Biologie JuTeda

N-trophy3

ReSeni tlohy 2: BIOLOGIE

Tym JuTe)a
Gymnazium, Brno, Videnska 47
Jan Horacek; jan.horacek@seznam.cz
Tereza Kadlecova; berunda.kadlecova@seznam.cz
Julie Prikrylova; jul.ca@centrum.cz
1. dnora 2013

1. Uvod

Uloha se zdala byt na prvni pohled velmi sloZita, pfi podrobné&j$im prozkoumani viak
bylo jasné, ze pfri alespon zakladnich znalostech v oblasti genetiky nebude rfeseni délat az
takovy problém. Naopak, v pribéhu feSeni jsme se lecCemu pfiucili a spoustu znalosti
nacerpali.

2.Zpusob feseni

Zadani znélo popsat dané jedince a odhadnout jejich pfiblizné datum amrti. Jediné, co
jsme mohli hned zpocatku vycist, bylo pohlavi. To se dalo celkem jednoduse stanovit
podle uvedenych jmen. Casem se viak prokazalo, Ze tento Gidaj mohl byt zavadéjici.

Vychazeli jsme z faktu, Ze karyotyp zdravého Clovéka se sklada z dvaceti tfi parQ
chromozomt, z ¢ehoz dvacet dva paru je nepohlavnich (autozomy), jedna se tedy o
homologni pary, kdezto posledni par je heterologni, tvofen pohlavnimi chromozomy
(gonozomy). Tyto gonozomy jsou oznacovany pismeny X a Y, gonozom X je vyrazné veétsi
nez gonozom Y. Posledni par chromozomu u samce je tvofen chromozomy XY, u samice
pak chromozomy XX.

Ze zadanych karyotypl byl v normalu se zdravym lidskym karyotypem jen jeden. Vétsina
jedincu, jejichz karyotyp nam byl predlozen, trpi/trpéla tzv. genomovou mutaci,
konkrétné aneuploidii, ktera se projevuje odchylkou od standardniho po¢tu chromozomd.
Jeji pricinou je nespravny prubéh redukcéniho déleni, tzv. meidzy, kdy dojde k poruse
déliciho vieténka nebo centromery, coz zapricini neoddéleni paru chromozomdu, tudiz
vzniklé gamety obsahuji budto chromozomy navic, nebo jim naopak nékteré chybi.
pusobicich chemickych latek (latky nicici buriky). Na zakladé téchto odchylek jsme urcili,
jakym syndromem kazdy z jedincu trpi.

Pro kazdy ze syndromu je charakteristicky presny pocet uritym zpusobem umisténych
chromozomt, napf. Downuv syndrom je charakterizovan karyotypem, kde na 21. misté
prebyva jeden chromozom, to mizeme oznacit jako trisomii 21. chromozomu. Celkem
ma tedy dany jedinec 47 chromozomu, podle pohlavi na poslednim paru chromozomy XX
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nebo XY. Jak jsme tedy urcili jednotlivé syndromy? Dejme tomu, zZe jsme nevédéli, ze
poctem 47 chromozomu s trisomii na 21. misté se vyznacuje Downuv syndrom, védéli
jsme vsak, Ze se jedna o jedince muzského pohlavi. Hledali jsme tedy pojem 47XY
syndrom, z kterého se vyklubalo hned nékolik syndromu s po¢tem 47 chromozomd.
Vybrali jsme ten, u kterého se trisomie vyskytuje na 21. misté a vySel nam jiz zminény
Downuv syndrom. U kazdého z nalezenych syndromt je uveden pfiblizny vék, kterého se
osoby s danym syndromem vétSinou dozivaji. Priblizné datum Uumrti jsme tedy urcovali na
zakladé syndromu, ktery se u daného jedince vyskytoval. Pokud jedinec netrpél zadnym
syndromem a jeho zdravi bylo zcela v poradku, nebo ho jeho syndrom v tomto sméru
neovliviioval, pouzili jsme statistiky zabyvajici se primérnym vékem, kterého se obyvatelé
CR dozivaji. Tyto statistiky uréuji primérny vék, jakého se Zeny v CR doZivaji, na 80 let, a
pramérny vék, kterého se dozivaji muzi, na 74 let. (Z ¢eskych jmen jsme usoudili, Zze
jedinci svij Zivot skuteéné prozivaji v CR a jsou tedy ovliviiovani zdej$imi podminkami.)

Tri karyotypy se vSak nasim teoriim vymykaly. O téch se zminime az v popisu jednotlivych
jedinca.

3.Reseni
3.1 Tomas, * 5.1.2013

Z poctu chromozomu nam bylo zfejmé, Ze se jedna o ¢lovéka. Nejdfive jsme ovéfrili, zda
je Tomas doopravdy muzského pohlavi. Vzhledem k tomu, Ze se na poslednim paru
vyskytuji chromozomy XY, doopravdy se o chlapce jedna. V neporadku jsou ovSem
chromozomy na 18. misté - sledovali jsme zde vySe zminénou trisomii. Tomas ma o
jeden chromozom vice - hledali jsme tedy syndrom 47 XY a z vysledkd hledani jsme
vybrali Edwardstv syndrom, vyznacujici se trisomii pravé na 18. misté.

Tomas, trpici Edwardsovym syndromem, mlze mit tyto nasledujici malformace:

-velmi nizka porodni vaha

-mala, abnormalné tvarovana hlava (mala celist i Usta, nize posazené oci a usi)
-seviené pésti s prekryvajicimi se prsty, nevyvinuté nebo dokonce chybéjici palce
-srdecni poruchy, obtizné dychani a problémy s pfijimanim potravy

-opozdény rust

-"obraceny” nos (nosni dirky jsou vice viditelné, nez u nepostizenych déti)

Tomas mél asi 50% pravdépodobnost, ze zemre uz v déloze. | kdyz mél to Stésti a narodil
se, ma opét jen 50% pravdépodobnost, Ze se dozije 5. brezna. Pokud by se dozil dokonce
téchto dvou mésicl, moznost dosazeni jednoho roku Zivota se snizuje na 5-10%. Tomas

zemre nejspis na srdecni selhani ¢i poruchy dechu.

Na zakladé pritomnosti Edwardsova syndromu u Tomase tedy predpokladame, Ze se
Tomas dozije maximalné 5. ledna roku 2014, umrti vSak nastane nejspis uz v lednu ci
unoru tohoto roku.
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3.2 Lucie, ¥15.6.2012

Stejné jako u Tomase je tfeba uvést, Ze se jedna o ¢lovéka. Uz pfi ovérovani pohlavi jsme
vsak u Lucky narazili na problém - chybél ji jeden z gonozomu. Vyhledali jsme tedy 45 X
syndrom, ktery se ukazal byti syndromem Turnerovym. Ten se vyskytuje u dévcat a
vyznacuje se pravé absenci jednoho chromozomu X. Tento syndrom nema jednoznacné
specifikované priznaky, byva diagnostikovan az dlouho po narozeni.

Lucie nejspis ve svém véku vypada jako vcelku normalni miminko, mize se u ni vsak
vyskytovat néktera z poruch:

-miskovité nehty

-Siroky krk s koznimi rasami

-nizka hranice vlasu

-porucha lamfatického systému (vodnatost) nebo kardiovaskularni soustavy
-velké riziko cukrovky

S rostoucim vékem se nejspis projevi porucha rustu (bez léceni se Lucie vytahne do
maximalné 140 - 158 cm), porucha sluchu, souvisejici s ucpanim Eustachovy trubice a
vznikem zanétu stfedniho ucha, poruchy zraku jako napfiklad Silhavost, kratkozrakost a
pokleslost hornich vicek, poruchy pigmentace pokozky Ci neplodnost (zakrnéni pohl.
organu). U Lucie nejspis budeme moci pozorovat infantilni chovani.

Turnertv syndrom vétSinou nezkracuje délku zivota, proto, pokud vSe pujde jak ma,
Lucie zemfe, na zakladé statistik o primérné délce Zivota v CR, zhruba v roce 2092.

3.3 Jitka, * 9.4. 2012

Ovérili jsme si, ze Jitka je skutecné Clovék zenského pohlavi, vyskytuje se u ni vSak
trisomie na 21. misté. 47 XX syndrom s trisomii na 21. misté se rovha Downovu
syndromu, asi nejznamé;jsi genomové mutaci. Pravdépodobnost, Ze Jit¢ina matka byla
starSi 45 let, je 1:40.

U Jitky mizeme uz od narozeni pozorovat nasledujici:

-mensi, zploStélou hlavu, vyvolavajici dojem nezvykle kulatého obliceje
-zplosStélou tvar s nevyraznymi rysy

-Sikmy tvar oci

-kratky a Siroky krk

-mald Usta a vétsi jazyk

-kratké, Siroké ruce s kratkymi prsty

-velka mezera mezi palcem a ostatnimi prsty na nohou

-neprerusena tzv. opici ryha - pricna ryha na dlani

Co pozorovat pouhym okem nemuzeme, avsak u Jitky se mozna projevi, je:
-mentalni retardace (IQ kolem 25 - 50)
-porucha motoriky
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-snizena plodnost

-srdecni vady, anomalie v travicim traktu, Sedy zakal
-leukémie

-narusena funkce Stitné zlazy

-snizena imunita

Kvuli témto abnormalitam bude Jitka trpét celkovou hypotonii (snizenym svalovym
napétim), nedoroste vys nez do 155 cm, muzou se u ni projevit epileptické zachvaty a ve
stari Alzeimerova nemoc.

Vzhledem k nachylnosti na spoustu nemoci zpusobené pravé Downovym syndromem a
vyskytu Cetnych anatomickych vad se Jitka nejspiS nedozije normalniho véku. Lidé stejné
postizeni jako ona se v nejlepSim pripadé dozivaji 40 az 50 let, Jitka tedy nejspisS zemre
okolo roku 2057.

3.4 Honzik, * 21.6.2012

Honzik je skutecné clovék, neni viak obyCejnym muzem, je “supermuzem”. Jeho syndrom
jsme charakterizovali jako 47 XYY syndrom, jez se oznacuje také jako “supermale”
syndrom.

V Honzikové véku se tento syndrom nijak zvlast neprojevi, proto bude Honzik nejspis
vypadat jako ostatni déti jeho véku. V dospélosti si vSak budeme moci povSimnout jeho
vysSi postavy, asocialniho chovani, lehké dusevni retardace a sklonu k agresivité, tento
sklon se vSak prozatim v souvislosti se supermale syndromem neprokazal, jedna se o
pouhy dohad. Honzik bude mit nejspis problémy s plodnosti, pravé kvuli prebyvajicimu
chromozomu Y, coz je vpodstaté dost paradoxni, vzhledem k pojmenovani syndromu
(“supermuz”).

Za predpokladu, ze Honzika nepostihne nic, co by ovliviiovalo jeho zdravi, se Honzik
dozije normalniho véku, nebot u pacientu s 47 XYY syndromem se snizeny vék
neprokazal. Mizeme tedy (na zakladé statistik) fici, Ze priblizny rok Honzikova amrti
bude 2086.

3.5 Maruska, * 28.10.2012

Z pocatku nas zarazel pocet chromozomu v Marusciné karyotypu, stejné jako jeji Zzenské
jméno, které prichazelo do rozporu s faktem, ze se u Marusky v poslednim paru
vyskytoval jak chromozom X, tak chromozom Y, jedna se tedy zcela urcité o jedince
muzského pohlavi. Hledali jsme syndrom 40 XY, avSak nic nenasli. Potom jsme si znova
precetli zadani a zjistili, Ze se ma jednat o jedince, nikoli ¢lovéka. Bylo velmi jednoduché
zjistit, jaky tvor ma 20 pard chromozomu. Maruska je myS domaci, pfesnéji freceno
mysak. Pfi mySakové narozeni nejspis nékdo Spatné urcil pohlavi, coz se u mladych mysi
bézné stava, pojmenoval ho zenskym jménem a pfi zjiSténi svého chybného tsudku
neprikladal zméné jména velkou dulezitost.

Mysak Maruska se dozije maximalné tfi let, jak tomu zpravidla u mysi domacich byva,
datum jeho umrti bychom tedy smérovali k roku 2014.
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3.6 Cecilie, * 28.1.2013

U Cecilky jsme si ovéfrili, ze se jedna o Clovéka zenského pohlavi. Je u ni vSak zretelna
trisomie na 13. misté, coz znadi Patautv syndrom (47 XY syndrom s trisomii na 13.
misté). Jedna se o jednu z nejzavaznéjsich genomovych mutaci.

U Cecilky miZeme nejspis sledovat:

-malou hlavu

-holoprozencefalii (vyvojova vada, pfi které nedochazi k rozdéleni mozku na dvé
hemisféry)

-malé oci umisténé velmi blizko u sebe, popripadé chybéni oci ¢i jediné centralni oko

-rozstép rtu a patra, malinkou dolni Celist

-na dlani opici ryhu (viz. vyse)

-Casto nadpocet prstu, chodidla ve tvaru houpaciho kfesla

-srdecni vadu

Cecilka se vzhledem ke svému onemocnéni dozije asi 2 mésicli, ma vsak 50%
pravdépodobnost, Ze zemfre jiz v mésici prvnim. Datum jejiho amrti se bude tedy
pohybovat kolem 28.3.2013.

3.7 Vérka, *5.12.2011

Vérka je Clovék zenského pohlavi, dokonce “superzena” - na 23. misté mizeme misto
dvou gonozomu sledovat trisomii chromozomu X, jedna se tedy o syndrom 47 XXX
“superfemale”.

Vérka bude nejspis Uplné normalni, muze se vSak u ni vyskytnout snizené 1Q, problémy s
reprodukci ¢i vy$si vzrust. Zadny z téchto znakd vSak v jejim momentalnim véku
nezpozorujeme pouhym okem.

Tato divka se, pokud ji nepostihne Zadna choroba ¢i nehoda, dozije normalniho véku, jeji
amrti tedy muzeme (na zakladé statistik) datovat pfiblizné k roku 2091.

3.8 Zitka

Jedna se o ¢lovéka zenského pohlavi. Zitka je velmi stastnym ditétem, nepostihla ji zadna
genomova mutace, nebot jeji karyotyp je zcela vporadku.

Dozije se s trochou Stésti normalniho véku, zemre tedy (na zdkladé statistik) nejspis
kolem roku 2092.

Zitka nas velmi potésila. Pfi zpracovavani tohoto ukolu a sledovani statistik tykajicich se
genomovych mutaci jsme zakonité upadali do velice pesimistické nalady, avSak pravé
ZitcCin karyotyp nas presvédcil o tom, Ze neni procC véset hlavu. Zitka byla jakymsi svétlym
bodem v této tmé plné genomovych mutaci.
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3.9 Patrik, * 8.8.2012

Zjistili jsme, ze Patrik je skutecné clovékem, ovérovani pohlavi nam vsak délalo malé
potize - znaci gonozomy XXY Zenu, C¢i muze? Po vyhledani syndromu 47 XXY jsme se
ujistili, ze Patrik je skutecné Patrik, nikoliv Patricie. Tento syndom se oznacuje jako
Klinefeltertv syndrom, vyskytuje se u muzu.

Patrik se o své poruse nejspiS nedozvi az do chvile, kdy se bude snazit zalozit rodinu. To
mu bude cinit znac¢né potize, vzhledem k porucham plodnosti vyskytujicim se u pacientl
s Klinefelterovym syndromem. Drtiva vétSina muzu s timto syndromem je sterilni, coz je
zpusobeno snizenou endokrinni funkci varlat. Na pohled budou Patrikova varlata nejspis
mensi, nez u ostatnich (zdravych) muzu.

Je vSak mozné, Ze syndrom na sebe bude upozornovat zretelnéji, coz by se projevovalo
opozdénim reci, poruchami pozornosti chovani a uceni. Nelze vyloucit také zvysené
riziko rakoviny prsu (ktera se k naSemu prekvapeni vyskytuje u celého jednoho procenta
muzu) a osteopordzy (fidnuti kosti), mize se objevit i nadmérné ochlupeni.

Patrik se nejspisS dozije zcela normalniho véku, jeho genomova mutace by ho v tomto
ohledu neméla ovliviiovat. Jako pfiblizny rok umrti bychom tedy stanovili (na zakladé
statistik) rok 2086.

3.10 Ferda, * 19.4.2012

Ferda je zcela jisté muzského pohlavi, stejné jako u Marusky se vsak nejedna o Clovéka.
64 chromozumu je charakteristickych pro koné, Ize tedy fici, Zze Ferda je kin domaci.

Jedna se o zdravého koné, ti se ve zdravém prostredi pri radné péci dozivaji 30 - 40 let.
Za predpokladu, ze o Ferdu bude dobfe postardano, tedy mizeme datum Umrti stanovit
kolem roku 2047.

4.7aver

Redeni tkolu nas velmi bavilo, nejspi$ i pro mnoZstvi nové nabytych znalosti. Byli jsme
nuceni shlédnout spoustu obrazkt, demonstrujicich vySe zminéna onemocnéni., coz v
nas nutné vyvolalo pocit vdéku za nas zdravy vyvoj a ucty k lidem, ktefi se o takto
postiZzené staraji.

Zavérem bychom radi zdaraznili fakt, plynouci ze vSech informaci tykajicich se tkolu.
Timto faktem je, Zze ne vSechny genomové mutace maji za nasledek predcasné umrti,
muzou nas vsak presto celozivotné poskodit jinym zpusobem (poruchy reprodukce,
snizeny intelekt, anatomické a funkcni poruchy...)
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