
METODE KOJE SE KORlSTE U HUMANOJ GENETIC I

Geneticka istrazivanja u humanoj populaciji poseduju odredene specificnosti zbog
nemogu6nosti ukrstanja i ostavljanja velikog broja potomaka. Zbog toga se u humanoj
genetici koriste sledece metode:

1. analiza rodoslova (pedigrea) obuhvata sagledavanje i prenosenje odredenog
svojstva u okviru porodica i to kroz vise generacija. Svaki rodoslov se konstruise
upotrebom medunarodno dogovorenih simbola (S1. ).
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Slika. Simboli koji se najcesce koriste za formiranje rodoslova

Najstarija generacija se oznacava rimskim brojem sa leve strane pedigrea, a u
okviru svake generacije osobe se, sa leva na desno, oznacavaju arapskim brojem. Osoba
kod koje je prvi put uocena ispitivana osobina naziva se propositus iIi proband.
Razliciti tipovi nasledivanja svojstava se najcesce mogu odrediti iz rodoslova:

1. Autozomno recesivno nasledivanje - da bi se svojstvo ispoljilo potrebno je
prisustvo dva recesivna alela (aa). Recesivna svojstva su najcesce sa stetnim efektom, kao
na primer tzv. enzimopatije koje nastaju zbog nedostatka enzima ili gubitka njegove
funkcije. Kriterijumi za autozornno recesivno nasledivanje su:

a. svojstvo mogu posedovati imuske izenske osobe
b. muske i zenske osobe mogu da prenose gen, izuzev ako ne nastupi smrt pre

reproduktivne zrelosti (recesivni geni su obicno stetni)
c. pojava svojstva moze preskociti generaciju
d. rcditelji su heterozigoti ili recesivni homozigoti
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Slika Rodoslov pokazuje nacin nasledivanja albinizrna (autozomno recesivno)

2. Autozomno dominantno nasledivanje - geni se ispoljavaju u homozigota i
heterozigota odnosno u prisustvu normalnog i mutantnog alela (AA, Aa). Postoje
odredeni kriterijumi za autozornno dominantno nasledivanje:

a svojstvo mogu posedovati imuske i zenske osobe i prenose svojstvo sa istom
frekvencijom

c. ako dete ima neko svojstvo morae gaje imatii neko od roditelja, tj. svojstvo se
pojavljuje u svakoj generaciji

d. svaka obolela osoba u pedigreu mora imati bar jednog obolelog roditelja.
Na primer odvojena usna resica i specifican nacin rasta kose na celu (izvijen) se

nasleduju dominantno. p=-~~
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Slika Rodoslov pokazuje autozomno dominantno nasledivanje (ivica kose na
sredini cela izvijena ili ravna, usni rezanj vezan ili slobodan).



Tabela Dominantno-recesivno nasledivanje pojedinih osobina ljudi
Recesivno Dominantno

Usni rezanj vezan Usni rezanj slobodan
Snop dlacica na obodu uha Uho bez snopa dlacica
Ravna ivica kose na celu Ivica kose na sredini cela izvijena
Beli pramen u kosi kod zena BeE prarnen u kosi kod muskaraca
Kovrdzava kosa Ravna kosa
Bez rupice u bradi Rupica u bradi
Normalna duzina prstiju Kratkoprstost
Normalan broj prstiju Vise prstiju (polidaktilija)
Nesposobnostsavijanja jezika Sposobnost savijanja jezika
Odsustvo maljavosti Maljavost
Ne oseca gorak ukus PTC-a Osecanje gorkog ukusa PTC-a
06 plave Oci pigmentisane
Kratkovidost Nonnalan vid
Slepilo za boje Normalno razlikovanje boja
Albinizam Norrnalna pigmentacija
Alkaptonuri j a, fenilketonuri j a Normalan metabolizarn

Slika Normalni prsti (recesivno) i kratki prsti (dominantno svojstvo)

Slika Srasli prsti-sindaktilija i
dominantno

viseprstost, polidaktilija se nasleduju autozomno



Slika Progeria - prevremeno starenje
(autozomno dominantno se nasleduje)

Ahondroplaziju, patuljast rast, izaziva autozornni dominantni gen

3. Dominantno X vezano nasledvanje - svojstvo se ispoljava u prisustvu
dominantnog gena na X polnom hromozomu.

Karakterisrike ovog nacina nasledivanja su:
a. oboleo muskarac prenosi svojstvo na celokupno zensko potomstvo, nijedan od

njegovih sinova nece oboleti
b. majka prenosi gen i na musko i na zensko potomstvo
c. javlja se velik broj abortusajer gen ima letalan efekat u muskom polu
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Slika nacin nasledivanja X vezanog dominantnog svojstva za malformacije zubne gledi



4. Recesivno X vezano nasledivanje - recesivni geni su smesteni sarno na X
polnom hromozomu i ispoljavaju se kada su u jednoj dozi kod muskih osoba, a u dye
doze kod zenskih osoba. Karakteristike su:

a. gen prisutan u muskom polu uvek se ispoIjava
b. u zenskom polu se gen ispoljava sarno kada je prisutan na oba homologa

hromozoma
c. svi sinovi obolele majke ce biti bolesni
d. obolela zenska osoba mora naslediti gene od oba roditeIja. Primer je

nasledivanje hemofilije, daltonizma ipreko 250 drugih svojstava.
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Slika Primer rodoslova za hemofiliju (recesivno X vezano nasledivanje)

. 5. Gen lociran na Y hromozomu - Y hromozom sadrdi mali broj holandricnih
gena. Karakteristike su:

a. sarno se prenosi sa oca na sina
b. sarno musko potomstvo ce biti obolelo
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Slika Primer rodoslova za Y svojstvo koje je usiovijeno genom na Y hromozomu



Slika Snop dlacica u uhu se nasleduje Y vezano

2. Citogeneticka metoda

Podrazumeva analizu numerickih i strukturnih hromozomskih aberacija (promene
u broju i strukturi hromozoma). Za ove analize koriste se limfociti perifeme krvi koji se
kultivisu, te se pripreme preparati koji se oboje na razlicite nacine. Kao rezultat bojenja
pojavljuju se svetle i tamne trake duz hromozma ili se koristi FISH. (opis i prvom delu
skripti).

3. Metoda blizanaca se koristi da bi se utvrdio uticaj faktora spoljne sredine na
identic an genotip jednojajcanih blizanaca (nastaju oplodnjom jedne jajne celije sa jednim
spermatozoidom, a zigot se mitozom deli, brazda, a novonastale celije se mogu razdvojiti
i razvijati nezavisno jedna od druge u nove organizme).

4. Populaciono statisticka metoda se upotrebljava za proucavanje nacina
nasledivanja svojstava u populacijama, za izracunavanje frekvencija genskih alela i
genotipova i s1.. U tu svrhu se koriste i razlicite statisticke metode.


