BI3 Risteytykset 4: Sukupuut — YO-tehtavia: vastaukset

1. Alkaptonuria on harvinainen, yhden geenin mutaatiosta johtuva aineenvaihduntasairaus. Oheinen

kuva esittaa taudin esiintymista eraassa suvussa.

a.

Alkaptonuria periytyy resessiivisesti, silld oireettomat vanhemmat (Anni ja Mikko) ovat
saaneet sairaan lapsen (Kati).

Tauti ei voi periytya X-kromosomissa, silla alleelin ollessa resessiivinen sairaan naisen (Alli)
kaikki pojat sairastuisivat. Nain ei ole, sillda Sami on terve. Tauti ei voi my6skaan periytya Y-
kromosomissa, silla silloin vain miehet sairastuisivat. Kyseessa on siten autosomaalinen
sairaus.

Koska tauti periytyy resessiivisesti, Allin genotyyppi on aa. Koska Alli ja Yrj6 ovat saaneet
sairaita lapsia, my0s Yrjo kantaa tautialleelia ja hdnen genotyyppinsa on Aa. Antin isa
Tommi on sairas (aa), joten Antti kantaa tautialleelia ja hanen genotyyppinsa on Aa.
Oireettoman Tiinan genotyyppi voi olla joko Aa tai AA.

Perustele vastauksesi. Vastauksessa ei edellyteta risteytyskaavioita. (YO S16)
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2. Perinndllisyysneuvoja.

a.

Miehen 6 vanhempien (1 ja 2) seka
heidan lastensa (3-6) fenotyyppien

perusteella sairauden D__.

periytymismahdollisuuksia on

o ‘ (% &
Autosomaalinen dominoiva: aa x

Aa -> lapsissa seka sairaita Aa (3 ja
6) ettd terveitd aa (4 ja 5)
Autosomaalinen resessiivinen: Aa x

terve nainen

sairas nainen

terve mies

sairas mies

HmLeO

aa -> lapsissa sairaita aa (3 ja 6) seka terveitad Aa (4 ja 5)

X-kromosomaalinen dominoiva: X,Y x XaXa -> sairas tyttd XaXa (3) terve tyttd XaXa (4), terve
poika XaY (5) ja sairas poika X,Y (6).

Sukupuoleen sitoutunut resessiivinen: XY x XX, ei ole mahdollinen, koska tyttd 3 on sairas
ja poika 5 terve.



periytymistapa
* autos. dominoiva
* autos. resess.
* sukup. sit. domin.

b. Selvita syntyvan poikavauvan sairauden todennakdisyys eri tapauksissa.

Aaxaa
aa x AA
XY x XX

3. Kuva esittda sairauden

periytymista erdaan suvun

sukupolvissa [-VI.

6 x 7 genotyypit

sairauden todennikaisyys

50 % (sairaat Aa : terveetaa; | : 1)
0 % (kaikki lapset terveitd Aa)

0 % (kaikki pojat terveitd XY)
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b. Mika on sairauden
periytymistapa? Perustele v
vastauksesi.
c. Jos sukupolven V henkilot v
1 ja 11 avioituisivat, milla 12 13 1] 13
todennakoisyydella Vi
heiddn saamansa tytto- ja
poikalapset olisivat [Juervemies  (terve nainen
sairaita? PerUStele Kuva: Jorma Paranko . sairas mies '. Sairas nainen
vastauksesi. (YO K11)

a) Mutaatio on syntynyt henkilon 1/111 didissa tai 1sdssd (sukusolulinjassa) 1p.

b) Sairauden taytyy periytyd dominoivasti, koska sairaita lapsia omaavat suvun ulkopuoliset
puolisot ovat terveitd (yhteensa 6 kpl) ja siis terveen ominaisuuden alleelin suhteen
homotsygootteja. Periytyminen on joko X-kromosomaalista tal autosomaalista. (Aineiston
perusteella X-kromosomaalinen periytyminen on todennékoistd, mutta autosomaalista
dominoivaa periytymistapaa ei voida sulkea pois, koska myos se toteutuu sukupuussa.)

2p.
¢) todenndkoisyys = 0, koska vanhemmat ovat terveitd ja perrytyminen dominoivaa. 1p.

d) suurin osa tautigeeneistd on resessiiviisid: sukulaisavioliitoissa homotsygotian mahdollisuus

kasvaa, jolloin perinnélliset sairaudet tulevat useammin esiin. 2p.



