovou pipetou prenesieme kvapku suspenzie do pocitacej Blirkerovej komorky.

Komorku naplnime zriedenou krvou az tesne pred pocitanim. Predtym sa presvedc¢ime,
¢i je suchd, Cista a ¢i krycie brasené sklicko presne a pevne prikryva pocitacie policka. Po
spravnom naplneni pocitacieho priestoru prikro¢ime k vlastnému pocitaniu krviniek.

Cervené krvinky po¢itame pri 100-nisobnom zvicSeni v 20 obdiZnikoch. Plati
pravidlo podla Biirkera. Dbame pri tom, aby do poétu 20 obdiznikov boli priblizne
rovnomerne zahrnuté obdiZniky z okrajovych aj stredovych &asti po¢itacej mriezky. Poéitat’ sa
moze uhloprieéne cez mriezku, &im sa zisti pocet erytrocytov v 18 obdiZnikoch a k nim sa prida
este podet erytrocytov z 2 ndhodnych obdiZnikov (obr. 11-6) alebo aj prie¢ne cez strednti Gast’
mriezky. Napocitané erytrocyty zaznamenavame do tabul’ky.

S i

%&

: :
I b

Obrizok 11-6. Sposob pocitania Eervenych krviniek v 20 obdiznikoch

Vypocet: ked berieme do uvahy vysku pocitacej komorky, erytrocyty spocitavame v 1/50 pl
(objem 20 obdiZnikov). Aby sme zistili skutoény pocet erytrocytov v 1 pl vySetrovanej
krvi, musime zisteny pocet nasobit’ 50-krat a vzh’adom na riedenie krvi eSte 200-krat.
V danom pripade sumu napocitanych krviniek nasobime ¢islom 10 000.

Napriklad: ked sme v 20 obdiznikoch napogitali 460 erytrocytov, vysetrovana osoba ma 460 x
10 000 = 4 600 000 erytrocytov v 1 pl krvi (4,6 x 10%/ ul, Er), resp. 4,60 x 10*2 v 1 litri krvi.
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Poditanie erytrocytov:

Obdiznik Pocet erytrocytov Obdiznik Pocet erytrocytov
1. 11.
2. 12.
3. 13.
4, 14,
5. 15.
6. 16.
1. 17.
8. 18.
9. 19.
10. 20.
Pocet erytrocytov spolu:

Vypocet poctu erytrocytov:
Pocet erytrocytov v 1 pl vySetrovanej krvi:

Pocet erytrocytov v 1 1 vySetrovanej krvi:

Normalny poéet erytrocytov Vv krvi dospelého ¢loveka je u muzov 4,3 — 5,3 x 10'?/1, u Zien
3,8 — 4,7 x 10'%/1. Pri niektorych patologickych stavoch dochadza ku zvyseniu poétu erytrocytov
(polyglobulie, polycytémie) alebo naopak Kk ich zniZeniu (anémie). Od poctu erytrocytov a tym
aj obsahu hemoglobinu zavisi schopnost’ krvi prenésat’ kyslik.

Uloha 2. Po¢itanie leukocytov v Biirkerovej po&itacej komorke

Material a pomécky: vendzna krv s EDTA alebo kapilarna krv, Biirkerova pocitacia komorka,
riediaci Tlrkov roztok, pipety sobjemom 25 pl a 0,5 ml, fl'aSticka na riedenie krvi,
mikroskopické potreby

Postup: do flasticky na riedenie krvi napipetujeme 475 pl Tiirkovho roztoku, ku ktorému
pridame 25 pl krvi (takto dosiahneme 20 nasobné zriedenie krvi). Mikropipetu, ktorou sme
pridali krv, niekolkokrat vo fl'asti¢ke preplachneme riediacim roztokom. Potom fTasticku
uzavrieme gumovou zatkou a obsah dobre premieSame, aby vznikol rovnomerny néplav
leukocytov. Pasteurovou pipetou prenesieme kvapku suspenzie do pocitacicho priestoru
komorky.

Na ziskanie smerodajného a dostatocne presného tdaju o pocte leukocytov pocitame ich pri
100-nasobnom zvidSeni v 50 strednych Stvorcoch pocitacej mriezky. Plati pravidlo podla
Biirkera.

Odportca sa uhlopriecny postup, ktorym sa zisti pocet leukocytov v 48 strednych Stvorcoch,
a k nim sa prida este pocet 2 nahodnych Stvorcov ulozenych v strede (obr. 11-7). Méze sa tiez
pocitat’ priecnym smerom cez stred mriezky, zl'ava doprava alebo zhora nadol. Napocitané
leukocyty zaznamenavame do tabulky.

Vypocet: nad kazdym strednym Stvorcom je priestor o objeme 1/250 pl. V 50 strednych
Stvorcoch je objem 1/5 ul. Ak chceme zistit’, kol'ko je leukocytov v 1 ul krvi vySetrovanej
osoby, musime pocet leukocytov z 50 strednych Stvorcov vynasobit’ 5-krat a vzh'adom na
riedenie krvi (1:20) eSte 20-krat. V danom pripade sumu napocitanych krviniek nasobime
¢islom 100.
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11. Mikroskopické meracie metody — pocitanie mikroskopickych objektov

Napriklad: ak sme v 50 strednych Stvorcoch napocitali 65 leukocytov, v 1 ul vySetrovanej krvi
je 65 x 100 = 6500 leukocytov, resp. 6,5 x 10° v 1 litri krvi.

Obrazok 11-7. Spdsob pocitania bielych krviniek v 50 strednych Stvorcoch

i

Pocitanie leukocytov:

H

Lin

Obdiznik Pocet Pocet ) Pocet ) Pocet
Pocet ] leukocytov ; leukocytov | Obdlznik | leukocytov | ObdlZnik | leukocytov
leukocytov | ObdlZnik ObdlZnik

1. 11. 21. 31. 41.

2. 12. 22. 32. 42.

3. 13. 23. 33. 43.

4. 14. 24, 34. 44,

5. 15. 25. 35. 45,

6. 16. 20. 36. 46.

7. 17. 27. 37. 47.

8. 18. 28. 38. 48.

9. 19. 29. 39. 49.

10. 20. 30. 40. 50.

Pocet leukocytov spolu:

Vypocet poctu leukocytov:
Pocet leukocytov v 1 pl vySetrovanej krvi:

Pocet leukocytov v 1 | vySetrovanej krvi:

Normalny poéet leukocytov sa pohybuje u dospelého ¢loveka medzi 4,0 — 10,5 x 10%1. Vyssie
hodnoty znamenaju leukocytozu a nizsie leukopéniu. Pocet leukocytov je jednym z délezitych
ukazovatel'ov obranyschopnosti organizmu a sucasne ukazovatel'om funkéného stavu aktivnej
kostnej drene.
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12. Autoorganizacné procesy - prirodzené a umelé koacervaty

Spontédnne vytvaranie usporiadanych Struktur bez vonkajsieho riadenia méa déleziti tlohu
pri formovani buniek, organel, ako aj v ranych $tadiach Zivota. Spontannou separaciou faz vo
vodnom prostredi vznikaju koacervaty, kvapky koloidnej zmesi makromolekul. Dal§imi
mechanizmami tvorby koacervatov su elektrostatické interakcie medzi ndbojmi makromolekul,
zmena pH, koncentracie, ionove;j sily a teploty.

Prirodzené koacervaty vznikaja v zivych systémoch. V eukaryotickych bunkach st to napr.
nukleoly, stresové granuly, P-telieska. Maju r6zne funkcie, ako napr. riadenie expresie génov,
ukladanie RNA a proteinov, regulacia odpovede na podmienky stresu.

Umelé koacervaty su tvorené in vitro ako modely predbunkovych Struktir, protocely.
Prvykrat boli pouzité ako model pre vznik zivota A. Oparinom v roku 1924 (prapolievka).
K podobnému zaveru prisiel v 1929-1930 britsky biolog J. B. S. Haldane. Maja polopriepustny
povrch, koncentruji molekuly vo vnutri kvapocky a umozinuju vnutri priebeh enzymovych
reakcii. V sii€asnosti sa vyuZzivaju nielen pri $tadiu abiogenézy, ale aj ako reaktory, senzory
alebo nosice lieciv.

Otazky a ulohy:

Uloha 1: Vznik nadmolekulovej §truktiiry autoorganiziciou

Material a pomocky: lecitin, 0,1% vodny roztok KOH, pipeta, preparacna ihla, mikroskopické
potreby

Postup: Hrotom preparaénej ihly prenesieme malé mnozstvo (asi 1/2 mm?) lecitinu na podlozné
sklicko a trosku ho po skle rozotrieme. Prikryjeme krycim sklickom, ktoré na material mierne
pritlatime, aby sa prilepilo. Pri malom zvd¢Seni vyhl'adame okraj lecitinového materidlu.
Pozorujeme pri velkom zvacSeni (objektiv 40x). Materidl je amorfny. Jeho okraj je hladky,
svetlolomny a tmavy. K okraju krycieho skli¢ka prikvapneme kvapku vodného roztoku
hydroxidu draselného. Pritom suc¢asne pozorujeme okraj materialu.

Vysledok: Z amorfného lecitinu vyrastaju pri styku s vodou trubicky, ktoré sa r6zne ohybaju a
preplietaju. Nazyvaju sa myelinové utvary.

Lecitiny su fosfolipidy, ktorych ret'azcové molekuly obsahujti na jednom konci (apolarnom)
hydrofébne skupiny (koncové - CH3 skupiny mastnych kyselin) a na druhom konci (polarnom)
hydrofilné skupiny (glycerol, kyselina fosforecnd a cholin). Molekuly st teda amfifilné.
Vykazuju povrchovu aktivitu pri styku s polarnou tekutinou - vodou: orientuju sa na hranici
faz. Znizuju povrchové napdtie vody. Pri styku s vodou sa zostavuju do pravidelnych Struktur,
nakol'ko navzdjom sa spdjaju len nepolarne konce alebo len polarne konce, ktoré sa navyse
spajaju s vodou. Nasledkom toho vznikd paralelné usporiadanie lecitinovych molekal do
pomerne stabilnej molekulovej dvojvrstvy (bimolekularneho filmu) o hrubke asi 5 nm. K ne;j
sa paralelne prirad’'uji vel'kou rychlostou d’alie dvojvrstvy, ktoré st od seba oddelené vrstvou
vodnych molekul. Z velkého poctu takychto dvojvrstiev vznika nakoniec nadmolekulova
Struktara tvaru trubicky, ktort vidime v mikroskope.

Nakres:
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12. Autoorganizacné procesy - prirodzené a umelé koacervaty

Uloha 2: Proteinovo-lipidovy koacervat

Material a pomécky: vajeny zitok, fyziologicky roztok, preparaéna ihla, pipeta, podlozné a
krycie sklicko, mikroskopické potreby

Postup: Na podlozné sklicko dame kvapku fyziologického roztoku, do ktorej prenesieme
kvapku vaje¢ného Zitka. Dokladne premiesame preparaénou ihlou, prikryjeme krycim skli¢kom
a pozorujeme najprv pri malom, potom pri va¢Som zvacseni.

Vysledok: Zitkové gule predstavuji zitkové koacervaty s roznou struktirou a roznej velkosti.
Do protokolu zakreslime pri va¢§om zviéSeni Struktiru Zitkovych koacervatov. Viimneme si,
Ze §truktura koacervatu je ina neZ Struktura okolitého média. Vyzivny Zitok (deutoplazma) je
koloidna sustava obsahujica mnoho bielkovin a tukov. Koacervatové kvapky tvaru guli maja
na povrchu membranu, ktora tvori rozhranie dvoch faz: obsahu koacervéatu (ktory je viskoznejsi
a zrnitejsi) a okolia (ktoré je menej viskdzne).

Membrana je tvorend do vrstiev usporiadanymi molekulami fosfolipidov. Kvapdcky
koacervatu su citlivé na tlak, preto krycie sklicko nesmieme pritlacit’ na pozorovany objekt. Na
preparate si v§imneme Brownov molekulovy pohyb drobnych castic, ktory vznikd narazmi
vodnych molekul.

Nékres:

Uloha 3: Proteinovo-polysacharidovy koacervat (umely koacervit)

Material a pomécky: skimavky, pipety, vodny kupel’, stojan na skimavky, mikroskopické
potreby, 1% roztok zelatiny (pH 3,5), 1% roztok arabskej gumy (pH 3,5), 5% roztok kyseliny
octovej

Postup: Pokusy robime v skimavkach. Roztok zelatiny a arabskej gumy udrzujeme vo vodnom
kupeli pri teplote 40°C. Obidva roztoky su priehladné. Do skumavky napipetujeme 2 ml
zelatiny, 2 ml arabskej gumy a priddme niekolko kvapiek kyseliny octovej (skimavkou
nesmieme trepat’). V skiimavke sa objavi biely zékal. Z obsahu skiimavky pripravime nativny
preparat.

Vysledok: Molekuly arabskej gumy a zelatiny v kyslom prostredi agreguju a tvoria kvapkovy
koacervat. Do protokolu zakreslime niekol'’ko koacervatovych Struktar (gal’).

Nakres:
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Uloha 4: Pohlcovanie farbiva koacervatmi

Material a pomocky: umely koacervat, podlozné a krycie sklicko, pipeta, 1% neutrdlna Cerven,
mikroskopické potreby

Postup: Na podlozné sklicko s kvapkou obsahujucou koacervaty prikvapneme pipetou malé
mnozstvo 1% neutralnej Cervene, premiesame, prikryjeme krycim sklickom a pozorujeme.
Vysledok: V zornom poli mikroskopu pozorujeme malé kvapocky predstavujuce koacervaty a
zéaroven selektivne pohlcovanie farbiva koacervatmi.

Nakres:

76



13. Expresia génov

13. Expresia génov

Je transkripcia genetickej informacie z DNA do RNA a v pripade Struktirnych génov aj
naslednd translacia do proteinu. Transkripcia prebieha v jadre, translacia v cytoplazme. Oba
deje prebiehaju v sekvencii Specifickych krokov. Expresia génov je regulovana na viacerych
urovniach: epigeneticky, transkripéne, posttranskripéne, transla¢ne, aj posttranslacne a
ovplyviiuje aj diferenciaciu buniek.

Replikacia
Transkripcia Translacia
Reverzna
transkripcia

Obrazok 13-1. Centralna dogma molekulovej biologie.

Obrazok 13-2. Kruhovy diagram genetického kodu.
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Otazky a ulohy:

1. Vysvetlite centralnu dogmu molekulovej biologie (vid’ obr. 13-1).

2. Popiste zakladnu Strukturu génu v eukaryotickej bunke a uved'te jeho funkciu.

3. Objasnite hlavnt funkciu RNA-polymerazy a porovnajte ju s DNA-polymerazou.

4. Ktoré Ciastkové procesy su charakteristické pre transkripciu?

5. Co je prométor a aka je jeho funkcia?

6. Charakterizujte transkripéné faktory a ich tilohu v procese transkripcie.

7. Porovnajte primarny transkript v prokaryotickej a eukaryotickej bunke.

8. Cim sa liSia ex6ny a introny?

9. Aké posttranskripcné modifikacie poznate?

10. Ktor¢ ¢iastkové procesy su charakteristické pre translaciu?

11. Objasnite vyznam kodoénu a antikodonu v procese translacie.

12. Popiste funkciu a zakladné vlastnosti genetického kodu (vid’ obr. 13-2).

13. Ako st vymedzené zaciatok a koniec translacie?

14. Popiste stavbu a funkciu ribozému. Aky vyznam maja polyribozémy?

15. Aké posttranslacné modifikécie poznate?

16. Porovnajte expresiu génov v prokaryotickej a eukaryotickej bunke.

78



13. Expresia génov

17. Pri transkripcii z dvojretazcovej DNA sluzi ako matrica pre syntézu RNA tzv. pracovné,
matricové (nekodujuce) vldkno DNA. Vlakno v danom useku k nemu komplementarne sa
nazyva pamdtové (kodujuce) vlakno. K pamidtovému retazcu DNA s nasledujucou
sekvenciou nukleotidovS " TTAACGCGATGGT A A3 utvorte pracovny retazec
DNA, urcte poradie baz v mMRNA a poradie aminokyselin v oligopeptide.

18. Molekula mRNA ma nasledovné zastiipenie jednotlivych organickych baz: 21% A, 33% U,
28% G a 18% C. Aké je zastupenie baz v kodujicom a nekddujiicom ret'azci DNA, z ktorej
bola dand molekula mRNA prepisana? Predpokladajme, ze dany gén je bez intronov.

19. Cast molekuly proteinu obsahuje sekvenciu aminokyselin, ktoré st spolu so
zodpovedajucimi  kodénmi a antikodonmi uvedené v tabulke. Dopliitte triplety
v molekuldch mRNA, tRNA a v obidvoch retazcoch molekuly DNA.

MRNA tRNA DNA ret'azec
pracovny  kédujuci

aminokyselina 5-3 3-5 3-5 5-3
leucin Cuu
tyrozin AUA
valin GTA
cystein ACA
arginin GCA
glycin GGC

20. Nasledujtica tabul’ka obsahuje netiplné udaje pre triplety v mRNA, tRNA, oba retazce DNA
a pre nimi kodované aminokyseliny. Dopliite ju a oznacte spravnu polaritu DNA retazcov.

DNA AAA o __A T _ _ T
DNA o ___ _G_  ___ G__
MRNA _uU_ A_ A _ _ U _ _ U _
tRNA o __Vu __ _ __A - — —
aminokyselina Arg

21. Na obrazku je zndzorneny prepisovany usek DNA predstavujuci typicky eukaryoticky
Struktirny gén. Aka bude velkost’ (v bazach) zrelej (maturovanej) mRNA po vsetkych
tpravach? Predpokladajme, Ze dizka poly(A) retazca je 200 A a na &iapockus 5°UTR (angl.
UTR = UnTranslatedRegion, neprekladana oblast’) pripada 100 baz.
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Exo6n 1 Intron 1 Ex6n 2 Intron 2 Ex6n3
— ] q

100 75 60 80 70
Ciapocka + 5’UTR poly(A) miesto

22. Polypeptidovy retazec je kodovany nasledujucim tsekom DNA (uvedena sekvencia
nukleotidov je v ramci paméatového - kodujuceho vlakna).
Exoén 1 Intron 1 Ex6n 2 Intréon 2 Ex6n 3

A A A A
4 N/ A4 A4 A4 \
ATG CGC GTACAC TCACTT GCA AAT CATTTC GAT TGA TCC GTC CCA TAG

a) ZapiSte sekvenciu baz v pracovnom (nekddujicom) vlakne DNA.
b) Zapiste sekvenciu baz v mMRNA.

c) Kolko aminokyselin ma uvedeny polypeptidovy ret'azec?

d) Zapiste sekvenciu aminokyselin v polypeptidovom ret’azci.

23. Bakterialna DNA E. coli je zloZena zo 4,2 x 10° nukleotidovych parov ana jeden gén
pripada priblizne 1500 nukleotidovych parov. Kol'ko génov obsahuje kompletnd DNA E.
coli?

24. Jeden nukleotid v molekule DNA ma dizku priblizne 0,34 nm.
a) Aky dlhy je segment DNA kodujtaci molekulu inzulinu u byka, ak je zname, Ze inzulin
obsahuje 51 aminokyselin?

b) Aky dlhy je segment DNA kodujtaci molekulu hemoglobinu, ak je zname, ze hemoglobin
obsahuje 287 aminokyselin?

Obrazok 13-3. Schematické znazornenie molekuly DNA.
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25.

26.

27.

28.

29.

13. Expresia génov

Nukleova kyselina faga ma asi 1,2 x 10° nukleotidovych parov. Kolko proteinov
0 molekulovej hmotnosti 48 kDa mo6ze kodovat’ ak predpokladdme, Ze aminokyselina mé
priemerntd hmotnost’ 120 Da?

Doteraz najvacsi znamy protein sa nazyva titin (je produkovany v svalovych bunkach)
a jeho molekulova hmotnost’ je 3 MDa. Ako dlho potrva svalovej bunke translaciamRNA
pre titin (predpokladajme, ze priemernda molekulova hmotnost’ aminokyseliny je 120 Da
a ze v eukaryotickej bunke st do polypeptidového retazca priemerne zaclenené dve
aminokyseliny za sekundu)?

Na zéklade uvedenych udajov vypocitajte priemerny pocet aminokyselin v kazdom z 13
proteinov, ktoré¢ su zakddované v ramci 16,61 kilobaz dlhej mitochondridlne; DNA.
Z celkového poctu baz asi 587 baz nekoduje ani proteiny, ani RNA molekuly. Dve rRNA
molekuly st kédované 950 a 1560 bazami a priemerna dizka kazdej z 22 tRNA je priblizne
70 baz. Zvysok sluzi na kdédovanie proteinov.

Vo vymyslenom svete je geneticky kod zalozeny len na dvojiciach nukleotidov (pri Styroch
znamych nukleotidoch v RNA — AUCG). Kolko aminokyselin by mohol urcovat? V
d’alSom vymyslenom svete je pouzivany tripletovy geneticky kod, ale nezélezi tam na poradi
nukleotidov, pre uréenie spravnej aminokyseliny staci, akymi druhmi nukleotidov je triplet
tvoreny. Kol'ko réznych aminokyselin by mohol $pecifikovat’ takyto geneticky kod?

Geneticky kod je neprekryvajlci sa a tripletovy, t. j. kazda trojica baz v DNA je kodonom
pre zaradenie urcitej d’alSej aminokyseliny v polypeptidovom ret'azci. AK v ramci kodujtcej
sekvencie pre retazec aminokyselin tvoriacich urcity protein dojde k strate alebo naopak
pridaniu jedného nukleotidu, od daného miesta sa zmeni Citaci rdmec a dochadza
k zarad’'ovaniu inych aminokyselin a vznikd nezmyselny protein. Ako analoégiu mézeme
pouzit’ l'udsku re¢ a zmysel slov v rdmci vety:

normdlna sekvencia: KTO VIE KOD PRE TEN GEN
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Napiste dant vetu a urcte ako sa zmeni zmysel jednotlivych slov, ak dojde k delécii bazy
(strate 5. pismena I) alebo naopak ak dojde k adicii bazy (napr. vsunutiu pismena O za
pismeno E na 6. pozicii). Citaci ramec zachovajte tripletovy.

30. Ak by kodony neboli tripletové, ale pozostavali by zo Stvorice baz, aké mnozstvo kodonov
by mohlo existovat’ v rdmci genetického kddu?

31. Podla pravidla o parovani baz dopliite do tabul’ky chybajuce komplementarne nukleotidové
sekvencie. Pod¢iarknutim oznadte prvy iniciaény kodén. Dalej spogitajte, z kolkych
aminokyselin by sa skladal peptid kodovany nukleotidovou sekvenciou mRNA od
inicia¢ného kodonu.

+DNA 5"GAAACAGCTATGACC TAATGT
-DNA 3’CTTTG TACCTTTCGCCCGTCACT ATTACA
mMRNA 5"GAAACA GCGCAACGCAAUUAAUGU
Antikodon | 3'CUU ACA
tRNA

32. Cast’ polypeptidového retazca pozostava z aminokyselin Arg-Gly-Ser-Phe-Val-Asp-Arg.
Je kodovany danym segmentom DNA:

GGCTAGCTGCTTCCTTGGGGA

e
CCGATCGACGAAGGAACCCCT

Ktory z retazcov DNA je matricovy (pracovny)? Oznacte spravnu polaritu retazcov 5'a 3".
33. Ludsky hormoén somatostatin bol prvym produktom vyuZzitia technoldgie rekombinovane;j
DNA. Baktéria syntetizovala uvedeny hormén po tom, ¢o biochemici nasyntetizovali
a zaviedli do jej genomu danit DNA sekvenciu:

3" CGA CCA ACATTC TTG AAG AAA ACCTTC TGA AAG TGA AGC ACA S’

Stanovte poradie aminokyselin v somatostatine.

34. Rodina génov pre B-globin zabera asi 50 kb, ale obsahuje len 5 Struktarnych génov pre B, 9,
Ay, ©y a & retazce hemoglobinu. Kazdy z tychto polypeptidovych retazcov obsahuje 146
aminokyselin. Aké percentudlna ¢ast’ dan¢ho tiseku DNA koéduje aminokyseliny?
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14. Mutacie

Mutacie su trvalé zmeny v DNA sekvencii organizmu, ktoré st zakladom genetickej
variability. Mozu postihnut’ jeden nukleotid alebo vécsie useky DNA. A podla rozsahu sa
potom delia na génové, chromozémové a genomové. Mutacie mozu byt spontanne alebo
indukované chemickymi, fyzikalnymi alebo biologickymi mutagénmi. Dosledky mutacii mozu
byt’ neutralne, Skodlivé ale aj prospesné. Podl’'a r6znych stvislosti sa mutacie delia do viacerych
skupin.

YTOZIN ).
g T&c@ \\\ —’ tranzicia
z + ~ N,
S
I GUANIN I f | ADENIN |

RN b, g PYRIMIDIN

R’ | 2 A

N . ¢ 7 r
G ik

—— -’ transverzia

Obrazok 14-1. Schematické zndzornenie tranzicie a transverzie.

e tranzicia — zdmena purinovej bazy za purinovi (A<>G) alebo pyrimidinovej za
pyrimidinovua (C<>T)

e transverzia — zamena purinovej bazy za pyrimidinovua a opacne (napr. A<>C, AT,
GoC, GoT).

Tabulka 14-1. Prehl'ad najcastejSie pouzivanych cytogenetickych symbolov (podla ISCN
2013).

A_G skupiny chromozémov

1-22 Cisla autozémov

X, Y pohlavné chromozomy

/ Sikma zlomkova ¢iara znamena mozaicizmus, napr. 46/47 oznacuje
mozaicizmus s bunkovymi liniami, ktoré maju 46, resp. 47 chromozémov

del delécia

der derivovany chromozém

dup duplikécia

i izochromozoém

ins inzercia

inv inverzia

mar marker chromozoém

r kruhovy (ring) chromozom

t recipro¢na translokacia

ter terminalny koniec ramena

p kratke rameno chromozomu

q dlhé rameno chromozému

cen centroméra

h heterochromatin

fra fragilné miesto

dic dicentricky chromozoém
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zlom a strata ¢asti chromozomu distalne od zlomu

zlom a spojenie chromozému

+ pred ¢islom chromozoému = trizomia

pred ¢islom chromozému = monozdémia

012 ¢iselné oznacenie miesta zlomu (podl'a G prizkovania) na kratkom ramene
q13 ¢iselné oznacenie miesta zlomu (podl'a G pruzkovania) na dlhom ramene
Otazky a alohy

1. 'V paméitovom vlakne DNA je nasledovna sekvencia nukleotidov s bazami:
5 CGCAATTCGAGGGGGACCY

Popiste uvedené bodové mutécie a ich dosledky na zmeny v sekvencii aminokyselin po
transkripcii a translacii uvedeného retazca DNA.

mutacia 1 SSCACAATTCGAGGGGGACCY
mutécia 2 55CGAAATTCGAGGGGGACCYT
mutacia 3 SSCGCCAATTCGAGGGGGACCYT
mutacia 4 55CGCAATT-GAGGGGGACCYT

2. Povodny retazec DNA je:
5'-GGACTAGATACG-3’
Ktor4 z uvedenych bodovych mutécii je tranzicia, transverzia, adicia alebo delécia?
a) 5'-GAACTAGATACG-3’
b) 5-GGACTAGAGACG-3’
c) 5-GGACTAGTACG-3’
d) 5-GGAGTAGATACG-3’

3. Povodny retazec DNA je:
5'-ATGGGACTAGATACC-3’

Ktora zuvedenych bodovych mutacii je tich4, meniaca zmysel, nezmyselnad alebo
posunova mutacia?

a) S5 -ATGGGTCTAGATACC-3’
b) 5-ATGCGACTAGATACC-3’
c) 5-ATGGGACTAGTTACC-3’
d) 5-ATGGGACTAAGATACC-3’
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14. Mutacie

4.V retazci DNA je nasledovnd sekvencia nukleotidov kratkeho Strukturneho génu:
5-ATGGGTCGTACGACCGGTAGTTACTGGTTCAGTTAA-3’

a)

b)

c)

d)

Zapiste sekvenciu aminokyselin polypeptidového retazca kodovaného tymto génom

Znéazornite tichu (silent, nemeniacu zmysel) mutaciu a jej efekt na polypeptid.

Znazornite nezmyselna (nonsense) mutaciu a jej efekt na polypeptid.

Znazornite posunovu (frameshift) mutaciu a jej efekt na polypeptid.

Znazornite mutaciu meniacu zmysel a jej efekt na polypeptid.

5. Vysvetlite, 0 aki génovu mutaciu sa jedna pri zmene uvedenych kodonov:

a)
b)
c)
d)
e)

kodon pre glycin sa zmeni na kodon pre alanin

kodon pre tryptofan sa zmeni na terminacny (stop) kodon
kodon pre cystein sa zmeni na kodon pre arginin

kodon pre serin sa zmeni na kodon pre izoleucin

kodon pre serin (AGT alebo AGC) sa zmeni na kodon pre treonin

6. Nasledujuca sekvencia aminokyselin je sucast'ou urcitého proteinu. Je uvedend normalna
sekvencia ajej Styri mutované formy. Pomocou tabulky genetického kodu stanovte
zodpovedajucu sekvenciu nukleotidov v dvojzavitnici DNA, ktord zodpoveda normalnemu
génu. Ktoré vldkno je kodujuce? Aka by bola vyslednd sekvencia mRNA? Aky je
najpravdepodobnej$i typ mutacie, ktory spOsobil zmeny v jednotlivych mutovanych
formach?

a) normalne poradie: -lys-arg-his-his-tyr-leu-

b) mutacia 1: -lys-arg-his-his-cys-leu-

C) mutacia 2: -lys-arg-ile-ile-ile-
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d) mutacia 3: -lys-glu-thr-ser-leu-ser

7. Stanovte typ mutacie z nasledujuceho poradia aminokyselin:
normalne poradie: -phe-asn-pro-thr-arg-

a) mutacia 1: -phe-asn-pro-

b) mutacia 2: -phe-asn-ala-his-thr-

€) mutécia 3: -phe-his-pro-thr-arg-

Ktora z mutacii by mohla teoreticky sposobit’ najmiernejsie priznaky choroby?

8. Delécia jedného nukleotidu v DNA zmenila sekvenciu aminokyselin v bielkovine:
...lys-ser-phe-cys-asn-leu-ala-ala-lys...
na sekvenciu:
...lys-val-phe-ala-ile...

Podra tabul’ky genetického kodu zapiste zodpovedajucu mRNA pre normalnu bielkovinu,
pre pozmenent bielkovinu a zistite deléciu, ktord uvedent zmenu spdsobila.

9. Centroméru predstavuje ® a poévodné poradie génov na chromozdéme bolo

ABCDEF-®GHIJKL. Uvedte typy chromozoémovych mutécii pri nasledujicich
sekvenciach génov a uved'te, ktora zmena reprezentuje balansovanu a ktora nebalansovanu
chromoz6émovu mutaciu.

a) ABEF*GHIJKL

b) ABBCDEF*GHIJKL

c) ADCB EF*GHIJKL

dABCDHGeFEIJKL

e) DEF*GHIJKL

f) ABCDEF*FEDCBA

0JABCDEF*GHIXYZJKL

10. Ked’ centroméru predstavuje ® a pdvodné poradie génov na chromozdme bolo
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ABCDE®FGH I]J, ktora z nasledujtcich sekvencii nie je intersticialnou deléciou:

) ABE®FGHI]J
b)ABCDGHIJ

C)ABCDE®HI]J

d ABCDE®FGH

11. Aky je rozdiel medzi chromozémovou a génovou mutaciou?
12. Porovnajte somatické a gametické mutécie a ich nasledky pre jedinca.

13. Aky je rozdiel medzi génovou mutéaciou typu tranzicie a transverzie? Pomocou DNA baz
(A, T, C, G) zapiste Styri typy tranzicii a osem typov transverzii.

14. Ktory z uvedenych karyotypov spravne vystihuje zapis nevyvazenej translokacie?

a) 46,XX,t(5;12)(p14;923)

b) 46,XX,der(5)t(5;12)(p14;923)
c) 46,XX,t(5:12)(p14q23)

d) 46,XX,-5,+der(5)t(5;12)(p14;23)

15. Kol'’ko chromozdmov je pritomnych v somatickych bunkéch jedincov (2n = 46), ktoré st:
a) monozomické
b) trizomické
€) monoploidné
d) tetrazomické

e) triploidné

16. Ako zddvodnite tvrdenie, Ze Downov syndrom je Castejsie vysledkom nondisjunkcie pocas
oogeneézy nez pocas spermatogenézy?

17. Znézornite schematicky, aké gaméty vzhl'adom na trizoémiu chromozoému €. 21 moézZe tvorit’
zena s Downovym syndrémom.
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18. Znazornite nondisjunkciu jedného chromozémového paru:

19.

20.

21.

22.
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a) Vv meidze I oogenézy b) v meidze Il oogenézy

Porovnajte s rovnakou nondisjunkciou v priebehu spermiogenézy.

Akéa zygota vznikne po fertilizacii vajicka s dizomiou chromozému ¢. 21 spermiou
s nulizémiou chromozému ¢.21?

V urcitej rodine sa narodilo viac deti s Downovym syndrémom. Ako to mo6Zeme vysvetlit™?

Manzelsky par v rdmci planovaného rodi¢ovstva prichadza do genetickej poradne, nakol’ko

z manzelove] strany sa v predchadzajacich troch generaciach vyskytlo viacej
mftvonarodenych plodov, resp. sa narodilo niekol’ko deti s vrodenymi anomaliami, ktoré
zomreli vo v€asnom detstve. Pri cytogenetickom vySetreni manzela sa zistilo, ze ma
normalny pocet chromozémov 46, XY, ale pruzkovacia metdda odhalila, ze jeden
chromozém & 1 je s pericentrickou inverziou, ktora zahffia asi 70 % dizky tohto
chromozému. Druhy chromozoém €. 1 je v poriadku.

a) Ako vysvetlite vysoky vyskyt mitvonarodenych plodov v rodine manzela?
b) Aké je riziko narodenia dietat’a s vrodenymi vyvojovymi chybami v uvedenej rodine?

¢) Co mozete poradit’ tymto manzelom, ktori chet predist’ uvedenym komplikaciam?

U Zeny sa zistila pri cytogenetickom vySetreni chromozdémova prestavba medzi druhym
a tretim chromozémom.

a) Aky typ chromozémovej aberacie je uvedeny na obrazku?
b) Ako sa tieto chromozoémy mozu parovat’ poc¢as meidozy?

C) Zena je fenotypovo normalna. Vyskytli sa viak u nej dva spontanne potraty. Pyta sa na
priciny potratov a pravdepodobnost’, Ze m6Ze mat’ Zivotaschopné dieta.

A E A E

B F B F

C Cc G G

D D H H
2 2/3

2/3 3
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23. Akym typom mutacie moze byt zmeneny metacentricky chromozém na akrocentricky?

24. Napiste dva sposoby, ako modze vzniknut triploidny jedinec.

25. Vysvetlite rozdiel medzi mutdciami vitdlnymi, subletdlnymi, semiletdlnymi a letdlnymi.
Ako sa prejavuja?

26. Znazornite schematicky dosledky nondisjunkcie autozémového chromozémového paru:
a) pocas oogenézy pri I. meiotickom deleni

b) pocas oogenézy pri II. meiotickom deleni

27. Niektoré zeny s Downovym syndromom mézu mat’ deti.

a) Znazornite schematicky meiozu I. a II. vzhl'adom na vol'nt trizémiu chromozému ¢&.
21.

b) Aké je teoretické riziko, ze dieta bude postihnuté rovnakym syndromom ako jeho
matka?

30. Zdravym rodiCom sa narodilo dieta s Downovym syndromom. U matky sa zistila
Robertsonova translokéacia chromozémov ¢. 21 a 14.

a) Zapiste karyotyp matky a schematicky znazornite uvedeni mutaciu.
b) Znézornite schematicky, aké typy gamét vytvara zena vzhl'adom na tato translokéciu.
¢) Vyjadrite teoretickt pravdepodobnost’ vyskytu jednotlivych karyotypov

U novorodencov po spojeni tychto gamét s norméalnou gamétou muza.

d) Akd je pravdepodobnost, ze aj ich dalSie dieta bude postihnuté Downovym
syndrémom?
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31. Zdravym rodiCcom sa narodilo dieta s Downovym syndromom, uotca sa zistila

32.

Robertsonova translokéacia chromozémov ¢. 13 a 21.
a) ZapiSte karyotyp otca a schematicky znazornite uvedenti mutaciu.

b) Znazornite schematicky, aké typy gamét a v akom zastipeni vytvara muz vzhl'adom na
tuto translokéaciu.

C) Aka je pravdepodobnost, ze aj ich dalSie dieta bude postihnut¢é Downovym
syndrémom?

U zdravych manzelov bolo zistené, Ze muz je nositelom vyvadZenej Robertsonovej
translokacie chromozomov ¢. 14 a 15.

a) Zapiste karyotyp uvedeného muza a schematicky znazornite uvedeni mutaciu.
b) Znézornite schematicky, aké typy gamét vytvara muz vzhl'adom na tato translokéciu.
c) Aka je pravdepodobnost’ narodenia postihnutého dietat’a tymto manzelom vzhl'adom

na uvedenu translokaciu u muza?

33. Aké je teoretické riziko narodenia postihnutych deti v potomstve jedinca s Robertsonovou

90

balansovanou translokaciou chromozoémov 15 — 21?
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34. Aké je teoretické riziko narodenia postihnutych deti v potomstve jedinca s Robertsonovou
balansovanou translokaciou chromozémov 21 — 217?

35. Manzelsky par sa uz niekol’ko rokov pokusa mat dieta. Konzultovali lekara
a cytogenetickym vySetrenim sa zistilo, ze u manzela je abnormalny chromozém ¢islo 12.

manzel manzelka
a) Aky typ chromozémovej abnormality je u manZzela?

b) Aké dosledky vyplyvaju z toho pre potomstvo uvedenych manzelov?

36. Rodicovsky par nemoze mat’ Zivotaschopné dieta. Zena mala dva potraty a jedno tazko
poskodené dieta, ktoré zomrelo coskoro po mnarodeni. Cytogenetickd analyza
pruzkovanych chromozémov otca, matky a dietata ukazala, ze vSetky chromozémy su
normalne s vynimkou chromozémového paru ¢islo 6 u otca a diet’ata.

dieta matka otec
a) Ktory z rodi¢ov ma abnormalny chromozém ¢. 6?
b) Stanovte typ chromozémovej mutacie.
c) Preco diet’a nie je fenotypovo normélne?

d) Aka je prognoza pre d’alSie potomstvo tohto paru?
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37. Manzelsky péar sa pokt$a uz niekol’ko rokov mat dieta. Zena mala niekolko potratov

a minuly rok sa jej narodilo dieta s mnohopocetnymi kongenitalnymi chybami. Dieta
zomrelo v priebehu niekol’kych dni po narodeni. Vysledky cytogenetickej analyzy ukazali,
ze vsSetky chromozomy su v poriadku okrem chromozému ¢. 6 ac¢. 12. Prazkované
chromozomy jednotlivych ¢lenov rodiny st uvedené na obrazku (chromozémy €. 6 su
dlhsie).

dieta matka otec
a) Ktory z rodi¢ov ma abnormalny karyotyp?
b) Stanovte typ chromozoémovej aberacie.
c) Preco je diet’a fenotypovo postihnuté?

d) Aka je progndza pre potomstvo uvedeného rodi¢ovského paru?

38. Vysvetlite, Co oznacuju nasledovné karyotypy:

92

o 47 XXY

o 47 XXX

o 47 XYY

o 45X

o 48 XXXY
o 47XY,+13

o 48 XX,+13,+21

o 47 XY,+21/46, XY

o 45X/46,XX/47, XXX

o 46,XX,del(5)(p13)

e 46,XY,del(5)(q13933)
o 46,Y,del(X)(p11p21)

e 46,XY,inv(3)(p13g21)
e 46,XX,inv(3)(g21q26)
o 46,XX,t(2;18)(pl13;q21)
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o 46,XX,t(2;5)(q21;931)

e 46, X,1(X;13)(q27;912)

o 46,XY, r(9)(p24934)

o 46,XX, r(18)(p11g22)

e 46, XX,dup(1)(g22q25)

e 46, XY,dup(1)(g25q22)

e 46, XX,ins(5;2)(p14;922932)

o 45XY,der(21;21)(q10;910)

e 46,XY,+21,der(21;21)(q10;q10)
o 45 XX,der(14;21)(q10;910)

o 46,XY,+21,der(14; 21)(q10;q10)
o 46,XX,+13,der(13;14)(q10;q10)
o 46,XY,1(9;10)(p22;G24)

o 46,XX,del(13)(g22)

e 46,X,i(X)(ql10)

e 46,XX,i(17)(q10)

e 46,Y,fra(X)(g27)

o 46,X,fra(X)(g27)

e 45 XY,dic(13;15)(g22;q24)

39. Zapiste:

a)
b)

c)
d)

€)
f)
9)
h)
i)

)
k)

muzsky karyotyp s trizémiou chromozému 22
muzsky karyotyp s termindlnou deléciou kratkeho ramena chromozému 4
zensky karyotyp s Edwardsovym syndromom

muzsky karyotyp s vyvazenou formou Robertsonovej translokacie chromozému €. 13
a chromozomu €. 14

zensky karyotyp s nevyvazenou formou Robertsonovej translokacie chromozomu €. 14
a chromozomu ¢. 21

karyotyp Zeny s recipro¢nou translokaciou medzi dlhym ramenom chromozému €. 16
kratkym ramenom chromozému ¢. 18

zeny s reciproc¢nou translokaciou medzi dlhym ramenom chromozému X a kratkym
ramenom chromozému €. 13

muzsky karyotyp s intersticidlnou deléciou kratkeho ramena chromozému 3
jedinca s Turnerovym syndrémom
muzsky karyotyp s paracentrickou inverziou chromozému 10

zensky karyotyp s pericentrickou inverziou chromozému 6
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I) jedinca s Klinefelterovym syndromom

m) jedinca s trizomiou chromozému X

n)
0)
p)
q)

zensky karyotyp s terminalnou deléciou kratkych ramien chromozému X
muzsky karyotyp s monozémiou chromozému 21

zensky karyotyp s trizémiou chromozému 21

zensky karyotyp s mozaikovou formou Downovho syndromu

zensky karyotyp s izochromozémom X pre q ramena

muzsky karyotyp s izochromozoémom pre dlhé ramena chromozomu 21
muzsky karyotyp s recipro¢nou translokaciou chromozémov 2 a 5
muzsky karyotyp s prstencovym chromozémom 2

zensky karyotyp s Patauovym syndrémom

muzsky karyotyp s balansovanou formou Robertsonovej translokacie chromozémov 15
a2l

40. V karyotype novorodenca boli identifikované dve bunkové linie. 28 % buniek malo
karyotyp 1. a 72 % buniek malo karyotyp 2. Zapiste karyotypy a odpovedzte na nasledujice
otazky.
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Karyotyp novorodenca:

b)
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Pri¢ina stavu je:
e nondisjunkcia pocas I. meiotického delenia u niektorého z rodicov?
¢ nondisjunkcia pocas II. meiotického delenia u niektorého z rodicov?
e nondisjunkcia v priebehu intrauterinného vyvinu dietat’a (mitoticka
nondisjunkcia)?

Ak4 je prognoza pre novorodenca?
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15. Mendelove principy dedi¢nosti

Uplatituju sa Mendelove zékony:

1. Uniformity (dominancie a recesivity) — potomkovia kriZzenia dvoch homozygotov st v F1
generacii vSetci uniformni heterozygoti anesi dominantny znak. Pri krizeni dvoch
heterozygotov sa v potomstve vystiepia znaky rodi¢ov v pomere jednoduchych celych ¢isel.

2. Segregacie — kazdy jedinec ma 2 alely pre kazdy znak a tieto alely sa pocas tvorby gamét
nahodne oddelia, takze kazda gaméta nesie len jednu z alel.

3. Nezavislej kombinacie — alely roznych génov na roznych chromozdémoch sa dedia nezavisle
od seba a kombinujt sa nahodne.

Mendelove zédkony neplatia alebo sa neuplatiiuji Gplne, ak dedi¢nost’ znakov nezodpoveda
modelu dominantnej a recesivnej alely, ako pri netiplnej dominancii, kodominancii, letalnej
alele, génoch viazanych na pohlavie, génovej vizbe, epistaze, polygénnej a multifaktoridlnej
dedi¢nosti.
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Obrazok 15-1. Dihybridné krizenie.

Otazky a ulohy:

1. Vysvetlite pojmy alela, gén, lokus, vloha, genotyp, fenotyp.
2. Vysvetlite rozdiel medzi homozygotom a heterozygotom.
3. Objasnite pojmy expresivita a penetrancia.

4. AKé st alelové interakcie a nealelové interakcie? Co je to pleiotropia?
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Vysvetlite pojmy heterogenita a fenokopia.

Zapiste, aké typy gamét vytvara jedinec s genotypom:
a) AABB

b) AABb

c) Aabb

d) AaBb

e) AABbCc

f) AaBBCcee

g) AaBbCc

h) aaBBccDdeeff

Napiste, kol’ko typov gamét vytvara:
a) monohybrid

b) dihybrid

c) trihybrid

d) n-nasobny hybrid

Predpokladajme, Ze gén B ma dve alely, dominantni — B a recesivnu — b. Zapiste vsetky
krizenia (rodiCovské genotypy), z ktorych sa mdze narodit’ heterozygotné dieta. Z ktorého
krizenia bude najvysSie zastipenie heterozygotnych potomkov? Z ktoré¢ho krizenia
dostaneme v potomstve iba jeden genotyp? Zapiste vsetky krizenia, z ktorych dostaneme

v potomstve iba dva genotypy.

Predpokladajme, ze pravdepodobnost’ narodenia chlapca = pravdepodobnosti narodenia
dievcat'a = 1/2. Aka je pravdepodobnost’, Ze sa v potomstve Styroch deti:

a) nenarodi Ziadne diev¢a
b) narodi jedno dievca
¢) narodi aspon jedno dievca

d) narodia aspon dve dievcata

e) vyskytne idealne rozdelenie pohlavia (dvaja chlapci a dve diev¢ata)?
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10.

11.

12.

13.

Galaktozémia (dedi¢nd porucha metabolizmu galaktézy) je autozomovo recesivne
ochorenie (AR). Aka je pravdepodobnost narodenia postihnutého dietata, ak jeden
Z rodicov je recesivny homozygot, u ktorého boli priznaky ochorenia eliminované diétou
a druhy rodic€ je heterozygotom pre uvedené ochorenie?

Pravorukost’ je dominantna nad 'avorukost’ou. Muz pravak, ktorého matka bola 'avacka, sa
ozenil so zenou pravackou, ktora ma troch bratov. Dvaja z nich su l'avéci. Uréte genotyp
Zeny a stanovte pravdepodobnost’, s akou sa manZelom narodi 'avak.

U Cloveka je farba oc¢i vysledkom interakcie alel niekol’kych génov, ktoré determinuju
tvorbu aukladanie pigmentu v duahovke. Zjednodusene predpokladajme, Ze tvorba
a ukladanie pigmentu v dahovke st determinované jednym génom, pricom alela pre hnedu
farbu o¢i B je dominantnd nad alelou pre modra farbu oci b.

a) Hnedooky muz sa ozeni s modrookou Zenou amaju 8 hnedookych deti. Aké su
najpravdepodobnejsie genotypy vSetkych ¢lenov rodiny?

b) Hnedooky muz, ktorého obaja rodicia boli hnedooki, sa oZeni s hnedookou Zenou, ktorej
otec bol hnedooky a matka modrooka. Majii jedno modrooké dieta. Aké st genotypy
vsetkych ¢lenov rodiny?

Polydaktylia (viacprstost’) je autozoémovo dominantne podmienend porucha.

a) Stanovte pravdepodobnost’ narodenia postihnutého dietata v rodine, kde obaja rodicia
s heterozygotmi pre uvedené ochorenie.

b) Jeden z rodicov ma normalny pocet prstov a druhy je Sestprsty. Maju jedno dieta
S normalnym poctom prstov. Ak4 je pravdepodobnost’, Ze aj ich druhé diet’a bude zdravé?
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14. Dentinogenesis imperfecta je autozOmovo dominantne podmienena porucha, ktorad

15.

16.

17.
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postihuje zubné tkaniva mezodermového povodu (dentin, pulpa, parodont a cement). Muz
s uvedenym ochorenim, ktorého otec bol tiez postihnuty a matka mala normalny chrup, sa
ozenil s nepostihnutou Zenou. Aka je pravdepodobnost, Ze ich prvé dieta bude chlapec
postihnuty dentinogenesis imperfecta?

Klasicky albinizmus je spdsobeny chybanim enzymu, ktory je potrebny pre syntézu
pigmentu melaninu. Syntéza enzymu je podmienend dominantnou alelou, to znamena, Ze
jedinci s genotypom C/C a C/c maju normalnu pigmentaciu a recesivni homozygoti c/c st
albini. Fenotypovo normalnym rodicom sa narodilo albinotické dieta. S akou
pravdepodobnost’ou:

a) ich d’alsie diet’a bude albinotické
b) ich d’alsie dve deti budu albinotické

c) sa im narodia dve deti, jedno albinotické a druhé s normalnou pigmentaciou?

Aké potomstvo a vV akom percentudlnom zastiipeni mézeme ocakavat’ v rodine, kde Zena je
normalne pigmentovana a muz je albin?

a) Zena s normalnou pigmentaciou koZe a muz albin maji devét normalne pigmentovanych
deti a jedného albina. Aky je najpravdepodobnejsi genotyp Zeny?

b) Ak normalne pigmentovana zena a albinoticky muz maji desat normalne
pigmentovanych deti a ziadneho albina, aky je najpravdepodobnejsi genotyp zeny?
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18. Rodicia su heterozygoti pre albinizmus. Predpokladajme, Ze maju pat deti. Akd je
pravdepodobnost’, Ze deti budi mat’ nasledujuce fenotypy v uvedenom poradi: 1. dieta =
normalne, 2. diet'a = albin, 3. diet'a = normalne, 4. diet'a = albin, 5. diet'a = normalne.

a) Aka je pravdepodobnost, ze z piatich deti tri budi s normalnou pigmentaciou a dvaja
albini (v 'ubovol'nom poradi)?

b) Kol’ko réznych kombindcii je moznych pre tri normalne a dve albinotické deti?
c¢) Aka je pravdepodobnost’, ze vSetkych pét’ deti bude normélnych?

d) Aka je pravdepodobnost’, ze aspon jedno diet'a bude albinotické?

19. Jana ma normalnu pigmentaciu koze, ale jej brat a jej manzel st albini.
a) Aka je pravdepodobnost’, Ze jej prvé dieta bude albin?
b) Ak jej prvé dieta bude albin, aka je pravdepodobnost’, ze druhé diet'a bude tiez albin?

20. Obaja rodiCia su prenasaémi recesivnej alely pre vrodeni hluchotu podmienent
autozoémovo recesivne. Aka je pravdepodobnost’, Ze:

a) prvé dieta bude postihnuté hluchotou
b) ich pét’ deti bude zdravych
C) dve z piatich deti budt postihnuté hluchotou?

21. Pre zriedkavu autozomovo dominantnu chorobu je pravidlom, Ze dominantni homozygoti
sa Vv potomstve nikdy nevyskytuja. Jednou z priin mdze byt td skutoCnost, Ze tento
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22.

23.

24,

genotyp je letdlny v skorom obdobi fetdlneho vyvinu aje eliminovany spontinnym
potratom. Predpokladajme situaciu, kde genotyp: B/B je letadlny v priebehu intrauterinného
vyvinu, B/b preziva, ale jedinec je postihnuty, b/b preziva a jedinec je zdravy. Aké genotypy
a v akom percentudlnom zastipeni mézeme ocakavat’ medzi zivo narodenymi detmi
z krizenia B/b x B/b?

Seroslepota je podmienena autozomovo dominantne. Zdravy muz sa ozenil s postihnutou
zenou. Maju jedno zdravé a jedno postihnuté diet’a.

a) Aké su genotypy vSetkych ¢lenov rodiny?
b) Aka je pravdepodobnost’, ze d’alSie diet’a bude zdravé?

Cherubizmus je zriedkava forma kostnej dysplazie v detskom veku. Tumordzne bujnenie
fibrézneho tkaniva vedie k deforméacii tvarovych kosti (zvd¢Sovanie maxily a mandibuly)
a strate zubov. Dedi sa autozémovo dominantne so 100% penetranciou u muzov a 50%
penetranciou u Zien.

a) Postihnuty muz, ktorého otec bol zdravy, sa ozenil so zdravou Zenou (aa). Uréte genotypy
rodicov a deti z tohto manZelstva. Aka je pravdepodobnost’, Ze sa im narodi postihnuty syn?
Aka je pravdepodobnost’, ze sa im narodi postihnutd dcéra?

b) Zdravym rodicom sa narodil postihnuty syn. Urcte pravdepodobné genotypy oboch
rodicov a vysvetlite.

Fenylketontria (porucha metabolizmu fenylalaninu) ajedna zo zriedkavych foriem
agamaglobulinémie Svajciarskeho typu (ma zvycajne za nasledok smrt’ do 6 mesiacov po
narodeni) st podmienené¢ autozoOmovo recesivne. Akéd je pravdepodobnost’ narodenia
zdravych deti v rodine, v ktorej obaja rodi¢ia su heterozygotni pre oba gény?
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25. Predpokladajme, ze hneda farba o¢i dominuje nad modrou (H - h) a pravactvo nad
lavactvom (P - p). Modrooky pravék sa ozeni s hnedookou pravackou. Maja dve deti. Jedno
je hnedooky l'avak, druhé modrooky pravak. V druhom manzelstve si tento muz zoberie
zenu, ktord bola tiez hnedooka pravacka. Ma s fiou 9 deti - vSetko pravaci s hnedymi o¢ami.
Napiste pravdepodobné genotypy muza a oboch Zzien.

26. V rodine, kde obaja rodicia dobre poculi a jeden z nich mal hladké vlasy a druhy kuceravé
sa narodil hluchy syn s hladkymi vlasmi. Ich druhy syn dobre pocul a mal kuceravé vlasy.
Aké je pravdepodobnost’ narodenia hluchého kucéeravého dietata v tejto rodine, ak je
zname, ze alela podmieniujuci kuceravé vlasy je dominantnéd nad alelou pre hladké vlasy
a hluchota je geneticky podmienena recesivnou alelou, pricom tieto gény su lokalizované
na roznych autozoémoch?

27. Muz postihnuty dentinogenesis imperfecta (AD, vid’ uloha 14), ktorého matka bola rovnako
postihnuta, sa oZenil so Zenou s normalnym chrupom. Obaja su schopni rozliSit' chut
fenyltiokarbamidu — PTC (AD dedi¢nost), ale ich matky nie st schopné rozlisit’ chut’ PTC.

a) Urcte genotyp oboch rodic¢ov.

b) Aka je pravdepodobnost’, Ze sa im narodi dcéra postihnuta dentinogenesis imperfecta bez
schopnosti rozlisit’ chut’ PTC?

28. Zjednodusene predpokladajme, ze u Cloveka je hnedd farba o¢i dominantnad nad modrou
a pravactvo nad l'avactvom.
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29.

30.
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a) Modrooky pravak, ktorého otec bol 'avak, sa ozenil s hnedookou Zenou l'avackou, ktorej
pribuzni boli po viac generacii vSetci hnedooki. Aké deti mozno ocakavat v tomto
manzelstve?

b) Hnedooky muz sa ozenil S modrookou Zenou. Obaja boli pravaci. Ich prvé dieta malo
modré o¢i abolo lavak. Aké deti sa mdzu narodit’ v tomto manzelstve asakou
pravdepodobnostou?

Sedy zakal o¢i je u &loveka podmieneny autozomovo dominantne (Z-) a albinizmus
autozomovo recesivne (aa). Gény st lokalizované na rdznych chromozémoch. Z
manzelstva normalne pigmentovanej matky a otca so Sedym zikalom sa narodila
albinotickd dcéra. Na zdklade schémy napiSte pravdepodobny genotyp rodicov. S akou
pravdepodobnostou sa manzelom narodi dieta postihnuté aspoil jednym z uvedenych
ochoreni?

Pigmentécia o¢i u ¢loveka je ur¢ovana dvoma génmi: génom pre pigmentaciu tela (A —
pigmentacia, a - albinizmus) a génom pre farbu o¢i (B — tmavé, b — modré). Gén A/a je
recesivne epistaticky nad génom B/b.

a) Aké oc¢i budi mat’ deti rodiCov s uvedenymi genotypmi?
AABB x AAbb
AaBB x aabb
AABb x AAbb

b) Diet'a modrookej matky a albinotického otca moze byt aj tmavooké. Vysvetlite, za akych
predpokladov a s akou pravdepodobnost’ou k tomu moze dojst’.
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Vizba génov je jav, ked’ sa dva alebo viac génov nachadzajua blizko seba na tom istom
chromozéme — tvoria vézbova skupinu a dedia sa spolo¢ne ako jeden celok, pretoze nie su
nezavisle rekombinované pocas meidzy. Pocas meidzy moze dojst’ ku crossing-overu ak su
gény dalej od seba. Cim s gény bliz§ie, tym je niz§ia pravdpodobnost, Ze dojde k ich
oddeleniu. Geneticka vzdialenost’ medzi génmi sa vypocita na zaklade frekvencie rekombinacie
medzi dvoma génmi pocas meidzy. Frekvencia rekombinacii sa meria v centimorganoch — cM
(1% pravdepodobnost’ rekombinacie = 1 cM).

Geneticka vzdialenost’ (v cM) = (pocet rekombinantov/celkovy pocet potomkov) x 100

Véazbova faza TRANS Véazbova faza CIS
(repulsion) (coupling)
B

‘ iJ. ’ EL

A b A B A B A
OGS W e R I ST —— G N —
a B a b a b a B
O WO
gameéty rodicovské gaméty rekombinované gaméty rodicovské gaméty rekombinované

Obrazok 16-1. Vizbova faza cis — dihybrid AB/ab (vl'avo) a vdazbova faza trans — dihybrid
Ab/aB (vpravo).

Uplna vézba dvoch génov A, B Neuplna védzba dvoch génov A, B
bez crossing-overu s crossing-overom
a b
A B A B A B A b
bez c-0. S C-0.
gaméty gaméty
a b a b a B 2 b
Te_e_o - e oo e mEIE— RTINS
S C-0. bez c-0.

Obrazok 16-2. Uplna vizba génov A a B — crossing-over sa nevyskytuje (p = 0 cM)
a rekombinované gaméty sa nevytvaraju (vl'avo) a neuplna vizba génov A a B — crossing-
over sa vyskytuje, p = (0, 50 cM), vznikaju aj rekombinované gaméty Ab a aB (vpravo).
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Otazky a ulohy:

1. Uvedte sposob, akym dokazete, Ze dva alelové pary A/a a B/b su:
a) vol'ne kombinovateI'né (AaBb)
b) vo vézbe Uplnej (AB/ab, Ab/aB)
¢) vo vizbe neuplnej (AB/ab, Ab/aB)

2. Urobte krizenie typu AaBb x aabb za predpokladu, Ze gény st vo vdzbe a oba alelové pary
su:

a) V polohe cis netplne viazané, p =5 cM
b) v polohe trans neuplne viazané, p =5 cM

Aké bude percentudlne zastipenie genotypov v potomstve z oboch krizeni?

3. Urobte krizenie typu AaBb x aabb za predpokladu, Ze gény st vo vizbe a oba alelové pary
su:

a) Vv polohe cis uplne viazané
b) v polohe trans uplne viazané

Aké bude percentualne zastiipenie genotypov v potomstve z oboch krizeni?

4. AK jedinec vznikol z kriZzenia rodi¢ov Ab/Ab x aB/aB a je spétne krizeny s dvojnasobnym
recesivnym homozygotom, ako Stiepi potomstvo pozostavajice z 1 850 jedincov, ak je sila
vizby medzi génmi A a B 40 % rekombindacii?
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5. U cloveka sa lokus pre Rh faktor nachadza na chromozéme €. 1 a je vo vézbe s lokusom
determinujucim tvar erytrocytov aje od neho vo vzdialenosti 3 cM. Rh pozitivita
a eliptocytoza (erytrocyty su elipsovitého tvaru) st podmienené autozémovo dominantne.
Jeden z manzelov je heterozygotom pre obidva gény, pricom Rh* faktor zdedil od jedného
svojho rodica a eliptocytézu od druhého. Druhy z manzelov je Rh™ @ ma normalny tvar
erytrocytov. Zistite percentualne zastipenie pravdepodobnych genotypov a fenotypov
u deti v tejto rodine.

6. Muz s eliptocytézou, ktorého matka mala normalny tvar erytrocytov a bola dominantne
homozygotna v alelickom pare pre Rh faktor a ktoré¢ho otec bol Rh™ a heterozygotny
Vv alelickom pare pre eliptocytézu, sa oZenil so zdravou Rh™ Zenou (mapova vzdialenost’
prislusnych génov je 3 cM).
a) Aka je pravdepodobnost’, ze ich prvé dieta bude Rh' s eliptocytozou?
b) Ak prvé dieta je Rh pozitivne, akd je pravdepodobnost, Ze bude tieZ
postihnuté eliptocytdzou?

7. Andersenova choroba (dedicnd porucha metabolizmu glykogénu) a alkaptonuria su
podmienené autozomovo recesivne génmi vo vézbe. Ich vzdialenost’ na chromozéme je 6
cM. Zdravéa zena homozygotna v oboch lokusoch sa vydala za zdravého muza, ktoré¢ho
matka bola postihnutd Andersenovou chorobou a otec alkaptonuriou.

a) Urcte vazbovu fazu a zapiSte genotypy uvedenych manzelov.

b) Uréte vSetky mozné genotypy a fenotypy potomstva.

c¢) Aka je pravdepodobnost’ narodenia zdravého dietata v uvedenom manzelstve?

d) Aka je pravdepodobnost’ narodenia dietat’a postihnutého aspon jednym ochorenim?
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Pigmentova retinopatia je progresivne degenerativne ochorenie sietnice. Gén pre uvedené
ochorenie je vo vidzbe s génom pre familidrnu hyperkalcémiu, pricom ich mapova
vzdialenost’ je 4 ¢cM. Obe ochorenia si podmienené autozémovo dominantne. Zena je
postihnuta oboma anomaliami, pricom jej matka je zdrava. Vydala sa za zdravého muza.

a) Urcte vazbovl fazu a zapiste genotypy uvedenych manzelov.
b) Uved'te vSetky oCakavané genotypy v potomstve.

C) Aka je pravdepodobnost’ narodenia diet'at’a postihnutého len pigmentovou retinopatiou
vV uvedenom manzelstve?

d) Aka je pravdepodobnost narodenia dietata postihnutého len familidrnou
hyperkalcémiou?

Katarakta (Sedy zékal) a polydaktylia (viacprstost) st ucloveka podmienené
dominantnymi autozémovymi génmi, ktoré su v Uiplnej vézbe.

a) Zena ziskala alelu pre kataraktu od svojej matky a alelu pre polydaktyliu od otca. Jej
manzel je zdravy. Aké potomstvo mézeme ocakavat’ v tejto rodine?

b) Aké potomstvo mozeme ocakavat v rodine, v ktorej muz je zdravy aZena je
heterozygotom pre obidva gény, pricom je zname, Ze jej matka bola postihnutd obidvoma
anomaliami a otec bol zdravy.

c) Aké potomstvo mozeme ocakavat’ v rodine, v ktorej rodicia st heterozygoti pre obidva
znaky a pritom je zname, ze matky obidvoch manzelov boli postihnuté kataraktou a otcovia
polydaktyliou?
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10.

11.

12.

Kongenitalna adrenéalna hyperplazia a kongenitalna hypotyredza st u ¢loveka podmienené
autozoémovo recesivne génmi, ktoré su v uplnej vdzbe. Obaja manzelia su zdravi, ale ich
matky boli postihnuté oboma anomaliami.

a) Urcte vazbovu fazu a zapiste genotypy uvedenych manzelov.

b) Uved’te vSetky oCakavané genotypy v potomstve.

c¢) Aké je pravdepodobnost’ narodenia zdravych deti v uvedenom manzelstve?

d) Aka je pravdepodobnost’ narodenia diet’at’a postihnutého oboma anomaliami?

Syndrom deformovanych nechtov a pately (syndrom unguis-patella, necht-jabicko) je
podmieneny autozomovo dominantne (N). Ide o zriedkavii AD dedicni malforméciu
charakterizovanu variabilnym stupiiom dystrofie nechtov, chybanim alebo redukciou
pately, inymi dyspldziami kosti a prileZitostne nefropatiou. Tento gén sa nachadza vo
vzdialenosti 10 cM od ABO lokusu na chromozéme €. 9. MuZ s uvedenym syndromom a
krvnou skupinou AB uzavrel manzelstvo so zdravou Zenou (n/n) s krvnou skupinou 0. Ich
tri deti su zdravé a maju krvnt skupinu A, jedno diet’a s krvnou skupinou B je postihnuté.

a) Urcte najpravdepodobnejsiu vizbovu fadzu u muZa — dvojnasobného heterozygota.

b) Zena je opit’ tehotnd, pri¢om podla Eervenych krviniek zistili u plodu krvnii skupinu A.
Aka je pravdepodobnost’, Ze bude bez tejto malformacie (predpokladajme tu istti vizbovu
fazu ako v pripade po a)?

c¢) Aké je pravdepodobnost’, Ze bude diet'a bez malformécie, ak by malo krvnt skupinu B?

Idiopatickd kardiomyopatia je podmienena autozOmovo dominantne. Tento gén sa
nachadza vo vzdialenosti 10 cM od ABO lokusu na chromozéme ¢. 9. Muz s uvedenym
ochorenim a krvnou skupinou B, ktorého otec bol zdravy a mal krvnt skupinu A, uzavrel
manzelstvo so zdravou Zenou s krvnou skupinou 0.

a) Urcte a spravne zapiSte genotypy (vdzbovu fazu) rodicov.

b) Uved’te zastiipenie vSetkych moznych genotypov (spravnu vizbovu fazu) v potomstve.
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¢) Stanovte zastupenie jednotlivych fenotypov (ochorenie, krvna skupina) v potomstve.

d) Zena je tehotna, pri¢om u plodu sa zistila krvna skupina 0. Ak4 je pravdepodobnost’, Ze
dieta sa narodi zdravé?

13. Klasické hemofilia a daltonizmus st geneticky determinované recesivnymi alelami, ktoré
st lokalizované na chromozéme X vo vzdialenosti 3 cM.

a) Zena, ktorej otec bol su¢asne postihnuty hemofiliou a daltonizmom a matka bola zdrava,
vydala sa za zdravého muza. Zistite pravdepodobné genotypy a fenotypy u deti z tohto
manzelstva.

b) Zena, ktorej matka bola postihnutd daltonizmom a otec hemofiliou, vstupuje do
manzelstva s muzom, ktory je postihnuty obidvoma anomaliami. Zistite pravdepodobnost’
narodenia deti s hemofiliou aj daltonizmom.

14. Zena s normalnym farbocitom je heterozygotom vo faze cis pre X-viazané gény pre
deuteroanomaliu (deuteroanopia, G/g) a protanomaliu (protanopia, R/r). Lokusy su od seba
vzdialené 6 mapovych jednotiek. Ak4 je pravdepodobnost, Ze jej synovia budi mat
normalny farbocit? Rieste tto situaciu pre pripad, Ze Zena je dvojnasobny heterozygot vo
faze trans (repulsion).

15. Urcte poradie génov na chromozome podla nasledujucich rekombinaénych frekvencii: A-
B, 8 mapovych jednotiek; A-C, 28 mapovych jednotiek; A-D, 25 mapovych jednotiek; B-C,
20 mapovych jednotiek; B-D, 33 mapovych jednotiek.
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17. Dedi¢nost’ a pohlavie

Je to typ dedi¢nosti, pri Ktorej sa gény nachddzaju na pohlavnych chromozémoch —
najcastejSie na X chromozome, zriedkavo na Y chromozome. Gény na X chromozome sa
prejavia inak u muzov a zien, pretoZze zena ma dva X chromozomy (dochddza k inaktivacii
jedného X) a muz iba jeden. X-viazana dedi¢nost’ je recesivna (napr. hemofilia, daltonizmus,
Duchenneova svalova dystrofia) a dominantna (napr. Rettov syndrom, vitamin D rezistentna
rachitida). Pri Y-viazanej dedi¢nosti sa gény dedia iba po muzskej linii (napr. SRY, mutacie
génov AZF oblasti). Mutacie v génoch v AZF oblasti (faktor azoospermie) mozu sposobit’
poruchy spermatogenézy, avSak ked’ze spdsobuju neplodnost’, neprendsaju sa na potomstvo.
Ak je SRY mutovany alebo chyba, modze vzniknit' muz s XY genotypom, ale Zenskym
fenotypom - Swyerov syndrom.

a) X-viazana recesivna dedi¢nost’

P: XnrY X XuXh P: XnY x XnXh
XH Xh Xh Xh
XH XuXH | XuXn XH XuXh XuXh

Dcéry: zdravé, ale vSetky prenaSacky
Synovia: postihnuti

Dcéry: 1/2 zdravé, 1/2 zdravé prenasacky
Synovia: 1/2 zdravi, 1/2 postihnuti

P: XhY x XuXH P: XnY x  XuXh
XH XH XH Xh
Xh XuXh XuXh Xh XuXh
Y XnY XhnY Y XuY

Dcéry: zdravé, ale vSetky prenasacky
Synovia: zdravi

Dcéry: 1/2 zdravé prenasacky, 1/2 postihnuté
Synovia: 1/2 zdravi, 1/2 postihnuti

b) X-viazana dominantna dedi¢nost’

P: XaY x XaXa P: XaY X  XaXa

Xa
Xa XaXa XA
Y XaY Y XaY XaY

Dcéry: 1/2 zdravé, 1/2 postihnuté
Synovia: 1/2 zdravi, 1/2 postihnuti

Dcéry: postihnuté
Synovia: zdravi
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Otazky a ulohy:

1. Vysvetlite pojem heterogametické a homogametické pohlavie.

2. Vysvetlite Lyonovej hypotézu.

3. Co je Barrovo teliesko?

4. Aky pocet Barrovych teliesok najdeme v interfazovych bunkach u jedincov s:
a) Klinefelterovym syndromom
b) Turnerovym syndromom
c) karyotypom 47, XYY
d) karyotypom 48, XXXX
e) karyotypom 47, XXX

5. Vzhladom na Lyonovej hypotézu, aka bude sietnica zeny, ktord je heterozygotnd pre
farboslepost™?

6. Aké st mozné priciny pomeru zenského a muzského pohlavia 1,40 : 1,60 pri narodeni u
Pudi?

7. Zakreslite nondisjunkciu pocas oogenézy u Zeny, ktora je pri¢inou vzniku Klinefelterovho
a Turnerovho syndrému po fertilizacii normalnou spermiou.

8. Porovnajte dedicnost’ znakov pohlavim ovladanych a pohlavim ovplyvnenych.

9. U l'udi neschopnost’ rozliSovat’ ¢ervenu a zelenu farbu je vrodena gonozémovo recesivne
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podmienena porucha. Zena s normalnym farbocitom, ktorej otec bol farboslepy, sa vydala
za muza s normalnou schopnostou rozliSovat Cerveni a zelent farbu. Aké je riziko
narodenia postihnutych deti?
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10. Daltonizmus (farboslepost’) je gonozdémovo recesivne podmienend porucha farbocitu.
Farboslepy muz sa oZeni so Zenou s normalnym zrakom, ktorej otec bol tiez farboslepy. a)
Aka je pravdepodobnost’, ze budu mat’ farboslept dcéru?

b) Aka je pravdepodobnost’, ze ich prvorodeny syn bude farboslepy? (Pozndmka: tieto dve
otazky s formulované trochu odlisne).

11. Muz a zena maji normalny farbocit, hoci obaja ich otcovia st postihnuti farboslepostou.
Aka je pravdepodobnost’, Ze ich prvé dieta bude:
a) syn a bude rozliSovat’ ¢ervenu a zelenu farbu,
b) dcéra, ktora bude mat’ normalny farbocit,
¢) syn a bude zaroven postihnuty,
d) dcéra, ktora bude postihnuta?

12. Ak rodicia, obaja s krvnou skupinou A a normalnym farbocitom, maji postihnutého syna s
krvnou skupinou 0, aka je pravdepodobnost’, ze ich d’alSie diet'a bude dcéra, ktora bude mat’
normalny farbocit a krvna skupinu 07?

13. Na povrchu buniek sa nachadza Xg antigén, determinovany génom na X-chromozéme. Na
Y-chromozdme sa nenachddza Ziadna ekvivalentna forma tohto génu. Tento gén ma dve

a v a a
alternativne formy — dominantnu alelu Xg a recesivnu Xg. Zena s genotypom Xg /Xg sa
vydala za muza s genotypom Xg/Y. Narodil sa im syn s Klinefelterovym syndrémom s

genotypom Xga/Xg/Y. Od ktorého rodi¢a pochadza nadpocetny X-chromozom a pocas
ktorého meiotického delenia vznikla nondisjunkcia?
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14. Daltonizmus (¢erveno-zelena farboslepost’) je dedi¢ne podmieneny recesivnou alelou, ktora
je lokalizovana na heterologickom useku X-chromozomu.
a) Normalne vidiaci otec mal farboslepého syna. Aké st genotypy oboch rodi¢ov?
b) Manzelom sa narodil jeden farboslepy syn a normalne vidiaca dcéra, ktora sa vydala za
zdravého muza. Narodili sa im siedmi synovia, z ktorych $tyria boli farboslepi a traja mali
normalny zrak. Aké boli genotypy ich rodi¢ov a starych rodicov?
c¢) Aka je pravdepodobnost’ pre syna, ktorého otec je daltonik, ze bude postihnuty rovnakou
poruchou farbocitu za predpokladu, Ze matka nie je prendSackou recesivnej alely?
d) Aké je pravdepodobnost’ narodenia farboslepého syna matke, ktord je prenasackou

D_d
(X X) a otec nie je daltonik?

15. Muz s hemofiliou (gonozémovo recesivna dedi¢nost’) méa dcéru s normalnym fenotypom.
Dcéra sa vydava za muza, ktory ma tiez normalny fenotyp.
a) Aka je pravdepodobnost’, Ze ich dcéra bude trpiet’ hemofiliou?
b) Aka pravdepodobnost’ plati pre syna?
c) Keby mal tento par $tyroch synov, aka je pravdepodobnost, ze sa vSetci Styria narodia
s hemofiliou?

16. Klasicka hemofilia (hemofilia A) je geneticky podmienend recesivnou vlohou viazanou na
X-chromozdom.
a) Muz hemofilik, sa oZenil so zenou, ktora je zdrava. Narodili sa im zdravé dcéry a synovia,
ktori do manZelstva vstapili s nepostihnutymi osobami. Zistite, aka je pravdepodobnost’
objavenia sa hemofilie u vnucat?
b) MuzZ postihnuty hemofiliou vstupuje do manzelstva so zdravou Zenou, ktorej otec bol
hemofilik. Urcte pravdepodobnost’ narodenia zdravych deti v tejto rodine.
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17.

18.

19.

Zena, ktorej otec bol hemofilik, ale sama mala normalnu zrazanlivost’ krvi, sa vydala za
zdravého muza.

a) Aka je pravdepodobnost’, Ze ich deti budi mat’ hemofiliu?

b) Ak sa dcéra z tohto manzelstva vyda za zdravého muza, aka je pravdepodobnost’, Ze ich
deti budi mat’ hemofiliu?

c¢) Predpokladajme, Ze tito rodi¢ia chcii mat’ dvoch synov. Aka je pravdepodobnost’, ze
obaja budu mat’ normélnu zrazanlivost’ krvi?

Duchenneova muskuldrna dystrofia je gonozdémovo recesivne podmienené letdlne
ochorenie, ktoré primarne postihuje svaly avyskytuje sa priblizne u 1:3500
novonarodenych chlapcov. Nepostihnutd zena, ktora je heterozygotna pre uvedené
ochorenie sa vydala za zdravého muza. S akou pravdepodobnost’ou sa manzelom narodi:
a) zdravy syn?

b) zdrava dcéra alebo syn?

c) tri deti, ktoré budu vSetky postihnuté uvedenym ochorenim?

Hereditarna hypofosfatemicka rachitida rezistentna na vitamin D je dedi¢ne podmienena
dominantnou alelou génu, ktory je lokalizovany na heterologickom tseku X-chromozému.
a) Manzelstvo uzavrie chord Zena a zdravy muz. M6Ze sa im narodit’ zdravy syn?

b) Manzelstvo uzavrie zdrava zena a chory muz. Akého pohlavia budl zdravé deti? Ak
neskor potomok z tohto manZelstva uzavrie manzelstvo so zdravym partnerom, moze sa im
narodit’ zdravé dieta?
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20. Albinizmus (porucha v tvorbe pigmentu melaninu) je podmieneny autozémovo recesivnym
génom. Anhydrotické ektodermalna dysplazia (vrodena suchost’ koze, vzacne gonozémovo
recesivne ochorenie s takmer Uplnym chybanim potnych zliaz u postihnutych muzov), je
geneticky podmienena recesivnou alelou viazanou na X-chromozom. V rodine, kde obaja
rodicia st zdravi, sa narodil syn s obidvoma anomaliami.

a) Aké je pravdepodobnost’, ze ich d’alSie diet’a bude dcéra a zaroven bude zdrava?
b) Aké je pravdepodobnost’, Ze ich d’alSie diet'a bude syn a zaroven bude zdravy?

21. Farboslepy muz ma aj muskuldrnu dystrofiu skapulohumeralneho typu (autozémovo
recesivna dedi¢nost’). So svojou Zenou, ktorda ma normdlny zrak i svalovu funkciu, ma
farboslepu dcéru s muskularnou dystrofiou.

a) Urcte genotypy rodicov a dietata.
b) Aka je pravdepodobnost’, Ze sa manzelom narodi diet’a postihnuté oboma anomaliami?

22. Hypoplazia zubnej skloviny je geneticky podmienena dominantnou alelou pravdepodobne
viazanou na heterologicku oblast X chromozému. Zdravy muz, ktorého matka bola
postihnuta a otec zdravy, sa ozenil so zenou postihnutou uvedenym defektom. Jej matka
bola zdrava a otec postihnuty. Urcte genotypy vsetkych Clenov rodiny. Aké potomstvo
mozno oCakdvat’ v tomto manzelstve?

23. Priméarna porucha matrice zubnej skloviny sa dedi gonozémovo dominantne (vézba na
chromozdém X). Zuby su zIté az hned¢, niekedy az polopriesvitné.
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24,

25.

26.

a) Manzelstvo uzavreli zena so zdravym chrupom a muz postihnuty uvedenym defektom.
Aka je pravdepodobnost’ pre dcéru, ze bude zdrava? Aka je pravdepodobnost’ pre syna, ze
bude bez uvedeného defektu?

b) Manzelstvo uzavreli zdravy muz a zena s primarnou poruchou zubnej skloviny. Chcu
mat’ Styroch synov a jednu dcéru. Aké je pravdepodobnost’, Ze u ziadneho dietata sa
nevyskytne defekt zubov, ktory ma matka?

Uplna anodoncia (chybanie skoro vietkych zubov) je zriedkavd X-viazana recesivna
porucha.

a) Snubenci, ktori chcu uzavriet manzelstvo, maju obidvaja zdravy chrup, ale otec
snubenice mal Uplnt anodonciu. Ak4 je pravdepodobnost, Ze sa im narodi syn s uvedenym
defektom?

b) Snubenci, ktori chcli uzavriet manzelstvo, maju obidvaja zdravy chrup, ale dedo z
matkinej strany sniibenice mal Gplni anodonciu. Aka je pravdepodobnost’, Ze sa im narodi
syn a bude postihnuty?

U ¢loveka je ochlpenie usnice determinované génom D, ktory je lokalizovany
Vv heterologickej oblasti pohlavného chromozému Y. Gén D sa sa teda moZze vyskytovat’ iba
U muzov. MuZi st vzdy hemizygotni a jedna dominantna alela génu D staci k fenotypovému
prejavu a spdsobuje nadmerné ochlpenie usnice U muzov. Jedna recesivna alela génu D staci
k fenotypovému prejavu normalneho ochlpenia usnice U muzov.

a) Zapiste genotypy rodicov, ktorych syn mal nadmerne ochlpenu usnicu.

b) Sakou pravdepodobnostou bude aj ich druhy syn rovnako postihnuty? S akou
pravdepodobnost’'ou ich d’alSie diet’a nebude postihnuté nadmernym ochlpenim usnice?

Gén T je umiestneny na homologickych usekoch gonozémov a jeho recesivne homozygotna
zostava spoOsobuje slepotu uludi. V parentalnej generacii boli krizené nasledujuce
rodicovské genotypy:

P: matka XX x otec XY
Tt Tt
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27

28.

Urcte:

a) fenotypy oboch rodicov;

b) s akou pravdepodobnost'ou sa vystiepi v F1 generacii slepy jedinec;
¢) pohlavie slepych jedincov v F1 generécii.

. Hypospadia — razstep mocovej trubice sa vyskytuje prevazne u muzov ako znak pohlavim
ovladdany. Jedna z foriem hypospadie sa dedi takto: muzi s genotypom HH, Hh st zdravi,
kym muzi s genotypom hh st postihnuti hypospadiou (dedi¢nost’ pohlavim ovladana).

a) Zdravy muz ma dvoch synov postihnutych hypospadiou a jednu dcéru. Urcte genotypy
vsetkych ¢lenov rodiny. Aké potomstvo moze ocakavat dcéra, ak sa vyda za zdravého
muza, v ktorého rodine sa po viacero generacii hypospadia nevyskytla?

b) Muz postihnuty hypospadiou ma dve dcéry. Obe sa vydaji za zdravych muzov. Jednej
sa narodia dvaja synovia, druhd mé jedného syna. VSetci synovia z oboch manzelstiev trpia
hypospadiou. Uréte genotypy ich rodicov a starych rodicov. Mézu mat’ synovia zdravé deti?

Prikladom dedi¢nosti pohlavim ovplyvnenej je u ¢loveka pleSatost. U muza je pred¢asna

plesatost’ podmienena dominantnou alelou P. Aby sa pleSatost’ mohla prejavit’ u Zeny, musi

byt alela P v homozygotnom stave (PP). U muZza sa pleSatost prejavuje aj v heterozygotnom

stave (Pp), pravdepodobne kvoli pritomnosti pohlavnych hormoénov.

a) Plesaty muz, ktorého otec mal normalne vlasy, sa oZenil so Zenou, ktord mala norméalne

vlasy, ale jej matka a vSetci bratia boli pleSati. Aké deti sa mo6Zu narodit’ z tohto

manzelstva?

b) Manzelstvo uzavreli zdravy muz a zdrava Zena, ktorej otec bol farboslepy a matka plesata.
Aké deti sa moZu narodit’ z tohto manzelstva?

¢) Hnedooky pleSaty muz, ktorého otec mal normalne vlasy a modré o¢i, sa oZenil so Zenou,

ktorej otec a vsetci bratia boli plesati. Aké deti sa mézu narodit’ z tohto manzelstva?
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29. Modrooka zena s talasémiou minor (Tt), ktora je prenasacka hemofilie si vzala hnedookého
muza, ktorého otec bol modrooky ama tiez talasémiu minor, ale nie je postihnuty
hemofiliou. Hneda farba o¢i je dominantna (A) nad modrou (a). Talasémia je dedi¢na
choroba, ktorej podstata spo¢iva v nedostatocnej funkcii hemoglobinu. Tazka forma
choroby, talasémia major, mé genotyp tt.

a) Aka je pravdepodobnost’, ze sa tomuto paru narodi modrooky syn hemfilik s talasémiou
major?

b) Aka je pravdepodobnost’, Ze sa im narodi uplne zdravy syn (bez hemofilie a talasémie
major)?

Uloha 1: Vysetrenie X-chromatinu v bunkach bukalnej sliznice farbenych acetoorceinom

Material a pomdcky: krycie a podlozné sklo, Pasteurova pipeta, 2% roztok acetoorceinu,
filtracny papier.

Postup: Vyplachneme si tsta vodou. KratSou hranou ¢istého podlozného skla urobime ster
bukalnej sliznice. Material z prvého steru nepouzivame. Material z d’alSicho steru prenesieme
na druhé podlozné sklo a zhotovime naterovy preparat podobnou technikou ako pri zhotoveni
krvného nateru. Nater ponechame na vzduchu 30 sektind, nesmie vSak vyschnit’. Pridame dve
kvapky farbiva acetoorceinu a farbime jednu minatu. Opatrne priloZime krycie sklo. Kuskom
filtracného papiera odsajeme prebytocné farbivo. Pozorujeme pri 400-nasobnom zvacseni.

Na samostatne zhotovenom preparate vySetrite 20 bunkovych jadier na pritomnost’ X-
chromatinu.

Hodnotenie: X-chromatin sa vyskytuje v interfazovych jadrach buniek jedincov zenského
pohlavia. U cicavcov samicieho pohlavia, teda i u zien, je jeden z dvoch X-chromozomov
geneticky neaktivny, zostdva kondenzovany a dobre farbiteIny aj v interfaze (lyonizécia)
amobzeme ho pozorovat ako plankonvexny utvar (chromatinovi hrudku) velkosti Ium
nachadzajuci sa na vnutornej strane jadrovej membrany. Dospelé zdravé Zeny maji v priemere
20-30 % buniek pozitivnych na pritomnost’ X-chromatinu. Pri pozitivite 6 az 10 % jadier
povazujeme to za dokaz gonozomového komplementu XX. Pre diagnostické vySetrenie je nutné
vyhodnotit' najmenej 100 bunkovych jadier. Nakreslite bunku s pozitivnym a negativhym
nalezom. Hodnotenie X chromatinu (Barrovych teliesok) umoziiuje orientaéné vySetrenie
chromozdémového pohlavia v interfaizovych bunkach. Pouziva sa ako tzv. sex test u zien pri
vrcholovych Sportovych sutaziach. VySetrenie modze upozornit aj na odchylky v pocte
heterochromozémov X.
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Nakres:

Urcovanie pritomnosti Barrovho telieska

1 S. 9. 13. 17.
2 6. 10. 14. 18.
3. 7 11. 15. 19.
4 8. 12. 16. 20.
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18. Dedi¢nost’ krvnoskupinovych systémov

Krvnoskupinové systémy predstavuji geneticky podmienené znaky, glykoproteiny, na
povrchu erytrocytov. Gény krvnoskupinovych systémov koduji enzymy alebo proteiny, ktoré:

1. tvoria alebo modifikuju antigény na povrchu erytrocytov,

2. urcuju struktaru a typ sacharidovych ret'azcov alebo proteinov,

3. rozhoduju o pritomnosti alebo nepritomnosti konkrétneho antigénu, ¢im definuju

konkrétnu krvnu skupinu.

Z najdolezitejSich, v AB0O systéme gén ABO koduje enzym glykozyltransferazu, ktora
pridava Specifické sacharidové jednotky na prekurzorovy retazec. Vytvara antigén A alebo B.
Ak enzym nefunguje, antigén sa nevytvori, ¢o je krvna skupina 0. Rh systém koduje
membranové proteiny. MN koéduje membranové sialoglykoproteiny. Lewis koduje
fukozyltransferazu, Kell endopeptidazu. Systémy koduju aj iné funkéné proteiny. Kidd koduje
transportér mocoviny (gén SLC14Al), Duffy receptor chemokinov (ACKR1/DARC)
a Lutheran koéduje adhézny protein BCAM.

Otazky a ulohy

1. Muz mé krvna skupinu B, pri¢om jeho matka mala krvnu skupinu 0. Zena mé krvnu skupinu
A, jej otec mal krvnu skupinu B. Aké krvné skupiny mézeme ocakavat’ u ich deti a v akom
percentudlnom zastipeni?

2. Muz s krvnou skupinou A si vezme za manzelku Zenu s Krvnou skupinou B. Ich dieta ma
krvnu skupinu 0. Aké si genotypy tychto manzelov? Aké dalSie genotypy a s akou
pravdepodobnostou moézeme o€akavat’ v potomstve tychto rodicov?

3. Chlapec ma krvnu skupinu 0, jeho sestra ma krvnt skupinu AB. Aka krvnt skupinu maji
ich rodicia?

4. Zene s krvnou skupinou B, N sa narodilo dieta s krvnou skupinou 0, MN. Muz s krvnou
skupinou A, M bol uvedeny ako biologicky otec diet’ata.

a) Mozeme na zaklade tejto informacie muza vylucit’ z otcovstva?

b) Ktory z uvedenych muzov méze byt vyliceny z otcovstva?
1. Muz s krvnou skupinou B, N
2. Muz s krvnou skupinou AB, MN
3. Muz s krvnou skupinou 0, M
4. Muz s krvnou skupinou A, N

¢) Ktoré alely muselo diet'a zdedit’ od otca?
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5. V tlohe su uvedené fenotypy rodi¢ov (1 —5) pre ABO, MN a Rh krvnoskupinové systémy.
Z kazdého krizenia pochadza jeden z piatich potomkov (a — e). Spravne prirad’te jedného
potomka k jednotlivym manzelskym parom:

Fenotypy rodicov:

1. A/M,Rh
2.B, M, Rhr
3.0, N, Rh*

4. AB, M, R
5. AB, MN, Rh

AN, Rh
B, M, Rh*

0,N, Rh*
AB, MN, Rh

X
X
X B, N, Rh*
X
X

6. Doplite do tabul’ky krvné skupiny deti:

Deti:
a) A, N, Rh-

b) 0, N, Rh*
c) 0, MN, Rh
d) B, M, Rh*
e) B, MN, Rh*

Krvné skupiny rodicov

Krvné skupiny, ktoré

mozno | Krvné skupiny, ktoré

oCakavat’ u ich deti nemozno ocakavat’

u ich deti

Fenotyp

Genotyp

Fenotypy

Fenotypy

0x0

Ox A

AXA

BxB

0xB

AXB

A x AB

AB x AB

7. Doplnte do tabul’ky krvné skupiny otcov (fenotypy):

Matka Diet’a MozZny otec Vyluéeny otec
0 A

0 AB

A A

A 0

B A
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AB

0
AB A
AB 0
AB AB

8. Antigény A a B u I'udi s genotypom Se/Se a Se/se sa m6zu nachadzat’ v rozpustnej forme v
telovych tekutinach, ako napr. v slinach, ale nie st pritomné v rozpustnej forme
u homozygotov se/se. V populacii podl'a toho rozliSujeme jedincov ,,sekrétorov*
(vylucovatelov) a ,,nesekrétorov* (nevylucovatel'ov).
ZapiSte mozné genotypy a fenotypy z krizenia jedincov s krvnymi skupinami AB a0,

pricom obaja su Se/se.

Ako bude tento vysledok ovplyvneny, ak obaja rodi¢ia st heterozygoti (Hh) pre gén

determinujuci tvorbu H antigénu?

9. Muz s krvnou skupinou A: mal so Zenou s krvnou skupinou O dvoch synov s krvnou
skupinou A1B a dcéru s krvnou skupinou 0.

Doplite:
genotyp muza s fenotypom Ag:
genotyp Zeny s fenotypom O:
genotyp synov s fenotypom A:B:
genotyp dcéry s fenotypom O:

10. Dopliite chybajuce genotypy krvného systému Xg :

a) presyna
b) pre dcéru
Matka Otec Dieta
Xg*Xg XgY a)
b)
Xg*Xg? Xg*Y a)
b)
XgXg Xg*Y a)
b)
Xg a) Xg*Y
b) XgXg, Xg"Xg
Xg*Xg a) Xg?Y, XgY
b) Xg°Xg’, Xg"Xg
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11.Rodi¢om s krvnou skupinou B a normalnym farbocitom sa narodil farboslepy syn (XR)
s krvnou skupinou 0. Aka je pravdepdobnost, Ze ich d’alSie dieta bude mat’ krvnti skupinu
B a bude tieZ postihnuté uvedenou poruchou farbocitu?

12.Rodic¢ia 61 deti s hemolytickou chorobou novorodencov (zapri¢inenou inkompatibilitou
V Rh systéme) mali krvntl skupinu 0 a AB. AvSak iba v dvoch pripadoch mala matka krvna
skupinu 0 a otec AB. Vysvetlite tato skuto¢nost’.

13. Aké deti vzhl'adom na krvné skupiny sa mézu narodit’ v tychto manZzelstvach:
a) AMN Rh* x AB M Rh"
b) AB MN Rh*x B N Rh*
c) 0 MN Rh* x AB M Rh
d) AMN Rh*x 0 N Rh

14. Hypokalcifikacia je porucha mineralizacie zubov. Sklovina je méikka a lamava, dentin sa
postupne obnazuje. Defekt sa dedi autozoémovo dominantne. Manzelstvo uzavreli: Zena so
zdravym chrupom a krvnou skupinou 0, MN, Rh*™ a muz s hypokalcifikaciou, AB, N, Rh".
Aké deti mézeme ocakévat’ z tohto manzelstva?

15. Dieta ma krvnu skupinu A, N, matka 0, MN.
a) Zapiste genotypy matky a diet'at’a pre krvnoskupinovy systém ABO a MN.
b) Zapiste kombinacie krvnych skupin ABO a MN krvnych systémov u muzov, ktori su
Z otcovstva vyluceni.
Zapiste kombinacie krvnych skupin ABO a MN krvnych systémov u muzov, ktori mézu byt
biologickym otcom uvedeného diet’at’a.

16. Manzelstvo uzavreli: zena s Krvnou skupinou 0 a muz s krvnou skupinou A. Narodilo sa im
diet’a s krvnou skupinou AB. Rodicia zeny (pribuzensky sobas): otec mal krvna skupinu 0
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18. Dedicnost krvnoskupinovych systéemov

(genotyp 00), matka krvnua skupinu B (genotyp BB). Nakreslite rodokmen a napiste mozné
genotypy vsetkych ¢lenov rodiny.

17. Uréte HLA genotypy a HLA haplotypy uvedenych ¢lenov rodiny, ak su ich fenotypy

nasledovné:
HLA fenotypy HLA genotypy HLA haplotypy
otec HLA-AL,2; B8,9
matka HLA-A3,7; B5,6
dcéra HLA-A1,7; B5,8
syn HLA-AL,3; B6,8

18. Do tabul’ky dopliite HLA haplotypy génov HLA - A, B, C, ktoré st v uplnej vizbe:

HLA genotypy HLA haplotypy
Otec: A1 A3B8B15C1C1
Matka: A1 A23 B7 B8 C2 C4
Diet’a: A1 A23 B7 B15 C1 C4
Otec: A3 A24 B7B12C2C4
Matka:A2 A32 B7 B35 C4 C5
Dieta:A2 A3 B7 B7 C4 C4
Otec: A2 A2 B5B38 C3 C4
Matka: A11 A26 B12 B18 C1 C2
Diet’a: A2 A26 B18 B38 C2 C3
Otec: A28 Aw33 B14 Bw40 C3 C3
Matka: A1l A29 B15 Bw40 C3 C5
Diet’a: A1l A28 B15 Bw40 C3 C3

19. HLA systém je geneticky determinovany génmi, ktoré su v Uplnej vdzbe, preto sa HLA
haplotypy prenaSaju z rodi¢ov na potomkov ako celok. Preto sa urCovanie HLA antigénov
vyuziva pri paternitnych sporoch. V tejto tillohe sa serologicky urcili iba HLA-A a HLA-B
antigény. Doplnte HLA genotypy a haplotypy a rozhodnite, ¢i ozna¢eny muz mdze byt
biologickym otcom diet’at’a alebo nie.

Fenotypy HLA genotypy HLA haplotypy
Matka: A3,7; B7
Dieta: A1,3; B7,8
Oznaceny muz: Al,24; B8,12
Zaver:
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Matka: A2,32; B13,35
Diet'a: Al1,32; B8,35
OznacCeny muz: A2; B7,13
Zaver:

Matka: A11,36; B8
Dieta: A3,11; B5,8
Oznafeny muz: Al,3; B5
Zaver:

Matka: Al,2; B7

Dieta: Al1,2; B7
Oznaceny muz: A2; B7,8
Zaver:

20. HLA haplotypy otca a matky su HLA-A2B9/A4B7 a HLA-A3B14/A9B5. Urcte vsetky
mozné HLA haplotypy ich deti.

21. Porucha tvorby zubnej skloviny je determinovana dominantnou alelou (D) s lokusom na
autozéme. Jedinci s tymto defektom maju ZItohnedé zuby s tenkou, mikkou sklovinou.
Manzelstvo uzavreli: muz s krvnou skupinou AB, N, u ktorého bola zistena uvedena
porucha a zdrava zena, ktorej otec mal krvnti skupinu AB, M a matka 0, N, pricom obaja
rodi¢ia mali normalnu zubnu sklovinu. Aké deti méZeme ocakéavat’ z tohto manzelstva?

22. Manzelstvo uzavreli: muz s krvnou skupinou 0 (genotyp 00) a zena s krvnou skupinou B
(genotyp BB). Narodili sa im jednovajickové dvojcata, dievcata s krvnou skupinou O.
Napiste mozné genotypy vSetkych ¢lenov rodiny a vysvetlite.

23.Aké je mozné vysvetlenie skutoc¢nosti, ze fetdlna erytroblastéza zapri¢inena
inkompatibilitou v Rh systéme vznika CastejSie, ak st matka a diet'a kompatibilni v ABO
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18. Dedicnost krvnoskupinovych systéemov

systéme (napr. otec 0, matka AB) nez pri inkompatibilite v ABO systéme (napr. otec AB,

matka 0).

24. Manzelstvo uzavreli: muz nesekrétor, Le(a+b-), Zena sekrétorka, Le(a-b-). Narodili sa im

tri deti:

25.Ktoré zuvedenych genotypovych kombindcii Rh systému manzelskych parov mozu

a) Le(at+b-)

b) Le(a-b-)

c) Le(a-b+)

d) Zapiste genotypy vSetkych ¢lenov rodiny pre sekrétorstvo antigénov ABO
krvného systému a krvnoskupinovy systém Lewis.

sposobit’ inkompatibilitu matky a plodu?

Rh haplotyp Zeny Rh haplotyp muza Vysledok
1. |cDe/Cde cDe/cde

2 | CDE/cDe cde/cde

3.| CdE/Cde CDe/CDe

4. | cdE/Cde cDE/cde

26. Manzelstvo uzavreli dvaja sekrétori, obaja s rovnakym fenotypom Le(a-b+). Narodili sa im

dve deti:

a) NapiSte genotypy vSetkych c¢lenov rodiny pre sekrétorstvo antigénov ABO krvného

1. Le(atb-)
2. Le(a-b-)

systému a krvnoskupinovy systém Lewis.

b) Urcte a zapiSte vSetky oCakdvané genotypy v potomstve uvedenych manzelov pre
sekrétorstvo antigénov ABO krvného systému a krvnoskupinovy systém Lewis.

¢) Uved’te vSetky ocakavané fenotypy v potomstve uvedenych manzelov.

d) Aka je pravdepodobnost’, Ze ich d’alSie diet'a bude Le(a-b+)?
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18. Dedicnost krvnoskupinovych systémov

27.V znackéch pre zostavenie rodokmena je zaznaCena reakcia kazdej osoby s protilatkami
V poradi:
anti-A
anti-B
anti-D
Zapiste genotypy a fenotypy jedincov pre ABO aRh krvnoskupinové systémy. (0 —
negativna reakcia, + znamena pozitivnu reakciu).

m
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19. Populacna genetika

19. Populaé¢na genetika

Populacné genetika sa zaobera rozsirenim a frekvenciou alel a genotypov v populacii, ako
aj faktormi ako st selekcia, migracia, mutacie, ndhody, inbreeding, ktoré ticto frekvencie
ovplyviiuji. Hardy-Weinbergov zakon popisuje rovnovaznu populdciu bez vonkajsich vplyvov
t.Jj. bez mutacii, selekcie, migracie, pri nahodnom parovani a velkej efektivnej velkosti
populacie bez genetického driftu. V realite su tieto podmienky zriedkavo uplne splnené, ale
zakon je uzitoény ako model. Ma vyuzitie napr. v Sledovani zmien v ¢ase — evolucii,
epidemioldgii, forenznej genetike, farmakogenetike.

Otazky a ulohy:

1. Incidencia albinizmu (AR) v kaukazsko-europoidnej rase je 1 : 33 000. Vypocitajte
frekvenciu:
a) recesivnej mutantnej alely
b) normalnej dominantnej alely
c) heterozygotov v populacii
d) krizenia dvoch heterozygotov

2. Na zéklade vyskytu zriedkavych autozémovo recesivnych chordb v populacii vypocitajte
percentudlne zastipenie heterozygotnych prenaSaCov mutantnych alel v danych
populaciach:

a) 0,0064
b) 0,01

c) 0,09

d) 0,10

e) 0,000081

3. Ak 4 % jedincov v uréitej populacii, ktora je v genetickej rovnovahe, ma recesivny znak,
akd je pravdepodobnost’, ze sa znak objavi v potomstve dvoch jedincov, ktori tento znak
nemaja?
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19. Populacna genetika

4. V urcitej populécii sa vyskytuju tri genotypy s uvedenymi frekvenciami: AA 0,81; Aa 0,18;
aa 0,01.
a) Aké su frekvencie alel A aa?
b) Aké budu ich frekvencie v d’alSej generacii?
c¢) Aka cast’ vSetkych krizeni v tejto populécii bude Aa x Aa?

5. Cysticka fibroza je relativne ¢asté autozoémovo recesivne ochorenie s frekvenciou 1/2000
novorodencov. Aka je priblizna frekvencia heterozygotov (prenasacov) pre cysticku fibrozu

Vv danej populécii?

6. Talasémia, zhubna anémia, sa vyskytuje aj v pomerne uzavretej juhotalianskej
pristahovaleckej populacii v USA. U kolkych ¢lenov tejto populacie (%) modzeme
predpokladat’ 'ahkti formu ochorenia (genotyp Tt), ak na tazki formu (tt) zomieraji 4%
novorodencov?

7. Schopnost’ vnimat’ horka chut’ PTC — fenyltiokarbamidu je determinovand dominantnou
alelou T, kym recesivni homozygoti su ,,nechutna¢i®. Spomedzi 125 Studentov 88 boli
,chutna¢i“ PTC a 37 nevnimali horka chut PTC. Aké su frekvencie alel T at v tejto
populacii ? Aké st frekvencie jednotlivych genotypov?
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8.

10.

11.

Tayova-Sachsova choroba je podmienena génovou mutaciou na chromozéme €. 15, ktora
sposobuje deficienciu lyzozomového enzymu hexozaminiddzy A a dedi sa autozomovo
recesivne. Kym v normalnej populdcii je incidencia tejto choroby 1 : 360 000, v populacii
Zidov vetvy Askenazi (prevazne stredo- a vychodoeurdpskeho povodu) je incidencia
choroby 1 : 3 600. Ak4 je frekvencia prendsacov mutantnej alely v tejto populécii?

Achondroplézia je autozomovo dominantna porucha, ktord ma za nésledok trpaslici vzrast
u postihnutého jedinca. V populacii 50 000 jedincov bolo zistenych 5 pripadov
s achondroplaziou. Traja z postihnutych jedincov mali aj rodi¢ov postihnutych, kym dvaja
Z postihnutych jedincov mali rodi€ov normdlneho vzrastu. Vypocitajte frekvenciu
dominantnej alely pre achondroplaziu v uvedenej populacii.

Vypocitajte frekvenciu genotypov AA, Aa, aa po jednej generacii panmixie, ak v sucasnej
populacii je frekvencia AA = 0,2; Aa = 0,6; aa = 0,2. Aké bude frekvencia jednotlivych
genotypov po dvoch generaciach panmixie?

a) Incidencia brachydaktylie v populacii je 1 ku 10 000. Aka je frekvencia alely pre
brachydaktyliu (autozomovo dominantne podmienené ochorenie) v tejto populacii?

b) Incidencia fenylketonurie (autozémovo recesivne podmienené ochorenie) v tej istej
populécii je 1 ku 10000. Aka je frekvencia alely pre fenylketonuriu a frekvencia
heterozygotnych prenaSacov tohto ochorenia v uvedenej populécii?

c) Frekvencia klasickej hemofilie (gonozomovo recesivna dedic¢nost’) u muzov je 1 ku
10 000. Aka je frekvencia alely pre hemofiliu v populacii? Aké je frekvencia
heterozygotnych zien?
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19. Populacna genetika

12. Dedi¢nd methemoglobinémia je geneticky determinovand autozomovo recesivne.

13.

14.

15.

U pdvodnych obyvatelov Aljasky sa vyskytuje vo frekvencii 0,09 %. Stanovte genetickt
Struktaru analyzovanej populacie z hl'adiska génu pre methemoglobinémiu.

Pri sledovani obyvatel'ov juzného Pol'ska bolo zistenych 11 163 0s6b s krvnou skupinou M,
15 267 s krvnou skupinou MN a5 134 s krvnou skupinou N. Stanovte frekvenciu alel M
a N v populacii obyvatel'ov juzného Pol'ska.

Krvnoskupinovy systém Kidd je determinovany dvoma alelami K? aKP. Alela K? je
dominantna nad alelou K® ajedinci, ktori ju maju v genotype sa oznacuju ako Kidd-
pozitivni. Frekvencia alely K* medzi obyvatelmi Krakova je 0,458. Frekvencia Kidd-
pozitivnych jedincov medzi ¢ernochmi je 80 %. Aka je geneticka Struktira oboch populacii
pre krvnoskupinovy systém Kidd.

V populacii 376 Indianov kmena Navajo zistili 305 jedincov s krvnou skupinou M, 67 s MN
a 4 so skupinou N.

a) Je tato populacia v genetickej rovnovahe ?

b) Vypocitajte frekvenciu alel M a N.

c) Aka je pravdepodobnost, Ze dieta matky s krvnou skupinou N bude mat’ rovnaky
fenotyp?
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19. Populacna genetika

16. Krvny systém Duffy je determinovany 3 alelami jedného lokusu: Fy?, Fy® a Fy. Alela Fy je
recesivna a vyskytuje sa iba u dernochov. Alela Fy? je kodominantna voéi alele FyP.
Frekvencia jedincov s antigénom Fy? predstavuje 74,53 % Vv populacii Rusov, 66,46 %
u Talianov a 69,9 % u Poliakov. Aka je frekvencia alel Fy? a Fy® v tychto populciach.

17. Typ u$ného lalocika je monogénne podmieneny znak. Medzi dominantnou a recesivnou
alelou plati vztah uplnej dominancie. Dominantni homozygoti a heterozygoti maju lalocik
oddeleny Strbinou — nezbiehavy typ. Recesivni homozygoti maju prirasteny usny lalocik —
zbiehavy typ. Vpopulacii obyvatel'ov Prahy, ktori mozno povazovat za panmikticku, bolo
zistenych 1000 jedincov so zbichavym typom us$ného laloc¢ika a 11 500 jedincov s
nezbiehavym typom uSného laldc¢ika. Vypocitajte:

a) frekvenciu recesivnej a dominantnej alely v uvedenej populacii
b) frekvencie jednotlivych genotypov v uvedenej populacii.

18. Zjednodugene predpokladajme, Ze vrodené vykibenie bedrového kibu je podmienené
autozomovo dominantne s penetranciou 25 %. Ochorenie sa vyskytuje s frekvenciou 6:10
000. Zistite pocet recesivnych homozygotov.
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19. Podagra (dna, arthritis urica) sa vyskytuje u 2 % l'udi a predpokladame, Ze je podmienena

20.

21.

22.

autozomovo dominantne. U Zien sa gén podagry neprejavuje, u muzov je jeho penetrancia
20 %.

a) Stanovte genetickt Struktru populacie pre analyzovany znak, vychadzajic z uvedenych
poznatkov.

b) Aka je frekvencia vyskytu podagry v inej populacii, v ktorej je frekvencia dominantne;j
alely 60 %? Penetrancia ostava aj v tejto populacii nezmenena.

V oblasti s500 000 obyvatelmi boli zaregistrovani 4 chori na alkaptonuriu (AR).
Vypocitajte pocet heterozygotov pre analyzovany znak v danej populdcii.

V populacii sa vyskytuje jeden jedinec postihnuty zriedkavym typom koZného albinizmu
(Skvrnita depigmentédcia koZe) na 15000 normalne pigmentovanych l'udi. Jednd sa
0 autozomovo dominantne podmienené ochorenie. Zistite frekvenciu dominantnej alely (A)
a frekvenciu heterozygotov (Aa).

Predpokladajme, ze o¢ny albinizmus (depigmentacia o¢ného pozadia) je gonozdémovo
recesivne podmienené ochorenie. Vypocitajte frekvenciu zien prenasaciek patologickej
alely v populacii, kde na jedného muza s oénym albinizmom pripada 1000 muzov
S normalnym o¢nym pozadim.
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23. Podagra je determinovana autozoémovo dominantne. Penetrancia dominantnej alely
U muzov je 20 %, u Zien je nulova.
a) Aka je pravdepodobnost’ narodenia dietat’a postihnutého podagrou v rodine, kde obaja

rodicia su heterozygoti?
b) Aka je pravdepodobnost’ vyskytu ochorenia v rodine, kde jeden z rodicov je heterozygot

a druhy recesivny homozygot vo vztahu k tomuto znaku?

24. Arachnodaktylia je podmienena autozomovo dominantne s penetranciou 30 %, 'avorukost’
autozomovo recesivne S Uplnou penetranciou. Aka je pravdepodobnost’ vyskytu oboch
anomalii sti€asne u deti v rodine, kde obaja rodicia su heterozygotni pre oba gény?

25. Podl'a udajov S$védskych genetikov st niektoré formy schizofrénie podmienené
dominantnou autozémovou vlohou. Pritom penetrancia dominantnej vlohy u homozygotov

je 100 %, u heterozygotov 20 %.
a) Urcte pravdepodobnost’ narodenia chorych deti v rodine, v ktorej jeden rodi¢ je

heterozygot a druhy recesivny homozygot.
b) Urcte pravdepodobnost’ narodenia chorych deti v manZelstve dvoch heterozygotov.

26. V istej izolovanej populacii ma vsetkych jej 800 ¢lenov krvnu skupinu O. V inej populacii
maju vSetci krvnt skupinu A (genotyp AA). Aké bude frekvencia tychto krvnych skupin po
jednej generécii ndhodného krizenia, ak k prvej populécii priddme 200 clenov druhej
populécie?
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27. Ak priblizne 10 % muzov je postihnutych farboslepostou (daltonizmom), kol'ko Zien
s porusenym farbocitom mozno predpokladat’ v populacii?

28. Ktora z tychto populacii je v Hardyho-Weinbergovej rovnovahe ?
a) AA-0,70, Aa- 0,21, aa— 0,09
b) M -0,33, MN - 0,34, N - 0,33
c) 100 % MN
d) AA-0,32, Aa— 0,64, aa— 0,04
e) AA - 0,64, Aa— 0,32, aa— 0,04

Pre kazda populaciu vypocitajte oakavané zastupenie genotypov po jednej generacii
panmixie.

29. Vyskyt polypozy hrubého creva v nasej populécii je priblizne 1:8 000. Ochorenie je
podmienené autozoOmovo dominantne. Aka je frekvencia dominantnej alely v populacii?
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30.

31.

32.

33.

Torus palatinus patri medzi anomalie v tvare podnebia. Je to benigny nddor oralnej strany
tvrdého podnebia, ktory moze sposobovat’ poruchy rec¢i. Tato autozomovo dominantna
anomalia sa vyskytuje u 9 % populacie.

a) Aka bude priemerna frekvencia sobaSov medzi jedincami, u ktorych sa torus palatinus
vyskytuje?

b) Ak wuzavri manzelstvo dvaja jedinci snormdlnym tvarom podnebia, aka je
pravdepodobnost’, Ze sa im narodi dieta s anomaliou?

Palatoschisis (izolovany razstep podnebia) ma v populécii incidenciu 1 na 2 500 zdravych
jedincov. Dedi sa autozomovo dominantne. Vypoéitajte frekvenciu mutantnej alely v tejto
populacii a frekvenciu heterozygotov a dominantnych homozygotov v tejto populacii.

Trema (medzera medzi Spi¢iakom a rezdkom) sa dedi autozémovo dominantne. V populacii
ma tento znak 10 % jedincov. Vypocitajte frekvenciu dominantnej alely v populécii
a frekvenciu heterozygotov a dominantnych homozygotov v tejto populacii.

Jedna z foriem nanizmu (trpasli¢i vzrast) je znama ako Ellisov-van Creveldov syndrom.
U postihnutych jedincov je chondrodysplasticky nizky vzrast, skratenie dlhych kosti na rtg
snimkach, obojstranna polydaktylia, polymetakarpia, hypoplazia zubov a nechtov, vrodené
chyby srdca, atd’. V urcitej komunite bolo zistenych 5 postihnutych jedincov na 1000
novorodencov, kym v celej populacii pozostavajucej z 8 000 jedincov bola zistena
incidencia 2 : 1 000. VSetci postihnuti jedinci mali rodi¢ov s normalnym vzrastom. Aky je
najpravdepodobnejsi typ dedi¢nosti? Vypocitajte frekvenciu mutantnej alely v populacii
a danej komunite a frekvenciu prenasacov za predpokladu, ze su dodrzané podmienky
platnosti Hardyho-Weinbergovho zakona.
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34. Krvnoskupinovy systém Rh faktor je primarne determinovany dvoma alelami D a d. Alela
D je dominantna nad alelou d a jedinci, ktori ju majua v genotype, sa oznacuju ako Rh-
pozitivni. V urcitej populacii je 16 % Rh negativnych obcanov.

a) Stanovte genetickt Struktiru uvedenej populacie.

b) Vypocitajte frekvenciu manzelstiev Rh negativnej Zzeny s Rh pozitivnym muzom, pri
ktorych je kazdé diet'a ohrozené fetalnou erytroblast6zou.

c) Vinej populacii je 90,1 % Rh pozitivnych jedincov. Vypocitajte rovnaké
charakteristiky ako v predchadzajucej populacii a porovnajte riziko postihnutia deti
fetdlnou erytroblastdzou.
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20. Genealodgia

Genealogia je veda, ktord sa zaobera Studiom povodu oséb, rodov a ich vzdjomnych
vztahov. Jej cielom je zostavit’ rodokmen — teda zmapovat’ pokrvné linie, zistit’ geograficky ¢i
etnicky povod rodu, objasnit’ rodinnt historiu alebo najst pribuznych, vyskyt dedi¢nych
ochoreni. Zakladom genealogického vyskumu je zber tidajov z r6znych zdrojov, napr. matriky,
doplilujucimi zdrojmi moézu byt urbére, s¢itania obyvatel'stva, sipisy poddanych, listiny, staré
fotografie, listy ¢i kroniky, online genecalogické databazy (napr. FamilySearch, Geni,
MyHeritage), ktoré umoziuju vyhl'addvat’ zaznamy a vytvarat’ rodokmene.

Pomocou testov mitochondridlnej DNA (mtDNA) je mozné sledovat’ materinsku liniu,
zatial’ ¢o testy Y-DNA (len u muzov) sliizia na sledovanie otcovskej linie. Autozomalna DNA
sa vyuziva na vyhladavanie su¢asnych pribuznych do 5-7 generacii dozadu. M6ze mat’ rdzne
formy. Vzostupny rodokmen sleduje predkov daného jedinca, zostupny Sa zameriava na
potomkov konkrétnej osoby. Vysledky sa mézu znazornit’ graficky (ako strom) alebo v textove;j
¢i tabul’kovej podobe.
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Priklad rodokmeiia s autozémovo dominantnym typom dedi¢nosti (AD)
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Priklad rodokmeiia s autozémovo recesivnym typom dedi¢nosti (AR)
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Priklad rodokmena s holandrickym (Y-viazanym) typom dedi¢nosti

[

g

Priklad rodokmeria s mitochondrialnym (maternalnym) typom dedi¢nosti

Ot

1.

2.
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azky a ulohy:

Zostavte genealogick schému (rodokmen) vlastnej rodiny v rozsahu aspon troch generacii
S ¢o najuplnej$im zachytenim vsetkych pribuznych.

Analyzujte nizSie uvedené rodokmene rodin s vyskytom uvedenych ochoreni a urcte typ
dedicnosti pre kazdy patologicky stav:

a) galaktozémia

b) dentinogenesis imperfekta

c¢) okularny albinizmus (typ I)

d) Huntingtonova chorea

e) Leberevova hereditarna opticka neuropatia (slepota)

f) fenylketonuria
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g) hypercholesterolémia
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3. Zakreslite rodokmen zdravého chlapca, ktory ma zdravych rodicov a brata, ktory zomrel na
Tayovu-Sachsovu chorobu podmienenu autozoémovo recesivne. Aké je pravdepodobnost’,
ze je heterozygotom pre uvedenu chorobu?
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20. Genealogia

4. 'V nasledujucom rodokmeni sledujeme autozoémovo recesivny znak.
a) Aky je genotyp matky?
b) Aky je genotyp otca?
c) Aké su genotypy deti?
d) Aké je riziko narodenia postihnutych deti?

o
Smoo e

5. Analyzujte nasledujice dva rodokmene a uréte, ¢i uvedeny znak je recesivny alebo
dominantny.

a)

. oL mo

b)

fﬂu%

6. Zena, ktorej brat bol postihnuty cystickou fibrézou (mukoviscidéza, porucha funkcie
exokrinnych zliaz, AR), sa vydala za bratranca z matkinej strany, ktorého sestra je taktiez
postihnuta cystickou fibrézou.

a) Znazornite genealogicku schému tejto rodiny.
b) Vyjadrite pravdepodobnost’ narodenia postihnutého diet’at’a.

c) Aky genotyp z hl'adiska cystickej fibrézy maju rodic¢ia oboch manzelov?
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20. Genealogia

7. Probandom je muz, ktory chce uzavriet manzelstvo so svojou sesternicou. Otec muza
a matka snubenice su surodenci a maju skratené clanky prstov (brachydaktylia, AD).
Rovnako bola postihnuté aj ich matka. Snitbenci majii normalnu dizku prstov. Nakreslite
genealogicki schému tejto rodiny a stanovte riziko narodenia deti s brachydaktyliou
V tomto manzelstve.

8. Znézornite rodokmen Zeny, ktorej bratranec z matkinej strany (ich matky su stirodencami)
zomrel v detskom veku na Leshov-Nyhanov syndrom (X-viazana recesivna dedi¢nost)).
a) Aka je pravdepodobnost’, ze tato zena je prenasSackou recesivnej alely pre tito chorobu?
b) Aka je pravdepodobnost’, Ze v manzelstve so zdravym muzom sa jej narodi postihnuté
diet'a?

9. Urobte rozbor uvedenych rodokmenov a uréte pravdepodobné typy dedi¢nosti sledovanych
znakov.

rodokmen 1

.
D000 0omoom

rodokmen 2
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10. Tayova-Sachsova choroba je autozomovo recesivne podmienena porucha metabolizmu,
ktora ma za nasledok smrt’ postihnutého jedinca do veku dvoch rokov. Fenotypovo
normalni rodicia sa pytaju na riziko objavenia sa tejto choroby u ich deti, pretoZze muz mal
prvostupiiovll sesternicu (z otcovej strany), ktord zomrela na tato chorobu a zena mala
stryka (z matkinej strany) s touto chorobou.

a) Zakreslite rodokmen tejto rodiny.

b) Aké je pravdepodobnost’, Ze obaja rodicia st prenasaci mutantnej alely?
c¢) Aka je pravdepodobnost’, Ze ani jeden z nich nie je prenaSacom?

d) Ak je pravdepodobnost’, Ze sa im narodi postihnuté diet’a?

e) Aké je pravdepodobnost’, Ze jeden z rodiCov je prenaSacom a druhy nie je?
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11. Percepcna nedoslychavost’ je AD podmienend choroba, ktora vznika v désledku poruchy
vnutorného ucha. Manzelstvo uzavreli dvaja zdravi jedinci. Matka Zeny je postihnuta, otec

je zdravy. Obaja bratia Zeny su postihnuti. Otec muza trpi tymto defektom, matka muza je
zdrava, sestra muza je postihnuta.

a) Znazornite genealogickl schému tejto rodiny.
b) Aka je pravdepodobnost’, ze sa manzelom narodi postihnuté diet'a?

c) Ak sa postihnutd sestra uvedeného muza vyda za zdravého muza, aka je
pravdepodobnost’, Ze budi mat’ postihnuté diet'a?

12. Nasledujuci rodokmen zndzoriiuje dedi¢nost’ Leberovej hereditarnej optickej neuropatie,
ktora sposobuje slepotu v dospelosti.

N ﬁéﬁé}ﬁ&

a) O aky typ dedi¢nosti sa jedna v pripade tohto zriedkavého ochorenia? Zdévodnite.

b) Predpokladajme, ze Zzena V-1 sa vydd za postihnutétho muza. S akou
pravdepodobnostou bude ich potomstvo postihnuté uvedenym ochorenim?

c) Predpokladajme, Ze zena V-2 sa vyda za zdravého muza. S akou pravdepodobnostou
budu ich synovia postihnuti uvedenym ochorenim? Aka je pravdepodobnost’, Ze ich
dcéry budut postihnuté?

147
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13. Na obrazku je zakresleny rodokmen rodiny s vyskytom Duchenneovej muskularnej
dystrofie. Stanovte typ dedi¢nosti.

| I:|—|—O

B S

CEThd % 55

N Swot

Pl

14. Marfanov syndrém je podmieneny autozoémovo dominantnou alelou na chromozéme ¢. 15
s 80 % penetranciou. Je to dedi¢na porucha spojivového tkaniva, ktora ma za nasledok
poruchy skeletu (hlavne hrudnika), CNS, kardiovaskularne, o¢né, pl'icne atd’. Postihnuta
zena a zdravy muz uzavreli manzelstvo. Pribuzni zo strany Zeny: matka zdrava, otec

postihnuty, jediny brat postihnuty. Pribuzni zo strany muza: otec zdravy, matka postihnuta,
obaja bratia tohto muza su postihnuti. Tuto situaciu znazornite v genealogickej schéme.

a) Aka je pravdepodobnost’, Ze sa tymto manzelom narodi postihnuté diet'a?

b) Ak sa brat uvedenej Zeny ozeni so zdravou zenou, aké je riziko, ze ich dieta bude
postihnuté?

15. Zdrava zena uzavrela manzelstvo so zdravym muzom. Rodic¢ia Zeny su zdravi, ale stary otec
Z matkinej strany mal daltonizmus (GR podmienena porucha farbocitu). Matka muza je
zdrava, ale jeho otec a babicka st postihnuti daltonizmom.

a) Aka je pravdepodobnost’, Ze sa tymto manzelom narodi postihnuty syn?

b) Ak uz maju jedného syna daltonika, aka je pravdepodobnost, ze aj d’alsie dieta bude
postihnuté?
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16. Pri galaktozémii chyba enzym pre travenie galaktozy (galaktdza-1-fosfaturidyltransferaza),
ktora sa v dosledku toho metabolizuje na galaktitol. Ten posobi toxicky na pecen, mozog,
oblicky a o€i. Neliecené ochorenie je letdlne. Zdravy muz, ktorého brat a obaja rodicia boli
zdravi, ale stary otec z matkinej strany trpel galaktozémiou, sa ozenil so zdravou zenou,
ktorej rodicia boli tiez zdravi, ale brat a sestra boli postihnuti touto chorobou.

a) Nakreslite rodokmen a urcte typ dedi¢nosti.
b) Aka je pravdepodobnost’, Ze sa manzelom narodi dieta s galaktozémiou?

¢) Ak sa prvé diet’a narodilo postihnuté uvedenou chorobou, aka je pravdepodobnost’, Ze aj
druhé diet'a bude rovnako postihnuté?

17.V rodokmeni je znazornené manzelstvo dvoch o0s6b postihnutych dedi¢nou
hluchonemost'ou. Aky typ dedi¢nosti mozno predpokladat’ u manzela I1I/3 a manzelky I11/4
a aké riziko z toho vyplyva pre ich potomstvo?

R Ay

18. Urcte typy dedicnosti na zédklade analyzy uvedenych rodokmenov.

ﬁ?%éigg

rYYTYY
. 5d

a)
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20. Genealogia

19. Zapiste genotypy jedincov: 11/3, 11/4, 11/10, 111/2, 111/5,

IV/1 a IV/2 pre vrodenti hluchotu.

Ako mézeme vysvetlit narodenie deti s normalnym sluchom dvom hluchonemym rodi¢om?

O

O—l—D
!
Iy

o
Py

20. Na obrazku je uvedeny rodokmei s vyskytom polydaktylie u ¢loveka. O aky typ dedi¢nosti
ide a ako mozeme vysvetlit’ nepravidelnosti v prenose génu v uvedenom rodokmeni?

21. V rodine muza ktory sa chce ozenit’ so zdravou zenou,

sa vyskytuje defekt tvorby zubne;j

skloviny astym suvisiace zdravotné problémy. Muz je postihnuty tymto defektom,
podobne ako jeho brat, sestra a matka. Druha sestra je zdrava a so zdravym muzom ma
zdrava dcéru asyna. Postihnutd sestra ma so zdravym muzom jednu zdrava a jednu
postihnuta dcéru. Stary otec muza z matkinej strany je postihnuty, zatial' co stard mama je

zdravéa a pochadza z rodiny, ktord nikdy tento defekt
matkini bratia.

a) Nakreslite rodokmen a urcte typ dedicnosti.

nevykazovala. Zdravi su aj obaja

b) Aka je pravdepodobnost, Ze sa postihnutému muzovi, ktory sa chce oZenit’ so zdravou
zenou, v rodine ktorej sa tento defekt nevyskytuje, narodi zdrava dcéra?

c) Aka je pravdepodobnost’ narodenia zdravého syna?
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22.

23.

152

Zena, ktorej matka a brat su postihnuti albinizmom (AR), uzavrela manZelstvo
S nepribuznym muzom, ktorého sestra je tiez postihnutd uvedenym ochorenim.

a) Zakreslite rodokmeni.

b) Aka je pravdepodobnost’, ze dieta tychto manzelov bude postihnuté albinizmom?

Zdrava zena ma so svojim postihmutym manzelom dve dcéry (postihnutit Annu a zdravu
Beatu) a dvoch synov (zdravého Cyrila a postihnutého Daniela). Anna ma so svojim
postihnutym manzelom zdravého syna Emila a postihnut dcéru Gabrielu. Daniel si vzal za
manzelku zdravu Zenu, s ktorou maju postihnutti dcéru Hanu a zdravého syna Ivana.

a) Zakreslite rodokmen.

b) Urcte najpravdepodobne;jsi typ dedi¢nosti daného ochorenia.

¢) Zapiste genotypy jednotlivych ¢lenov rodokmena.

d) Ak4 je pravdepodobnost’ narodenia zdravého dietata Gabriele so zdravym muzom?

f) Aka je pravdepodobnost’ narodenia postihnutej dcéry Hane so zdravym muzom?



21. Geneticke poradenstvo

21. Genetické poradenstvo

Poskytuje informacie, podporu a odportcania 'ud'om a rodinam, u ktorych existuje riziko
vyskytu dedicnych genetickych poruch. Poradenstvo vykonava klinicky genetik, ale
aj geneticky poradca s cielom zistenia rizika genetickej poruchy u jednotlivca alebo potomstva,
objasnenim mechanizmu dedi¢nosti, navrhom na d’al$i postup a psychosocialnou podporou.
Poradenstvo moze byt predkoncepcné, prentdlne, postnatdlne, onkogenetické,
karcinogenetické aj populacné. Odporaca sa pri rodinnom vyskyte genetickej choroby,
podozreni na geneticku chorobu, vyskyte vrodenej vyvojovej chyby, neplodnosti, opakovanych
potratoch, konsagvinnych manzelstvach a planovani rodicovstva po 35. roku. K metédam alebo
nastrojom patri klinické vySetrenie pacienta, vypracovanie rodokomena, genetické testy
(karyotypizacia, metody molekulovej biologie, amniocentéza, metdédy neinvazivneho
prenatalneho testovania bez zasahu do plodu) a vypocet rizika.

Otazky a ulohy

1. Do genetickej poradne sa prichadza informovat’ par, ktory sa chysté zalozit’ si rodinu. Karol
uz bol raz zenaty a so svojou prvou manzelkou ma diet’a, ktoré bolo postihnuté cystickou
fibrozou (AR). Brat jeho stcasnej snubenice Eleny zomrel na cysticku fibrézu. Aka je
pravdepodobnost, Ze Karol a Elena budi mat’ diet’a s cystickou fibrézou (ani jeden z nich
tuto chorobu nema).

2. Galaktozémia je autozOmovo recesivne podmienend (AR) metabolickd porucha
s frekvenciou heterozygotov 1 : 100 v populacii. Muz, ktorého sestra je postihnuta
galaktozémiou, zije v manzelstve so zdravou zenou. Aké je riziko narodenia postihnutého
dietat’a?

3. Albinizmus sa dedi autozémovo recesivne (AR), frekvencia heterozygotov v populacii je
1/50. Zena s normalnou pigmentaciou, ktorej otec bol postihnuty albinizmom, chce vediet,
aké je riziko vyskytu albinizmu u jej deti. Jej manZel nemé uvedent poruchu pigmentacie.
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4. Zdravi manzelia chcu vediet, akd je pravdepodobnost narodenia syna, ktory bude
farboslepy. Matka manzelky a brat manzelky mali tito poruchu farbocitu (X-viazana
recesivna dedicnost’, XR).

5. Cysticka fibroza (mukoviscidoza) je autozémovo recesivne ochorenie (AR) pankreasu
a inych zliaz s vonkajSou sekréciou s frekvenciou heterozygotov (Aa) v populacii 1 : 25.

a) Zena sa chysta uzavriet manzelstvo. Jej brat zomrel na cysticku fibrézu, jej rodiia boli
zdravi. Aka je pravdepodobnost’, ze sa jej narodi postihnuté diet'a?

6. Manzelstvo uzavrela Zena so Sedym zdkalom o¢nej duhovky (katarakta, AD) a zdravy muz,
ktorého rodicCia a dve sestry boli zdravi. Zakreslite rodokmen tejto rodiny a stanovte
progndzu pre deti uvedenych rodi¢ov. Katarakta ma 80 % penetranciu.

7. Anna, ma okulokutdnny albinizmus (autozomovo recesivne dedi¢nd choroba, AR). Jana,
dcéra Anninej sestry, sa vydala za Roba, syna Anninho brata a majt spolo¢né diet'a Karola.
a) Zostavte rodokmen uvedenej rodiny.
b) Aké je pravdepodobnost’, Ze ma Karol albinizmus?
c) Ak ma Karol albinizmus, aké je riziko, Ze aj d’alSie dieta Jany a Roba bude mat’
albinizmus?
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10.

11.

Aka je pravdepodobnost’, Ze sa zZene, ktorej brat zomrel v detskom veku na cysticku fibrozu
(porucha Zliaz s vonkajSou sekréciou, AR), narodi rovnako postihnuté diet’a, ak viete, ze
frekvencia zdravych heterozygotov v populdcii je 1 : 25?

Zdrava sestra albina (AR) uzavrela manzelstvo s nepribuznym muzom a informuje sa, aka
je pravdepodobnost’, Ze jej dieta bude albin (frekvencia recesivnej alely pre albinizmus
V nasej populacii je 1 %).

V uvedenom rodokmeni je vyznaceny vyskyt autozomovo recesivneho znaku. Ak jedinci
H al, ktori st bratranec a sesternica, uzavri manZzelstvo a budi mat’ dieta, akéd je
pravdepodobnost’, Ze diet'a bude mat’ recesivny znak?

Kat’a je tehotna druhykrat. Jej prvé dieta Dano ma cysticka fibrozu (CF). Kat'a ma dvoch
bratov Karola a Petra a sestru Zuzu. Peter a Zuza si slobodni. Karol je Zenaty s Betkou a
maju dvojrocnu dcéru Danku. Katina mama ma sestru Barboru, ktord je matkou Katinho
manzela Huga, v jeho rodine sa CF nevyskytovala.

a) Znazornite rodokmen uvedenej rodiny

b) Aké je riziko postihnutia CF pre d’alSie Katino dieta?

c) Ktori jedinci v rodokmeni st obligatni heterozygoti?
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12. Karin a Noro st sntibenci a obaja maju surodencov s kosac¢ikovitou anémiou (AR). Nikto
Z nich nebol testovany na prenasatel'stvo alely pre toto ochorenie (resp. na kosacikoviti
¢rtu). Na zaklade tychto netplnych informécii vypocitajte, akéd je pravdepodobnost, ze
diet’a Karin a Nora bude mat’ kosac¢ikoviti anémiu.

13. Aké je pravdepodobnost’, Ze sa albinizmus (AR) objavi medzi detmi dvoch rodiov s
normalnou pigmentéciou, ak ich stary otec (otec otca) mal albinizmus? Recesivna alela pre
albinizmus sa vyskytuje v beznej populacii u jednej z 50 zdravych osob (Aa). Zakreslite
rodokmen tejto rodiny.

14. Zena, ktorej brat bol postihnuty alkaptonuriou (AR, porucha enzymu, ktory katalyzuje
oxidaciu kyseliny homogentisovej) sa vydala za muza, ktory je postihnuty rovnakym
ochorenim. Aka je pravdepodobnost’, Ze ich diet'a bude mat” alkaptontriu? Znazornite tuto
situaciu genealogickou schémou.

15. Pri skriningovych programoch na detekciu prenéSatel'stva génu pre Tayovu — Sachsovu
chorobu (familidrna idiocia, chybanie lyzozomového enzymu hexozaminiddzy A, AR)
V populacii Zidov povodu Askenazi sa zistila incidencia asi 0,035. Vypocitajte:

a) frekvenciu manzelstiev, z ktorych sa moze narodit’ postihnuté dieta

b) incidenciu Tayovej - Sachsovej choroby v populécii Zidov povodu Askenazi (vyskyt
Vv inych populaciach je 1 : 360 000)
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16. Juraj, ktory je postihnuty muskuldrnou dystrofiou, sa oZenil so sesternicou Danou (ich
matky su sestrami). Typ muskularnej dystrofie nie je Specifikovany, ochorenie sa zacalo
prejavovat’ vo veku 16 rokov a pomaly progreduje. Nie su zndme iné priprady muskulérne;j
dystrofie v rodine, ale v potomstve Juraja a Dany su dvaja synovia postihnuti, jeden syn je
zdravy a dve dcéry su v poriadku.

a) Znazornite rodokmen tejto rodiny.

b) Aky typ dedi¢nosti mézeme predpokladat’ pri tomto type muskularnej dystrofie?

¢) Teraz ste ziskali informaciu, Ze Danini dvaja bratia maju ta istG chorobu, jej tri sestry
su zdravé. Aky je najpravdepodobne;jsi typ dedi¢nosti?

d) Ak sa Jurajov postihnuty syn Peter pyta na riziko narodenia postihnutého dietat’a, ¢o
mu moézeme povedat’?

17. Snuibencami st bratranec a sesternica (ich matky su strodencami). Vzhl'adom na to, Ze
matka snubenice mala fenylketontriu (porucha metabolizmu aminokyseliny fenylalaninu,
AR), a takisto sestra uvedeného muza, sniibenci sa obavajt, aby ich dieta nebolo postihnuté
rovnakym ochorenim. Zakreslite genealogickt schému tejto rodiny a urcte riziko narodenia
postihnutého dietat’a.

18. Aka je pravdepodobnost, ze sa udeti zmanzelstva bratranca a sesternice objavi
hepatolentikularna degeneracia (Wilsonova choroba, chybanie ceruloplazminu v krvnej
plazme, ukladanie medi do tkaniv a najmi do pecene, AR), ktorou je postihnuty ich stary
otec? Zakreslite genealogickli schému uvedenej rodiny.
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19. Zena ma brata a Uja z matkinej strany postihnutych hemofiliou A. Ma dvoch zdravych
synov, ale nakolko planuje mat d’alSie deti, pyta sa na riziko narodenia postihnutych
potomkov. Znazornite rodokmen uvedenej rodiny.

20. Leschov-Nyhanov syndrom (LNS) je dedi¢nym ochorenim purinového metabolizmu a je
asociovany s nadprodukciou kyseliny mocovej (UAQO), neurologickymi tazkostami
a poruchami spravania. Choroba vedie k abnormalnemu spravaniu, k nedobrovolnym
pohybom, k zavaznym psychickym i fyzickym porucham a aj k neschopnosti vstat’ a
chodit’. Je to najzdvaznejSia forma deficitu hypoxantin-guanin fosforibozyltransferazy
(HPRT) sposobena mutaciou v HPRT1 géne (Xq26), v dosledku ¢oho sa u pacientov
akumulujti puriny v nervovom tkanive a kiboch. Odhadovana prevalencia pri narodeni je
asi 1/380 000 zivonarodenych deti. Va¢sinou st postihnuti muzi a heterozygotné zeny st
prendSacky (zvyCajne aymptomatické). S optimalnou starostlivostou na moézu niektori
pacienti dozivat’ az 40 rokov, pri¢om vacSina z nich je na vozicku. Muzi IV-5a IV-6 v
uvedenom rodokmeni st postihnuti LNS. Aké je riziko, ze V-1 a V-2 zdedia tito chorobu?

21. V uvedenom rodokmeni jedincov s vrodenou hluchotou st vysledkom manzelstva I-3 s I-4
samé hluché deti, rovnako ako v manzelstve 11-10 s I1-11. Zato z manzelstva III-7 s 111-9 sa
rodia len pocujice deti. Urcte pravdepodobné genotypy deti IV. generacie. Ak sa jeden
Z tychto chlapcov (IV-2) ozeni s dcérou zeny III-1, aka je pravdepodobnost’, Ze dieta bude
hluché?
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Daniel ajeho stary otec z matkinej strany Boris, maji klasickii hemofiliu. Danielova
partnerka Diana je dcérou sestry Danielovej matky. Daniel a Diana majt jedného syna Eda,
ktory mé& hemofiliu, dve dcéry Elenu a Emiliu, ktoré maji tiez hemofiliu a jednu zdrava
dcéru Eriku.

a) Nakreslite rodokmen.

b) Aka je pravdepodobnost’, ze Elenin syn bude mat” hemofiliu?

c) Aké je riziko, ze Erikin syn bude mat’ hemofiliu?

<

Postihnutd Zena méa so svojim zdravym manzelom dvoch synov (zdravého Jana a
postihnutého Viliama) a zdrava dcéru Luciu. Jan ma so svojou zdravou manzelkou
postihnuttl dcéru a zdravého syna Mateja. Lucia méd so svojim zdravym manzelom
postihnuta dcéru Vieru.

a) Zakreslite rodokmen.

b) Uréte najpravdepodobne;jsi typ dedi¢nosti daného ochorenia.

c¢) Urcte genotypy jednotlivych ¢lenov rodokmena.

d) Ak si Matej vezme Vieru, aka je pravdepodobnost’, ze sa im narodi postihnuté diet’a?
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22. Metody molekulovej biologie

Su to techniky na izoldciu, analyzu, manipuldciu a modifikaciu nukleovych kyselin
a bielkovin. Medzi zakladné metody patria izolacie a purifikdcie DNA, RNA a proteinov, PCR,
sekvenovanie, hybridizacné metddy, elektroforetické separacie produktov, klonovanie,
geneticka transformacia a transfekcia, CRISPR editovanie genému (Clustered Regularly
Interspaced Short Palindromic Repeats - prirodny bakterialny imunitny systém schopny vel'mi
presne strihnit’ DNA na zvolenom mieste), DNA ¢ipy a analyza génovej expresie.

Otazky a ulohy:

Prikladom vyuzitia repetitivnych Gsekov jadrovej DNA v sudno-lekarskej praxi je klasické
urcenie otcovstva (paternity). V ramci 'udskej populacie sa v prislusnych génovych lokusoch
modze vyskytovat’ velké mnozstvo rozli¢nych alel, ktoré vznikaju nasledkom rézneho poctu
opakovani urcitych sekvencii v nich: pri STR lokusoch st to opakujice sa sekvencie dlhé do 6
bp, pri VNTR lokusoch dlhsie ako 6 bp. Tymto vznikd ohromné mnozstvo réznych (rézne
dlhych) alel v rdmci l'udskej populécie, o je zdrojom interindividualnej variability, ked’ze je
vel'ka pravdepodobnost, Ze pre dany lokus sa budu porovnavani jedinci navzajom odliSovat.
Tieto polymorfizmy maji preto Siroké vyuzitie pri identifikacii jedincov (nielen v siidno-
lekarskej praxi).

Kazdy jedinec zdedi jednu alelu od matky, druhtl od otca, teda rodi¢ a diet'a musia mat’ jednu
rovnaku alelu. Nikto nemo6ze mat’ alelu, ktora sa nenachadza ani u jedného rodic¢a — ak pravda
odhliadneme od velmi zriedkavej moznosti de novo mutacie. V paternitnych sporoch sa
stanovuje genotyp v prislusnom variabilnom lokuse sticasne U matky, dietat’a a ozna¢eného
muza. Ak oznaéeny muz ma byt’ biologickym otcom dietat’a, musi spiiiat’ podmienku, Ze dieta
od neho zdedilo jednu alelu prisluSného génu. Ak dieta nema vo svojom genotype alelu, ktora
by mu oznac¢eny muz, keby bol jeho biologickym otcom, musel odovzdat’, potom je oznaceny
muz vyluceny ako mozny biologicky otec. Potvrdenie alebo vylucenie otcovstva sa uskutociiuje
na viacerych polymorfnych systémoch (lokusoch), pri VNTR lokusoch je to obycajne 4 az 5,
kym pri STR lokusoch, ktoré sii menej variabilné, je to obycajne viac ako 5. Ak ani jeden
Z polymorfnych lokusov nevylu¢il otcovstvo ozna¢eného muza, stanovuje sa pravdepodobnost’
s akou je dany muz biologickym otcom dietata. K tomuto je potrebné poznat frekvencie
(vyskyt) danych alel v populacii apotom sumaciou pravdepodobnosti pre jednotlivé
vysetrované lokusy stanovit' celkovil pravdepodobnost’ otcovstva. Cim vzacnejsia je alela,
Vv ktorej sa dieta zhoduje s oznacenym otcom a pritom sa odliSuje od svojej matky, tym viac
potvrdzuje otcovstvo ozna¢eného muza.
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1. Vr1.1992 objavili dvaja ruski amatérski historici ned’aleko Jekaterinburgu (byvalého
Sverdlovska) na Strednom Urale hrob, ktory obsahoval pozostatky posledného ruského cara
a jeho rodiny. Hrob obsahoval spolu devit’ kostier, tri z nich boli detské. Test na urCenie
pohlavia urcil ako zenské kostry: len jednu z dospelych kostier (¢. 7) — tu, ktora
o antropologicka expertiza
jedln_cl: 1 2 3 4 5 6 7 8 9 identifikovala ako moznu

pohlavie: M M M 2 Z Z Z M M cirovna — a vietky tri detské

kostry. Na zéklade
pritomnosti jednotlivych alel
= - variabilného STR  lokusu

e Eam Emm THO1 (opakovanie motivu

AATG) urcte, ktora z

najdenych kostier moze patrit’

carovi MikulaSovi a ktoré

. — EEm = | patria nepribuznym jedincom

- — prislusnikom sluzobnictva.

10 | = === -

alely:
43 T+ B N + B { + ]

]

l

l

2. U jednotlivych ¢lenov rodiny (rodi¢ia a tri deti) bol vySetreny VNTR polymorfizmus
MCTI118 (alely vznikaju ako rozlicny pocet tandemovych opakovani 16 bp sekvencie).
Stanovte genotypy jednotlivych ¢lenov prislusnej rodiny. Daju sa na zaklade danych
vysledkov jednoznaéne stanovit pribuzenské vzt'ahy (urcit’ rodicov a ich deti)?

1 2 3 4 5
18
19 | == =— —
20 | w— — —
21 - -
22 - -

3. Na zéklade analyzy genotypov pre VNTR a STR lokusy jednotlivych ¢lenov vySetrovanej
rodiny potvrd'te alebo vyvrat'te podozrenie z incestu (otec — dcéra).

Rodokmen vysetrovanej rodiny:
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Oznacenie ¢lena

Genotyp |I1.1 1.2 1.1 1.1
ApoB 35/45 37/45 35/37 35/35
D16S539 |9/12 12/12 12/12 9/12
D7S820 11/11 8/11 8/11 11/11
D13S317 |10/11 11/12 10/12 10/10
VWA 15/16 14/17 14/16 14/15
CSF1PO [11/11 10/11 10/11 11/11
TPOX 8/11 8/8 8/11 11/11
THO1 719 716 9/6 716

4. Dalsim konkrétnym pripadom vyuzitia repetitivnych sekvencii I'udského genéomu je
stanovenie pribuzenského vzt'ahu dietata mftveho otca z genotypov rodi¢ov tohto otca
(rodokmen). Vzhl'adom k tomu, Ze neméme k dispozicii biologicky materidl mftveho otca
(IL.1), je pre urCenie otcovstva potrebné uskutocnit’ urcenie pribuznosti dietata (III.1)
z genetickych znakov (alel) prarodi¢ov (otcovych rodicov - 1.1 a 1.2).

Rodokmen uvedenej rodiny:

I ' EO

1 2
i
1
Oznacenie ¢lena
Genotyp |I.1 1.2 11.2 1.1
CSF1PO |10/10 10/11 10/12 12/11
TPOX 8/10 8/8 8/10 10/11
THO1 7/9 6/9 7/9 9/9
F13A01 |5/6 57 6/6 6/7
VWA 17/18 14/18 15/16 15/18
D16S539 |9/11 10/12 9/14 9/12
D7S820 |10/11 8/12 8/11 8/11
D13S317 |8/12 10/11 11/12 9/12

5. V nizsie uvedenej sekvencii fragmentu DNA sa nachddza cielové miesto pre restriként
endonukledzu. Podl'a coho ju identifikujete? V tabulke su uvedené niektoré restrikéné
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endonukleazy a nimi Stiepené sekvencie. Zistite, o aku restriktazu ide a ako presne bude DNA
sekvencia rozstiepena.

55GAACTGGAATTCCTGY
33CTTGACCTTAAGGACYS

Mikroorganizmus Symbol Sekvencia
Haemophilus Haelll 5"GG/ICC3
aegyptius 3"CCIGG 5’
Haemophilus Hhall GCG/C
haemolyticus CIGCG
Escherichia EcoRI G/IAATTC
coli CTTAAIG
Bacillus BamHI G/IGATCG
amyloliquefaciens CCTAGIC
Providencia Pstl CTGCAIG
stuartii G/IACGTC
Brevibacterium Ball TGG/ICCA
albidum ACC/IGGT

6. Po nastiepeni urcitej DNA restrikénymi enzymami EcoRI, HindIIl, a oboma spolo¢ne boli
na elektroforetograme odhalené DNA fragmenty s touto dizkou:
- po Stiepeni samotnym EcoRI boli detegované 3 pruzky s dizkou 3, 7 a 12 kb
- po stiepeni samotnym HindIII vznikli 2 prizky s dizkou 9 a 13 kb
- po Stiepeni oboma enzymami sa objavili 4 prazky s dizkou 1, 2, 7 a 12 kb.
Stanovte a schematicky nacrtnite restriként mapu stanoveného DNA fragmentu.

7. Na vySetrovanom DNA fragmente s dizkou 22 kb predpokladajme pritomnost’ restrikénych
miest pre EcoRI a Hindlll v uvedenom poradi:

3 kb 6kb 6kb 7 kb
—— EcoRlI HindllI EcoRl

Aké pruzky (fragmenty DNA s akou vel'kost'ou) buda pritomné na géli po elektroforéze, ak
bude dand DNA §tiepena enzymom EcoRI samotnym, HindIII samotnym alebo oboma spolu?

8. Mame k dispozicii sondu, ktora sa viaze na tisek génu pre beta globin, v ktorom su tri cielové
miesta pre restriktazu Ddel (Sipky na obrazku).

Sonda sa preto viaze na dva fragmenty o dizke 175 a 201 bp. U kosacikovitej anémie vznika
v géne pre beta globin muticia (HbS), ktord rusi prostredné cielové miesto. Akd zmena
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nastane? Prirad’te schémy elektroforetickych deleni na nasledujlicom obrazku trom moznym
fenotypom (AA, AS, SS).

9. Vysledok analyzy nepriamej DNA diagnostiky je uvedeny ako autoradiogram
elektroforetického delenia, hybridizujuce fragmenty s naznaCené prieCnymi Ciarami.
NajkratSie fragmenty putuju najd’alej v smere delenia (Sipka).

a) Jedna sa o autozomovo dominantni dedi¢nost’. Postihnuty je otec (O) a prvé dieta (D1).
Zhodnotte situdciu a vyslovte progndzu postihnutia pre deti D2-D4.

@) M1 D1 D2 D3 D4

b) Jedna sa o gonozémovo recesivnu dedi¢nost’. Rodicia st zdravi, postihnuté je prvé dieta
(syn). Zhodnot'te situaciu a vyslovte prognozu postihnutia pre d’alSieho syna D2 a pre dcéry D3

a D4.
© M1 DI D2 D3 D4

10. Urcte sekvenciu DNA, ktord bola pouzitd pre sekvenovanie
v reakcii na uvedenom elektroforetograme (obrazok vpravo). Styri A TCG
stipce ukazuji produkty, v ktorych boli pouzité ddATP (1.stipec), —
ddTTP (2.stipec), ddCTP (3.stipec) a ddGTP (4.stipec). i —
standardy Eco RI Not | Eeori 11 Molekula DNA baktérie E. coli e
“ o bola Stiepend dvomi restrikénymi fenen Ja—
= i endonukleazami (EcoRI a Notl) st
§ She — aprodukty boli elektroforeticky e
8 L oddelené. Fragmenty DNA znamej |~ R
= ety __  velkosti boli separované e
% v rovnakom géli apouzité ako —
2R velkostné $tandardy (prva draha SRR
ﬁ 3; e zlava). Velkost Standardov je dana "
- ===V kilobazach (kb). Stanovte vel'kosti J—
- ziskanych restrikénych fragmentov, s
LI —— - | ZOstavte mapu pdvodnej sekvencie b
a znazornite relativne pozicie vsetkych restrikénych miest.
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12. ROC je hypoteticky polymorfny STR lokus u I'udi s opakujicou sa sekvenciou CAGA.
Existuju Styri zndme alely s 15, 12, 10 a 7 kopiami danej sekvencie.
a) Urcte kol’ko moznych genotypov existuje pre tieto Styri alely a uved’te ich.
b) Ak jeden z rodi¢ov je heterozygot 15/10 a druhy 10/7, aké mozné genotypy mozeme
o¢akavat u ich deti a v akom zastipeni?
c) Spolu s tymito rodiémi (b) v jednom dome byvali tri deti s genotypmi 10/10, 15/10
a 12/7. Co z toho mézete vyvodit™?

13. Predpokladajme, Ze v F'udskej DNA (3x10°bp) je rovnaké zastupenie vietkych $tyroch baz
aze su usporiadané v ndhodnom poradi pozdiZ celej molekuly DNA. Budeme ju §tiepit
restrikénou endonukledzou, ktord rozpoznava Specificktl sekvenciu 6 bp (napr. GAATTC).
Aké priemerne dlhé useky DNA vzniknl po nastiepeni danym enzymom?

14. Bobby Larson bol uneseny ako 4-ro¢ny zo zaparkovaného auta pred supermarketom v New
Jersey v roku 1978. V roku 1990 bol najdeny v Kalifornii 16-ro¢ny chlapec Ronald Scott,
u ktorého bol predpoklad, Ze je unesenym dietatom. Jeho rodi¢ia Susan a James Scottovci
boli podozrivi z unosu. Na zéklade siidneho rozhodnutia bola u Ronalda Scotta, jeho terajSich
rodicov (Scottovcov) arodicov Bobbyho Larsona uskutocnend DNA analyza (stanovenie
a porovnanie VNTR polymorfnych lokusov). Po sidnej DNA analyze vzoriek bol vyneseny
rozsudok. Aky bol podl'a vas vyneseny rozsudok na zaklade DNA analyzy polymorfnych
VNTR lokusov, ktoré si na obrazku?

p. Larsonova p. Larson Ronald Scott ~ James Scott Susan Scottova
— | | I
I — —
I
I I —
I — — |
— — I I
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15. Rozpoznévacie miesto pre restrikénu endonukledzu Mstll
je sekvencia GGANTCC, kde N médze byt akakol'vek baza.
Mstll Stiepi 'udsku DNA aj v oblasti kodujicej piatu, Siestu
a siedmu aminokyselinu  globinového ret'azca normalneho
hemoglobinu:

Mstlll Stiepne miesto I
GGACTCCTC
Pro Glu Glu
5. 6. 7.
Na zaklade RFLP analyzy je tak mozna diagnostika
kosacikovitej anémie, kde dochadza k substitucii A namiesto
T (zvyraznené T), pretoze po substitucii baz uz Mstll nerozpoznava dané¢ zmenené miesto
a neStiepi I'udski DNA v danej oblasti. Po namnoZeni prislusného tseku DNA (génu pre B
globinovy retazec) PCR metddou bolo uskuto¢nené stiepenie Mstll restriktdzou na vzorkach
DNA od 6 neznamych osob. Na zaklade elektroforetogramu danej RFLP analyzy oznacte
osoby, ktoré¢ su zdravé, ktoré¢ nositelmi (heterozygotmi) a ktoré osoby st postihnuté
kosacikovitou anémiou.

A B C D E F

1400 b p — — rozdelenie PCR produktov na gel

primery
pre PCR - amplifikaciu

otcovské
sekvencie

homologickeé 2
chromozémy materské

sekvencie

1200 bp — [

+— elektroforéza —

%

repetitivne
sekvencie
Z VNTR lokusu

osoba A osoba B osoba C najdena vzorka X

tri pary homologickych

chromozémov

= = = e Eemie— "‘
200 bp — — — (
L L el e S
faojm—m— =,
z-% 20 (R — — |8
16. Na mieste spachania ol —=m_|f
nasilného trestného Bl oei— _l
¢inu boli najdené stopy 3 o —
krvi, ktori zanechal S PNICASEE (AT S
péachatel, ked  ho .
poranila braniaca sa obet. VySetrovanie odhalilo tri podozrivé osoby, ktoré mohli byt
potencialnym pachatel'om.

Po odobrati vzoriek ich krvi a naslednej DNA analyze a porovnanim s najdenou vzorkou (X)
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na mieste ¢inu sa nakoniec skutocny pachatel’ priznal. Ktord z podozrivych osob (A, B, C)
bola pachatelom?

Uloha 1: Priprava polymerazovej retazovej reakcie (PCR — polymerase
chain reaction)

ad
==—]
s . -
/nukleotldd ) . . P g 3”— - \ >
i = =]
vodikova
vazba ~
o] 3 aee— -
-~
S I— 3'/ 14 o~
s o Denaturacia e Annealing primerov e Elongacia o e
Ny 3 I 5 -
\ === ==
~ i 3’ I 5
DNA primer e
NS -
DNA uréena 5* — 3 >
lifikaci 3 s
na amplifikaciu \ -
=
~.

Obrazok 22-1. Polymerazova ret'azova reakcia (PCR) — tri hlavné kroky — denaturacia DNA,
hybridizacia primerov a syntéza DNA sa cyklicky opakuja (cca 20-30x).

Material a pomdcky: 0,5-10 ul a 10-100 pl pipety, 10 ul a 200 ul $picky bez filtra, stojany,
1,5 ml plastové skimavky s farebnym skrutkovacim uzaverom, 0,2 ml eppendorfove
skimavky, PCR reagencie (voda, pufor, dNTP, primery, MgClz, Taq DNA polymeraza, vzorka
DNA), termocyklér, chirurgické rukavice

Obrazok 22-2. Plastové stojany s ependorfkami.

Postup: 1. Najprv si oznac¢ime tri 0,2 ml PCR skimavky ¢islami koreSpondujucimi s ¢islami
jednotlivych DNA vzoriek. Skimavky umiestnime do stojana.

2. PremieSame a kratko sto¢ime vSetky zasobné roztoky (PCR reagencie).

3. Pripravime si master mix — do 1,5 ml skimavky napipetujeme vSetky PCR reagencie okrem
DNA pre pit’ vzoriek (vid’ pravy stipec tabulky):

PCR reagencie Objem pre 20 ul reakciu | Objem pre 3 vzorky plus
(1 vzorka) rezerva 2 vzorky (5
vzoriek)
Voda 14,4 ul 72 pl
12,5 mM dNTP mix 2 ul 10 pl
10x Taq pufor 0,4 ul 2 ul
Primer 1(forward) 1ul 5 ul
Primer 2 (reverse) 1ul 5ul
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Taq DNA polymeraza 0,2 ul 1l
MgCl2 sucast’ PCR pufra stcast’ PCR pufra
DNA 1 ul (100 nQ) 5ul

4. Do kazdej z troch 0,2 ml PCR skimaviek napipetujeme po 19 pl master mixu pripraveného
v predoslom kroku (celkovy objem PCR reakcie 20 ul — 1 ul DNA).

5. Nakoniec priddme do kazdej z troch 0,2 ml PCR skumaviek po 1 ul DNA (¢islo na PCR
skiimavke sa musi zhodovat’ s ¢islom DNA vzorky). Dokladne uzatvorime veko na kazdej
PCR skumavke.

6. Premiesame a kratko sto¢ime vsSetky 0,2 ml PCR skamavky.

7. PCR skiimavky vlozime do termocykléra (vid’ obrazok) a spustime prislusny PCR program.

Obrazok 22-3. PCR - termocyklér

Uloha 2: Priprava agarézového gélu na elektroforézu

Material a pomécky: podnos na pripravu gélu, hrebene, agaréza, pufor na elektroforézu
(elektroforeticky tlmivy roztok)

Postup: Pripravime si podnos na vylievanie gélu. Do draZok na podnose umiestnime vhodny
hrebeii/hrebene. Na pripravu 2% agar6zového gélu zmieSame 2 g praskovej agardzy a 100 ml
elektroforetického tlmivého roztoku. Roztok nasledne zahrievame v mikrovinnej rtre, kym sa
agaroza uplne nerozpusti. Po vychladnuti roztoku cca na 60°C ho opatrne vylejeme na podnos
pre pripravu gélu a nechame stuhnut' pri izbovej teplote. Po uplnom stuhnuti vytiahneme
hrebeii/hrebene z gélu.

Obrazok 22-4. Priprava agar6zového gélu.
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Uloha 3: PoufZitie agarézového gélu na elektroforetickii analyzu

Material a pomoécky: elektroforeticka aparatura (vid’ obrazok) a zdroj napitia, podnos na
pripravu gélu, agar6zovy gél, pufor na elektroforézu (elektroforeticky timivy roztok), nanaSacia
farba (zmes), product PCR, etidium bromid, UV transiluminator

Obrazok 22-5. Elektroforeticka aparatura.

Postup: 1. Agar6zovy gél na podnose vlozime vodorovne do elektroforetickej aparatiry a
zalejeme elektroforetickym tlmivym roztokom.

2. ZmieSame 8 pl PCR produktu s 2 ul nanasacej zmesi a spolu napipetujeme do jednej z jamiek
v agar6zovom géli. Pokradujeme rovnakym spdsobom, kym nenanesieme vSetky vzorky.

3. Uzavrieme elektroforetickii aparatiru vekom a pripojime elektrické kable na zdroj.
Presved¢ime sa, Ze prud te€ie pozorovanim bublin tvoriacich sa na jednotlivych elektrodach.
Zaporne nabité molekuly DNA sa pohybuju smerom ku kladne nabitej elektrode (andde), ktora
je zvy€ajne oznacena cervenou farbou.

4. Po ukonceni elektroforézy vyberieme gél z aparatiry a ponorime ho do roztoku etidium
bromidu pribliZzne na 5 mint.

5. Na vizualizaciu PCR produktov (DNA fragmentov) pouZzijeme UV transiluminator.
Pozorujeme ich ako diskrétne fluoreskujiice pruzky.

5 Zdroj
%NA m;)lekuly & napétia
roznyc
velkosti ’ y © Katoda An6da b
~ g -
\Gél
(1
. Zdroj - i )
napaétia | TN ! |
e ° ! TR B
: _ 8 B Y
Dihsie <o — = ! 111 1 | S A
gﬁ'ek“"y ’,’7/’ A R A g _7' \ 59 & =l ' v \lj ,:
A Sy F 3 o7 IR, y
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j“y \ Kratsie e
molekuly ——
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Obrazok 22-6. Elektroforeticka analyza.
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23. Dermatoglyfické vySetrenie

Dermatoglyfické vySetrenie analyzuje tzv. papildrny terén — to znamena obrazce
vytvorené usporiadanim koznych list (papilarnych linii) na dlaniach, chodidlach néh a na
ventralnej Casti prstov rik a noh a priebeh hlavnych dlanovych linii. Na tychto miestach sa
nenachadzajt chlpy ani mazové zl'azy, zato tu v§ak v hojnom pocte vyustuju kanaliky potnych
zliaz. Dermatoglyfika sa zaobera variabilitou papilarneho reliéfu aj analyzou papilarneho
terénu vo vztahu k réznym genetickym syndromom a chorobam. Papilarne linie na prstoch sa
odvodzuju od hmatovych papil v zamsi a tvoria obrazce, zvané dermatoglyfy, ktoré su pre
kazdého ¢loveka charakteristické.

Papilarne linie st funk¢ne Gtvary spojené s hmatovymi vlastnostami koncatin. Vytvaraju
suvislé vyvysené reliéfy s vyskou 0,1-0,4 mm a Sirkou 0,2-0,7 mm, ktoré sa usporiadaju do
stalych obrazcov - dermatoglyfov (slucka, vir).https://cs.wikipedia.org/wiki/Papilarni_linie.
Tieto linie sa vzajomne Krizia a prekrizujt, rozvetvuju, spajaja a prerusuju, a tym vytvaraju
charakteristické znaky, tzv. markanty. Vyskytuja sa na dlaniach, prstoch a chodidlach.

Dermatoglyfy st znaky (vzory, obrazce), ktoré vytvaraji papilarne listy koze na
bruskach prstov, dlaniach (obr. 23-1) a chodidlach (obr. 23-8). Pre klinick(i genetiku maju
V sticasnosti vyznam len ako pomocna diagnostickd metdda pri niektorych dysmorfickych
syndrémoch, najmi Downovom syndréme. Su uzito¢nou pomdckou aj pri ur¢ovani zygotnosti
dvojciat.

Kozné znaky sa zacinaji vyvijat’ uz vo v€asnom §tadiu vyvoja rak a néh, okolo 13.
tyzdna gravidity sa diferencujii dermélne liSty na hrubnticej koZi. Koncom 4. mesiaca je ich
vyvin v zdsade ukonceny. Kazd4 zmena, ktord by ovplyvnila dermatoglyfy, sa musi uplatnit’
V tomto ¢asovom rozmedzi, pretoze v d’alSom priebehu Zivota sa uz dermatoglyfy nemenia.
Dermatoglyfy na nohach sa vyvijaju o nieCo neskoér. Dermalne liSty sa objavuji vSeobecne
u cicavcov len tam, kde v dosledku zmeny funkcie koncatiny sa vyzaduje zvySené trenie medzi
povrchom koncatiny a podlozkou, pripadne medzi povrchom koncatiny auchopovanym
predmetom.

obluk
radialna
slucka
ulnarna
slucka

vir VS
Y linia D
>
L' linia A
rd -
> 1
N ‘
znaky
n
na tenare znaky

na hypotenare

Obrizok 23-1. Najdolezitejsie oblasti dlane. Styri digitalne triradiusy (a, b, ¢, d) a axialny
triradius t (¢” znamena jeho distalnu dislokaciu). Hlavné linie A a D vychadzaju z prislusnych
triradiusov. Znazornené su aj znaky na tenare, hypotenare a prstoch.
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23. Dermatoglyfické vysetrenie

Pre dermatoglyfy plati, ze:
= pocet papilarnych linii a ich vzory nie st ovplyvnené vekom:;

=V postnatalnom obdobi nie su ovplyvnené prostredim, po cely zivot jedinca st
konstantné, s celkovym rastom sa meni len ich dimenzia;

* sujednym z najvariabilnejSich znakov u cloveka. Variabilita dermatoglyfickych
obrazcov je taka velkd, ze dvaja jedinci nikdy nemaju celkom identické
usporiadanie papilarnych linii, dokonca ani odtlacky dvoch prstov u toho istého
jedinca nikdy nie su celkom rovnaké;

= napriek tejto variabilite obrazce mozno roztriedit' do niekolkych zakladnych
typov.

23.1. Klasifikdacia dermatoglyfickych vzorov

1. Odtla¢ky prstov ruk
Na prstoch ruk sa dermatoglyfické obrazce hodnotia takmer vylucne na distalnych ¢lankoch.
RozliSujeme 4 zakladné utvary:

1) obluk (A —arch)

2) slucka (L — loop)

3) vir (W- whorl)

4) dvojslucka (TL — twin loop) (obr. 23-2)

Obrazok 23-2. Zakladné dermatoglyfické utvary na prstoch rok:
A — obluk, B — slucka, C — vir, D — dvojslucka.

Vir a dvojslucka sa niekedy zlucuji do jednej kategorie. Aké obrazce sa vytvoria, zavisi
do urcitej miery aj od hribky epidermy. Pre hrubu pokozku su charakteristické obluky, pre
tensiu slucky alebo viry. Vo vicsine populacii st najcastejSim vzorom na prstoch riak slucky
(L) a najzriedkavejsim obluky (A).

V slovenskej populécii je nasledovné zastipenie jednotlivych Gtvarov:
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23. Dermatoglyfické vysetrenie

*  slucky — 62%
= viry a dvojslucky — 34%
= obluciky - 4%
Ulnarne slucky st pritom ovel’a CastejSie ako radidlne.

Délezitym orientacnym bodom pre klasifikaciu obrazcov je triradius (obr. 3). Je to bod,
v ktorom sa stretavaju tri systémy rézne prebichajtcich papilarnych linii a vychadzaju z neho
tri radianty, a jadro — vnutorna Cast’ obrazca, jeho stred. Moze to byt’ jediny bod, ostrovéek
alebo linia (obr.23-3).

Radianty su papilarne linie, ktoré sa stretavaji v triradiuse.

Minucie st drobné zmeny a nepravidelnosti v priebehu papilarnych linii (vetvenie linii,
vytvaranie ostrovéekov a prerusovanych linii), ktoré vlastne robia z odtlacku neopakovatel'ny
original a umoziujui pouZitie papilarneho terénu na osobnu identifikaciu.

Obrazok 23-3. Dermatoglyficky utvar (slucka) - je zndzorneny triradius a jadro ttvaru.

Obluky (A) — su charakterizované jednoduchym priebehom papilarnych linii cez cely
povrch ventralnej plochy distadlneho clanku prsta, priCom papilarne linie st len mierne
oblukovito zakrivené.

Obluciky rozliSujeme:
a) jednoduché —nemaj triradius

b) stanové — maju naznaCeny triradius umiestneny spravidla v strede prstovej podusky
Vv podobe stanu

Slucky (L) — vznikaji po ohnuti najmenej 2 — 3 papilarnych linii o 180 stupiiov. Maju
jeden trirddius. Podl’a toho, ktorym smerom sa slucka otvéra, rozoznavame slucky:

a) ulnarne (Lu) — slucka sa otvara na ulnarnu stranu prsta

b) radialne (Lr) — slucka sa otvara na radialnu stranu prsta
Triradius je pritom umiestneny na opacnej strane.

Viry (W) — st charakterizované uzavretou kruhovitou, elipsovitou alebo Spiralovitou
kresbou. Maju dva triradiusy.

Dvojslu¢ky (TL) — su tvorené dvomi hakovito zakliesnenymi slu¢kami. Maju dva
trirddiusy a teda aj dve kvantitativne hodnoty.
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V ramci populacie existuji bilaterdlne a intersexualne rozdiely vo frekvencii
jednotlivych atvarov. Na pravej ruke je vyssi vyskyt virov a radialnych sluéiek ako na lavej
anaopak na lavej ruke je viacej ulnarnych sluciek a oblucikov. Intersexualne rozdiely
spocivaji v tom, Ze u muZov je viacej virov a menej oblucikov ako u zien, d’alej je u nich viacej
radidlnych slu¢iek a menej ulnarnych sluciek ako u zien.

Pri dermatoglyfickom vySetreni okrem kvalitativneho hodnotenia, t. j. stanovenia typu
kresieb, sa robi aj kvantitativne hodnotenie, t. j. rozmer znaku sa vyjadruje poctom
papilarnych linii. Kvantitativna hodnota obrazca je hodnota definovana ako pocet
papilarnych linii pretinajucich spojnicu medzi trirddiusom a jadrom utvaru bez tychto dvoch
krajnych bodov (obr.23-4). Obluk mé nulovy pocet linii (nulovu kvantitativnu hodnotu), lebo
nemd trirddius, slucka ma jednu kvantitativnu hodnotu. Vir a dvojslucka maju po dve
kvantitativne hodnoty, ktoré udavame v zlomku s vy$sou hodnotou v ¢itateli.

o)

— G r——

Obrazok 23-4. Pocitanie papilarnych linii. Kvantitativne hodnoty: L =10, W = 12/10

Dolezitym kvantitativnym ukazovatelom je celkovy pocet papilarnych linii na
odtlackoch vSetkych desiatich prstov — hodnota TRC (total ridge count). Je to teda sucet
kvantitativnych hodndt vSetkych desiatich prstov (v pripade viru a dvojslucky zaratdvame
vyss$iu hodnotu, ktord je v Citateli). Pohybuje sa v rozmedzi 0 — 300. V nasSej populécii je
priemerna hodnota TRC u muzov 152, u Zien 130 papilarnych linii.

2. Odtlacok dlane
Na dlaniach je klasifikacia Gitvarov zlozitej$ia (obr. 23-5).

Distdlny

Obrazok 23-5. Schéma odtlacku dlane.

a — dlanové triradiusy a, b, ¢, d, t a dermatoglyfické oblasti na dlani — tenar, hypotenar
a interdigitalne priestory I — V.

b — hlavné dlanové linie A, B, C, D, T a ¢iselné hodnoty 1 — 13 priradené k jednotlivym
oblastiam obvodu dlane, ktoré sa pouZzivajil na oznacenie zakoncenia hlavnych linii.
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Na odtlacku dlane mézeme vyznacit’ najmenej 5 triradiusov:

= Styri digitalne triradiusy, ktoré sa nachaddzaji na baze 2. az 5. prsta a oznacuju
sa pismenami a, b, ¢, d v radialno-ulnarnom poradi,

= piaty dlafovy triradius (axialny) lezi ned’aleko osi dlane, v blizkosti
proximalneho okraja a oznacuje sa pismenom t alebo t’, ak je posunuty
distalnejsSie (ak ma uhol -atd- do 45° oznacujeme dlanovy triradius ako t, od
46° do 57° ako ¢’, od 58° do 81° ako #’’a pri velkosti 82° a viac ako #”’).

Radianty, ktoré vychadzaju z tychto triradiusov smerom do stredu dlane sa nazyvaja
hlavné linie a oznacuju sa zodpovedajucimi vel’kymi pismenami A, B, C, D, T. Hlavné linie
opustaju odtlacok dlane v mieste nazyvanom zakoncenie hlavnej linie, ktorému je podla
ustalenej klasifikacie priradena ciselnd hodnota 1 az 13. Pri vyznafeni hlavnych linii
postupujeme tak, ze farebnou ceruzkou najprv vyznacime digitdlne trirddiusy a dlanovy
triradius a potom vytiahneme priebeh hlavnych linii (obr. 23-6). Niekedy je triradius vytvoreny
ale z neho vychadzajtca hlavna linia nahle slepo kon¢i alebo sa obracia distalnym smerom tak,
7e sa spaja sama so sebou alebo splyva s triradiusom.

Obrazok 23-6. Priklad hodnotenia priebehu hlavnych dlaiovych linii.

Zapis zakoncenia hlavnych linii v poradi D, C, B, A tvori tzv. vzorec dlane (napr.
11.9.7.5.). Pre hodnotenie a interpretaciu vzorca dlane existuje nickol’ko spdsobov. Jednym
z nich je jeho vyjadrenie ValSikovym ¢islom (P). Tato veliina predstavuje stiet zakonceni
hlavnych linii dlane, napr. v uvedenom pripade zakoncenia linii 11.9.7.5. hodnota P = 32.
Porovnédvanie vzorca dlane matky, dietata a oznaceného muZza sa pouzivalo ako jedno
z dermatoglyfickych kritérii pri ur€ovani sporného otcovstva.

Z hl'adiska hodnotenie odtlacku dlane dblezita je poloha axialneho triradiusu, pretoze
pri mnohych dedi¢nych patologickych stavoch sa posuva distalne. Jeho posun sa da vyjadrit
pomerom K celkovej dlzke dlane alebo vel’kostou uhla atd (obr. 23-7).

Obriazok 23-7. Meranie uhla atd na dlani. V uvedenom pripade je uhol atd 60°. Ak je na dlani
viac dlanovych triradiusov, berie sa do uvahy ten, ktory je umiestneny najdistalnejsie z nich.
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Flekéné brazdy (tzv. ¢iara srdca, hlavy a Zivota) nie su pravé papilarne linie. Vznikaju
vSak vrovnakom cCase ascCasti ich modeluji vplyvy, ktoré podmieniuji aj usporiadanie
papilarnych linii. Opi€ia brazda (jedind priecna brazda) sa namiesto beznych dvoch brazd
vyskytuje aspoil na jednej ruke asi u 1% zdravych osdb. Opicie brazdy su vSak vel'mi Casté
Vv pripadoch Downovho syndromu a d’alSich chromozomovych aberacii, ako aj u deti
s vrodenymi malformaciami.

3. Plantarne znaky

Plantarne znaky (obr. 23-8) sa skumali v mensSej miere ako palméarne. Azda aj preto, lebo
odtlacky chodidla sa tazsie snimaju aj klasifikuji. Klasifikacia odtlackov chodidiel sa riadi
podobnymi kritériami, aké sa pouzivaju pri hodnoteni odtlackov dlane.

Vyraznou a vel'mi variabilnou konfiguracnou oblast'ou na stupaji je halukal - oblast’
leZiaca proximalne od palca. V belosskej populacii sa na tomto mieste vyskytuji zvacsa sluc¢ky
aviry alen vel'mi zriedkavo obliciky (0,3%). Tibidlny obluk (A') sa naopak nachadza asi
u 50% pacientov s Downovym syndrémom (obr. 23-9). Tento znak sa da vyuzit’ pri diagnostike
tohto syndromu.

Obrazok 23-8. Digitalne trirddiusy chodidla.

Obriazok 23-9. Tibialny halukélny oblik (A') pri Downovom syndréome. V pripadoch tejto
poruchy je Casty, inak je vel'mi zriedkavy.

Variabilita v zakladnych dermatoglyfickych utvaroch je do zna¢nej miery podmienend
geneticky. Vsetky exogénne faktory, ktoré ju ovplyviiuji, st casovo obmedzené do 1. trimestra
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vnutromaternicového Zivota, lebo neskdr uz nenastavajii ziadne zmeny. Ale konfiguracia
drobnych utvarov viditelnych pod lupou v priebehu jednotlivych papilarnych linii — tzv.
mintcie — je ovplyvnend negenetickymi Cinitel'mi. V mintcidch sa od seba odliSuji aj
monozygotné dvojcatd, i1ked v zakladnych typoch obrazcov je medzi nimi vysoka
konkordancia.Vzhl'adom na to, ze usporiadanie papilarnych linii je asi z 90 % podmienené
geneticky a z 10 % je zavislé od vonkajsich podmienok, nemaju zhodné odtlacky prstov ani
monozygotné dvojcata. Ich odtlacky sa zhoduju v zakladnych vzoroch, odlisuja sa vSak prave
v drobnych detailoch.

Presny mechanizmus dedi¢nosti jednotlivych utvarov je vécSinou neznamy. Ani pri
jednom dermatoglyfickom utvare sa nepodarilo demonstrovat monogénnu dedi¢nost’. Pri
vacsine dermatoglyfickych znakov sa uplatiiuje polygénna dedicnost’. Nachadzame vyznamne
vyssiu koreldciu medzi monozygotnymi (0,95) nez dizygotnymi (0,5) dvojcatami.

Dermatoglyfy maju isty vyznam pri uchopovacej funkcii konc¢atin a do istej miery
stvisia s hmatovou ostrostou. Mézu sa vyvinut’ aj na povrchu kypta amputovanej ruky, ked’
tento vykonava dlhodobu ¢innost’ ndroc¢nu na hmat.

23.2. VyuZzitie dermatoglyfov
V praxi sa dermatoglyfy vyuzivali alebo aj v sucasnosti sa vyuzivaju v nasledovnych
oblastiach:

1) identifikacia osob v kriminalistike (daktyloskopia)

2) stanovenie zygotnosti dvojciat

3) dedi¢no-biologické skusky pri rieSeni pripadov sporného otcovstva

4) lekarska diagnostika — nakol’ko sa dermatoglyfy zakladaju v skorom embryonalnom
vyvoji, mézu byt’ ukazovatel'om poruch rastu, ktoré nastali v tomto obdobi. Neobvyklé
dermatoglyfické znaky sa vyskytuju vo vSetkych pripadoch numerickych
chromozdémovych aberacii. Opisané rozdiely sa tykaja:

- hodnoty TRC — pri jednotlivych patologickych stavoch je bud’ zvySeny alebo znizeny
V porovnani so zdravymi osobami;

- flekénych brazd na dlaniach, ktoré su asto redukované na jedinu brazdu (opicia ryha);
- polohy axidlneho (dlanového) trirddiusu — oby€ajne je posunuty distalnejsie.

Treba vsak zdoraznit,, ze dermatoglyfické znaky st mimoriadne variabilné a ani jeden
Z opisanych znakov nie je sam osebe abnormalny. Zato rozdielna frekvencia znaku u zdravych
a postihnutych, ako aj kombindcia viacerych nezvyc€ajnych nalezov u jedného pacienta moze
mat’ diagnosticky vyznam.

Typické st zmeny pri chromozémovych anomaliach (Downov syndrém, obr. 23-10),
ale r6zne odchylky nachddzame aj pri talidomidovych a rubeolarnych embryopatiach.
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Obrazok 23-10. Typické dermatoglyfické znaky u pacienta s Downovym syndromom (hore)
V porovnani s kontrolnou zdravou osobou (dole). Axidlny trirddius je posunuty distalne (t""),
hypotenarovy znak vidiet’ len u pacienta, ale nie u kontrolnej osoby, radialna slucka na 4. prste
je typické pre pacienta s Downovym syndrémom, ale inak sa vyskytuje zriedka. Znazornené su
aj plantarne znaky.

Vyznamné odchylky v hodnotdich TRC su pri anomadlidch heterochromozémov, kde
najvyssi pocet je pri monozomii X a najmensie pocty vo vSetkych pripadoch s nadpocetnymi
chromozémami X a Y.

Dermatoglyfy moézu byt znacne deformované vplyvom malformécii koncatin, ktoré
vznikli vo v€asnom §tadiu embryondlneho vyvoja. Ak st pritomné dermatoglyfické nélezy,
znamena to, Ze ochorenie vznikalo alebo sa vyvijalo v €ase diferenciacie papilarnych linii.

23.3. Zmeny V dermatoglyfickych utvaroch pri najcastejSich klinickych
syndromoch

Existuje suvislost’ medzi niektorymi dermatoglyfmi a chromozémovymi aberacemi. Prikladom
mozu byt typické dermatoglyfy u zien s Turnerovym syndromom, ,,opic¢ia ryha“ u ludi s
Downovym syndromom. Dermatoglyfika sa moze teda vyuzivat’ aj ako pomocna metoda pri
stanoveni diagnozy.
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Trizomia 21

a) tendencia k jednoduchym dermatoglyfickym utvarom na prstoch — prevaha ulnarnych
sluc¢iek, nizka hodnota TRC

b) jedina flekéna brazda (opicia ryha) na dlani (50%)

c) axialny triradius v strede dlane (85%)

d) uhol atd 81° (obr. 23-11)

e) tibialny obluk (50%) alebo mala distalna sluc¢ka na stupaji (35%)

Obrazok 23-11. Zmeny uhla atd pri niektorych klinickych syndrémoch
108° - t""" - Patauov syndrom (trizémia 13)
81°-t"" - Downov syndrom (trizomia 21)
66°- t’- Turnerov syndrém (monozdémia X)
48°- t — normalny jedinec
Trizémia 13
a) zvySeny pocet oblukov na prstoch
b) nizka hodnota TRC
c) jedina flek¢na brazda (opicia ryha)
d) axialny triradius posunuty distalne
e) uhol atd 108° (obr. 11)

Trizomia 18
a) zvySeny pocet oblikov na prstoch
b) vel'mi nizka hodnota TRC
) jedina flekéna brazda (opicia ryha)

Turnerov syndrém (45,X)
a) velky pocet virov a sluciek na prstoch s vel’kou kvantitativnou hodnotou
b) velmi vysoka hodnota TRC
C) prie¢na (opi¢ia) ryha

d) axialny triradius posunuty trochu distalnejsie ako u kontrolnych osob (t'= 66°)
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Klinefelterov syndrom (47, XXY)

a) prevaha oblikov na prstoch
b) nizka hodnota TRC — ¢im je viac gonozémov, tym je nizSia hodnota TRC

) axialny trirddius umiestneny nizsie nez u normalnej populécie

Cri-du-chat syndrom (5p-)
a) vela oblukov
b) nizka hodnota TRC

) jedina flekéna brazda
Otazky a ulohy

Uloha 1: Uréenie zakladnych typov vzorov na prstoch ruk.

Material a pomocky: tlaciarenska farba (alebo razitkovacia farba a vankusik), gumeny valéek,
sklend platiia na rozotieranie farby, hladky biely papier, lupa.
Postup a vysledok: Na dermatoglyficki analyzu je nevyhnutné mat k dispozicii dobre
Citatel'ny, ostry a uplny odtlacok prislusnej oblasti terénu. Najpouzivanejsi je sposob ziskavania
odtlackov pomocou tlaciarenskej ¢erne. Na sklent platnicku nanesieme primerané mnozstvo
farby, ktoru pohybmi gumeného valceka rovnomerne rozotrieme po celom povrchu platnicky
tak, aby vytvorila rovnomerne tenky film. Val¢ekom pretrieme povrch prstov aj ich lateralne
okraje. RozliSujeme kontaktné odtlacky a valivé odtlacky. Kazdy poslucha¢ si urobi valivé
odtlacky prstov z oboch ruk tak, aby bol zachyteny cely papilarny reliéf poslednych ¢lankov
prstov. Prst priloZime ulnarnym okrajom na papier a postupne rotujeme, az sa odtlaci celd
pozadovana oblast’, teda az na radialny okraj k nechtovému 16zku.
a) Urcte typy vzorov na vSetkych prstoch — stanovte kvalitativnu hodnotu kazdého
utvaru.
b) Oznacte triradius a stred Gtvaru.
c) Urcte kvantitativnu hodnotu kazdého obrazca a hodnotu TRC zo vsetkych desiatich
prstov. Odtlacky prstov Cislujeme 1 — 5 v radialno-ulnarnom poradi.

Uloha 2: Vyhodnotenie papilarneho terénu dlane.

Material a pomécky: ako v predchadzajicej ulohe.
Postup a vysledok: Urobte si odtlacky dlani. Vyznacte:

= digitalne trirddiusy a dlanovy triradius (a, b, ¢, d ,t)
= priebeh hlavnych linii A, B, C, D, T

= ukoncenie hlavnych linii (1 — 13)

= uhol atd

= zapiSte vzorec dlane

= vypocitajte ValSikovo ¢islo
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