Dédicnost pohlavi

a znaku s pohlavim souvisejicich



Rozmnozovani

Nepohlavni — amixIs, bez zvySeni genotypové
prom¢enlivostl

Pohlavni — amfimixis — stfidani 2n a n faze,
zvySeni genotypove promenlivosti

Hermafrodité: jeden jedinec oba typy pohlavnich bunék
Gonochoristé: dvé oddélend pohlavi

APOMIXIS - bez splynuti pohlavnich bunék

* Partenogeneze z neoplozené samici bunky

» Apogametie z jakékol1 bunky samicCiho pohl. aparatu
 Fakultativni partenogeneze u diplohaploidnich organismu
* a dalsi



Pohlavni rozmnozovani
Stridani haploidni diploidni faze
Prinasi evolucni vyhody:
« Kombinaci genomu odliSnych gamet
« Rekombinaci geneticke informace (pi1 meiotickém crossing overu)

e U diploidniho org. ve fenotypu prekryti recesivni letalni alely
ucinkem alely dominantni

Vznika pohlavni dimorfismus (gonochorismus):
* Vyvinuly se dva typy pohlavi — sam¢i a samici

* Dva typy pohlavnich bunék — spermie a vajicka
* Dva odliSn¢ pohlavni fenotypy



Hermafroditismus

 Pohlavi nerozliSeno
* Tentyz jedinec vytvari gamety obou pohlavnich typu nebo jen
pohlavniho typu jednoho - izogamety

Gonochorismus

« Mutace: potlaceni jednoho typu organu

ze znika o
e Vn1a<:gg

» Translokace: presun chromoz. hmoty,
vznik pohlavnich chromozomu



Evoluce pohlavnich chromozomu

- Jejich diferenciace co do velikosti XY,
diferenciace v pocCtu genu

- soustfedéni hlavnich genti souvisejicich se
vznikem pohlavi



Determinace pohlavi

co rozhoduje o tom, jake se vyvine fenotypove pohlavi

Negenetické mechanismy

U fady niz8ich zivoCichu, ryb, hmyzu, Cervil, obojZivelnika, plazu.

Indiferentni zaklad 1

l

Vliv prostredi

l

Vznik samciho nebo
samiCiho pohlavi
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Mechanismy determinace pohlavi

Enviromentalni
Priklad u plazu:
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Socialni prostredi

Larvy rypohlavce dvouhlavého se vyvinou
Jako samice, pokud se vyvijeji samostatng,

Jako samcl, pokud se vyvijeji na téle samice.

Kmen krouZkovci. Zivogichové moiského dna, mékké nesegmentované vakovité t&lo, protaZitelny chobot. Rypohlavec
dvojhlavy neboli zeleny (Bonellia viridis) ma extrémni pohlavni dimorfismus. Samice ma az 1 m dlouhy rozeklany
chobot, zakrsli komplementarni samecci (1-2 mm) ziji po desitkach v metanefridiich samice. O pohlavi larev rozhoduje

to, zda ptijdou do styku s latkou z chobotu samice ¢i nikoli.



Mechanismy determinace pohlavi

Genetickée

Pivodné¢ 1 gen, ktery rozhodne o vzniku
samciho nebo samiciho pohlavi.

Evoluci vznika komplex gent.



Pohlavni typy

Typ drosofila (savci) Jeho modifikace protenor

3 ¥ | 3 ¥
P (XY P (0

Savci, dvouktidli, ryby, rostliny. Plostice, kobylky.




Pohlavni typy

Typ abraxas (ptaci)
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Hmyz, ryby, plazi, ptaci.

Jeho modifikace
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Pohlavni typy

Typ habracon (diplohaploidni organismy)

U samcu neni 6\ 9

redukcni
déleni

@ @



Genotypova determinace pohlavi

Drosofila
F v X chromosomech
M v autosomech

AA XX AA XY

MM FF MM F
¥ 3

FF>MM MM>F

Geny: - sxl gen (F) u Drosofila
- u Protenor X0L-1 (,,X0 lethal)

X-signalni elementy



Abraxas

M v X chromozomech
F v'Y chromozomech

AA XX AA XY
MM MF
3 ¥

F>M

DMRT1 gen (2)
ASW, FET1 (W)



Habracon
Diplohaploidni organismy
M1 F v X chromozomech

AA XX %X
FFMM MF
FF> MM M > F

Tzv. jednolokusova komplementarita (sICSD, single locus
complementary sex determiner).
Existuje v&tsi mnozstvi variant cdst, cds?.

Samicka je heterozygot pro cds, pi. Xcdsl)Xcds2: Xcds3ycdsl

Samecek je hemizygot haploidni, nebo homozygot, pf. X¢ds2; Xcds3;

Xcdslxcdsl_



Genotypova determinace pohlavi (drozofila)

Pohlavni indexy (PI)
pocet X ch. F
PlI= — tj.——
poctu sadek A M
AAXX 111 1 normalni ¢
AAXY 1:2 05 normalni &
AAXXX 3:2 15 nadsamice
AAAXY 1:3 0,33 nadsamec

AAAXX 2:3 0,66 Intersex



Gynandromorfismus

chimeéricky charakter organismu, ktery nese
znaky obou pohlavi.

Vznik non-disjunkeci.









Vznik gynandromorfismu

Typ drozofila

Non-disjunkce, v 1. déleni ztrati X
chromozom.

A& 1. Dé&leni — blastomery.

¥
V jednom organismu znaky
AAXX AAX obou pohlavi, napt. prava-leva
strana.



Vznik gynandromorfismu

Typ abraxas

—(ax
Dvoujaderné

vajicko oplozene 2

% spermiemi.
d ?
AAXX AAXY 1. Déleni - blastomery



Vznik gynandromorfismu

Typ habracon
Dvoujaderné
vajicko, 1 jadro
%plozeno spermii.
¥ 3
1. Dé€leni - blastomery



Genotypova determinace pohlavi (drozofila)
Pohlavni indexy (PI)

Plati U mizSich organismu. Na fenotypove
determinaci pohlavi se u nich podili jen geneticke
vlivy, pomér poctu pohlavnich chromozomi a
autozomu.

U wvysSich zivocichi v¢. cClovéka fenotypovou
determinaci tfidi pohlavni hormony. Vyznamnou
ulohu ma chromozom Y, v jeho kratkém raménku
Jsou lokalizovany maskulinni faktory.



Determinace pohlavi

Genetické mechanismy u zivo¢ichu

Specificke pohlavni geny a pohlavni chromozomy
u vysSich zivocichi.

O tom, zda vznikne pohlavi sam¢i nebo samici rozhoduje
chromozom Y.




Determinace pohlavi

Genetickeé mechanismy

SRYgen v kratkém raménku chromozomu Y
(téz testes determinujici faktor, TDF).
SavCi gen a transkripCni faktor.
Je zodpovedny za vznik samciho pohlavi. Navozuje
produkci testosteronu a vyvoj varlat.

Kromé SRY se na determinaci pohlavi podili dalsi

geny.



B FF

PAR - oblasti jsou homologni s oblastmi
X chromozomu

SRY - transkriptni produkt 1,1 kb
- funkéni protein 204 AK

- funkcni - samci

- neni & nefunkéni - samice

- kratka exprese - mysi 2,5 dne

TDF - gen odpovidajici za diferenciaci gonad
samdim smérem

H (h) - gen odpovidajici za hemofilii A
(128 kb)
- h bodova mutace C -> T na pozici 2030
(odpovida za hemaofilii)

FF (fertility faktor) faktor uréujici plodnost

gen AUG zodpovédny za tvorbu zubni
skloviny lezi v nehomologni ablasti

H/h

amm  mmA

% PAR 7 - delece 60 bazl (a) lze identifikovat
o ﬁnl'llaui

2001 VEL



Kazdy krok mohou ovlivnit svou expresi dalSi geny genomu. Mezi né
patii 1 F (feminni) a M (maskulinni) komplexy, 1isi se ulozenim u
jednotlivych typtu gonochoristi.

Schéma determinace vyvoje pohlavi od genu SRY

ey B enaym B vormony S routece IRUN

22001 TEU



Indiferentni fenotypovy zaklad pohlavi

Je pritomen SRY, vznik SRY neni ptitomen,
Sertoliho bunék ve diferenciace sami¢iho
varlatech. Vznik pohlavi, vznik oocyti a
Leydigovych bunek, folikuldrnich bungk.

produkce testosteronu.
Sertolliho b. produkuyji
anti miilleriansky hormon

(AMH). Diferenciace

samciho pohlavi.



Mechanismy determinace pohlavi

Samec AAXY
e
je Y chromozom
Testis Determining Factor je SRY gen
— . S vznika jeho produkt TDF
e produkt genu v
lolj<a1?zovanégl nayY

rozvo| varlat
chromozomu J

produkce testosteronu

samci fenotyp



Mechanismy determinace pohlavi

Samice

>
>
X
X

Neni Y chromozom, chybi

SRY a TDE neni chromozom Y a SRY

¢

nevznika TDF

¢

rozvoj vajecniku

¢

produkce estrogenu

¢

samiCi fenotyp



Mechanismy determinace pohlavi

Mullerian ducts

Embryonalné se souCasn¢
zakladaji Milleruv a Wolfuv
vyvod.

U samce degeneruje Miilleruv
vyvod a z Wolfova vyvodu
vznikaji samc¢i pohlavni cesty.

U samic je tomu naopak.




Testosteron se vaze na receptory
nediferencovanych bb. - bunécne jadro -

diferenciace bb. — mohutné svaly, vousy a hluboky
hlas.

- Pokud dojde k poruse vazby hormon-receptor-bunka -
VyVvoj v Zenu nebo testikularni feminizace.

e Jedinci s genotypem XY nejprve vyvoj varlat — produkce
testosteronu, ktery je neuc¢inny - Zenské pohlavni znaky, ale
nemaji vajecniky — sterilita.

e Gen na ch. X — Tmf —receptory pro testosteron, ale prenos
mutace tmf— defektni receptory.

e Prenos z matek na hemizygotni potomky XY (tady fenotypové
zeny — X vazana dedicnost).



Fgom SLIT A semis w9 e TV thenmseeas paliass
ot intane ™ ety te andoogens




[estikulami feminizac

- déditnost GR, pfi karyotypu 48, XY se
vyviji Zensky fenotyp.

- jedinec nema ovaria, delohu ani
vejcovody, nesestoupla testes produkuii
testosteron

tkaneé postizenych nejsou cithve na
testosteron

u jejich matek piibliEné 50% bunék
nema prisiusne androgenni receptory
Jaky je genotyp matek?
Jake riziko postizeni deti TF?




Lyonizace - sexchromatin X

Bunka v interfazi
normalnis @ XY

normalni 9 XX
Q@ s Turn. syn. @ X0

& s Klinf. syn. XXY

Q s Polysomie X napr. XXX

Pocet télisek =nX - 1



Vyrovnani genoveé davky (doze genu)

Vyrovnani u€inku genu lokalizovanych na ruznych
pohlavnich chromozomech (XX x XY /X0/)

1) Inaktivace X (savci, Clovek)
2) Hyperaktivace X (Drosophila)
3) Hypoaktivace (Caenorhabditis)



Inaktivace X = Lyonizace

Nahodna inaktivace nadbytecnych pohlavnich
chromozomu X - Barrovo télisko

XIC (X-inaktivacni centrum)
(— inaktivace ke koncum chromozomu)
(aktivni XIST, jeho produkty ,obali chromozom)

Methylace XIST (2. chromozom) -> potlaceni fce XIST
— Chromozomy zustavaji spiralizovany i v interfazi =

— Pigmentace ,majovych” kocek



Lyonizace - Zelvovinové zbarveni kocek




Hyperaktivace X = Drosophila

X samecdku je hyperaktivni

Msl- geny -> MSL-proteiny
(msl, roX proteiny, histoacetyltransferaza)

MSL proteiny reaguji s chromozomem X samecku,
zabranuji jeho inaktivaci, dochazi k acetylaci histonu H4



Hypoaktivace X = Caenorhabditis

Casteéné potlageni aktivity chromozoma X

- Navazani specifickych proteinu astecné blokuje
transkripci.



Pohlavi genetické - konfigurace pohlavnich
chromozdmu,
urcuje vznik urciteho typu pohlavnich Zlaz a
produkci pohlavnich hormonu

Pohlavi gonadove - tvorba pohlavnich Zlaz

Pohlavi genitalni - hormony produkovane z pohlavnich
Zlaz, ovlivnuji utvareni urcCitych genitalii

Pohlavi somatickeé - sekundarni pohlavni znaky
utvarené v pubertée

Pohlavi psychosocialni - socialni (spolecenske)
ovlivnéni pohlavi

Pomér mezi pohlavimi
Primarni - pri oplozeni, cca 1,3 1) 130M : 100F
Sekundarni - pri narozeni, cca 1,05
Tercialni — se stoupajicim vekem klesa pocet M



Pom¢r pohlavi

Primarni pi1 vzniku zygoty
Sekundarni pfi narozeni

Terciarni



Geneticka determinace a vyvoj pohlavi u rostlin
Geny tidici determinaci pohlavi se nazyvaji homeoticke.
Koduji transkripéni faktory aktivujici specifické geny pro
vyvo] samcCiho a samiCiho pohlavi.

Geny lze rozdélit do 2 oblasti
A konzervativni DNA vazana doména — specifick4 vazba na

regulacni sekvence DNA
A aktivaéni doména — schopna interakce s jinymi faktory



Clenéni homeotickych gent podle fenotypového
projevu

A geny ovlivitujici vyvoj nebo iniciaci kvétniho primordia i
jiné geny. Napf. Vrn, gen jarovizace — sumy nizkych teplot
nutnych pro vyvoj generativnich organa, Ppd, gen
fotoperiody — urcujici pozadavek na délku dne pro
vytvoreni generativnich organu.

A geny ovliviujici zménu kvétni symetrie

A geny determinujici identitu jednotlivych organt a jejich

architekturu



gen pistillata — preména ty¢inek na pestik (jednopohlavni kv¢t)
gen agamous — preméena ty¢inek na korunni platky a pestiku na

kalisni listky (kvét sterilni)

pestik >
tyc€inky >

korunni

platky >

ﬂﬂi\/

o 2001 Tal



Pi1 determinaci generativnich organt u rostlin se
uplatnuje I epigeneticka dédi¢nost.

Hypo- a hypermetylace DNA, které mohou ovlivnit
expresi genetick¢é Informace v kladném nebo

Zapornem smeru.



Dale maji na fertilitu, plodnost a sterilitu, neplodnost vliv |
jaderné geny Rf a mitochondrialni faktory.
3 systémy pylové sterility:
1. Genova samdi sterilita - jaderné geny — Rf fertilita a rf
sterilita
2. Cytoplazmaticka samci sterilita - N fertilni, S sterilni,
fizeno MtDNA, dédi se po matce
3. Cytoplazmaticky-genova sterilita - interakce jadernych
genll s cytoplazmatickymi faktory, jaderné geny maji

fidici roli



Evoluce pohlavnosti

Geneticke mechanizmy vzniku pohlavi jsou
spojeny se vznikem (diferenciaci) pohlavnich
chromozomu.



Evoluce pohlavnosti

Vyhody a nevyhody pohlavniho rozmnozovani
Nevyhody

* polovicni rychlost rozmnozovani

« vyfed'ovani vlastniho genetického materialu

* dochazi k rozpadu osvédCenych genovych
kombinaci

» vyzaduyje slozity fyziologicky aparat

* Casove 1 energeticky narocna ¢innost

* moznost Sifeni parazitickych organismu

* kriticka velikost populace



Vyhody

moznost soucasne selekce nékolika vyhodnych
mutaci

zbavovani se sousedstvi nevyhodnych mutaci
udrzovani polymorfizmu v populaci

udrzovani diploidniho stavu alel v genomu
snizovani vzajemn¢ konkurence mezi sourozenci
vybér jedinct idealné prizpuisobenych stanovisti
sniZzeni podobnosti mezi rodi¢em a potomstvem
vznik pohlavniho rozmnozovani je

evolucné jednosmeérny proces



Paradox sexu

» Pfiroda klade diiraz na zajisSténi genetické
presnosti, proto je vyhodou asexualni reprodukce.
* Na druhe¢ strané sexualita je zdrojem kombinaci a
rekombinaci. Dusledkem je zvySeni proménlivosti.

* Cena za sex, za vznik samecka, napf. u vcel.



Monogamie - polygamie

Pii pé¢i obou rodich 0 mlad’ata vEétSi Sance na
preziti.



Dédi¢nost znaku souvisejicich s pohlavim

1) Vazba na pohlavi

Uplna vazba na chromozom Y — gen je lokalizovan na chromozému Y
Uplna vazba na chromozom X — gen je lokalizovan na chromozému X
Netuplna vazba na pohlavi — gen je lokalizovan v pseudoautozomalnich

oblastech chromozému X nebo Y



Chromozom X: u lidi ca 2000 gent.
Chromozoém Y. lidsky Y chromozom pies 200 gent, z toho
min. 72 koduje proteiny. Crossing over probiha jen v

kratkém pseudoautosomalnim useku.



Rekombinace jen u gent v pseudoautosomalnich oblastech,
coz Jsou relikty davné homologie mezi X a Y chromozomy.
Dosud je takovych geni popsano ca 29, dédi se jako

autozomalni geny.

Pseudoautosomdlni  oblasti  Jjsou homologni  mezi

chromozoémy X a Y.



Poeudoaubosomal

regiq;
p arm
SBRT
q Arm
AT
FPseudoautosomal
e i

Y chromosome






Uplna vazba na chromozom Y — piima, holandricka dédi¢nost.
Nejdulezitési je gen SRY.
Ochlupeni usnich lalackt —

zpochybnovano.






Uplna vazba na chromozom X, recesivni dédi¢nost

« Daltonismus, neschopnost rozeznavat ¢ervenou a zelenou barvu, 7-
10% muzu, 0,5-1% Zen.

« Hemofilie A, mutace genu pro faktor VIII.

« Hemofilie B mutace genu pro faktor IX, potomci kralovny Viktorie.

» Duchenneova svalova dystrofie, mutace genu pro dystrofin. Svalova
degenerace, poruchy dychani, smrt.

 Beckerova svalova dystrofie, mirnéjsi forma Duchenne.
* Ichthyosis vazana na X (Supinaténi ktize).
« Agammaglobulinemia vaz. X, chybi zralé B b. podil. na hum. obrang¢.

 Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficience, hemolyticka anemie
Jako odpovéd’ na tadu podnéti, 1€éky, chemikalie, potraviny. Znama
Jako favismus, reakce na latky obs. v semenech bobu (fava).

 Mentalni retardace vaz. na X.
e A dalsi.



Uplna vazba na chromozom X, dominantni dédi¢nost

 Vitamin D resistentni rachitida
 Rettiv syndrom, neurologickée postizeni Sedé kury mozkove.

 VétSina pripadu Alportova syndromu, postizeni ledvin, ztrata sluchu,

postiZzeni oCi, hematurie, proteinurie.
* Incontinentia pigmenti
 Giuffre-Tsukahara syndrom
 Goltz syndrom

* Syndrom fragilniho X chromozomu.



Vazba na X chromozom

gamety: XA\/ X, (Y

dédi¢nost kiizem potomstvo uniformni
synove maji fenotyp matky, dcery maji fenotyp
otce, potomstvo jednoho pohlavi nestépi



Vazba na Y chromozom

R@‘@q

" B e

Dédi¢nost prima, holandricka. Znaky se prenasi z otce na syna.
Genotyp jedince XY,, XY, se oznacuje Jako hemizygot
dominantni, hemizygot recesivni.




Deédi¢nost znaku souvisejicich s pohlavim

2) Znaky pohlavim ovladané

/
CARBDOC. G =G AsBbro.

+Q hormony +J4 hormony

projev znaku znak se neprojevi
Geny: A, B, C... pro vyvoj mlécné zlazy na autozomech
Geny: K, L, M ... pro hustotu ejakulatu na autozomech

/
CKKIMM... > Go=G CKKLLImm. >

+Q hormony +4 hormony

znak se neprojevi projev znaku



Deédi¢nost znaku souvisejicich s pohlavim

3) Znaky pohlavim ovlivnéné

383999

Dom Dom Rec Dom. Rec.
l« /
Ayrsh mahagon Ayfﬁ cerveny

@ + 4 hormony ———> projev znaku
@ + @ hormony ———> 06—
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