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Z 8 k | gedetiky

Co je to genetika?

Genetika vyvej ¥OdaseathdDdi | nost2 a promNRDnliv
bi ol ogick® vhDdy a vydDluje se podle hledi
anatomie nebo fyziologie). Sleduje variahb
dRdi |l nTch znakT ymeizimerzoidiploit ocarikpydesroanvkz § j e m.
zalala ps8t ag v 19. stolet2z. K velk®mu r
se olekg8vat, ge rychlT rozvoj bude pokr al
genetika vyugith® ovdrp[fs triotsetllsitnv 2s tnegvnilx | ak c
hospodg§Sskilch zv2Sat. S rozvojem biotechn
i geneticky upraven® hospod§Ssk® rostliny
ot 8zkou. Poznat ky goiete® ovi iolpogiif sou vel mi dTI
Vel kT viznam pro | lovRka m§8 | ®kaSsk§ nebo

rTzgre@r et i c ka® jcehjoircotbyl et nost a genetickou d
znakT. Dnes se taky jlggansett§lcdxdzllmansptbmjzlm mT g
zej m®na pSi pl§now§m22e|mdtcd1mK/II vao j prvd wehn ovia C
Genetika se uplatRuje pSi vizkumu rakovin
i munitn2ch reakc?2 a v mikrobiologick®m v
Samostatnou kapitol ou wet Pukj s t8B8waEl kdionlk®
ot §zky jig pSi klonovg&n2 zv2Sat, natog pS
medi c2nhD pak mTge pSin®st ovl §dnut?2 genov

Genetika je jednolui zp $12ema Tr eejgd T INg ¢giztchj ¢ 2n)e

hlediskap o pi su j ak®kol i gi v® soustavy. U genet
soul asn®ho gi v®ho organi smu. Genetick8 in
stavbu organismu, jak® | 8tky budou %l astn

procesT v orgdnks®ad®d yenepposkéradatel nou
nepohlavn2ho rozmnogov§gn?2,

es jig nelze ani opomenout vliznam genet
testy pom8haj? pSi wusvDd|lovs8n2 zlolincT,
ztracenVchoobabn® dobhD tak® pSich8z2 do m

Mezi podobory genetiky patS2 napS2klad: m
i munogeneti ka, onkogeneti ka popul aln2 ge
geneti ka rostliph, (batern2, geneffika, a | ®
V. genetick®m vizkumu se poug2v§ mnoho roz
bi ochemick®, fyzik8ln2, mikroskopick®, me
Mnoho specificklchimendahNbpro gkpemeéma&l v
rTzn® sekvenovac? a znal kovac? metody.
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Strulnl vivoj genetiky

Geneti ka je vDdou pomRDrnnD ml addaohann Za z ak|l
Gregor Mendel (1822-1884) . Tent o august|n|§msekl mn i
v 2. poIOV|nD 19. stolet2 zablTval hybridi
zvol il ahr8dku kl 8gtera a za objekt sv®h
7 dndi | Tch znakT (tvar semen akTus#d®| kab
stonku a postaven? kvl’.)t'[). Po matemati ck®
pS2mo znaky, ale "viohy" pro nn. Mendel t
Mendel kowgme&i al el panS2vktaBkl adTm a dodne
tSeba i v medic2nhD u sledov&§n2 monogennQi
1866 o svizhhpprzdcwemdsmzv@amoyber Pflanzenh:
(Pokusy s rostlinnT mi kS2genci). Ve sv® d

ohlas a byla dokonce zapomenuta.

Ke znovuobjeven2 Mendel ovy pr8ce a ke vzn
vihDdn?2 ho doobcohr8uz 2t aakg na pol 8t ku 20. stolet?2.
pravdivost. Mendel ovich zjigthRn2. To je s
Hugade Vriese (18481 935) , rakousk®ho profesora Eri
Seysenegg (18711962) a profesora CarlaGense (1863193 3) . Mezi dal g ?2
viznamn® vDRDdce p aniliamnBaesog(lselc kI 2y of leseonrl
prvn2 pougil term2n genetika (1906), hete
Johannsen (18571 927 ) zase jako prvn?2enntgoy 8d2 poj m

VNt g2 pozor nost ThlomasHamsMoman (1866-A%E) B jeHoa n
pr8ce o chromosomech (Chromosomes and her
poug@?val Doosophidanmelbnogastyf. PSinesl spoustu nov]
genech a gemRok® udBBNse st al prvn2m genet
cenu.

KI 2] ovim okamgi kemDNA.l Jsaaknoo znSesji mI® | okbaj egve n ¢
informace byla prok8z8na jig v roce 1944
Dal g2 poznatky ohlednhD kompl ementarity bsg
n a v alameps B. WatsoraFrancis H. Crick, kt @82 pam&t n®ho roku
pSedlogili strukturn2?2 model dvougroubovic
pSisphly i RMMacestFudikirse daRdA al i ndy .Rokank| i no
1962 se Watson, Crick a Wi lkinsadol kal:i N
proteoaygmeée ®etei ck®mu k- du.

Zanedlouho je potvrzen tripletov]il97gdeneti c
osvhDtluje diskontinus§l @i rsq;mlt@lzmcmpll@;ﬁl’)nl@
jsou k jednotlivim tripletTm pSiSazeny am
stanoven polet chromosomT v |idsk® buRce
(1926-1994) odhaluje chromosom8l n8vpodaszwadju
na cytogenetick® Yr ovni . Objev modernzch
sekvenovgn2 genomT | e d-mendnukeasitkg,ls or gani smT
rozv2jej2c2m se btyd oh mioaggkni®n speckkvrenkoevmat st § |
vyvrcholilosekvenog n2 m | i dsk@®thoagenomkiu 2001, kompl
roku 2003).
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| v soulasn® dobhD prob2h§ [ zkum, zamhRSen
genomu napS. v oblasti farmakogenomi ky ne
dokonal ejg2clhcthitoée mimolmagiizk I ntenzivn2 v
geneti ky n8dorov®ho bujen?z. Novich objevT
kagdl m dnem.

Sl ovn2] ek poj mT

A
Adenin

Gami nopurin; purinov§ b8ze, pS2tomng§ v
AIDS

Acquired immunodeficiencyypdrome-s y ndr om z2 skan® | muno

zpTsobenlT virem HIV (Human i mmunodefic
Alela

Konkr®tn2 forma genu, vyskytuj2c2 se VvV
AMC

Viz Amniocent ®z a
Amni ocent ®z a
Il nvazivn2 z8krok vyug2vanl k z2skg&n2 p
cyogenetick®mu vyget Sen2 plodu
Anaf 8ze
F§ze bunhDl n®ho dNRNlen2, pSi kter® dochs§
buRKYy
Apopt - za
Programovan8 bunhRDln8 smrt; na rozd?2l|l o
Arabidopsis thaliana
Husen2|-elosj&i mau kzv olve lteldcih ;brmodel ovl or
genetick®ho vIizkumu
Autosomy
Somati c k® evhgreocnhonsyo ntyhr o mos omy mi mo ¢ hr ¢

B

B generace
Generace zpDhDtn®h-anedjShincem R enefabeaa®k cr 0s s )
generace

Bakteriof8g
Virus napadaj2c2 bakterie

Barrovo tDnDIlI 2sko
OptickIm mikroskopem pozorovateln8§ "hr
inaktivovanT X chromosom (vyskytuje se
chromosomemb DgnhN tedy u gen)

Bivalent

SdrugenT p&r homologn2ch 2eéVvajemDolemch
mei otick® prof8ze; nhRkdy t®§g nazlvanl
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C

cDNA
Complementary DNADNA vzni k1 8§ zphRtnTm pSepisem
vyug2vang8 v c¢cDNA knihovn8ch
Ceanorhabdis elegans
Mal 8 hl2stice sloug2c?2 jako modelovI o
Centromera
M2sto prim8rn2ho zagkrcen? chromosomu,
Crossingover
Proces rekom
mei oti ck®ho
CVsS
Chorionic villus samplingvi z odbRr choriovlich kI kT
Cytosin

i nace mezi homol ogn?2 mi c h
| e

b
dn n 2

2-ox0-4-aminopyrimidinppy r i mi di novs§ bg&8ze, pS2tomns§
D
Denaturace
Proces, pSi kter®m se dvougroubovice D
rozpoj2 na jednotlivs8 vlI8kna (zrugen?
DGGE
Denaturing gradient gel electrophoresise dna z met od pS2m® DI
di agnostiky, vyug2vaj2c?2 elektrofor®zu
Dihydrouridin
Jedna z minoritn2ch baz?2, pS2tomn§ v D
Diktyotene
St8dium klidu nedokonlen® meiotick® pr
nachg&8z2 ag do pS2padn® ovul ace
Diplotene
4. f8ze prof8ze I . meiotick®ho dnDI en?
Disjunkce
Proces rozchodu chromosomT k opalnim p
dnNIl en?
Disrupce
Porucha prenat8ln2ho vivoje, zpTsobens§
vnhNjg2ho prostSed2 na norm8lnhN se vyv?
DNA

Kyselina deoxyribonukl eovs§

Drosophila melanogaster
Octomilka-mal § mugka sl oug2c? jako model ovl
vizkumu

Dysplasie

Porucha prenat8ln2ho vivoje jedince, z
bunhDk ve vyv2jej2c2m se orgs8nu

E

Enzymy

Biokat al yzj8¢ ojriym v Dn&mwmgnya kapitol a
Eufenika
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Zl epgovgn2 fenotypu postigenlich jedinc
Eugenika

Zl epgovs8n2 genofondu populace snigov§sgn
Euchromatin

Dekondenzovanl chromatin (je zde trans

optick®m mi kroskopu

Exon
Obl ast genu pSepisovang§ do RNA, kter §
proteiny
F
F1 generace
Fil i 8l n2vzgneinke§& akcS®? gen2 m P egdeinnecr Ta c\2z n i kkS&
jedinci atd.
Fenotyp
Soubor vgech dnRdilnich znakT jedince;
genotypu
Fetus
Pl od; u |l ovbDka je jako plod oznal ov§8n
FISH
Fluorescent in situ hybridizatiorfluoresce | n2 i n si-tmatoday br i di z
pS2m® detekce specifick®ho YWseku genom
sondy
G
Gameta
Pohlavn2 buRka s haploidn2 sadou chrom
gamety vzni k8 zygot a
Gen
Specificky um2stiDn&cjeedkotdhig 2d¢Pdislelk® ein
proteinov®ho produktu
Genofond
Soubor vgech genT v populaci wurlit®ho
Genom

Soubor vegker® dRdi |l n® informace buRky
Genomika
Obl ast genetiky, zabTvaj2c2 se genomem
sekvenovh genom organi smu a vyug2vat tyto
genomiky (proteomika, farmakogenomika, nutrigenomika...)
Genotyp
Genetick8 vibava jedince; podmi Ruje fe
Gonosomy
Pohl avn2 chromosomy; nejsou homol ogn?2;
podmipRouhjleav2 jedince
Guanin
2-amino6-ox opurin; purinovs§ b&8ze, pS2tomns§
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H

HA
Heteroduplex analysish et er odupl exov§ anallza; met
di agnostiky, zalogen8 na tvorbD hetero
vl 8kna

Haplotyp
Skupinaalelnpg ednom chromosomu, kter® jsou df
nimi k rekombinaci)

Hemizygot

Jedinec pouze s jednou alelou sl edovan
ke genTm um2stiDnlm na X chr omosomu
Heterochromatin

Kondenzovanl chromaskni foepropewnsdczdee
optick®m mi kroskopu
Heterozygot
Jedinec, jehog alely sledovan®ho genu
Histony
Bazick® proteiny, spoluvytvs§Sej2c?2 sta
chromosomT

HLP
Histon like proteinsh i st o n Tnn® ppordgotheoikmyr yot i ck® pr o1
kter® zast8vaj? u prokaryot podobnou f

Homeoboxov® geny
Geny s vysoce konzervovanou dom®nou (h
nezmPDnNn8 vyskytuje u vDtgin® organi sm

VO

~

mor fogeny, wurluj2c?2 ontogenetickTl vI
Homozygot

Jedinec, jehog alely sledovan®ho genu
HUGO

Human Genome Organisatie® r gani zace pro mapovsg§nz |
http://www.hugeintemational.org/
Hybridizace

Proces spojovs8n2 dvou kompl ement 8rn2ch
p8§rovsgn2 bg§z2; takto mTge napS2klad hy
vyget Sovanim vI §knem DNA

Ch

Chiasmata
PSekS2gen2, viditelng8 bRdemdmgi ot kek ®
crossingoveru

Chloroplast
Semi autonomn?2 organela rostlin, schopn
genetickou informaci

Chromosom

Pentlicovitl %wtvar tvoSenl DNA a b2l ko
kondenzovan®m stavu bDaeyomi tkkghnbbob
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Inbreeding
KS2gen2 pS2buznich jedincT

Imprinting
Specifick® oznalovg8n2 wur|]itlch sekvenc
tomuto fenom®nu | ze odligovat, =zda | e
nebo otcovsk®ho pTvodu

Inosin

Nukleotidlobs ahuj 2 c2 d e ahgpoxardhingéoxypurim)d e n i n

vyskytuje se v meng2m mnogstv2 v tRNA
Intron

Obl ast genu pSepisovang§ do RNA, kter §

k-duj2c?2 proteiny; je vygtBhDpena bDhem

ISH
In situhybridization-i n si tu hybridi zace; metoda d
pomoc?2 znalen® sondy in situ (tSeba na
IVF
In vitro fertilization-opl odnNDn?2? ve zkumavce
K
Kancerogen

L8t ka schopn8 vyep%¥ol at n8§dorov® bu
Karyotyp

Chromosdm&ivm2 bwuRky nebo jedince
Kinetochora

Psek na centromeSe, do kter®ho se up2n
bNDhem mit.-zy | i mei - zy

Kolchicin 3 3
PTvodem rostlinnl alkaloid, poug2vanl
schopnl zadrget buRRbhovdmeeat8§tzamiiu et
pozorovg8n2 chromosomT)

L

Leptotene
f8ze prof8ze | . meiotick®ho dBhDI en?2

Lokus
M2sto (pozice) urlit®ho genu na chr omo

M

Malformace B
Porucha prenat8ln2ho vivoje jedince, p
bl vg 2pnoldma geneticky

Mei - z a
Reduk|l n2 dhDlen2 (ve skutelnost.i pouze

mei otick® dRlen?2 je stejnhD jako mit.za
hapl oidn2 buRky (gamety)

Met af 8§z e
F&§ze bunhRln®ho dNRI en2 sthalVie n ok tse rS& dsoev G
(ekvatori 8l n2) roviny

Mitochondrie
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Semi autonomn2 organela eukaryotickTch

i nfor maci a sloug? jako energetick® ce
Mit. . za

Ekvaln2 dRlen2; vznikaj2 j2m buRky se

(diploi dn?2)

MRNA
MessengerRNAme di 8t orov8 RNA; sl oug?2 jako me
MtDNA
Mitochondrg&detti ONA i nf or mace, uchov§gv
DNA mitochondr i 2
Mus musculus

Myg dom&a¢él ovi organismus vyug2vanil v
Mutace
ZmNDna v sekvenci DNA; pokud neznemogRu
dNdi | n§
Mutagen
Faktor vnhDjg2ho prostSed2, schopnl zap
organismu

N
Nekr - za

Neprogramovan8 bunBD|n8 smrt, kXg¥sobens§
nebo jinl mi nepS2znivlimi vnBDjg2zmi vliiyv
pogkozovat buRky okol n2

Nondisjunkce
Proces chybn®ho rozestupu chromosmT pS$S
Nukleoid
Jadernl -okwikwalyeontick® "j&§dro" tvoSen®
cirkuBr n2 mol ekul ou DNA
Nukleolus

Jad®r ko je soul 8st eukaryotick®ho j 8dr
odpovhDdng8 za synt®zu ribozom8l n2 RNA

Nukleosom
Z8kl adn2 struktura chromatinu, tvoSens§
143 p8r T bgz?

Nukleus
J8dbwnND|l n8 organela obsahuj2c?2 naprost
informace

O

OdbRNr choriovich kI KT
Il nvazivn2 metoda sloug2c?2 k z2sk&8&n2 bu
choriovich kIlkT. Je zat2gena vygg2m ri
rychlejikul t i vuj 2.

Onkogeny
Geny, jejichg mutace zpTsob2 neS2zen®
pro n8dorov® bujen?; jeding8 funkln2z ko
regulaci v norm8lu

Oocyt
Vaj 2]l ko; ¢gensk8&8 gamet a
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Operon
Prokaryotick8tkaan&«kdiupPro2 peédeoprotei

P
P generace
Parent 81 Ao dgielnevsakk® gener ace
Pachytene
3. f8ze prof8ze | . meiotick®ho dDI en?2
PCR
Polymerase chain reactiep o | y mer 8zov§ SetNDzov§ reakoc
kter&8 umogRuj e mn opham&soorbam@ hroa rscedeun 2D N
PKU

Fenylketonuried Ddi | n8 met abol i ck8 choroba zpT
fenylalaninhydroxylasy
Polymorfismus
Pokud se v dan®m | okusu mohou v popul a
alely, z nichg vz§&gscmdR g8 1a% ed $12 psaed To,b j pe
gen pol ymor fn?2
premRNA
Prim8rn2 eukaryotick8 mRNA, kter8 jegt
Prof 8ze
Prvnz f
fg8ze),
Prometaf 8§z
PSechod bunhln®ho dRNlen? z profgze do
jadern®ho obal u
Promotor
Sign8l n2 sekvence v DNA, kter8 je dTlI e
pol ymerasy a t2m p8dem gro rozezn8§n?2 z
Proband

bunhD|l n®ho dRl en2 (u meiotic
k t

§ze
pSi er@zs¢2clremosamy zkpAade
e

Jedinec, na jehog ¢g8dost je sestavovsgn
Pseudouridin
Mi noritn2 b§8ze, pS2tomng§ v y klilce tR
R
Rattus norvegicus
Potkannrmodel ovl organismus sloug2c2 Vv gen:¢
Renaturace
OpNRtovng asociace dewn@toaubowaind e hDMA SKe
tvorba vod2kovich mTstkT mezi vz§jemnnh
Retrovirus
Skupina RNA virT, schopn® pomoc? rever
genetickou informaci do DNA, kterou n8§
hosti uURKgk® b
RFLP
Restriction fragment length polymorphissp ol y mor f i smus d®I ky
fragmentT; existence rTznhD dlouhlTch fr
endonukl easou u rTznlch osob; vyugitel
Ribozom
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Nemembr §novs8l cogegm& ez av,Nt §2 a meng? podj
prob2h8 podle matrice mMRNA proteosynt®
RNA
Kyselina ribonukleov8; nositelka dpDdil
vygg2ch givolichT se pod21l2 na realiza
ge m§ atickowfunact al vy
rRNA
Ri bozom8l n2 RNA; tvoS2 spolu s protein
S
SCID
Severe combined immunodeficiency Dk 8 kombi novan8 i munc
deficit T-iB-l ymf ocyt T
Sex chromatin
vizBarrovo tDIlI2sko
Slogenl heterozygot
T2mto term2nem oznalujeme jedince, kte
(nemutovanou) alelu, jeho 2 mutovan® a
SNP
Single nucleotide polymorphisprp ol ymor fi smus jedi n®ho n
nej | asn My gpolfymorfismu v | idsk®&m genom
na 1000 bg§z?2
SnRNA
Small nuclearRNAmal ® jadern® RNA; -mRNMMAastn2 se
Spermie
Mugsk8 gamet a
SSCP
Single strand conformation polymorphismolymorfismus konformace
jednovi €knb&st2 DNA; metoda pS2m® DNA
Syncytium
Soub-wm&ar vzniklT splynut2m nhDkolika b
Syndrom
Mnoholetn® vady s charakteristickIm fe
.
TATA-box

Jedna z nejlasthDjgAch, prombenmg ovhahalt
uspoSg§&§dsg&n2m adeninT a thyminT

Tel of 8§z e
Z8vDhDrelng f8&8ze bunhDln®ho dNDIl en2, bhDhem

despiralizuj?2 chr omosomy
Telomera

Koncov® sekvence chromosomT; br8n2 f Tz
Teratogen

L8tka (gbyecnlakvmld ), kter8 je schopn§ v

u matky s pS2slugnim genotypem navodi:t
Thymin

2,4dioxo5-met hyl pyrimidin; pyrimidinovs8 b§gz
tRNA

Str 8bhka


http://genetika.wz.cz/
http://genetika.wz.cz/pojmy.htm#sex

Soupi s kapihttpd/denetika.wzsct r 8§ n e k

Transferov§ RNA: pSi n8&ng#dbozank kdeseanichn ® am

podle matrice mRNA tvoS$S2 polypeptidov®
Tumors upresorov® geny

Geny, kter® jsou zodpovhDdn® za stabildi

pogkozen® DNA; pokuguprseuorodW®keom pgdenu u

buRka se dmT§e =malpotjkozenou genetickou

ng§dorovou buRku

U
Uracyl
24di oxopyrimidin; pyrimidinovs8§ b8ze, p:
Vv
Vazba
Pokud jsou geny na stejn®m chr omosomu,
na vzdS8I|l enosdiromosomou genT na
VNTR
Variable number of tandemrepeatsar i abi | n2 pol et tandem
se sekvenc?; polymorfismy tRchto opaku
rTznl polet opakuj2c?2ch se sekvenc?) |
forenzanSsn V2@k(ur | ovg8§n2z identity)
Z
Zygota )
Zygota je buRka, vznikaj2c?2 splynut?2zm
buRky, zygota se tak st8vs8§ ophDt buRkou
Zygotene
2. f8ze prof8ze | . meiotick®ho dDI en?
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Mol ekul 8rn2 geneti ka

Nukl eov® kyseliny

Nukl| eyposveR®l ikny jsou nositelkami dDdi |l n® i nf

dRdi |l nTch znakT na potomstvo a k evoluci

schopnost replikace. Jejich z8kladn2mi st
Nukleotidyp@'eiskl"éldai@ha cukru (pent-zy),
(HsPO) a dus2katlich bg&8z2. Na cukr se v8ge v
(esterovs8 vaz-bgyega(yhk opsazdiiccik 81'vaNba). V poc
pent -za pSipojealk pppveel soyuyskdnédugdygn2 pen
pol ynukl eotidov® vl 8kno.

DNA

DNA, nebol ina deoxyribonukl eovsg. J
pol ynukl eot i SetNzci (pSitom jeden
@ 3' a druh PS2padhBOvéeS2menci ). Jej
2-deoxy-D-ribosa( opr ot i norm8ln2 rib-ze j2 v pol o.
dus?2kat® b8ze | sou Adesn Guanmeapyimidirur i v 8ty pu
(Cytosin, Thymin). Mezi N-b § z e mi p/rl Btkidjng 2doolc h8z2 k vazeb
i nterakc?2zm. Ml uv2me zde o z8konu kompl eme

speci fbi8zk® (Ngdy 1 b8ze pyrimidinov§g8 a 1 g
(spojeny 2 vod2kovI mi MmTstky) a )Zytosi nem
toho plyne, ge plat?2z tato rovnice (-A+C)/ (
0,75. Mezi sousedn2?2mi b8zemi navz2c pTsob?
celkov® stabilithD molekuly).

ObND polynukl eotidov8 vl 88kn@nd€ijplrasngijniz) str
pravotolivou groubovici oznal ovanou | ako
JakodenaturaciDNA oznal|l ujeme jev, kdy dojde (nap
extr®mn2m pH...) k oddhRlen2 obou vlI 88ken o
oddnhldvleskRna se mohou opNRt pSipojit k sobh
kompl ement §r-nomowvzin&k roynmelipaei. j Aklor i dazace na
vyugit2z v metod8ch mol ekul 8rnD genetick®

DNA.

V eukaryot n?j ebguRX en aedxsitsatvubjoev 8 str uktura DI
b2 1 k ovvizstavhet hr omos omT

Str 8dka


http://genetika.wz.cz/

Soupi s kapihttpd/denetika.wzsct r 8§ n e k

Replikace DNA

Jak ji g bylo Seleno, prg&8vh replikace DNA
rozmnogovsg8§n2 je nezbytn®, aby pot aeimek dos
PSi replikaci vzniknou z jedn® mateSsk® m
dceSin® (kagdg§8 s jedn2m vlI88knem z pTvodn?2
maj 2 enzymy (DNA polymer 8zy) U Il ovRDka s
jako DNA dependet n2 DNA pol ymer §zy. PSi sv® pr§c
konci 3'". Aby DNA polymer8za mohla zah§8ji
DNA, mus2 Dblt vod2kov® mTstky = vazby mez
(vyugit2z DNA depenydentM?2s tRaN Ak dpeo Ityanteor 8nzar u ¢
oznal ov8§ny jako replikaln2 pol 8tky. U bak
jeden, zat2zmco mnohem vDtg2 | idsk8 DNA vy

To j2 umogRuje zrepli kiowdldt. sPeott®ak®  spamlk
pSedl ohovim (templ 8tovim) vI&knTm dosynte
dokonlena. DNA polymer'gzapldRoyahTichybg§za
mohou vznikat i dvojice daAC, j sou ovgem mnowh%2en m®NND s
sama korek|ln2z funkci . Repli kace DNA je se
vzni klTch DNA je jedno vlI&8kno z pTvodn2 d

§c rozl F@W, ebne :Nkd) .i
|palymem®uaw§va smiDr u
domlﬁkngeauﬂm@mnrﬁsa |

—c
o——'Ng oo x
m:ﬁ::rov—mzm

t
n 58 e tYOMBE @e ptr O & §s mRr e m
eplikace pomte waSkadneomobwRkR NP
| NN a wedad w?. eSat Mzeeugh ®kno Set Nz ci |
g Repli kace zde prob2h8 proti s
tponunged myg? c h %is e c 2 c lOkazakiyotfragménya t i s e |
Set bzp onjaNzuTj 2 &e SakSet Wzeckl ® fragment
ol it ®h oDNA §lkinggB @aesnlzeydm 2 m enzymem, kter ]
ikacijeDNA pri mPRA polymer 88za toti g neumz z
| mukiebtidlu-pr ot o zde nastupuje pr8v0n DNA pr
endentn? RNA pol ymer 8za), -tevipdmeBodnasynt
0
T
I
I

2
b
t
g i
k
T
n

e

('D'GQ_XQ__U)ODO""('DSCD

r®eho ug mTge DNA polymer8za zah8jit p
vedouc?2ml 8embDseéi vzni knout i pSed kagd
gNuj 2c2m se SetNRzci.-chybmMegry?2j $sekyos
yntetizov8ny a vlI8kno je spojeno DNA

oS XQOA—T I T O0OOW XRTN—~LL

O'OQJ""CD('D_Q('D(‘D_'_O*QJ‘_'N

nw o

RNA

RNA = kyselina ribonukl eovs§8. Zelppgravaao!l ek ul
existuj2 i dvouSethNzcov® RNA, napS. u nnDhk
Sachari dovou s IDeiipkauN-bt§vzoeS 2t v50CS 2¢c uAkdre ni n, Cy
Uacyl( zaSazovgn m2sto Thyminu, pyrimidin
poloze 2' i 3'") mTg sama vykonS8vat i
vazby, katallza erace ...). Tak®
praorgani smT byl itel kou genetick
DNA nestabith®m S

t
vV 8
Nk
2 k
I N

®
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Vyskytuj? se 3 z8kladn?2 typy RNA:

MRNA:messenger RNA nebol i informaln2. PSen!
z j8dra k m2stu proteosynt ®zy.

tRNA:t ransferovg8 RNA. PSin§g2 aminokyseliny

Funkl nfi ek nezliguje nhRkolik m2st, nejdTl
trojic2z baz?2 (rTznlm antikodonTm odpov2da
samotn8 aminokyselina nav8z8na.

RNA:ri bozom8l n2 RNA. TvoS2 stavebn? slogku
Vyskytuje se nhRkol i k v e lukdyotaprokafyotaod!|l i gnl ch

Obr 8zky

Adenin + Thymin

Strukturn? -bv8zz8deoi duo(gpNrinov8) a Thyminu
Obr 8zek rovnhDg ukazuje jejich vz§ggzZmmn® sp
A=T v DNA).

H
. /N\ /leI—H ................................ 0\ /CHE
c\ //c—c \ /c—c\
N C Nveeereeseriemssasssmsecoee H-N /C—H
" \N —c_ \/c —N
H o “u
ADENIN THYMIN

Cytosin + Guanin

Strukturn? -bv8zz=Gueaoi duo(pNrinovg8) a Cytosin
Obr 8zek rovnhDg ukazuje jejich mZEIgilkemnPvanp
C=G v DNA).
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H
N |
0 .............................. H_N H
C C——C C——C
"/ 0\ 7N\
/N C /N_H ................................ N N
H \N:C \C—N
~ /
N_H ................................ D H
i
H
GUANIN CYTOSIN
Uracyl
Strukturn? vzob&8eceUrzasyupuj €atbymin v RN
derivs8t pyrimidinu (porovnejte uracyl s
O H
\C—C/
SN
H—N /C—H
\/C—N
0/ \H
URACYL

Ri b-za a Deoxyrib-za

Strukturn?2 \Y

zorec dvou cukRédrbnizeyh asl20gek
deoxyrib-zy (bez

kysl 2ku v OH skupinD na
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/ O
> / OH
H
H H H
H H
OH OH OH I
D - rlbosa 2 - deoxy - D - ribpea
Replikace DNA
Sch®ma replikace DNA. VI 8kna se od sebe p
(pTvodn2mu) vl 8knu je dosyntetizov8§no pod
jedn® DNA vzni kmM®u 2, naprosto stejn
C\ G\ /C:G
T\ ’ ' /A
G\ /C
]
I |
T —

Transkripce a posttranskri pl

Obecnnin

Transkripc?2 rozum2me pSe
!

pi's genetick®
vDtginND o informac#é? Kk ednbhio

i nf
lgepaci 61 ok@®
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z

t Sebuje. Pot®, co je infor
I

buRka zrovna p
C apar 8t , pkrdoet esces ypmotd®zea o p s

0
proteosyntet. k

|l ni ciace a pSepis

Transkripce je ephRttemzyphnaBick @ONpaGdo enzy
dependenppotyRNASz2zakaryot rozezn8vsgme typ
Prozkoum8vgn2 SethRDzce m§ opmol gm&Or §pa koa
DNA startovn? sekpwmotoc(j e k®emPadli ¢ck®.se
nukl eotidT, um2stRnich v SetRzci -nNkol ik
napS. TATA [sekvence opakuj2c2ch se A a T
spr&vn®mu nav§g§z8n2 poltyrnaenrs8zryi pjlen 2rcuhtenf & kpt S
jakogto dal g2 makromolekuly, vytvoS$2 s po
zajist2 spr8vn® nasadnut?2 polymer8zy na s

transkripce.

Al koli je molekula DNA dvouSetDzcov§, je
dch&8z2 vgdy k pSepisu jen z jednoho vl §kn
antik-duj?2c2), zat2mco druh® vlI 8kno pro t
vli 8kno pamRDSov®, k-duj2c¢c2 |i pozitivnz).
transkripcij nT ch genT. Po rozpozn8n2 promotoru
se podle komplementarity b8z2 k pracovn?zm
(pozor: m2sto T je U). Jakmile pol amer 8za
(ter mismp&tcarf i clONAJekd®nde k zastaven?2 pSej

mTge putovat dS§l e.

Regulace transkripce

Al koli maj2 buRky v2cebunhR|ln®hodoch88nrn?smu
ke tvorbhR urlitlTch specificklch proteinT
proukt T tedy mus2 bilt "zapnuta" pouze nhRkd
byl vyvinut mechanizmusegulace exprese Tat o regul ace mTge bl
transkripce, translace i sestSihovich ¥Ypr
Co se tlle regul acjeet o anigwnddmac & ywp ye unod reyka
v8g2 na specifick® %seky DNA (lasto nhDkol
pod21]l2 se svoj?2 strukturou na vzniku tran
(nebo naopak znemodgRuj2 jehdoorynaZni k). Podl
enchancery( podpor uj 2 silenceay skt umaj ¥ aranskripci)

Posttranskripln?2 Yapravy

U bakprekaryobbacnhD k §g&8dnim posttranskripln?
nedoch 8 z2u.k aZ aypoagtnniPkc hj e si tuace znatiphD sl og
proch§8z2 tzv. sestSihem, kdy jsou z nnhj o]
st&8len2m prim8&rn2ho triannskInglptiu Sechsece K
g8dn® aminokyseleaxony) jKodiujpak2 pbseloy ov8&8ny
Seztcle. OpNt se zde wuplatRuj?2 specifick® se
a exony. Odst Si gen® introny jsou ihned od
vybaven tzv. |epil kou vy tmethgeanasin, zv | §gt n?
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pSi pcSjeemiT ztbyt ky kyseliny fosforeln®) a ne
pol yadenil ovim koncem (nhDkoli k set adenin
v C A G

U |UUU | fenylalanin| UCU serin UAU| tyrosin | UGU | cystein

UUC | fenylalanin | UCC Serin UAC| tyrosin |UGC | cystein
UUA| leucin UCA serin UAA stop UGA stop
UUG| leucin |UCG serin UAG stop UGG | tryptofan
C|CUU| leucin |CCU| prolin |CAU| histidin |CGU | arginin
CUC| leucin |CCC| prolin |CAC| histidin |[CGC/| arginin
CUA| leucin CCA| prolin |CAA| glutamin | CGA | arginin
CUG| leucin |CCG| prolin |CAG| glutamin |[CGG| arginin
A |AUU| izoleucin | ACU| treonin | AAU| asparagin | AGU serin
AUC | izoleucin | ACC| treonin | AAC| asparagin | AGC serin
AUA | izoleucin | ACA | treonin | AAA lysin AGA | arginin
AUG| metionin | ACG| treonin | AAG lysin AGG | arginin
G| GUU valin GCU| alanin | GAU kys. GGU | glycin
GUC valin GCC| alanin | GAC |asparagova|GGC| glycin
GUA valin GCA| alanin | GAA kys. GGA| glycin
GUG valin GCG| alanin | GAG| glutamova |GGG|  glycin

Mutace a mutageny

Mut ace obecnni

Mut ace jsou zmBDny v genotypu organismu op
naprostloc mg§hMutnhace vzni k|l ® tSeba d2ky chyl
mut ace spont8nn?2 (doch8z2 k nim bez z8sah
Sekli v kapitole o transkripci, DNA polym
samoopr avnou foubnnkocsit. jPRerdanv®d tpaockdo v ®t o chyby
asi 10'. Letnost tRNDchto mutac? je tedy velice
schopn® tyto chyby d2ky reparaln?z2m enzymT
i ndukovanTch, tj .utvaygueon mra2nmic hf aintg rgw 2mf et a

Z hlediska klinick® genetikgegnpsouok®ocpos§
nebo n8dorov® bujenz. Ovgem vzhledem k to
(asi 1,5%) skutelnhD k-duje proteiny, doch
obl astech. | zde vgak mohou mutace pTsobi
promotoru, regul aln? obl ast.i transkripce
MRNA. Z8vagmdjjyg2mpragevv k-dujpdgeracwh® obl as
mutace).
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Z pohleduevolucejf sou mut ace velmi ugiteln®. DS2ve
hybnou s2lu evoluce, dnes nimeni.g Matkaodr
bTt z evoluln2ho hlediska nevihodn® (tako
Nej vhRDt g2 ganci udrget se a n8slednhD zas§gh
se vgak nemus?2 wudrget a mohou blt z genof

Mutacegenov ®

Prob2haj?2 n
mut aci dogl
t ®t o mut ace

a Yrovni vlI 8kna DNA. V n8sl edu
o v k-duj?2c?2m Yseku DNA, abych
na proteosynt ®zu.

Z hlediska vIiivu na proteosynt®zu rozligu
Mut ace2 aemmy s | (samesense, silent mutat.i
geneti ck®ho ktramslack (vikdykaei it olp&es mutaci z
aminokyselina. Jsou zpTsoberuy substitucem
Mut ace mRDn2c?2 smys. (mi ssense mutation),
Jsou zpTsobeny zejm®na takovIimi substituc
aminokyseliny pSi proteosynt ®ze.
Nesmysl n® mutace (nonsenspSedlasn®hd, kte
terminaln2ho kodonu v sekvenci DNA. Synt®
dokonlena a visledkem je zcela nefunkl| n?2
del ec? nebo inzerc?2 wur|it®ho mnogstv?2 b8z

Mechani smy gaadvj €£dumu

Adice (inzerce)

ZaSazen? jednoho nebo v2ce nadbyte!nTg
zaSazen takovl polet nukleotidT, kter]l
potom dojde k posunu |tec?2ho r8mce (tz

syntetize 8n2 zcela odlign®ho polypeptidu n:
ukon|len? proteosynt®zy vznikem termina
prodluguje polypeptidovl SetBDzec o n a

sekvence.

Delece
Jde o ztr 8tu | edtniohTo mevwmd w2 csee knmwen e .
podobnl jako u adic2, pouze m2sto prod
doch8z2 ke zkracovgn?2,.

Substituce
Substituc n8hrada b8ze pTvodn?2 sek

uce |

purinov® b§z za pWmiuneeyou mbh8zinov@elb@ z
pyrimidi Apalouj é 8tzdt o s ubtardsicet uZE8 mMBraal e
purinov® b§z za b8zi pyrimidinovou ne
transverse N§sl edeky substituce mohou blt
kodonuksubtsi t uc i dogl o.

e
e
u
e
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Mut ace chromosomov®

Doch8&8z2 pSi nich ke zmhnhD struktury nebo
jakoc hr omosomov® aberace

Strukturn2 zmDny chromosomT veswmbilkyaj 2 | ako
(zl omT), zpTsoben® nadmDrnou expozic? jed
reparaln2zch mechani smT. Ng§sl edky tBRDchto o
strukturn2 pSestavbh zachov8&no norm§ln2 m
potomdocB z2 k fenotypovim projevIm, kter® se
genomu chyb?2 nebo je strukturnlD pogkozena

Duplikace o
Zn8soben?2 Yseku chrommnscmnw.noMPDge lm t =z
crossingoverem j ehog n &8sl edk e mosdnwjk duplikacia | e dn

sl edovan®ho %seku, zat?mco na druh®m |
Delece
L8st chromosomu chyb2. Deletov8§n mTge
termin8§l n2 deleci) nebo stSedn2? | §st n
(interstciegi. §IDed ed¢el zni kaj?2 jako nS8sle
nebo nerovnomtdbve®ho(ecironsei gg) .
Inverse
PSi i nversi doch8z2 vlIiivem chromosomoyv
chromosomu, jej2mu pSevr&8&cen?2 amng§sl ed
i nverse na chr omos oB@Q-D-B-F-G-H bydbydan 2 s e kv en

sekvence AB-F-E-D-C-G-H (pokud je na invertovan®

centromera, potom je inverse o0znal ov§gn

i nvertovan®m Ys ejitew incersirptacetrickou).a n e n 2
Translokace

PSi translokaci je | &8st chromosomu Vvyg

pSipojena k jin®mu chromad ame(kdyjma®ns| o

zachov8§no stejn® mnogstv? ngedmdtainclko® ainne

y pTmoogstvz nen?2 dodr geno) .

i ptrro&km®s | okace jsou vzg8§jemn® transl ol
omosomy. Chromosomy si vymbDn2 nehom
k zTstane stejnl.
ertsonask®okace jsou zvl 8gtcmBzpSkpad

i dvou akrocentrickT cnamptr.omotsonmdTl . (
i nec s takovouto balancovanou trans
odn2 mnogstv?2-pgeonteot ivck @& iinnofuo rnneant8e ¢ &
otypov® projevgl mSoueéhb®Dr mg8i kgakge

posti geny nebalancovanimi chromosom§l n

Fragmentace

Fragmentace je krajn pS2pad chromosom

mut agenT a vysok® chromosom8l n2 nestab

nafragmehy . BuRka s takovimto chromosomem

dnlit a mTge u n2 blt navozena apopt -z
Isochromosom

| sochromosom | e

C mosom, kterl m§ po
ram®nka. Vzni k8 ¢ n i

r o
y b m mitotickIm roz
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krozst upu chromatid, ale do jedn® dceSir
ram®nka a do druh® obnD ram®nka dl ouh§.
Ring chromosom

Pokud dojde u chromosomu k del eci konc
tento chromosom stolit, kohketdy® | §sti
kruhovl chromosom (ring chromosom).

Numeri ck® zmBDny chromosomT jsou zpTsobeny
(mondi s)j umkic2dNl en2 buRky. Standartnh je k
buRce pS2tomenz §lel aomaum k soipankeichylkg odt e d y

tohoto st aanasuplsile nRafkwvaédjAen2 pS2tomen §8§dn
nazlv§g s eaulisomet gosktuadv j e pS2tomen pouze | ec
monosomie pokud je chromosom pr8émeatthen ve t Se

Pokud k nondisjunkci dojde pSi meiotick®m
bNDhem vzni ku pohlavn2zch bunBDk (nondisjunk
zygota k jej2mwmg ovarmiekwvmMisSs igAapree/teat nest an
chromostoomJp8detm kagd§8 buRka jedince, kterl
pokud vTbec budeaVvbybayded §h2et paobker ovanil kary
dojde k nondi sj uwkanii kg cthidloeno swinto -va8y gneo.z a i

Mut ace genomov®

Doch§8z2NRksamon®ho genomu, vNDtginou jde o
sady. Takovl tpolyplsidieajedinecge 3mtarzil pvl8o-t e h ¥ ap# pni dn:
nebo i v2ce. Tento stav je relativnD bDgn

gi volichgndbetoRD)telnl se ¢givotem. BRgnN
maj 2 v2ce jrmaep3$. (swalcyu®avl §kno) nebo u b
metabolick§ aktivita, kter 8pS2lglaadduigmre meH &
bTt jat etrgnaet cdoauyRtkyy. DruhTm extr ®mem pak mol
erytrocyty, kter® jako terming8ln2 buRky n
genetickou informaci (tento stav by se mo

Mozaicismus

Y

Nondi sjunkce (neodc&hDlnams2d)atc hr dMmdseomTmi mT
se organismu (na somatick® %rovni). Tak
n

pS2padnh ale i v2ce) liniemi bunbDk, z

o

oV

D i C

takov®ho jedince se potomnimEke mymidff ®@snt ¢ z
r pr

e

mozai ky Downova a T erova syndromu) ,

ur n
z§vis2 na tom, kolik a jakTch bunhRk nes

Chimerismus

Zvli 8gtn2m pS2padem je chimeri smuks,, Kkktdeyr ® e
vzni kly ze dvou rTznlch zygot, kter® n8sl
mohou blTt nhRkter® druhy srostlTch dvojl at

org8nem.
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Dynamick® mutace

Dynami ck® mutace | sou chp sjeknw® nx 2e x Bayr 202 zyj
nNDkterTch chorob (Huntingtonova chorea, s
Fanconi ho an®mie) nal ®z8me oproti nor m8l u
na specifick®m Y“%seku genomu. “Yekay mgpgses
doch8zet ke zvygov8§n?2 poltu trinukleotido
repetice) repetic. Pokud nepSes8&8hne pol et
je oproti norm8lu zvIigen, oznadtenjoe se ten
kritickl polet dosagen | i pSekrol|len, dojd
pS2slugng8 choroba.

Mutageny

Mut ageny jsou | 8tky, kter® jsou schopny z
o neg8§douc?2 produkty owNjgFkodiptr oge rSeetdiz g k
| 1 ovDka U dospiRDl ®ho | | ovDkakanterbgenya n Dkt er
zpTsobit tak zhoubn® bujen2 (rakovinu). P
bunhNk, bude potomek rodil| T pobkiti gen pS2sl
chromosomovou aberac2. Z8roveR nhRkter® mu

teratogeny(vizgenet i ck®) paraplsichivit tak poruchy g
jedince.

Mut ace mTgeme t, uomid eseé ndyk®Pd¥wa8 k pokusTm
organi smech, zejm®na pro studiem exprese
potencion8l n?2 mutleagienkl?c Wil li ;iritkegk . nov Il ch ¢

Mut ageny dDI 2 me na:

T Fyzi k8l n2
o UV z&§88dndjem je Sluncea uwehbedemn®ej sl
ozonov® vrstvDi
o loni zuj?2radin®g&kern2vn2 nebo RTG z§Senz. |
chromosomov® zI| omy
T Chemick®
Aromati ck®vuhladbwBkdvkeym kouSi a produkt e
Barviva-napS. akridinov§ barviva
Organi ck@t Ddlzgp o
NRDkter® dS2ve bilagpnd usgo?uvladns@ il Sptlkays t T (|
herbickdiT¢i dfis(DDT) nebo i | ®| i v
o Bojov@®nhpBgBkyyperi:t
T Biologick®
o Viy-nDkter® viry (retroviry) se mohou i
infikovan®P2mgRkngphou porugit sekvenci n
nebo jeho regulaln? oblasti, promotor
o Mobi |l n2 g e n odTmrs@osoneakeir@ransp@senyohou
pTsobit stejnim mechpni smeer fakonarehes

O O O O
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Enzymy v genetice

Enzymy jsou biokatalyz8tory a jako takov®
bi ochemicklich reakc?2. Z hlediska geneti ky
katalyzuj? takov® procesy jako je replika
hlediskagenetk y kl i ni ck® jsou potom zaj2mav® en
mutac?2 v genetick® informaci jedince, |e
onemocnin?2 . Uvedenl seznam nen2 rozhodnh

Adenosindeaminasa
Katalyzujep Se mNDnu z adenosinu na inosin. Jej
kombi novang i BGD-&Geverd GombinedhimuaoDéficiency) s
Yabyt keBah yTmf ocyt T.

AminoacyHRNA-syntetasa
Katalyzuje pS
pS2slugnim an

A-transferasa
Pl astn?2 se syntk&zey naglsuktBiBni auoggiinuyj eA N
galaktosamin na antigen H.

B-transferasa
P| ast n2zyagletincyggnnBK® ev n2 ) s k B B i-gagktosujna D
antigen H.

DNA-d e p e n d e nfdolynferady N A

j pS2sl ugRN®sami noky

pojen?
i kodonem) .

[
t

Skupina enzymT, kter® katalyzuj2 polym
matrice je vyug2vs8&no vlI 8kno DNA. BBRhem
konce ke 3 konci (matrice je |tena op
konec pSedchoz2ho nukleotidu s OH skup

repli kace DNA. S\HRXdaxenoklRasdavquaktivitima j 2 |
Rozligujeme nhDkter® prottapgonderck® aDEA
polymerasy

Pr okar y o tpolymkera&y DN A

Typ polymerasy ‘ Funkce

Vygt Dpen2 RNA primerT na

‘ Polymerasa | ‘ dosyntetizooe@arralvd 8 kfnank c
‘ Polymerasa Il ‘ ?? Reparaln? funkce ?27?
‘ Polymerasalll‘ Hl avn?2 replikaln?2 enzym |

Eukar yot-paynéasyD N A

Typ polymerasy ‘ Funkce

Pol ymer

o

Repli kace na opogNuj2c2m

Reparaln?2 funkce

o

Pol ymer Repl i kace mitochondri 8l n2

(a}}

|
‘ Pol ymer
|
|

Pol ymer Replikace na vedouc2?2m Set

(a}}

Str hka


http://genetika.wz.cz/
http://genetika.wz.cz/skupiny.htm
http://genetika.wz.cz/skupiny.htm

Soupi s kapihttpd/denetika.wzsct r 8§ n e k

DNA-d e p e n d e npolynferady N A

Skupina enzymT, kter® katalyzuj?2 trans
BNDhem pol ymerace postupuj?2 pouze od 5'
opalm smRrem). Nevygaduj2 volnT 3' kon
U prokaryot nedenty@DNA-the p p o d e epolynferady.N A

U eukaryot nach8z2me typy tSi, kter® o

transkripce.

Eukar yot-potykeasyR N A
Typ Produkt transkrip ce
polymerasy
‘ Polymerasal‘ 45SpreRNA (zZz8kl ad pro 5.88S,
‘ Polymerasall‘ premRNA (vgechny)
| Polymerasall|  snRNA, 5S rRNA, 7SRNA,pre RNA (v gechn

DNA-fotolyasa
Pl astn2 se reparace DNA t2m, ge vygtninp
thyminu) Jej 2?2 aktivita je z8visl8 na sviDt
Fenylalaninhydroxylasa
Katalyzuje pSemRDnu fenylalaninu na tyr
fenylketonurii (vizgenetik ® c h)or oby

Fukosyltransferasa
Pl astn?2 se synt®zy dukasimpkonacd Hket mPhge
SetNzce. Antigen H je prekkesofem pro
skupiny).

Galaktosal-f osf 8t uri dyl transferasa
Enzym se %Y astn?2 metabolismu ¢glal akt osy

fosf 8t u -&f gsafl &tku )o.s yJ e h o gdlekfosemie ence | e
Glukosa6-f osf 8t dehydr ogenasa
Je hlavn2m ezyonwe® npeetna booslaifcoks® 8dr 8hy gl

deficience se projevuje hemolTzou, zej

(sul fonamidy, anti malaggmuska) nebo favov
Helikasa

Heli kasy jsou schopny rozpl ®t at dvougr

jednothav8abvf§gsd8kh enzymTm (%l astn2 se ta
Ligasa

Ligasa je enzym napojuj?2c?2 nespojen® Kk

napS2klad spojovg§n2 Okazakiho fragment

ingenlTrstv2 pro koNA)t.r ukxciis RNAjkjasyibN M a n t
Met hyl entetrahydroftol 8treduktasa

Enzym zn§8ml MIBRR szek r¥altaksotun 2 met abol i s mu

a pSemRDny homocysteinu na methionin. U

Vvygg?2 riziko nar oz8dnn2?2 dNTB)Ibtieces (def ekt e
Nukleasy

Jde o enzymy gtRDp2c2 nukleov® kyseliny

funkc? (tr8vic2) nebo funkc? reparaln?
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Podl e s ub st rigohukleasydRNA)iadeaxyrieamuekleasy

( DNA), pwodlue gz @pnekiedsyapradnukleasy Zv I §gt n?2

skupinou jsou rewvtrzi hPge.endonukl easy
Peptidyltransferasa

Katalyzuje vznik pe

pol ypeptidov®ho Set
PolyA-polymerasa

PSipoe okolo 200 adepAkeecyrnad konecuk!| eot i d

MRNA u eukaryot.

ptidov® vazby mezi
Nzce na ri bosomu.

Primasa
Je to vi-depgemd OrftAnl2y niReNF\Aasa. Jako takovs
vol n®ho 3 konce nasyntetizovat kr 8t kil

ji g mTgecipoplryonveSrdalt -d e § & s d e gpol§nie2BA A
Upl at Ruje se pSi replikaci DNA.

Restrik|ln?2 endonukl easy
PTvodem bakteri 8l n2 enzymy maj? dnes n
ingenlrstv2. GtNhDp2 DNA v urlitlch spec
palidrom ck® sekvence) a u bakteri?2 sl oug?

Reverzn2 transkriptasa
JetoRNAdependentn2 DNA polymerasa. UmogRl
DNA. Jde o e nretpoviry.UJakpDNakd| ymeor asa pot Se
pro zah§8j endr opjr ivhoelrn §haok 03 'z konce.

RNA-d e p e n d e npolynferada N A
Jde 0o enzym negat
kter8 je vyugitel

Topoisomerasy
Tyto enzymy pracuj?2 s nadgrowldweij@2z DN
Za t2mto %%l elem jsou schopny rozpojova

Tyrosinasa

ivnzch RNA virT. Prov
ng pro synt®zu virovl

Katalyzuje pSemhRnu tyrosinu na Dopa. Z
mel anin (pigment), proto deficience to
albinismu.

Ribozymy

Bylo zjigtNno, gJge katalytickou (|l ®pe Sel enc

Takovg§ RNA serboaymnallepeojakpev je viznamnl
hl edi ska, neboS nab2z2 zpTsob, jakim doch
nukl eovi chk kmgsled x mRjbe2zch proteinovich enz
vzni knout ag pozdRhRji. Proto se dnes pSedp
organi smT pSedch&g§zel svhDt jJednoduchlch RN
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Cytogenetika

Eukaryota

Eukaryota obecnD

VRt ginu dnegn?chktoergiamn, sanwlc H{ &b akntDe rbiaz a s
Eucaryota Eukaryotn? organismy jsou tvoSeny b
typu. Ty jsou pnakanbyBkpggi OBDgghupegi memb

organely jako mitochondrie, Golgiho apar 8
l yzosomy (nespr8vnhD |Iysozomy) | i pl astidy
tak® | i g2 samotn® geS.dro, jak je pops8no
J8§8dro

i nou nejvint g2 orkaryoplastemu b u Rk
i je membr8na dvojit8 a mez
perinuk pr ost or xhromatie {hkmoout al 8sslto gjeenh8o :z

Nt g
(ve sku nos
r 2

nukke oz - mT, kter® nej shistonyfbé | kbom®leRgnge § mBNA
H2 A
van

J8&8dro je
t
I

typT: H1, H2B, H3, H4eychronRumz | i guj e me

dekondenzo , J e mzZstem aktivnz -transkr
heterochromatin.

D§818drjo opasd®uke (nkdleea® us[)ge bl t zastoupe
exempl §S2ch. Je tvoSeno pSedevg2m RNA a p
z chromosomT tzv. organi z8tory nukleol u,

ri bozom8l n2ajRNcA2. rDiolcaz8oymy v j ad®r ku tvoS?
oznal uj eme | akgpr gpmauls- zgmr2a nlug sots.a

Dal ¢ ?2 bunD|l n® organely

Mitochondrie

Mi t ochondrie jso kulovit® ag podl ouhl

centrum buRky. Probéhia¢R®zpeckddyajmako

cykl wsxiadabce mastnlich kyselin. Mitochor
membr §nou; vnitSn2 membkrStp.a Wrnyibt2$hng2 vh rh
mi t ochondr i e noiztnoacl hug nedrei § Miktoomabndxi e |
mezitzv.s emi aut onom28sdr gsavdeclhy proteinT si
mol ekul e DNA a vliastn2mu proteosyntet:i
samy. Nejen pro podobnost t®to kruhov®
bakteri 2 se uvaguzhkediskagveluceniett ®a lodm drfing |
bakterie, kter® nejen pSegily uprost Se
navsg8zat trvaeh®oosympli t2a (tzv.

Plastidy
Plastidy jsouorgael y rostlinnlTch bunhDk. Takt ®g
vznikly procesene nd o sy mbiocbzsyahuj 2 vlastn?2 genet.|
Leukoplasty-neobsahuj 2 barviva; zato se VvV ni

Chromoplasty-obsahuj 2 rTzn®r amye@d® Giemogl er ®
pigmenty- karoteny axantofyly.
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Chloroplasty-maj 2 zel en® 2z b achler@yfu?2Jsoti?2 Ky pi gmer
ohranileny dvojitou membr&nou; -vnitSn?
tylakoidy, kter ® j sou uspgrangdiamy Wwd oshloaup e |
chloroplast Tojt@syam®z%ej mh

Endoplazmati ck® retikul um
Jde o organelu membr 8novou, sest8vaj?2c
Rozligujeme endoprathgpaanaoak®rne) | konhamma
pS2tomnosti ribovemKtea®mnetioch®x?ch8ed
posttransl aln?2 Yaprav0iD prohtleaidikl a endo
(agranul 8rn2), kter® na povrchu ribozo
v metabolicklch procesech. PSesn§ funk
typi ck &8 pro konkr®t n2 buRky (napS. v wur|

Gol gi ho apar §t
Jde o membr 8novou organelu, slogenou z
V. Gol giho apar8tu se dokonluje modifik
(pSich8zej 2c?2chckn®@hpoS.r ezt ieknudloap)l,a zkmaetri®
transportn2ch v8| kT dost8vaj?2 na m2sto
export z buRky). Organel a -pagedsomr ukt ur n
p-lu vstupuj?2 "suroviny" dovhot Sy®z op
produkty.

V8l kovit® ¥tvary
V. eukaryotn2ch buRk8&8ch se vyskytuje ve
rTznTch v8lkovitlch %tvarT. Jde o rTzn
organely, sloug2c?2 k transportu nebo wu
obsah.
Vakuoly-or ganely typick® zejm®na pro rost.l
vyskytuj? vel k® vakuoly se z8sobn2z fun
i u givolichT, nap$ v tukovich tkgnz2c
Lyzosomy-obsahuj 2 celbydgayui cRafhicanzymT
tak zejm®na nitrobunbD|l n®ho tr8ven2z. "N
Gol gi ho apar8tu a dokud nevstoup? do t
prim8&rn2; tud2§g |lyzosomy, veudneer T ch |
jako sekund8r n2.
Fagosomy-j sou membr 8novit® Ytvary, Kkter® v
fagocyt-zou, ale tSeba i pinocyt-zou)
buRky. VRDtginou doch8z2 k jejich splyn
tr 8§viayxmy.enpS2padh | §tky pro sn2dgen? Ph
nejvygg?.
Peroxisomy-s | oug2 k ochranh buRky pSed gkod
pomoc?2 specificklich enzymT.

Ribozomy
Ri bozomy jsou mal® zrnkovit®. Yt vary sk
Vyskytuj?2 se volnhD v cytoplazmiD, a to
(nazlvanlch polyribozomy) nebo pSidrug
endopl azmatick®mu reti kulu. Ribozomy e
podjednotekv Dt g2 a meng?2. Me n g 233 pgrotehyjaeld n ot k a
mol ekul ou rRNa (18S rRNA), zat?2mco vDt

proteiny a 3 molekulami rRNA (5S rRNA, 5.8S rRNA a 28S rRNA).
Ri bozomy |jtamslae mpSi émmg mal 8 podjednot k
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nav8z8n2? mRNA a vel k8 podjednotka na v
jednot!l i vI mi ami nokysel i nami
Cytoskelet

Cytoskelet tvoS2 jakousi ocpd®mBlo® a poh
udr govat tvar bhRblkgcla @pogahél sie onal ob
cyt oskel et mikraubutya(lturjuebmec o v mikroBlaméntay ar y) a
(jemn®, vI8knit® %tvary).

Fasinky -psbul peahybliv® YWtvary na povrc
slougit k jej2mu polhybho npoms tkSe b2 kbni R
stejnou strukturu, kterou je 9 p8r T mi
spolelnou | §8st sthDny), tvoSZCZCh kr uh
je um2sthNna ve stSedu Ytvaru.
Centrioly-j sou v8lcosky®ujpstoarye vyjednom |
se buRce) exempl §S2ch v buRce. Skl §daj
uspoS8§ds&ny do tvaru ozuben®ho kole!ka.
a oba pak putuj?2 k opal nlvm np- -kluT nd 0 Rk yr
vSet ®nk a.
BunDIn® inkluze
Jde o rTzn® | 8tky, kter® se nach8z2 ro
me mbr §nov®ho ohranilenz,. Mohou to bt
nebo tSeba rTzn® pigmenty.
Chromosomy a karyotyp | I ovDl

Chromozomy nebo chromosomy?

Jeli kog mognost?2, jak ps8t slovo chromoso
chromoz-my) a n8zorT, co je vliastnD spr8v
tDchto str8nk8ch jednotnhD poug2v8no starg
chromosomchromosomy.

Mi krostavba chromosomT

Chromosomy jsou pentlicovit® %tvary vznik
dnNl en2. Z8kl adn?2 st avebnruklgoserdynood ¢k ojue ciatr voam
tvoSenT 8 histony, kt eyr & ajzs?o unod neoktud nyy DzNhAr.
Spiralizac?2 tDchct¢hhr omktil eo®@o@TMBY gEKmdpajral i z
vli 8ken vznikaj?2 jig cel® chromosomy.
Histonyj sou specifick® b2l koviny, kter® tvoS:
histonT: H1, H2A,8nt2B,1 H3uklH4osomu j e hi st
dvojic2 kagd®ho z tRchto typT -Hi-gt onT: H2
um2 st PNDn mimo tento oktamer.

Makrostavba chromosomT

Nej|l astBhDji se chromosomy jev?2 jstko dvD ra
( z a g k-rcenigoméra. Koncovsg8 | 8st ram®ntedmera e pot on
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Ram®nka nemus? -pdtomtea ndhdoémas&mu rozlig
rame®epkoa@®n&k od| oulg® rraan@@®rkkbon Pkt erT ch chro
jegtnN nal ®zBangk se&kmuan dga nfednom ram®nku, Kk
koncovetw.sdtefits t ObecnlD pak chromosomy podl e

dnNl 2me na TelroomEworye k®s I1Mertanc®@midex m)c,k ®
stejnhD dl ouBubmet am@pkghklo®gm®&mM2rnND krat g

Akrocen(tjreidecnko® r am®nko je znatelnD kratg?2).
stejnhD jako um2sthDn2 centromery, jsou pom
znaky. Nap%.p§t OvOkr oom8s p@EIY GpE@eant o
soubor chromosonmkdryotyznal uj eme j ako

Pro vygetSen?2 karyotypu je nutn® zachytit
poug2vaj?2 kultivovan®, dRNlI 2c2 se |l eukocyt
(nejl ®pe v met afé&gipauk? | & mulghicis@nbdiovd § e d
chromosomy zn&8zorn2 tSeba nhRkterou z pruh
G pruhovg&8§n2 (Ale dnes se jig bnRgnnND poug?yv
karyotypu- n a FISH = Fluorescent In Sittlybridization).

Autosomy a gonosomy

Chromosomy se dRIl 2 nautosoimy oknbseo @yt so0oBat hoh

p&§ry a jejich pS2tomnost nen2? specifickg?§
(gonosomy , kter® urluj?2 pohlay?2 pzedimdoa Calr o
X) a jsou heterologn? (oznalen2 X a Y). J

kapitoleDdi |.no st

BNDheémnN| n®ho oBSBl énpohl avn2 chromosomy p§&r
chromosomy X (u geny)yaknebt2tyaBoapp&€dsvianm
stejnhD jako u autosomT. Nicm®nDhD p8ruje se
tzZv.pseudoaut osgm®l rk2t eadllcahsthiude jegtnND Sel n

Karyotyp |l oviRDka

Karyotyp |l ovhRDka se skl 8§d&tedyo43 p8&r T chro
chromosomT). Z toho 22 chromosomT jsou au
posledn?2 p8&r je heterologn?2 a je tvoSen p
pohl av?2 prim8rnhD urleno pS2tomnost?2 chrom
ur okl av2 najRchleawn)?k adpaig@onihee v zygotD t e
pS2tomem|men2sse d§le vyv2jet jedinec gensk
dojde velmi | asnhD ve vgech DbuRkS&8ch- k inak
tento Xchrome om mTge blt pTvodnhD od matky i od
struktura sBRarorzanvad (un édlh é satkkak ® sex chr omat i
chromatin) a |lze jej vyug@ahtr okmodioan@d thi @d
chromosomu X. Procesitka i vace X chromosomu je po sv®
Mary Lyonov®) Iponizaceenovs8n jako

Je dTlegit® si uvhRDdomit, ge zat2mco ¢gena
chromosomu X ve dvou kopi?2ch), mug m8 chr
SadenT z chrpomaeseo mu jfehdonv@® X2onpei io tom, §ge m
genyhemi zygotZna oho pl yne, ge mutace Vv tako\
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neg pro genu, ppotegei Bem@®piddugaewmu (al el u
mohlanegt i vn2 %] i nek mut ov aGe®n ektoipc k¢® kcohnopreonbzyo
Exi stuj ?2pwvguwdko a u tt @s anaghfomdsomu X & ¥ Fytoioblasti
obsahuj?2 homologn2 (tedy vliastnhD stejn®)
viznamy. Jednerk® jmdaec g zg2emey ,ve&ktdvou kopi 2c!
-v soul adu s poj mesejejckddludd dSaAudtda spoonugol bnn2T mi  p
jako dRDdil nost autosom8ln2) a jednak jsou
morfologicky zmamoBoomdl Xgmal ¥h)XMoclhp&ru v pr
dnl en2 .

V cytogenetick® praxi se provs8§d?2 z8pis Kky

ol et""c¢hoaome s mmV I(tj kenbimace e x
h gonosomT)

N —

- x

ovl p
omnl c

@

Cc
Y
V praxi tedy:

46, XY ( Mu §)
46, XX( Gena)

Vtomtoz §pi se je samozSejmhD mogn® zmBitace r ni t
v konkr®tn2m karyotypu. Pro bligg2 pSehle

Li dsk® c¢chr o-sbupioyny

Chromosomy |l ovhRDka dRI2me podle jejich ma
A-Chromosomy 1, 2, 3 jsou velk® metacentr.i
B-Chromosomy 4, 5 jsou vel k® submetacentri

c-Chromosomy 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, X | st
D-Chromosomy 13, 14, 15 jsou stSedn?2 akr of¢
E - Chromosomy 16, 17,18jou mal ® submetacentrick®.
F-Chromosomy 19, 20 jsou mal ® metacentriclk
G-Chromosomy 21, 22, Y Jjsou mal ® akrocent
|l ndi kace k vyget Sen? karyotypu
V r 8niciini ck®eg&metyokyp vyget Suje relativn
dospNlv@&hkoa [(Iloi dztNte) relativnD nen8rol n«
Kompli kovanhDj g2 je vygetSen?2 karyotypu p
0

I
z2skat pomoc? nRkter® z invazGewmre?tdlc kmdet od
por ad)eTote vywwet Sen?2 je zcela dobrovol n® a v§.
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Vyget Sen?2 karyotypu indikujeme u:

t Dhotnlch genigenI@te Fchoje(ozes®paldoj ov
pozitivn2ho bioc ®ho | i ultrazvukov®
anamn®zy)

tDhot @géohnad @5kt etl ch je ohlreccmdls ewmd lgre2nch r
abeyrarvl 8§8gtND pak Downova syndromu (u t®to
samozSejmhN provs§d?2 vygetSen2 karyotypu pl
novorozencT a dhRtpodez £e¢ maolwhtr g @& ddmDIdm2®
aberaci.

dosp2vaj2c2ch a dos piriucth,y y ukteeartlyc H in gooh
vivoje

nepl op®irdh u kterTch byly vylouleny jin®
nNDkodpdkmt 8nn2mi potraty

z8§j emdd8Tcmvstv2 ruweij22| ek | i spe

BunhD|l nil cykl us

Bunhlnl cyklus je cyklus, kterTm prochg§z?
cyklu se nazlvg§ generaln2 doba. BunhR|lnl ¢
(soubornhN nanitwatijSzeohdad2 mezmi dvPDmai h § 8
vliastn?2ho bunalklyn &hdoe dul¥leedne?n.® jas du gposvsze dor
od druhu a i buRku od buRky (tyto odpov2d
Regul aci bunhDl n®ho cyklu m8 na starosti v
neenzymo vV(Gklpyoal®Ky pr ot ei.n kGObre&cznyd exi st uj 2 |
dNl en2 buRKky urychluj2, a faktory, kter®
zastavuj?2. Ve slogit®m mnohobunhD|l n®m or ga
pS2sn8§ regul ac eelbau nnX znb®hton §d,NIneen?ro S ¢cj en t al
har moni ck® funk| nosti organismu, kde se d
moment §l nD pot Seba. Nekontrolovan® bunDhD|n
n§dorovTch.oll<iaia<m|matlnDlnzomezen2 gBvagm®sti d
ng§sledky (vzpomeRme napS2klad na sn2denou
po cytostatick® | ®| bn) .

GO f-§8ee, kdy se buRka jig d&8le nednl 2, z
u diferencovanTch bunBDk2mlajzd em§stums sjt dnd
pol 8t ku G1 f §8ze Pokud se jig buRka nems§
do G1 f 8ze PIlnn diferencovan® buRky (nap
nNkter® jin® buRkhgpatocuty jsob schopyt pShpatdDREgt S
pSej2t z GO f§ze do G1 f§ze a zalz2t se op

ostmitotick8. Obdob? rT
: e ke kontrole a opravsgm
n8sl eduj 2 c40-12%adin. Trvsg§ asi

PANA se replikuje na dvojn8g8§sobn® mnogst

S f
doby zdvoj enTs,e sttveorSeknlTc.hp Scrher-8 howist.ii d6
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G2 f-gde®ojovsg&§n2 organel, tvorba struktur p
- 4 hodiny.

M f §S%lel 8d8 se z jadern®ho dhRDveéemz?2 ng giet - Ty )y
1 - 2hodiny.

pd

DNl en2 DbuRKky

DNl en2 buRky se skl 8§d§8 ze 2 f8z2. Karyoki

Mi t - za
Mit-za jeymejjddaast M®PYE dNDl en?2 (karyokineze

1) PrRdBmzwrdgt Dn2 jadern® membr 8&ryvanj B8 ®r el

dnNl 2c2 vSet®nko (mikrofilamenta, mikrotub
pentlicovit® chr omos oanyp. o (ST ofu&zoi da bweud kK eer |
materi 8 je tud2¢g zn8sobenl. Chromosomy |j
centrom®Se, nedg budou v anaf8zi roztrgeny

2) MetCafr®an®somy se seSazuj?2 do rovn2kov®
vSet ®nko mae meaeantarzamer y chromosomT. Chr omo:
v centromer 8ch.

3) AnRdé Bzergen2 chromosomT Vv centromer §ch
vSet®nka. Chromosomy putuj?2 k p-I Tm buRky
4) Ter®hiekedNDl 2c2ho vSeb®Pnkd, despkBajada
membr 8na a jad®r ka, pol 8tek cytokineze

Je tSeba si uvhRdomit, ¢ge mTge doj2t k chy
(nondi sjunkci) . Pokud se tak stane, potom
chromosomo(v®e md ebr R leyp xkathd njoau vzni k|l 8 k omt
l et 81 n2) .

N§sl eduje samotn8 cytokineze. PSi cytokyn
buRkami troj2m zpTsobem:

a) Pulgp?tmk® pro nRkter® prvoky, kvasinky
pupen ( nestceyjtno® | manzongys)t,v2kterl se oddRIlI 2 a

b) RTha&mdmgn® buRky. DostSediv® dnlenz.
kraj T do st Sedu.

c) PSehr&§delrmismidmin®n dmRky. PSehr§dka mez
st Sedu ke krlagm2. Odst Sedi v® dDn
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Di ferenciace bunnik

U vzcebunD!r]Tch organism] doch8z2 k proce
nNDmug se buRky svou stavbou pSizpTsobuj?
Vgechny buRky organismu jsou sdlevwe vybaven

konkr®t n2 buRce doch8z2 k realizaci pouze
hormonT, rTznlch r'[stovTch faktorT apod. ;
pSepisovs8§ny z8leg2 na pS2tomnosti specifi
vivojganismu je takovg8to diferenciace nes
tk&8nhD mohou plnit svouj?2 fyziologickou ¥l
Nepot Sebn®, star® nebo nepkgk aman ® etbwRlay opd
Mel - za

Mei otick® nebol iza edarkilkn2h adpplloohincan\2dcghy §bw Rkiy
Jej2m c2lem je tedy zajistit, aby buRka z
Mg 2 f8ze, a to 1. a 2. mei otick® dRl en2.
1. Mei ot iHOkm® | d@lnén2c hr omosomy tvoS2 v ekva
MTge mezi nimi doj2t k r elssingopiematmDganet i
genT mezi homol ogi ckT mi, avgak nesester sk
roztrhg8vsg8&ny, k p-1 Tm buRkKky putuj?2 cel® sa
2kr 8t jveidnnaa gpeonl.o k- du.

Prof8&8zi | jegthD mTgeme dDIit na n8sl eduj 2
Leptoten-v|1 8kni t ® chromosomy se zal2?naj?2 kond
Zygoten-p 8r ov8n2 homol ogn2ch chromosomT, vzni
Pachyten-pokr al uje kondenzace, | tve&dSdvce chrom
tetr 8dy, cradsngdvBwz 2 Kk e

Diploten-t et r §dy se rozestupuj 2, méverd)ge pSek $2 ¢
pozorovat jako tzv. chiasmata

Diakineze-c hi asmata zani kaj? (terminalizace <ch

prof8ze kon]| 2

2. Mei ot iINAkw@& zdilpleemZza prvn2 meiotick® dbnDIl en
k dal g2 replikaci DNA. Prob2h§8 t®mnS stej
tedy 4 dceSinn® buRky, kagdg§ s jednou pol
StejnhD jakoThhDhu tmeziy- zy vmTJpge doj 2t k chybl
chromosomT. Situace je o to v8gnhDjg2z, ge
vibavou dg§vs§ za vznik zygothn, ze kter® vz
pS2slugnou chr omos om§l nb?u daeb eprSaecdi| a(snnelb ou kj oer
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Apopt-za a nekr - za

V. mnohobunhR|l n®m organi zmu, jakim je i I I o
mnogstv2 novlich bunhRk a na druh® stranh |
nazvan®m bunD|l n8 smrt-bunR| p@t-giMeceHhHE ocelsatv
stejnhD u vgech bunbDk organizmu, bunhD|lng§ s
nekr:-zou a apopt-zou

Nekr - za

Nekr-zu je tSeba chgpat jako patologickl
aS jig mechakileamkl mii, telpeminT mi . Nekr - -zu t a
infekce buRky, rTzn® bakteri&8ln2z toxiny n
energetickich z8sob (napS2klad vIiivem isc
DTl egit® je, ge pSi nekr-ze doemBrz&nk, nar
cog vede k narugen? rovnovs§8§hy vnitSn2ho p
zmNDn8&m (ed®m) jak cel ® buRky, tak nRkterl
endoplazmatick® reti kul um). CeIT proces n
buRky (n&8hade®n®t DPNAN2 aj jej2mu rozpadu. C
se tak uvoln?2 do okol2, pSilemg enzymy ta
okoln2ch bunhRk a zpTsobit tak "SetRhRzovou
pogkozen2 tk8nhD a n8sledn®mu z8nhDt u.
RTzmp®t ol ogi ck® extern2 vlIivy nemus? vyb¥st
konstelaci mohou spustit i apoptotickI pr
Apopt - za

Apopt-za, neboli programovan8 bunhD|l ng8 smr
nekr-zy, kter8 posbuRke, vRcem®nm@NDh&hpdovon
vystavena nepS2znivim viivIm, je apopt- -za
usmrcena a n8slednhD odstranhDna takovIim zp
bunDbDKk Je to tedy organizovanl a pS2snh r
Apopt-za mTge bilt indukov8&na sign8lem zve
mTge bTt napS2klad akce cytotoxick®ho (CD
urlitTm zpTsobem znel2bila (ng8§dorov® a Vi
mTge blt naopak®lmdleinic si gng§lu. BuRka izo
buRkami a bez stimulace urlitimi cytokiny
procesu.

BuRka sama pak mTge apopt-zu spustit naps$
jadern® DNA.

VI ast rh? approfphtD zy vyug2vs8§ enzymatick® regul

zde tzv. kasp8zy, kter® se nach8zej?2 v bu
proapoptotickim sign8lem vede k dDj Tm, Kt
Doch8z2 k tOeagm®@edDN&c¢i nparozd?2!|l od nekr - -zy
nen8hodn8 a fragmenty jsou stejnhD dl ouh®.
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charakter rTznlch organel. Zd§ se, ge vz
mitochondrie. Cel T pr oacpeosp tkootni|c2k Trcohz ptardl e2ns
membr 8nou ohrani|len® bunhD|l n® fragmenty, K
krvinkami (makrof8gy). DTlegit® je, ge ni
Apopt-za se nejv2ce upl atkRiyj &€ el ®p rskrugti §ilyn
hynou apopt-zou bRhem vivoje tk&n2 a org§
bNDhem vivoje prstT). Za ¢givota potom doch
l' ymfoycytT v brzl2ku, kdy auWkttcrealktyi sm?0 ulko
i munitn?2 reakci proti buRk&m vlIastn2ho tDN
naopak reakce s antigenem nejsou schopny

Viry a jejich genetika

Obecnnin

Viry jsou nelsubcelDllata ® p@s

kapi nak & osrogbah ijssnoyu.
neaktivn2 a k rozmnogov§8n?2

t

v

8 pot Sebuj? host
). PSi tomto "vyug
8ny jako vnitrobun

proteosyntetickI apar §
Proto jsou viry oznal o

Stavba viru je8kebhhn2) @8@sbdg¢fh&8ouZi obdob
nukl eovg8 kyselina a -kagsmd o D81 ej enalh 2| khddkit rem
membr 8§novi obal (obalen® viry), jeden neb
nebo si v kape®ijdhDnddkk en® emEiym§g pot Sebn@
(napS. reverzn? transkriptasa u retrovirT
d2ky kterTm se virovsg | 8§stice mTge v8§zat
Genetick8 informace u virT

Genetickou informac  u v iDNAnetioRMA$2al e ni kdy oba typy
DNA mTge blt jednoSetRNDzcovs§ i dvouSetNDzco
najdeme jako jednoSethRDzcovou nebo dvouSet
segmentovan8 podoba).

Pokud m8§8ANAVNS) ,DNMoch&8z2 k pS2mim transkri
virovichl gepgddnMgl RKkAavawagu mRINA (tato RNA sl
pS2mo jako mMRNA pporzoi tpirvont3eneBsNendpiigruy (

zreplikov8na za vzni ku kKemm dmemtvier m2me R
(negativn? . RNPASevpursyje katal yzovs8§n RNA dep
kter§&8 je do buRky pSinesena v kapsidnD vir
dvouvl §8knovou RNA, doch8z2 pS2mo k pSepis
repi kuj 2 v bunl’.)!n®m j 8dSe, zat2mco RNA vir)

vgdy proteosyntetickl apar gt infikovan® b
Mi mo transkr |p e vir~ovTch genT si mus?2 Vi
i nformace, er 8 nbowd e hp ovud giotvd cphSil 8sttda wh D

Ur eowiarclh8z2 me dvouvposxkvpavjze RNANOWI! 8knov
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Zvl 8gtn2  gdrovipyi, ngejjichhyy RNA j e po vpraven?
nejprve pSeps8§na do DNA. Na t omtiptasapr oces u
kterT je schopnl katalyzovat reverzn2 tra
Reverzn?2 transkriptasa, schopng§ pSepsat v
nenach§8z2, a proto mus?2 bit pSimesena v Kk
schopny takto vyrobenou DNA dokonce vi| Il en
produkuje dalg? viry. Pokud se infikovans
Retroviry mohou slougit jako vektory gene
uvaguj enisceh i jako vektorech pro genovou t
HIV ( p Tv AIDS).e

Virus hepatitdyB( HBV) j e DNA virus se zvl 88gtn2zm r
jedn8 o DNA virus, je do nov0lD syntetizova
komplemrent 8rn2 sekvence RNA, podle kter® je
aktivitou reverzn?2 transkript8zy vytvoSen

Bakterjiod®gyiry napadaj2c? bakterie. Podo
svou genetl ckou inforomamu.ddmbgiRtug ri §1 Mg2It
bakteri 8l n2 DNA mezitzvjtranddokee | i vI mi bakteri

PrTbNDh virov® infekce

Kagdl virus m8§ svTj vliastn2 infek|ln2 cykl
urlitTch bunhDk a d&8le uvehhB2kdmpbkkob?¢anDe
neboS kagdl virus m8 sv§ specifika, pSede
do nich, replikace a realizace genetick®
ovgem prTbnNDh infekce shrnout do nhRDkol i ka
Pr Tknido bwiRky jsou z8visl® na specificklch
dTl egit® pro zprostSedkovg&n2 kontaktu vir
infikovat pouze buRKky s pS2slugnim recept
onemocniDn2 poykezwijlit® a vgdy stejn® tk§
infikuje Ty lymfocyty-neb oS speci ficky rozezn8v§ jeji
prTnik viru do buRky prob2h§ vRtginou end
napS2klad pronkyseBa)pouze nukl eov §
ZpS2stupnhRpd gedomku do buRKky se virus mu
okolo sv® genetick® informace. T2m j e umo
Replikace-nej dS2ve doch§z2 k transkripc2m genT
mezitanp | 8§ty transkripce u rTznlTch typT virT
proteiny modifikuj2 metabolismus buRky ta
umogRuj2 transkripci genT pozdn2ch virovl
pSev8&§gnhN steiuky ukapsipdy a virovich recept
kter® budou spolu s nukleovou kyselinou (
genetick® informace) zabudovg8§ny do kapsid
Bni k virovich-plo§stkionpz et wRIEBUtywi rovich | §
uvol Rovg&ny z buRky do okol2, codg mTge v®s
se pSe opugthRn2m buRky jegthD obal?2 bunhl|n
cytoplazmati ckou membr 8§nu, ale tSeba i 0
endopl almmékula).c k ®
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Je tSeba si uvRdomit, ¢ge ne vgdy vede inf
virovich | 8stic a |ITze buRKky Pokud nen?

se nDkter® DNA viry podobnhD jako retrovir
pS#dnN perzistovat v buRce v podobRD samos:
virT je ggogv@®8nkadeapviiry sloug?2 jako vekt
DNA. O retrovirech v t®to souviadehovirg.t i | i ¢
Ur | irty® jvsiou spoj enyn Sholywizno kil ong @ nf fuin glui¢ @y

jako biologick® kancerogeny (avgak pro vz
faktorT). Uvedeme si nNDkolik klinicky viz
LidskT papijlel osnpaovjiernukse m kar ci nomu dRlI ogn?2 |
Virus EbsteinaBar rgw® spoj enl s Burkittovim | ymfo
karcinomem, nebo Hodgkinovimi n8dory

Virus hepatitidy B a hepatitidy C - jsou spojeny s karcinomem jater

Prokaryota a bakterie

Prokaryota obecnhi

Prokaryotn2 organismy jsou tvoSeny tzv. p
jednodugg? sduwkadruy dtejZ bpREanou membr §nou
membr §na, tvoS$S2c2 povrch buRky Neobsahuj
mitochondrie, plastidy, j ejichg funkce je rTznBhD nahr a
volnn v cytoplazmBD, j8dro bez obalu, tyla
se tvoS2 z vychl2penin plazmatick® membr §
organi smT byvsEpnOkdysepomTIgete v rTzn® | it
rozdz21y. MnNnD osobnhD se nejvzce | 2b2 toto
givich organismT s prokaryotickou buRkou.
sinice Pr§vBenadkaktaenliSé | byc h

Bakterie

Co je vliastnD na bakteri2ch tak zaj2mav®h
souvislostech? Bakterie jsou totig neuvniS
Rozmnoguj?2 se sice nepohlavnlk §8§tak@® dvoed il :
vytvoSit mnohamili -nov® populace, a to pS
navodit. Je to mnohem jednodugg? neg u vy
ne¥mPRrnN zvigily finanln2 n&8klady na tyto
tak® zvyguj?2 ganci na vznik vel mi vzgcnlch
t ®mNS jistN neprojeviitawr eNPkti &l @2baktdemiuk
umognily vznik technologi?m rekombinantn?
proklonov 8§ n2 ,DMA bo pr ®NAkailoeen. 8 v § n 2

Bakteri 8l n?2 chromosom a jeho replikace
Chromosom bakteri?2 je tvoSen jedinou, kru
deoxyribonukl eov® kyseliny (DNA). T2m, g¢ge
bakteuRBhntribale haploidn? Mukeoid str uktur
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kaugbeayr a funkc?2 tak odpovz2ds§
k meioze ani k mitoze. Chromoso
h 1 ejckeinsek & ojveaj§ otveady zmaT j edi nT exor
Bakteri 8 n2 chromosom obsahuje nej
ho replikace prob2h8 soumDrnBhD, symetric
e se pSi repddtkagol §tvloB2vree) .i kidll avn2 m
DNA polymerasa( u bakteri 2 rozligujeme pol ymer
0
A
a

q—h:z\
%C(DD
0
=
=.
= N
O -
g
O N 7
o MO

bovice i pS2 padn® tapasdnierasyahblikagyj venk ma j 2
primeru nut n®h katalpzujeDNA primasd aa csip orjeepnl 2i k a c
akiho fragmentT n aDNAlgasgdDn®m Set NDzci

OTQ o X G
x~zZ-ST Qo

Mi mo nukl eoid je genetick8 informace bsa
genomy bakteri 8l n2ch virT (bakteriof 8gT)

Plazmidy

Pl azmi dy jsoaephekBytsbtemeke c

exi stovat mimo chromosom ba il e a mohou
nejsou pro bakterii g¢givotnhih bytn®, al e
napS2klad pokud pl azknmied 8§k -adnutjieb iroetziiksat.e nc i

k i rkul 8rn
k

ul vy
ter
nez

Za zm2nku stoj2 pSedevg?2m pkonugaoitaly F, kt e
zpTsob pSenosu genetick® informace mezi b
pohlavn2 pilus, kterT zprost Qbakikriepie kont a
vzni kne cytoplazmatickl mTstek, kterim pr
plazmidu. V buRce donorov® i recipientn?
dvougroubovici. PSenos plazmidov® DNA j e
semikonzervatim 2 pr oces. Bakterie, kter8 takto z-:
konjugaci sama iniciovat. Pl azmi dy se moh
druhT, pSesto zde vgak plat2 rTzn§ omezen

pSedat pl az mi dbya kgtrearmin2eng aat i nvanc?pna k ) .

Transdukce a transformace

Transformace-Tr ansf ormac?2 nazliv&§me pSenos vol n®
to aktivn2 proces, kterlT je limitovanl sc
( membr 8§nov® receptory, |l ehopymattchBsidbbmoa
Pokud bakterie f-migmehitDNANpPSBij meegrovegn
chromosomu.

Transdukce-Tr ansdukce je pSenos genetick® info
bakteriof8gy. Bakteriof 8gy kmanfotmasdohopnost
bakteri 8 n2ho chromosomu. Tato informace
vygthDpena a virus opougt?2 buRKku. Pokud ne
potom s sebou virus pSengg2 i | &8st pTvodn
infikued al g2 -p8&khesieise i tato | 8§st geneti cke
Konjugace, tranformace a transdukce jsou
informace i mimo klasickoucestd j . dDIl en2 bakteri 88l nzch bt
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e K)g. &l Thrzandf or mace a transdukce
bi otechnologicklch metod8&ch.

Transkripce u prokaryot

Me z i nejdTlegitnRNjg2 rozdz2ly oproti transk
kompl exu. Trankripci zd&NAslpwtl gimeujSeg aDMA j
podjednotka ' f a(kigmafaktor) . G f aktor je zodpovhRdnl
promotoru (t edy zast8v8 roli eukaryotn2ch tran
transkripce je ophRDt -ecdpowB&n ®rsi gngl n2 se
Translace u prokaryot

StejnhD jako u eukaryot, prob2h8 i u bakte

m2rnh odl iyeloki§ sg adjbejden ott kS g rbad SPSi bl i gnh
mol ek ul ami rRNA (5S rRNA a 23S rRNA), zat
t voS&®in@ml ipgnhD 20 proteiny a molekulou 168

Transkripty mRNA neproch8zej?2 u prokaryot
pSekong§vat jadernou membr&nu (kter§ wu pro
| asto setk8&8v8&me se spJaajceen 2 nk ddyDjnIT gter abnistk rr
konci mMRNA st8&8le elongovs8na -hDge mot m&nskr
konec mMRNA zal 2naj?2 nasedat ribozomy a | e
znal n®mu urychlen?2 proteosynt®zy.

Za iniciaci tramngl podjjeednodpavDdb® zomanu a
(formyl )methionin (nasedaj?2c?2 na AUG kodo
(CAP), m2sto toho je vgak v mRNA pSed AUG
pro navg§§z8&n2 ribozom8&ln2 podjedmpthygt SEda
MRNA, z jedn® molekuly mRNA tak mTge vzni
vli §8ken (umogRuj-eitzr adgledci operonT

Dal g2 zvl 8gt nosdpéronpr Olparyaoaty jjsow tgzwny, Kkt
pSepisovgny do j edn®ymg Iseolkuu Isyp orhRNUAND T yetga |
j sou pSepi ss-onedoy g@giendhny\lejzn§mngm pS2kl
bakteri2. Jedn§ se o tSi geny, jejichg ex
energie v situaci, kdyedjseteki Naopbkpokude ner get i
pri m8rn2 zdrkjex mrengi nloauzeoperonu nedoch§:
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IV. Z8kl ady dnRDdi | nost i

Geny

Gen je specificky ulogen8 jednotka dndi | n
Wwwsek nukl eov® kyseliny sekspe® fpiodkni Rup @S

funkci genov®ho produktu. Do jeho struktu
promotor nebo termin8tor, kter® jsou roze
spr8vn® a ohranilen® zpracov§8mre2neddivl2rc® iv

sekcimo | ekul 8r)n2 geneti ka

Jakopseudogem z nal ujeme "mrtvIi" gen, kterl nen?
realizov8na (dTvodem inaktivity jsou vDtg
sekvence).

Geny mTgeme rozdIlositti ppodil er eaeljiizcahc i ¥l didni | 1

a) Mon&gawynzel K®ho %Yl inku, na tvorbhD znak
jeden), vDtginou jde o znak kvalitativn?2z,
dNDdi | nost.i

b) PolGereynnfhal ®h o %l i nskeu ,p onda? It2v ovrzbcle zgneankTu,
nezanedbatelnl je i vliiv vnDjg2ho prost Se
Jsou rozhoduj2c?2 pro polygenn? typ dbDdiln
D8l e se geny dRNlI 2 podle jejich funkce:

a) StrMMkduyhzstrukturu b2l koviny.

b) RegRollemlicth vytvoSen® b2l koviny regul uj 2
ovlivRuj2 diferenciaci bunnhk.

c) RNA genyDle nich se syntetizuje tRNA a rRNA.

Um2 st NDn2 genT a genovs§8§ vazb:

Geny jsou ul ogeny nave hgpenmoisfointekc@®m zaa mseenldi
Kaggeén tak m§8 sv® uni k8tn2 m2sto na urlit
toto m2sto a@zmalvdj d m&k ujsako

O genech ulogenlTch na 1 ¢ hgrecnnoo/zRoRwde z$2k § me
Mendel ova r&k®wnias| ® kombindtrxa®ega@aogtdDail e
nez8visle na sobhD. To ovgem zcela plat?2 p
chromosomech. Geny, ulogen® na jednom chr
spol el nbD. Ani to -dg &k pe mo edssibgberajde®av d a

procesv Zz§j emn® rekombinace nhRkterTch genT na
chromosomT bDhem mei - zy. PravdDoerthlobnost ,
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aby se dva rTzn® geny z jednoho chromosom
jakos 21 u genov® vazby

Jaiko prvn2 se t out ©homasldubtiMergaa (1866 ©945, z ab 1 v a |

Nobelova cena za | ®kaSstv?2 a fyziologii 1
chromosomu vDtg2, t2Zm je vDtg?z i pravdDpo
genov® vazby kploeksugd. jNsaooup aokba sl edovan® ger
bl2zko sebe, stoup8 s2la genov® vazby a k
vazby lze pSi zngmlich visledc2ch kS2gen?z
d = polet rekombinovafplkedhnjcddi ncT / pol et

Jednotkou genov® vzd§8l| dMogan-iM, respektivease Mor g an
ug2veg§ cerhi mor gan

Centr 8l n?2 dogma

Centr8§8ln2 dogma pSedstavuje z8kladn?2 pohl

Z8kl adn2 sch®ma tomdtko|ldkgmBat umordu § & ko viginta
or

pSedvedeme v jednodugg? f mnD, zachycuj ?2c

DNA (Gen) -> transkripce-> mRNA -> translace-> protein->u pl at n0Dn-> pr ot e
dnNdil nl znak

Pokud je v ngmeceu spyQitteotnmnz8uj e videmogBmAmMDnT r

protein, cog m§ za n8sl edek odlignl proje
podmi Rovat vgen &t indkltehr achor ob

DNRdi | n® znaky

DNdi Il n® znaky jsou vliastnost.]i organismu Vv
jednoho organistn s e femyp v 3Dkt er ® mohou blt pozorc
zjistiteln® pouze za pomoci speci 8l n2ch v

a) Anatomicko-mor f ol ogi c k ®

b) Fyziologick®

c) Psychologick®

D8l e je mogn® zHambSdMleitmhogodl"e jejich

a) KvalZntaaktyi vane2mNDSi t el n®, tvoS2 nhRkolik oc
skupiny.

pl ynulou Sa

b) KvanZnwektyi miSiteln®, tvoS?
vigka jedince.

Gaussovou kSivkou. Naps§.
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Al ely a mezialelick® vztahy
Al ely a jejich viskyt

V diploidn?2 buRcealeli sedy?2 kpnkr®edeénfgemy
(pS2padnhD _alely), kter8 se vyskytuje bhDgn
fenotypovl znak nazlv8me al elootui ddTi vboykl cau .

zmNDnMwmtata2 mTge tak podmi Rovat patologickl
alelu mutovanou.

\% pézpaqn di ploidn2ho organismu, jak~Tm j e
alely pS2slugn®ho g-¢rut aRokd dajnjacd e inthyetj | kst
homozygot Pokud | sou-otzyntad ug lee lsye rth@anozyot j edi ne

U heterogameti ck®ho pohl @gonédsoneshi Ktt ejr® wslei tu
dan®ho jedince vyskptajtypouglenjyegien@®2 &b
o0z nal uhemizygod k o

V. klinick® genegkeoetsekV mpowdhmdws s bwigicanz u
heterozygot cog oznaluje stav, mkdgy am@®gemii nec

kagd® alele je tato mutace |jing§g.

V. popul acil oskeusp rmT gdeanviyskyt o vat vZce ne g i
| ast8 alela vyskytuje alespoR v 1% | okusT
polymorPekRud je to v-po®nih ne@ D%vizEkwdT v
NapS2klad pro krevnPosRkai ag WABpPpopyba®mub
alely A, B a 0. Takovlito stav, kdy se pro
alel, smeohazhg8alelie

Mezialeli ck® vztahy mezi al el ami stejn

Dpl n8 domi nan<Deo na nraenctens?p watl ted |az YprinjDev r ec
alely. Dominantn? alela je tedy takovsg, Kk
Ukagme si to napg$ekhadhnlalkaptding S20Ag e

aglutinogen A (+reeawm?S2s kswep igrkad eA)n:a gls kuip h o ¢
nula); homozygot AAkr evn2 skupinakApvhdmekypgohaOfu!
heterozygot AGkr evn2 skupina A (aglutinogen A se

Pozn8mka: Je zvykem dominantn? alelu ozna
alelu p2smenem mallm (a).

Ne%pl n8 domi na+Dcoemian arnetcnes iavlietlaa nepotl al uj
Yapl nD, recesivn2 alela se tak® | 8stelnhD p
hypotetickPekv BnhB+blpdrs8ha;ara a; -|heornvoezny8g obta rAv/
homozgotaab 2 | 8§ bar v a; -rhlegtoevr8o zbyagrovta . A a

Kodominance-Ob D pS2tomn® alely se u heterozygo
se neovlivRuj2. OpRhRNt uvedeme pS2klad s |
Jj sou vTli sobR ko0 odr nmiama mt2n 2a.- skdpehai &; rad zeyl geo |
heterozygot B0 skupina B; heterozygotABs k upi na AB (tvoS2 se o
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homozygot AA- skupina A; homozygot BBskupina B; homozygot 00skupina
nula.

Superdomianance- Heterozygot (Aa) vykazujelsin Dj g2 f or mu znaku ne
homozygotT (aa, AA)

Genov® iIinterakce

V. pSedch8zej2c2m textu jsme si ukS8zali, |
pod2l et na koneln®m vyj §8§dSen2 dRNdi |l n®ho z
rTznTmi p8igyk®l eht énaktel nebo interalelic
konel nou expresi dRdi |l n®ho znaku. Uvedeme
p8r T (tedy na di hydriMersdaelt, T ak8Kk®n popi s

Komplementarita-Znak se pr ojteovmn § paolkeusdp o R jpeSkna d
alela od kagd®ho z obou genT. Znak tedy n
AABb, AaBB, AABB. Naopak u jedincT, kde |
kombinaci, znak nepozoruem@a a bbb, aaBb, aaBB, fAerbddit,y pATAb L
by tud2§g nebylo 1 asicklch 9:3:3:1, ale

Epi stlJ8ezeg ev, kdy jeden gen je pS2mo nadSa:z:
jeho projev. Je to vliastnhD takovs§ anal ogi
jednoho genu (viz vige).

Ureces vn?2 erpeicsetsS8izvend homozygotn?2 kombinace |
potlal?2 pS2padni projev genu podSazen®ho.
mDl1 i | ervenou barvu na plot (projev podSa
nadSazen @hcoe sgienud vhamozygotn2 kombinaci).
pSedpoklad pro |ervenl plot (|l erpo®mou bar
se to nemTge projevit. PSesnh tkarkewn 2fcum g u
skupin Pokud se nesyntetizujeddlnt i gen (genotyp hh), potom
k-duj2c?2 krevn? skupinu ABSebgsg®mat ypaph

Jedinec tedy nebude m2t na erytrocytech a
Ol ek8vanl ¢gtoaB3gnl pomNDr | e

Udominant n2 ejpd sstiStzeace obdobn§, pouze nadSa
podSazen®ho genu, pokud je pS2tomna al esp
bTt v heterozygotn2 i dominantnhD homozygo
jel2:3:1

Jakfunguje dNDdi | nost

DNdilnost je ojedinhNl &8 vliastnost ¢givich o
znakT z rodil ovsk® generace na generaci p
generaci o zwerl tuij k§ren3jdape® oisnf or-jaflmce (shor
m T &me pozorvat vodokmeni. Mimo to existuieh or i zont &8 i IpriS@& no s
informace (mezi jedinci t ®gebakeeehe?t aeey, ¢

pS2slugn® kapitole).
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Budemel i se zablvat dBDdi |l nost?2 znabdmse je dT
pS2slugnl druh rozmnoguje. NapS2klad u ||
z2sk8vg8 novl jedinec polovinu genetick® i
Nopak tSeba u bakteri 2, nebo I u jinTch n
vzni kg enownlec z jedince pTvodn2ho. V pS2pa
mat eSsk® buRKky dvhD identick® buRky dceSin
potomkov® rTzn2, neboS tasemnice je her ma
(pohl avn2 buRkagde WNRdMd mt§o imdmetm§ch vgak
d8l-e9gt omci tasemnice tak nejsou vgichni i

Bakterie a ostatn?2 prokaryotn?2tvale gani smy
haplocidd2§g maj?2 pouae kedd®h&opv®ho genu.
buRky vznikl® dhRlen2m buRky mateSsk® z2sk
pS2padievukgg¥yohn2tchter@anpsemTdi pl oidnz) |
zal ogena na tvor bIk]| qanmme tdMdideoq 2 vikztnei rk8a jd?§ vr8e d:
vzni k haploidn?2m gamet8m. V praxi to znam
pouze nlpeny-ar Ragygd®ho genov®ho p8ru pouze |
pSesnNj g2l enhlSwcvhi t o

Uvedeme sudip92okildan® ho organi smu budeme sl ¢
ng8s zaj?2?mat, jak® gamety bude tento organ

Gen 1- genotyp:AA
Gen 2- genotyp:Bb
Gen 3- genotyp:cc

V pSygakhdnu3se jedn§ o ho mmzygheterazygtaw) p S2 p a
genT, ve kterlTch je danl organidogamsty homoz
je vgdy pSed&8na stejng alela (jinou alelu
je organismus v dan®m genu heterozygotem,
gmce, ¢ge se dostane do gamety a tud2¢g bud
V. nagem hypotetick®m pS2 paAlBbcdtyw otSa K agragreert
S n8sleduj?2c?2m genotypem:

1. mogBcpptavdhDpodobnost 50 %)
2. mogmoptavdhNDpodobnost 50 %)

Vn8sl eduj2c2ch odstavc2ch se jig budeme v
(vztagenlch na eukaryotn?2 organismy).

Autozom8l n2 dnNDdi |l nost kvalil

Autozom§ln2 dnDdilnost se faltosoinectddi | nTch z
kl asi ck ®&ne rp® jjeeMearadke VEnok 8§ dWDdglbpeme pr v
dNdi | nost, gdnevauvazltul edu na

U kagd®ho diploidn2ho potomka se alel 8rn?
alely mateSsk®. PSenos al el n a bimatortkyo mky p o
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IMertdel t dOdp rnddj | & ma&tt i®kgu pporc &g

Jako prvn2 vySegi
) ltverce. Jeho poznatky shrn

(Mendel ovsk®
1. Mendel Tv z8kon
Z8kon o uniformitn F1 (1. fili8Bp&ma®mMrvn
kS2gen2 2 homozygotT vznikaj?2 potomci gen
2 rTzn® homozygoty jsou potomci vgdy hete
a | a
a Aa Aa

PSi kS2gma2ygotou (hdbbAi aanee@dpvnzmiok§ jedr
generace-hpattomk ygot T se stejnlm genotypen

2 . Mendel Tv z8kon

Z8kon o n8hodn® segregaci genT do gamet .
potomkovi pSkwWdwaalkealjd@daemi nantn2 i reces
pravdDpodobnost 2. Doch8z2 tedy ke genotyp
gt Dpen2 = segregaci . PravdDpodobnost pro
domi nantn? jedinec) : 50% ¢bstendzygdi hec
Tud2g genotypovl gtRpnl pomNRr 1:2:1. Feno
me z i alelami vztah kodominance, odpov2ds§
pombDru genotypov®mu (tj. 1:2:1).

A 2

AA Aa
a Aa aa
Obr§zek pSedstavuje kombinaln2 |tverec, z
heterozygotT. Genotypovl gtRpnl pomDr je
Yapl n® domi nanci nebo 1:2:1 pSi nevpl n® do
3. Mendel Tv z8kon
ZgBon 0o nez8visl® kombinovatel nost.i al el
pravideln® segregaci. M8me |i 2 dihybridy
(AB, Ab, aB, ab). PSi vz§8jemn®m kS2genz t
zygot kokmbe¢mac2. NDRDkter® kombinace se ovge
pouze 9 rTznlch genotypT (pomDr 1:2:1:2: 4
fenotypov® projevy (dominantn2 v obou zna
recesivn?a@atm? 2. vdomom recesivn?). Fenoty
Tento z8kon plat?2 pouze v pS2z2padhdD, ¢ge sl e
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chromozomech, nebo je jejiche n o v 8§n avtalbiak sl ab8, ge nebr §
kombinovatelnosti.

Rozdéleni genotypu
ab ab
AaBB AaBb
AaBh

aaBE aabBb
aaBh aabh
1:2:1:2:4:2:1 20
Obr 8zek pSedsta}vuje kombinaln?2 | tverec, z
dvojn8sobn®m kS2gen2. Stejn® zabarven?2 zn

Rozdéleni fenotypii

7] AB Ab ab ab

AR AABE AABb AaBB AaBh

Ab AABD Abbh AaBh Aabh

ab AaBB AabBb aaBE aabBb

ab AaBh Aabb aabBb aahbb

89:3.3:1

Obr 8zek péedsta}vuje kombinaln?2 | tverec, z
dvojn8sobn®m kS2gen2. Stejn® zabarven?2 zn
Gonozom8l n2 dbDdi |l nost

Gonozom8ln2 dRdil nost se tdonosomeathtelynanT ch z

chromosomech pohlavn2ch. Jde tedy prim8rn
Pohlav2 gonochoristicklch organismT bTvsg
(X a Y). Existuj?2 rTzn® typy url|len2 pohl a

a) Sav|? typge(dep-bsagpdipodpj giveln2zci, vDtg
dvoudomlch rostlin. Samil?2 pohlav2z XX (sa
Sam| 2 pohlav2 XY (saml?2 gameta nese chrom

b) Ptal2? tVYpsKwnbujaxaseé :u pt8&kT, XtlTI T a
samec XX.

Nav2c nRkter® S§8§dy hmyzu nemaj 2 chromozom
jednoho chromozomu X. U jinlch druhT hmyz
vnhDj g2 mi znaky (v]ela).

Gonozom8l nhN se dNd2 ovgemaigadmdgygsé medh, | ma®
nNktchowo® Lasto uv8dNDnlim pS2kladem je hemof
krve. Chorobu podmi Ruje recesivn?2 alela z
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Mognost i | sozud rtaavk8o-va® ted va@ X-3dual: ezl¥ar)a v-1, XY
nemocnIX}(-zQeaa—;ﬁSe@(a(gej!eknaJ,cn>§x Je tedy jasn®
choroba postihuje pSedevg?2m muge, u gen p

Z&8kl adn?2 typy dRdilnosti s pS2klady znakT
Genealogie

DNdi | nost khv azmtaiktTat i vnz2c

mnohem sl ogithRj g2, neg dRdi |l nost znakT
genT mal ®ho Y% inku a nezanedbatelnl
| o, -otdeppol vo2tda8. .t.e)dy mul tviifza knt2ofprei N8 1 Anl 2e | dyh «
u m2t pod2l nanz@klr&dm?2 neddh ¢tul oz reagkku
hodnotu nRj akT m azkptTi svo)tre nPlruepl rymS airj s (t Dcht o

pravidla monohybridismu. Projev znaku v g
Pr TmhRadcdm®thy tud2¢g maj2 v popul aci nej vidt g
extr®mn2mi hodnotami (aS jig n2zkTmi |i v
znaky, patS2 napS2klad vigka jedince |i p

Polygenn?2 a multnhiosaktori 8 n*

V pSedchoz2m odstavci jsme se vRDnovali ob
Tato dRdi | pos$ty genfuglét ibffatkt Ob & 8§t 2o typy dic
viznamnhD | ig2 od monogenn2ho typu dRdilno
odst avncovcahn Tveth dRdi | nosti kvalitativn2zch :
polygenn?2 a multifaktori 88l n2 dRdilnost se
nz to vgak zcolod ypreawndadiadat pmsda typ did
podm2niNDnl pounud tvifaktpergeén2§sdddni mospTso
uplatRuj2?2 i vlivy prostSed?2, kter® pak "d
Heritabilita |ili1 dBpRdivost
Pro vizkum polygenn2 a multifaktorigln2 d
obzvl §gtdsddougn 2 ed n®ji lzytgot n2 dvoj |l ata, vyrT
prost Sed2, n8&m pod8§vaj2 obr&§8zek o tom, | a
s odlignTm (byS m2rnhn) genotypem. Naopak
uni k8tn2 mognosé hedabejnl avaenpedypem. Po
monozygotn2 dvojlata nav2c vyrTstaj?2 kagd
rTzn®ho prostSed2? na jedince se stejnlim g
(shodaoba |jedinci maj 2 sl edeshada] ednaky debp]l
danlT znak nem8) pro urlitl znak. Porovng§yv
mTgeme zjistit, jak8 je heritabilita sl ed
Heritabilita nebolid Ddi veshodnota, wud8vaj2c?2, do jak
z8viaslgg8enot ypu jedince a nakolik je konelr
vnhDj g2ch faktor]’.hz.Ozna!en2 heritability |
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Mi moj adern8 dRdil|l nost

k jsme si jig Sekli, eukaryotn? buRKky m
dr o (mitochPornodtroigee, tpyltaos toirdgya)n.el y se pSi
rovnomRDrnhN, dRNl2 se mezi dceSin® buRky
i pohlavn2zm rozmnogov8n2 je nositelemt
tomstvo m§ v drtiv® makytirpternitd) .p SNappasd.T pdokdi
rostlina, | e
zdrav® rostliny
zdravs8 rostlina
chlorofylu).

j29g chloroplasty maj 2 pogk
, bude muset s t2Z2mto pogk
A ®t

opyl ena pylemndnemgbao VD

vDkmi m@chdrmdam§l PSedMdiglenans tt ochond
m§ zanedbatelnl objem proti jader
thomby v anerb® j sou dokonce | @tr§l8nan2 P
st mus2me m2t na pathl zej m®na d
er® mitochondrie zdnRd2 kagdl jedin
sou totig vgechny pTvodem z vaj 2|

S Q O w— —* O
'Z<To<To0OQ

X~ o 0o zZz"

~o<K©Q SO —

X O —~—o0

NMNNNRPFLPONTT

® buRCeoO £ & ednd mitbahondri® Hn@utovanou
29 na buRku nem8§8 ¢g8dnl viiv. Zda
a Yar ovni buRky nebo cel ®ho organ
ri2 m8§ mutovanouj yewmeu i ckRwe i n§ o
mt DNA st éagmopznoez natl aay e medy a&xi st u
d2 | y bheteropladamie] e me | ako

Nemendel ovsk8 dnRDdi | nost

NDkdy se mTgeme zepd1®hsmeetpl$aths)@lns)k:lelr)é!nos
Mendel ony 2%k nhD neplat?. Mohou to blt tyt
odchyl ky od mendel ovlich pravidel (vztagen

Sl edovan® dva genya@lbilPovtzocne ngeepnl Ta)t 2j szo8uk ovne
kombinovatelnosti alel.

Sledujemegeny m2 st Dn® na X chromosomu. Z tohoto
hemi zygotem, m8 pouze jednu kopii sledova
a t2m p8dem i dvbD kopie genu. Naopak Y <ch

v8zan® geny dhRDd? pauzek®8B dadtNDde |maosdgyna (ho
Dogl o knov®kmitWvacde mto pS2padh sl eduj eme v
potomka, zat2mco ani jeden rodil tuto mut
Gen, k-duj2c?2 pS2slugnil znak, nem§ ganci

nedovol 2 .seTennatzol e@ifareez i al el ) ckPSv¥ktatgm t a
recesivn?2 epist8ze |lr 8omtbl)ayk d pinrox yp u ||
D2 ky gvddnovvuBh o imgmadijn2 i mgtuer n81 n2 a pater ns§
hodnotu.
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Znak (choe®Wwphhouwmipeh@etzmmamens§, ge se znak
100% jedincT, ale u nhRkterTch osob k proj
nesnadno pozorovatelnT.

Znak (choaobabi m82Toe xzpnraensein 8, ge u | i d2 se
pozoruj eme rrJozrely yz & vRehgong® zpn a k u .

Pleiotropiej e st av, kdy jedna a ta sam8 alela m
(odlignich) fenotypovich znakT.

V rodokmenu se vyskytujenokopiez naku. Fenokopie je stav,

genotypovhlD norm8lnpromévstejni®henphghpov]
pS2slugnou mutac?2.

PodobnhD se mgegokopie y cloyt maewmtal uj e stav, kdy
projev mTge blt podm2nRDn rTznimi genotypy
neukazuje na konkr®t n2 gen.
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V.LI ov I Dktika gene

Geneti ka | i dsk®ho jedince
Obecnni

Genetick® zkoum8n2 |l ovRka se znalnD |ig?
vRDdcT jsou totig svazovs8§ny nDhDkolika skute
T Na |l ovRku nelze z eticklich dTvodT prov§gd

7T L1 oviDk nmo8u vziat ggii vot vel mi mal® mnogstv?2 po
T Fenotyp je do velk® m2ry ovlivRovs8n vnnDj g
polygenn? znaky

T Generaln?2 doba |l ovhDka je velmi dlouh8. G
generace

9 Slogitost | idsk®ho genomu
U |l ownlRkacjevl §gtnost 2, §e-veeulobtipuzes k S2 § 2
jedinci z urlit® populace (stejnl n8rod,
Naopak dnes m8 d2ky modern2m dopravn2m pr
kt er ® gB@n®v2 Se nems§.

NejlasthDj g2 metodoumstadaarhb
sestaven? rodokmenu nRkolika generac? pom
rodokmenu potom mTgeme sl edovat, kteSz je
mMTgeme tvyivadyip dRdi |l nosti. PSehled symbol ]
kapitolegenealogie

A HdKkeendmgizlvio
|
|

Gemi nologick8 metoda, neboli metoda zkoum
Zkoum8 me dvojvajeln8 i jednovajeln8 dvojl| at
jednovajelnlch dvojlat. Jednovajelng dvoj
jedn® - mgpdt gt ejnou genetickou informaci).
kteShamajp3to shodnou DNA (ag na nhRkter® nm
DNA) . PSesto tento shodnl genotyp automat
jedincT (ani jednovajeln8 dvojlata nemaj?
takovichto rozdgidlsTing§gmcpom&m8§a do jak® m?2
z8vis2 na podm2nk8ch, ve kterlTch jedinec
Dal g2 mognosti vizkumu n8m nab2z2 z8kl adn

m§ tak® vel kTHUGO (HumamGempomeNlapping Organizafon ]
http://www.hugeinternational.org/ zabl v8 se objasnhDn2m pSes
genomu, tj. souhrnn® sekvence b8z2ogenomu

mNl o blt asi 100000 genT. S post-upuj2c2m
soul asnl pol et 2006825006 e Podhadupglnaahst8jenl
l et 20 stolet2, s pSedpokl &8danTm ukonl] en
genomup bl i kov8§n ji g v Ynoru roku 2001. Me z i
pl n® identifikace | idsk®ho genomu 14. dub
dvougoubovice DNA).
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Ve skutelnosti pouze asi 1,5% |Iidsk® DNA
sekvence DNAjeto Seno tzv. nek-duj2c?2 -paked (Junk |
nNjakl -weEbhéczjaeé?2m zn&ml (patS2 sem napS2k
transposony, retrotransposony).

NqWebuhttp://WWW.ncbi.nlm.nih.qovm'[gete prozkoumat nDkol ik
tl kaj? geneti ky |l ovDka:

Entrez GenomeMapa | i dsk®ho genomu

[
EntrezGeneDat ab8ze genT

Entrez ProteinDat ab8ze proteinT

OMIM-Dat ab8ze | idsklch monogenn2ch chorob

dbSNP-Dat ab8ze SNP (jednonukleotidovlich pol
Eufenika

Eufeni ka je ymag2 khkhepgi s IlgskT fenotyp.
dndilnlch chorob s fenotypovlim projevem.

zhorgovat genetickou vibavu populace (dys
| ®kaSsk® p®l e bnzpSegmSe)ialeyméhoej e t S
Eugenika

Eugeni ka je vhDda, kter8 se snag? zlepgit

zagila pSed druhou svRDtovou v§8lkou Gl o o

rozmnogov_gn?2 (vdylbdialnn & hc hoosrodbby) . Naci sti ck:
eugeni ku do extr®mT (snaha o vyglechtDn?2
gidovsk®). Z tRDcht o d Upusilddbylaspolusoasizm@h c e o d
odsouzena. PozdDNDji zve |jEa@teMirkDae po zs dti wat?
za c21 vytvoSit "skupinu jedincT nejvhodn
potom mBDIi zplodit nov®, "geneticky | epg?

PS2buzensk® sRatky

PS2buzensk® inbrRagingk yj 6 obewnPy vjiDalloam2 e tbir &k T p
Panuje zde vel kT strach z narozen?2 postig
riziko u tRchto sRatkT opravdu existuje a
PS2buzn? jedinci jsou ti, kteS2 maj?2 ales
zjedprpoduge z hlediska klinick® geneti ky |
maj 2 spol el n®ho pSepdrkaar ondeijlvel.g eU vvez ds& luepmilj ¢
pak velice kles§8 koeficient pS2buznosti,

al el a dilDcchTt o g et zv. | BD alela (ibd = 1dent
zdNDdNng& od spoleln®ho pSedka) . Cel kovnD zd
d2tNDte, jde jen o nezanedbatelnhD zvligen®

Jsou to jednak zvTigen8l ah zdtkar otz n(i Kk up S 2elcie
sRatkT je v potomstvu obecnh vygg?2 zastou
sledovdeba mgeayaamal potom rizika vzniku po
(pokud jsou v rodinh pro vimkk® v®Okgvihoht o
doch8z2 ke sn2gen2 genotypov® rozmanitost
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Genealogie
Obecnni
Mezi n§stroje genetick®ho vizkumu |l ovDka
mTgeme sestavit rodokmen a slreSfovatNalsky
z8kl adn vIiskytu, | etnosti opakovg&§n2 a poh
zpTsob dRdil nosti tohoto znaku a tak® se
generaci NemENDt gt okpnatpdo t & OV g eapEa i ¢ e g 2
predi kci rizika, na z8kladhD rodi nn® anamn
KI'inickl genetik na z8kladhD zn8m®ho typu
kombinatoricklch praviideldhmBge i 2ti kmov Kt s
rodokmenu se ug2v8 nhDkolika jednoduchl ch
Symboly
Nej prve si uk8geme symboly pro jednotliv®
pohllat\/\?erec znal 2 muge, kruh ¢gemluaw2? koso]l
(bNgnN se ug2vs8§ napS2klad pro zn8zornhNn?2
pochopitelnhD nezn8me) Pokud chceme vyj 8d
chorobou (obecnhD, ¢ge je nositelem sledova
barvouOb |l as se mTgeme setkat i s napTl vypln
heterozygoty, | pSenagele znaku.

huz Zena  Meurfené pohlaui

Zdrawi jedinci O <>
Posfizen jedinci . . ’
Heterozygo E O <>
Zena pienadedka @

Pod znak kagd®ho jedince si mTjgedien@ozuum@ m
neg-izin€@zorn2me to pSegkrtnut2m jeho symbol
Pokud zn8zormRTigeme tpakraltinit pomoc?2 mal ®
pohl av?, | asto se vgak zn8zorRuj2 jen mal
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Zemfel jedini /@

Spontanni potrat - [] i

Jedinec, kterT dal podnhDt k sestaven?2 rod
se namwbdand® oznaluje se gipkou. Z hlediska
poug2znm8l en2 konzultant, oznalen?2 je stejn
Pokud se v rodinhD vyskytuje jedinec, kter
adoptovsg8§n), odlig2me | ej pomoc2 hranatlch

Proband {oznacen Sipkau) O

Adoptovany jedinec |: ]

Existuje pak nRDkolik dalg2?ch speci 8l n2ch
kter8&8 mohou blt monozygotn? (jednovajelns§
nNDkterlch dvojlat nen2 (nebylo) mogn® wur |l

Moryzagytl dvojéata /\

Dizygotni dvajéats

Mejasna ygotnost /\

ES

Nakonec si uk 8geme, jak se oznaluje sRat e
maj 2 dDRDti. Jednoduchl sRatek zn8zorn2me r
Spoj 2 me mugjei ta8 ¢gle§drrua zZDrveol 2, Jge tento sRat
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inci. Rozvod zn§8zorn2me pSegkrtnut2m t
dy jeden nebo oba jeho |l enov® nejsou

Sfiatek

Fiibuzensky sfiatek =C>

Meplodnost

Fozvod

Takovli jednoduchl rodokmen pak mTge vypad

Sfiatkovs fara

Sourozenecka tara /<> Rodowa ara

Vid2me zde otce a mat kgendgace)o & emesjr atcar) g 2ah q
nej mladg?2 (tepgkudeva dopmagma®, blTveg zvyk
syn, dvojvajeln8 dvojlata (d2vky), syn, d
a sourozeneck® | 8§ry. BTiv § ezdvi ynkceem |j2esd noovtalti,
uk8geme na dal g2ch rodokmenech.

PS2klady rodokmenT

Uk8geme si zde jeden hypotetickl rodokmen
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‘ O

1 2
II

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
111
)

1 2 3 4 5 & 7 B 9
Nyn2 si na tameoauspSjend@®mdemeéoj ednotl i v® t

Vyugijeme nhDkgemdtcihc kiIndmlachhor ob

Aut osom8Il nhD domi ngpolydaktyliex yp dBDdi | nost.i

I B
1 2

II

1 2 3 4 5 & 7 ] 9 1
111

N ¢
1 2 3 4 5 é K ] b
U autosom8l nD dominantn2ho typu dbDdi | nost
generaci. Vid2zme, ge postigen?2 jedinci | s
posti gen®ho rodile obecnhD plat2gege kagd®
stejnou chorobou. Proto v rodokmenu nach§
zhruba poloviny potomkT postigen®ho jedin
mut ovan® alely, potom nejen ¢ge se u nhj c
u jeho potork T , protoge nen?2 nosilem mutace.
Pozn8mka: U dominantn2ch chorob jsou post
Homozygoti | asto vykazuj2 mnohem tNDgg?2 fo
jedince (homozygota pro mutowdrod O0®I%e l'u u
riziko postigen2 jeho potomkT (mTge jim p
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Aut osom8Il nhD r ec e gfenyketénurie)y p dRDdi | nost i

‘ O

1 2
I

1 2 3 4 il & 7 B 9 10
111
.

1 2 3 4 5 & 7 2! 9
Pro autosom8l niDl mesteisijven2t yyipckd®d Jge post
kagd® generaci. Vyskytuj?2 se sp2ge ob ge
pozorovat, ge postigen2 jedinci se rod2? f
fenotypovhD zdravim rodinRTmecaeasodhNdAdNBI $n
mus2 me uvagovatpSgeagblharp&ehagpepsoubudou
dz2tnND ve 25% procentech pS2padT, kdy se v
mutovanlmi alelami, neboS recezvvniD dDdil

homozygotn2 Kkombinaci .

I
@
1 2
H 5
O
1 | 2 3 | 4
00 o0 o
1 2 3 4 5
v
N
1
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DruhT r odokpnse?nb uuzkeanzsukigle is Roartaetkr ancem a ses't
sRatku se narodil syn (InVWul) hpoothioge 1t Ir pfé
prababil ka (I/2) tohoto chl apce. Z nakres
jedinci druh® generace |11 /2 a 11/3 jsou p
posti gen®ho chlapce (jedinci 121 It/e3dyl Ivl /tdo)r
ge je zde vDtg? gance vzniku takovlichto r
riziko, ge oba pS2buzn2 jedinci nesou mut
pSedka.
Gonosom8l nND recesi-wHzZzany pd@eddiieAmots)t i (X
I O
1 p

II

1 2 3 4 5 & 7 3] 9 1
111

N -
1 2 3 4 5 6 7 2 9
Na tomto rodokmenu vid2me, |ak mT§ge gonos
DvDma zdravlim rodi | Tm se narodili j@ chl ap
rovnning postlgen, jeho rodile jsou zdr 8vi.
Gena |/ 2 je pSenageIkgu hemofilie. Sama |
chromosom s mutac? svIm p-budeimderdsm Pokud |
pSenagel kou, ale ani ona nebeudeP onk2utd fvegnaokt
tento X chromosomsynovb ude tent o posti gen hemof il i?
jeden X chromosom. Dal g2 pSenagel kou tedy
druhorozenl syn 1 11/2 je rovnhDg posti gen.
Gena pSenageltk@Ot%ed;)ynlIu@@smqgenlch, 50% z
budou zdrav®, 50% budou pSenagel ky (fenot
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‘ B O
1 2

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
111

N Cg é) “ ﬁ
1 2 3 4 ] & 7 4 9
Na druh®m rodokmenu ke gonosomBfeiM®hecms{
I /1. Vgechny jeho dRti jsou fenotypovDiD zd
11 /79) trp2 hemofili 2. N
Vgi mnDme si, ge posti gewmdzarmugu nmktdayc in esn] @
synovi. Otec svIim synTm 2z 8§ svagdankD gpeshe dp8rvog8 c
hemofilii nenach8z2. Proto jsou vgichni s
pSed8 ve 100% pS2padT X -phoomossmus viget dwn
dcery pSenagel ky, ale jsou fenotypovD zdr
riziko, ¢ge budou postigeni hemofili2z, jak
rodokmenu.
Gonosom8l nhN dominanv@zanh§pd@thdithoes) i (X
rezistentn?2 kSivice)
I B

1 2

H‘ L

1 2 3 4 5 6 7 g 9 10
111

_ ‘ é) .
1 2 3 4 5 & 7 et 9
Gonosom8Il nhND dominantn?2 typ dbDdilnosti | e
recesivn2mu typu dRdi|lnosti, akor 8t i gen
nagem rodokmenu je postigen mug |/ 1 Jak
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chr omo snosynosinp® ot o j sou vgichni synov® ve |
druh®, otec pSed8§ dcer &§m v gdyprotogsau X chr om
vgechny jeho dcery postigeny. DDti postig
(pro chl apcege pdbdd2gdymat ky X chromosom
pS2slugn® dnNRdi |l n® onemocnhin?2 .
Mi tochondri 8l n2 typ dDnDdi(lebemgatatrofie(optiku) er n 81 n
I ®
1 2

1 2 3 4 3 & 7 4 9 1
111
“ N ‘ é) -
1 2 3 4 5 ) 7 3 9
Mi tochondri 8l nz dRdilnost je speci8ln2z ty
(lokalizovan8 v Dodukepommateec Vgrdrhindy) md Do hon
zygoty totig poch8z2 z vaj2lka (spermie s
zani kaygotahDvtak zbydo pouze mateSsk® mi't
mt DNA (mltochondri§lntDaN:ph)zmy?akiDpo maaoea
nem8 mognost, jak tuto mutaci d8l e pSedS§v
mi tochondri 8l nD d®ldizldm@aw ®& hor obou bud

Yv&zanl typ dRdilnosti (Holandrick§g8 dndil

| e

I

SO mo mocom
I

RN ] ]

Str b0 k a


http://genetika.wz.cz/

Soupi s kapihttpd/denetika.wzsct r 8§ n e k

Yv8zan8 dRdi |l nost je vcelku jednoduch8 na
pSeng§8§g2 pouaeg paktvgeohngyfeny jsou nepos
synov® postigen® otce z2skaj?2 spolu s Y c
chromosomu je |l okalizov8no relativnhD m8l o
by se dal a-veSzma¥W8i.§ zKmlkm o&Ndi | nTm znakTm p
zvigen® ochlupen2 | §sti ugn2ho boltce.

Krevn2 skupiny a jejich dnbdi

Krevn2 skupiny obecnD

Objev krevn2ch skupin pat$2 mezi viznamn®
ng§s je o to vijzemamreljjg®nejre |jees ksGphow- | ®k a Se
1921). Jan Janskl jako prvn2 zjistil, g¢ge
z8kl adn kS2govich pokusT s krevn2zmi s®ry.
transfuze, kterRBypbbtupemt ehelmpBSest hem p
Podle | eho se vliastnhD krevn?2 skupiny wurlu
r Tzanti@enyb 2 | kovi nn® gylotaena(tpyS2zsviaung@h ® r eakce

s- aghutinpck- kn@)bN euj kvol vz8na2mn Nj g2 j sou
A a aglutinogen B. Podle toho
evnz skupina:

antigeny zp
aglutinogen
se urluje Kk

T

r
SkupinaA-TvoS$S2 se pouze aglutinogen A.
SkupinaB-TvoS2 se pouze aglutinogen B.
SkupinaAB-TvoS2 seogeya agl utin

Skupina0-Net voS2?2 se ¢g&§dnl aglutinogen.

* L®pe-nSetlveons? se aglutinogen (antigen) A
tzvantigenH, <c o ¢ je viastnhD prekurzor pro anti.
Sskupina 0O nazlv8na skupinou H.

Vkrevn2z plazmBD jsou naopak o bagldinng tagt-r b2 | k ov
AbantB) . O tom, kter® typy protil 88tek | sou
skupina |1l ovDiRDka.

SkupinaA-TvoS2 se pouBe aglutinin anti
SkupinaB-Tv 0S2 s atinmanti&. e ag]l

SkupinaAB-Net voS2 se ¢g8dnT aglutinin.
Skupina0-TvoS2 se oba -Aightdt i niny (tj. ant.i

Pokud pSi transf¥%zi dostane pacient s kre
skupinou B, zal-B opmr gtaicli &tnkvya pesientaink av at kr e
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pravdRpodobnhD zemSe. Vzhl ed

em k nDkol i ka
poul ka o krevn?2 skupinhD 0 jak
d

: O O univer zs8§
uni verz8Il nzm pS2j emci (poku se jedn8 o t
mlTge poug2t jen krev stejn® skupiny, nav?
zkougku kompatibility s®ra a pacientovy Kk
DNdi | nost krevn2ch skupin

DNdi Il nost je velmi jednoduch8. Alely podm
B) j sou dJolmi naalnetlne?, vkt er 8 nepodmi Ruje tvor
sebou jsou kodominantn?2. Jak to tedy fung
Fenotyp-k r e v n 2  s-kGanptyprAA nebo A0

Fenotyp-k r e v n2 s-KGanptypBB neBo BO

Fenotyp-k r evn?2 s k Ggnotyp AB AB

Fenotyp-k r evn?2 s kenptypfla O

NkterTch pS2padech tedy mTgeme vyl oul.
pin rodi |l T a d2tRte. V praxi zn8me ovVvg(

n
u
d2g mus2me uvagovat v genclhnfye nnootgynp® gveSnnoet
sl eduj2c?2 mognost.i

S0
w e x

Rodi | e -2 dhebo 0
Rodi | e -DA £X)BBAB nebo 0
Rodi | e-D® t8hdbo0
Rodi | e-D® tANnebo O
Rodi | e-DB tRhebo O
Rodi | e AB?2 KA)RBri2bo AB
Rodi | e -Bt-K BAebo AB
Rodi | e -AB tA)BBeboAB
Rodi | e -BB tAnelib B
Rodi | e-DG tpbBuzé 0

Rh faktor

KromhD syst®mu antigenT ABO se rozliguje |

I
MNSs, Lewis, P atd.)obNepyenEmillj ghejemspat
pokusu s krMatcacogRheses BFlodlhes t ohot o syst ®mu
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Rh positivn2 (RhH+) RhRhsemedidd3d v mi(mRdant nn
j sou recesivn2 homozygot.i (VEzoydaen zde maj
Rozhoduj2c? je vliiv antigenu -ijedifeoRhud | e
pozitivn? Jedinci s antigenem d jsou Rh
Protil 8t ky pr ot iantiloh pp @2)ii tlsi®t nudy Rshk unpeignal i(v n ¢
nevyspgp@8tupzenhD (narozd?2| od ABO syst ®mu) ,

imunizacej edi nce Rh pozitivn2 krv2 (nap$. pSi
inkompatibil-ndm dBhe)end&t LR jsou pSiblign
Rh pozitivn?2.

Rodi | e R#H=+ DR tRh RR+ nebo Rh

Rodil e RE+DXtRhRh+ nebo Rh

Rodi |-XRlRRAh D2t0ND -pouze Rh

Fet 8l nz2 erytroblast: - za

PSi inkompatibilnzm {Datémstovd2ztiOdy dat k
doch8zFek8ltrz%d .er.ytFrea Bllmgt -ezeyt(rroypbi2 sp2ge
jako hemolytick8 nemoc novorozencT) je st
proti plodu (plod je Rh+, mat|in imunitn?
cizorodl), zalne vytvsgSenTpmn®tfidrgmky, kte
novorozeneck® ¢gloutenky (rozklad krve), v
poruchy. Prvn2 tDhotenstv2 vDtginou rizi§k
nedoch8z2 k m2sen? krve matky s krv?2z plod
dostanm g pSi samotn®m porodu. Ovgem toto mno

kagd® dal g2 nekompatibiln2 tDhotenstv?2 by
se tomuto zamezDjwer ptoidlI8¥t8eRkR mMd@ani2h po por
potratu nebopoproeden? amni ocent ®zy) .

Podrobnosti

Podskupiny

Antigenita u skupiny A nemus?2 blt-jednotn
A6) podle antigenity tBDchto skupin (nejsi
anttA pr ot i |l 8t kami ny& sABU)p.i nNai gAJ12, annetjisgleanbi t &
nNi §gg2m procentu8l n2m zastoupen2m erytrocy
pouze antigen H).

Obdobng§ je situace u skupiny B. V pS2padh
rovamd[ggeme se set kabuABlp S2kl ad se skup

Chemi ck8 podstata aglutinogenT a agl ut

Aglutinogeny jsou antigenov® struktury na
jednotkou je oligosacharid, -fukosegd kI T kombi
galaktosa, Nacetylglukosamin, Micetylgalak o sami n) . Anti gen H (] ¢
antigenT A i B) je tvoSen 5 monosacharidy
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monosacharidj edn§ se o apbidgentAhowebatBrT mono:
navsg§zs§gn.

Agl ut i ni nimnunpgubulng( -globuliny). PSirozen® protil §t
anttB proti |l 8tky u skupiny A) patSz mezi |Ig
vzni kly ag pSi i muDnipzraoctii |j8etdkiyn)c,e j(snoaup .y pal

Fenotyp Bombay

|l tvorba antigenu H §ee dgog nett ikc kvyz §pcond®miun pns
jedinec je hh recesivn? homozygot a netvo
prekurzorem pro tvorbu antigenu A i B, mT
jig v tomto kroku. Ve vikwulpé chkyu Ob  chee bm2dte ju
prok8z8n antigen A, respektive antigen B)

nNDkter®ho z tRNchto antigenT (A |i B, pS2p
m§8 genotyp AA ale z8roveR inhhsk&Fpnoaypog
tento fenotyp se oznaluje jako fenotyp Bo
jedincem se skupinou ent okr 8t ovgem jde o-potemdi nce s
bude m2t tento potomek krevn? skdyinu A (

situace, kter8 odporuje z8kladn2m pravidl

o velmi vzgcnl fenom®n, poprv® identifiko

Li dsk§& 1 munita

Obecnni

|l munitn2 syst®m |l ovRka zajigSuje obranu

parazitck mi organi smy (bakterie, viry, houby,

|l munitn2 reakce je r eatigene-chregnacikE§mmema p$S

t Dl 2skov8 struktura vyvol 8vaj2c?2 imunitn?

[ buRKky vliassnun 2 hjoakorjgeant omu pSi nNkterTch
I

~

Jako antigenn?
nebo Rh.

bhRwaveechzsbkklopjjPe is yssy sRinm®

| munitu mTgeme dDIit jednak podle doby n8§
Nespeci fi ck?8nzihmunefteak)t oar ohvi@hvo mec hani zmu (
imunita).

Bunhlnou sl odgku i minebblileykocyty o $2r ThmNlr @ ®k mwnio rj ks

I

l eukocyt T u dos9d@II®hkor viel oav ltkoa uji eobdou pohl e
mTge signal inzeonwvoactn N nn2f.e k4 nna2t eol NN vygg2 pol ¢
novorozencT. Obecnou vliastnost?2 b2lTch kr
SeligtnND (kde se norm8l nhD nach8zej?2 a cirk
schopnost sediapeadl®uajae | ako

Potil 8t kovou sl ogku -inmooglobuligy (vdjzi @$dje?d .pr o
Pokud mluvZ2me o Iimunitn2m syst®mu, nesm2m
org8ny, kter® vytvsg§S2 sfueukadycel akprdak
|l ymfatiyk®zmalg@jneme takov®, ve kterTch do
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krvinek-u | | ov Ikkoas tjndad ddSEhRiu3 . Sekund8&rn2 | ymfa
org8ny (lymfatick® wuvuzliny, krl|ln2 a nosn?
galudku) jsowsmytomMzindk dloi 2 Nl e ansbos g2 |
joiomi prot®k§ lymfa (Il ymfatick® puS2lpiamdyn)® r e
patogeny jsou tak pS2mo vystaveny %l inkTm
kter® tvoS2h mdtew §tghoohut d Scsrtg §n T.
Nespecifick8 imunita

Jedn8 se o imunitu neadaptivn?2, je vrozen
infekce pougity okamgitnhR. Jedn§ se pSedev
Sasinky v nose), imusymbietiekhklTch(bhknerp
t Dl esn® teploty (pyrogeny), pS2tomnost ba
tekutin8ch (sl zy-,HCBhlleﬁCﬁkomglainbrmc(skUpmaz gS8vy
proteinT z krevn?2ho s®ra)o@|m3a@m@g%m29¢m
| §stic) nRkterTch b2l Tch krvinek (makrof §

Mi mo nRDkter® | eukocyty se na nespecifick®

zen® epaorriu@reyn T povrch kTgeeamnglcihzni c
organi smT hloubRji do organi snauap Tkylead Tt
infekce otevSen® r&8§ny nebo pSenos patogen
NepS2zniv® puwisg!IS®&derstva hlenu na slizni
pdgd ogenn2ch virT a bakteri2. Pohybem Sasin
cest) mohou blt zachycen® patogeny dokonc
bakteri?2 mTge br8nit i fyziologick8 fIl - -ra

nedool 2 pSichycen?2 bakteri?2 patogenn2ch (nce

Fyziologick§g f ra ve vaginhD geny (D°der|
(kyselina ml® n8), kter® je pro vpDtginu p
PSirozenTm bakteri ciidmkkem (pTaska be?r i een zsymm tl2yc
je obsagen ve slin8ch a sl z8ch; kyselina
zlikvidovat Sadu bakteri2 i obalenilch vir
Z8nhNt a wywBmgdgengspeci fick8 reakce organi s
gkodl i vi nojued(naetmupsc’u zsee o bakterii | i Vvirus:
i jin® buRKkK a cel §8 Sada chemievkiTzc hd §18et)e k
Z8nNDt se ty c kzya | perr ovjeenw8ng2em 2 rotoleesip P ot y

[
ubcn‘rkcalcar tymor- functio laesa
produkovan® buN pS2mo or ge

y
P
pogkoz e n 2dator {fr
Pyrogenyj sou | 8t k
nebo mohou b
Y
Vv
I
d

Tt napS2klad i bakteri g8l n2ho
nastaven2 optim8ln2 tRhNegsp® obpVblt® OhOVY
projevuje zvligenou tep-lzoutige nifeliepdowk oyn aned
zabr8nit dal g2mu mnogen2 patogenn2ch mikr
ustane, doj e opNt ke sn2gehPattNDpesa®2 mgp

Komplement-k o mpl ement je soubor b2l kovin z kre

aktivovs8n komplexy antigenu a protil 8tky
nDkterTch bakteri2. Aktivovanl komplex ko
|l imakcytoplazmati ckou membr 8nu de kter®
pSedevg2m gramnegativn?2 bakterie, obal en®
nNRkterTch autoimunitn2ch onemocnRin?2ch) M
b2l kovi ny c hpesnoonti azkat|incbkol}sPa moe B n2 §e.

Str v k a


http://genetika.wz.cz/

Soupi s kapihttpd/denetika.wzsct r 8§ n e k

Me z i | eukocyty, kter® se pod?2lej?2 na nesp
charakterlstgnarwllodytmlpagrSa%nlsleyn heutrofilnz, e
granul ocyty) a bu R h&gyanuboeyt - nze&atenlmlpcaht S r apnSue
monocyty a tk8Rov® makINK SguyRkay )speci §l n2

Neutrofiln2>jgraoblgcgnhyla se zSetelnhD neb
bazofiln2mi barvivy. Jedn § asgeo cayitlz zialoyd ®hjoe
materi 8l u (v prTbDhu fagocyt-zy b21 8 Kkrvi
vibnNDgky, n&8slednhD pohlt2 a zlikviduje pom
viznamnlT mechanizmus nespecifick® imunity
Ni cm®rklbdp j e cizorod8 | 8stice obkl opena st
kompl ementu, je jejich pohlcen?2 wusnadnDBDno
opsonizace

Dal g2 viznamnou vliastnost?2 neutrofiln2ch
koncentraciu | i t Tch | §tek bakteri 8l n2ho nebo vl e
schopnost migrovat k m2stu s nejvDtg2z Kkon
"nal §8k8vE8&n2" neutchembtix¢t TChemotrzahkt up kT | 8k dbn

rTzn® mol ekul y nbiakktteerr® 8clynt?2o kpi Tnvyo dnue,b o ur | i |
Neutrof.i nz granulocyty mohou fagocytovat

I
jich nejvzce ze vgech granuHtocyt T-Rinyz érnv ¢
tento tvoSen pSedyevg2m mrtvi mi neutrofi
Eosinofiln%j gjriachul gcynyl a se barv2z | erven
StejnhD jako neutrofiln?2 granulocyty maj?
hl avn?2 %l oha. Tou je obrana proti rTznl m
onenocnNn2m, proti kterTm bojuj2 eosinofil.
eosinofily uplat Rujj2ejpiScih anhneordgsi tcvk?l cshe rue askl
znatel nhD zvygovat.
Bazofiln2 -gpanuhegm®npD | etn® ze vgech gr a
Jejich granula se barv?2 bazofil n2 mi bar vi
granula obsahuj?2 pSedevg2m heparin a hist
z8§nNDtliv® odpovhNdi a alergicklch reakc?2.
G2r n®y(bhueRkar i nocyty, mastocyty) jsou jako:
granul ocytT, kter8 se vyskytuje v tk88n2ch
obsahuj 2 heparin a histamin.
Monocyty a-Mmakooyt8yyj sou nejvDtg?2 ze vgec
fagocytuj2c?2 buRky jako neutrofily, oprot
maj2 rozs8hlejg2 "arzen8l" | 8tek, kterTm
jim oblas S2k8§8 profesion§ln2 fagocyty) N
kdew zr §vaj 2 ve stvkes Rackvt® vrma2 KTradofoSggy ma kr of §gy
napS2klad v j&8trech, v plic2ch, ve slezin

NK-buRkPRjat $S2 do nespecifick® imunity, ale I
lymfocyty.

Specifick 8 i muni t a

Tato | §st imunitn?2Ilyofocgy sk®mu ® & Nz &djmeg fav 8
ato sice Bymfocytya™ ymf ocyty. Specifick8 imunita
i munita nespecifick§8. Specifick§ se j2 S
specificky rozezn8vaj?2 antigeny, kter® ne
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specifick® imunity je (na rozd?2]| od nesp
i munitn2 syst®m s konkr®t n2Zm antigenem s
Nutno podotknouitkagepeeil 8i pk®bil mmaittn2 o
a jej? detailn2 pops8n2 by si vyg8dalo c
zjednodugenl a zkr&8cenT.

BuRky |l idsk®ho tRhRla jsou vybaveny rTznl mi
glykopr ot ei nov® povahy, kter® vyln2zvaj?2 z bu
kapitolou-k r evn? ) skbHpawg? anti gennMHCSMagpt ®m se
Histocompatibility Complex) hl avn?2 hi stokompatibiln2z kom
se poug?nay dA#kRu man Leukocyte Antigens). |

druhy MHC gl ykopr-oH@li (nkotvel rc@h saen tdifylen Tj egt N
neklasMHCId@)Kamplex genT, kterT MHC | a I I
kr 8t k® ram®nku 6. chr omosomu.

MHCantgeny | . tS$S2dy se vyskytuj2 na vgech b
vyskytuje Sada alelicklch variant MHC | g
z | eho@hmpdmm& r oaznniaingietnons2tch syst ®&mT u r Tzn
obt2gn® mald@ztcevmadprS2 kl ad pSi transplanta
antigenn2 syst®&m MHC | jig nemRnnl a i mun
standard (tRlu vliastn2 buRky nevyvol §vaj?2
ng§dor pebdviehmi nfi kowuaMkcmohou blTt MHC | anti
nebo dokonce chybhRt. Takov® buRKky jsou ro
specifickou imunitn2 odpovPDN (viz dgle).

MHC antigeny || t S2dy nemaj2 vgechny buR
oznal jakoeamei gen prez(e;hl?@)jzc}albUJleg/ ngzev n
o buRky, kter® nhRjakIlm zpTsobem pSede§da
napS2klad makrof&8gy nebo ony zmi Rovan® de
buRky mohm® dpmpaglbewaovat a tento fagocytov
pomoc2 sv® bohat® enzymov® vibavy. NRkter
antigenT jsou n§&§slweyndd tfya gmSiy t.suy \VitesRlz ed ulitHk ©
MHC 11 antigen, ktarmajecum siembr8aycyyagp
tak pSedkl §8d§8 pS2slugnim i munokompetentn?
patogenn2ho mikroorgani smu, kterlT napad]I

Proto jsou zapotSeb2 obD tS2dy MHC antige
identifikace tRlu vliastn2ch bunBRk, pSesns§
z8kl adn fagocytovan®ho materi 8l u a nemus?
antigeny jsou r oz p dymfoty8MHC llantidgemytsoux i ¢ k T mi

rozpozn@e§m ly-lypamyiy.

Lymfocyty

Lymfocyty jso buRKYy s pTelgrfotyty ¢to@ymioayty ni t y .

po vzniku Vv kost nzhynu$ edtudT-lpnfotyty)jaB- do br z| 2k

lymfocyty (u pt 8§k T se stRDhuj?2 do kibvabarka8! n2 ho v
odtudB-l ymf ocyty). T | ymfocyt ylymloByty€lc)d DI 2 me n:
p 0 mo c Hy&focity (Ty) . D81 e sem patNK@atural Killer§ye z mi Ro
buRKY.
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Cytot oxdymodyt®-ZT8 k| adn?2 receptor T obtuonxidkc KTRC R
i pomdcm® oTcyty. Pro rozpozn8n2 MHC anti ge
tzv. koreceptory. Y ym$2ompad!T ¢yteo too CiDBkK kot
ktr ®mnw zlezng8vaj2 MHC I. Pokud m& buRka MH(
infi kebanB8dor ovgbbRIR&kapr,osn§Saddky Kperfor
usmrcenzz2mmyRepopivod

P o mo c H#y@focyty - Jejich koreceptorem je CD4 (tento receptor specificky
rozezngvsg§ virus HkkNVymkoeyifynapdalTl§y pk 8o N®M
l ymfocyty rozpozn8vat MHC I I antigeny na
tomuto rozpaokpBhdcmbihpousmNDr Rovat i munitn?2
dal g2 buRKky imunitn2hypmtegsy®Mmumf Pcyny @l
makr ofk§gwo(vean® makrof 8gy %l innDjd | i kvidt
|l ymfocyt yl varkftd vywutjy» (Bvi z d&§le) k tvorbn p$

protil §thlekmf RoyteT Tj e velmi dTlegitg, o |e
Al DS, neboS vi wvwigl TyHif\o cnyatpya da8 spnri8guj e j ej i
B-lymfocyty-Zaj i gSuj 2 i munitu -znuhoglapdimochu na pr ot

(detail ANRijmg2nPpepe)i.s | j-BERchehmambESE§necBptvt:
protil 8§tka (tS2dy -lygf@ytinppedbb2 hgMDUNAKSO i vac @
antigenu na membr 8novIl receptor (BCR) neb
stimul aci2) lpyomicocccy tTu, kterlT pSedt2?m rozezr

prezentuj2c2?2 buRyenf oRytygktpiomaoiy2rcgev®t gi n a
napl azmati ck®teu®kyal nou produkovat vel k®
ovgem tak® pralmdiS® vihmgd gkdittewra®K ur ychl 2 prot il
odpovhlDN pSi pS2gt2m setk§n?2 se stejnim an
NK buRkyadaj? jadkoywvel &® étymi mi granul y,

kl asick® receptory TCR i BCR. Jsou vgak s
(nebo maj? velmi m8lo) MHC | antigeny ve
ng§dorov® nebo virem infiko'vapngndoeyIR®k y, Kkt e
Po rozpozng&n2 takov®to buRky NK buRka tut
j ako t eglymfotytyapr2otTo oznal-@$3i rNEKemanBlab2j el i
podotknout, e tento mechani smus patS2 sp
Prim&r a sekund8rn2 i munitn?2 odpovDN

Prim8rn2 imunitn? odpovhdDN nastg8vs§, pokud
antigenem poprv®. Po prodNRDlan® infekci vg
(di ferenciymfeeytr TB.i PTot o tj2en pRimiaoampakov a
antigenem potSebng&8 kratg? doba k rozvinut
i munitn?2 syst®m " m8 n 8s kakkt"i.v nl2o hiorkuwnreif z&ekct iu
dosahujeme vakcinac?2, |ili olkovg8§n2m (akt
pS2slugn® choroby) . Princip vakcinace | e
oslabenTm mikroorgani smem (nebo jen jeho
i munitn?2 reakc?2, pSi kter® dojde ke vznik
DTl egitTmdy ppred polkkmavac?2 | §tky je fakt, ¢
onemocniNn2, ale z8roveR podan§ | §tka mus?2
protil 8tky a pamRSov® buRKky vTbec vytvoSi
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Imunoglobuliny

|l munogl obul iny | sou pstraktureu. Exigtujesjichdl ob ul 8r n 2
z8kladn2ch typT, do kterTch se rozdnDluj?
-dva | ehk® SetRDzce a dva t RYk @nTSxett Kz cjee swg
vgech typT stejng. TRNJgK® SeetlNzac g Umah cewp skl
(9) nebo m2z (¢g) Lehk @k Sepd@dzce) mao hloamhbd a
t Dgk®ho SetNzce tedy rozligujeme | gA, | gD
i munogl obulinu m§8 oba tNRgk®iigeoha bkekk®fSs
protil 8tek (o tom, jak® bude m2t prostoro
rozpozn8vat antigeny) -lIsyemfroocyhtouwd,n es the)hreln jv
jestli bude m2t kappa nebo | ambiued SPekk® S
jsouB-l ymfocytem produkovs8ny protil 8tky t S2c¢
stimul aci dojde k produkci dalg2ch typT (
Obecnou schopnost?2 protil8tek je v8&zat se
vazebn8 m2sta ant azgacpitopp(ap art atpo pny[)g.e 'Ibattorv'[
jeden epitop mTge rozezn8vat mnoho rTznlc
mnoho rTznlTch epitopT. Vazba protil tky n
(opsonizace), pS2padnhD mTgeovato Whzbamas
napS2klad inaktivace rTznTch toxicklch | §
u tetanov®ho nebo jinlch bakteri 8l n2ch to
kompl ement (viz vige).

Pasivn?2 jeupiaaesdo ptIIl ak tdeord@8nv §me j i g hot c
urlit®mu antigenu. Vyug2vs§ se napS2klad v
toxiny (tetanus, botulismus), kdy pod8veEgm
vyvs8zat mol ekuly toxinu a zneutralizovat

IgA-Vysyktuje se v sekretech (slzy, sliny)
forma je monomer (1 molekula imunogl obul:
spojen® dohtomady)

IgD-TvoS?2 membr §nbymfoegeft ¢ BCR)

IgE-Up | ateRupg Si sal ergicklich reakc2ch a v i mu
parazity

lgG-Nej hoj nRDj g2 forma v s®ru; prostupuje pl
IgM -Vyskytuje se ve formhD pentameru (5 mol

i munoglobulin | asn® protil 8tkov® odpovDiDdi
Genetick 8 kontrol a i munitn?2 odpovDdi
Genetika hraje obrovskou Y% ohu pSi regul a
i munitn? mechanismy jsou relativnf jednot
ubl 2git vliastn2mu organi s m¥;s nmws 2k omlittr od pa
i munokompetentn2 buRky pSesniD rozligovaly

rozeznat c¢co nejv2ce ciz?2ch antigenT.

TNgkT SetNzec imunoglobulinu je k-dovsgn Kk
veli kou obl ast, viealkitlem®c s e( ViJa,c h@izv¥ e ISaidf iv
spojovac?2ch (J) a konstantn2ch ¥sekT (C).
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rearrangement) odpov2d8 zmRDn8m na somati c
V segment, D segment a stceig%ne%tn:ﬁk%wey\smls
wsek mezi J a C je vystSigen na %rovni mR
konst a@t#genkem. Jelikog nejbl2getwws®%kuséd
nejdS2ve I gM. Teprve pozdDjiktzoch8z2 pod
i zotypov®mu bBkeRemykter ®ho jsou vygtRhDpeny
l ymfocyt tak mTge produkovat jinl typ i mu

Podobnim stylem jako rekombinace u tRgk®h
| ehkT och] Setdi®z j de pounejsoVul zdek dmlviem ad if i |
|l munogl obulin m8& buN oba | ehk® SetRDzce ka
| ambda (genovi-nk &kmpl enxe nrBa j 22e)n kappa a dr

Po %spRgn® V(D) homekbmbimosoimunasej ¢@&nt o st
B-l ymfocyt standardem a exprese kompl exu
pottaalle?l i ck.8 RPxkud zjee rekombinace na prvn?
(netvoS2 se -pohkkbhujmpbisceadcz yre&kodr uh-®@m chr
[ i tato rekoBmbymbhoeynebgpOgagopt - -zou (v
SetNzcT se nejprve zkoug?2 rekombinace Set
Co je dTel grinteit exi st-&éyaoif ol@tydrd® elayk t i vin?2c
produkovaly protil 8tky Ipyrrmftoicyvtlya,stkntZermCFZtks§€
dSeni v&§gou -nsookaundreaBnidDvn2, hynou S$2z

Pokud vezme v potaz vgechny mogn® kombina
zjistim&® obrovsk® mnogstv2 vislednlch st
n8m mTge vzni knout. To je velmi ¢§g8douc?z,

samozSejmhND nemNla blt autoreaktivn?) m'[ge

i nov®ho antomgmanit otdojber §v evlinei dy&8ldeo.uc 2 |

TCR-receptorT-l ymf ocyt T je sl ogen vfaanebne dvou
gamadel ta) . Tyto jednotky jsou k-dovs8ny kot

kompl exu genT pro i muno glnd[b wlrion opvo® j Sedtnidzt ck
l eg2 na 149, beta na 79 a gama na 7p. Kom
kompl exu podjednotky alfa. | zde doch&gz?2

a C SetNhNzci, aby na konci pybavhot-peg2 TTR
|l ymfocyt typick8 a jeding.-lymideyddch&zzr
nej sou schopny rozezn8vat MHC mol ekuly VvT
tNDlu viastn?2mi (eX|stu1e e lymfoeyty,rkiege | a k ® s i

|l ymfocyt Tm pSedkl §d§n Sada "uk8zek" vl as
se VvV prim8rnz2ch Iymfatlcklch org8nech nor
"odmhDnNna" silnim proapoptotickIim signgle
Pokud r egulaakllnm zl/ﬁ:ITosheabaemBFskellagde d2ky mutac?
doch8z2 Kk rTznD z8vagdgnlm autoi munitn2m ne

Cytokiny a interleukiny

Bavzme se 0 | mumietsm2mmesyatp®8menout na inter/l
cytokiny. Interleukinyy e oznal en?2 pro mal ® sign8ln2 mol
|l eukocyty; oznalen? cytokiny je girg2z a mi.i

bunRk neg b2lTch krvinek, napS2klad endot el
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i i munitn?2

jejich receptory, jsouesec i 81 n2 pr o c o]
bo i rpo reak

re
er]dotelu a okoln2zch bunnhi
pS2kladT cytokinT:

gul a
Kk e

dj
n Ci

Prozg§nhDtlivelLh6pyTo§F&nnz: | L
Protiz&gmlt-10,v®T GHEML
Chemot alk-8 i c k ®:

Aktivuj2c2 makrof gy
Protivirov® interfero
ZY%|l astnhDn® v krvetvor
erytropoetin, GCSF, MCSF, GMCSF

| FNOo
y . I
n

=A =4 =4 =4 4 -4

n FNU, | FND
b a2, I0-3, fL€r enci aci kr

CD molekuly

Syst®m CD (z Cluster of di f foevr®e rsttirautkitam)y n
|l eukocytT. Jejich seznam je st8le upravovs§
http://www.exactantigen.com/review/cd.html
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KI'itnick8 geneti ka
Geneticky podm2nhDn® choroby

Obecnnin

Monogenn? geneti ck® neuhtgarcg?ley ijcsho w vd T svinddchier
prostSed2zm bl v§ OMIMn(OntigelMartielian Dizetitante §nznan),
pS2 st up n Bttp:Avwavw.add.mnershegov/entrez/query.fcgi?db=0OMIM

obsahuje v soul asnost.i pSes 5000 popsanlc
Samotng§ podstata geneticklch chorob mTge
met abolicklch chorob je na vinhD nedostate
met abolickou dr&8hu (pS2pad klasicklich met
nebo galaktosemie). V jinTch pS2padech mT
| §stice buRky (napS. membr&novich kan8l T
receptodbeamili ® n2 hyperchol esterolemie) ne
proteinu, cog se dotTk8 cellch tk&gRovIch
dystrofie). Lasto |l ze n8sledek deficitu p
(mutace vgenechhrpo synt ®zu gl obinovich SethRzcT zp
hemogl obinopatie; nedostatek nRkterTch sr
Je tSeba si uvhDdomit, ¢ge ne vgdy negativn
mTge syntetizoviktt, plktzenDin DMT g @ rm2dtu mnohem
jeho samotnl nedostatek. V potaz je tak®
fyziologick® interakce, kter® se tlkaj?2 s
Choroby autozom8lnhD recesivnbD dnRDdi | n®
Fenylketonurie: (PKU, Hyperfenya | ani n ®mi e, Fellingova nem
oligofrenie) Vrozen8 porucha metabolismu
nasynteti zovatf epnS2l salluagnniTn heyndzryonrx y | asu) , Kkt e

pSemhNnNn na tyrosin, a tdubdo?ugr §vesh os eh Inaad ijni a
produkty (kyselina fenyl m ®l ng8, fenylpyro
pogkozovg8§n2 CNS a n8sledn® ment 8l n2 zaost
dodr govg&§na pS2sn§ dieta, potom je onemochn
onemocnlNn2 mTge CNS zpTsobit tRNDgk® def ekt
deficitem jinTch enzymT, nebo Il ehl?2 varia
aktivitou. Matky i s |l ehl? formou onemocn
dodr govat, gkbmek2hwbdbzdjpoplodu. VIiskyt on
: 10000.

DNdi |-aeosbdsom8I nD recesivn?

GalaktosemieeChy b2 enzym pro tr8vefl? gal aktosy (

fosf8turidyltransferasa), kter8 se hromad

metam | i zuj e na galaktitol. Ten pTsob?2 toxic

retardace), |l edviny a oln2 |olky a mTge v

onemocniNn2 vede ag ke smrti jedince. Gala
I

nemoc u novorozefic r ychl e di agnosti kov8na a jako t
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Viskyt asi 1 : 60000.
DNdi |-aesbsom8Il nD recesivn?

Cystick38Vifn2bkreons achoroby je mutace CFTR (C\

conductance regul ator)dmlenur,otdéikry, kda etr ®n |
nefunk|l nost membr &8novich iontovich kan8l T
nejlasthDjg?2?ch autozom8l nhD recesivn2ch one
gl 8zy s vnitSn2 sekrec?2 ( pvaazkkTe atsl,en,§twead:
respiraln2m pot2g2m. Sekund8rn2 infekce d
pogkozen? plic, i smrti. Ucp8vs8&n2 glulovo
posti genlich gen je plodnost sn2den§, mugi
DNdi |-aosb$omM8recesivn?

Leprechaunismus:( Syndr om Donohue, Dysendokrinismu
onemocnBDn2, poprv® pops8&no v roce 1954. P
oblilej s "groteskn2zm" virazem. DS8le byly
psychomotorik 8 r et ardace a hyperinzulinemie v
mNs2c2ch (ag letech) ¢givot a.

DNDdi |-aosbdbsom8Il nND recesivn?

Friedreichova ataxie:Pat $S2 mezi onemocnhn?2 vyvolan§ z
repetic (vyvol an§ doevemieiatexichmgkmateage ne) .
koordinace motoricklich pohybT, sn2geng§ | e
a nDkterTch | 8st?2 sensitivity t2geng je
DNdi |-aesbosom8Il nD recesivn?

Choroby autozom8l nhD dominantnhD dRdi | n®
Fami | i 8r hokstelolgrpieeZrpcT sobena mutac? genu, k- di
receptor pro LDL (low density | ipoprotein
transportuje vRtginu cholesterolu. PSi ab
doch8z2 ke kumubhoi vLBRLeanemoBSebst gti a po
Postigen? jedinci maj?2 mnohem vygg? rizik
popul ace. VRtginu postigenlch jedincT tvo
alelu jsou obzvI &8gtnD tNgce postigeni.
DNdi |-auasots om8 1 n N (cheewipd anrBt 2o mi nance)

Syndaktylie, polydaktylie:Sr Tst, respektive zn8soben2 nfI
OnemocnBDn?2 je relativnhD | ast®, ale d§8 se
viDku.

DRNdi |-aws6s om§| nNnebo Mil ea ptSk2s |1 ugn®ho asoci o
Brachydaktylie: Pr oj evuj e se kr 8§tklImi, zavalitTmi
kr 8t k® ruce a nohy. Rozsah je velmi wvaria

DNdi |-aososom§l nAnelbmi dlaemtmé2 sl ugn®ho asoc

Arachnodaktylie: Hl avn2 m projevem jsou nepSiro
cel ® konletiny mohou blTt abnorm8§lnn d
rTznlTch syndromT (viz MarfanTv syndrom
DNdi -aosodsom8l nNDnellboi dila@t m$ 2asn @hgon @hyon darsconcu

zenh
| ouh
)
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Huntingtnova chorea:OnemocnfNn2 j e zpTsobeno zmnogen:
dynamickou mutac?2). OnemocnPDn2 se projevu
OnemocnNn2 m§ znalnhN pozdn2 n8§stup ag mez
chorobyde h8z2 k degenerativn2m zmDn8&§m na mozl
por uchami (ne%|l el n® pohyby, chorea) a pro
zmNDNn8&m osobnosti a postigen?2 um2raj 2.,
DNdi -awsbdsom§| nN dpSri nmenztinge ner aclhn§zmM pkSe n c
dal g2 mu zmnogen?2 repetic

MarfanTv Mgndrp®2znaky pat $2 arachnodakty
nadmBRrnlT vzrTst, dlouhl a %zkl oblilej s
kon|l etiny. Vyskytuj2 se srdekay vsadyys iDwi
ng8hl § Yamrt 2.

DNdi -aesbosom8I nND dominant n?2

Lei densk JFakiuV¥ lzeidem) DRDdi | n8 trombofilie (zv
krve). PSi delg2m znehybniDn2 maj2 trombof
choroby (TEN). \nbcy®Vv(&crhe vsne? ustrva§g€e2n|tnryo) k t
utthnouttvzni k8§ embolus, kterlT zap$S2]in? embol
NejviznamnRDj g2 mutac2, zpTsobuj2c2 dnRdiln
(vzni k8§ -Fakwt.orFVL Leiden,teogVjkemok n®dgDini|
kask8dy). Heterozygot.i maj2 zvigen® rizik
zat2geni mnohem vygg?m rizikem oproti bnNg
DNdi -aesbosom8I nND dominant n?2
Osteogenesisimperfectal de o dDdi | nou poVyzhal djver del
vysokou n8chylnost? kost2? k fraktur8&8m a d
tvg8S). PS2tomn® mohou bit i vady kardiopu
z8va gnlch typT t®t o choroby

DNdi Faesbdsom8l nND domi nantn?

Choroby gonozom8Il nhD dnRdi | n®:

Gonosom8l nnN dNRdi | n® choroby jsou v8z8ny n
choroby ch®mogom®X n&r oto tak® nRDkdy gonosoms§
oznalujeme KXaRBaeaadbBdil nost

Gonosom8lnhN recesivnd mhdoe ob@Gempshbi haj2z v

pSenagel ky a jen zS2dka jsou samy postige
tomu, ¢ge u geny je v kagd® buRce jeden z
ng8hodnlD, bez ohledu na to, zdaeterorygotkky mut ov
vykazovat wurl|lit® pS2znaky onemocnRhn2, s o
inaktivovanlT X chromosom se zdravou alelo

Gonosom8l nhN dominantn2? choroby postihuj?2
nepSed8 nemoc sv®muy sjyenhoov id c ezrayt 2bmcdoo u gpeocsht
(samozSejmhDv@gzragopueh®dKXK| nost) .

HemofiietHemof il i e je vrozen8 nesr8glivost kr
podm2nhDng8 dysfunkc?2 srg8§gliv®ho faktoru VI
kask8dy, ktez8 pe&8&pedpokRNRderd a hemofilie
faktoru | X. KI'inicky jJjsou oba typy stejn®
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' T © kloubT.
|

vV a
Ndi |-posbdbsom8l nND recesi vn?2

Daltonismus:J edna z vrozenlch pS2| chybatrvaoasbepyp
t

omezena schopnos rozligit | ervenou a zel
DNdi -posbosom8I nD recesivn?

Sval ov® Dysheohoea (DMD) a Beckerova (BMD
dystrofiejsouxv 8§ zan® poruchy synt®zy dysthrofinu,
proteinT svalovich tk8&n2. U postigenlch s
sl abost, kter8 zal 2n8 progresivnl) omezova
projevem jsou hypertrofick8g | Ttka.
Duchennova svamBo¥8§vdygstjgyti ek olgynbrawst i¥a j e
postigen2 um2raj?2 okolo 20. roku ¢givota n
Beckerova svan8owm8 rchyWgtgrofai 2 ce variabil n?2
DNdi -poso6som8Il nD recesivn?

Syndrom fragil n2hde Xo cjhesittmig sggenonhe jd 2| in vr
ment 81 n2 retardace (po DownovPD syndromu) .
spojena s fragiln2m m2stem na X chromosom
nach8z2me v tRNDchto m2stech zmnoOjyepetié tr i nu
se povaguje za hraniln2 |limit pro manifes
ment 8§l n2 retardace patS2 k projevTIm onemo
vzhled (protagenl oblilej, zvDtgen® ugn?2
OnemocnhNn?2 postihuje pSedevg2m chlapce, m
vykazovat i-p8®kagel®kyeny

DNdi F-gosbsom8l nD recesi vn?

Vitamin D rezildtee ot rj2 dreac lzi ttiyp:T kSi vi ce,
| ® bN vitam neem 2 ha edmagst vz gonosom8Ilnh
Projevem je klasicks§8 kSivice s mognimi da
DNDdi |-gososom8l nND dominant n?2

Gl obi nov8 onemocniDn?2:

Hemogl obin je | erven® krevn2 barvivo, sch
dvoj mocn®ho ¢geleza) kysl2k. Skl &8d§8 se z
-gl obinu. Rozliguje se nhRDkolik typT hemo
dosphRDI ® typy, kter® se |ig2 jednotlivlim z
kysul.2kHemogl obin A (HbA), kterT tvoS2?2 na
dospRlTch jedincT, se skl &8d§ ze dvou Seth

Srpkov§8 (aSniecnkilee: cel |l anemia) TRgk§g, dnDdi |l
PS2| inou je bodov8§ maotacd?2kybkgeo®i sev®mn
pozmNDnNnlT produkt (hemoglobin se oznaluje
urlitTch podm2nek zkrout2 do srpkovit® po
sleziny, kter8 m8 sn2genoudiflm®kcihetémnemydg
zdrav2, pouze za vijimelnTch okolnost?2 se
Heterozygoti jsou mnohem odolnhDj g2 prot.i
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viskytu mal 8§rie tvoS2 heterozygoti ag pol
DNdi |-aumsda m81 nND recesi vn?

Thal asJ@&ndiney: z nejobvyklejg2ch monogenn2ch

st Sedo mo S?2 alfa-fRalasemieapetgtiealasermie podl e toho, kte
hemogl obinu m8 pogkozenou synt®Ffao2 mDruhl
mnogstv2, vzhledem k situaci je vgak v re
k-dov&n v genomu 4 alelami, pro beta Seth
mTge m2t thalasemie variabiln2 roezsRhb pos
SetNDzce je mutovsgno. Projevem je rTznD t0D
DNdi -aosbdsom§| nMPSiecess wndvEn2 projevu j e

kterlT typ thalas®mie se jedn§)

Mitochondri 8l nD dRNdi | n® choroby

Mitochondri 8l nD ¢pldiolber®yc mart @alcye mji s@u mzt oc
(mt DNA) a dRd2 se pouze po matce. VDtgina
energetick® funkce mitochondrie, proto se
energeticky n8rol nlch sorsg 8mi ,n ejbaok @ rjak otv®e
VDt gi nuou maj2 pozdRNjg2 n8§stup (ag v dosp

Leberova atrofie optiku: J d e
projev2 se rych
sl epotouatbDwmdh §
chl apcT.

DNdi |-maseér GBI hdchondri 81 n2)

o onemocnfNn2 s n8stupem na
Il Tm, progresivn2m a oboust
zZ%ZrlabpiouPPhoOmemeauaniPn2 je | a

Chromosomov® aberace a | i mi

Obecnni
Chromosomov®muwabeerachr pmosom8l n2 Yarovni. M
stuktr n2  (jako jsou rTzn® delece [ i nver ze

numerickim aberuwliden 8dg2 ne buBsobena cel §
v 1 b atriplaidig(, tetraploidie) neboaneuploidie kdy se pol etn2 odcl
pouze nhDkt er ®hsomiegcrhonosam®.s o mu  (

Struktur n2s oaubenr8ascleedk em chromosomovich zI c
urlitg§ pSestavba. Mohou vznikat spont§&nnh
vnhDjg2ch faktorT. DRI 2me je na balancovan
geneti ck®ho materi 8l u) a nebal ancovan® (kd
pSeblvg).

Numer i ck ® zarbiekraajc2e d2ky chybnR pSi rozchodu
bunBDk bRNhem bun ohds@rtkee) .d DT eetnrza (It zivdi e | sou
nesl ulaemkedy® 8e pSestane vyv2jet pomBDrnh
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