Dziedziczenie grup krwi

S3 4 grupy krwi: A,B, AB, 0. Za ich dziedziczenie
odpowiadaja 3 rézne allele. Dwa z nich s3 dominujace: I*
oraz I®. warunkuja one powstawanie antygenéw A i B na
powierzchni czerwonych krwinek = erytrocytow. Trzeci allel
to allel recesywny ,oznaczany ,, i ,,. Ludzie o genotypie ii nie
majg antygenow na powierzchni erytrocytow i maja grupe
krwi O.

Grupe krwi okresla tez obecnosc¢ lub brak tzw. czynnika Rh.
Gen kodujacy ten antygen ma dwa allele: dominujacy D i
recesywny d. Osoby majgce dominujacy allel maja grupe
krwi Rh +.

Antygeny A i B oraz czynnik Rh dziedziczone s3 niezaleznie.
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Genotyp cztowieka sktada sie z 22 par takich samych
chromosomow zwanych autosomami oraz jednej pary
chromosomow pici zwanych heterosomami lub
allosomami. Chromosomy ptci moga byc rdzne.

Kobiety majg 2 chromosomy pfci XX,

a mezczyzni — jeden chromosom X i jeden chromosom Y.
Prawidiowy kariotyp kobiety oznacza sie 46,XX.
Prawidtowy kariotyp mezczyzny — jako 46, XY.

Chromosom X zawiera wiele gendw kodujgcych biatka
niezbedne do prawidtowego funkcjonowania organizmu.
W chromosomie Y znajdujg sie geny warunkujace
wyksztatcenie meskich cech ptciowych.



(O R
J”L 3: !‘! Koy

i
]

(S

F Akl )

'
" ')
i aon il
» bl e} l_m

Kariotyp meski

| )( ?) I

{ ‘i « EER

Jk lk !!

" '{

I

h o
it} " 1§

y o )

' /: | "o ' i_x_x‘
Kariotyp Zeriski




¢ XX i g XY
N P
X X X Y
@
o ) 23 X X
XY
X XX XX
Y XY XY

Krzyzowka genetyczna - dziedziczenie pta




Choroby sprzezone z ptcig sg determinowane przez obecnos¢ alleli na
chromosomie X. Przy chorobach recesywnie dziedziczonych, aby
choroba ujawnita sie u kobiety, oba chromosomy X muszg posiadac
recesywny allel (kobieta musi by¢ homozygotg, heterozygotyczna
kobieta jest nosicielkg), natomiast choroba ujawni sie u mezczyzn
gdyz posiadajg oni tylko jeden chromosom X (samiec jest
hemizygota). Czasem u kobiet heterozygot obserwuje sie wystgpienie
takiej choroby bez petnych objawow klinicznych ze wzgledu na
lionizacje czyli losowg inaktywacje jednej kopii chromosomu X.
Istniejg takze choroby sprzezone z ptcig o dziedziczeniu dominujacym,
do nich nalezy np. zespot Retta.

Do chordb sprzezonych z chromosomem X nalezg, miedzy innymi:

. dystrofia miesniowa Duchenne’a
 slepota barw czyli daltonizm
. hemofilia A
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Sposdb  dziedziczenia  autosomalny
dominujacy (dziedziczenie AD) —

W genetyce sposob dziedziczenia,

w ktérym cecha dziedziczona jest

W sprzezeniu z chromosomami innymi niz
chromosomy ptci i ujawnia sie zarowno w
uktadzie heterozygotycznym jak

i homozygotycznym (w przeciwienstwie
do dziedziczenia autosomalnego
recesywnego).



http://pl.wikipedia.org/wiki/Genetyka
http://pl.wikipedia.org/wiki/Dziedziczenie_(biologia)
http://pl.wikipedia.org/wiki/Chromosom
http://pl.wikipedia.org/wiki/Chromosomy_p%C5%82ci
http://pl.wikipedia.org/wiki/Heterozygota
http://pl.wikipedia.org/wiki/Homozygota
http://pl.wikipedia.org/wiki/Dziedziczenie_autosomalne_recesywne
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Choroby dziedziczone AD
Przyktady chorob dziedziczgcych sie AD:

*zespot Aperta

*siatkowczak

*plgsawica Huntingtona
*zespot policystycznych nerek



https://pl.wikipedia.org/wiki/Zesp%C3%B3%C5%82_Aperta
https://pl.wikipedia.org/wiki/Siatk%C3%B3wczak
https://pl.wikipedia.org/wiki/Pl%C4%85sawica_Huntingtona
https://pl.wikipedia.org/w/index.php?title=Zesp%C3%B3%C5%82_policystycznych_nerek&action=edit&redlink=1

Dziedziczenie autosomalne recesywne — w genetyce sposob
dziedziczenia, w ktorym cecha dziedziczona jest w
sprzezeniu z chromosomami innymi niz chromosomy pfci i
ujawnia sie tylko w uktadzie homozygotycznym, co oznacza,
ze obydwa allele genu musza kodowa¢ dang ceche.
Przyktady chorob dziedziczagcych sie autosomalnie
recesywnie:

albinizm

alkaptonuria

anemia sierpowata

fenyloketonuria

galaktozemia

mukowiscydoza
rdzeniowy zanik miesni

skora pergaminowa
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Aberracje chromosomowe

Najczestszymi aberracjami sg trisomie, polegajace

na wystepowaniu w komarce nie dwadch lecz trzech
chromosomow homologicznych zamiast dwadch. Ich
przyczyng moze byc¢ nieprawidiowa segregacja
chromosomow w czasie podziatu mejotycznego w
procesie dojrzewania komoérek jajowych i plemnikow
lub nieprawidtowa segregacja chromosomow podczas
mitozy w komorkach zarodka lub dziatanie
promieniowania jonizujgcego. Aberracje
chromosomowe wywotujg takie choroby genetyczne

i zespoly jak zespot Downa, Pataua i
Edwardsa.




Zespot Downa — przyczyng tej choroby
genetycznej jest trisomia chromosomu 21
pary. Objawia sie charakterystycznymi
rysami twarzy, niepetnosprawnoscia
intelektualng réznego stopnia oraz
wadami rozwojowymi, zwtaszcza serca. Na
zespot Downa szczegolnie narazone s3
dzieci urodzone przez kobiety powyzej 40.
r.z, chociaz ostatnie wyniki badan wolnego
krgzacego we krwi matki DNA ptodu
rzucajg nowe sSwiatto na te teze.



https://portal.abczdrowie.pl/zespol-downa




Zespot Pataua — ta choroba
genetyczna polega na trisomii
chromosomu 13 pary. Ujawnia sie pod
postacig znacznej hipotrofii oraz
wrodzonych wad rozwojowych,
zwtaszcza wada serca i rozszczepem
wargi i/lub podniebienia. Dzieci z t3
wada rzadko dozywaja 1 roku zycia.






Zespot Edwardsa — jego przyczyng jest
trisomia chromosomu 18 pary. Schorzenie
to polega na obecnosci ciezkich wrodzonych
wad rozwojowych, ktdére sg przyczyng zgonu
dziecinstwie 1.r.z.
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Zaburzenia liczby chromosomow pfci
Zaburzenia liczby chromosomow pici moga
polega¢ m.in. na posiadaniu dodatkowego
chromosomu X (u kobiet lub mezczyzn) albo Y
(u mezczyzn). Kobiety z dodatkowym
chromosomem X (trisomia chromosomu X)
moga miec problemy z ptodnoscia. Z kolei,
mezczyzni z dodatkowym chromosomem Y
charakteryzuja sie zwykle wyzszym wzrostem i,
w swietle niektorych wynikéw badan,
zaburzeniami zachowania, w tym
nadpobudliwoscia.



https://portal.abczdrowie.pl/trudnosci-z-zajsciem-w-ciaze

Zespot Turnera — ta choroba genetyczna
wigze sie z wystepowaniem tylko jednego
prawidtowego chromosomu X u kobiet
(zwykle jest to monosomia chromosomu
X). Osoby cierpigce na zespot Turnera
charakteryzuj3 sie nizszym wzrostem,
moga posiadac szerokg szyje,
niedorozwojem drugo- i trzeciorzedowych
cech ptciowych, w tym brakiem owtosienia
tonowego i niedowyksztatconymi
piersiami, oraz sg nieptodne;
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Zespot Klinefeltera — przyczyng tej
choroby genetycznej jest dodatkowy
chromosom X u mezczyzny (XXY).
Mezczyzna z zespotem Klinefeltera jest
nieptodny (brak wytwarzania plemnikow,
tzw. azoospermia) oraz moga u niego
wystepowac zaburzenia zachowania oraz
niekiedy niepetnosprawnos¢
intelektualna.



https://portal.abczdrowie.pl/przyczyny-nieplodnosci-u-mezczyzn
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Zmiana struktury chromosomow

Do tej grupy chorob genetycznych nalezg
delecje, duplikacje oraz mikrodelecje i
mikroduplikacje. Delecje polegaja na
ubytku fragmentu chromosomu. Sg one
przyczyng wielu chorob.




Zespot kociego krzyku — ta choroba
genetyczna jest skutkiem delecji krétkiego
ramienia chromosomu 5 pary. Wsraod
objawow zespotu wystepuja
hiepetnosprawnosc¢ intelektualna réznego
stopnia oraz wrodzone wady rozwojowe i
cechy dysmorfii w budowie. Jednym z
typowych objawow jest charakterystyczny
ptacz noworodka po porodzie,
przypominajgcy miauczenie kota.










