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Abstrakt

Tato bakaldfska prace se zabyva testovanim pribuzenského vztahu v identifikacni genetice, coz je
disciplina umoznujici genetickou identifikaci osob a uréeni genetické pfibuznosti mezi nimi. Prace se
zabyva Sirokym spektrem aplikaci, od forenzni analyzy pres genealogické studie az po ochranu
biodiverzity. Tento obor se rychle vyviji a nabird na vyznamu od 80. let 20. stoleti, kdy byly poloZzeny
zaklady DNA fingerprintingu na zakladé objevu hypervariabilnich minisatelitnich oblasti v genomu.
Cilem této prace je poskytnout uceleny prehled o metodach a technikdch pouZzivanych pro genetickou
identifikaci a pfibuzenské testovani. V ramci prace jsou rozebrany genetické markery, jako mikrosatelity
(STR) nebo jednonukleotidové polymorfismy (SNP), které jsou zdkladem pro stanoveni genetickych
profil(. Dale jsou probrany statistické metody pro vyhodnocovani genetické shody a metodologie
pro uréovani pravdépodobnosti pfibuzenského vztahu. Nakonec jsou predstaveny praktické aplikace
identifikacni genetiky, véetné jejiho uplatnéni v kriminalistice nebo pfi FeSeni genealogickych otdzek.
Na zavér prace je diskutovan potencial a budouci vyvoj téchto technologii a jejich dopad na spole¢nost.

Tato prace tak prispiva k lepSimu pochopeni vyznamu a moznosti identifikaéni genetiky v moderni védeé.
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Abstract

This bachelor’s thesis analyses kinship testing in identification genetics, which is a discipline enabling
the genetic identification of individuals and the determination of genetic relatedness between them.
This thesis covers a wide range of applications from forensic analysis through genealogical studies
to biodiversity conservation. This field has been rapidly growing and gaining on importance since
the 1980s, when the foundations of DNA fingerprinting were laid based on the discovery of hypervariable
minisatellite regions in the genome. This thesis aims to provide an overview of methods and techniques
that are used for genetic identification and kinship testing. The thesis discusses genetic markers such
as STRs or SNPs, which are the basis for genetic profiling, are discussed. In addition statistical methods
for evaluating genetic match and methodologies for determining the probability of kinship are also
discussed. Finally, practical applications of identification genetics are presented, including its use
in forensic science or in case of solving genealogical questions. The potential and future development
of the technologies and their impact on society is discussed at the end of the thesis. Thus, the thesis
contributes to a better understanding of the importance and opportunities of identification genetics

in modern science.
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1 Uvod

Identifika¢ni genetika predstavuje relativhé mlady obor genetiky, ktery se zabyvd pouzitim analyzy
DNA pro rlzné ucely. Hlavnim cilem tohoto oboru je identifikace jednotlivcl a jejich pfibuznych v rdmci
forenznich a genealogickych aplikaci, ochrany biodiverzity, plemenitby nebo identifikace osob

pfi hromadnych nestéstich ¢i archeologickych nalezech.

Dulezitym prvkem identifikacni genetiky je testovani pribuzenského vztahu. Jednd se o proces,
ktery vyuziva znalosti o dédicnosti genetického materidlu a ktery ndm umoziuje urcit, jak si jsou dvé
anebo vice osob geneticky pfibuzné. Vzidy se porovnavaji dvé vzajemné se vylucujici hypotézy (napftiklad:

Hp = otcem ditéte je domnély otec a Hd = otcem ditéte je ndhodny nepfibuzny muz) (Yang et al., 2021).

Identifikaéni genetika se zacala vyuzivat v 80. letech 20. stoleti, kdy byly vyvinuty prvni genetické
metody pro urceni pribuzenskych vztahid. Klicovym okamzikem pro identifikacni genetiku byl objev
hypervariabilnich minisatelitnich oblasti v lidském genomu (Jeffreys et al., 1985a). Tento objev byl
zakladem pro vyvoj DNA fingerprintingu, ktery umoznil jednoznacnou identifikaci osob na zakladé analyzy
DNA. Sérologické metody, které se v té dobé pouzivaly, dokazaly pouze urcit krevni skupinu a podskupiny,
ale neumoznovaly individudlni identifikaci (Gaensslen, 1983). Testovani pfibuzenskych vztah(

se neustale vyviji a inovuje, coZz umoZnuje stale presnéjsi a rychlejsi analyzy DNA.

Cilem této bakalarské prace je podrobnéji prozkoumat problematiku testovani pribuzenskych vztah
videntifikacni genetice a pfispét k lepSimu pochopeni této oblasti zkoumani. V ramci prace budou kriticky
hodnoceny metody analyzy DNA pouZivané pti testovani pribuzenského vztahu v identifikacni genetice.
Prace se bude také zabyvat teoretickymi aspekty, jako jsou rlizné typy pribuzenskych vztaht, dédi¢nost
genetickych znakl, genetické markery, statistické metody pro vyhodnoceni genetické shody, geneticka
genealogie ale i praktickymi aspekty, véetné konkrétnich situaci aplikaci identifikacni genetiky v praxi.
Na zavér priace bude shrnut vyznam identifikaéni genetiky pro spolecnost a jeji perspektivu

do budoucnosti.



2 Historicky vyvoj metod identifikacni genetiky a jejich pouziti
2.1. Pfrechod od sérologie k molekularni genetice
V oblasti identifikacni genetiky doslo k velkému rozvoji metod, zejména co se tyce zplsobu
identifikace jedincU. Historie této discipliny reflektuje klicovy posun od tradi¢nich sérologickych metod

smérem k modernim postupim zaloZenych na molekuldrni genetice.

Sérologické metody, zaloZené na reakci antigenu s protilatkou, byly vyuZivané od zacatku 20. stoleti.
Plvodné byly schopny pouze urdit, zda se jedna o lidsky vzorek nebo stanovit krevni skupinu jednotlivce.
V té dobé bylo testovani pribuznosti osob mozné pouze na zakladé znalosti principd dédi¢nosti krevnich
skupin (Landsteiner, 1934). Ludwik Hirszfeld a Emil von Dungern v roce 1910 objevili, Ze se krevni skupiny
dédi podle Mendelovych zdkonl, coZ otevielo cestu k jejich vyuZiti ve forenzni védé(von Dungern

& Hirschfeld, 1910).

S postupem casu vstoupila do popredi analyza DNA, ktera umoznila pfesnéjsi a spolehlivéjsi vysledky.
Analyza DNA je schopna individudlni identifikace na zakladé specifickych délkovych a sekvenénich

polymorfism(. DNA navic také vykazuje vétsi stabilitu nez sérologické markery.

2.2. Sangerovo sekvenovani

Sangerovo sekvenovani predstavuje prvni UspéSnou metodu sekvenovani DNA, kterd obecné
umoznuje urcit poradi nukleotidd v molekule DNA. Jedna se o metodu ze 70. let 20. stoleti, ktera se
ovSem stale pouZivd a je povazovdana za klicovy prvek, ktery byl zdkladem pro vyvoj dalSich metod

sekvenovani. Nékdy byva oznacovana za prvni generaci sekvenovani.

Princip této metody spociva v modifikované replikaci DNA. Na jednofetézcovou DNA nasedne
komplementarni primer a od tohoto mista probiha syntéza DNA. Reakce bézi ve 4 zkumavkach zaroven,
pricemz kazda obsahuje jednotlivé volné nukleotidy — deoxynukleosidtrifosfaty (INTPs) a vZdy jeden typ
2',3'-dideoxynukleosidtrifosfatd (ddNTPs), ktery se ndhodné zacleni do nové syntetizovaného retézce.
ProtoZe tyto ddNTPs nemaji 3'-hydroxylovou skupinu, jejich pfidani zplsobi zastaveni rlstu nového
fetézce v misté jejich inkorporace. Tim dochazi k vytvoreni sady rdzné dlouhych fragmentt DNA, které
Ize analyzovat pomoci elektroforézy. Nakonec se pomoci téchto délek a poradi nukleotid( urci sekvence

DNA (Sanger et al., 1977).

Modifikovanad podoba Sangerova sekvenovani vyuziva fluorescencné znacenych ddNTPs, pficemz
kazdy z nich je oznacen jinou barvou. Toto umozZnuje, aby celd reakce béZela jen vjedné zkumavce
(Prober et al., 1987). Jednotlivé fragmenty DNA jsou poté analyzovany pomoci kapilarni elektroforézy,
coz zajistuje rychlejsi a efektivnéjsi separaci ve srovnani s klasickou polyakrylamidovou gelovou

elektroforézou (Karger & Guttman, 2009).



2.3. Zlom v roce 1985 — RFLP

Vroce 1985 nastal klicovy okamzik v oblasti identifikacni genetiky, kdy byla predstavena nova
metoda zvana RFLP (angl. zkratka Restriction Fragment Length Polymorphism), kterou vyvinul britsky
genetik Alec Jeffreys s jeho tymem. Jeffreys popsal hypervariabilni minisatelitni oblasti v lidské DNA,

coz jsou nekdédujici iseky DNA, ve kterych se jedinci lisi.

Tato metoda umoznila identifikaci jednotlivc na zakladé polymorfismU délky restrikénich fragmentd,
které vétsinou vznikaji v dlsledku malych zména v DNA, jako jsou zmény bazi. Tyto zmény vytvareji nebo

nici specifickd mista stépeni restrikcnimi endonukleazami (Jeffreys et al., 1985a).

RFLP je metoda, pfi které je izolovana DNA nastépena pomoci bakterialnich restrikénich endonukleaz
na jednotlivé fragmenty DNA. Restrikéni endonukleaza rozpoznava specifické misto na zdkladé sekvence
nukleotid(, které je vidy specifické pro danou endonukledzu. Tyto jednotlivé fragmenty jsou nasledné
separovany pomoci elektroforézy. Poté je proveden tzv. Southern blot, kdy jsou fragmenty preneseny
na nitrocelulézovou nebo nylonovou membranu a jsou hybridizovdny spolu s radioaktivné znacenou
sondou, kterd obsahuje specifické sekvence DNA, které se vazi na cilové fragmenty. Po hybridizaci
je membrana analyzovana na autoradiogramu, ktery ukaze mista, kde byla sonda Uspésné hybridizovana.
Jednotlivé fragmenty DNA jsou sefazeny podle délky, coZz umoziuje identifikovat pfipadné odchylky
v restrikénim misté (Green, 1998; Jeffreys et al., 1985a; Southern, 1975). V pfipadé, Ze dojde k néjaké
zméné v restrikénim misté, nedojde k oekdvanému Stépeni daného fragmentu. Pro jednoznacnou

identifikaci je vSak zapotrebi vysetfit vice lokusu.

Alec Jeffreys také zavedl termin DNA fingerprinting (,geneticky otisk prstu”). Ten je specificky
pro kazdého jedince (nebo jeho identické dvojce), a mlze tak byt pouZit pro identifikaci jedincl nebo
pfi testovani rodic¢ovstvi. ldentifikace jedince je moind na zakladé jedineCnych genetickych

charakteristik, jako jsou pravé hypervariabilni minisatelitni oblasti (Jeffreys et al., 1985b).

Metoda RFLP byla ve své dobé prevratnd, ale méla nékolik zdsadnich omezeni. K Uspésné analyze
bylo potfeba velké mnoiZstvi biologického materidlu obsahujici kvalitni nedegradovanou DNA.
Dalsim omezenim byla sloZitost interpretace vyslednych dat, zejména u vzorkd obsahujici DNA z vice

zdroju, jako je tomu napfiklad u vétsiny pfipadl sexualniho nasili (Kashyap et al., 2004).

2.4. Polymerazova retézova reakce (PCR)
Polymerazova retézova reakce PCR (angl. zkratka Polymerase Chain Reaction) se stala duleZitou
metodou pfri analyze DNA, jelikoZ umoznila pracovat i s malym mnozstvim DNA nebo s degradovanou

DNA. PCR je zaloZena na amplifikaci (zmnoZovani) konkrétnich usekd DNA ve vzorku. Diky tomu mlizeme



analyzovat DNA napf. z jediného lidského vlasu, z kapky zaschlé krve nebo ze 40 000 let starého mamuta

zamrzlého v ledovci (Mullis, 1990).

Tuto metodu teoreticky popsal Kjell Kleppe jiz v roce 1971, kdy zkoumal opravné replikace kratkych
fragmentl DNA a minimalni velikosti primerd, které by mohli slouzit jako templaty (Kleppe et al., 1971).

PCR jako takova byla ale objevena Kary Mullisem az v roce 1983 a poprvé byla pouzita v roce 1985.

PCR funguje na principu tfi zakladnich krok(, které se cyklicky opakuji. Jednotlivé kroky se nazyvaji
denaturace, annealing (nasednuti primerld) a elongace. Pfi denaturaci se zahfeje vzorek DNA,
pricemz dojde k rozdéleni dvou komplementarnich fetézcli DNA na dva samostatné rfetézce. V dalSim
kroku se teplota sniZi, coz umoziiuje nasednuti primerl na specifickd mista na kazdém jednotlivém
retézci. V poslednim kroku je teplota opét zvysena a diky tomu je DNA polymeraza schopna syntetizovat
novy fetézec DNA komplementarni k plvodnimu cilovému useku. V kazdém cyklu dojde
ke zdvojnasobeni mnoistvi cilové DNA. Tyto cykly se opakuji nékolikrat (obvykle 20-35 cykll), coz vede
k exponencialni amplifikaci specifické DNA sekvence. Vysledkem je mnoho kopii DNA, coZ umozZiiuje jeji

snadnou detekci nebo analyzu (Saiki et al., 1985; Saiki et al., 1988).

2.5. Kapilarni elektroforéza

Elektroforéza je obecné separacni metoda, ktera je zaloZena na rozdilné pohyblivosti (tj. rychlosti
a sméru) dvou nebo vice nabitych castic ve stejnosmérném elektrickém poli (Perrett, 2000). V genetice
se vyuziva k analyze DNA fragment( za Ucelem identifikace genetickych markerd, jako jsou STR nebo SNP.
Arne Tiselius jako prvni postavil funkéni elektroforetickou aparaturu, ktera separovala proteiny krevniho

séra na zakladé jejich elektroforetickych pohyblivosti (Tiselius, 1937).

Pfi separaci DNA pomoci elektroforézy je vzorek DNA nanesen do jamek v gelu a poté je pfipojen
elektricky proud. DNA je zaporné nabita molekula diky své fosfatové kostre, a proto se pohybuje smérem
ke kladné nabité anodé. Jednotlivé fragmenty DNA jsou v gelu oddéleny podle jejich velikosti, pficemz
krat$i fragmenty se pohybuji rychleji nez delSi fragmenty. Po separaci jsou jednotlivé fragmenty
usporadany dotzv. bandl(. Presna délka fragmentl je urcena porovnanim se standardem

(tzv. DNA ladder), ktery je uméle pfipraveny a obsahuje smés fragment( znamych délek (Lee et al., 2012).

Existuje mnoho typd usporadani elektroforézy. Ve forenzni védé je ale dnes nejcastéji vyuzivano
kapilarni elektroforézy. Vzorek je vtomto pfipadé dan do sklenénych kapildr s pufrovacim médiem.
Po pripojeni elektrického proudu zde dochazi k separaci analyzovanych fragment( stejnym zplsobem
jako v klasické elektroforéze. Na konci kapilary je fluorescencni detektor, ktery zaznamenava prichod
jednotlivych fragment( v redlném ¢ase. Tyto fragmenty byly pfed analyzou oznaceny fluoreskujici latkou,
aby je bylo mozné detekovat (Jorgenson & Lukacs, 1981). Kapilarni elektroforéza je vyuZivana zejména

diky své rychlosti, snadné automatizaci a kvantifikaci (S. F. Y. Li, 1992).
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Prvnim modelem kapilarni elektroforézy, jez se zacal pouzivat pro forenzni identifikaci,
byl ABI Prism 310 Genetic Analyzer. Tento pfistroj, jehoZz predchlidcem byla gelova elektroforéza,
je zalozeny na separaci amplifikovanych fragmentl DNA a vicebarevné fluorescencni detekci,
coz umozZiiuje genotypovani vice lokusl soucasné (multiplexovani) (Kimpton et al., 1993). Ziskana data
se poté analyzuji pomoci softwaru, ktery automaticky urcuje velikost jednotlivych alel na zakladé

alelického Zebfricku. To umoznuje presné stanoveni genotypu lokusd STR (Lazaruk et al., 1998).

Jednim z nejmodernéjsich model(i pro kapilarni elektroforézu je systém SeqStudio Genetic Analyzer.
Mezi hlavni vyhody tohoto systému patfi spolehlivost, vysoka kvalita dat, rychlost, snadna integrace

s dalSimi nastroji a mozZnost analyzy a identifikace rdznych typl vzorkd (Thermo Fisher Scientific Inc., b.r.).

2.6. Masivni paralelni sekvenovani

Masivni paralelni sekvenovani MPS (angl. zkratka Massive Parallel Sequencing), nékdy nazyvano také
jako sekvenovani nové generace NGS (angl. zkratka Next-Generation Sequencing), je nova revoluéni
technologie sekvenovani DNA a RNA. Jeji hlavni vyhoda spociva v tom, Ze dokaze paralelné sekvenovat
mnoho rliznych ¢asti DNA, RNA nebo celého genomu najednou, a to ve velmi kratkém case (Qin, 2019).
Dalsi velikou vyhodou MPS je jeho rapidné klesajici cena. Prvni sekvenovani celého lidského genomu stalo
zhruba 3 miliardy dolard a dnes se ceny pohybuji okolo 600 dolari za jeden genom (Preston et al., 2021;

Wetterstrand, 2021).

MPS je souhrnny nazev pro nékolik metod vyuzivanych v oblasti genetického vyzkumu a forenzni
genetiky. VétSina metod MPS je Uzce spojena se Sangerovym sekvenovanim. Hlavni rozdil spociva v tom,
Ze v pripadé MPS se proces pridavani nukleotidd a ziskavani dat provadi najednou, zatimco u Sangerova

sekvenovani se tyto kroky provadély oddélené a postupné (McCombie et al., 2019).

Jednotlivé metody MPS mlzZeme rozdélit na druhou a treti generaci sekvenovani. Druha generace
sekvenovani zahrnuje metody jako lllumina, SoliD a lon Torrent, které sekvenuji kratké fragmenty DNA
s nutnosti jejich predchozi amplifikace. Naproti tomu tfeti generace sekvenovani, jako je
PacBio (Single-Molecule Real-Time sequencing = SMRT) nebo Oxford Nanopore, umozruje sekvenovani
dlouhych molekul DNA bez nutnosti jejich pfedchozi amplifikace. To zjednodusSuje cely proces
sekvenovani a umoZnuje detailnéjsi, presnéjsi a komplexnéjsi analyzu oblasti genomu (Bgrsting

& Morling, 2015).



3 Genetické markery a jejich pouziti
3.1. Charakteristika DNA markeru
DNA marker predstavuje specifickou sekvenci DNA se zndmym umisténim na chromozomu. Aby se
DNA markery mohly pouzivat ve forenzni védé, napfiklad pfi identifikaci osob nebo pfi uréovani

pribuzenskych vztahl, musi byt tyto markery vysoce polymorfni a snadno detekovatelné.

DNA markery mohou byt lokalizovany jak na nepohlavnich chromozomech (autozomech),
tak na pohlavnich chromozomech (gonozomech X a Y), nebo na mitochondridlni DNA (mtDNA) (White
& Lalouel, 1988). Polymorfismus je obecné rozlisSovan do dvou kategorii — sekvencni a délkovy.
Sekvenéni polymorfismus vznika substitu¢nimi zaménami, coz vede k odliSnostem v poradi nukleotidd.

Naopak délkovy polymorfismus je zplsoben variabilitou v poctu opakovani uréitého motivu.

V oblasti genetického vyzkumu se vyuzivd mnoho typl DNA marker(, které budeme nyni jednotlivé

rozebirat.

3.2. Typy DNA marker v identifikacni genetice

3.2.1. VNTR

Variabilni pocet tandemovych opakovani VNTR (angl. zkratka Variable Number of Tandem Repeats),
neboli minisatelity, jsou zaloZzeny na délkovém polymorfismu. VNTR pfedstavuji oblasti DNA, kde se
kratké sekvence DNA opakuji vtandemu, pficemz pocet téchto opakovani se lisi mezi jednotlivymi jedinci.

Tyto opakujici se sekvence maji délku 11-60 pb (part bazi) (Nakamura et al., 1987).

Pred zavedenim STR marker( do forenznich analyz byly pro identifikaci osob bézné vyuzivany VNTR,
napfiklad D1S80, jejichz detekce probihala na agarézovém nebo polyakrylamidovém (PAGE) gelu
(Kloosterman et al., 1993). Jeffreys a jeho spolupracovnici pouZili VNTR markery jako prvni v metodé RFLP
pro vytvareni genetickych otiskl (Jeffreys et al., 1985a). VNTR mély kli¢ovou roli ve vyvoji genetickych
otiski a mapovani gend. Nicméné v soucasné dobé jsou pro forenzni analyzy a identifikaci osob
uprednostiiovany STR markery diky jejich vysoké variabilité a jednoduché analyze. Dalsim dlivodem
odklonu od VNTR markeru je fakt, Ze vysledné amplikony jsou v porovnani s STR ¢i SNP pfilis dlouhé

a nelze je tedy pouzit pro forenzni vzorky s degradovanou DNA.

3.2.2. STR

Kratké tandemové repetice STR (angl. zkratka Short Tandem Repeats), znamé také jako mikrosatelity,
jsou stejné jako VNTR zaloZeny na délkovém polymorfismu. STR predstavuji segmenty DNA tvorené
opakujicimi se motivy s délkou do 6 pb (Weber & Wong, 1993). Mikrosatelity zaujimaji priblizné

3 % lidského genomu a nachazi se napfi¢ celym genomem (Lander et al., 2001). Ve forenzni védé jsou



nejcastéji vyuzivany tetranukleotidové repetice, jelikoz maiji idediIni délku a jsou dostatecné polymorfni

(Edwards et al., 1991).

Mikrosatelitni repetitivni povaha zpUsobuje sklouznuti DNA polymerazy béhem replikace DNA,
coz vede k mutacim o nékolik fadd rychlejSim nez u vétsiny DNA. Tato vysoka mutacni rychlost umozniuje
sledovani spontannich mutaci, které vytvareji varianty nové délky, cozZ je cenné pfi rodokmenové analyze

(Ellegren, 2000).

Analyza STR markerl je v dnesni dobé nejpouZivanéjsi metodou v identifikacni genetice diky
vysokému stupni polymorfismu a spolehlivosti pfi rozliSovani mezi jednotlivci. Mikrosatelity se vyznacuji
vysokym stupném polymorfismu diky variabilité v poctu opakujicich se jednotek, a pravé to je Cini

idealnimi genetickymi markery (Lagercrantz et al., 1993).

Ve forenzni védé jsou nejCastéji vyuZivany autozomadlni STR (aSTR) k individualni identifikaci.
Tyto markery se nachazeji na autozomech a jsou dédény od obou rodi¢l. Dale jsou vyuZivany Y-STR,
umisténé na nerekombinujicich ¢astech Y-chromozomu, oznacovanych jako NRY (angl. zkratka Non-
Recombining Y). Tyto markery se v nezménéné formé predavaji pouze z otce na syna a jejich zmény
mohou byt zplsobeny pouze mutacemi. Ve forenznim vysetfovani slouzi Y-STR k testovani paternalni
linie, identifikaci genetického profilu muzské slozky ve smiSenych vzorcich a také napfiklad k detekci vice

donori spermatu (Hall & Ballantyne, 2003).

3.2.3. SNP

Jednonukleotidové polymorfismy SNP (angl. zkratka Single Nucleotide Polymorphism), jak nazev
naznacuje, predstavuji zmény na Urovni jedné baze v sekvenci DNA zplisobené mutaci. Existuji dva hlavni
mechanismy vzniku téchto zmén — tranzice a transverze. Tranzice predstavuje zdménu purinového
nukleotidu za jiny purinovy nebo pyrimidinového za jiny pyrimidinovy nukleotid. Na druhou stranu,

transverze zahrnuje zdménu purinového nukleotidu za pyrimidinovy nebo naopak.

V praxi jsou SNP lokusy vétSinou bialelické, coz znamend, Ze se vyskytuji ve dvou variantdch,
ackoliv teoreticky by na kazdé pozici sekvencéniho uUseku mohl byt jakykoliv ze ctyf nukleotidd.
Dlavodem je nizkd frekvence nukleotidovych zamén na misté vzniku SNP, coZ vede k velmi nizké

pravdépodobnosti dvou nezavislych zmén bazi na jedné pozici (Vignal et al., 2002).

Ve forenznich védach stale roste zajem o vyuziti SNP. PouZivaji se zejména pfi analyze degradovanych
vzorkd, jelikoZ pro analyzu staci pouze kratké amplikony (Hughes-Stamm et al., 2011). Déle se rovnéz
vyuzivaji napfiklad pfi testovani paternity, pfi analyze geografického plvodu ¢i odhadu fenotypu donora
biologického materialu. Diky své velmi nizké mife mutaci se tyto genetické markery prakticky neméni

a zGstavaji stabilné zachovany v populaci (Canturk et al., 2014; Sobrino et al., 2005).



3.2.4. In-Dell a In-Null
Dalsimi typy genetickych marker(l jsou In-Dell a In-Null, které umoznuji rozliSeni alel na zakladé

délkového polymorfismu. Tyto polymorfismy vétsSinou byvaji bialelické.

In-Dell, téZ zndmé jako INDELs (angl. zkratka Insertion/Deletion), jsou zplsobeny drobnymi insercemi
(vloZzenim) nebo delecemi (odstranénim) nukleotidd v genomu. Tyto polymorfismy mohou zahrnovat

rtzné délky vloZzenych nebo odstranénych sekvenci (Mullaney et al., 2010).

In-Null (angl. zkratka Insertion and Null alleles), ¢asto oznacované jako INNULs, jsou specifické
retrotransponovatelné elementy, konkrétné LINEs (angl. zkratka Long Interspersed Nuclear Elements)
a SINEs (angl. zkratka Short Interspersed Nuclear Elements). Tyto prvky také mohou byt pouZity jako
genetické markery a jsou nazyvany INNULs podle jejich dvou zakladnich alelickych stavli — inserce
anulovd alela (LaRue et al., 2012). Nulova alela je vyraz pro jakoukoliv alelu, kterou neni moiné
amplifikovat nebo detekovat pomoci standardnich genetickych technik, jako je napfiklad PCR (Dakin

& Avise, 2004).

Vzhledem k malé velikosti téchto polymorfismi mohou byt In-Dell a In-Null pouZity pfi analyze vysoce
degradované DNA, napfiklad DNA ziskané z rozloZzenych lidskych ostatk( nebo vlasi bez kotink( (LaRue,

2023).

3.2.5. mtDNA

Mitochondrialni DNA (mtDNA) je oblibenym genetickym markerem z dlivodu své hojné pritomnosti
v buniice a matrilinearni dédi¢nosti, kdy je preddvana z matky na vsSechny jeji potomky. V oblasti
forenzniho vysetfovani je mtDNA Casto vyuZivana pro analyzu starych kosternich pozlstatk(, zubd, vlas
a dalsich biologickych vzork(, zejména v pfipadech, kde je obsah jaderné DNA nizky (Budowle et al.,

2003).

3.2.5.1. mtDNA a jeji vyuziti pro druhovou identifikaci zvifeciho materidlu
DNA barcoding je metoda, ktera se vyuZiva pfi druhové identifikaci zvifeciho materialu. Tato metoda
je zaloZena na zakladé jednotného kddu, ktery je specificky pro kazdy druh. Jako DNA marker se pouZiva
zejména mitochondridlni gen pro podjednotku 1 cytochrom c oxidadzy (COIl) (Hebert et al.,, 2003).

Pomoci DNA barcodingu je mozné odlisit vétsinu druh( Zivocich i rostlin.

3.2.5.2. Plastidova DNA a jeji vyuziti pro druhovou identifikaci rostlin
Obdobnym zplisobem se plastidova DNA pouZiva pro druhovou identifikaci rostlin. Jednotlivé druhy
jsou rozliSovany pomoci strukturdlnich zmén (vnitfnich prestaveb) v plastidovém genomu, které jsou

specifické pro urcité druhy rostlin a umozZnuji tak jejich identifikaci (Palmer & Herbon, 1988). V dnesni



dobé se ale druhova identifikace rostlin provadi také spiSe pomoci DNA barcodingu. Pro rozliSeni blizce

pfibuznych druhU rostlin se vyuzivaji kompletni chloroplastové genomové sekvence (X. Li et al., 2015).

Pribuzenské vztahy a genetika

4.1. Pfibuzenské vztahy

4.1.1. Definice

Existuje mnoho definic pfibuzenského vztahu. Jednou z moZnych definic pfibuzenstvi je ta, Ze se
jednd o vztah mezi dvéma nebo vice osobami, ktery je bud zaloZen tzv. ,na krvi“, nebo na manzelstvi.
Pomoci této definice rozliSujeme pribuzenské vztahy na dva typy — biologickou (zaloZenou ,na krvi“)

a formalni pfibuznost (zaloZenou na manzelstvi) (L. H. Morgan, 1871).

4.1.2. Biologicka a formalni pfibuznost

Biologicka pribuznost zahrnuje osoby, které si jsou geneticky ptibuzné, jelikoz pochazeji
od spolecného predka. Do této kategorie spadaji vztahy mezi rodici a détmi, sourozenci nebo napfiklad
vztahy mezi prarodici a vnoucaty. Tento typ pfibuzenstvi byva také oznacovan jako primarni pribuzenstvi.

Naopak formalni pribuzensky vztah neni zalozen na genetické podobnosti, ale vznikd uzavienim
manzelského svazku (L. H. Morgan, 1871). MUZeme sem radit i Svagrovstvi, coZ je vztah mezi jednim
manzelem a pfibuznymi druhého manzela, ktery vznikd az po uzavieni manzelstvi (§ 774 zdkona
¢. 89/2012 Sh. obcéansky zakonik, b.r.).

Specidlnim pfipadem je osvojeni (adopce), které je garantované statem a upravené zakonem.
Z hlediska prava se vsak adopce fadi mezi biologickou pfibuznost (Zdkon ¢. 359/1999 Sb. Zikon

o socialné-pravni ochrané déti, b.r.).

4.1.3. Pfima a vedlejsi linie

Osoby si mohou byt vzajemné pfibuzné v pfimé nebo vedlejsi linii. Pfibuznost v pfimé linii nastdva,
kdyZ jedna osoba pochazi od druhé. Vedlejsi linii je myslen vztah, kdy osoby maji spole¢ného predka,
ale nepochazi pfimo jedna od druhé (§ 772 zdkona ¢. 89/2012 Sb. obcansky zdkonik, b.r.).
Pribuzenstvi v pfimé linii se projevuje ve vztazich, jako jsou rodice a déti nebo prarodice a vnoucata.

Naopak vedlejsi linie zahrnuje vztahy mezi sourozenci, bratranci a sestfenicemi.

4.1.4. Stupen pfribuznosti a inbredni koeficient

Pfibuznost mlzZe byt charakterizovdna stupném pfibuznosti nebo inbrednim koeficientem
(angl. Coancestory coefficient). Stupen pribuzenstvi mezi dvéma osobami zavisi na poctu generaci mezi
nimi. V primé linii je to pocet generaci, kdy jedna osoba pochazi od druhé. V pripadé vedlejsi linie se jedna
o pocet generaci, kdy obé osoby pochazi od svého nejblizsiho spole¢ného predka (§ 773 zakona
¢. 89/2012 Sb. obc&ansky zakonik, b.r.). Cim vice generaci oddéluje dvé osoby, tim vy$di je stupen

pribuzenstvi.



U prvniho stupné ptibuzenstvi je 50 % autozomalni genetické informace shodné a rfadi se sem vztahy
rodic¢d a déti nebo sourozenecké vztahy. Druhy stupen ma 25 % spolecné genetické informace a zahrnuje
naptiklad vztahy biologickych tet/stryct a netefi/synovcd, prarodi¢li a vnoucat nebo také nevlastnich
sourozencl, ktefi maji jednoho z rodicli spole¢ného. Pfibuzni ve tfetim stupni sdileji 12,5 % genetické

informace a rfadi se sem napfiklad praprarodice nebo bratranci a sestfenice (Murdock, 1949).

4.14.1. Inbredni koeficient 8
Biologicka pfibuznost mlZe byt uréena pomoci inbredniho koeficientu. Jedna se o pravdépodobnost,
Ze dvé nahodné alely (kazda od jednoho jedince) na stejném lokusu jsou kopiemi stejné alely predka,
tzv. IBD (alela shodna plvodem) (Malécot, 1948). Lze jej vypocitat podle vzorce
n
o=1-(1-2)"
kde N je velikost populace a n predstavuje pocet krokl v genealogii spojujici zkoumané jedince

(Reynolds et al., 1983).

K popisu genetické podobnosti mezi jedinci se pouzivaji tzv. k-koeficienty. Tyto koeficienty vyjadfuji
pravdépodobnost, Ze dva jedinci sdileji urcity pocet alel IBD, konkrétné ko = Zadné IBD alely; k1 = jedna
IBD alela IBD; k, = dvé IBD alely. Naptiklad pro vlastni sourozence plati ko = 0,25; k1 = 0,50; k, = 0,25,
coz znamena, Zze maji 50% genetickou podobnost (M. S. Blouin, 2003; Kalinowski et al., 2006).

Prehled jednotlivych k-koeficientl je popsan v pfiloze ¢. 1.

Inbredni koeficient se bézné pouziva i pti Slechténi zvifat a rostlin. Pfi Slechténi zvirat se pouziva
pro zjisténi plemenné hodnoty. V ptipadé slechténi rostlin se vyuziva napfiklad pfi vybéru rodi¢ovskych
linii pro dalsi kfizeni nebo pfi stanoveni minimalni genetické vzddlenosti pro ochranu odrld (Bernardo,

1993).

4.2. Zakladni principy genetiky

4.2.1. Zakladni genetické pojmy

Dédicnost Ize definovat jako stupen podobnosti nebo korelace mezi predky a potomky (Johannsen,
1911). Zakladni jednotkou dédi¢nosti je gen, ktery je zakddovan v DNA, tj. deoxyribonukleové kyseliné.
DNA, nositelka genetické informace, je biologickd makromolekula, jejiz zakladni stavebni jednotkou je
nukleotid. Jednotlivé nukleotidy se skladaji z cukru (deoxyribdza), fosfatové skupiny a jedné ze Ctyr
nukleovych bazi, které mohou byt dvojiho typu — puriny (adenin a guanin) nebo pyrimidiny (cytosin
a thymin). Pravé sekvence nukleotidli ndm kéduje genetickou informaci (Alberts et al.,, 2002).
Dvousroubovici DNA tvofi dvé antiparalelni vldkna DNA, jeZ jsou spojena vodikovymi mustky vznikajici
mezi protilehlymi bazemi na zakladé komplementarity bazi (guanin paruje s cytosinem a adenin

s thyminem) (Watson & Crick, 1953).
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Geny jsou usporadany do chromozom(, kde maji své presné poradi a misto, znamé jako lokus
(T. H. Morgan, 1910). Chromozomy jsou pfitomny v jadie bunék. Lidské chromozomy jsou diploidni
(tzv. 2n) a jsou usporadany do 23 parl (celkem 46 chromozoml), pricemz kazdy par obsahuje jeden
chromozom maternélniho a druhy paternainiho ptivodu. Clovék mé 22 autozomalnich (nepohlavnich)
chromozom a jeden par gonozomalni, ktery urcuje pohlavi jedince a byva oznacovan pismeny X a Y (Tjio
& Levan, 1956). Genotyp predstavuje soubor vsech genll v gameté nebo zygoté, ktery je zodpovédny
za prenos dédic¢nych znakl zjedné generace na druhou. Naopak fenotyp oznacuje soubor lehce
pozorovatelnych a definovatelnych znak( organismu (Johannsen, 1911). K oznadeni celkové genetické

informace kddované urcitym organismem se pouzivd termin genom (Snyder & Gerstein, 2003).

4.2.2. Mendelovy zakony

Za zakladatele genetiky je povaZzovan Johann Gregor Mendel (1822-1884), ktery formuloval zakladni
principy tohoto oboru pomoci experimentl s hrachem. Alela, coZ je oznaceni pro konkrétni formu genu,
mUze byt dvojiho typu — recesivni (a) a dominantni (A). Pfenos alel na potomstvo podléha zakladnim

pravidlim, které se na zadkladé prace J. G. Mendela daji shrnout do tfi tzv. Mendelovych zakond.

Prvnim z nich je zdkon o uniformité F1 generace (F1 = prvni generace potomkda), ktery rika,
Ze pfi ktizeni dvou homozygotli (obé alely jsou identické) vznikaji potomci, ktefi jsou genotypové

i fenotypové jednotni.

Druhy zdkon, tykajici se nahodné segregace alel, uvadi, Ze pfi kfizeni dvou heterozygotl
(rGzna kombinace alel) mlze byt potomkovi pfeddna kazda ze dvou alel se stejnou pravdépodobnosti.

Vznika tak genotypovy (1:2:1) a fenotypovy Stépny pomér (3:1).

Treti zakon pojedndva o nezavislé kombinovatelnosti alel. Pfi zkoumani dvou alel soucasné dochazi
k pravidelné segregaci, coz vytvari devét rlznych genotypl a Ctyfi moziné fenotypy s rdznou
pravdépodobnosti. Aby tento zakon platil, je dilezité, aby se oba sledované geny nachdzely na rdznych
chromozomech a aby nebyly ve vazbé. K vazbé mize dojit, pokud jsou lokusy dvou gen(i na jednom

chromozomu umistény blizko u sebe (Mendel, 1866).

4.2.3. Dédicnost

Zpusob, jakym jsou geny pfedavany z generace na generaci, zavisi na tom, jestli jsou situovany
na autozomech, gonozomech nebo v mitochondridlni DNA. Dédi¢nost autozomalnich genl je dana
Mendelovymi pravidly, kdy autozomalné dominantni geny jsou dédénys 50% pravdépodobnosti,
zatimco u autozomalné recesivnich genl je to pouze 25 %. X-vdazané geny jsou prenaseny
s 50% pravdépodobnosti, jelikoZ mohou pochazet jak od matky, tak od otce, zatimco Y-vdzané geny jsou
dédény pouze od otcll na syny. Mitochondrialni DNA je dédéna vyhradné od matky, a to na vsechny jeji

potomky (Ziegler, 1999).
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4.2.4. Geneticka variabilita

PFi testovani pribuzenskych vztah( je dilezZita také geneticka variabilita. Rozdily mezi jedinci vznikaji
jednak vlivem dédi¢né slozky, determinovanou geny, a rovnéz vlivem slozky nedédicné, ovlivhénou
prostfedim. Vliv prostfedi ma v genetice dileZitou roli, zejména kv(li jeho vlivu na mutace a jeho vztahu
k projevu genl. Mutace predstavuji jediny zdroj nové genetické informace. Zakladni slozkou genetické
variability je geneticky polymorfismus, ktery se projevuje ptitomnosti alespon dvou forem alel na jednom
lokusu, pficemz vyskyt téchto forem presahuje v populaci 1 %. Geny lokalizované na stejném
chromozomu mohou prochazet jesté tzv. crossing-overem, coz je vymeéna ¢asti parovych chromozomd.
Tyto mechanismy umoZznuji vytvaret obrovskou genetickou rozmanitost pohlavnich bunék pfi prenosu

genll na potomstvo, cozZ vede ke vzniku unikatnich kombinaci gen( (Relichova, 1977).

4.3. Inbreeding

4.3.1. Cojeinbreeding a jak lze geneticky urcit

Inbreeding, neboli pfibuzenskad plemenitba, pfedstavuje geneticky jev, pfi némz dochazi k pareni
mezi pfibuznymi jedinci (S. F. Blouin & Blouin, 1988). Mira pfibuzenského kfizeni mlze byt vyjadrena
koeficientem inbreedingu F, coz je pravdépodobnost, Zze obé alely stejného lokusu jsou identického
plvodu, tedy Ze jedinec zdédil obé alely od jednoho predka. Hodnota F muze nabyvat hodnot
od 0 (neinbreedni jedinci) do 1 (zcela inbreedni jedinci). Koeficient inbreedingu lze vypocitat pomoci

vzorce

1 n
F=(3) x(1+Fe),
kde n predstavuje pocet krok( v genealogii a Fea je koeficient pFibuznosti spole¢ného predka (Ballou,

1983).

4.3.2. Dtsledky inbreedingu

Hlavnim dasledkem inbreedingu je zvysovani primérné homozygotnosti populace. Tim se zvysuje
pravdépodobnost, Ze se u jedince projevi recesivni skodlivé mutace, které by u heterozygotl mohly byt
maskovany dominantnimi zdravymi mutacemi. To muiZze mit za nasledek sniZeni fitness jedince,
které se projevuje napftiklad rlznymi zdravotni problémy, véetné snizené plodnosti, snizené odolnosti
vacéi nemocem nebo omezené schopnosti prizplsobit se zménam prostiedi (Charlesworth

& Charlesworth, 1987).

4.3.3. Frekvence pfibuzenskych snatka

Pfibuzenské snatky byly v minulosti velmi c¢asté, napriklad jako strategicky prvek sriatkové politiky.

vvvvvv

73 manzelstvi, z nichz 49 mélo pfibuzensky vztah blizsi nez pribuzensky vztah bratrance a sestfenice

12



z druhého kolene (Ceballos & Alvarez, 2013). Pfibuzenské sniatky jsou také ¢asté u populaci, které jsou
néjakym zplsobem izolovany a které pochazeji od malého poctu zakladatel(. Prikladem muzZe byt

amisska nebo Zidovska komunita (Arcos-Burgos & Muenke, 2002).

V dnesni dobé je okolo 10% vSech manzelstvi uzavieno mezi bratranci a sestfenicemi z druhého
kolene nebo blizsimi pribuznymi. Nejvyssi vyskyt pribuzenskych snatk(l se vyskytuje od subsaharské
Afriky pres Blizky vychod aZz po Pékistan, kde dosahuje az 50 % vsech snatk( (Bittles & Black, 2010).

Naopak v zemich, jako jsou USA, Rusko, Australie nebo i Ceskd republika, je mira pfibuzenskych siatkd

evvys

4.4. Dvojcata

4.4.1. Monozygotni dvojcata

Dvojéata mohou byt rozdélena do dvou =zdkladnich typll — monozygotni a dizygotni.
Monozygotni (jednovajecnd) dvojcata maji stejny geneticky material, jelikoZz pochazeji z jednoho vajicka
oplodnéné jednou spermii, které se brzy ve vyvoji rozdélilo na dvé embrya. Na druhou stranu, v pfipadé
dizygotnich (dvouvajecnych) dvojcat se kazdé z nich vyvinulo ze svého vajicka. Oba dva jedinci maji sv(j
plvod a vyvoj s tim, Ze maji spole¢né 50 % genetické informace jako bézni sourozenci (Newman et al.,
1937). Jednovajecna dvojcata obvykle byvaji stejného pohlavi, zatimco u dvojvaje¢nych dvoj¢at mohou

byt pohlavi rozdilna (Roberts, 1935).

4.4.1.1. Rozliseni monozygotnich dvojcat
Monozygotni dvoj¢ata jsou geneticky identickd a maji identické mikrosatelitni profily, coz velmi
ztéZuje jejich genetické rozliseni pro forenzni icely nebo pfitestovani otcovstvi. Jako potencionalni feseni
se nabizi ultra-hluboké sekvenovdni nové generace, které dokdZe odhalit extrémné vzacné
mutace — jednonukleotidové polymorfismy (SNP), u nichZ je velmi nepravdépodobné, Ze by vznikly

u obou jedincl zaroven (Weber-Lehmann et al., 2014).

Jednovajecna dvojc¢ata lze také identifikovat napfiklad pomoci otiskG prst, které se lisi
mikrovariantami vytvorenymi béhem jejich mirné odliSného vyvoje v rliznych ¢astech délohy (Jain et al.,
2002). Vétsina jednovajecnych dvojéat neni fenotypové identicka, coZz muiZe byt pfic¢inou epigenetickych

rozdill, jez vznikaji nejcastéji prostrednictvim metylace DNA a acetylace histonU (Fraga et al., 2005).

4.4.2. Splynuta dvojcata (chiméry)

Chiméra je organismus, jehoZz buriky vznikly splynutim dvou nebo vice geneticky odlisSnych zygot
vjedno embryo (Race & Sanger, 1975). Chimérismus muZe vykazovat rliznorodé poméry prispévki
od jednotlivych zygot. Pfikladem chimérismu mohou byt i siamska dvojcata, u nichZ v pribéhu rané

embryogeneze doslo k propojeni dvou embryi, kterd se v tomto stavu doZila porodu (Cerny, 2008).
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Dalsim ptikladem je mikrochimérismus, kdy jen mala populace bunék nebo DNA jedince pochazi
od geneticky odliSného jedince. Tento jev miZe nastat béhem téhotenstvi, kdy dochazi k volnému
prechodu krve mezi matkou a plodem nebo mezi plody dvojcat. Chimérismus muze vzniknout také
po transplantaci krevnich kmenovych bunék. V obou pfipadech mlze byt problematické urcit pohlavi
jedince, zejména pokud jsou darce a prijemce bunék jiného pohlavi. To mlzZe zpUsobit nespravnou
identifikaci v dUsledku chybnych vysledkd analyzy pohlavi zaloZzené na detekci muzskych nebo Zenskych

specifickych markert (George et al., 2013).

44.2.1. Chimérismus u opic
Nedavno se podafilo védcim vytvofit prvni Zivou chimérni opici s vysokym podilem darcovskych
bunék (az 90 %). Kmenové burky byly vstfiknuty do embryi opic rodu Cynomolgus a ty poté byly
implantovany opi¢im samicim. Donorové buriky byly Uspésné integrovany do rdznych tkanich,
véetné pohlavnich Zlaz a placenty. Tento objev bude mit dlleZitou roli nejen pfi studiu pluripotence

u primatd (Cao et al., 2023).

Geneticka genealogie a online databaze

5.1. Definice genealogie a genetické genealogie
Genealogie se vénuje studiu rodové historie, sledovani rodovych linii a zkoumani vztahli mezi
ptibuznymi. Jejim vystupem je rodokmen, ktery je sestaven na zékladé analyzy historickych dokumentd,

zejména archivnich matrik a majetkovych knih.

Genetickd genealogie je modernim odvétim genealogie, kterd kombinuje principy genetiky
a molekularni biologie spole¢né s genealogii. Pouziva se k odhadu pfibuzenskych vztahl mezi jednotlivci
a urceni stupné genetické pribuznosti mezi nimi. Dalsim jejim vyuZitim mudze byt sledovani geografického
puvodu materskych a otcovskych linii ¢i sledovani historie lidské migrace pomoci analyzy genetickych

markerd (Vanék, 2016).

5.2. Zakladni principy pouzivané k odhadu pfibuzenskych vztaht
Mezi zakladni metody genetické genealogie patti analyza jednonukleotidovych polymorfism( (SNP),

kratkych tandemovych repetic (STR) a mitochondrialni DNA (mtDNA) (Vanék, 2016).

Mitochondridlni DNA a nerekombinujici c¢asti Y-chromozomu se spolecné oznacuji jako liniové
markery, které jsou v pfimé pribuzenské linii predavany potomk(m jako haplotyp (J. S. Buckleton et al.,
2011). Haplotyp je kombinace alel, které jsou dédény spole¢né v nezménéné podobé, protoZe se nachazi
na chromozomu blizko u sebe a k rekombinaci mezi nimi dochazi jen vzacné (Biesecker, 2024).
Analyza téchto liniovych marker(i vede k zarazeni jednotlivcd do specifickych haploskupin Y-chromozomu

nebo mitochondridlni DNA, coZ umoZnuje odhaleni pravdépodobného geografického plvodu jejich
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muzskych a Zenskych predk(l. KdyzZ se pfi porovnani haplotyp( s databazi objevi nékdo s totoZznym nebo
velmi podobnym profilem, oznacujeme takového jedince jako ,genetického bratrance”. Mira shody

pak ukazuje, kolik generaci je déli od jejich spole¢ného predka (Vanék, 2016).

SNP mohou byt v genetické genealogii pouZity k posileni analyzy pfibuzenskych vztah(, zejména
v pfipadech, kde tradi¢ni genetické markery jako STR nedokazou poskytnout dostateéné spolehlivé
vysledky. VyuzZivaji se také v pripadech, kdy je k dispozici malo Zijicich pfibuznych, nebo kdy je DNA velmi
znehodnocena, jako je tomu napriklad pfi vySetfovani valeénych hrobd (Phillips et al.,, 2012).
SNP se vyuZzivaji zejména diky jejich nizké mife mutaci a pro doplriikovou analyzu pfibuznosti staci pouze

20 autozomalnich SNP lokust (Dario et al., 2011).

5.3. Vyznam genetické genealogie v identifikacni genetice

Genetickd genealogie je velmi cennym nastrojem identifikacni genetiky zejména pfi testovani
pfibuzenskych vztah(. Své vyuZiti nachazi hlavné pfi identifikaci nezndmych osob, jako je tomu
v pfipadech neidentifikovanych ostatkll nebo v situacich, kdy je potfeba urcit identitu pachatele.
Genetickd genealogie se také uplatiiuje pfi hledani vzdalenych nebo dosud neznamych ptibuznych,

coz se mlZe tykat pripadl adopce nebo chybné prifazeného rodicovstvi (Greytak et al., 2019).

5.4. Genealogické databaze a jejich vyuziti

Mezi nejznaméjsi online genealogické databaze patfi 23andMe (23andMe, b.r.; Stoeklé et al., 2016),
FamilyTreeDNA (Gene by Gene, b.r.; Ram & Roberts, 2019), AncestryDNA (Ancestry, b.r.; Putman & Cole,
2020) nebo GEDmatch (GEDmatch, b.r.; Glynn, 2022). Tyto databaze pomahaji jednotlivcim zkoumat své
rodinné historie nebo jim pomahaji pfi hledani novych genetickych pribuznych (Kling et al., 2021).
Jsou zde nahrana geneticka data vsech jednotlivc(, ktefi dobrovolné poskytli své Gdaje témto databazim.
Tyto informace mohou byt pouZity pouze se souhlasem jednotlivcld k poskytnuti tfetim strandm (Ram

et al., 2018).

Databaze GEDmatch byla jednou z prvnich genealogickych databazi, ktera byla vyuZita v trestnim
vySetfovani, konkrétné v pripadu Golden State Killer. Pomoci této databaze byla zjisténa shoda vzdalené
pfibuzné osoby s Josephem DeAngelou, ktery byl nasledné zatéen za své zloCiny. Tento pfipad odhalil
nedostatky v regulaci a ochrané soukromi pfi vyuzivani genetickych dat v trestnim vySetfovani (Hazel

et al., 2018).

5.4.1. Forenzni databaze
V databazich vytvarenych pro forenzni potreby jsou kromé DNA profil( obvinénych ¢i pravomocné
odsouzenych osob také uloZzeny DNA profily neidentifikovanych stop z mista ¢inu, lidskych tél bez uréené

identity, DNA profily pohfeSovanych osob ¢i jejich rodinnych pfislusnikd, eliminacni profily pracovnik(
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z DNA laboratofi a kriminalistickych technik( (Ge et al., 2014; Lapointe et al., 2015). Tyto databaze slouzi
k porovnavani genetickych profil( v ramci trestnich fizeni a nahrana data mohou byt pouZita bez nutnosti
ziskani souhlasl jednotlivcd. Patfi sem naptiklad databaze NDIS (angl. zkratka National DNA Index
potencidlné podezielych osob na narodni Urovni. To je uZite¢né pouze za predpokladu, Ze tato databdze

obsahuje DNA profil podezielého nebo jeho rodinného pfislusnika (Miller et al., 2003; Ram et al., 2018).

5.4.1.1. COoDIS
CODIS (angl. zkratka Combined DNA Index System) je software, ktery byl vyvinut Federdlnim uradem
pro vysetfovani (FBI) vroce 1998 (Budowle et al., 1998). Systém pouzival 13 zdkladnich STR lokusu
pro analyzu DNA az do roku 2017, kdy k nim bylo pfidano dalSich 7 STR lokus(. Tyto STR lokusy byly
vybrany tak, aby se Zadny z nich nenachazel v oblasti kédujici geny nebo proteiny, aby byly umistény
v oblastech oznacovanych jako ,junk DNA“ (nekddujici DNA) a aby nebyly ukazatelem Zadného

zdravotniho stavu (Federal Bureau of Investigation, b.r.).

Tento systém umoZiuje laboratofim vyménovat a porovnavat DNA profily na mezinarodni drovni
nebo tfeba napomaha propojovat pachatele sériovych trestnych ¢ind. V databazi jsou uloZeny genetické

profily pravomocné odsouzenych osob, obéti a pohfeSovanych osob (Budowle et al., 2003).

Genetické profily jsou uchovavany v podobé alfanumerickych kod(, slozenych z fady cisel a pismen,
z nichi nelze vyéist 24dné osobni Udaje s vyjimkou pohlavi. V Ceské republice je od prosince roku 2001
v provozu Narodni databdze DNA, ktera té7 vyuziva systému CODIS. V Ceské republice jsou do systému
zaznamenavany pouze DNA profily obvinénych a odsouzenych osob, nezndamych mrtvol
a neztotoznénych stop z mista ¢inu. V pfipadé, Ze je obvinéna osoba zprosténa viny, jeji DNA profil je
z databaze odstranén (Schimmer, 2019). V Ceské republice bohuzel neexistuje legislativa, ktera by provoz

policejni DNA databdze upravovala.

5.4.1.2.  Dalsi forenzni databaze
Existuje celd rada forenznich databdzi. Mezi databaze pro lidskou DNA patti napfiklad EMPOP
(angl. zkratka EDNAP (angl. zkratka The European DNA Profiling Group) mtDNA Population Database).
Jedna se o databazi pro vysledky analyzy mitochondridlni DNA, kterd se vyuZivd k odhadu cetnosti
sekvenci mtDNA, které jsou relevantni pro dany pfipad (EMPOP, b.r.; Parson & Dir, 2007).
Databaze YHRD (angl. zkratka Y Chromosome Haplotype Reference Database) se vyuziva pro ukladani

a vyhledavani haplotyptd Y-chromozomu (Willuweit & Roewer, b.r.; Willuweit & Roewer, 2007).

V oblasti rostlinné a Zivocisné identifikacni genetiky to jsou napfiklad databaze GenBank, BOLD nebo
RhODIS. GenBank obsahuje verejné dostupné sekvence DNA témér pro 260 000 formalné popsanych

druhd rostlin a zvitat (Benson et al., 2013; National Library of Medicine, b.r.). BOLD (angl. zkratka Barcode
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of Life Data System) je platforma pro DNA barcoding, ktera slouzi k ukladani, analyze a publikovani DNA
kodu pro identifikaci druh( (BOLD, b.r.; Ratnasingham & Hebert, 2007). RhODIS (angl. zkratka Rhino DNA
Index System) je databdze zamérend na shromazdovani DNA profild nosorozcli. Obsahuje genetické
stihani. Diky tomuto systému byl poprvé odsouzen ¢lovék v roce 2010, ktery ve svém zavazadle prevazel
rohy nosorozcl ziskané pytlacenim (Harper et al., 2018; RhODIS®, b.r.). Pro slony existuje obdobna
databaze, ktera se jmenuje ETIS (angl. zkratka Elephant Trade Information System) a ktera je zaméiena

zejména na ilegalni obchod se slonovinou (Milliken, 2014; TRAFFIC, b.r.).

Statistické vyhodnoceni shody

6.1. Statistické metody v identifikacni genetice

V identifikacni genetice je dulezZité urcit, zda mezi dvéma nebo vice genetickymi profily existuje shoda
nebo jestli jsou osoby v pfibuzenském vztahu. Statistické metody hraji vtomto procesu klicovou roli,
protoZe umoznuji vypocitat pravdépodobnost ndhodné shody a urcuji silu dikazni hodnoty (Evett & Weir,
1998). Pokud vzorek obsahuje DNA vice osob a pomér jejich sloZek je nevyvaZeny, statistické metody

nam umoznuji rozdélit tuto DNA do profild jednotlivych osob.

6.1.1. PFima a nepfima identifikace

RozliSujeme mezi pfimou a neptfimou identifikaci. Pfima identifikace spociva v porovnani genetického
profilu zmista c¢inu s forenzni databdzi za cilem nalézt pfimou shodu. Na druhé strang,
neprima identifikace je zaloZena na vyhledavani potenciondlnich pfibuznych osoby, kterd zanechala

vzorek na misté ¢inu (Ge et al., 2011).

6.1.2. Alela shodna pavodem a alela shodna stavem

Urcita alela midZe byt shodna ze dvou rozdilnych pficin. Zalezi, jestli se jedna o alelu shodnou
pGvodem IBD (angl. zkratka /dentity By Descent) nebo alelu shodnou stavem IBS (angl. zkratka Identity
By State). Dva jedinci mohou mit alelu shodnou plvodem, jestlize ji zdédili od spolec¢ného predka.
Zatimco alela shodna stavem je stejna bez ohledu na to, zda je zdédéna od spole¢ného predka i nikoliv

(Powell et al., 2010).

Pro jakoukoliv dvojici jedincl s genetickymi Udaji Ize u daného lokusu urcit miru jejich genetické
podobnosti. Mohou nastat tti situace: bud'se obé jejich alely na daném lokusu zcela lisi (IBSQ), maji jednu
alelu shodnou (IBS1), nebo jsou v tomto lokusu geneticky identicti a shoduji se v obou alelach (IBS2)

(Stevens et al., 2011).

17



6.1.3. Mutacni rychlosti STR markert

Pfi testovani pribuzenskych vztahl je dllezité zohlednit mutacni rychlosti pouzitych STR lokusd.
MuUzZe se stat, Ze pfi pfenosu alely na potomka dojde k mezigeneracni mutaci této alely, coz mize vést
k neshodé pfi nasledné analyze. Hlavnim mechanismem mutacnich udalosti u mikrosatelitl je sklouznuti

DNA polymerazy pfi replikaci (Levinson & Gutman, 1987).

Mira mutaci rliznych lokusl se muzZe lisit az o nékolik radd, a dokonce i jednotlivé alely v jednom
lokusu mohou mit rozdilné mutacni rychlosti. Vice nachylné k mutacim jsou delsi homogenni useky
(Brinkmann et al., 1998). Primérna mutaéni rychlost pro lidské STR je Fadové 1073 na lokus na gametu
za generaci (Weber & Wong, 1993). Ve forenzni genetice se vyuZivaji i rychleji mutujici (RM) Y-STR
(angl. zkratka Rapidly Mutating Y-STR), které maji mutacni rychlost vy3$si nez 102. RM Y-STR umoZiuji
presnéjsi identifikaci diky své vyssi rozliSovaci schopnost, coz umoziuje lépe rozlisit muzské jedince,

ktefi si jsou blizce ptibuzni (Ballantyne et al., 2012).

6.2. Populacni studie

Populacni genetika je dlleZitym néstrojem pro stanoveni dikazni hodnoty shody DNA. Tato hodnota
je stanovena vyndsobenim odhadovanych frekvenci vyskytu jednotlivych alel v referencni databazi.
Timto zplsobem je mozné vypocitat pravdépodobnost nalezeni konkrétniho DNA profilu (Lewontin

& Hartl, 1991).

6.2.1. Hardy-Weinberguv princip

U populaénich dat ovéfujeme, zda jsou v Hardy-Weinbergové rovnovaze HWE (angl. zkratka
Hardy-Weinberg equilibrium). Jedna se o zakladni geneticky princip, ktery popisuje stabilitu
genotypovych a alelickych frekvenci mezi generacemi za pfedpokladu, Ze se jedna o idedlni populaci
a ze jsou splnény urcité podminky. Tyto podminky zahrnuji existenci velké populace, v niz dochazi
k ndahodnému péreni a nevyskytuji se zde jevy jako je selekce, mutace nebo migrace. Pro bialelicky systém

plati vztah
p*+2pq+q° =1,

kde p a g jsou frekvence jednotlivych alel (Hardy, 1908; Weinberg, 1908). Tento vztah je odvozeny
z Punnetova Ctverce, ktery zobrazuje vysledné genotypové kombinace a frekvence vzniklé kombinaci

dvou alel (A, a) s frekvencemi p a g (viz pfiloha ¢. 2) (Butler, 2015).

6.2.2. Pravdépodobnostni pomér LR
Kdyz ziskdme hodnotu frekvence genotypu v populaci pomoci H-W principu, midzZzeme ji nasledné

vyuzit pfi vypoctu pravdépodobnostniho poméru LR (angl. zkratka Likelihood Ratio). Tento pomér ndm
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udava Cdislo, které porovnava pravdépodobnost jednotlivych hypotéz, které se navzdjem vylucuji.

Lze jej vypocitat pomoci tohoto vzorce

Pr(E|Hp,I)

LR = Pr(E|HA,I)’

kde Hp je hypotéza, kdy vzorek pochazi od konkrétni (napf. podezielé) osoby,
pricemz pravdépodobnost ma vtomto pfipadé hodnotu 1. Hd je hypotéza, Ze vzorek pochazi
od nahodného c¢lovéka a jeji pravdépodobnost je frekvence tohoto genotypu v populaci vypocitana
pomoci H-W principu. E predstavuje dlkazni geneticky material. / pfedstavuje zakladni informace (Evett

& Weir, 1998; Wivell et al., 2023).

Pokud je LR vétsi nez 1, tak plati spiSe hypotéza Hp. Naopak, kdyz je LR mensi nez 1, tak plati spiSe
druhd hypotéza Hd (Okada & Rao, 2005). Hodnoty LR blizké 1 nepotvrzuji ani jednu hypotézu (Association
of Forensic Science Providers, 2009). RGzné hodnoty LR poskytuji odliSnou miru podpory pro danou

hypotézu a jsou slovné interpretovany podle své Ciselné hodnoty (viz pfiloha €. 3).

6.2.2.1. Paternitni index P/

H-W princip se také pouZiva pfivypoctu pravdépodobnosti pribuzenskych vztahl jako je tomu
napriklad v testech otcovstvi. Pfi urCovani paternity se pravdépodobnostni pomér oznacuje jako
paternitni index PI. Paternitni index je pocitan pomoci dvou kontrastnich hypotéz: Hp = testovany muz je
otcem ditéte a Hd = nepfibuzny netestovany muz je otcem ditéte (Gjertson et al., 2007; Yang et al., 2021).

Lze jej také vypocitat pomoci zakladnich vzoreck( v pfiloze €. 4.

6.3. Pravdépodobnost P

Pravdépodobnost ma dllezZitou roli v identifikacni genetice pfi testovani pfibuzenskych vztaho.
Vyuziva se k posouzeni, zdali jedinci sdileji genetické znaky v rozsahu, ktery odpovida pfedpokladanému
pfibuzenskému vztahu, jako je napfiklad rodiovstvi ¢i sourozenectvi. S vyuZitim pravdépodobnostnich
metod muiZeme urdit, zda genetické podobnosti mezi jednotlivci odpovidaji oekdavanym vzorclm
dédicnosti.

Pravdépodobnost P mize byt chapana jako odhad proménné, ktery v idedlnim pripadé ma hodnotu
0 nebo 1 (Elston, 1986). V redlnych situacich je ale malokdy mozZné jednoznacné uréit, zda je tvrzeni

pravdivé ¢i nepravdivé. Pravdépodobnost nabyva hodnot od 0 do 1 a ¢asto byva vyjadifena procentudlné

v rozmezi 0 % az 100 %.

6.3.1. Sance O
Pravdépodobnost mizeme vyjadrit také pomoci Sance O, kterd ndm udavad pomér mezi dvéma

vzajemné se vyluc€ujicimi pravdépodobnostmi. Pro pfevod pravdépodobnosti na Sanci se pouziva vzorec
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Pr (H)

0= 1-Pr(H)

kde Pr (H) predstavuje pravdépodobnost dané udalosti (Evett & Weir, 1998). Dle tohoto vzorce

muzeme napfiklad pravdépodobnost 60 % interpretovat jako $anci 3:2.

6.3.2. Pravdépodobnost ndhodné shody RMP
Pravdépodobnost nahodné shody RMP (angl. zkratka Random Match Probability) vyjadfuje ¢etnost
daného profilu DNA v referencni populaci. Urcuje nam pravdépodobnost, Ze DNA profil ndhodné vybrané

osoby z referencni populace bude odpovidat DNA profilu z mista ¢inu (Koehler et al., 1995).

6.3.3. Random Man Not Excluded RMNE

RMNE (angl. zkratka Random Man Not Excluded), nékdy nazyvano také jako pravdépodobnost
zarazeni P(l) (angl. zkratka Probability of Inclusion), se stejné jako LR vyuZiva pfi interpretaci vysledku
smésného materidlu DNA. Jedna se o vypocet pravdépodobnosti, Ze ndhodné vybranou osobu z populace

nelze vyloucit jako plvodce stop z mista ¢inu (J. Buckleton & Curran, 2008).

Pravdépodobnost vylouceni osoby jako plvodce stop je vyjadiena hodnotou P(E) (angl. zkratka
Probability of Exclusion). Pravdépodobnost zarazeni a vylouceni osoby jako plvodce stop lze vyjadfit

pomoci tohoto vztahu: P(E) = 1 —P(I) (Schneider et al., 2006).

6.4. Bayesova véta

Bayesova véta je matematicky zpUsob, ktery umozniuje prehodnotit pravdépodobnosti na zakladé
novych informaci nebo dikaz( (Bayes & Price, 1763). Bayesova véta vychazi z apriorni pravdépodobnosti,
které je zaloZena na znalostech ziskanych pred jakymkoliv dalSim pozorovanim a zaklada se na predem
stanovenych tvrzeni. Tato apriorni pravdépodobnost je nasledné obohacena o néjaky novy aspekt,
¢imz vznikd aposteriorni pravdépodobnost. Tato aposteriorni pravdépodobnost jiZz odrazi nové informace
a poznatky ziskané z novych pozorovani (McNamara et al.,, 2006; Vasudevan, 2013). Bayesovu vétu
muUzeme vyjadfit takto

P(H1D) _ P(DIH1) | P(H1)
P(H2|D)  P(D|H2) ~ P(H2)

Tento vztah lze chapat jako: Aposteriorni pravdépodobnost = Bayeslv faktor (LR) X Apriorni
pravdépodobnost. H1 a H2 jsou dvé navzajem se vylucujici hypotézy, D znali pozorovana data (Kass

& Raftery, 1995).

Bayesova véta se videntifikacni genetice pouZivda kodhadu pfibuzenskych vztahd,
napriklad pfi testovani otcovstvi. Jeji hlavni vyhodou je, Ze umoZiuje zahrnout i predchozi znalosti

o vztahu mezi dvéma jednotlivci, coz vede k presnéjSimu odhadu pribuzenského vztahu. Tato metoda
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také umoznuje vyhnout se urcitym statistickym problémam spojenych s tradi¢nimi pravdépodobnostnimi
metodami, jako je naptiklad nespravna specifikace nulovych hypotéz (Goldgar & Thompson, 1988).
Pouziva se i ve slozitéjsich situacich, jako je tomu v pfipadé chybéjicich dat, mutaci nebo nulovych alel

(Dawid et al., 2007).

6.5. Software pro analyzu genetickych dat
Pro analyzu a interpretaci genetickych dat je k dispozici celd rfada softwarovych nastrojd. Mezi nimi
Ize najit jak volné dostupné, tak i komercni softwary. Tyto programy dokazi analyzovat DNA sekvence,

porovndvat genetické markery a vypocitat pravdépodobnost genetické pribuznosti.

Mezi volné dostupné programy patfi naptiklad software PatCan. Tento program se pouZiva
pro vypocet pravdépodobnosti otcovstvi nebo pro uréeni pravdépodobnosti, zda jsou dva jedinci vlastni

nebo nevlastni sourozenci (PatCan, b.r.; Riancho & Zarrabeitia, 2003).

EasyDNA je pfikladem komeréniho softwaru, ktery se pouziva v rlznych situacich véetné incestnich
pfipadd nebo v pfipadech pohfesovanych osob pfi identifikaci neznamych tél. Tento systém umoziiuje
porovnani genotypl neznadmého téla s genotypy rodinnych ptislusnikl s cilem stanovit identitu zemrelé

osoby (EasyDNA, b.r.; Fung et al., 2004).

Mezi dalsi komercni softwary, vyuzivané pfi testovani pribuzenskych vztah(, patfi napfiklad
GenoProof, vyuzivany také pro vyhodnocovani smésnych DNA profilt (Gotz et al., 2017; qualitype GmbH,
b.r.), DNA-View (Brenner, b.r.; Brenner, 1994) nebo familias (Egeland, 2021; Egeland et al., 2000).
Pro forenzni vySetfovani v ramci trestnich fizeni se pouziva software CODIS, ktery je popsan v kapitole

54.1.1.

Aplikace identifikacni genetiky v praxi
7.1. Forenzni identifikace

7.1.1. Vyznam vysledki pro pravni systém

Identifikacni genetika a testovani pribuzenskych vztahl maji veliky vyznam pro pravni systém.
Jsou duleZité zejména pfi porovnani DNA vzork( z mista ¢inu s DNA podezielych nebo obéti. Tyto metody
dokazi s vysokou presnosti identifikovat pachatele nebo vyloucit nevinné osoby, ¢imz se stavaji klicovym

prvkem v mnoha soudnich ptipadech.

Neshoda mezi STR profilem ve vzorku z mista ¢inu a STR profilem podezielého vylu€uje tuto osobu
z fady podezrelych, za predpokladu absence laboratorni chyby. Naopak, shoda mezi dvéma STR profily
slouZi jako dlkaz, Ze DNA z mista Cinu pochazi od podezielé osoby. VSechny zavéry jsou zaloZené

jen na pravdépodobnosti a nikdy je nelze uréit se 100% jistotou (Cho & Sankar, 2004).
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7.1.2. Priklady z kriminalistiky
7.1.2.1. Identifikace Jacka Rozparovace
Testovani pribuzenskych vztahlG v oblasti identifikacni genetiky bylo vyuZito také v pripadu
Jacka Rozparovace, notoricky zndmého pro sérii vrazd v Londyné v roce 1888. Jeho mozna identita byla
odhalena prostfednictvim analyzy DNA z satku, ktery se nasel u jedné z jeho obéti. Pomoci sekvence

mtDNA z tohoto 3$atku a jejim porovnanim s DNA Zijicich ptibuznych bylo zjisténo, Ze pachatelem

pravdépodobné byl Aaron Kosminski, jeden z hlavnich podezielych (Louhelainen & Miller, 2020).

7.1.2.2. Reseni pfipadu Golden State Killer

Pomoci genealogické databaze GEDmatch byla zjisténa identita osoby oznacovaného médii
jako Golden State Killer, jak jiz bylo zminéno v kapitole 5.4. Zjistilo se, Ze timto pachatelem byl byvaly
policista Joseph DeAngelo, ktery v 70. a 80. letech 20. stoleti v Kalifornii spachal minimalné 13 vrazd
a pfiznal se mimo jiné i k fadé znasilnéni a vloupani (BBC, 2020). Jeho identita byla zjiSténa pomoci
srovnani DNA profilu SNP z mista ¢inu s genetickymi profily v databdzi GEDmatch, kde byla nalezena
shoda s DeAngelovym bratrancem ze tfetiho kolene (Mateen et al., 2021). PoufZiti genealogické databaze
GEDmatch pro ucely vysetfovani trestnych ¢inl vyvolalo nejen mezi védci fadu socidlnich a etickych obav

(Samuel & Kennett, 2020).

7.1.3. Vyuziti pfi hromadnych nestéstich

Testovani pribuzenskych vztahd ma veliké vyuZiti také v pfipadech hromadnych nestésti. V takovych
situacich jsou DNA profily ziskané z nalezenych ostatkl porovnavany s referencnimi vzorky DNA.
Tyto referencni vzorky pochazeji bud z osobnich predmétl obéti, nebo jsou ziskany pfimo od rodinnych

prislusnik(l, coZz napomaha v identifikaci zesnulych (Budowle et al., 2005).

Testovani identity pomoci pfibuzenskych vztahl hraje dllezitou roli pfi prirodnich katastrofach,
jako bylo tfeba tsunami v jizni Asii nebo hurikan Katrina. Dale se vyuziva pfi teroristickych utocich,
napriklad pfi Utoku na Svétové obchodni centrum 11. zafi 2001, nebo tfeba pti leteckych havariich.
Pro dokumentaci hlasenych vztah( mezi ddrcem DNA a osobou, kterad je povazovana za nezvéstnou,
se vyuziva formular FRDC (angl. zkratka Family and/or Donor Reference Collection). Tento dokumentaéni
nastroj slouzi ke shromaidovani udajli od rodinnych pfislusnikl a je dlleZity pro zaznamenani

biologickych vztaht, coZ znacné prispiva k efektivni identifikaci obéti (Donkervoort et al., 2008).

7.2. Genealogicky vyzkum
7.2.1. Testovani paternity
Testovani paternity je bézné pouzivanou aplikaci identifikacni genetiky, kterd umoznuje potvrdit

nebo vyloucit biologickou pfibuznost mezi otcem a ditétem. Tyto testy mohou byt provadény z rlznych
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dlvodu, véetné zajisténi financni a dalSi odpovédnosti za dité, nebo kvili emociondlnimu vztahu a poutu

k ditéti (Draper & Ives, 2009).

Testovani paternity je obvykle zaloZzeno na genotypizaci aSTR u domnélého otce, matky a ditéte,
ale posledni dobou se také vyuziva Y-STR. Pokud jsou k dispozici data od otcli/synd, mize kombinace
téchto dvou typl genetickych marker( vyrazné zlepsit silu testovani otcovstvi, zejména v pripadech,

kdy neni matka k dispozici (Ayadi et al., 2007).

7.2.2. Pribuzenské vztahy a rodokmeny

Neméné dulezitou aplikaci testovani pribuzenskych vztahl v identifikacni genetice je jeji vyuZziti
v genealogii, o cemZ podrobné pojednava kapitola 5. Genetické testy slouzi k sestavovani rodokmenu
a vyhledavani dosud neznamych pribuznych, coz je obzvlasté cenné v pripadech adopce nebo nucené
migrace. Tyto testy rovnéZ umoziuji odhalit etnické kofeny jedincl a poskytuji prehled o geografickém

plGvodu predkd (Jorde & Bamshad, 2020; Kirkpatrick & Rashkin, 2017).

Zjisténi geografického plvodu predkl je zaloZzeno na porovnanim DNA jedince s DNA referencnich
populaci z celého svéta. Geograficka oblast, ve které ma dana varianta DNA nejvyssi frekvenci, naznacuje

nejpravdépodobnéjsi vyskyt predka, ktery tuto variantu predal (Jorde & Bamshad, 2020).

7.3. Identifikacni genetika zvirat

7.3.1. Identifikace druhti a plemen

Identifika¢ni genetika umoznuje rozliSovat Zivocisné druhy, coZ je dulezité naptiklad v zemédélstvi,
v chovu zvifat nebo v celni oblasti (Bellis et al., 2003). Diky DNA barcodingu je mozné rychle, levné
a presné identifikovat jednotlivé druhy, coZz je naptiklad cenné i pfi objevovani a taxonomickém

zafazovani novych druh(i (Hebert & Gregory, 2005).

Identifikace  jednotlivych plemen je ddleZitd napfiklad v potravinarském  pramyslu.
Genetické testovani se zde vyuziva napriklad k ziskani podrobnych informaci o plvodu masa a k urceni

konkrétnich plemen u zpracovavanych zvirat (Ciampolini et al., 2000).

7.3.2. Vyuziti v oblasti chovu

| v oblasti chovu je dulezitd identifikacni genetika. UmoZnuje chovatellm vybirat rodice
s pozadovanymi vlastnostmi, coZ vede k efektivni selekci pfi Slechténi. To napomaha nejen lépe fidit
genetickou diverzitu, ale také zajistit genetickou kvalitu populace chovnych zvitat (Flint & Woolliams,

2008).

7.3.3. Ochrana biodiverzity
Identifikacni genetika pfispivda k ochrané biodiverzity napfiklad tim, Ze umozZniuje presnéjsi

taxonomické zarazeni a definuje evolucné odlisné jednotky v rdmci druhu. Déle umozZnuje minimalizovat
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inbreeding a ztratu genetické rozmanitosti jak ve volné prirodé, tak v zajeti. Genetika také pfispiva
k efektivnimu fizeni invaznich druh( nebo k ziskani dulezitych informaci pro ochranu druh(, jako je

napriklad velikost a struktura populace, pohlavi nebo demograficka historie (Frankham, 2010).

7.4. Identifikacni genetika v archeologii

V archeologii hraje identifikacni genetika dulleZitou roli pfi sledovani migraci historickych skupin,
zkoumani socidlnich struktur nebo odhalovani pfibuzenskych vztahd v historickych populacich (Kuhn
et al.,, 2018). Porozuméni pfibuzenskym vztahm mezi jednotlivci je v archeologii zasadni pro pochopeni
socidlnich zvyklosti a struktury lidskych spolec¢nosti. | pres to, Ze archeologické a antropologické studie
pohrebist a kosternich pozlstatk( naznaduji mozné vztahy mezi jedinci, pouze geneticka analyza dokaze

tyto pribuzenské vztahy potvrdit (Vai et al., 2020).

Pro analyzu se pouziva predevsim mtDNA, jelikoZ je v bunce pfitomna v mnoha kopiich, coz zvysuje
pravdépodobnost jeji detekce ve vzorcich kosternich pozlstatkld. Mezi dalsi dlivody patfi skutec¢nost,
Ze je dédéna pouze od matky, je haploidni a vykazuje urcitou miru variability, coZ usnadnuje rozliseni

mezi jednotlivci a rekonstrukci matrilinearnich genealogii (Richards et al., 1993).
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8 Zaveér
Cilem této bakalarské prace bylo dikladnéji prozkoumat problematiku testovani pfibuzenskych
vztahl a poskytnout komplexni pfehled o soucasnych i historickych technikdch a metodach v oblasti
identifikacni genetiky. Prace byla zaméfrena nejen na teoretické, ale i praktické aspekty téchto metod,
zejména pfi testovani pribuzenskych vztah(. Mimo jiné byly zkoumany zakladni principy genetiky,
jednotlivé genetické markery a statistické metody pro vyhodnoceni genetické shody. To pfispélo
k hlubSimu pochopeni vyznamu a moznosti testovani pribuzenského vztahu v kontextu identifikaéni

genetiky.

| vtomto oboru ale existuji komplikované ptipady, kdy je identifikace osob znacné ztizena.
Jednim z ptikladll jsou osoby po Uspésné transplantaci kostni dfené. V pripadé genetické analyzy vzorku
krve odhalime DNA profil darce kostni dfené, nikoli osoby, ktera nas zajima. Dalsim prikladem obtizné

identifikace je situace, kdy je do vajicka pred oplodnénim transplantovana mtDNA jiné osoby.

Identifika¢ni genetika ma velmi zdsadni vyznam pro spolecnost. Vyuziva se v Siroké skale situaci,
od rozlusténi slozitych rodinnych vztahd, pres pomoc v soudnim fizeni aZz po historické vyzkumy

a ochranu biodiverzity.

Pokud jde o budouci smér identifikacni genetiky, ocekavd se, Ze inovace, jako je CRISPR
(angl. zkratka Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats) a dalsi pokrocilé genomické
editacni nastroje, pfinesou revolu¢ni zmény v metodach a principech uréovani pribuzenskych vztahda.
Tyto technologie umoZiuji provadét presné Upravy na urovni DNA, coZz by mohlo vést k pfesnéjsim
a rychlejSim metodam pfi identifikaci genetickych vzork( a pfi urcovani pribuzenskych vztah mezi nimi.
Je vsak dulezité brat v Uvahu etické a pravni aspekty spojené s potencialnim vyuzitim téchto metod,

zejména pokud jde o zdsahy do lidského genomu.

Zavérem lze fici, Ze tato bakalarska prace naplnila stanovené cile a prispéla k lepsSimu pochopeni
identifikacni genetiky jako dlleZitého aspektu ve védeckém i spoleCenském kontextu. S timto hlubsim
povédomim o popsanych metodach se rovnéz zvysuje i zodpovédnost za jejich etické vyuzivani, ptricemz
je kladen diraz zejména na ochranu osobnich a genetickych dat. Budoucnost identifikaéni genetiky nabizi
mnoho pfilezZitosti, avSak s nimi souvisi i potfeba zodpovédného a etického pfistupu ke shromazdovani,

zpracovani a interpretaci genetickych dat.
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10 Prilohy

Priloha ¢. 1 — Prehled k-koeficientl pro zakladni pfibuzenské vztahy

Kategorie vztaht ko k1 k2
Monozygotni dvojcata 0 0 1
Rodi¢-dité 0 1 0
Vlastni sourozenci 0,25 | 0,5 0,25
Nevlastni sourozenci, prarodi¢—vnouce, netetf/synovec—teta/stryc | 0,5 0,5 0
Bratranci a sestfenice 0,75 |0,25 |0
Nepfibuzni jedinci 1 0 0

(M. S. Blouin, 2003; Kalinowski et al., 2006)

Priloha €. 2 — Punnetllv ¢tverec a vypocet vysledné genotypové kombinace a frekvence alel

~ Vysledné genotypove
kombinace a frekvence
Mateiské gamety (vajicko)
A o AA
P q > p2
Otcovské p2 qp Aa
gamety ~a
(spermie) I - 2pq
q 2
Pq q -
Frekvence (A)=p " 7
Frekvence (a)=q
p+q=1 (p+qP=p*+2pg+q?

Frekvence alely A je znacena p, frekvence alely a je znacena g

(Butler, 2015)

Pfiloha €. 3 — Doporucena slovni interpretace LR hodnot

Ciselna hodnota LR Slovni interpretace (podpora hypotézy)
>1-10 Slabd

10-100 Mirnd

100-1 000 Stredné silna

1 000-10 000 Silnd

10 000-1 000 000 Velmi silnd

>1 000 000 Extrémné silna

(Association of Forensic Science Providers, 2009)
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Priloha €. 4 — Zakladni vzorecky pro vypocet paternitniho indexu

Vsechny Genotyp Genotyp Genotyp udajného | Paternitni index P/
mozné alely | matky ditéte otce
P PP PP PP 1/p
PQ PQ PQ PP, PQ, QQ 1/(p+q)

PQ PP PP, PQ (p+q)/p(p+2q)

PP PQ PQ, QQ (p+q)/a(2p+q)

PP PP PQ 0,5/p
PQR PP PQ QR 0,5/q

PQ PP PR 0,5/p

PQ QQ QR 0,5/q

PQ PQ PR, QR 0,5/(p+q)

PQ PR PR, QR, RR (p+g+r)/r(2p+2g+r)
PQRS PQ PR RS 0,5/r

P, Q, R a S jsou jednotlivé alely; p, g, r jsou frekvence téchto alel
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(Liao et al., 2002)




