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http://www.csc-scc.gc.ca/text/prgrm/fsw/gender2/gender.gif

diferencijacija spola geneticki je odredena

najéeS¢e: muzjak | zenka Iimaju razliCite kromosomske
komplemente, Sto znali da determinacija spola ovisi o
nasljedivanju spolnih kromosoma

spolni kromosomi su kromosomi sa spolno-determinirajucim
genima

ostali kromosomi kromosomskog komplementa su autosomi



« 1890. Hermann Henking otkrio X-kromosom —* ,
u roda kukaca Pyrrhocoris >

« 1905. Stevens | College otkrili Y-kromosom
u kukca Tenebrio molitor

« 1910. Morgan - otkrio spolne

Mutanta bijelih ociju
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§ E \ Divlji tip crvenih ociju
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Spolni kromosomi Covjeka (lijevo-X; desno-Y); b) kariogram muskarca —
razliCiti spolni kromosomi


http://images.google.com/imgres?imgurl=www.bbc.co.uk/health/genes/images/sex_chromosome_real.jpg&imgrefurl=http://www.bbc.co.uk/health/genes/basics/what_2.shtml&h=157&w=128&prev=/images?q=sex+chromosomes&start=20&svnum=10&hl=en&lr=&ie=UTF-8&oe=UTF-8&sa=N
http://www.utoledo.edu/~mcaruso/lifespan/images/chromosomes.gif
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Kariogram zenskog spola (desno); dva identicha spolna kromosoma
Kromosom X je veliine 5-5,5 um, submetacentriCan i pripada
skupini C kariotipa.

Kromosom Y je veliCine 2 um, akrocentriCan je i pripada skupini
G.


http://www.ornl.gov/hgmis/publicat/genechoice/images/4karyfemale_sm.gif
http://wotan.cse.sc.edu/perobase/images/karyo.gif
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Zenka; XX Muzjak: XY

Spolni kromosomi Zenke i muzjaka vinske musice


http://www.irn.pdx.edu/~newmanl/DrosophilaKaryotype.GIF

» Thomas Hunt Morgan i njegova grupa na Columbia University;
1910. g. otkrice gena/mutacije za bijele oCi u vinske musice - kljuc
razvoja KROMOSOMSKE TEORIJE NASLJEDIVANJA (Boveri i
Sutton)

» spolni kromosomi razlikuju se po strukturi i genetiCkoj organizaciji
od autosoma

» nasljedivanje gena vezanih uz spol je povezano s modificiranim
modelom nasljedivanja spolnih kromosoma



MEHANIZMI DETERMINACIJE SPOLA

»  DETERMINACIJA SPOLA NA TEMELJU SPOLNIH KROMOSOMA
»  DETERMINACIJA SPOLA NA TEMELJU STUPNJA PLOIDNOSTI

> DETERMINACIJA SPOLA NA TEMELJU GENSKE RAVNOTEZE



1. DETERMINACIJA SPOLA NA TEMELJU SPOLNIH KROMOSOMA
1. XO/XX

» kod nekih kukaca (skakavci, leptiri) — muzjak ima jedan spolni kromosom (X)
» muzjaci su HETEROGAMETAN SPOL, XO (stvaraju dvije vrste gameta)
» zenke su HOMOGAMETAN SPOL, XX (stvaraju jednu vrstu gameta)

» nasljedivanje spolnih kromosoma slijedi jednostavan model nasljedivanja;
Y2 potomaka zenskog, a 72 potomaka muskog spola



2. XXIXY

d Q
‘ ; @ @ 50 % vjerojatnosti za svaki
AN Sperm Ova spol u potomstvu (proizvodnja

gameta s X odnosno s Y

kromosomom je 1:1)
Zygotes
(offspring)

Q d

» sisavci i neke vrste kukaca (Lygaeus) - 2 razliCita spolna kromosoma X iY

» zenka je HOMOGAMETAN SPOL (stvara samo jednu vrstu gameta, nosi X
kromosom)

» muzjak je HETEROGAMETAN SPOL (stvara 2 vrste gameta; spermiji s X i

spermiji s Y kromosomom)



3. ZZIZWN

» U ptica, riba, vodozemaca, gmazova, moljaca, leptira zenke su
heterogametan spol, dok su muzjaci homogametan spol

—



http://images.google.com/imgres?imgurl=www.micro.ecs.soton.ac.uk/pictures/butterfly.jpg&imgrefurl=http://www.micro.ecs.soton.ac.uk/silopto/nature.html&h=938&w=1200&prev=/images?q=butterfly&svnum=10&hl=en&lr=&ie=UTF-8&oe=UTF-8&sa=G
http://images.google.com/imgres?imgurl=educate.si.edu/lessons/currkits/ocean/images/fish.jpg&imgrefurl=http://educate.si.edu/lessons/currkits/ocean/reflect/essay.html&h=207&w=320&prev=/images?q=fish+&svnum=10&hl=en&lr=&ie=UTF-8&oe=UTF-8
http://anthro.palomar.edu/animal/images/birds.jpg

2. DETERMINACIJA SPOLA NA TEMELJU STUPNJA PLOIDIJE

» U opnokrilaca (pCele, mravi, ose) spol je odreden stupnjem ploidije

» zenke u pcela (matica: kontrolira oplodnju i radilice) su diploidne
(2n=32)

» iz oplodenih jaja razvijaju se zenke, a o nacinu njihove prehrane ovisi
da li ¢e biti matice ili radilice

» iz neoplodenih jaja se razvijaju muzjaci, trutovi



http://www.entom.slu.se/images/bee.jpg

HAPLO-DIPLOIDNA DETERMINACIJA SPOLA U PCELA

trut (haploidan, n=16)
matica y
(diploidna, 2n%, N

y 1\‘-
\ mejoza ‘At

proizvodi gamete
mitozom

trutovi ——
(haploidni)




3. DETERMINACIJA SPOLA NA TEMELJU GENSKE RAVNOTEZE

vinska musica - spol determiniran omjerom broja X-
kromosoma i broja setova autosoma (X/A)

Y-kromosom: pokretljivost i funkcionalnost spermija

Teorija genske ravnoteze (Calvin Bridges 1922.) — omjer gena na X-
kromosomu | gena na autosomima

= spol u vinske musice odreden je omjerom alela na X-kromosomu
(numerator geni; favoriziraju razvitak zenskog spola) i autosomnih alela
(denominator geni; favoriziraju razvitak muskog spola)

gen okida¢ na X-kromosomu je Sxl (sex lethal); dio hijerarhije
ekspresije vise gena (npr. tra i dsx)
regulacija ekspresije:

o%

% za aktivnost gena Sx| (razvitak Zenskog spola) potrebna je dvostruka
kolicina numerator produkata (geni na X)

% ako je kolicina numerator produkata mala, gen Sxl| nije aktivan i razvija se
muski spol



Muzjak i zenka vinske musice

« ginandromorf: spolni mozaik — jedan dio tijela pokazuje sekundarne
spolne karakteristike zenke, a drugi dio tijela muzjaka

« ako se gubitak X kromosoma dogodi za vrijeme prve diobe zigote nastat
Ce bilateralni ginandromorf


http://www.gen.cam.ac.uk/dept/images/maflies.jpg
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Bilateralni ginandromorf nastaje zbog greske u prvoj mitozi zigote



X/A =1 Zenka
X/A = 0,5 muzjak

X/A > 1 super zenka, metafemale (slabi organizmi, Cesto ugibaju
u stadiju kukuljice)

X/A < 0,5 super muzjak, metamale (morfoloske abnormalnosti,
rudimentarne dvospolne gonade, slabi organizmi)

X/A = 0,5-1 meduspol (intersex)

» na razvitak spola osim genske ravnoteze utjeCu i faktori iz okoliSa
npr. temperatura kod meduspolat¢ | J

» kod drugih organizama (krokodili, gusteri, kornjace) vazni su i
spolni hormoni (steroidi) te enzimi (npr. aromataza - temperatura)
uklju€eni u njihovu sintezu



> teorija genske ravnoteze moze biti narusena zbog specificnih
genskih lokusa

» neki aleli autosoma mogu utjecati na razvitak spola bez obzira
na X/A omjer:

« recesivni alel dsx (doublesex) moze pretvarati muzjake |
zenke u meduspol

dsxdsx, XX ili dsxdsx, XY = meduspol

« recesivni alel tra moze pretvarati zenke u fenotipske
muzjake koji su sterilni:

tratra, XX = fenotipski muzjak



MOLEKULARNA OSNOVA DIFERENCIJACIJE SPOLA



http://www.vetmed.auburn.edu/~bradetd/gender.jpg

» kod Covjeka intaktan kromosom Y determinira i upravlja

razvitkom muskog spola  bez obzira na broj
X kromosoma

« ako nema kromosoma Y — razvija se zenski spol




46, XY — musKki spol
46, XX — zenski spol

Dokaz: Sindromi — aneuploidije spolnih kromosoma:

47, XXY Klinefelterov sindrom

48, XXXY

47, XYY Sindrom dvostrukog Y — Jacobs-sindrom
45, XO Turnerov sindrom

47, XXX ¢ Triplo X

48, XXXX Tetra X sindrom

46, YO Letalno



ABNORMALNOSTI ZENSKOG SPOLA

TURNEROV SINDROM: 45, XO (1959. kariotip)

Zadebljali vrat
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facial features
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http://fig.cox.miami.edu/Faculty/Dana/turner.jpg
http://www.endocrineonline.org/gif%20box/Ullrich.gif

ABNORMALNOSTI MUSKOG SPOLA

KLINEFELTEROV SINDROM: 47, XXY; *48, XXXY; *49, XXXXY;
*50, XXXXXY

fenotip isti ali mentalna retardacija veca sa vec¢im brojem X kromosoma

SINDROM DVOSTRUKOG KROMOSOMA Y: 47, XYY (Patrica Jacobs,

1965.)
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MOZAICIZAM

» mozaicizam nastaje kao rezultat nepravilne mitotske diobe kromosoma
tijiekom prenatalnog razvoja (postzigotno)

» mozaici nisu ginandromorfi jer u ljudi nema izrazavanja sekundarnih
spolnih karakteristika oba spola

» mozaicizam daje abnormalne fenotipove, ali hormonska aktivnost ne
dozvoljava razvitak Zenskih spolnih karakteristika zajedno s muskim
spolnim karakteristikama



DIFERENCIJACIJA SPOLA U SISAVACA

diferencijacija spola ovisi o spolnim kromosomima primitivne
gonade; oko 5. tjedna kreCe razvoj muskog ili Zzenskog spola

intaktni Y-kromosom je neophodan za razvitak normalnih testisa;
poCetak razvoja Wolfovog sustava (muski spolni sustav)

testisi — luCe spolne hormone neophodne za razvitak muskog
reproduktivnog sustava - testosteron (glavni muski hormon) i MIH
(Mullerov inhibirajuc¢i hormon)

u odsustvu Y kromosoma razvija se Mullerov sustav (zenski spolni
sustav), tj. primitivna gonada (XX) se razvija u jajnik

u 12. tjednu fetalnog razvitka oogonije u jajnicima pocCinju se dijeliti
mitozom i nastaju primarne oocite koje ulaze u mejozu

oko 25. tjedna sve oocite su zaustavljene u profazi |
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RAZVITAK SPOLA OVISI O SPOLNIM KROMOSOMIMA GONADE |
SPOLNIM HORMONIMA

Estradiol
progesteron

XX — feminizacija 9

jajnici

Testosteron

maskulinizacija
XY —F l——r

Estradiol defeminizacija

Testosteron

testisi



GENI NA Y KROMOSOMU ODGOVORNI SU ZA RAZVITAK
MUSKOG SPOLA U SISAVACA

Y-kromosom nosi gen za protein: testis-

CEF2AA—Haemapokaas

determinirajuci faktor (TDF) (transkripcijski s
faktor) . e
T
12 ZF¥—Transcnption Fackor
1991. identificiran gen SRY (Sex-determining 1 R
Region Y) - okida€ transformacije gonada u 1211 -
testise (Lovell-Badge 1| Goodfellow) ho

1123

AZF — Spamramgera s
hhhhhhh

u 6.-8. tjednu gen SRY postaje aktivan u
XY embriju


http://www.ucl.ac.uk/tcga/ScienceSpectra-pages/pics/14-bradman_fig_1.gif

KROMOSOMI X 1Y SU DJELOMICNO
HOMOLOGNI KROMOSOMI

Kromosomi muskarca u
dijakinezi mejoze |.
Vidljivo je terminalno
sparivanje XiY
kromosoma.

2 4

A

Regije parenjana XiY
kromosomu: crvena regija -
homologna; crna regija -
nehomologna, ali sudjeluje u
sparivanju
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Centromere

/

PAR2

AKAP17A
ASMT
DHRSX
ZBED1
CD99
XG

PAR2

Pseudoautosomne regije spolnih kromosoma PAR1 i PAR2.



Zbog greske u parenju X i Y kromosoma dolazi do translokacije gena SRY s Y-
kromosoma na X-kromosom: nastaje spermij X-SRY : oplodnjom jajne stanice nastaje zigota
XX-SRY (spolno reverzna osoba)
X Y X

> XX musSkarci i XY zene

» muskarci (1/20.000) normalnog
fenotipa, ali sterilni, imaju kariotip
44+XX

» zene normalnog fenotipa, sterilne,
kariotip 44+XY

[
—

X od majke

XY

¥



normalni razvitak spola je vrlo slozeni proces koji ovisi 0 genima
na spolnim kromosomima i genima na autosomima

SRY je okida¢ aktivnosti drugih gena (na autosomima |
spolnim kromosomima)

Y-kromosom €ovjeka ima oko 200 gena

X-kromosom ima oko 1400 gena
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK22183



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK22183

REGULACIJA EKSPRESIJE X-VEZANIH GENA

» U vinske musice i vecCine sisavaca sa XX/XY sustavom, postoji
genska neravnoteza izmedu spolova

» zenke imaju dva X-vezana gena, a muzjaci samo jedan

» genska neravnoteza rjesava se na razliCite nacCine ovisno 0 vrsti
organizma



REGULACIJA EKSPRESIJE GENA NA X KROMOSOMU SISAVACA

lako su svi autosomni geni zastupljeni dvostruko, to nije slu€aj sa spolno-
vezanim genima

kromosom X ¢ini oko 5 % ljudskog genoma

sisavci i €ovjek imaju regulacijski sustav kompenzacijom doze kojom se
jedan X kromosom iskljucuje (inaktivira) u ranom embrijskom razvoju i ostaje
inaktivan cijeli zivot

inaktivirani X-kromosom vidi se u jezgri tjelesnih stanica zenki uz samu jezgrinu
ovojnicu

1949. Murrey Barr je otkrio tjeleSce u jezgrama neurona mozga zenki macaka
koje predstavlja inaktivirani X — Barrovo tjeleSce (Susumu Ohno predlozio
naziv)

Barrovo tjeleSce vidljivo je u tkivima embrija 18.- 20. dana nakon oplodnje



[ 4

Polimorfonuklearni leukocit; bubnjarski Stapic
(engl. drumstick)


http://www.mun.ca/biology/scarr/Barr_Bodies.jpg
http://medic.med.uth.tmc.edu/edprog/images/B49.jpg

Zenski spol - crveni signal u jezgrama Muski spol - nema Barrovog
je Barrovo tjelesce tjeledca

Barrovo tjeleSce (crveni signal) vidljivo je uz jezgrinu ovojnicu tjelesnih
stanica zenki sisavaca.



. X-kromosom u sisavaca se inaktivira

Blocking factor? SN0 Way stations mehanizmom HETEROKROMATINIZACIJE
SN el LINEs? . .
W R (jedan od 2 X-kromosoma u jezgrama
Xist zenki je jaCe kondenziran i inaktivan)

% Na X-kromosomu - aktivan gen XIST (u regiji
OD RRERECRRRR EEE Xic — X inactivation center) - odgovoran je za
l Xist RNA coating proizvodnju duge nekodiraju¢e RNA-molekule

e (IncRNA) koja oblaze cijeli X-kromosom te
upravlja inaktivacijom na epigenetickoj razini.

Establishment of the

inactive
state, asynchronous

replication

Inaktivacija jednog X-kromosoma ipak
nije potpuna: oko 15 % gena potrebno u
l’ viacrorief recruttment dvostrukoj dozi (aktivnost oba alela) za
posceiaton normalni razvitak i fenotip —
B0 8050 dokaz za ovu &injenicu je abnormalni
fenotip Turnerovog sindroma (45, XO)




YV VYV

Inaktivacija kromosoma X dogada se heterokromatinizacijom
heterokromatin je kondenzirani kromatin u kojem se DNA ne

transkribira

glavni mehanizam inaktivacije je modifikacija DNA, metilacijom

citozina i postranslacijskim

modifikacijama histon7/

SAM-CH;

SAM

MNH.

n osine

= DNMT

D

-Methylcytosine




LYON-HIPOTEZA

» britanska genetiCarka Mary Lyon (1961.-62.) - inaktivacija X-
kromosoma dogada se nasumce i sasvim slu€ajno

» prema toj hipotezi zensko je tijelo mozaik saCinjen od dvije
populacije stanica s obzirom na aktivhost X-kromosoma (dva
klona stanica): u % tjelesnih stanica inaktiviran je oCev X, a u
drugoj polovici maj€in X-kromosom



Majcin X

O&ev X Zygote

Early Divisions
@ X_chromosome
Inactivation

N

l I“;:t&i:easﬁt?]n Klonsko
.Dau cells — nasljedivanje
J’ escendan
L !

Random

Producing a
MOSAIC

Prema Lyon-hipotezi potpuno je slucajno koji X-kromosom cCe se
inaktivirati u pojedinoj stanici.



» primjer nasumicne inaktivacije jednog X-kromosoma: boja krzna macke:
Sareno krzno (krzno boje kornjacevine)

» gen vezan uz X-kromosom daje crno/smede ili naran€asto krzno

Maijcin X-kromosom; alel X°
Ocev X-kromosom; alel X°

A

- i

- §to se inaktivacija
kromosoma X dogodi ranije
tijekom razvitka, to su vece
povrsine krzna iste boje, jer
nastaju vecCim brojem

Zenka heterozigot - mozaik;  stani¢nih dioba
dio tijela ima inaktivni alel
XO, a dio X°

Slucajna inaktivacija



http://www.columbia.edu/cu/biology/courses/w3031/HOsandOverheads/mendelian%20folder/XInact.jpg

» ako se javlja | krzno bijele boje, uz naranCasto | crno to je
“calico” macka, gdje je za bijelu boju odgovoran autosomni gen

» muzjak moze biti takve boje jedino ako ima viSak X kromosoma
(XXY)

Barrovo tjeleSce (strelice) u jezgrama tjelesnih
stanica zenke (lijjevo); “Calico” macka (desno)


http://faculty.uca.edu/~johnc/Barr%20Body%20Cat.jpg

DOKAZI LYON-TEORIJE

» biokemijska istrazivanja osoba heterozigota za spolno-vezane
gene takoder idu u prilog Lyon-hipotezi

HEMOFILIJA

» homozigotna zdrava zena | hemizigotni zdravi muskarac imaju
jednaku koliCinu antihemofilijskog faktora u krvi

» heterozigotna zena je zdrava, ali koliCina antihemofilijskog faktora
varira; vecCina ih ima poloviénu koliCinu (u odnosu na zdrave
osobe)

G6PD

» ako usporedimo osobe normalnog kariotipa s XXX i XXY osobama,
mozemo uocCiti da je koli€ina enzima ista Sto znaCi da je samo
jedan X aktivan



SAZETAK

abnormalnosti u broju i strukturi spolnih kromosoma mogu objasniti
ulogu X i Y kromosoma u determinaciji spola

u sisavaca je intaktan Y-kromosom neophodan za razvitak muskog
spola: jedinka s Y-kromosomom bez obzira na broj X-kromosoma je
muskog spola; jedinka bez Y-kromosoma je zenskog spola

u sisavaca je na Y-kromosomu smjesten gen odgovoran za razvoj
testisa: SRY gen (engl. sex-determining region Y)

u vinske musice | vecine sisavaca sa XX/XY sustavom, postoji
genska neravnoteza izmedu spolova; zenski spol ima dvostruku
koliCinu spolno-vezanih alela

regulacija ekspresije X-vezanih gena kod sisavaca: jedan X-
kromosom se inaktivira u ranom embriiskom razvoju i ostaje
inaktivan cijeli zivot

iInaktivacija kromosoma X je sluCajna i nasumicna prema Lyon- teoriji



NASLJEDIVANJE VEZANO UZ SPOL
X-VEZANO NASLJEDIVANJE
» 1910. otkrice prvog spolno-vezanog svojstva u vinske musice

(Morgan) — klju¢ razvoja KROMOSOMSKE TEORIJE
NASLJEDIVANJA (Boveri i Sutton)

Zl
= T
4 & .l?t W ] \
', ’,dl l II.J‘J
— 1 — _;-i"-“' Ir/,u";."
ﬁ” 07,

Boja oka vinske musSice: lijjevo — divlji tip:
crveno oko; desno — mutanta: bijelo oko



http://www.dmacc.cc.ia.us/instructors/Image36.gif
http://www.mun.ca/biology/scarr/Drosophila_eyes.gif

P XweXw+ Q X Xvy &

crvene oCi bijele oCi
F1 ~ XwXw Q XW*Y d
crvene ocu crvene oCi
G 7 Xw 7 Xw
% Xw 1

\2\:
F2 XWX+, XweXw, XwYi| XwY

¥ ¥ 31 &
fenotip 3 : 1

Nasljedivanje boje oka vinske musice



RECIPROCNO KRIZANJE: Zenke bijelih oiju, muZjaci crvenih

P XWXW Q@ X XY J
bijele oli crvene oCi
G XW FXw Y
KriZzno nasljedivanje

F1 =~ XwXw @  XwW{J
crvene ofi bijele oli

G 7 X 7 XV
Exv 3

F2  XweXw; Xwxw, Xwy, XwY

0 \9><5\X@

fenotip



zenka za spolno-vezani gen moze biti homozigotna |li
heterozigotna

muzjaci su HEMIZIGOTI, jer samo na kromosomu X nose gen za
spolno-vezano svojstvo (samo jedan alel)

nasliedivanje  spolno-vezanog svojstva je tzv. KRIZNO
NASLJEDIVANJE (criss-cross);

» muski potomci od majke nasljeduju X-kromosom;

» zenski potomci od oca nasljeduju jedan kromosom X s
odgovarajucim alelom



NASLJEDIVANJE VEZANO UZ SPOL KOD PTICA

» U ptica je zenski spol heterogametan, a muski je homogametan

Light Sussex Rhode Island Red
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NASLJEDIVANJE BOLESTI VEZANIH UZ SPOL KOD
LJUDI

> sliepo¢a za boje ili daltonizam — prvo otkriveno spolno-vezano recesivno
svojstvo (John Dalton — engleski kemicar, fiziCar, meteorolog; 1766-1844)

> tri razliCita gena odgovorna za razlikovanje boja u Covjeka; dva na X-
kromosomu

» informacija za fotopigment koji se nalazi u Cunjastim stanicama mreznice
osjetljivima na svjetlost

> fotopigment se sastoji od retinalnog dijela (vitamin A) i opsina (proteinski dio)
koji kontroliraju geni na X kromosomu

» najCeSci oblik poremecaja je crveno-zelena sljepo¢a za boje, jer nedostaje
protein (opsin) osjetljiv na crveni ili zeleni dio spektra
» crvenasliepoc¢a — DEUTERANOPIA; nedostaje opsin za zeleno
» zelena sljepo¢a — PROTANOPIA; nema opsina za crveno


http://www.lakesideschool.org/people/homepages/fishers/dalton.jpg

» Dalton — deuteranopia (nema opsina za srednju valnu duljinu —
zeleno)

400 450 500 550 600 o 700
Elektroluminesce Wavelanght [nm]


http://csep10.phys.utk.edu/astr162/lect/light/spectra.gif
http://www.covion.com/img/spectra.gif

Normalno
razlikovanje
boja

Deuteranopia

PROTANOPIA

Protanopia

Ishikara test za detekciju daltonizma (gore); kako vide daltonisti
(desno)


http://photoshop.nasmnogo.ru/img/daltonism.jpg
http://photoshop.nasmnogo.ru/img/daltonism1.jpg
http://photoshop.nasmnogo.ru/img/daltonism3.jpg
http://www.povlab.org/denis.olivier/img/dalt_002.jpg

svaki od dva gena X-kromosoma zastupljen je sa 3 alela na razini
populacije (normalni pigment > defektni pigment > bez pigmenta)

analiza DNA sekvencije - geni za deuteranopiju i protanopiju gotovo
identicni, kodiraju za pigmente koji su 99 % identiCni

ta su dva gena vrlo blizu | smatra se da su nastali duplikacijom
jednog gena pretka tijekom evolucije sisavaca

treCi gen za plavi pigment nalazi se na duzem kraku kromosoma 7
(tritanopia — oblik sljepoce za boje)



Ishikara testovi za daltonizam


http://www.mic-d.com/curriculum/lightandcolor/images/humanvisionfigure6.jpg

Normalno razlikovanje
boja

Deuteranopia Protanopia Tritanopia

Kako boje vide daltonisti?



DUSCHENNEOVA MISICNA DISTROFIJA

» spolno-vezana recesivna bolest

» bolest karakterizira progresivno slabljenje miSi¢a | gubitak
koordinacije zbog nedostatka miSicnog proteina DISTROFINA

+—— whole muscle

bundle of muscle fibers

-2
/lﬁ-’b- muscle fiber membrane
(location of dystrophin)

muscle cell
membrane

k-

Protein distrofin nalazi se u

membrani misicnog vlakna I TR L e,



HEMOFILIJA

spolno-vezana recesivna bolest

mutacija gena X-kromosoma za
proteine koji sudjeluju u zgruSavanju
krvi:  nedostatak  antihemofilijskog
faktora — hemofilija A; nedostatak
tromboplastina — hemofilija B

hemofilje A - nedostaje proteinski
kofaktor VIII u seriji reakcije aktivacije
trombina, (85% hemofiliCara)

hemofilija B - defekt gena za kofaktor
IX koji aktivira faktor X

(15% hemofilicara)

Xl e——p X a

Intrinsic System

XIT i X111 Extrinsic System

Al

HEMOFILITA A

HEMOFILIJA B
IX i [Xa A VIII

x’,f
X e——Xa o+ ¥

Prothrombin s T hrombin

Fibrinogen =i Fibrin

XI|| i X[[]5  e— Stable

fibrin clot

Reakcija aktivacije trombina


http://www.ovc.uoguelph.ca/BioMed/Courses/Public/Pharmacology/pharmsite/98-409/Blood/Images/clotting_cascade.gif

HEMOFILIJA

» visoka ucCestalost hemofilje uoCena je u kraljevskim porodicama
Europe — “kraljevska bolest”

» U zena je hemofilija relativno rijetka bolest

» heterozigotne zene (nositeljice) mogu imati neke kliniCke simptome
bolesti



£l [ B4

% Vbt A
. “ 3 A .
o) . ( ‘\\1';,
= ' v | 2
) 3 .-; A A
Av‘;\\ N 4 Al
P » X
‘ ;r\:. ‘ Q o )
V> LA o, ) %)
; .' . : e "‘\;:_1_:,'. N <
¢ Q
K T
' [
- - &
m Albert {I‘lctnrla

Iv OO &To é{u
véé?% o O ) o oonnood® Do M)
. LA e

Elizabeth Il M - hemophilia
# = age at death
(w1 = carrier for hemophilia UL L[

VIO Charles

Rodoslovlje nasljedivanja hemofilije kraljevskih porodica Europe;
zapocinje s kraljicom Viktorijom koja je bila nositeljica
(heterozigotni genotip)


http://home2.planetinternet.be/verjans/images/usevictoria.jpg
http://www.pbs.org/wgbh/masterpiece/mbrown/men/images/albert.jpg
http://home2.planetinternet.be/verjans/images/usevictoria.jpg
http://www.pbs.org/wgbh/masterpiece/mbrown/men/images/albert.jpg

NEDOSTATAK ENZIMA GLUKOZA-6-FOSFAT-DEHIDROGENAZA
(6GPD)

» spolno-vezanarecesivna bolest

» poremecaj u metabolizmu glukoze, odrzavanje reduciranog glutationa u
stanici potrebno je za intaktnost stanicne membrane

» Cesta bolest u Americkih crnaca (10%), na podruc€ju Mediterana (Grcka,
juzna ltalija; 2-20%) i u podrucjima endemske malarije (Afrika, Indija,
Juzna Azija)

» uzrocnik malarije Plasmodium sp. ne moZe se razvijati u eritrocitima
osoba s nedostatkom G6PD (hemizigotni muskarci i heterozigotne zene)

» hrana, lijekovi
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Spolno-vezana recesivna svojstva u covieka

dva oblika dijabetesa
oblik katarakte
nocna sljepoca
juvenilni glaukom
sijedi pramen kose

Dominantno spolno-vezano svojstvo

sindrom lomljivog (fragilnog) X-kromosoma - povecani broj
ponavljaju¢ih CGG sekvenci u genu za FMR1 (engl. fragile X mental
retardation)

Rettov sindrom - fizikalna 1 intelektualna nesposobnost (javlja se
samo u zenskog spola)

defektna zubna caklina
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Y-VEZANI GENI

vrlo malo aktivnih gena
Sry gen — gen okidac razvoja testisa
gen za ¢upavost usiju

gen za visinu
gen za brzinu sazrijevanja



http://news.bbc.co.uk/media/images/38329000/jpg/_38329947_victor_ear300.jpg

vV VYV

SAZETAK

spol neke jedinke je odreden genima na spolnim kromosomima

najcesce kromosomske garniture muzjaka 1 zenke imaju razliCite
spolne kromosome: X 1Y (Z1W)

spolni kromosomi su kromosomi koji nose spolno-determinirajuce
gene

zenski spol je homogametan spol; muski spol je heterogametan spol
(ptice, gmazovi, gusteri — zenski spol heterogametan)

spolni kromosomi nose | druge gene koji nisu izravno odgovorni za
determinaciju spola, a te gene nazivamo spolno-vezani geni (geni
vezani uz spol)

nasljedivanje spolno-vezanih osobina ili X-vezano nasljedivanje
nazivamo i kriznim nasljedivanjem
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