GENETYKA CZLOWIEKA
CECHA AUTOSOMALNA, RECESYWNA

1. Choroba moze wystapi¢ u rodzenstwa, ale czgsto nie jest obserwowana u innych krewnych — tzw.
poziomy wzor dziedziczenia.

2. Mgzczyzni i kobiety choruja z ta sama czgstoscia.

3. Heterozygoty (nosiciele) wystepuja licznie w stosunku do homozygot.

4. 1/4 potomstwa nosicieli choruje.

5. Rodzice dzieci, u ktorych wystepuje bardzo rzadka recesywna, autosomalna choroba sa czgsto
spokrewnieni.

CECHA AUTOSOMALNA, DOMINUJACA

1. Choroba wystepuje w kazdym pokoleniu - tzw. pionowy wzér dziedziczenia.

2. Wystepuje tak samo czgsto u kobiet, jak 1 u mgzczyzn.

3. Osoby chore sa najczgsciej heterozygotami; 2 potomstwa pary, w ktorej jedno z rodzicéw choruje
jest chora.

4. Pojawienie si¢ choroby w rodzinie, w ktorej nikt wczesniej nie chorowat jest zazwyczaj wynikiem
nowej mutacji.

5. Wystapienie choroby u osoby niosacej zmutowany allel jest zalezne od penetracji. Niepetna
penetracja oznacza, ze zdarzaja si¢ osoby, ktore nie wykazuja objawow choroby mimo posiadania
zmutowanego allelu. Penetracj¢ wyraza si¢ jako prawdopodobienstwo wystapienia objawdw u osoby
niosacej zmutowany allel, zwykle w % (czyli 100% to pelna penetracja).

6. Nasilenie 1 rodzaj objawow u 0s6b z ta sama mutacja moga by¢ réozne — méwi si¢ w takim przypadku
o r6znej ekspresywnosci . Przyktadowo — nerwiakowlokniakowato$¢ wywotywana przez mutacje w
genie NFI (nalezacym do supresoréw nowotworow) moze mie¢ formy od tagodnej (plamy na skorze)
do bardzo ostrej (cigzkie nowotwory ztosliwe).

CECHA SPRZEZONA Z PLCIA, RECESYWNA

1. Poziomy wzor dziedziczenia.

2. Wigkszo$¢ chorych to mgzczyzni.

3. Jezeli matka jest nosicielka, a ojciec jest zdrowy to 2 synow choruje, a 2 corek to nosicielki.

4. Synowie chorych mezczyzn i zdrowych kobiet nie otrzymuja zmutowanego allelu, natomiast
wszystkie corki sa nosicielkami.

5. Wszyscy synowie chorej matki (homozygoty) choruja, a wszystkie corki sa nosicielkami.

6. Heterozygotyczne nosicielki wykazuja niekiedy czgsciowe (zwykle podkliniczne) objawy - w
zwiazku z losowym charakterem inaktywacji jednego z dwédch chromosomoéw X w czesci ich komorek
allel prawidtowy nie ulega ekspres;ji.

CECHA SPRZEZONA Z PLCIA, DOMINUJACA

1. Bardzo rzadko spotykany typ dziedziczenia.

2. Pionowy wzor dziedziczenia.

3. Wszystkie corki chorych mgzczyzn sa chore, a ich synowie zdrowi.

4. Chore kobiety sa najczesciej heterozygotami: potowa ich potomstwa ze zdrowymi mgzczyznami jest



chora, niezaleznie od pici.
CECHA MITOCHONDRIALNA

1. Choroba jest dziedziczona wytacznie po matce.

2. Na ogo6l wystepuje z ta sama czgstoscia u mezczyzn i kobiet.

3. Nasilenie i charakter objawow dla tej samej mutacji moze by¢ roznorodny.

4. W komorkach chorych zmutowany 1 prawidtowy mtDNA moze wystepowaé rownoczesnie,
proporcje moga decydowac o charakterze i nasileniu objawow.

5. Objawy dotykaja zwykle tkanek o najwyzszym zapotrzebowaniu energetycznym (migs$nie, uktad
Nerwowy).

Wymagana wiedza:

Prawa Mendla
Sprzezenie z plcia
Dziedziczenie plci
Znajomo$¢ nastepujacych pojeé
- chromatyna

- euchromatyna

- heterochromatyna
- centromer

- telomer

- ciatko Barra

- kariotyp

- ploidalnos¢



