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Souhrn

Uvod: Krevni skupinovy systém Dombrock zahrnuje 2 kodominantni antigeny — Do (DO 001) a Dob (DO 002),
a 3 vysokofrekventni antigeny: Gy2 (DO 003), Hy (DO 004) a Jo2 (DO 005). Glykoprotein DO je pripojen k mem-
brané erytrocyti pomoci GPI-kotvy. Patii do rodiny mono-ADP-ribosyltransferaz. Gen DO je umistén na kratkém
raménku chromozomu 12. Zaujiméa 14 kB a obsahuje 3 exony. V souc¢asné dobé je znamo 10 alel systému Dombrock.
Vysokofrekventni antigen Gy?2 byl objeven v r. 1967 autory J. Swanson et al. Fenotyp Gy(a-) byl nalezen v r. 1967
a 1968 u dvou rodin ¢eskoslovenského piavodu. Dosud jsou znamy 4 molekuliarné genetické mechanismy vyvolava-
jici fenotyp Gy(a-). Fenotyp Gy(a-) byl uznan jako nulovy fenotyp systému Dombrock. Kazuistika: Nalezli jsme Zenu
(V.F.) s protilatkou proti vysokofrekventnimu antigenu, ktera byla urcena jako anti-Gy?, a fenotyp V.F. jako Gy(a-).
Pokusili jsme se prozkoumat, zda Zena neni pribuzna s pivodnimi nositeli fenotypu Gy(a-) z let 1967 a 1968. Ziska-
li jsme idaje o dvou puavodnich rodinich (osobni komunikace). VySetieni jsme provedli také u bratra, dcery a sest-
Tenice Zeny. Metody: Sérologie: VySetreno gelovou aglutinaci DiaMed ID. Analyza DNA: Byla izolovana DNA z krev-
nich vzorki a provedena PCR s naslednou sekvenaci produktii. Genealogické studie: Provedeny s vyuZitim matrik
a dfrednich zaznami o emigraci do USA v 19. stoleti. Detailni studie byly provedeny u rodiny Zeny a u prvni ame-
rické rodiny (SK). U druhé americké rodiny byly studie provedeny jen u jmen existujicich v té dobé v domovské
oblasti V.F. Vysledky: Sérologie: V.F.: Do(a-b-); Hy-; Gy(a-). Anti-Gy?2. Protilatka reagovala 2+ v neprimém antiglo-
bulinovém testu, + aZ 2+ v bromelinovém testu. Bratr: Do(a-b+); Hy+; Gy(a+). Reakce slabsi nez obvykle (pravdé-
podobné heterozygotni stav Gy?). Dcera: Krevni skupina AB0 shodna s matkou, reakce jejich erytrocyti se sérem
V.F. pozitivni 2+ v neprimém antiglobulinovém testu, negativni v bromelinovém testu. Analyza genomové DNA: V.F.:
V genu DO byla nalezena mutace v homozygotnim stavu IVS1-2a>g v akceptorovém sestirihovém misté intronu 1.
Urcena alela DOB (378 T; 624 C; 793 G). Ostatni 3 znamé mutace byly sekvenovanim vylouceny. Sesti-enice: Nena-
lezena Zadna mutace genu DO. Genealogické studie: Nenalezli jsme Zadné spolecné predky V.F. a americkych rodin,
ale predkové jak V.F., tak rodiny SK zili zacatkem 19. stoleti ve stejné vesnici. Ve stejné vesnici také nalezeno pri-
jmeni jedné osoby a manZzelského partnera druhé osoby z druhé americké rodiny, ale nemuZeme potvrdit identitu
osob. Zdvér: Mutace genu DO u V'F. je stejna jako u tii Gy(a-) osob z let 1967 a 1968. V domovské obci predku V.F.
a rodiny SK byly pribuzenské siatky pravdépodobné, protoZe obec existuje od 14. stoleti a po staleti tu spolu Zije
200-300 obyvatel. Podle naSich zjiSténi povazujeme davné pribuzenstvi mezi V.F. a prinejmensim rodinou SK za
velmi pravdépodobné.
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Summary .

Banzetova H., Bystricka D., Cerna O., Pisacka M., Poole J., Svobodna J., Truba¢ P.: First fin-
ding of Gy(a-) phenotype in the Czech Republic since its discovery in 1967. Possible relationship to original pro-
bands found in the USA in 1967-1968

Introduction: Dombrock blood group system consists of 2 antithetical antigens — Do2 (DO 001) a DoP (DO 002), and
3 high frequency antigens: Gy2 (DO 003), Hy (DO 004) a Jo2 (DO 005). DO glycoprotein is attached to the RBC
membrane by a GPI-anchor. It is a member of mono-ADP-ribosyltransferase family. DO gene is located on the short
arm of chromosome 12. It consists of three exons distributed over 14 kB of DNA. Ten alleles of DO gene have been
identified. High frequency antigen Gy? was discovered in 1967 by J. Swanson et al. Gy(a-) phenotype was found in
1967 and 1968 in two families of Czechoslovak origin. Four molecular mechanisms have been found for this pheno-
type. The Gy(a-) phenotype is the null phenotype in the Dombrock system. Case report: We found a woman (V.F.)
with an antibody against a high frequency antigen, which was identified as anti-Gy? and V.F. cells as Gy(a-). We tried
to explore possible relationship of V.F. to original probands from 1967 and 1968. We were provided with data of the
two families for our search (personal communication). We also investigated V.F.’s brother, daughter and cousin. Met-
hods: Serological investigations were performed using microcolumn system DiaMed ID. DNA analysis: DNA from
blood specimens was purified and PCR was performed. PCR products were sequenced. Genealogical searches were
performed using ancient church records and official records on emigration to the USA in 19th century. Detailed sear-
ches were performed on V.F.’s family and on the first American family (SK). As for the second family, we performed
genealogical searches only on names existing in that time in V.F.’s home region. Results: Serology: V.F.: Do(a-b-); Hy-
; Gy(a-). Anti-Gy2. Antibody reacted 2+ in IAT, + to 2+ in bromelain test. Brother: Do(a-b+); Hy+; Gy(a+), but wea-
ker than usual (probably heterozygous status Gy?). Daughter: The same blood group ABO as in V.F., reaction of her
RBC with V.F.’s serum positive 2+ in IAT, negative in bromelain test. Genomic DNA analysis: V.F.: Revealed a homo-
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zygous single nucleotide mutation IVS1-2a>g in the acceptor splice site of intron 1. This mutation is known to result
outsplicing of exon 2. Sequencing specified DOB allele (378 T; 624 C; 793 G). Other three known mutations were
ruled out. Cousin: No mutation in DO gene was found. Genealogical searches: No direct common ancestors of V.F.
and American families were found, but ancestors of both V.F. and SK’s family lived in the beginning of the 19th cen-
tury in the same village. Two names or names of their spouses from the second family were found in the same villa-
ge, but we cannot confirm their identity. Conclusions: The mutation in DO gene in V.F. is the same as in three Gy(a-)
persons discovered in 1967 and 1968. In V.F.’s and SK’s family’s ancestors’ home village consanguineous marriages
were probable, because the village has been existing since 14th century and about 2 or 3 hundred people used to live
there together for centuries. According to our findings we consider ancient consanguinity between V.F. and at least
SK’s family very likely.

Key words: Dombrock, Gregory, phenotype Gy(a-), serology, DNA analysis, PCR, sequencing, genealogical searches
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Uvod

Vysokofrekventni antigen Gregory — Gy? ndlezi ke
krevnimu skupinovému systému Dombrock. Tento
systém patii mezi méné zndmé skupinové systémy.
K jeho vySetfeni nejsou bézné dostupna diagnosticka
séra a sérologické vysetien{ antigenl a protilatek pisobi
problémy i ve specializovanych laboratorich. Aloproti-
latky proti antigentim systému Dombrock v sérech paci-
entll jsou totiz zpravidla slabé, byvaji souddsti smési
jinych aloprotilatek a jejich reaktivita se oslabuje skla-
dovanim. Vyjimku tvofi protildtka anti-Gy2. Pfitom
u protilatek anti-Do? a anti-Dob byly popsany potrans-
fuzni hemolytické reakce (6, 15,27, 29, 30). Situaci ddle
komplikuje sérologickd reaktivita vzacnych fenotypt
Hy- a Jos- (6, 8, 27).

Antigeny systému Dombrock

Krevni skupinovy systém Dombrock zahrnuje 2 kodo-
minantni antigeny — Do? (DO 001) a Dob (DO 002),
a 3 vysokofrekventni antigeny: Gregory — Gy2 (DO 003),
Holley - Hy (DO 004) a Joseph - Jo2 (DO 005) (6,7, 15,
27). V zavorkéch je uvedeno oznaceni podle ISBT.

Frekvence antigenti Do? a Dob se 1iSi mezi rasami.
U bilé rasy je frekvence Do? priblizné 66 %, Dob 82 %.
U Cerné rasy je frekvence Do# 55 %, DobP 89 %. U Asia-
ta se frekvence ddle 1isi podle oblasti, ale obecné je
velmi vysoka frekvence antigenu Dob (98,5-99.5 %) (6,
15, 27).

Frekvence antigen Gy?, Hy a Jo# vysoko prekracuji
99 %. Fenotypy Hy- a Jo2- byly nalezeny jen u ¢erné rasy
(6, 8,27). Fenotyp Gy?- se sporadicky nachdzi u riznych
ras po celém svété (1,2, 13-15, 27).

Biochemie

Antigeny systému Dombrock jsou umistény na glyko-
proteinu, ktery je pfipojen k membrané erytrocytd pomoci
glykosylfosfatidylinositolové kotvy (tzv. GPI-glykoprote-
in) (6, 15, 27). Timto zpisobem je k membrané krevnich
bunék pfipojena fada dalSich proteind, z nichZ nékteré jsou
téZ nositeli jinych krevnich skupinovych systému (12).

Glykoprotein Do patii do rodiny mono-ADP-ribosyl-
transferdz. Nebyla vSak u néj prokdzdna Zadnd enzyma-
ticka aktivita (6, 11, 12, 15, 27).

Vlastni protein se sklddd z 314 aminokyselin a obsa-
huje signdlni sekvenci a motiv GPI-kotvy. Déle obsahu-
je nékolik potencidlnich mist pro N-glykosylaci a 4-5
cysteinovych zbytku. Citlivost proteinu na sulthydrylova
¢inidla ukazuje, Ze se v tercidrni struktufe uplatiiuji
disulfidické mustky (6, 15, 27).

Molekularni genetika

Gen DO je umistén na kratkém raménku chromozomu
12. Zaujima 14 kB a obsahuje 3 exony (obr. 1) (6,9, 10,
15, 27). Vétsina nukleotidovych polymorfismi, které
specifikuji jednotlivé alely systému Dombrock, je umis-
téna na exonu 2. V soucasné dobé je znamo 10 alel systé-
mu Dombrock. Molekuldrné geneticky podklad jednotli-
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Obr. 1. Diagram DO genu a Do glykoproteinu.
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vych alel je uveden v tabulce 1 (6, 8, 15, 26, 27, 28).
Alely DOA a DOB se lisi ve tfech nukleotidovych pozi-
cich. Dv€ z nich jsou némé mutace (378 C>T; 126Tyr,
a 624T>C; 208Leu), jedna mutace pisobi zdménu ami-
nokyseliny (missense mutation) (793A>G; Asn365Asp)
6,9,10,15,27).

HYI, HY2 a JO jsou alely fenotypt Hy- a Jo(a-). Alela
GY5 je jedna ze Ctyf zndmych mutaci vyvoldvajicich
fenotyp Gy(a-) (6, 8, 15, 27). Alely DOB-SH, DOA-HA,
DOA-SH, DOB-WL byly objeveny v poslednich zhruba
dvou letech (26, 27, 28).

Molekuldrné geneticky podklad fenotypt Hy- a Jo(a-)
vysvétluje ¢astecné jejich sérologickou reaktivitu. Alely
HYI a HY2 maji na pozici 793 guanin, coZ odpovida
alele DOB. Erytrocyty s fenotypem Hy- reaguji slabé se
séry anti-Dob a nereaguji se séry anti-Doz. Alela JO ma
na pozici 793 adenin, coZ odpovida alele DOA. Erytro-
cyty s fenotypem Jo(a-) reaguji slabé se séry anti-Do#?
a nereaguji vliibec nebo jen velmi slabé se séry anti-Dob
(6,7,8,15,27).

Objev antigenu Gy? a jeho vztahu k systému Dombrock
Vysokofrekventni antigen Gy? byl objeven v roce
1967 v USA autory J. Swanson et al. Fenotyp Gy(a-)
a protildtka anti-Gy? byly nalezeny u dvou sester, jejichz
rodice byli pokrevné piibuzni (1). O jeden rok pozdéji
byly v jiné rodin€ nalezeny dalsi dvé Gy(a-) sestry (2).

U obou rodin byl uveden ceskoslovensky puvod.

V roce 1992 autofi J. A. Banks et al. v mezinarodni
referencni laboratofi pro imunohematologii v Bristolu
prokazali, Ze antigeny Gy?2, Hy a Jo patfi do krevniho
skupinového systému Dombrock. Fenotyp Gy(a-) byl
uznan jako nulovy fenotyp systému Dombrock (7).
Vykazuje recesivni dédi¢nost.

Tab. 1. Rozdily mezi DO alelami.
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Tab. 2. Molekuldrné geneticky zaklad fenotypu Gy(a-).

Prislusna Proband

alela

Molekulirni genetika

a>g v akceptorovém misté sestiihu intronu 1, vede GY1, GY2,
k pireskoceni a vystFiZeni exonu 2 GY3

t>c v donorovém misté sestiihu intronu 1, vede DOB GY4

k pieskoceni a vystriZeni exonu 2

Delece 8 nukleotidii 343-350 v exonu 2, posun a DOA HJ
predcasny stop kodon

442C>T v exonu 2, GIn148Stop GY5 GYS

Dosud jsou zndmy Ctyfi molekuldrné genetické
mechanismy, které vyvolavaji fenotyp Gy(a-) (tab. 2) (3,
4,5,6,27).Proband GY1 je jedna ze dvou sester, u nichZ
byl fenotyp Gy(a-) v r. 1967 poprvé objeven. GY2 a GY3
jsou dvé sestry z dalsf rodiny ¢eskoslovenského pivodu
objevené v r. 1968. Molekuldrné geneticky mechanismus
Gy(a-) fenotypujeu GY1,GY2 a GY3 stejny, u vSech je
také pfitomna alela DOB. GY4 pochdzi z Kanady, HJ
7 ostrova Reunion Island (ostrov v Indickém oceédnu pat-
fici k Francii) a GYS pochdzi z USA.

Kazuistika

Na podzim 2004 jsme béhem rutinniho pfedtransfuz-
niho vySetfeni k pldnované operaci nalezli u pacientky
(V. F.) protilatku reagujici se vS§emi dostupnymi erytro-
cyty kromé jejich vlastnich. Zakladni vySetieni bylo pro-
vedeno s komer¢nimi panely (jeden screeningovy a dva
identifikacni) metodou gelové aglutinace DiaMed ID.

Protildtku jsme vyhodnotili jako suspektni protildtku
proti vysokofrekventnimu antigenu a krevni vzorky jsme
odeslali do Narodni referenéni laboratofe Ustavu hema-
tologie a krevni transfuze.

Protildtka a fenotyp V.F. byly ur¢eny az v mezinarodni
referen¢ni imunohematologické laboratofi International
Blood Group Reference Laboratory, NBS, v Bristolu, ve
spolupraci s Narodnf referencni laboratofi pro imunohema-
tologii, UHKT Praha. Specifita protilatky byla uréena
jako anti-Gy? a fenotyp jako Do(a-b-); Hy-; Gy(a-).

Charakteristika pacientky

o Zena, 55 let

e Bez transfuze v anamnéze

* 2 téhotenstvi, 2 porody

* Thyreotoxikédza 1écend v minulosti radiojédem, v dobé
vySetfeni bez medikace

* Pldnovdna korektivni gynekologickd operace

Cile nasi prace

ProtoZe prvni nositelé fenotypu Gy(a-) v USA v letech
1967-1968 byli uvedeni jako Ceskoslovenského pavodu,
rozhodli jsme se prozkoumat, zda naSe pacientka V.F.
neni s témito pavodnimi nositeli Gy(a-) fenotypu pribuz-
nd. Pro tento tcel se ndm podafrilo ziskat udaje o dvou
pivodnich rodindch (osobni komunikace). Pfi nasem
vyzkumu jsme pouzili jednak laboratorni metody
(sérologie, analyza DNA), jednak genealogické Setieni.
Laboratorni vySetfeni jsme provedli také u bratra, dcery
a sestienice V.F.

Material a metody

Sérologie: Sérologicka vysetfeni byla provedena gelo-
vou aglutinaci DiaMed ID, a to nepfimym antiglobulino-
vym a bromelinovym testem. Screening antierytrocytar-
nich protilatek byl proveden s komercnim panelem Scre-
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ening panel 123 (Sanguin Amsterdam). Prvni pokus
o identifikaci protilatky byl proveden s komercnimi
panely erytrocyti Macropanel 16 (Sanguin Amsterdam)
a Panocell 16 (Immucor). Protildtka a fenotyp byly urce-
ny v referencnich laboratofich s pouZitim vzacnych in-
house sér a erytrocytid a sér SCARF.

Analyza DNA: Analyza genomové DNA byla provede-
na podle postupu popsaného autory Rios et al., Transfu-
sion 2001 (3). Byla izolovana DNA z krevnich vzorkt
a provedena PCR s pouzitim primerd umisténych
v oblastech intrond sousedicich s exony 1,2 a 3 (tab. 3).
PCR produkty byly separovdany na agarézovém gelu
pomoci elektroforézy, purifikovdny a sekvenovany

Tab. 3. Primery pouZzité pro analyzu genomové DNA.

Jméno primeru  Sekvence primeru 5’ az 3’ Velikost
produktu

DolF agttgctcagcatagacagg 327 bp
DolR ctetgttggageactgatca

Do2F gcaaccacattcaccatctg 802 bp
Do2R gatcctgagtggectcaatt

Do3F tcaatggatagatgaggtag 291 bp
Do3R tggtttcagcagaagtatga

v obou smérech.

Viastni postup: Genomova DNA pacientky
bylaizolovdna z plné krve izola¢ni soupravou . . .
QIAamp DNA Blood Mini Kit (Qiagen)
podle priloZzeného protokolu. Polymerazova
fetézovd reakce (PCR) probéhla na piistroji
Biometra. SloZeni reak¢ni smési PCR o cel-
kovém objemu 25 pl: 0,8 uM primery (odpo-
vidd 20 pmol kazdého primeru ve smési),
04 mM dNTPs mix (Boehringer Mannheim)
(odpovidda 0,1 mM kazdého dNTP), 1 mM
MgCl,, 1 U HotStar Taq DNA polymerizy
(Qiagen) a 1x reakéni pufr. Reakéni schéma
se sklddalo z pocédtecni denaturace (15 minut
pii 95 °C); ndsledovalo 35 cykli, kazdy
cyklus se sklddal ze tfi krokl: denaturace (20

fejnénymi v databazi EMBL/ /GenBank.

Genealogie: Genealogické studie byly provedeny s vyu-
Zitim matrik a dfednich zaznamu tykajicich se emigrace
do USA v 19. stoleti uloZenych ve Stdtnim oblastnim
archivu v Tieboni a ve Statnim okresnim archivu Ceské
Budé&jovice (16-24). Detailni studie byly provedeny
u rodiny V.F. a prvni americké rodiny (SK) (obr. 3 a 4).
V druhé rodin€ byly genealogické studie provedeny jen
u jmen existujicich v té dobé v domovské oblasti V.F.,
protoze jsme neméli dostatek tidaji k presné identifikaci
jednotlivych osob. Prozkoumali jsme 6 aZ 7 generaci
k pfelomu 18. a 19. stoleti.

Vysledky

Sérologie

V.F.: Protilatka byla ur¢ena jako anti-Gy?. Protildtka rea-
govala v nepfimém antiglobulinovém testu 2+, v brome-
linovém testu + az 2+. Fenotyp byl urcen jako Do(a-b-);
Hy-; Gy(a-).

Bratr V.F: Fenotyp byl uréen jako Do(a-b+), Hy+,
Gy(a+). Reakce byly slabsi nez obvykle (pravdépodobné
heterozygotni stav Gy?).

Dcera V.F.: VySetiili jsme pouze krevni skupinu (shodnd

s pii 94 °C), nasednuti primert (20 s pfi 55
°C) a prodlouzeni syntetizovaného fetézce
tzv. elongace (20 s pii 72 °C); pak probéhla
zdvérecnd elongace 10 minut pfi 72 °C.
Vzniklé PCR produkty byly elektroforeticky
separovany na 2% agarézovém gelu v pfi-
tomnosti ethidium bromidu, pfecistény
pomoci MiniElute PCR Purification Kit (Qia-
gen) a piimo sekvenovdny z obou smért
pomoci Big Dye v 1.1 Terminator Cycle
Sequencing kit na automatickém analyzatoru
ABI Prism 310 (Applied Biosystems, Foster
City, CA, USA). Nukleotidové sekvence byly
analyzovdny pomoci softwaru Meg Align
(DNASTAR, Regent St. Madison, WI, USA)
a porovnany s referen¢nimi sekvencemi uve-

\

Normalni nélez (sest¥enice V.F.)

Obr. 2. Analyza genomové DNA V.F. Sekvence 3’ konce intronu 1 a 5’ konce exonu 2.
Mutace akceptorového sestiihového mista IVS1-2a>g.
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Sestfenice V.F.: Nebyla prokdzana
Zadna mutace genu DO.

J.SK. | *1813

Genealogické studie
Rodina SK, linie SK (obr. 3):

*1843

Uvedeno *1

*1845
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Nalezli jsme soubor dokumentd
0 emigraci a zdznamy v matrikdch
pro nejstar§i dostupné predky linie
SK,  pra-pra-prarodi¢e, pana
J.SK. a jeho Zenu A. Pan J.SK. se

Pra-pra-prarodice a pra-prarodife Gy(a-) &lenti rodiny SK.
<+

listu pro Ameriku. Rodina jejich syna tedy také pravdépodobné emigrovala.

Obr. 3. Genealogie — rodina SK: pra-pra-prarodice a pra-prarodice— linie SK.

s V.F) a reakci jejich erytrocytd se sérem V.F. Reakce
byla pozitivni, a to jen v nepiimém antiglobulinovém
testu 2+. V bromelinovém testu byla reakce negativni.
Reakce odpovidaji heterozygotnimu stavu Gya.

Analyza genomové DNA (obr. 2)

V.E: V genu DO byla zjiSténa mutace v homozygotnim
stavu IVS1-2a>g v akceptorovém sestiihovém misté
intronu 1, ktera pidsobi vystfizeni exonu 2. Ostatni
3 zndmé mutace pro Gy(a-) byly sekvenovinim vylouceny.
Jde o stejnou mutaci jako u pdvodnich nositeli Gy(a-)
fenotypu GY1, GY2 a GY3 Ceskoslovenského plvodu (2,
3). Byla ur¢ena alela DOB (378 T; 624 C; 793 G).

narodil v roce 1813 a jeho otec byl
kovarem v obci M. J.SK. mél Sest
déti a rodina poZddala o emigraci
v roce 1860 (16-18).

Jednim z déti J.SK. byla dcera
A.SK. Narodila se v roce 1848. V zdznamech americ-
kych kolegti je uvedena pra-prababicka s rodnym jmé-
nem A.SK. Jako rok narozeni je uveden rok 1847. Pro-
toze dcera pana J.SK., A.SK., byla v dobé emigrace
dité a jeji svatba se musela konat v Americe, nemdZze-
me potvrdit jeji totoZnost s uvedenou pra-prababickou.
Ale totoznost dcery pana J.SK. a A.SK. v zdznamech
americkych kolegli je pomérné pravdépodobna.

V matrice v zdznamech vnoucat tohoto péru (déti jejich syna) jsme nalezli pozndmku o opakovaném vydani kfestniho

Rodina SK, linie MA (obr. 4): Nalezli jsme zdznamy
o svatbé a dalsi udaje o pra-prarodi¢ich panu T.MA.
a sleecné M.HE. M HE. se narodila jako nemanzelské
dit¢. TMA. ani M HE. neZili v okoli obce M. Ale manzel
matky slecny M.HE. pan VHE. byl synem

D—I—O obec M

sedldka ve vsi vzddlené asi 10 km od obce M
a jeho matka pochézela z obce M. Pan VHE
se prohlasil v roce 1837 snatkem s mat-

oddani 1837

Skuteény otec? \\

oddani 1860

kou M.HE za otce dévcete, budouci slec-
ny MHE., a dal ji své jméno. Je ale obtiZné
fici, zdali byl skute¢cnym otcem, protoZe se
ozenil s matkou M.HE, kdyZz byly M.HE.
2 roky (19, 20, 23, 24).

Rodina pani V.F. (obr. 5): Pokud jde

\

Obr. 4. Genealogie — rodina SK: pra-prarodice — linie MA.

Pra-prarodice Gy(a-) ¢lenii rodiny SK.

o rodinu pani V.F., vystopovali jsme pfed-
ky jak z otcovské, tak z matefské linie
v obci M. Pra-pradédecek V.F. z otcovské
linie se narodil jako nemanzelské dité
v roce 1864 a on, jeho matka i jeho praro-

*1853

OOH0 ==

dice zili v obci M. Predkové babicky V.F.

obec M
z matetské linie byli sedldci Zijici po gene-
obec M obec M obec M race v obci M. Posledni z nich byl prapra-
pradédecek pani V.F. narozeny v roce 1832
obec M *1832 obec M (19, 21).

Druhd americkd rodina: Neméli jsme

*1877 *1878

0000 O—

*1887 *1893
*1916
*1943 Ifi *1949 a" -

dostatek tdaji, abychom potvrdili pfesnou
m identitu osob uvedenych v poskytnutém
rodokmenu. Pouze jsme zjistili, Ze pfijmeni
jedné osoby a prijmeni manZelského partne-
ra jiné osoby se vyskytovala v obci M. Tato

Obr. 5. Genealogie — rodina V.F.

jména jsme také nalezli v Sir§im okoli
obce M (18-22).
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Diskuse a zavér

Nenalezli jsme zZadné spolecné predky V.F. a americ-
kych rodin. Mutace v genu DO u pani V.F. je ale stejna
jako u 3 puvodnich nositeld Gy(a-) fenotypu objevenych
v USA v letech 1967-1968 (GY1, GY2, GY3). Zjistili
jsme dale, Ze jak predkové V.F. po matetské i otcovské
linii, tak prfedkové rodiny SK zili zacatkem 19. stoleti ve
stejné vesnici (obec M).

Prvni zdznamy o obci M pochdzeji ze 14. stoleti (25).
V roce 1869 podle s¢itani lidu v tehdejSim Rakousko-
Uhersku zde Zilo 245 obyvatel. Po dobu né€kolika staleti
zde Zil pospolu pomérné maly pocet obyvatel a piibu-
zenské snatky tedy byly pravdépodobné.

Opakované piibuzenské statky vyznamné zvySuji
pravdépodobnost vyskytu recesivné dédi¢ného znaku
a jeho fenotypového projevu a udrzuji tento znak v popu-
laci. Protoze fenotyp Gy(a-) patfi mezi recesivné dédic-
né znaky, miZe byt jeho udrZeni v oblasti obce M a nélez
u pani V.F. disledkem pfibuzenskych snatkt v blize
neuréené minulosti.

Podle nasich zjisténi povazujeme davné pribuzenstvi
mezi V.F. a prinejmensim rodinou SK za velmi prav-
dépodobné.

Podékovani

Dékujeme nasim americkym kolegiim (John J. Moulds, Jane Swanson,
Rebecca Thomas a Mary Zweber) za poskytnutd data o piivodnich Gy
(a-) rodindch. Deékujeme Ondreji Scheinostovi z oddélent lékarské gene-
tiky za zorganizovani analyzy DNA. Také dékujeme vSem spolupracovni-
kiim Transfuzniho oddélent a Oddélent Iékarské genetiky a Robertu Dul-
ferovi ze Spolecnosti RoZmberk, o.p.s., za podporu, odbornou pomoc
a spoluprdci. Dékujeme také zaméstmanciim Stdatniho oblastniho archivu
v TFeboni za pomoc pFi studiu historickych zdznamui.
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