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Genetické testy

• Sú čoraz lacnejšie (okolo 100 eur)

• Môžeme si ich urobiť aj doma

• Vzorka slín, bez krvi





Ale ako to vlastne robia?

• Väčšinou sa nesekvenujú celé časti DNA
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• Väčšinou sa nesekvenujú celé časti DNA



Rýchle a lacné

Stará technológia J



Dokonalá zhoda = probe sa hybridizuje a vyšle
fluoreskujúci signál



Prečo chceme vedieť iba
jednotlivé bázy?
• Single Nucleotide Polymorphism (SNP)

TTTGACG TTTTACG
TTTGACG TTTGACG



Výstup zo SNP chipu

SNP
Chromozóm

Pozícia 2 kópie SNPu (alely)

~65 000 SNPs



Vďaka SNP-om toho vieme veľa
zistiť
• Rôzne choroby, farba očí, vlasov… 

Napríklad laktózová intolerancia:

rs4988235 je pri laktázovom gene LCT





Ako vieme,  čo znamenajú
jednotlivé SNP?
• Vďaka štatistike a pravdepodobnosti (a GWAS)!

Hnedé vlasyBlond vlasy

Účastníci štúdie

Ryšavé vlasy



Genome wide association study
(GWAS)



Chromozóm
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Výsledok

• Ak má niekto SNP rs1805005 s alelami T,T 
(namiesto G,G) tak je veľmi vysoká šanca, že má
ryšavé vlasy

• Táto mutácia je v géne MC1R, v ktorej sa zmení
jeho štruktúra a tým pádom nevykonáva svoju
funkciu

• Ľahko overiteľné



”malý” zádrheľ

• Väčšina takýchto mutácií (SNPov) sa nenachádza
v kódovacej časti génu

Gén 1 Gén 2

Zaujímavý SNP z našej štúdie ????



”malý” zádrheľ

• a aj keď sa nachádza, tak nevieme, čo presne robia

Gén 1 Neznámy Gén

Zaujímavý SNP z našej štúdie ????



Čo to znamená?

• ak nevieme určiť fyziologickú funkciu, nevieme
presne, prečo nám to vyšlo

• korelácia neznamená kauzalitu

• chyba v technologickom procese, štatistická
anomália…



Čo teraz s našou farbou vlasov?

• na rad prichádza tradičnejšia biológia :)



Späť k domácemu genetickému
testovaniu…
• aj keď vieme určiť, čo presne robí naša mutácia, tak

to neznamená, že všetko je tak ako sa zdá…

Moja laktózová intolerancia:



A čo teda o tých našich predkoch?

• tak ako pri štúdiách farby vlasov môžeme
postupovať pri rôznych národnostiach a štatisticky
vyhodnotiť

• ja som mala veľké očakávania!



To som si mohla domyslieť!



Na ukončenie..

• štúdie, ktoré sa zaoberajú SNPs, sú prospešné, ALE 
je tiež dôležité vedieť, ako tie mutácie fungujú

• všeobecne vieme viacej informacií zistiť zo 
sekvenovania DNA ako iba zo SNP chipu



Na ukončenie..

• domáce testy sú skvelé na svôj špecifický účel, ale 
netreba od nich príliš veľa očakávať a treba ich brať
s rezervou

• stále len tak ľahko nezistíme, či sme rodina s 
Beyoncé

• ak nám niečo vyjde zlé, nerobiť paniku a radšej sa
obrátiť na medicínskych profesionálov :) 



Ďakujem za pozornosť!



Ďakujem za pozornosť!


