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Str§nka 2 

I.  Z§klady genetiky 
 

 

Co je to genetika? 

Genetika je vŊda zabĨvaj²c² se dŊdiļnost² a promŊnlivost² ģivĨch soustav. PatŚ² mezi 

biologick® vŊdy a vydŊluje se podle hlediska studia organismŢ (podobnŊ jako 

anatomie nebo fyziologie). Sleduje variabilitu, rozd²lnost a pŚenos druhovĨch a 

dŊdiļnĨch znakŢ mezi rodiļi a potomky i mezi potomky navz§jem. Jej² historie se 

zaļala ps§t aģ v 19. stolet². K velk®mu rozvoji doġlo ve druh® polovinŊ 20. stolet² a d§ 

se oļek§vat, ģe rychlĨ rozvoj bude pokraļovat i ve stolet² 21. Mimo l®kaŚstv² nach§z² 

genetika vyuģit² v pŊstitelstv² novĨch odrŢd rostlin stejnŊ jako pŚi chovu (nejen) 

hospod§ŚskĨch zv²Śat. S rozvojem biotechnologi² a genetick®ho inģenĨrstv² se objevuj² 

i geneticky upraven® hospod§Śsk® rostliny, kter® se st§vaj² ekologickou a etickou 

ot§zkou. Poznatky genetiky jsou velmi dŢleģit® v evoluļn² biologii.  

VelkĨ vĨznam pro ļlovŊka m§ l®kaŚsk§ neboli klinick§ genetika. Zkoum§ ļlovŊka, 

rŢzn® genetick® choroby a jejich ļetnost a genetickou determinaci jistĨch lidskĨch 

znakŢ. Dnes se taky jiģ st§le ļastŊji mŢģeme setkat s genetickĨm poradenstv²m, 

zejm®na pŚi pl§nov§n² potomkŢ a prevenci vrozenĨch vĨvojovĨch vad.  

Genetika se uplatŔuje pŚi vĨzkumu rakovinn®ho bujen², imunitn²ho syst®mu a 

imunitn²ch reakc² a v mikrobiologick®m vĨzkumu.  

Samostatnou kapitolou se pak st§v§ klonov§n², kde vyvst§vaj² ekologick® a etick® 

ot§zky jiģ pŚi klonov§n² zv²Śat, natoģ pŚi klonov§n² ļlovŊka. Đplnou revoluci v 

medic²nŊ pak mŢģe pŚin®st ovl§dnut² genov® terapie.  

Genetika je jednou z nejdŢleģitŊjġ²ch (ne-li pŚ²mo nejdŢleģitŊjġ²) teoretickĨch vŊd z 

hlediska popisu jak®koli ģiv® soustavy. U genetick® informace je poļ§tek kaģd®ho 

souļasn®ho ģiv®ho organismu. Genetick§ informace urļuje budouc² anatomickou 

stavbu organismu, jak® l§tky budou ¼ļastn²ky biochemickĨch a fyziologickĨch 

procesŢ v organismu a v neposledn² ŚadŊ je nepostradatelnou souļ§st² pohlavn²ho i 

nepohlavn²ho rozmnoģov§n².  

Dnes jiģ nelze ani opomenout vĨznam genetiky ve forenzn²ch metod§ch. Genetick® 

testy pom§haj² pŚi usvŊdļov§n² zloļincŢ, pŚi identifikaci tŊlesnĨch ostatkŢ nebo 

ztracenĨch osob. V souļasn® dobŊ tak® pŚich§z² do m·dy genetick® testy otcovstv².  

Mezi podobory genetiky patŚ² napŚ²klad: molekul§rn² genetika, cytogenetika, 

imunogenetika, onkogenetika, populaļn² genetika, klasick§ (Mendelovsk§) genetika, 

genetika rostlin (bakteri², virŢ...), evoluļn² genetika, a l®kaŚsk§ (klinick§) genetika.  

V genetick®m vĨzkumu se pouģ²v§ mnoho rozliļnĨch metod. Jde zejm®na o metody 

biochemick®, fyzik§ln², mikroskopick®, metody analytick® chemie a bioinformatiky. 

Mnoho specifickĨch metod bylo objeveno vĨhradnŊ pro genetickĨ vĨzkum - zejm®na 

rŢzn® sekvenovac² a znaļkovac² metody.  
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StruļnĨ vĨvoj genetiky 

Genetika je vŊdou pomŊrnŊ mladou. Za zakladatele genetiky je povaģov§n Johann 

Gregor Mendel (1822 - 1884). Tento augustini§nskĨ mnich z brnŊnsk®ho kl§ġtera se 

v 2. polovinŊ 19. stolet² zabĨval hybridizaļn²mi pokusy u rostlin. Za sv® pŢsobiġtŊ si 

zvolil zahr§dku kl§ġtera a za objekt sv®ho z§jmu hr§ch. PŚi n§sledn®m kŚ²ģen² sledoval 

7 dŊdiļnĨch znakŢ (tvar semen a luskŢ, zbarven² dŊloh, kvŊtŢ a nezralĨch luskŢ, d®lku 

stonku a postaven² kvŊtŢ). Po matematick®m zhodnocen² vĨsledkŢ zjistil, ģe se nedŊd² 

pŚ²mo znaky, ale "vlohy" pro nŊ. Mendel tak dal za vznik klasick® genetice. 

Mendelovy z§kony a mezialel§rn² vztahy patŚ² k z§kladŢm a dodnes maj² sv® vyuģit² 

tŚeba i v medic²nŊ u sledov§n² monogennŊ dŊdiļnĨch onemocnŊn². Mendel vydal roku 

1866 o svĨch pozorov§n²ch pr§ci nazvanou Versuche ¿ber Pflanzenhybriden 

(Pokusy s rostlinnĨmi kŚ²ģenci). Ve sv® dobŊ vġak nemŊla jeho pr§ce vŢbec ģ§dnĨ 

ohlas a byla dokonce zapomenuta.  

Ke znovuobjeven² Mendelovy pr§ce a ke vzniku genetiky jako plnohodnotn®ho 

vŊdn²ho oboru tak doch§z² aģ na poļ§tku 20. stolet². Doch§z² zde k potvrzen² 

pravdivosti MendelovĨch zjiġtŊn². To je spojeno se jm®ny holandsk®ho profesora 

Huga de Vriese (1848 - 1935), rakousk®ho profesora Ericha Tschermaka von 

Seysenegg (1871 - 1962) a profesora Carla Corrense (1863 - 1933). Mezi dalġ² 

vĨznamn® vŊdce patŚ² anglickĨ profesor William Bateson (1861 - 1926), kterĨ jako 

prvn² pouģil term²n genetika (1906), heterozygot a homozygot. D§n Wilhelm 

Johannsen (1857 - 1927) zase jako prvn² zav§d² pojmy gen, genotyp a fenotyp.  

VŊtġ² pozornost si zaslouģ² Ameriļan Thomas Hunt Morgan (1866 - 1945) a jeho 

pr§ce o chromosomech (Chromosomes and heredity). Jako modelovĨ organismus 

pouģ²val octomilku (Drosophila melanogaster). PŚinesl spoustu novĨch poznatkŢ o 

genech a genov® vazbŊ. Roku 1933 se stal prvn²m genetikem, kterĨ z²skal Nobelovu 

cenu.  

Kl²ļovĨm okamģikem byl samozŚejmŊ objev DNA. Jako nositelka genetick® 

informace byla prok§z§na jiģ v roce 1944 tĨmem Ameriļana Oswalda T. Aweryho. 

Dalġ² poznatky ohlednŊ komplementarity b§z² pŚinesl Erwin Chargaff. Na jejich pr§ci 

navazuj² James D. Watson a Francis H. Crick, kteŚ² onoho pam§tn®ho roku 1953 

pŚedloģili strukturn² model dvouġroubovice DNA. VĨznamnĨm d²lem k tomuto objevu 

pŚispŊly i RTG studie DNA Maurice H. F. Wilkinse a Rosalindy Franklinov®. Roku 

1962 se Watson, Crick a Wilkins doļkali Nobelovy ceny. Crick se d§le vŊnoval 

proteosynt®ze a genetick®mu k·du.  

Zanedlouho je potvrzen tripletovĨ genetickĨ k·d. Japonec Reiji Okazaki (1930 - 1974) 

osvŊtluje diskontinu§ln² synt®zu opoģdŊn®ho ŚetŊzce pŚi replikaci DNA. Roku 1966 

jsou k jednotlivĨm tripletŢm pŚiŚazeny aminokyseliny, kter® k·duj². V roce 1956 je 

stanoven poļet chromosomŢ v lidsk® buŔce a roku 1959 Francouz Jerome Lejeune 

(1926 - 1994) odhaluje chromosom§ln² podstatu Downova syndromu. Nast§v§ rozvoj i 

na cytogenetick® ¼rovni. Objev modern²ch sekvenovac²ch principŢ umoģnil 

sekvenov§n² genomŢ jednoduchĨch organismŢ (1965 - genom kvasinky), s 

rozv²jej²c²m se technickĨm pokrokem bylo moģn® sekvenovat st§le vŊtġ² genomy, coģ 

vyvrcholilo sekvenov§n²m lidsk®ho genomu (draft roku 2001, kompletn² sekvence 

roku 2003).  

http://genetika.wz.cz/
http://genetika.wz.cz/dedicnost.htm
http://genetika.wz.cz/gen.htm#alela
http://genetika.wz.cz/gen.htm
http://genetika.wz.cz/dnarna.htm
http://genetika.wz.cz/transl.htm
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I v souļasn® dobŊ prob²h§ vĨzkum, zamŊŚenĨ zejm®na na vyuģit² znalost² lidsk®ho 

genomu napŚ. v oblasti farmakogenomiky nebo genov® terapie. Vyuģ²v§ se st§le 

dokonalejġ²ch bioinformatickĨch technologi². Intenzivn² vĨzkum prob²h§ v oblasti 

genetiky n§dorov®ho bujen². NovĨch objevŢ se v oblasti genetiky budeme doļk§vat 

kaģdĨm dnem...  

Slovn²ļek pojmŢ 

A 

Adenin 

6-aminopurin; purinov§ b§ze, pŚ²tomn§ v DNA i RNA 

AIDS 

Acquired immunodeficiency syndrome - syndrom z²skan® imunodeficience, 

zpŢsobenĨ virem HIV (Human immunodeficiency virus) 

Alela 

Konkr®tn² forma genu, vyskytuj²c² se ve specifick®m lokusu 

AMC 

viz Amniocent®za 

Amniocent®za 

Invazivn² z§krok vyuģ²vanĨ k z²sk§n² plodov® vody a bunŊk k 

cytogenetick®mu vyġetŚen² plodu 

Anaf§ze 

F§ze bunŊļn®ho dŊlen², pŚi kter® doch§z² k rozestupu chromosomŢ k p·lŢm 

buŔky 

Apopt·za 

Programovan§ bunŊļn§ smrt; na rozd²l od nekr·zy nepoġkozuje okoln² buŔky 

Arabidopsis thaliana 

Husen²ļek jarn² - rostlina z ļeledi brukvovitĨch; modelovĨ organismus 

genetick®ho vĨzkumu 

Autosomy 

Somatick® chromosomy - vġechny chromosomy mimo chromosomy pohlavn² 

B 

B generace 

Generace zpŊtn®ho kŚ²ģen² (backcross) - mezi jedincem F generace a P 

generace 

Bakteriof§g 

Virus napadaj²c² bakterie 

Barrovo tŊl²sko 

OptickĨm mikroskopem pozorovateln§ "hrudka" chromatinu, kter§ pŚedstavuje 

inaktivovanĨ X chromosom (vyskytuje se u jedincŢ s v²ce neģ jedn²m X 

chromosomem - bŊģnŊ tedy u ģen) 

Bivalent 

SdruģenĨ p§r homologn²ch zdvojenĨch chromosomŢ pozorovatelnĨ bŊhem 

meiotick® prof§ze; nŊkdy t®ģ nazĨvanĨ tetr§da 

http://genetika.wz.cz/


Soupis kapitol ze str§nek http://genetika.wz.cz 

Str§nka 5 

C 

cDNA 

Complementary DNA - DNA vznikl§ zpŊtnĨm pŚepisem z RNA do DNA; 

vyuģ²van§ v cDNA knihovn§ch 

Ceanorhabdis elegans 

Mal§ hl²stice slouģ²c² jako modelovĨ organismus genetick®ho vĨzkumu 

Centromera 

M²sto prim§rn²ho zaġkrcen² chromosomu, oddŊluje kr§tk® a dlouh® ram®nko 

Crossing-over 

Proces rekombinace mezi homologn²mi chromosomy bŊhem prof§ze 

meiotick®ho dŊlen² 

CVS 

Chorionic villus sampling - viz odbŊr choriovĨch klkŢ 

Cytosin 

2-oxo-4-aminopyrimidin; pyrimidinov§ b§ze, pŚ²tomn§ v DNA i RNA 

D 

Denaturace 

Proces, pŚi kter®m se dvouġroubovice DNA (vlivem teploty nebo iontŢ sol²) 

rozpoj² na jednotliv§ vl§kna (zruġen² vod²kovĨch mŢstkŢ) 

DGGE 

Denaturing gradient gel electrophoresis - jedna z metod pŚ²m® DNA 

diagnostiky, vyuģ²vaj²c² elektrofor®zu na gelu s denaturaļn²m ļinidlem 

Dihydrouridin 

Jedna z minoritn²ch baz², pŚ²tomn§ v D kliļce tRNA 

Diktyotene 

St§dium klidu nedokonļen® meiotick® prof§ze, ve kter®m se lidskĨ oocyt 

nach§z² aģ do pŚ²padn® ovulace 

Diplotene 

4. f§ze prof§ze I. meiotick®ho dŊlen² 

Disjunkce 

Proces rozchodu chromosomŢ k opaļnĨm p·lŢm buŔky bŊhem bunŊļn®ho 

dŊlen² 

Disrupce 

Porucha prenat§ln²ho vĨvoje, zpŢsoben§ negativn²m mechanickĨm vlivem 

vnŊjġ²ho prostŚed² na norm§lnŊ se vyv²jej²c² org§n 

DNA 

Kyselina deoxyribonukleov§ 

Drosophila melanogaster 

Octomilka - mal§ muġka slouģ²c² jako modelovĨ organismus genetick®ho 

vĨzkumu 

Dysplasie 

Porucha prenat§ln²ho vĨvoje jedince, zpŢsoben§ abnorm§ln²m uspoŚ§d§v§n²m 

bunŊk ve vyv²jej²c²m se org§nu 

E 

Enzymy 

Biokatalyz§tory - je jim vŊnov§na kapitola Enzymy 

Eufenika 

http://genetika.wz.cz/
http://genetika.wz.cz/enzymy.htm
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Zlepġov§n² fenotypu postiģenĨch jedincŢ 

Eugenika 

Zlepġov§n² genofondu populace sniģov§n²m frekvence neģ§douc²ch alel 

Euchromatin 

DekondenzovanĨ chromatin (je zde transkripļn² aktivita), jev²c² se svŊtle v 

optick®m mikroskopu 

Exon 

Oblast genu pŚepisovan§ do RNA, kter§ obsahuje sekvence skuteļnŊ k·duj²c² 

proteiny 

F 

F1 generace 

Fili§ln² generace - vznik§ kŚ²ģen²m P generac²; kŚ²ģen²m F1 jedincŢ vznikaj² F2 

jedinci atd. 

Fenotyp 

Soubor vġech dŊdiļnĨch znakŢ jedince; v²ce ļi m®nŊ pozorovatelnĨ projev 

genotypu 

Fetus 

Plod; u ļlovŊka je jako plod oznaļov§n vyv²jej²c² se jedinec starġ² 3 mŊs²cŢ 

FISH 

Fluorescent in situ hybridization - fluorescenļn² in situ hybridizace - metoda 

pŚ²m® detekce specifick®ho ¼seku genomu pomoc² fluorescenļnŊ znaļen® 

sondy 

G 

Gameta 

Pohlavn² buŔka s haploidn² sadou chromosomŢ; splynut²m samļ² a samiļ² 

gamety vznik§ zygota 

Gen 

Specificky um²stŊn§ jednotka dŊdiļn® informace, k·duj²c² sekvenci pro tvorbu 

proteinov®ho produktu 

Genofond 

Soubor vġech genŢ v populaci urļit®ho druhu 

Genom 

Soubor veġker® dŊdiļn® informace buŔky nebo jedince 

Genomika 

Oblast genetiky, zabĨvaj²c² se genomem urļit®ho organismu; ¼kolem bĨv§ 

sekvenovat genom organismu a vyuģ²vat tyto informace v dalġ²ch oblastech 

genomiky (proteomika, farmakogenomika, nutrigenomika...)  

Genotyp 

Genetick§ vĨbava jedince; podmiŔuje fenotyp 

Gonosomy 

Pohlavn² chromosomy; nejsou homologn²; jejich kombinace v buŔce 

podmiŔuje pohlav² jedince 

Guanin 

2-amino-6-oxopurin; purinov§ b§ze, pŚ²tomn§ v DNA i RNA 

http://genetika.wz.cz/
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H 

HA 

Heteroduplex analysis - heteroduplexov§ analĨza; metoda pŚ²m® DNA 

diagnostiky, zaloģen§ na tvorbŊ heteroduplexŢ mutovan®ho a nemutovan®ho 

vl§kna 

Haplotyp 

Skupina alel na jednom chromosomu, kter® jsou dŊdŊny spolu (nedoch§z² mezi 

nimi k rekombinaci) 

Hemizygot 

Jedinec pouze s jednou alelou sledovan®ho genu; typick® pro muģe vzhledem 

ke genŢm um²stŊnĨm na X chromosomu 

Heterochromatin 

KondenzovanĨ chromatin (neprob²h§ zde transkripce), jev²c² se tmavŊ v 

optick®m mikroskopu 

Heterozygot 

Jedinec, jehoģ alely sledovan®ho genu jsou navz§jem rŢzn® 

Histony 

Bazick® proteiny, spoluvytv§Śej²c² stavbu chromatinu a celĨch eukaryotickĨch 

chromosomŢ 

HLP 

Histon like proteins - histonŢm podobn® proteiny - prokaryotick® proteiny, 

kter® zast§vaj² u prokaryot podobnou funkci jako histony u eukaryot 

Homeoboxov® geny 

Geny s vysoce konzervovanou dom®nou (homeodom®nou), kter§ se relativnŊ 

nezmŊnŊn§ vyskytuje u vŊtġiny organismŢ; HOX geny jsou vĨznamn® 

morfogeny, urļuj²c² ontogenetickĨ vĨvoj jedince 

Homozygot 

Jedinec, jehoģ alely sledovan®ho genu jsou stejn® 

HUGO 

Human Genome Organisation - organizace pro mapov§n² lidsk®ho genomu - 

http://www.hugo-international.org/ 

Hybridizace 

Proces spojov§n² dvou komplement§rn²ch vl§ken DNA podle pravidel o 

p§rov§n² b§z²; takto mŢģe napŚ²klad hybridizovat specifick§ sonda s 

vyġetŚovanĨm vl§knem DNA 

Ch 

Chiasmata 

PŚekŚ²ģen², viditeln§ bŊhem meiotick® prof§ze v m²stech, kde doġlo ke 

crossing-overu 

Chloroplast 

Semiautonomn² organela rostlin, schopn§ fotosynt®zy; obsahuje vlastn² 

genetickou informaci 

Chromosom 

PentlicovitĨ ¼tvar tvoŚenĨ DNA a b²lkovinami, nejl®pe viditelnĨ v 

kondenzovan®m stavu bŊhem mit·zy nebo mei·zy eukaryotickĨch bunŊk 

http://genetika.wz.cz/
http://www.hugo-international.org/
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I 

Inbreeding 

KŚ²ģen² pŚ²buznĨch jedincŢ 

Imprinting 

Specifick® oznaļov§n² urļitĨch sekvenc² DNA pomoc² methylace b§z²; d²ky 

tomuto fenom®nu lze odliġovat, zda je takto oznaļenĨ chromosom mateŚsk®ho 

nebo otcovsk®ho pŢvodu 

Inosin 

Nukleotid, obsahuj²c² deaminovanĨ adenin - hypoxanthin (6-oxypurin); 

vyskytuje se v menġ²m mnoģstv² v tRNA 

Intron 

Oblast genu pŚepisovan§ do RNA, kter§ neobsahuje sekvence skuteļnŊ 

k·duj²c² proteiny; je vyġtŊpena bŊhem posttranskripļn²ch ¼prav u eukaryot 

ISH 

In situ hybridization - in situ hybridizace; metoda detekce specifick® sekvence 

pomoc² znaļen® sondy in situ (tŚeba na podloģn²m skl²ļku) 

IVF 

In vitro fertilization - oplodnŊn² ve zkumavce 

K 

Kancerogen 

L§tka schopn§ vyvolat n§dorov® bujen² 

Karyotyp 

Chromosom§ln² vĨbava buŔky nebo jedince 

Kinetochora 

Đsek na centromeŚe, do kter®ho se up²naj² mikrotubuly dŊl²c²ho vŚet®nka 

bŊhem mit·zy ļi mei·zy 

Kolchicin 

PŢvodem rostlinnĨ alkaloid, pouģ²vanĨ v cytogenetice jako "vŚet®nkovĨ jed", 

schopnĨ zadrģet buŔku v metaf§zi mitotick®ho dŊlen² (za ¼ļelem snadnŊjġ²ho 

pozorov§n² chromosomŢ) 

L 

Leptotene 

f§ze prof§ze I. meiotick®ho dŊlen² 

Lokus 

M²sto (pozice) urļit®ho genu na chromosomu 

M 

Malformace 

Porucha prenat§ln²ho vĨvoje jedince, postihuj²c² zpravidla pouze jeden org§n; 

bĨv§ podm²nŊna geneticky 

Mei·za 

Redukļn² dŊlen² (ve skuteļnosti pouze I. meiotick® dŊlen² je redukļn²; II. 

meiotick® dŊlen² je stejnŊ jako mit·za dŊlen² ekvaļn²); d²ky nŊmu vznikaj² 

haploidn² buŔky (gamety) 

Metaf§ze 

F§ze bunŊļn®ho dŊlen², bŊhem kter® se chromosomy stav² do stŚedov® 

(ekvatori§ln²) roviny 

Mitochondrie 

http://genetika.wz.cz/
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Semiautonomn² organela eukaryotickĨch bunŊk; obsahuje vlastn² genetickou 

informaci a slouģ² jako energetick® centrum buŔky 

Mit·za 

Ekvaļn² dŊlen²; vznikaj² j²m buŔky se shodnou chromosom§ln² vĨbavou 

(diploidn²) 

mRNA 

Messenger RNA - medi§torov§ RNA; slouģ² jako matrice pro proteosynt®zu 

mtDNA 

Mitochondri§ln² DNA - genetick§ informace, uchov§van§ v kruhov® molekule 

DNA mitochondri² 

Mus musculus 

Myġ dom§c² - modelovĨ organismus vyuģ²vanĨ v genetick®m vĨzkumu 

Mutace 

ZmŊna v sekvenci DNA; pokud neznemoģŔuje rozmnoģov§n² jedince, pak je 

dŊdiļn§ 

Mutagen 

Faktor vnŊjġ²ho prostŚed², schopnĨ zapŚ²ļinit mutace v genetick® informaci 

organismu 

N 

Nekr·za 

Neprogramovan§ bunŊļn§ smrt, zpŢsoben§ virovou nebo bakteri§ln² infekc², 

nebo jinĨmi nepŚ²znivĨmi vnŊjġ²mi vlivy; enzymy z rozpadl® buŔky mohou 

poġkozovat buŔky okoln² 

Nondisjunkce 

Proces chybn®ho rozestupu chromosmŢ pŚi mit·ze nebo mei·ze 

Nukleoid 

JadernĨ ekvivalent - prokaryotick® "j§dro" tvoŚen® pŚedevġ²m jedinou 

cirkul§rn² molekulou DNA 

Nukleolus 

Jad®rko je souļ§st eukaryotick®ho j§dra, tvoŚen§ pŚedevġ²m RNA a proteiny, 

odpovŊdn§ za synt®zu ribozom§ln² RNA 

Nukleosom 

Z§kladn² struktura chromatinu, tvoŚen§ osmi histony, obtoļenĨmi DNA o d®lce 

143 p§rŢ b§z² 

Nukleus 

J§dro; bunŊļn§ organela obsahuj²c² naprostou vŊtġinu bunŊļn® genetick® 

informace 

O 

OdbŊr choriovĨch klkŢ 

Invazivn² metoda slouģ²c² k z²sk§n² bunŊk s genetickou informac² plodu z 

choriovĨch klkŢ. Je zat²ģena vyġġ²m rizikem neģ amniocent®za, ale buŔky se 

rychleji kultivuj². 

Onkogeny 

Geny, jejichģ mutace zpŢsob² neŚ²zen® dŊlen² buŔky a st§v§ se tak z§kladem 

pro n§dorov® bujen²; jedin§ funkļn² kopie onkogenu nestaļ² udrģet bunŊļnou 

regulaci v norm§lu 

Oocyt 

Vaj²ļko; ģensk§ gameta 

http://genetika.wz.cz/
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Operon 

Prokaryotick§ transkripļn² jednotka, k·duj²c² v²ce proteinŢ najednou 

P 

P generace 

Parent§ln² generace - rodiļovsk§ generace 

Pachytene 

3. f§ze prof§ze I. meiotick®ho dŊlen² 

PCR 

Polymerase chain reaction - polymer§zov§ ŚetŊzov§ reakce; cyklick§ reakce, 

kter§ umoģŔuje mnohon§sobn® namnoģen² poģadovan®ho ¼seku DNA 

PKU 

Fenylketonurie - dŊdiļn§ metabolick§ choroba zpŢsoben§ deficienc² enzymu 

fenylalaninhydroxylasy 

Polymorfismus 

Pokud se v dan®m lokusu mohou v populaci vyskytovat minim§lnŊ dvŊ rŢzn® 

alely, z nichģ vz§cnŊjġ² alela se objevuje alespoŔ v 1% pŚ²padŢ, potom je tento 

gen polymorfn² 

pre-mRNA 

Prim§rn² eukaryotick§ mRNA, kter§ jeġtŊ neproġla postranskripļn²mi ¼pravami 

Prof§ze 

Prvn² f§ze bunŊļn®ho dŊlen² (u meiotick®ho dŊlen² se jeġtŊ rozdŊluje na dalġ² 

f§ze), pŚi kter® se chromosomy kondenzuj² a spiralizuj² 

Prometaf§ze 

PŚechod bunŊļn®ho dŊlen² z prof§ze do metaf§ze, charakterizovanĨ rozpadem 

jadern®ho obalu 

Promotor 

Sign§ln² sekvence v DNA, kter§ je dŢleģit§ pro nasednut² pŚ²sluġn® RNA-

polymerasy a t²m p§dem pro rozezn§n² zaļ§tku transkripce 

Proband 

Jedinec, na jehoģ ģ§dost je sestavov§no genealogick® sch®ma 

Pseudouridin 

Minoritn² b§ze, pŚ²tomn§ v ɣ kliļce tRNA 

R 

Rattus norvegicus 

Potkan - modelovĨ organismus slouģ²c² v genetick®m vĨzkumu 

Renaturace 

OpŊtovn§ asociace denaturovanĨch vl§ken dvouġroubovice DNA (opŊtovn§ 

tvorba vod²kovĨch mŢstkŢ mezi vz§jemnŊ komplement§rn²mi ¼seky) 

Retrovirus 

Skupina RNA virŢ, schopn® pomoc² reverzn² transkript§zy pŚepsat svou 

genetickou informaci do DNA, kterou n§slednŊ mohou inzertovat do genomu 

hostitelsk® buŔky 

RFLP 

Restriction fragment length polymorphism - polymorfismus d®lky restrikļn²ch 

fragmentŢ; existence rŢznŊ dlouhĨch fragmentŢ po ġtŊpen² DNA restrikļn² 

endonukleasou u rŢznĨch osob; vyuģiteln® v nepŚ²m® DNA diagnostice 

Ribozom 

http://genetika.wz.cz/
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Nemembr§nov§ organela, sloģen§ z vŊtġ² a menġ² podjednotky, na kter® 

prob²h§ podle matrice mRNA proteosynt®za 

RNA 

Kyselina ribonukleov§; nositelka dŊdiļn® informace u nŊkterĨch virŢ; u 

vyġġ²ch ģivoļichŢ se pod²l² na realizaci genetick® informace; bylo prok§z§no, 

ģe m§ autokatalytickou funkci 

rRNA 

Ribozom§ln² RNA; tvoŚ² spolu s proteiny vlastn² hmotu ribozomu 

S 

SCID 

Severe combined immunodeficiency - tŊģk§ kombinovan§ imunodeficience; 

deficit T- i B-lymfocytŢ 

Sex chromatin 

viz Barrovo tŊl²sko 

SloģenĨ heterozygot 

T²mto term²nem oznaļujeme jedince, kterĨ nem§ ani jednu zdravou 

(nemutovanou) alelu, jeho 2 mutovan® alely vġak nejsou shodn® 

SNP 

Single nucleotide polymorphism - polymorfismus jedin®ho nukleotidu; jde o 

nejļastŊjġ² formu polymorfismu v lidsk®m genomu, vyskytuj²c² se asi jedenkr§t 

na 1000 b§z² 

snRNA 

Small nuclear RNA - mal® jadern® RNA; ¼ļastn² se sestŚihu pre-mRNA 

Spermie 

Muģsk§ gameta 

SSCP 

Single strand conformation polymorphism - polymorfismus konformace 

jednovl§knovĨch ļ§st² DNA; metoda pŚ²m® DNA diagnostiky 

Syncytium 

Soubun² - ¼tvar vzniklĨ splynut²m nŊkolika bunŊk; bĨv§ polyploidn² 

Syndrom 

Mnohoļetn® vady s charakteristickĨm fenotypovĨm projevem, stejn® etiologie 

T 

TATA-box 

Jedna z nejļastŊjġ²ch promotorovĨch sekvenc², tvoŚen§ charakteristickĨm 

uspoŚ§d§n²m adeninŢ a thyminŢ 

Telof§ze 

Z§vŊreļn§ f§ze bunŊļn®ho dŊlen², bŊhem n²ģ se znovu tvoŚ² jadernĨ obal a 

despiralizuj² chromosomy 

Telomera 

Koncov® sekvence chromosomŢ; br§n² fŢzi chromosomŢ 

Teratogen 

L§tka (obecnŊ vnŊjġ² faktor), kter§ je schopn§ v pŚ²sluġn®m obdob² tŊhotenstv² 

u matky s pŚ²sluġnĨm genotypem navodit pŚ²sluġnou vrozenou vadu 

Thymin 

2,4-dioxo-5-methylpyrimidin; pyrimidinov§ b§ze, pŚ²tomn§ pouze v DNA 

tRNA 

http://genetika.wz.cz/
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Transferov§ RNA; pŚin§ġ² aktivovan® aminokyseliny na ribozom, kde se z nich 

podle matrice mRNA tvoŚ² polypeptidov® vl§kno 

Tumor-supresorov® geny 

Geny, kter® jsou zodpovŊdn® za stabilitu genomu a zabraŔuj² replikaci 

poġkozen® DNA; pokud jsou obŊ kopie tumor-supresorov®ho genu mutov§ny, 

buŔka se mŢģe zaļ²t dŊlit s poġkozenou genetickou informac² a promŊnit se v 

n§dorovou buŔku 

U 

Uracyl 

2,4-dioxopyrimidin; pyrimidinov§ b§ze, pŚ²tomn§ pouze v RNA 

V 

Vazba 

Pokud jsou geny na stejn®m chromosomu, potom jsou ve vazbŊ, jej²ģ s²la z§vis² 

na vzd§lenosti obou genŢ na chromosomu 

VNTR 

Variable number of tandem repeats - variabiln² poļet tandemovĨch opakuj²c²ch 

se sekvenc²; polymorfismy tŊchto opakuj²c²ch se sekvenc² (rŢzn² lid® maj² 

rŢznĨ poļet opakuj²c²ch se sekvenc²) jsou vyuģiteln® v DNA diagnostice nebo 

forenzn²m l®kaŚstv² (urļov§n² identity) 

Z 

Zygota 

Zygota je buŔka, vznikaj²c² splynut²m dvou gamet; gamety jsou haploidn² 

buŔky, zygota se tak st§v§ opŊt buŔkou diploidn² 

Zygotene 

2. f§ze prof§ze I. meiotick®ho dŊlen² 

http://genetika.wz.cz/
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II.  Molekul§rn² genetika 

 

Nukleov® kyseliny 

Nukleov® kyseliny jsou nositelkami dŊdiļn® informace. D²ky nim doch§z² k pŚenosu 

dŊdiļnĨch znakŢ na potomstvo a k evoluci. NejdŢleģitŊjġ² jejich schopnost² je 

schopnost replikace. Jejich z§kladn²mi stavebn²mi jednotkami jsou tzv. nukleotidy. 

Nukleotidy se skl§daj² z pŊtiuhl²kat®ho cukru (pent·zy), zbytku kys. fosforeļn® 

(H3PO4) a dus²katĨch b§z². Na cukr se v§ģe v pozici 5' onen zbytek kys. fosforeļn® 

(esterov§ vazba) a v pozici 1' N-b§ze (N-glykosidick§ vazba). V poloze 3' je pak 

pent·za pŚipojena pŚez sousedn² zbytek kyseliny k sousedn² pent·ze. Vznik§ 

polynukleotidov® vl§kno.  

DNA 

DNA, neboli kyselina deoxyribonukleov§. Jej² molekula je tvoŚena dvŊma 

polynukleotidovĨmi ŚetŊzci (pŚitom jeden ŚetŊzec m§ smŊr fosfodiesterovĨch vazeb 5' 

è 3' a druhĨ 3' è 5' => hovoŚ²me o 3' pŚ²padnŊ 5' konci). Jej² cukern§ sloģka je 5C cukr 

2-deoxy-D-ribosa (oproti norm§ln² rib·ze j² v poloze 2' chyb² kysl²k). Jakoģto 

dus²kat® b§ze jsou zastoupeny deriv§ty purinu (Adenin, Guanin) a pyrimidinu 

(Cytosin, Thymin ). Mezi N-b§zemi protŊjġ²ch vl§ken doch§z² k vazebnĨm 

interakc²m. Mluv²me zde o z§konu komplementarity, Spolu se v§ģ² vģdy jen 2 

specifick® N-b§ze (vģdy 1 b§ze pyrimidinov§ a 1 purinov§) a to sice Adenin a Thymin 

(spojeny 2 vod²kovĨmi mŢstky) a Cytosinem a Guaninem (3 vod²kov® mŢstky). Z 

toho plyne, ģe plat² tato rovnice (A+C)/(T+G)=1, naopak (A+T)/(C+G) bĨv§ asi 0,25 - 

0,75. Mezi sousedn²mi b§zemi nav²c pŢsob² van der Waalsovy s²ly (pom§haj² k 

celkov® stabilitŊ molekuly).  

ObŊ polynukleotidov§ vl§kna (prim§rn² struktura DNA) vytv§Ś² (nejļastŊji) 

pravotoļivou ġroubovici oznaļovanou jako double helix (sekund§rn² struktura DNA).  

Jako denaturaci DNA oznaļujeme jev, kdy dojde (napŚ. zvĨġenou teplotou, 

extr®mn²m pH...) k oddŊlen² obou vl§ken od sebe. Nejde pŚitom o permanentn² 

oddŊlen² - vl§kna se mohou opŊt pŚipojit k sobŊ (nebo se mohou spojit s jinĨm 

komplement§rn²m vl§knem) - to oznaļujeme jako hybridizaci. Hybridazace nach§z² 

vyuģit² v metod§ch molekul§rnŊ genetick® diagn·zy nebo metod§ch rekombinantn² 

DNA.  

V eukaryotn² buŔce existuje jeġtŊ nadstavbov§ struktura DNA v komplexu s 

b²lkovinami - viz stavba chromosomŢ.  

http://genetika.wz.cz/
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Replikace DNA 

Jak jiģ bylo Śeļeno, pr§vŊ replikace DNA je schopnost zajiġŠuj²c² dŊdiļnost. Pro 

rozmnoģov§n² je nezbytn®, aby potomek dostal plnohodnotnou genetickou informaci. 

PŚi replikaci vzniknou z jedn® mateŚsk® molekuly DNA dvŊ naprosto stejn® DNA 

dceŚin® (kaģd§ s jedn²m vl§knem z pŢvodn² DNA). Kl²ļovou roli pŚi replikaci DNA 

maj² enzymy (DNA polymer§zy). U ļlovŊka se vyskytuje 5 druhŢ enzymŢ oznaļovan® 

jako DNA dependentn² DNA polymer§zy. PŚi sv® pr§ci vģdy postupuj² od konce 5' ke 

konci 3'. Aby DNA polymer§za mohla zah§jit pŚipojov§n² nukleotidŢ nov®ho vl§kna 

DNA, mus² bĨt vod²kov® mŢstky = vazby mezi obŊma vl§kny nejprve naruġeny 

(vyuģit² DNA dependentn² RNA polymer§zy). M²sta kde tato naruġen² vzniknou jsou 

oznaļov§ny jako replikaļn² poļ§tky. U bakteri² bychom takovĨto poļ§tek naġli pouze 

jeden, zat²mco mnohem vŊtġ² lidsk§ DNA vytv§Ś² takovĨchto poļ§tkŢ okolo 10 000. 

To j² umoģŔuje zreplikovat se tak® v pomŊrnŊ kr§tk® dobŊ. Pot® co jsou k 

pŚedlohovĨm (templ§tovĨm) vl§knŢm dosyntetizov§na vl§kna nov§, je replikace DNA 

dokonļena. DNA polymer§za udŊl§ 1 chybu asi na 10
7
 zreplikovanĨch b§z² (teoreticky 

mohou vznikat i dvojice G-T a A-C, jsou ovġem mnohem m®nŊ stabiln²), nav²c m§ 

sama korekļn² funkci. Replikace DNA je semikonzervativn² dŊj, neboŠ v obou novŊ 

vzniklĨch DNA je jedno vl§kno z pŢvodn² dvouġroubovice.  

V eukaryotn²ch buŔk§ch rozliġujeme nŊkolik typŢ DNA polymer§z - (Ŭ, ɓ, ɔ, ŭ). 

Vzhledem k tomu, ģe polymer§zov§ aktivita je pouze ve smŊru od 5' konce ke 3' konci 

(je dŢleģit® si uvŊdomit, ģe polymerasa ļte matrici - vl§kno DNA - ve smŊru 3' Ÿ 5', 

zat²mco synt®za RNA ŚetŊzce prob²h§ ve smŊru 5' Ÿ 3'.) - mŢģe t²mto smŊrem 

prob²hat replikace pouze na jednom vl§knŊ. Na tomto vl§knu prob²h§ replikace 

kontinu§lnŊ a oznaļujeme je jako vedouc² ŚetŊzec. Na druh®m ŚetŊzci je situace 

sloģitŊjġ². Replikace zde prob²h§ proti smŊru rozpl®t§n² dvouġroubovice a to 

diskontinu§lnŊ po menġ²ch ¼sec²ch. Tyto ļ§sti se nazĨvaj² Okazakiho fragmenty a 

celĨ ŚetŊz nazĨv§me opoģŅuj²c² se ŚetŊzec. Takto vznikl® fragmenty napoj² k sobŊ do 

jednolit®ho vl§kna enzym DNA lig§za. Posledn²m enzymem, kterĨ je nezbytnĨ pro 

replikaci je DNA prim§za. DNA polymer§za totiģ neum² zah§jit polymeraci od 

jedin®ho nukleotidu - proto zde nastupuje pr§vŊ DNA prim§za (coģ je vlastnŊ DNA 

dependentn² RNA polymer§za), kter§ nasyntetizuje kr§tkĨ ¼sek RNA - tzv. primer - od 

kter®ho uģ mŢģe DNA polymer§za zah§jit polymeraci. TakovĨto primer vznikne nejen 

na vedouc²m ŚetŊzci, ale mus² vzniknout i pŚed kaģdĨm Okazakiho fragmentem na 

opoģŅuj²c²m se ŚetŊzci. Primery jsou posl®ze vyġtŊpeny - chybŊj²c² ¼seky 

dosyntetizov§ny a vl§kno je spojeno DNA lig§zou.  

RNA 

RNA = kyselina ribonukleov§. Jej² molekula je tvoŚena jen jedn²m (nen² zcela pravda, 

existuj² i dvouŚetŊzcov® RNA, napŚ. u nŊkterĨch virŢ) polynukleotidovĨm vl§knem. 

Sacharidovou sloģku tvoŚ² 5C cukr D-ribosa, N-b§ze tvoŚ² Adenin, Cytosin, Guanin a 

Uracyl (zaŚazov§n m²sto Thyminu, pyrimidinov§ b§ze). RNA (d²ky OH skupin§m v 

poloze 2' i 3') mŢģe sama vykon§vat i nŊkter® enzymatick® funkce (ġtŊpen² esterov® 

vazby, katalĨza polymerace ...). Tak® d²ky tomu se usuzuje, ģe u prvn²ch 

praorganismŢ byla nositelkou genetick® informace pr§vŊ RNA. RNA je narozd²l od 

DNA nestabiln² v alkalick®m prostŚed².  

http://genetika.wz.cz/
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Vyskytuj² se 3 z§kladn² typy RNA: 

mRNA:  messenger RNA neboli informaļn². PŚen§ġ² informaci o poŚad² aminokyselin 

z j§dra k m²stu proteosynt®zy. 

tRNA:  transferov§ RNA. PŚin§ġ² aminokyseliny na proteosyntetickĨ apar§t buŔky. 

FunkļnŊ se na nich rozliġuje nŊkolik m²st, nejdŢleģitŊjġ² je antikodon se specifickou 

trojic² baz² (rŢznĨm antikodonŢm odpov²daj² rŢzn® aminokyseliny) a m²sto kde je 

samotn§ aminokyselina nav§z§na. 

rRNA:  ribozom§ln² RNA. TvoŚ² stavebn² sloģku ribozom§ln²ch podjednotek. 

Vyskytuje se nŊkolik velikostnŊ odliġnĨch typŢ. V²ce viz eukaryota, prokaryota. 

Obr§zky 

Adenin + Thymin 

Strukturn² vzorec dvou N-b§z² - Adeninu (purinov§) a Thyminu (pyrimidinov§). 

Obr§zek rovnŊģ ukazuje jejich vz§jemn® spojen² pomoc² 2 vod²kovĨch mŢstkŢ (vazba 

A=T v DNA). 

 

Cytosin + Guanin 

Strukturn² vzorec dvou N-b§z² - Guaninu (purinov§) a Cytosinu (pyrimidinov§). 

Obr§zek rovnŊģ ukazuje jejich vz§jemn® spojen² pomoc² 3 vod²kovĨch mŢstkŢ (vazba 

C=G v DNA). 

http://genetika.wz.cz/
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Uracyl 

Strukturn² vzorec Uracylu. Tato N-b§ze zastupuje thymin v RNA. Jedn§ se takt®ģ o 

deriv§t pyrimidinu (porovnejte uracyl s thyminem). 

 

Rib·za a Deoxyrib·za 

Strukturn² vzorec dvou cukernĨch sloģek nukleovĨch kyselin - Rib·zy a 2 - 

deoxyrib·zy (bez kysl²ku v OH skupinŊ na druh®m uhl²ku). 

http://genetika.wz.cz/
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Replikace DNA 

Sch®ma replikace DNA. Vl§kna se od sebe pŢsoben²m enzymŢ oddŊl² a ke kaģd®mu 

(pŢvodn²mu) vl§knu je dosyntetizov§no podle komplementarity b§z² vl§kno druh®. Z 

jedn® DNA vzniknou 2, naprosto stejn®. 

 

Transkripce a posttranskripļn² ¼pravy 

ObecnŊ 

Transkripc² rozum²me pŚepis genetick® informace z DNA do mRNA. Jedn§ se v drtiv® 

vŊtġinŊ o informaci z jednoho genu, slouģ²c² k tvorbŊ 1 specifick® b²lkoviny, kterou 

http://genetika.wz.cz/
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buŔka zrovna potŚebuje. Pot®, co je informace pŚeps§na, je d²ky mRNA pŚenesena na 

proteosyntetickĨ apar§t, kde se podle opsan®ho poŚad² zah§j² proteosynt®za.  

Iniciace a pŚepis 

Transkripce je opŊt enzymatickĨ proces, tentokr§t je jako enzym vyuģ²v§na DNA 

dependentn² RNA-polymer§za (U eukaryot rozezn§v§me typ I, II a III). 

Prozkoum§v§n² ŚetŊzce m§ opŊt smŊr od konce 5' ke konci 3'. Rna-polymer§za hled§ v 

DNA startovn² sekvenci nukleotidŢ, tzv. promotor  (jde o nŊkter® specifick® sekvence 

nukleotidŢ, um²stŊnĨch v ŚetŊzci nŊkolik des²tek b§z² pŚed zaļ§tkem transkripce - 

napŚ. TATA [sekvence opakuj²c²ch se A a T] box nebo CAT [CCAAT] box). Ke 

spr§vn®mu nav§z§n² polymer§zy je nutn§ pŚ²tomnost transkripļn²ch faktorŢ, kter® 

jakoģto dalġ² makromolekuly, vytvoŚ² s polymer§zou trojrozmŊrnĨ komplex, kterĨ pak 

zajist² spr§vn® nasadnut² polymer§zy na sekvenci, od kter® m§ bĨt zah§jena 

transkripce.  

Aļkoli je molekula DNA dvouŚetŊzcov§, je promotor asymetrickĨ, z ļehoģ plyne, ģe 

doch§z² vģdy k pŚepisu jen z jednoho vl§kna (tzv. vl§kno pracovn², negativn² ļi 

antik·duj²c²), zat²mco druh® vl§kno pro transkripci tohoto genu vĨznam nem§ (tzv. 

vl§kno pamŊŠov®, k·duj²c² ļi pozitivn²). Druh® vl§kno m§ samozŚejmŊ zase smysl pŚi 

transkripci jinĨch genŢ. Po rozpozn§n² promotoru a rozpojov§n² vod²kovĨch mŢstkŢ 

se podle komplementarity b§z² k pracovn²mu vl§knu DNA nasyntetizuje RNA vl§kno 

(pozor: m²sto T je U). Jakmile polamer§za naraz² na stop sekvenci v ŚetŊzci 

(termin§tor - specifick§ sekvence DNA), dojde k zastaven² pŚepisu a uvolnŊn§ RNA 

mŢģe putovat d§le.  

Regulace transkripce 

Aļkoli maj² buŔky v²cebunŊļn®ho organismu stejnou genetickou informaci - doch§z² 

ke tvorbŊ urļitĨch specifickĨch proteinŢ pouze v nŊkterĨch tk§n²ch. Tvorba tŊchto 

produktŢ tedy mus² bĨt "zapnuta" pouze nŊkde. Pro regulaci tvorby urļitĨch produktŢ 

byl vyvinut mechanizmus regulace exprese. Tato regulace mŢģe bĨt na ¼rovni 

transkripce, translace i sestŚihovĨch ¼prav. 

Co se tĨļe regulace transkripce u eukaryot - je ovlivnŊna dvŊma typy molekul, kter® se 

v§ģ² na specifick® ¼seky DNA (ļasto nŊkolik tis²c baz² pŚed regulovanĨm genem) a 

pod²l² se svoj² strukturou na vzniku transkripļn²ho komplexu s RNA polymer§zou 

(nebo naopak znemoģŔuj² jeho vznik). Podle funkce dŊl²me tyto faktory na 

enchancery (podporuj² transkripci) a silencery (utlumuj² transkripci).  

Posttranskripļn² ¼pravy 

U bakteri² a prokaryot obecnŊ k ģ§dnĨm posttranskripļn²m ¼prav§m mRNA 

nedoch§z². Zato u eukaryotn²ch bunŊk je situace znaļnŊ sloģitŊjġ². Prim§rn² transkript 

proch§z² tzv. sestŚihem, kdy jsou z nŊj odstranŊny nek·duj²c² sekvence. LasovitĨm 

st§ļen²m prim§rn²ho transkriptu doch§z² k odstŚiģen² intronŢ (ļ§sti ŚetŊzce nek·duj²c² 

ģ§dn® aminokyseliny) K·duj²c² ¼seky (exony) jsou pak pospojov§ny do fin§ln²ho 

ŚetŊzce. OpŊt se zde uplatŔuj² specifick® sekvence, kter® oznaļuj² hranice mezi introny 

a exony. OdstŚiģen® introny jsou ihned odbour§v§ny. Prim§rn² transkript je na 5' konci 

vybaven tzv. ļepiļkou vytvoŚenou zvl§ġtn²m nukleotidem (7-methylguanosin, 
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pŚipojenĨ tŚemi zbytky kyseliny fosforeļn®) a na opaļn®m 3' konci je vybaven tzv. 

polyadenilovĨm koncem (nŊkolik set adeninovĨch zbytkŢ).  

 

Mutace a mutageny 

Mutace obecnŊ 

Mutace jsou zmŊny v genotypu organismu oproti norm§lu. Velk§ vŊtġina mutac² je 

naprosto n§hodnĨch. Mutace vznikl® tŚeba d²ky chybŊ pŚi replikaci DNA se nazĨvaj² 

mutace spont§nn² (doch§z² k nim bez z§sahu z vnŊjġ²ho prostŚed²). Jak jsme si jiģ ale 

Śekli v kapitole o transkripci, DNA polymer§za je velmi pŚesn§, nav²c m§ 

samoopravnou funkci. PravdŊpodobnost jedn® takov®to chyby se pohybuje v Ś§dech 

asi 10
-7
. Ļetnost tŊchto mutac² je tedy velice n²zk§, nav²c buŔky jsou do jist® m²ry 

schopn® tyto chyby d²ky reparaļn²m enzymŢm likvidovat. VŊtġina mutac² je tedy tzv. 

indukovanĨch, tj. vyvolanĨch vnŊjġ²mi mutagenn²mi faktory (mutageny - viz n²ģe).  

Z hlediska klinick® genetiky, jsou to pr§vŊ mutace, kter® zpŢsobuj² genetick® choroby 

nebo n§dorov® bujen². Ovġem vzhledem k tomu, ģe jen mal§ ļ§st lidsk®ho genomu 

(asi 1,5%) skuteļnŊ k·duje proteiny, doch§z² k vŊtġinŊ mutac² v nek·duj²c²ch 

oblastech. I zde vġak mohou mutace pŢsobit negativnŊ, pokud zmŊn² sekvenci 

promotoru, regulaļn² oblasti transkripce nebo sign§ln² sekvenci pro sestŚih pre-

mRNA. Z§vaģnŊjġ² projev maj² mutace v k·duj²c²ch oblastech (viz d§le - genov® 

mutace).  

http://genetika.wz.cz/
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Z pohledu evoluce jsou mutace velmi uģiteļn®. DŚ²ve byly dokonce povaģov§ny za 

hybnou s²lu evoluce, dnes jim jiģ tak obrovskĨ vĨznam pŚizn§v§n nen². Mutace mohou 

bĨt z evoluļn²ho hlediska nevĨhodn® (takov® se neudrģ²), neutr§ln² nebo vĨhodn®. 

NejvŊtġ² ġanci udrģet se a n§slednŊ zas§hnout do evoluce maj² mutace vĨhodn®, ani ty 

se vġak nemus² udrģet a mohou bĨt z genofondu vyeliminov§ny.  

Mutace genov® 

Prob²haj² na ¼rovni vl§kna DNA. V n§sleduj²c²m pŚehledu budeme uvaģovat, ģe k 

mutaci doġlo v k·duj²c²m ¼seku DNA, abychom mohli l®pe demonstrovat moģn® vlivy 

t®to mutace na proteosynt®zu.  

Z hlediska vlivu na proteosynt®zu rozliġujeme:  

¶ Mutace nemŊn²ci smysl (samesense, silent mutation), kter® tŊģ² z degenerace 

genetick®ho k·du (viz kapitola translace), kdy je i pŚes mutaci zaŚazena stejn§ 

aminokyselina. Jsou zpŢsobeny substitucemi na tŚet² pozici kodonu. 

¶ Mutace mŊn²c² smysl (missense mutation), kter® mŊn² smysl polypeptidov®ho vl§kna. 

Jsou zpŢsobeny zejm®na takovĨmi substitucemi, kter® zpŢsob² zaŚazen² odliġn® 

aminokyseliny pŚi proteosynt®ze. 

¶ Nesmysln® mutace (nonsense mutation), kter® zapŚ²ļin² vznik pŚedļasn®ho 

terminaļn²ho kodonu v sekvenci DNA. Synt®za takov®ho polypeptidu paki nen² 

dokonļena a vĨsledkem je zcela nefunkļn² protein. Tyto mutace jsou zpŢsobeny 

delec² nebo inzerc² urļit®ho mnoģstv² b§z², pokud nejde o 3n n§sobek. 

Mechanismy genovĨch mutac² jsou:  

Adice (inzerce) 

ZaŚazen² jednoho nebo v²ce nadbyteļnĨch nukleotidovĨch p§rŢ. Pokud je 

zaŚazen takovĨ poļet nukleotidŢ, kterĨ nen² celoļ²selnĨm n§sobkem 3 (3n), 

potom dojde k posunu ļtec²ho r§mce (tzv. frameshift mutation) a n§slednŊ k 

syntetizov§n² zcela odliġn®ho polypeptidu nebo dokonce k pŚedļasn®mu 

ukonļen² proteosynt®zy vznikem terminaļn²ho kodonu. ZaŚazen² 3n nukleotidŢ 

prodluģuje polypeptidovĨ ŚetŊzec o n aminokyselin podle inzertovan® 

sekvence. 

Delece 

Jde o ztr§tu jednoho nebo v²ce nukleotidŢ pŢvodn² sekvence. Đļinek je 

podobnĨ jako u adic², pouze m²sto prodlouģen² polypeptidov®ho ŚetŊzce 

doch§z² ke zkracov§n². 

Substituce 

Substituce je n§hrada b§ze pŢvodn² sekvence b§z² jinou. Pokud jde o z§mŊnu 

purinov® b§ze za purinovou b§zi, nebo o z§mŊnu pyrimidinov® b§ze za 

pyrimidinovou b§zi - pak je tato substituce oznaļena jako transice. Z§mŊna 

purinov® b§ze za b§zi pyrimidinovou nebo naopak se oznaļuje jako 

transverse. N§sledeky substituce mohou bĨt rŢzn®, podle toho, na kter® pozici 

kodonu k substituci doġlo. 
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Mutace chromosomov® 

Doch§z² pŚi nich ke zmŊnŊ struktury nebo poļtu chromosomŢ. ObecnŊ se oznaļuj² 

jako chromosomov® aberace.  

Strukturn² zmŊny chromosomŢ vznikaj² jako n§sledek chromosom§ln² nestability 

(zlomŢ), zpŢsoben® nadmŊrnou expozic² jedince mutagenŢm, nebo zhorġenou funkc² 

reparaļn²ch mechanismŢ. N§sledky tŊchto odchylek z§vis² na tom, zda je i po 

strukturn² pŚestavbŊ zachov§no norm§ln² mnoģstv² genetick® informace. Pokud ne, 

potom doch§z² k fenotypovĨm projevŢm, kter® se odv²jej²ho od toho, kter§ ļ§st 

genomu chyb² nebo je strukturnŊ poġkozena, ļi naopak pŚebĨv§.  

Duplikace 

Zn§soben² ¼seku chromosomu. MŢģe bĨt zpŢsobeno nerovnomŊrnĨm 

crossing-overem, jehoģ n§sledkem dojde na jednom chromosomu k duplikaci 

sledovan®ho ¼seku, zat²mco na druh®m je tentĨģ ¼sek deletov§n (viz n²ģe). 

Delece 

Ļ§st chromosomu chyb². Deletov§n mŢģe bĨt konec ram®nka (potom jde o 

termin§ln² deleci) nebo stŚedn² ļ§st nŊkter®ho z ram®nek chromosomu 

(interstici§ln² delece). Delece vznikaj² jako n§sledek chromosom§ln² nestability 

nebo nerovnomŊrn®ho crossing-overu (viz vĨġe). 

Inverse 

PŚi inversi doch§z² vlivem chromosomov® nestability k vyġtŊpen² ļ§sti 

chromosomu, jej²mu pŚevr§cen² a n§sledn®mu napojen². NapŚ²klad n§sledkem 

inverse na chromosomu s pŢvodn² sekvenc² A-B-C-D-E-F-G-H by byla 

sekvence A-B-F-E-D-C-G-H (pokud je na invertovan® ļ§sti chromosomu 

centromera, potom je inverse oznaļov§na jako pericentrick§; pokud na 

invertovan®m ¼seku centromera nen² - jde o inversi paracentrickou). 

Translokace 

PŚi translokaci je ļ§st chromosomu vyġtŊpena z pŢvodn²ho chromosomu a 

pŚipojena k jin®mu chromosomu. Translokace mohou bĨt balancovan® (kdy je 

zachov§no stejn® mnoģstv² genetick® informace v buŔce) nebo nebalancovan® 

(kdy pŢvodn² mnoģstv² nen² dodrģeno).  

Reciprok® translokace jsou vz§jemn® translokace mezi dvŊma nehomologn²mi 

chromosomy. Chromosomy si vymŊn² nehomologn² ¼seky, poļet chromosomŢ 

vġak zŢstane stejnĨ.  

Robertsonsk® translokace jsou zvl§ġtn² pŚ²pady translokace, kdy doch§z² k 

f¼zi dvou akrocentrickĨch chromosomŢ (po ztr§tŊ satelitŢ) - napŚ. 14, 21. 

Jedinec s takovouto balancovanou translokac² m§ o chromosom m®nŊ, ale 

pŢvodn² mnoģstv² genetick® informace - proto vŊtġinou nem§ ģ§dn® 

fenotypov® projevy. SouļasnŊ m§ vġak velmi velk® riziko, ģe jeho dŊti budou 

postiģeny nebalancovanĨmi chromosom§ln²mi aberacemi.  

Fragmentace 

Fragmentace je krajn² pŚ²pad chromosomov® aberace, kdy vlivem silnĨch 

mutagenŢ a vysok® chromosom§ln² nestability dojde k rozpadu chromosomu 

na fragmenty. BuŔka s takovĨmto chromosomem se nemŢģe d§le mitoticky 

dŊlit a mŢģe u n² bĨt navozena apopt·za. 

Isochromosom 

Isochromosom je chromosom, kterĨ m§ pouze dlouh§, ļi naopak kr§tk§ 

ram®nka. Vznik§ chybnĨm mitotickĨm rozestupem chromosomŢ, kdy nedojde 
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k rozestupu chromatid, ale do jedn® dceŚinn® buŔky se dostanou obŊ kr§tk§ 

ram®nka a do druh® obŊ ram®nka dlouh§. 

Ring chromosom 

Pokud dojde u chromosomu k deleci koncŢ obou ram®nek (telomer), mŢģe se 

tento chromosom stoļit, koncov® ļ§sti se spoj² a vznikne "koleļko" - tedy 

kruhovĨ chromosom (ring chromosom). 

Numerick® zmŊny chromosomŢ jsou zpŢsobeny poruchou rozestupu chromosomŢ 

(nondisjunkc²) pŚi dŊlen² buŔky. StandartnŊ je kaģdĨ chromosom v eukaryotick® 

buŔce pŚ²tomen ve dvou kopi²ch - z§kladn²m stavem je tedy disomie. Odchylky od 

tohoto stavu se nazĨvaj² aneuploidie. Pokud nen² pŚ²tomen ģ§dnĨ chromosom z p§ru - 

nazĨv§ se tento stav nulisomie, pokud je pŚ²tomen pouze jeden chromosom potom 

monosomie, pokud je chromosom pŚ²tomen ve tŚech kopic²h pak trisomie atd.  

Pokud k nondisjunkci dojde pŚi meiotick®m dŊlen² (pŚi I. nebo II. meiotick®m dŊlen²) 

bŊhem vzniku pohlavn²ch bunŊk (nondisjunkce na germin§ln² ¼rovni), potom bude m²t 

zygota k jej²muģ vzniku pŚispŊla tato aberovan§ gameta nestandardn² poļet 

chromosomŢ a t²m p§dem kaģd§ buŔka jedince, kterĨ z t®to zygoty vznikne (tedy 

pokud vŢbec bude vĨvoj d§le pokraļovat...), bude m²t aberovanĨ karyotyp. Pokud k 

dojde k nondisjunkci aģ bŊhem mit·zy - vznik§ chromosomov§ mozaika - viz n²ģe.  

Mutace genomov® 

Doch§z² ke zmŊnŊ samotn®ho genomu, vŊtġinou jde o zn§soben² cel® chromosomov® 

sady. TakovĨto stav se nazĨv§ polyploidie, jedinec je 3n - triploidn², 4n - tetraploidn² 

nebo i v²ce. Tento stav je relativnŊ bŊģnĨ u nŊkterĨch rostlin, u ļlovŊka (a vyġġ²ch 

ģivoļichŢ obecnŊ) nen² sluļitelnĨ se ģivotem. BŊģnŊ polyploidn² jsou ty buŔky, kter® 

maj² v²ce jader (syncytia - napŚ. svalov® vl§kno) nebo u bunŊk, kde je velmi vysok§ 

metabolick§ aktivita, kter§ vyģaduje velkou transkripļn² aktivitu - pŚ²kladem mohou 

bĨt jatern² buŔky - hepatocyty. DruhĨm extr®mem pak mohou bĨt ļerven® krvinky - 

erytrocyty, kter® jako termin§ln² buŔky nemaj² j§dro a postr§daj² tak jadernou 

genetickou informaci (tento stav by se mohl nazĨvat nuliploidie).  

Mozaicismus 

Nondisjunkce (neoddŊlen²) chromosomŢ mŢģe nastat i bŊhem mit·zy ve vyv²jej²c²m 

se organismu (na somatick® ¼rovni). TakovĨ jedinec je potom tvoŚen nŊkolika (2, 

pŚ²padnŊ ale i v²ce) liniemi bunŊk, z nichģ kaģd§ linie vykazuje jinĨ karyotyp. U 

takov®ho jedince se potom mŢģe manifestovat pŚ²sluġnĨ klinickĨ syndrom (zn§m® jsou 

mozaiky Downova a Turnerova syndromu), projev vġak mŢģe bĨt velmi variabiln² a 

z§vis² na tom, kolik a jakĨch bunŊk nese aberovanĨ karyotyp.  

Chimerismus 

Zvl§ġtn²m pŚ²padem je chimerismus, kdy je jedinec tvoŚen dvŊma liniemi bunŊk, kter® 

vznikly ze dvou rŢznĨch zygot, kter® n§slednŊ splynuly v jednoho jedince. PŚ²kladem 

mohou bĨt nŊkter® druhy srostlĨch dvojļat, nebo vlastnŊ i jedinec s transplantovanĨm 

org§nem.  
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Dynamick® mutace 

Dynamick® mutace jsou spojen® s expanz² repetitivn²ch sekvenc². Bylo zjiġtŊno, ģe u 

nŊkterĨch chorob (Huntingtonova chorea, syndrom fragiln²ho X chromosomu, 

Fanconiho an®mie) nal®z§me oproti norm§lu zvĨġenĨ poļet trinukleotidovĨch repetic 

na specifick®m ¼seku genomu. Vinou nepŚesnost² pŚi replikaci tohoto ¼seku, mŢģe 

doch§zet ke zvyġov§n² poļtu trinukleotidovĨch (existuj² i dinukleotidov® a jin® 

repetice) repetic. Pokud nepŚes§hne poļet repetic kritick® ļ²slo (k rozvoji choroby), ale 

je oproti norm§lu zvĨġen, oznaļuje se tento stav jako premutace. Jakmile je tento 

kritickĨ poļet dosaģen ļi pŚekroļen, dojde k pln® mutaci a u jedince se manifestuje 

pŚ²sluġn§ choroba.  

Mutageny 

Mutageny jsou l§tky, kter® jsou schopny zpŢsobovat mutace. Z klinick®ho hlediska jde 

o neģ§douc² produkty vnŊjġ²ho prostŚed², kter® mohou poġkodit genetickou informaci 

ļlovŊka. U dospŊl®ho ļlovŊka mohou nŊkter® mutageny pŢsobit jako kancerogeny a 

zpŢsobit tak zhoubn® bujen² (rakovinu). Pokud mutageny zpŢsob² mutace pohlavn²ch 

bunŊk, bude potomek rodiļŢ postiģen pŚ²sluġnou dŊdiļnou chorobou ļi 

chromosomovou aberac². Z§roveŔ nŊkter® mutageny mohou m²t ¼ļinkovat i jako 

teratogeny (viz genetick® poradenstv²) a zpŢsobit tak poruchy prenat§ln²ho vĨvoje 

jedince.  

Mutace mŢģeme i umŊle indukovat, coģ se vyuģ²v§ k pokusŢm na modelovĨch 

organismech, zejm®na pro studiem exprese genŢ. Experiment§lnŊ se testuj² i 

potencion§ln² mutagenn² ¼ļinky novĨch chemickĨch l§tek.  

Mutageny dŊl²me na:  

¶ Fyzik§ln²  
o UV z§Śen² - zdrojem je Slunce, nebezpeļn® je zejm®na vzhledem ke sl§bnouc² 

ozonov® vrstvŊ 

o Ionizuj²c² z§Śen² - radioaktivn² nebo RTG z§Śen². MŢģe zpŢsobovat 

chromosomov® zlomy 

¶ Chemick®  
o Aromatick® uhlovod²ky - v tab§kov®m kouŚi a produktech spalov§n² vŢbec 

o Barviva - napŚ. akridinov§ barviva 

o Organick§ rozpouġtŊdla 

o NŊkter® dŚ²ve bŊģnŊ uģ²van® l§tky - napŚ. souļ§sti plastŢ (PCB), hnojiv, 

herbicidŢ, insekticidŢ (DDT) nebo i l®ļiv 

o Bojov® l§tky - napŚ. yperit 

¶ Biologick®  
o Viry - nŊkter® viry (retroviry) se mohou inkorporovat do genetick® informace 

infikovan® buŔky, ļ²mģ mohou poruġit sekvenci nŊkter®ho strukturn²ho genu, 

nebo jeho regulaļn² oblasti, promotor aj. 

o Mobiln² genomov® sekvence - Transposony a retrotransposony - mohou 

pŢsobit stejnĨm mechanismem jako retroviry - tj. inzerc² na "nespr§vn®" m²sto. 
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Enzymy v genetice 

Enzymy jsou biokatalyz§tory a jako takov® katalyzuj² obrovsk® mnoģstv² 

biochemickĨch reakc². Z hlediska genetiky jsou zaj²mav® zejm®na ty enzymy, kter® 

katalyzuj² takov® procesy jako je replikace DNA nebo transkripce z DNA do RNA. Z 

hlediska genetiky klinick® jsou potom zaj²mav® enzymy, jejichģ deficit, zpŢsobenĨ 

mutac² v genetick® informaci jedince, je odpovŊdnĨ za vznik nŊkterĨch dŊdiļnĨch 

onemocnŊn². UvedenĨ seznam nen² rozhodnŊ vyļerp§vaj²c² a je pouze ilustraļn².  

Adenosindeaminasa 

Katalyzuje pŚemŊnu z adenosinu na inosin. Jej² deficit se projev² jako tŊģk§ 

kombinovan§ imunodeficience (SCID - Severe Combined ImunoDeficiency) s 

¼bytkem T- i B-lymfocytŢ. 

Aminoacyl-tRNA-syntetasa 

Katalyzuje pŚipojen² pŚ²sluġn® aminokyseliny na 3' konec pŚ²sluġn® tRNA (s 

pŚ²sluġnĨm antikodonem). 

A-transferasa 

Đļastn² se synt®zy aglutinogenu A (krevn² skupiny). PŚipojuje N-acetyl-

galaktosamin na antigen H. 

B-transferasa 

Đļastn² se synt®zy aglutinogenu B (krevn² skupiny). PŚipojuje D-galaktosu na 

antigen H. 

DNA-dependentn² DNA-polymerasy 

Skupina enzymŢ, kter® katalyzuj² polymeraci DNA ŚetŊzce, pŚiļemģ jako 

matrice je vyuģ²v§no vl§kno DNA. BŊhem polymerace postupuj² pouze od 5' 

konce ke 3' konci (matrice je ļtena opaļnĨm smŊrem) a potŚebuj² m²t volnĨ 3' 

konec pŚedchoz²ho nukleotidu s OH skupinou. NejdŢleģitŊjġ² funkc² je tedy 

replikace DNA. NŊkter® typy maj² i 5' -> 3' exonukleasovou aktivitu. 

Rozliġujeme nŊkter® prokaryotick® a eukaryotick® DNA-dependentn² DNA-

polymerasy  

 

Prokaryotick® DNA-polymerasy 

Typ polymerasy Funkce 

Polymerasa I 
VyġtŊpen² RNA primerŢ na opoģŅuj²c²m se ŚetŊzci a 

dosyntetizov§n² vl§kna, reparaļn² funkce 

Polymerasa II ?? Reparaļn² funkce ?? 

Polymerasa III Hlavn² replikaļn² enzym prokaryot 

Eukaryotick® DNA-polymerasy 

Typ polymerasy Funkce 

Polymerasa Ŭ Replikace na opoģŅuj²c²m se ŚetŊzci 

Polymerasa ɓ Reparaļn² funkce 

Polymerasa ɔ Replikace mitochondri§ln² DNA 

Polymerasa ŭ Replikace na vedouc²m ŚetŊzci 
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DNA-dependentn² RNA-polymerasy 

Skupina enzymŢ, kter® katalyzuj² transkripci, tedy pŚepis z DNA do RNA. 

BŊhem polymerace postupuj² pouze od 5' konce ke 3' konci (matrice je ļtena 

opaļnĨm smŊrem). Nevyģaduj² volnĨ 3' konec.  

U prokaryot nach§z²me pouze jeden typ DNA-dependentn² RNA-polymerasy. 

U eukaryot nach§z²me typy tŚi, kter® odliġujeme na z§kladŊ produktŢ 

transkripce.  

 

 

Eukaryotick® RNA-polymerasy 

Typ 

polymerasy 
Produkt transkrip ce 

Polymerasa I 45S pre-RNA (Z§klad pro 5.8S, 18S a 28S rRNA) 

Polymerasa II pre-mRNA (vġechny) 

Polymerasa III snRNA, 5S rRNA, 7S RNA, pre-tRNA (vġechny) 

 

DNA-fotolyasa 

Đļastn² se reparace DNA t²m, ģe vyġtŊpuje nukleotidov® dimery (napŚ. dimery 

thyminu). Jej² aktivita je z§visl§ na svŊteln® energii. 

Fenylalaninhydroxylasa 

Katalyzuje pŚemŊnu fenylalaninu na tyrosin. Deficit tohoto enzymu podmiŔuje 

fenylketonurii  (viz genetick® choroby). 

Fukosyltransferasa 

Đļastn² se synt®zy antigenu H t²m, ģe pŚen§ġ² L-fukosu na konec 4-cukern®ho 

ŚetŊzce. Antigen H je prekursorem pro vznik antigenŢ A a B (viz krevn² 

skupiny). 

Galaktosa-1-fosf§turidyltransferasa 

Enzym se ¼ļastn² metabolismu galaktosy (obousmŊrn§ pŚemŊna glukosy-1-

fosf§tu a galaktosy-1-fosf§tu). Jeho deficience je pŚ²ļinou galaktosemie. 

Glukosa-6-fosf§tdehydrogenasa 

Je hlavn²m ezymem pentosafosf§tov® metabolick® dr§hy glukosy. Jej² 

deficience se projevuje hemolĨzou, zejm®na po pod§n² urļitĨch l®ļiv 

(sulfonamidy, antimalarika) nebo favovĨch bobŢ (favismus). 

Helikasa 

Helikasy jsou schopny rozpl®tat dvouġroubovici DNA a zpŚ²stupnit tak 

jednotliv§ vl§kna dalġ²m enzymŢm (¼ļastn² se tak napŚ²klad replikace DNA). 

Ligasa 

Ligasa je enzym napojuj²c² nespojen® konce nukleov® kyseliny (¼ļastn² se tak 

napŚ²klad spojov§n² Okazakiho fragmentŢ; velkĨ vĨznam m§ v genetick®m 

inģenĨrstv² pro konstrukci rekombinantn² DNA). Existuj² DNA- i RNA-ligasy. 

Methylentetrahydroftol§treduktasa 

Enzym zn§mĨ pod zkratkou MTHFR  se ¼ļastn² metabolismu kyseliny listov® 

a pŚemŊny homocysteinu na methionin. U matek s deficitem tohoto enzymu je 

vyġġ² riziko narozen² d²tŊte s defektem neur§ln² trubice (NTD). 

Nukleasy 

Jde o enzymy ġtŊp²c² nukleov® kyseliny. MŢģe j²t o enzymy s degradaļn² 

funkc² (tr§vic²) nebo funkc² reparaļn² (vyġtŊpov§n² chybnĨch ¼sekŢ DNA). 
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Podle substr§tu rozliġujeme ribonukleasy (RNA) a deoxyribonukleasy 

(DNA), podle zpŢsobu ġtŊpen² pak exonukleasy a endonukleasy. Zvl§ġtn² 

skupinou jsou restrikļn² endonukleasy - viz n²ģe. 

Peptidyltransferasa 

Katalyzuje vznik peptidov® vazby mezi dvŊma aminokyselinami bŊhem tvorby 

polypeptidov®ho ŚetŊzce na ribosomu. 

PolyA-polymerasa 

PŚipojuje okolo 200 adeninovĨch nukleotidŢ (poly-A konec) na 3' konec 

mRNA u eukaryot. 

Primasa 

Je to vlastnŊ DNA-dependentn² RNA-polymerasa. Jako takov§ je schopn§ bez 

voln®ho 3' konce nasyntetizovat kr§tkĨ ¼sek RNA (primer) a od jeho 3' konce 

jiģ mŢģe polymeraci prov§dŊt pŚ²sluġn§ DNA-dependentn² DNA-polymerasa. 

UplatŔuje se pŚi replikaci DNA. 

Restrikļn² endonukleasy 

PŢvodem bakteri§ln² enzymy maj² dnes nejvŊtġ² vyuģit² v genetick®m 

inģenĨrstv². ĠtŊp² DNA v urļitĨch specifickĨch sekvenc²ch (ļasto jde o 

palidromick® sekvence) a u bakteri² slouģ² jako ochrana pŚed cizorodou DNA.  

Reverzn² transkriptasa 

Je to RNA-dependentn² DNA polymerasa. UmoģŔuje tedy pŚepis z RNA do 

DNA. Jde o enzym typickĨ pro retroviry . Jako DNA-polymerasa potŚebuje 

pro zah§jen² primer jako zdroj voln®ho 3' konce. 

RNA-dependentn² RNA-polymerasa 

Jde o enzym negativn²ch RNA virŢ. Prov§d² pŚepis z virov® RNA do mRNA, 

kter§ je vyuģiteln§ pro synt®zu virovĨch proteinŢ. 

Topoisomerasy 

Tyto enzymy pracuj² s nadġroubovic² DNA, kterou ruġ² nebo znovuvytv§Śej². 

Za t²mto ¼ļelem jsou schopny rozpojovat a znovu napojovat vl§kna DNA.  

Tyrosinasa 

Katalyzuje pŚemŊnu tyrosinu na Dopa. Z t®to metabolick® cesty vznik§ 

melanin (pigment), proto deficience tohoto enzymu zpŢsobuje jednu z forem 

albinismu. 

Ribozymy 

Bylo zjiġtŊno, ģe katalytickou (l®pe Śeļeno autokatalytickou) funkci m§ i RNA. 

Takov§ RNA se oznaļuje jako ribozym. Tento objev je vĨznamnĨ z evoluļn²ho 

hlediska, neboŠ nab²z² zpŢsob, jakĨm doch§zelo ke katalĨze nejdŢleģitŊjġ²ch procesŢ 

nukleovĨch kyselin bez komplexnŊjġ²ch proteinovĨch enzymŢ, kter® musely 

vzniknout aģ pozdŊji. Proto se dnes pŚedpokl§d§, ģe souļasn®mu svŊtu DNA 

organismŢ pŚedch§zel svŊt jednoduchĨch RNA organismŢ.  
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III.  Cytogenetika 
 

Eukaryota 

Eukaryota obecnŊ 

VŊtġinu dneġn²ch organismŢ (kromŊ bakteri², archebakteri² a sinic) Śad²me do podŚ²ġe 

Eucaryota. Eukaryotn² organismy jsou tvoŚeny buŔkami (nebo buŔkou) eukaryotn²ho 

typu. Ty jsou znaļnŊ sloģitŊjġ² neģ prokaryotn² buŔky. Obsahuj² i membr§nov® 

organely jako mitochondrie, Golgiho apar§t, endoplazmatick® retikulum, vakuoly / 

lyzosomy (nespr§vnŊ lysozomy) ļi plastidy, kter® u prokaryot nenajdeme. ZnaļnŊ se 

tak® liġ² samotn® j§dro, jak je pops§no n²ģe.  

J§dro 

J§dro je vŊtġinou nejvŊtġ² organelou buŔky a je oddŊleno membr§nou - karyoplastem 

(ve skuteļnosti je membr§na dvojit§ a mezi jednotlivĨmi membr§nami je tzv. 

perinukle§rn² prostor). Velkou ļ§st jeho hmoty tvoŚ² chromatin - hmota sloģen§ z 

nukleoz·mŢ, kter® nejsou nic jin®ho neģ DNA a histony (b²lkoviny - rozezn§v§me 5 

typŢ: H1, H2A, H2B, H3, H4). Rozliġujeme svŊtlĨ chromatin - euchromatin - 

dekondenzovanĨ, je m²stem aktivn² transkripce, a tmavĨ, kondenzovanĨ chromatin - 

heterochromatin.  

D§le j§dro obsahuje jad®rko (nucleolus), kter® mŢģe bĨt zastoupeno i ve v²ce 

exempl§Ś²ch. Je tvoŚeno pŚedevġ²m RNA a proteiny. Jeho souļ§st² jsou tak® ļ§sti DNA 

z chromosomŢ tzv. organiz§tory nukleolu, coģ jsou sekvence b§z², kter® k·duj² 

ribozom§ln² RNA. Dozr§vaj²c² ribozomy v jad®rku tvoŚ² mal§ granula, kter§ 

oznaļujeme jako pars granulosa - granul·zn² ļ§st.  

Dalġ² bunŊļn® organely 

Mitochondrie 

Mitochondrie jsou kulovit® aģ podlouhl® organely slouģ²c² jako energetick® 

centrum buŔky. Prob²haj² zde vĨznamn® metabolick® pochody jako citr§tovĨ 

cyklus a ɓ-oxidace mastnĨch kyselin. Mitochondrie jsou ohraniļeny dvojitou 

membr§nou; vnitŚn² membr§na vyb²h§ v hojn® vĨbŊģky - kristy. VnitŚn² hmotu 

mitochondrie oznaļujeme jako mitochondri§ln² matrix. Mitochondrie patŚ² 

mezi tzv. semiautonomn² organely - ļ§st svĨch proteinŢ si d²ky sv® kruhov® 

molekule DNA a vlastn²mu proteosyntetick®mu apar§tu mohou nasyntetizovat 

samy. Nejen pro podobnost t®to kruhov® molekuly s genetickou informac² 

bakteri² se uvaģuje, ģe mitochondrie jsou z hlediska evoluce heterotrofn² 

bakterie, kter® nejen pŚeģily uprostŚed cytoplasmy jin® buŔky, ale dok§zaly s n² 

nav§zat trval® souģit² (tzv. endosymbi·za). 

Plastidy 

Plastidy jsou organely rostlinnĨch bunŊk. Takt®ģ o plastidech se uvaģuje, ģe 

vznikly procesem endosymbi·zy a obsahuj² vlastn² genetickou informaci. 

Leukoplasty - neobsahuj² barviva; zato se v nich ukl§daj² rŢzn® z§sobn² l§tky. 

Chromoplasty - obsahuj² rŢzn®, pŚedevġ²m ģlut®, oranģov® nebo ļerven® 

pigmenty - karoteny a xantofyly. 
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Chloroplasty - maj² zelen® zbarven² d²ky pigmentu chlorofylu . Jsou 

ohraniļeny dvojitou membr§nou; vnitŚn² membr§na vyb²h§ v ploch® v§ļky - 

tylakoidy, kter® jsou uspoŚ§d§ny ve sloupeļc²ch (grana). Hlavn² ¼lohou 

chloroplastŢ je samozŚejmŊ fotosynt®za. 

Endoplazmatick® retikulum 

Jde o organelu membr§novou, sest§vaj²c² se ze syst®mu plochĨch v§ļkŢ. 

Rozliġujeme endoplasmatick® retikulum drsn® (granul§rn²), nazvan® podle 

pŚ²tomnosti ribozomŢ na jeho povrchu, ve kter®m doch§z² pŚedevġ²m k 

posttranslaļn² ¼pravŊ proteinŢ, a endoplazmatick® retikulum hladk® 

(agranul§rn²), kter® na povrchu ribozomy nem§, a kter® se napŚ. hojnŊ zapojuje 

v metabolickĨch procesech. PŚesn§ funkce endoplazmatick®ho retikula je ļasto 

typick§ pro konkr®tn² buŔky (napŚ. v urļit®m org§nu atd.).  

Golgiho apar§t 

Jde o membr§novou organelu, sloģenou z plochĨch cisteren a rŢznĨch v§ļkŢ. 

V Golgiho apar§tu se dokonļuje modifikace produktŢ syntetizovanĨch buŔkou 

(pŚich§zej²c²ch napŚ. z endoplazmatick®ho retikula), kter® se potom pomoc² 

transportn²ch v§ļkŢ dost§vaj² na m²sto urļen² (ļasto jde o produkty urļen® na 

export z buŔky). Organela je strukturnŊ i funkļnŊ polarizov§na - na jednom 

p·lu vstupuj² "suroviny" dovnitŚ, z opaļn®ho p·lu pak vych§z² jiģ hotov® 

produkty. 

V§ļkovit® ¼tvary 

V eukaryotn²ch buŔk§ch se vyskytuje velk® mnoģstv² stavebnŊ i funkļnŊ 

rŢznĨch v§ļkovitĨch ¼tvarŢ. Jde o rŢznŊ velik®, membr§nou ohraniļen® 

organely, slouģ²c² k transportu nebo uchov§v§n² rŢznĨch l§tek, tvoŚ²c²ch jejich 

obsah. 

Vakuoly - organely typick® zejm®na pro rostliny, v jejichģ buŔk§ch se ļasto 

vyskytuj² velk® vakuoly se z§sobn² funkc². Drobn® vakuoly se ovġem vyskytuj² 

i u ģivoļichŢ, napŚ. v tukovĨch tk§n²ch obsahuj² lipidy. 

Lyzosomy - obsahuj² celou ġk§lu rŢznĨch hydrolytickĨch enzymŢ a ¼ļastn² se 

tak zejm®na nitrobunŊļn®ho tr§ven². "Nov®" lyzosomy, vznikaj² odġkrcen²m od 

Golgiho apar§tu a dokud nevstoup² do tr§vic²ho procesu, je oznaļujeme jako 

prim§rn²; tud²ģ lyzosomy, ve kterĨch jiģ tr§vic² proces prob²h§, oznaļujeme 

jako sekund§rn². 

Fagosomy - jsou membr§novit® ¼tvary, kter® vznikly endocyt·zou (tedy 

fagocyt·zou, ale tŚeba i pinocyt·zou) rŢzn®ho materi§lu z vnŊjġ²ho prostŚed² 

buŔky. VŊtġinou doch§z² k jejich splynut² s lyzosomy, kter® pŚin§ġ² potŚebn® 

tr§vic² enzymy, pŚ²padŊ l§tky pro sn²ģen² Ph, aby byla aktivita tŊchto enzymŢ 

nejvyġġ². 

Peroxisomy - slouģ² k ochranŊ buŔky pŚed ġkodlivĨm vlivem peroxidu vod²ku 

pomoc² specifickĨch enzymŢ. 

Ribozomy 

Ribozomy jsou mal® zrnkovit® ¼tvary skl§daj²c² se z proteinŢ a rRNA. 

Vyskytuj² se volnŊ v cytoplazmŊ, a to osamocenŊ nebo v nakupenin§ch 

(nazĨvanĨch polyribozomy) nebo pŚidruģeny ke granul§rn²mu 

endoplazmatick®mu retikulu. Ribozomy eukaryot se skl§daj² ze dvou 

podjednotek - vŊtġ² a menġ². Menġ² podjednotka je tvoŚena asi 33 proteiny a 1 

molekulou rRNa (18S rRNA), zat²mco vŊtġ² podjednotka je tvoŚena asi 49 

proteiny a 3 molekulami rRNA (5S rRNA, 5.8S rRNA a 28S rRNA). 

Ribozomy jsou m²stem translace, pŚiļemģ mal§ podjednotka se pod²l² na 
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nav§z§n² mRNA a velk§ podjednotka na vzniku peptidov® vazby mezi 

jednotlivĨmi aminokyselinami.  

Cytoskelet 

Cytoskelet tvoŚ² jakousi opŊrnou a pohybovou soustavu buŔky - pom§h§ 

udrģovat tvar buŔky a pod²l² se na pohybech organel i cel® buŔky. Jako sloģky 

cytoskeletu oznaļujeme mikrotubuly  (trubicovit® ¼tvary) a mikrofilamenta  

(jemn®, vl§knit® ¼tvary). 

řasinky a biļ²ky - jsou pohybliv® ¼tvary na povrchu buŔky, kter® mohou 

slouģit k jej²mu pohybu nebo k rozkmit§n² okoln²ho prostŚed² buŔky. Maj² 

stejnou strukturu, kterou je 9 p§rŢ mikrotubulŢ (jsou tak tŊsnŊ u sebe, ģe maj² 

spoleļnou ļ§st stŊny), tvoŚ²c²ch kruh okolo centr§ln² dvojice mikrotubulŢ, kter§ 

je um²stŊna ve stŚedu ¼tvaru. 

Centrioly  - jsou v§lcovit® ¼tvary, vyskytuj²c² se v jednom ļi ve dvou (v dŊl²c² 

se buŔce) exempl§Ś²ch v buŔce. Skl§daj² se z 9 trojic mikrotubulŢ, kter® jsou 

uspoŚ§d§ny do tvaru ozuben®ho koleļka. PŚed dŊlen²m buŔky se centriol zdvoj² 

a oba pak putuj² k opaļnĨm p·lŢm buŔky, kde se pod²lej² na vzniku dŊl²c²ho 

vŚet®nka. 

BunŊļn® inkluze 

Jde o rŢzn® l§tky, kter® se nach§z² rozptĨleny volnŊ v cytoplazmŊ, bez 

membr§nov®ho ohraniļen². Mohou to bĨt kap®nky lipidŢ, shluky sacharidŢ 

nebo tŚeba rŢzn® pigmenty. 

 

Chromosomy a karyotyp ļlovŊka 

Chromozomy nebo chromosomy? 

Jelikoģ moģnost², jak ps§t slovo chromosomy, m§me v²ce (chromozomy, 

chromoz·my) a n§zorŢ, co je vlastnŊ spr§vnŊ, existuje jeġtŊ vŊtġ² mnoģstv², je na 

tŊchto str§nk§ch jednotnŊ pouģ²v§no starġ²ho, ale rozhodnŊ ne nespr§vn®ho, vĨrazu 

chromosom, chromosomy.  

Mikrostavba chromosomŢ 

Chromosomy jsou pentlicovit® ¼tvary vznikaj²c² v eukaryotn²ch buŔk§ch pŚi jadern®m 

dŊlen². Z§kladn² stavebn² jednotkou chromosomu jsou tzv. nukleosomy - coģ je ¼tvar 

tvoŚenĨ 8 histony, kter® jsou omot§ny zhruba 146 p§ry baz² molekuly DNA. 

Spiralizac² tŊchto nukleosomŢ vznikaj² chromatinov§ vl§kna a dalġ² spiralizac² tŊchto 

vl§ken vznikaj² jiģ cel® chromosomy.  

Histony jsou specifick® b²lkoviny, kter® tvoŚ² komplex s DNA. Rozezn§v§me 5 typŢ 

histonŢ: H1, H2A, H2B, H3, H4. V r§mci 1 nukleosomu je histonovĨ otamer tvoŚen 

dvojic² kaģd®ho z tŊchto typŢ histonŢ: H2A, H2B, H3 a H4. Posledn² typ - H1 - je 

um²stŊn mimo tento oktamer.  

Makrostavba chromosomŢ 

NejļastŊji se chromosomy jev² jako dvŊ ramena, mezi nimiģ je ztenļen§ oblast 

(zaġkrcen²) - centromera. Koncov§ ļ§st ram®nek se potom oznaļuje jako telomera. 
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Ram®nka nemus² bĨt stejnŊ dlouh§ - potom na chromosomu rozliġujeme kr§tk® 

ram®nko (p ram®nko) a dlouh® ram®nko (q ram®nko). U nŊkterĨch chromosomŢ 

jeġtŊ nal®z§me sekund§rn² zaġkrcen² na jednom ram®nku, kter® oddŊluje jeho 

koncovou ļ§st - tzv. satelit. ObecnŊ pak chromosomy podle uloģen² centromery 

dŊl²me na chromosomy Telocentrick® (pouze s 1 ram®nkem), Metacentrick® (se 

stejnŊ dlouhĨmi ram®nky), Submetacentrick® (jedno ram®nko je m²rnŊ kratġ²) a 

Akrocentrick® (jedno ram®nko je znatelnŊ kratġ²). Tvar a velikost chromosomŢ, 

stejnŊ jako um²stŊn² centromery, jsou pomŊrnŊ charakteristick® a konstantn² druhov® 

znaky. NapŚ. ļlovŊk - 23 p§rŢ chromosomŢ, ģ²ģala - 18 p§rŢ, pes - 39 p§rŢ. Tento 

soubor chromosomŢ oznaļujeme jako karyotyp .  

Pro vyġetŚen² karyotypu je nutn® zachytit buŔky (pŚi vyġetŚen² karyotypu ļlovŊka se 

pouģ²vaj² kultivovan®, dŊl²c² se leukocyty, odebran® z perifern² krve) pŚi mit·ze 

(nejl®pe v metaf§zi), k ļemuģ se dodnes pouģ²v§ vŚet®nkovĨ jed - kolchicin. D§le se 

chromosomy zn§zorn² tŚeba nŊkterou z pruhovac²ch technik, jako je Q pruhov§n² nebo 

G pruhov§n² (Ale dnes se jiģ bŊģnŊ pouģ²v§ Śada modernŊjġ²ch metod pro zkoum§n² 

karyotypu - napŚ. FISH = Fluorescent In Situ Hybridization).  

Autosomy a gonosomy 

Chromosomy se dŊl² na chromosomy somatick® (autosomy, kter® tvoŚ² homologn² 

p§ry a jejich pŚ²tomnost nen² specifick§ pro urļit® pohlav²) a chromosomy pohlavn² 

(gonosomy), kter® urļuj² pohlav² jedince (ale nesou i jin® geny, zejm®na chromosom 

X) a jsou heterologn² (oznaļen² X a Y). JakĨm zpŢsobem se pohlav² dŊd², se doļtete v 

kapitole DŊdiļnost.  

BŊhem bunŊļn®ho dŊlen² tvoŚ² i pohlavn² chromosomy p§r. Pokud jsou v buŔce dva 

chromosomy X (u ģeny), nen² tato pŚedstava nikterak obt²ģn§ a p§rov§n² se odehr§v§ 

stejnŊ jako u autosomŢ. Nicm®nŊ p§ruje se i dvojice X a Y. Toto p§rov§n² umoģŔuj² 

tzv. pseudoautosom§ln² oblasti, o kterĨch bude jeġtŊ Śeļ n²ģe.  

Karyotyp ļlovŊka 

Karyotyp ļlovŊka se skl§d§ z 23 p§rŢ chromosomŢ (celkem jde tedy o 46 

chromosomŢ). Z toho 22 chromosomŢ jsou autosomy a tvoŚ² homologn² p§ry, zat²mco 

posledn² p§r je heterologn² a je tvoŚen pohlavn²mi chromosomy. U ļlovŊka je muģsk® 

pohlav² prim§rnŊ urļeno pŚ²tomnost² chromosomu Y (podrobnosti o genetick®m 

urļen² pohlav² najdete v kapitole Pohlavn² org§ny). Jakmile v zygotŊ tento chromosom 

pŚ²tomen nen² - zaļne se d§le vyv²jet jedinec ģensk®ho pohlav². U ģensk®ho z§rodku 

dojde velmi ļasnŊ ve vġech buŔk§ch k inaktivaci jednoho X chromosomu (n§hodnŊ - 

tento X chromosom mŢģe bĨt pŢvodnŊ od matky i od otce) a k jeho kondenzaci. Tato 

struktura se oznaļuje jako Barrovo tŊl²sko (nebo tak® sex chromatin, pŚ²padnŊ X 

chromatin) a lze jej vyuģ²t k diagnostice pohlav², ļi rŢznĨch chromosomovĨch aberac² 

chromosomu X. Proces inaktivace X chromosomu je po sv® objevitelce (genetiļce 

Mary Lyonov®) pojmenov§n jako lyonizace.  

Je dŢleģit® si uvŊdomit, ģe zat²mco ģena m§ dva chromosomy X (a m§ veġker® geny z 

chromosomu X ve dvou kopi²ch), muģ m§ chromosom X jenom jeden. Muģ tak m§ 

Śadu genŢ z chromosomu X pouze v jedn® kopii (hovoŚ²me o tom, ģe muģ je pro tyto 

geny hemizygotn²). Z toho plyne, ģe mutace v takov®mto genu je pro muģe z§vaģnŊjġ² 
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neģ pro ģenu, protoģe nem§ druhou - potenci§lnŊ zdravou - kopii genu (alelu), kter§ by 

mohla negativn² ¼ļinek mutovan® kopie kompenzovat (viz Genetick® choroby). 

Existuj² vġak i tzv. pseudoautosom§ln² oblasti na chromosomu X a Y. Tyto oblasti 

obsahuj² homologn² (tedy vlastnŊ stejn®) geny. Tato skuteļnost m§ dva z§kladn² 

vĨznamy. Jednak jde o geny, kter® nach§z²me ve dvou kopi²ch u muģŢ i u ģen (a proto 

- v souladu s pojmem pseudoautosom§ln² - se jejich dŊdiļnost Ś²d² podobnĨmi pravidly 

jako dŊdiļnost autosom§ln²) a jednak jsou tyto oblasti dŢleģitĨ pro p§rov§n² (jinak 

morfologicky znaļnŊ odliġnĨch) chromosomŢ X a Y do p§ru v prŢbŊhu bunŊļn®ho 

dŊlen².  

V cytogenetick® praxi se prov§d² z§pis kyryotypu t²mto stylem:  

celkovĨ poļet chromosomŢ + ","  + gonosomovĨ komplex (tj kombinace 

pŚ²tomnĨch gonosomŢ)  

V praxi tedy:  

46, XY (Muģ)  

46, XX (Ģena)  

V tomto z§pise je samozŚejmŊ moģn® zn§zornit veġker® moģn® chromosom§ln² mutace 

v konkr®tn²m karyotypu. Pro bliģġ² pŚehled doporuļuji pŚ²sluġnou normu (ISCN 2005).  

Lidsk® chromosomy - skupiny 

Chromosomy ļlovŊka dŊl²me podle jejich makrostavby do nŊkolika skupin:  

A - Chromosomy 1, 2, 3 jsou velk® metacentrick®.  

B - Chromosomy 4, 5 jsou velk® submetacentrick®.  

C - Chromosomy 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, X jsou stŚedn² submetacentrick®.  

D - Chromosomy 13, 14, 15 jsou stŚedn² akrocentrick®.  

E - Chromosomy 16, 17, 18 jsou mal® submetacentrick®.  

F - Chromosomy 19, 20 jsou mal® metacentrick®.  

G - Chromosomy 21, 22, Y jsou mal® akrocentrick®.  

Indikace k vyġetŚen² karyotypu 

V r§mci klinick® genetiky se karyotyp vyġetŚuje relativnŊ ļasto. Toto vyġetŚen² je u 

dospŊl®ho ļlovŊka (ļi d²tŊte) relativnŊ nen§roļn®, neboŠ staļ² odebrat krev (viz vĨġe). 

KomplikovanŊjġ² je vyġetŚen² karyotypu plodu, neboŠ bunŊļnĨ materi§l je potŚeba 

z²skat pomoc² nŊkter® z invazivn²ch metod prenat§ln² diagnostiky (viz Genetick® 

poradenstv²). Toto vyġetŚen² je zcela dobrovoln® a v§zan® na pouļenĨ souhlas.  
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VyġetŚen² karyotypu indikujeme u:  

¶ tŊhotnĨch ģen, u kterĨch je zvĨġen® riziko vrozen® vĨvojov® vady (v pŚ²padŊ 

pozitivn²ho biochemick®ho ļi ultrazvukov®ho screeningu ļi pozitivn² rodinn® 

anamn®zy) 

¶ tŊhotnĨch ģen nad 35 let, u kterĨch je obecnŊ zvĨġen® riziko chromosom§ln²ch 

aberac², zvl§ġtŊ pak Downova syndromu (u t®to a pŚedch§zej²c² moģnosti se 

samozŚejmŊ prov§d² vyġetŚen² karyotypu plodu) 

¶ novorozencŢ a dŊt², u kterĨch je dŢvodn® podezŚen² na nŊkterou chromosom§ln² 

aberaci. 

¶ dosp²vaj²c²ch a dospŊlĨch, u kterĨch nach§z²me poruchy puberty ļi pohlavn²ho 

vĨvoje 
¶ neplodnĨch p§rŢ, u kterĨch byly vylouļeny jin® pŚ²ļiny neplodnosti, nebo u p§rŢ s 

nŊkolika spont§nn²mi potraty 

¶ z§jemcŢ o d§rcovstv² vaj²ļek ļi spermi² 

BunŊļnĨ cyklus 

BunŊļnĨ cyklus je cyklus, kterĨm proch§z² buŔka mezi svĨmi dŊlen²mi. Doba trv§n² 

cyklu se nazĨv§ generaļn² doba. BunŊļnĨ cyklus se skl§d§ z nŊkolika f§z² pŚ²pravnĨch 

(soubornŊ nazĨvanĨch jako interf§ze - tj. obdob² mezi dvŊma n§slednĨmi mit·zami) a 

vlastn²ho bunŊļn®ho dŊlen². Ļasy zde uveden® jsou pouze orientaļn² a liġ² se druh 

od druhu a i buŔku od buŔky (tyto odpov²daj² dŊl²c² se lidsk® buŔce).  

Regulaci bunŊļn®ho cyklu m§ na starosti velk® mnoģstv² l§tek enzymov® i 

neenzymov® povahy (Cykliny  a CDK proteinkin§zy). ObecnŊ existuj² faktory, kter® 

dŊlen² buŔky urychluj², a faktory, kter® naopak dŊlen² buŔky zpomaluj², ļi zcela 

zastavuj². Ve sloģit®m mnohobunŊļn®m organismu (jakĨm je napŚ²klad ļlovŊk) je 

pŚ²sn§ regulace bunŊļn®ho dŊlen² zcela nezbytn§, neboŠ jen tak lze dos§hnout 

harmonick® funkļnosti organismu, kde se dŊl² pouze ty buŔky, u kterĨch je to 

moment§lnŊ potŚeba. Nekontrolovan® bunŊļn® dŊlen² nach§z²me u rŢznĨch 

n§dorovĨch onemocnŊn². Naopak i omezen² schopnosti dŊlen² mŢģe m²t z§vaģn® 

n§sledky (vzpomeŔme napŚ²klad na sn²ģenou produkci krevn²ch elementŢ u pacientŢ 

po cytostatick® l®ļbŊ).  

G0 f§ze - f§ze, kdy se buŔka jiģ d§le nedŊl², zastaven² bunŊļn®ho cyklu. Setk§v§me se 

u diferencovanĨch bunŊk. Jej² n§stup je ovlivnŊn kontroln²m uzlem, um²stŊnĨm na 

poļ§tku G1 f§ze. Pokud se jiģ buŔka nem§ d§le dŊlit, vstoup² do G0 (nula) f§ze, m²sto 

do G1 f§ze. PlnŊ diferencovan® buŔky (napŚ. neurony) se d§le jiģ nedŊl². Naopak 

nŊkter® jin® buŔky (napŚ. jatern² buŔky - hepatocyty) jsou schopny v pŚ²padŊ potŚeby 

pŚej²t z G0 f§ze do G1 f§ze a zaļ²t se opŊt dŊlit.  

G1 f§ze - NazĨv§na t®ģ postmitotick§. Obdob² rŢstu buŔky, pŚ²pravn§ f§ze na dalġ² 

dŊlen². Doch§z² zde ke kontrole a oprav§m DNA, pŚed jej² budouc² replikac² v 

n§sleduj²c² f§zi. Trv§ asi 10 - 12 hodin.  

S f§ze - DNA se replikuje na dvojn§sobn® mnoģstv². KaģdĨ chromosom je od t®to 

doby zdvojenĨ, tvoŚenĨ p§rem sesterskĨch chromatid. Trv§ asi 6 - 8 hodin.  
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G2 f§ze - Zdvojov§n² organel, tvorba struktur potŚebnĨch pro dŊlen² buŔky. Trv§ asi 2 

- 4 hodiny.  

M f§ze - Skl§d§ se z jadern®ho dŊlen² (mit·zy) a vlastn² cytokineze - viz n²ģe. Trv§ asi 

1 - 2hodiny.  

DŊlen² buŔky 

DŊlen² buŔky se skl§d§ ze 2 f§z². Karyokineze (jadern® dŊlen²) a cytokineze (dŊlen² 

cel® buŔky).  

Mit·za 

Mit·za je nejļastŊjġ² typ jadern®ho dŊlen² (karyokineze). M§ 4 f§ze:  

1) Prof§ze RozpuġtŊn² jadern® membr§ny a jad®rek, vznikaj² 2 centrioly -> vznik§ 

dŊl²c² vŚet®nko (mikrofilamenta, mikrotubuly), z chromatinu a jad®rek vznikaj² 

pentlicovit® chromosomy. (Touto dobou je jiģ d§vno po S f§zi a veġkerĨ genetickĨ 

materi§l je tud²ģ zn§sobenĨ. Chromosomy jsou zdvojen®, jsou ale st§le spojeny v 

centrom®Śe, neģ budou v anaf§zi roztrģeny).  

2) Metaf§ze Chromosomy se seŚazuj² do rovn²kov® (ekvatori§ln²) roviny. DŊl²c² 

vŚet®nko se navazuje na centromery chromosomŢ. Chromosomy zŢst§vaj² spojeny jen 

v centromer§ch.  

3) Anaf§ze Roztrģen² chromosomŢ v centromer§ch zkracov§n²m mikrotubulŢ dŊl²c²ho 

vŚet®nka. Chromosomy putuj² k p·lŢm buŔky.  

4) Telof§ze Z§nik dŊl²c²ho vŚet®nka, despiralizace chromoz·mŢ, vznik§ jadern§ 

membr§na a jad®rka, poļ§tek cytokineze.  

Je tŚeba si uvŊdomit, ģe mŢģe doj²t k chybn®mu rozestupu chromosomŢ 

(nondisjunkci). Pokud se tak stane, potom vznikaj²c² bunŊļn® linie budou n®st urļit® 

chromosomov® aberace (nebo buŔky zahynou, pokud je vznikl§ kombinace pro buŔku 

let§ln²).  

N§sleduje samotn§ cytokineze. PŚi cytokynezi vznik§ pŚep§ģka mezi dceŚinnĨmi 

buŔkami troj²m zpŢsobem:  

a) Puļen²m typick® pro nŊkter® prvoky, kvasinky. Na mateŚsk® buŔce se vytvoŚ² 

pupen (nestejn® mnoģstv² cytoplazmy), kterĨ se oddŊl² a teprve pozdŊji doroste.  

b) RĨhov§n²m ģivoļiġn® buŔky. DostŚediv® dŊlen². BuŔka se jakoby "zaġkrt²" od 

krajŢ do stŚedu.  

c) PŚehr§deļnĨm dŊlen²m rostlinn® buŔky. PŚehr§dka mezi buŔkami vznik§ od 

stŚedu ke kraji. OdstŚediv® dŊlen².  
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Diferenciace bunŊk 

U v²cebunŊļnĨch organismŢ doch§z² k procesu diferenciace (viz G0 f§ze vĨġe), d²ky 

nŊmuģ se buŔky svou stavbou pŚizpŢsobuj² roli, kterou maj² v organismu vykon§vat. 

Vġechny buŔky organismu jsou sice vybaveny stejnou genovou vĨbavou, ale v 

konkr®tn² buŔce doch§z² k realizaci pouze ļ§sti genetick® informace (napŚ. pŢsoben²m 

hormonŢ, rŢznĨch rŢstovĨch faktorŢ apod.; kter® geny nakonec budou v buŔce 

pŚepisov§ny z§leģ² na pŚ²tomnosti specifickĨch transkripļn²ch faktorŢ). V prŢbŊhu 

vĨvoje organismu je takov§to diferenciace nesm²rnŊ dŢleģit§, neboŠ jen plnŊ vyvinut® 

tk§nŊ mohou plnit svouj² fyziologickou ¼lohu na 100%.  

NepotŚebn®, star® nebo poġkozen® buŔky potom hynou nekr·zou nebo apopt·zou.  

Mei·za 

Meiotick® neboli redukļn² dŊlen² d§v§ za vznik haploidn²ch bunŊk (pohlavn² buŔky). 

Jej²m c²lem je tedy zajistit, aby buŔka z²skala pouze polovinu genetick®ho materi§lu. 

M§ 2 f§ze, a to 1. a 2. meiotick® dŊlen².  

1. Meiotick® dŊlen² Homologn² chromosomy tvoŚ² v ekvatori§ln² rovinŊ tzv. tetr§dy. 

MŢģe mezi nimi doj²t k rekombinaci genetick®ho materi§lu (crossing-over - vĨmŊna 

genŢ mezi homologickĨmi, avġak nesesterskĨmi chromatidami). Chromosomy nejsou 

roztrh§v§ny, k p·lŢm buŔky putuj² cel® sady. Na kaģd®m p·lu tak zŢstane vlastnŊ 

2kr§t jedna polovina gen. k·du.  

Prof§zi I jeġtŊ mŢģeme dŊlit na n§sleduj²c² f§ze:  

Leptoten - vl§knit® chromosomy se zaļ²naj² kondenzovat  

Zygoten - p§rov§n² homologn²ch chromosomŢ, vznik bivalentŢ  

Pachyten - pokraļuje kondenzace, ļtveŚice chromatid jsou dobŚe patrn® jako tzv. 

tetr§dy, doch§z² ke crossing-overu  

Diploten - tetr§dy se rozestupuj², m²sta pŚekŚ²ģen² chromati (po crossing-overu) lze 

pozorovat jako tzv. chiasmata  

Diakineze - chiasmata zanikaj² (terminalizace chiasmat), rozpad§ se jadernĨ obal, 

prof§ze konļ²  

2. Meiotick® dŊlen² Navazuje na prvn² meiotick® dŊlen². Mezi nimi jiģ NEDOCHĆZĉ 

k dalġ² replikaci DNA. Prob²h§ t®mŊŚ stejnŊ jako norm§ln² mit·za. VĨsledkem jsou 

tedy 4 dceŚinn® buŔky, kaģd§ s jednou polovinou genetick® vĨbavy.  

StejnŊ jako u mit·zy i v prŢbŊhu mei·zy mŢģe doj²t k chybn®mu rozestupu 

chromosomŢ. Situace je o to v§ģnŊjġ², ģe pohlavn² buŔka se ġpatnou chromosom§ln² 

vĨbavou d§v§ za vznik zygotŊ, ze kter® vznik§ celĨ plod, jehoģ kaģd§ buŔka ponese 

pŚ²sluġnou chromosom§ln² aberaci (nebo jeho vĨvoj bude pŚedļasnŊ ukonļen).  
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Apopt·za a nekr·za 

V mnohobunŊļn®m organizmu, jakĨm je i ļlovŊk, se kaģdĨ den vytvoŚ² obrovsk® 

mnoģstv² novĨch bunŊk a na druh® stranŊ jich i obrovsk® mnoģstv² zahyne v procesu 

nazvan®m bunŊļn§ smrt. A zat²mco proces vzniku - bunŊļn® dŊlen² - prob²h§ relativnŊ 

stejnŊ u vġech bunŊk organizmu, bunŊļn§ smrt prob²h§ dvŊma hlavn²mi cestami a to 

nekr·zou a apopt·zou.  

Nekr·za 

Nekr·zu je tŚeba ch§pat jako patologickĨ proces. Je vyvol§na rŢznĨmi vlivy na buŔku, 

aŠ jiģ mechanickĨmi, chemickĨmi ļi tepelnĨmi. Nekr·zu tak® mŢģe vyvolat virov§ 

infekce buŔky, rŢzn® bakteri§ln² toxiny nebo tŚeba i n§hl® vyļerp§n² bunŊļnĨch 

energetickĨch z§sob (napŚ²klad vlivem isch®mie).  

DŢleģit® je, ģe pŚi nekr·ze doch§z² k naruġen² integrity cytoplazmatick® membr§ny, 

coģ vede k naruġen² rovnov§hy vnitŚn²ho prostŚed² buŔky. To vede k objemovĨm 

zmŊn§m (ed®m) jak cel® buŔky, tak nŊkterĨch organel (mitochondrie, 

endoplazmatick® retikulum). CelĨ proces nakonec vede k enzymatick®mu poġkozen² 

buŔky (n§hodn® ġtŊpen² jadern® DNA) a jej²mu rozpadu. Cel® vnitŚn² prostŚed² buŔky 

se tak uvoln² do okol², pŚiļemģ enzymy takto uvolnŊn® mohou indukovat nekr·zu 

okoln²ch bunŊk a zpŢsobit tak "ŚetŊzovou reakci", kdy dojde k rozs§hlejġ²mu 

poġkozen² tk§nŊ a n§sledn®mu z§nŊtu.  

RŢzn® patologick® extern² vlivy nemus² vy¼stit pouze v nekr·zu, ale pŚi urļit® 

konstelaci mohou spustit i apoptotickĨ proces.  

Apopt·za 

Apopt·za, neboli programovan§ bunŊļn§ smrt je zcela fyziologickĨ dŊj. Na rozd²l od 

nekr·zy, kter§ postihne v²cem®nŊ n§hodnou buŔku, kter§ mŊla zrovna smŢlu a byla 

vystavena nepŚ²znivĨm vlivŢm, je apopt·za indukov§na naprosto c²lenŊ a buŔka je 

usmrcena a n§slednŊ odstranŊna takovĨm zpŢsobem, ģe nedojde k poġkozen² okoln²ch 

bunŊk. Je to tedy organizovanĨ a pŚ²snŊ regulovanĨ dŊj.  

Apopt·za mŢģe bĨt indukov§na sign§lem zvenļ² i z buŔky samotn®. PodnŊtem zvenļ² 

mŢģe bĨt napŚ²klad akce cytotoxick®ho (CD8+) T lymfocytu, kter®mu se buŔka 

urļitĨm zpŢsobem znel²bila (n§dorov® a virem infikovan® buŔky). JinĨm sign§lem 

mŢģe bĨt naopak absence jak®hokoli sign§lu. BuŔka izolovan§ od kontaktu s ostatn²mi 

buŔkami a bez stimulace urļitĨmi cytokiny tak mŢģe tak® podlehnout apoptotick®mu 

procesu.  

BuŔka sama pak mŢģe apopt·zu spustit napŚ²klad pŚi neopraviteln®m poġkozen² 

jadern® DNA.  

Vlastn² prŢbŊh apopt·zy vyuģ²v§ enzymatick® regulaļn² kask§dy buŔky. UplatŔuj² se 

zde tzv. kasp§zy, kter® se nach§zej² v buŔce v neaktivn²m stavu a jejich aktivace 

proapoptotickĨm sign§lem vede k dŊjŢm, kterĨmi se buŔka pŚipravuje na svou smrt. 

Doch§z² k fragmentaci jadern® DNA, na rozd²l od nekr·zy je vġak fragmentace 

nen§hodn§ a fragmenty jsou stejnŊ dlouh®. BuŔka se tak® trochu smrġt² a zmŊn² se i 
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charakter rŢznĨch organel. Zd§ se, ģe vĨznamnou ¼lohu v apopt·ze hraj² 

mitochondrie. CelĨ proces konļ² rozpadem buŔky do apoptotickĨch tŊl²sek, coģ jsou 

membr§nou ohraniļen® bunŊļn® fragmenty, kter® jsou n§slednŊ fagocytov§ny b²lĨmi 

krvinkami (makrof§gy). DŢleģit® je, ģe nitrobunŊļn® enzymy nepoġkod² okoln² buŔky.  

Apopt·za se nejv²ce uplatŔuje v prenat§ln²m vĨvoji jedince, kdy cel® skupiny bunŊk 

hynou apopt·zou bŊhem vĨvoje tk§n² a org§novĨch soustav (napŚ²klad rozestup tk§n² 

bŊhem vĨvoje prstŢ). Za ģivota potom doch§z² napŚ²klad k "prob²r§n²" dozr§vaj²c²ch T 

lymfoycytŢ v brzl²ku, kdy autoreaktivn² klony T lymfocytŢ (buŔky, kter® by spouġtŊly 

imunitn² reakci proti buŔk§m vlastn²ho tŊla) hynou apopt·zou, stejnŊ jako klony, kter® 

naopak reakce s antigenem nejsou schopny vŢbec.  

Viry a jejich genetika 

ObecnŊ 

Viry jsou nebunŊļn® (skupina subcelullata) parazitick® organismy. Samy o sobŊ jsou 

neaktivn² a k rozmnoģov§n² potŚebuj² hostitelskou buŔku (nemaj² vlastn² 

proteosyntetickĨ apar§t). PŚi tomto "vyuģit²" ļasto zpŢsob² smrt napaden® buŔky. 

Proto jsou viry oznaļov§ny jako vnitrobunŊļn² parazit®.  

Stavba viru je velmi jednoduch§. Z§kladn² ļ§st (jakousi obdobu bunŊļn®ho j§dra) tvoŚ² 

nukleov§ kyselina a okolo n² je b²lkovinnĨ obal - kapsida. D§le maj² nŊkter® viry jeġtŊ 

membr§novĨ obal (obalen® viry), jeden nebo v²ce biļ²kŢ (napŚ. nŊkter® bakteriof§gy) 

nebo si v kapsidŊ dokonce pŚin§ġej² nŊkter® enzymy, potŚebn® pro rozmnoģen² viru 

(napŚ. reverzn² transkriptasa u retrovirŢ). DŢleģit® jsou povrchov® glykoproteiny viru, 

d²ky kterĨm se virov§ ļ§stice mŢģe v§zat na specifick® receptory bunŊk.  

Genetick§ informace u virŢ 

Genetickou informaci u virŢ tvoŚ² DNA nebo RNA (ale nikdy oba typy nar§z). Tato 

DNA mŢģe bĨt jednoŚetŊzcov§ i dvouŚetŊzcov§ (ļastŊji), line§rn² i cyklick§. I RNA 

najdeme jako jednoŚetŊzcovou nebo dvouŚetŊzcovou molekulu (line§rn² nebo 

segmentovan§ podoba).  

Pokud m§ virus DNA (DNA viry), doch§z² k pŚ²mĨm transkripc²m a translac²m 

virovĨch genŢ. M§-li jednovl§knovou RNA (RNA viry), mŢģe tato RNA slouģit 

pŚ²mo jako mRNA pro proteosynt®zu (pozitivn² RNA viry), nebo je nejprve 

zreplikov§na za vzniku komplement§rn²ho RNA vl§kna, kter® teprve pln² roli mRNA 

(negativn² RNA viry). PŚepis je katalyzov§n RNA dependentn² RNA polymer§zou, 

kter§ je do buŔky pŚinesena v kapsidŊ virionu. Pokud je informace k·dov§na 

dvouvl§knovou RNA, doch§z² pŚ²mo k pŚepisu do mRNA. DNA viry se vŊtġinou 

replikuj² v bunŊļn®m j§dŚe, zat²mco RNA viry volnŊ v cytoplazmŊ. Translaci zajiġŠuje 

vģdy proteosyntetickĨ apar§t infikovan® buŔky.  

Mimo transkripce virovĨch genŢ si mus² virus zajistit replikaci sv® pŢvodn² genetick® 

informace, kter§ bude pouģita pŚi stavbŊ novĨch virovĨch ļ§stic.  

U reovirŢ nach§z²me dvouvl§knovou RNA. U poxvirŢ pouze jednovl§knovou DNA.  
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Zvl§ġtn² skupinou jsou retroviry, jejichģ RNA je po vpraven² do hostitelsk® buŔky 

nejprve pŚeps§na do DNA. Na tomto procesu se pod²l² enzym reverzn² transkriptasa, 

kterĨ je schopnĨ katalyzovat reverzn² transkripci, tj. pŚepis informace z RNA do DNA. 

Reverzn² transkriptasa, schopn§ pŚepsat virovou RNA do DNA se v hostitelsk® buŔce 

nenach§z², a proto mus² bĨt pŚinesena v kapsidŊ retroviru. NŊkter® retroviry jsou 

schopny takto vyrobenou DNA dokonce vļlenit do genomu buŔky, kter§ tak st§le 

produkuje dalġ² viry. Pokud se infikovan§ buŔka dŊl², dŊl² se s n² i virov§ informace. 

Retroviry mohou slouģit jako vektory genetick® informace v biotechnologi²ch a 

uvaģuje se o nich i jako vektorech pro genovou terapii. Mezi retroviry patŚ² i virus 

HIV  (pŢvodce AIDS).  

Virus hepatitidy B  (HBV) je DNA virus se zvl§ġtn²m replikaļn²m cyklem. Aļkoliv se 

jedn§ o DNA virus, je do novŊ syntetizovanĨch virovĨch ļ§stic uzav²r§na 

komplement§rn² sekvence RNA, podle kter® je teprve pozdŊji virovĨm enzymem s 

aktivitou reverzn² transkript§zy vytvoŚena virov§ DNA.  

Bakteriof§gy jsou viry napadaj²c² bakterie. PodobnŊ jako retroviry um² integrovat 

svou genetickou informaci do bakteri§ln²ho chromosomu. UmoģŔuj² i ġ²Śen² ļ§sti 

bakteri§ln² DNA mezi jednotlivĨmi bakteriemi - tzv. transdukce.  

PrŢbŊh virov® infekce 

KaģdĨ virus m§ svŢj vlastn² infekļn² cyklus, bŊhem kter®ho se pomnoģ² uvnitŚ 

urļitĨch bunŊk a d§le uvoln² do okol². Jedn§ se vġak o relativnŊ komplikovanĨ proces, 

neboŠ kaģdĨ virus m§ sv§ specifika, pŚedevġ²m co se tĨk§ vn²mavĨch bunŊk a prŢniku 

do nich, replikace a realizace genetick® informace a uvolŔov§n² z buŔky. ObecnŊ lze 

ovġem prŢbŊh infekce shrnout do nŊkolika z§kladn²ch bodŢ.  

¶ PrŢnik do buŔky - viry jsou z§visl® na specifickĨch receptorech bunŊk, kter® jsou 

dŢleģit® pro zprostŚedkov§n² kontaktu viru s c²lovou buŔkou. Viry jsou schopny 

infikovat pouze buŔky s pŚ²sluġnĨm receptorem, coģ vysvŊtluje proļ urļit§ virov§ 

onemocnŊn² poġkozuj² pouze urļit® a vģdy stejn® tk§nŊ (napŚ²klad virus HIV c²lenŊ 

infikuje TH lymfocyty - neboŠ specificky rozezn§v§ jejich CD4 receptor). SamotnĨ 

prŢnik viru do buŔky prob²h§ vŊtġinou endocyt·zou (u nŊkterĨch bakteriof§gŢ ale 

napŚ²klad pronik§ pouze nukleov§ kyselina). 

¶ ZpŚ²stupnŊn² genomu - po prŢniku do buŔky se virus mus² zbavit veġkerĨch obalŢ 

okolo sv® genetick® informace. T²m je umoģnŊna transkripce virovĨch genŢ. 

¶ Replikace - nejdŚ²ve doch§z² k transkripc²m genŢ ļasnĨch virovĨch proteinŢ (rozd²ly 

mezi templ§ty transkripce u rŢznĨch typŢ virŢ jsou uvedeny vĨġe). Ļasn® virov® 

proteiny modifikuj² metabolismus buŔky tak, aby usnadnil replikaci viru a z§roveŔ 

umoģŔuj² transkripci genŢ pozdn²ch virovĨch proteinŢ. Tyto pozdn² proteiny jsou 

pŚev§ģnŊ strukturn² proteiny kapsidy a virovĨch receptorŢ, pŚ²padnŊ i virov® enzymy, 

kter® budou spolu s nukleovou kyselinou (mus² tedy doj²t i k replikaci pŢvodn² virov® 

genetick® informace) zabudov§ny do kapsidy.  

¶ Đnik virovĨch ļ§stic z buŔky - po zkompletov§n² virovĨch ļ§stic jsou tyto 

uvolŔov§ny z buŔky do okol², coģ mŢģe v®st i k smrti infikovan® buŔky. Obalen® viry 

se pŚe opuġtŊn²m buŔky jeġtŊ obal² bunŊļnou membr§nou (mŢģe j²t nejen o 

cytoplazmatickou membr§nu, ale tŚeba i o jadernou membr§nu nebo membr§nu 

endoplazmatick®ho retikula). 
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Je tŚeba si uvŊdomit, ģe ne vģdy vede infekce buŔky virem k okamģit® replikaci 

virovĨch ļ§stic a lĨze buŔky. Pokud nen² buŔka pro replikaci viru zcela vhodn§, um² 

se nŊkter® DNA viry podobnŊ jako retroviry st§t souļ§st² bunŊļn®ho genomu, 

pŚ²padnŊ perzistovat v buŔce v podobŊ samostatnĨch DNA molekul. Tato schopnost 

virŢ je vyuģ²v§na v genov® terapii, kde viry slouģ² jako vektory nesouc² pŚ²sluġnou 

DNA. O retrovirech v t®to souvislosti jiģ byla Śeļ, z DNA virŢ se vyuģ²vaj² adenoviry.  

Urļit® viry jsou spojeny se vznikem urļitĨch n§dorŢ. Tyto tzv. onkogenn² viry funguj² 

jako biologick® kancerogeny (avġak pro vznik n§doru je potŚeba i spolu¼ļast dalġ²ch 

faktorŢ). Uvedeme si nŊkolik klinicky vĨznamnĨch pŚ²padŢ:  

¶ LidskĨ papillomavirus - je spojenĨ s rizikem karcinomu dŊloģn²ho ļ²pku 

¶ Virus Ebsteina-Barrov® - je spojenĨ s BurkittovĨm lymfomem, nazofarynge§ln²m 

karcinomem, nebo HodgkinovĨmi n§dory 

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

Prokaryota a bakterie 

Prokaryota obecnŊ 

Prokaryotn² organismy jsou tvoŚeny tzv. prokaryotn² buŔkou, kter§ m§ mnohem 

jednoduġġ² stavbu neģ buŔka eukaryotn². Jej² jedinou membr§nou je plazmatick§ 

membr§na, tvoŚ²c² povrch buŔky. Neobsahuje tud²ģ membr§nov® organely (vakuoly, 

mitochondrie, plastidy), jejichģ funkce je rŢznŊ nahrazov§na (napŚ. metabolick® dŊje 

volnŊ v cytoplazmŊ, j§dro bez obalu, tylakoidn² ¼tvary u fotosyntetizuj²c²ch prokaryot 

se tvoŚ² z vychl²penin plazmatick® membr§ny apod.). Se samotnĨm zaŚazen²m tŊchto 

organismŢ bĨv§ nŊkdy pot²ģ, proto se mŢģete v rŢzn® literatuŚe setkat s urļitĨmi 

rozd²ly. MnŊ osobnŊ se nejv²ce l²b² toto zaŚazen²: Prokaryota tvoŚ² samostatnou nadŚ²ġi 

ģivĨch organismŢ s prokaryotickou buŔkou. Mezi nŊ patŚ² archebakterie, bakterie a 

sinice. Pr§vŊ na bakterie bych se zde zamŊŚil.  

Bakterie 

Co je vlastnŊ na bakteri²ch tak zaj²mav®ho, ģe se o nich tolik mluv² v genetickĨch 

souvislostech? Bakterie jsou totiģ neuvŊŚitelnŊ vhodn® pro genetickĨ vĨzkum. 

Rozmnoģuj² se sice nepohlavnŊ, ale velmi rychle se mnoģ² a ve velmi kr§tk® dobŊ lze 

vytvoŚit mnohamili·nov® populace, a to pŚesnŊ za tŊch podm²nek, kter® jsme chtŊli 

navodit. Je to mnohem jednoduġġ² neģ u vyġġ²ch organismŢ, u kterĨch by se nav²c 

ne¼mŊrnŊ zvĨġily finanļn² n§klady na tyto pokusy. Mnohamilionov® populace n§m 

tak® zvyġuj² ġanci na vznik velmi vz§cnĨch mutac², kter® by se u menġ²ch populac² 

t®mŊŚ jistŊ neprojevily. NŊkter® bakteri§ln² enzymy - tzv. restrikļn² endonukle§zy 

umoģnily vznik technologi²m rekombinantn² DNA. Bakteri§ln² populace se pouģ²vaj² i 

pro klonov§n² DNA, nebo pro uchov§v§n² DNA knihoven.  

Bakteri§ln² chromosom a jeho replikace 

Chromosom bakteri² je tvoŚen jedinou, kruhovitŊ sevŚenou dvouvl§knovou ġroubovic² 

deoxyribonukleov® kyseliny (DNA). T²m, ģe obsahuje pouze jeden chromosom, je 

bakteri§ln² buŔka trvale haploidn². Tato struktura je oznaļov§na jako nukleoid 
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(nepl®st s nucleus - eukaryota) a funkc² tak odpov²d§ bunŊļn®mu j§dru. PŚi replikaci 

nedoch§z² k meioze ani k mitoze. Chromosom bakteri² neobsahuje introny a z 

funkļn²ho hlediska jej tedy mŢģeme povaģovat za jedinĨ exon (introny, exony viz. 

transkripce). Bakteri§ln² chromosom obsahuje nepostradatelnou genetickou informaci. 

Jeho replikace prob²h§ soumŊrnŊ, symetricky a z jednoho m²sta (narozd²l od eukaryot, 

kde se pŚi replikaci tvoŚ² replikaļn²ch poļ§tkŢ v²ce). Hlavn²m enzymem replikace je 

opŊt DNA polymerasa (u bakteri² rozliġujeme polymerasu I, II a III), rozpleten² 

ġroubovice i pŚ²padn® nadġroubovice maj² na starosti topoisomerasy a helikasy, vznik 

RNA primeru nutn®ho pro iniciaci replikace katalyzuje DNA primasa a spojen² 

Okazakiho fragmentŢ na opoģdŊn®m ŚetŊzci provede DNA ligasa.  

Mimo nukleoid je genetick§ informace obsaģena i jinde. Jde pŚedevġ²m o plazmidy a 

genomy bakteri§ln²ch virŢ (bakteriof§gŢ).  

Plazmidy 

Plazmidy jsou nez§visle se replikuj²c² molekuly cirkul§rn² DNA, kter® mohou 

existovat mimo chromosom bakterie a mohou n®st rŢzn® informace. Tyto informace 

nejsou pro bakterii ģivotnŊ nezbytn®, ale mohou ji urļitĨm zpŢsobem zvĨhodŔovat, 

napŚ²klad pokud plazmid k·duje rezistenci na nŊkter§ antibiotika.  

Za zm²nku stoj² pŚedevġ²m plazmidy F, kter® geneticky umoģŔuj² konjugaci - tedy 

zpŢsob pŚenosu genetick® informace mezi bakteriemi. Bakterie s F plazmidy tvoŚ² tzv. 

pohlavn² pilus, kterĨ zprostŚedkuje kontakt s dalġ² bakteri². Mezi obŊma bakteriemi 

vznikne cytoplazmatickĨ mŢstek, kterĨm proch§z² jedno vl§kno z dvouġroubovice 

plazmidu. V buŔce donorov® i recipientn² je pak vl§kno dosyntetizov§no zpŊt na 

dvouġroubovici. PŚenos plazmidov® DNA je tak stejnŊ jako replikace DNA 

semikonzervativn² proces. Bakterie, kter§ takto z²skala F plazmid, mŢģe nad§le 

konjugaci sama iniciovat. Plazmidy se mohou pŚen§ġet i mezi bakteriemi rŢznĨch 

druhŢ, pŚesto zde vġak plat² rŢzn§ omezen² (grampozitivn² bakterie vŊtġinou neum² 

pŚedat plazmidy gramnegativn²m bakteri²m a naopak).  

Transdukce a transformace 

Transformace - Transformac² nazĨv§me pŚenos voln® DNA do bakteri§ln² buŔky. Je 

to aktivn² proces, kterĨ je limitovanĨ schopnost² bakterie tuto DNA pŚij²mat 

(membr§nov® receptory, enzymatick§ vĨbava), ale i velikost² transformovan® DNA. 

Pokud bakterie fragment DNA pŚijme - mŢģe bĨt tento integrov§n do bakteri§ln²ho 

chromosomu.  

Transdukce - Transdukce je pŚenos genetick® informace zprostŚedkovanĨ 

bakteriof§gy. Bakteriof§gy maj² schopnost integrovat svou genetickou informaci do 

bakteri§ln²ho chromosomu. Tato informace mŢģe bĨt z chromosomu opŊtovnŊ 

vyġtŊpena a virus opouġt² buŔku. Pokud nedojde k pŚesn®mu vyġtŊpen² t®to DNA - 

potom s sebou virus pŚen§ġ² i ļ§st pŢvodnŊ bakteri§ln² DNA. Jakmile tento virus 

infikuje dalġ² bakterii - pŚenese se i tato ļ§st genetick® informace.  

Konjugace, tranformace a transdukce jsou dŊje, pŚi kterĨch doch§z² k ġ²Śen² genetick® 

informace i mimo klasickou cestu - tj. dŊlen² bakteri§ln²ch bunŊk. Tyto dŊje 
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oznaļujeme jako parasexu§ln² dŊje. Tranformace a transdukce maj² velk® uplatnŊn² 

pŚi rŢznĨch biotechnologickĨch metod§ch.  

Transkripce u prokaryot  

Mezi nejdŢleģitŊjġ² rozd²ly oproti transkripci u eukaryot patŚ² absence transkripļn²ho 

komplexu. Trankripci zde uskuteļŔuje DNA dependentn² RNA polymer§za a jej² 

podjednotka - ů faktor (sigma faktor). ů faktor je zodpovŊdnĨ za rozpozn§n² 

promotoru  (tedy zast§v§ roli eukaryotn²ch transkripļn²ch faktorŢ). Za ukonļen² 

transkripce je opŊt odpovŊdn§ sign§ln² sekvence - termin§tor.  

Translace u prokaryot 

StejnŊ jako u eukaryot, prob²h§ i u bakteri² translace na ribozomech. Ty maj² vġak 

m²rnŊ odliġnou stavbu - velk§ podjednotka (50S) je tvoŚena pŚibliģnŊ 30 proteiny a 2 

molekulami rRNA (5S rRNA a 23S rRNA), zat²mco mal§ podjednotka (30S) je 

tvoŚena pŚibliģnŊ 20 proteiny a molekulou 16S rRNA.  

Transkripty mRNA neproch§zej² u prokaryot ģ§dnĨmi dalġ²mi ¼pravami, ani nemus² 

pŚekon§vat jadernou membr§nu (kter§ u prokaryot neexistuje). U prokaryot se tak 

ļasto setk§v§me se spŚaģen²m dŊjŢ transkripce a translace, kdy mŢģe bĨt na jednom 

konci mRNA st§le elongov§na bŊhem transkripce, zat²mco na druhĨ - jiģ volnĨ - 

konec mRNA zaļ²naj² nasedat ribozomy a je zde zah§jena translace. To vede ke 

znaļn®mu urychlen² proteosynt®zy.  

Za iniciaci translace je odpovŊdn§ mal§ podjednotka ribozomu a tRNA nesouc² 

(formyl)methionin (nasedaj²c² na AUG kodon). Prokaryotn² mRNA nem§ ļepiļku 

(CAP), m²sto toho je vġak v mRNA pŚed AUG kodonem speci§ln² sign§ln² sekvence 

pro nav§z§n² ribozom§ln² podjednotky. Translace tedy mŢģe zaļ²nat i zprostŚed 

mRNA, z jedn® molekuly mRNA tak mŢģe vzniknout i nŊkolik polypeptidovĨch 

vl§ken (umoģŔuje translaci operonŢ - viz n²ģe).  

Dalġ² zvl§ġtnost² prokaryot jsou tzv. operony. Operony jsou geny, kter® jsou 

pŚepisov§ny do jedn® molekuly mRNA. Tyto geny jsou spoleļnŊ regulov§ny - buŅ 

jsou pŚepisov§ny vġechny - nebo ģ§dnĨ. Nejzn§mŊjġ²m pŚ²kladem je lac operon u 

bakteri². Jedn§ se o tŚi geny, jejichģ exprese umoģn² bakterii pouģ²t laktosu jako zdroj 

energie v situaci, kdy je jinĨch energetickĨch zdrojŢ nedostatek. Naopak - pokud o 

prim§rn² zdroje nen² nouze - k expresi lac operonu nedoch§z².  
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IV.  Z§klady dŊdiļnosti 

Geny 

Gen je specificky uloģen§ jednotka dŊdiļn® informace. Z molekul§rn²ho hlediska jde o 

¼sek nukleov® kyseliny se specifickĨm poŚad²m nuleotidŢ, kter® podmiŔuje strukturu a 

funkci genov®ho produktu. Do jeho struktury patŚ² i regulaļn² sekvence, jako je 

promotor nebo termin§tor, kter® jsou rozezn§v§ny polymerasami a umoģŔuj² tak 

spr§vn® a ohraniļen® zpracov§n² dŊdiļn® informace nesen® konkr®tn²m genem (v²ce v 

sekci molekul§rn² genetika).  

Jako pseudogen oznaļujeme "mrtvĨ" gen, kterĨ nen² aktivn² a jehoģ informace nen² 

realizov§na (dŢvodem inaktivity jsou vŊtġinou nefunkļn² nebo chybŊj²c² regulaļn² 

sekvence).  

Geny mŢģeme rozdŊlit podle jejich ¼ļinnosti pŚi realizaci dŊdiļn®ho znaku.  

a) Monogenn² Geny velk®ho ¼ļinku, na tvorbŊ znaku se pod²l² m§lo genŢ (ļasto jen 

jeden), vŊtġinou jde o znak kvalitativn². Jsou rozhoduj²c² pro monogenn² typ 

dŊdiļnosti.  

b) Polygenn² Geny mal®ho ¼ļinku, na tvorbŊ znaku se pod²l² v²ce genŢ, 

nezanedbatelnĨ je i vliv vnŊjġ²ho prostŚed², vŊtġinou ovlivŔuje kvantitativn² znaky. 

Jsou rozhoduj²c² pro polygenn² typ dŊdiļnosti  

D§le se geny dŊl² podle jejich funkce:  

a) Strukturn² K·duj² strukturu b²lkoviny.  

b) Regulaļn² Podle nich vytvoŚen® b²lkoviny reguluj² expresi strukturn²ch genŢ, 

ovlivŔuj² diferenciaci bunŊk.  

c) RNA geny Dle nich se syntetizuje tRNA a rRNA.  

Um²stŊn² genŢ a genov§ vazba 

Geny jsou uloģeny na chromosomech za sebou - ve specifick®m a nemŊnn®m poŚad². 

KaģdĨ gen tak m§ sv® unik§tn² m²sto na urļit®m chromosomu a na jeho urļit® ļ§sti - 

toto m²sto oznaļujeme jako genovĨ lokus.  

O genech uloģenĨch na 1 chromozomu Ś²k§me, ģe jsou spolu v genov® vazbŊ. Podle 

Mendelova z§kona o nez§visl® kombinovatelnosti alel se dva rŢzn® geny dŊd² 

nez§visle na sobŊ. To ovġem zcela plat² pouze o genech uloģenĨch na rŢznĨch 

chromosomech. Geny, uloģen® na jednom chromosomu, by se tedy mŊly dŊdit 

spoleļnŊ. Ani to vġak nemus² bĨt pravda - d²ky procesu zvan®mu crossing-over. Jde o 

proces vz§jemn® rekombinace nŊkterĨch genŢ navz§jem mezi p§rem homologn²ch 

chromosomŢ bŊhem mei·zy. PravdŊpodobnost, se kterou probŊhne crossing-over tak, 
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aby se dva rŢzn® geny z jednoho chromosomu pŚenesly nez§visle na sobŊ, oznaļujeme 

jako s²lu genov® vazby.  

Jako prvn² se touto problematikou zabĨval Thomas Hunt Morgan (1866 - 1945, 

Nobelova cena za l®kaŚstv² a fyziologii 1933). Ļ²m je vzd§lenost mezi geny na 

chromosomu vŊtġ², t²m je vŊtġ² i pravdŊpodobnost rekombinace mezi nimi a s²la 

genov® vazby kles§. Naopak, pokud jsou oba sledovan® geny na chromosomu velmi 

bl²zko sebe, stoup§ s²la genov® vazby a kles§ pravdŊpodobnost rekombinace. S²lu 

vazby lze pŚi zn§mĨch vĨsledc²ch kŚ²ģen² vypoļ²st z rekombinaļn²ho zlomku:  

ɗ = poļet rekombinovanĨch jedincŢ / poļet vġech jedincŢ  

Jednotkou genov® vzd§lenosti je na Morganovu poļest 1 Morgan - M , respektive se 

uģ²v§ centimorgan - cM.  

Centr§ln² dogma 

Centr§ln² dogma pŚedstavuje z§kladn² pohled na pŚenos realizaci genetick® informace. 

Z§kladn² sch®ma tohoto dogmatu muselo bĨt nŊkolikr§t modifikov§no, my se jej 

pŚedvedeme v jednoduġġ² formŊ, zachycuj²c² realizaci znaku:  

DNA (Gen) -> transkripce -> mRNA -> translace -> protein -> uplatnŊn² proteinu -> 

dŊdiļnĨ znak  

Pokud je v genu pŚ²tomn§ mutace, syntetizuje se pozmŊnŊnĨ nebo vŢbec ģ§dnĨ 

protein, coģ m§ za n§sledek odliġnĨ projev dŊdiļn®ho znaku a t²m tato mutace mŢģe 

podmiŔovat vznik nŊkterĨch genetickĨch chorob.  

DŊdiļn® znaky 

DŊdiļn® znaky jsou vlastnosti organismu vznikl® expres² genŢ. Jejich soubor v r§mci 

jednoho organismu se nazĨv§ fenotyp. NŊkter® mohou bĨt pozorovateln®, nŊkter® jsou 

zjistiteln® pouze za pomoci speci§ln²ch vyġetŚen². Z hlediska uplatnŊn² je dŊl²me na:  

a) Anatomicko - morfologick®  

b) Fyziologick®  

c) Psychologick®  

D§le je moģn® znak dŊlit podle jejich "mŊŚitelnosti": 

a) Kvalitativn² Znaky nemŊŚiteln®, tvoŚ² nŊkolik odliġnĨch variant. NapŚ. krevn² 

skupiny.  

b) Kvantitativn² Znaky mŊŚiteln®, tvoŚ² plynulou Śadu variant, moģno vyj§dŚit 

Gaussovou kŚivkou. NapŚ. vĨġka jedince.  
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Alely a mezialelick® vztahy 

Alely a jejich vĨskyt 

V diploidn² buŔce existuj² pro jeden gen 2 alely, tedy konkr®tn² formy genu. Alelu 

(pŚ²padnŊ alely), kter§ se vyskytuje bŊģnŊ v populaci a podmiŔuje norm§ln² (zdravĨ) 

fenotypovĨ znak nazĨv§me alelou divokou. Alela, jej²ģ sekvence nukleotidŢ byla 

zmŊnŊna mutac² (a mŢģe tak podmiŔovat patologickĨ znak), pak oznaļujeme jako 

alelu mutovanou.  

V pŚ²padŊ diploidn²ho organismu, jakĨm je tŚeba i ļlovŊk, nach§z²me v buŔce vģdy 2 

alely pŚ²sluġn®ho genu. Pokud jsou tyto stejn® - je takovĨto jedinec oznaļenĨ jako 

homozygot. Pokud jsou tyto alely rŢzn® - oznaļuje se tento jedinec jako heterozygot.  

U heterogametick®ho pohlav² existuj² uļit® geny uloģen® na gonosomech, kter® se u 

dan®ho jedince vyskytuj² pouze v jedn® kopii - pro tyto geny se pŚ²sluġnĨ jedinec 

oznaļuje jako hemizygot.  

V klinick® genetice se v souvislosti s genetickĨmi chorobami pouģ²v§ vĨrazu sloģenĨ 

heterozygot, coģ oznaļuje stav, kdy m§ jedinec obŊ sv® alely mutovan®, ovġem v 

kaģd® alele je tato mutace jin§.  

V populaci se pro danĨ lokus mŢģe vyskytovat v²ce neģ jedna alela. Pokud se m®nŊ 

ļast§ alela vyskytuje alespoŔ v 1% lokusŢ, potom je populace pro danĨ lokus 

polymorfn². Pokud je to v m®nŊ neģ 1% lokusŢ - potom jde o vz§cnou variantu.  

NapŚ²klad pro krevn² skupiny AB0 syst®mu u ļlovŊka se v populaci bŊģnŊ vyskytuj² 

alely A, B a 0. TakovĨto stav, kdy se pro danĨ lokus bŊģnŊ v populaci vyskytuje v²ce 

alel, se nazĨv§ mnohotn§ alelie  

Mezialelick® vztahy mezi alelami stejn®ho genu 

Đpln§ dominance a recesivita - Dominantn² alela ¼plnŊ potlaļ² projev recesivn² 

alely. Dominantn² alela je tedy takov§, kter§ se projev² i v heterozygotn² kombinaci. 

Ukaģme si to napŚ²klad na dŊdiļnosti krevn²ch skupin u ļlovŊka: A - tvoŚ² se 

aglutinogen A (krevn² skupina A); 0 - netvoŚ² se ģ§dnĨ aglutinogen (krevn² skupina 

nula); homozygot AA - krevn² skupina A; homozygot 00 - krevn² skupina nula; 

heterozygot A0 - krevn² skupina A (aglutinogen A se tvoŚ²).  

Pozn§mka: Je zvykem dominantn² alelu oznaļovat velkĨm p²smenem (A) a recesivn² 

alelu p²smenem malĨm (a).  

Ne¼pln§ dominance a recesivita - Dominantn² alela nepotlaļuje recesivn² alelu 

¼plnŊ, recesivn² alela se tak® ļ§steļnŊ projev². Uvedeme si pŚ²klad na barvŊ kvŊtŢ u 

hypotetick® kvŊtiny: A - ļerven§ barva; a - b²l§ barva; homozygot AA - ļerven§ barva; 

homozygot aa - b²l§ barva; heterozygot Aa - rŢģov§ barva.  

Kodominance - ObŊ pŚ²tomn® alely se u heterozygota projev² v cel® m²Śe a navz§jem 

se neovlivŔuj². OpŊt uvedeme pŚ²klad s lidskĨmi krevn²mi skupinami. Alely A a B 

jsou vŢļi sobŊ kodominantn² a vŢļi alele 0 dominantn². Heterozygot A0 - skupina A; 

heterozygot B0 - skupina B; heterozygot AB - skupina AB (tvoŚ² se oba aglutinogeny); 
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homozygot AA - skupina A; homozygot BB - skupina B; homozygot 00 - skupina 

nula.  

Superdomianance - Heterozygot (Aa) vykazuje silnŊjġ² formu znaku neģ oba typy 

homozygotŢ (aa, AA)  

Genov® interakce 

V pŚedch§zej²c²m textu jsme si uk§zali, jakĨm zpŢsobem se alely jednoho genu mohou 

pod²let na koneļn®m vyj§dŚen² dŊdiļn®ho znaku. Existuj² vġak i interakce mezi 

rŢznĨmi p§ry alel (nealelick® interakce nebo interalelick® interakce), kter® teprve urļ² 

koneļnou expresi dŊdiļn®ho znaku. Uvedeme si pŚ²klady na vztahu dvou alelovĨch 

p§rŢ (tedy na dihybridismu, jak jej popisuje 3. MendelŢv z§kon):  

Komplementarita - Znak se projev², pokud je pŚ²tomn§ alespoŔ jedna dominantn² 

alela od kaģd®ho z obou genŢ. Znak tedy najdeme u jedincŢ s genotypem AaBb, 

AABb, AaBB, AABB. Naopak u jedincŢ, kde je jedna alela v homozygotnŊ recesivn² 

kombinaci, znak nepozorujeme - aabb, aaBb, aaBB, Aabb, AAbb. RozdŊlen² fenotypŢ 

by tud²ģ nebylo klasickĨch 9:3:3:1, ale 9:7.  

Epist§ze - Je jev, kdy jeden gen je pŚ²mo nadŚazenĨ druh®mu genu a ovlivŔuje tak 

jeho projev. Je to vlastnŊ takov§ analogie ke vztahu dominance a recesivity dvou alel 

jednoho genu (viz vĨġe).  

U recesivn² epist§ze recesivnŊ homozygotn² kombinace nadŚazen®ho genu ¼plnŊ 

potlaļ² pŚ²padnĨ projev genu podŚazen®ho. Je to takov§ situace jako kdybyste sice 

mŊli ļervenou barvu na plot (projev podŚazen®ho genu), ale nemŊli ģ§dnĨ plot (projev 

nadŚazen®ho genu v recesivnŊ homozygotn² kombinaci). Potom byste sice mŊli 

pŚedpoklad pro ļervenĨ plot (ļervenou barvu), ale protoģe ģ§dnĨ plot nem§te - potom 

se to nemŢģe projevit. PŚesnŊ takto funguje tzv. Bombay fenotyp u lidskĨch krevn²ch 

skupin. Pokud se nesyntetizuje H antigen (genotyp hh), potom se nemŢģe projevit gen 

k·duj²c² krevn² skupinu ABO syst®mu (napŚ²klad skupinu A - tŚeba genotyp AA). 

Jedinec tedy nebude m²t na erytrocytech antigeny A, aļkoli m§ alelu pro jeho tvorbu. 

Oļek§vanĨ ġtŊpnĨ pomŊr je 9:3:4.  

U dominantn² epist§ze je situace obdobn§, pouze nadŚazenĨ gen potlaļuje projev 

podŚazen®ho genu, pokud je pŚ²tomna alespoŔ jedna jeho dominantn² alela (mŢģe tedy 

bĨt v heterozygotn² i dominantnŊ homozygotn² kombinaci). Oļek§vanĨ ġtŊpnĨ pomŊr 

je 12:3:1.  

Jak funguje dŊdiļnost 

DŊdiļnost je ojedinŊl§ vlastnost ģivĨch organismŢ. D²ky n² doch§z² k pŚenosu urļitĨch 

znakŢ z rodiļovsk® generace na generaci potomkŢ. Tento pŚenos z generace na 

generaci oznaļujeme jako vertik§ln² pŚenos dŊdiļn® informace (shora dolŢ - jak 

mŢģeme pozorvat v rodokmenu). Mimo to existuje i horizont§ln² pŚenos dŊdiļn® 

informace (mezi jedinci t®ģe generace), coģ je typick® napŚ²klad pro bakterie (v²ce v 

pŚ²sluġn® kapitole).  
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Budeme-li se zabĨvat dŊdiļnost² znakŢ, je dŢleģit® si uvŊdomit, jakĨm zpŢsobem se 

pŚ²sluġnĨ druh rozmnoģuje. NapŚ²klad u ļlovŊka, kterĨ se rozmnoģuje pohlavnŊ, 

z²sk§v§ novĨ jedinec polovinu genetick® informace od otce a polovinu od matky. 

Nopak tŚeba u bakteri², nebo i u jinĨch nepohlavnŊ se rozmnoģuj²c²ch organismŢ, 

vznik§ novĨ jedinec z jedince pŢvodn²ho. V pŚ²padŊ bakterie vzniknou dŊlen²m 

mateŚsk® buŔky dvŊ identick® buŔky dceŚinn®. V pŚ²padŊ tasemnice, vznikaj² 

potomkov® rŢzn², neboŠ tasemnice je hermafrodit, kterĨ tvoŚ² samļ² i samiļ² gamety 

(pohlavn² buŔky). DŊdiļn§ informace v tŊchto gamet§ch vġak mŢģe bĨt rŢzn§ (viz 

d§le) - potomci tasemnice tak nejsou vġichni identiļt², jak je tomu v pŚ²padŊ bakterie.  

Bakterie a ostatn² prokaryotn² organismy maj² jeġtŊ jednu zvl§ġtnost. Jsou trvale 

haploidn² - tud²ģ maj² pouze jednu kopii od kaģd®ho sv®ho genu. DceŚinn® bakteri§ln² 

buŔky vznikl® dŊlen²m buŔky mateŚsk® z²skaj² navlas stejnou dŊdiļnou informaci. V 

pŚ²padŊ vyġġ²ch - eukaryotn²ch organismŢ (kter® jsou diploidn²) je dŊdinost vŊtġinou 

zaloģena na tvorbŊ gamet. Ty vznikaj² redukļn²m dŊlen²m - meiosou, kter§ d§v§ za 

vznik haploidn²m gamet§m. V praxi to znamen§ to, ģe rodiļ mŢģe potomkovi pŚedat 

pouze nŊkter® sv® geny - z kaģd®ho genov®ho p§ru pouze jeden (v tomto pŚ²padŊ je jiģ 

pŚesnŊjġ² mluvit o alel§ch.  

Uvedeme si pŚ²klad - u diploidn²ho organismu budeme sledovat vybran® 3 geny a bude 

n§s zaj²mat, jak® gamety bude tento organismus tvoŚit:  

Gen 1 - genotyp: AA  

Gen 2 - genotyp: Bb  

Gen 3 - genotyp: cc  

V pŚ²padŊ genu 1 a genu 3 se jedn§ o homozygota; v pŚ²padŊ genu 2 o heterozygota. U 

genŢ, ve kterĨch je danĨ organismus homozygotem, je situace jednoduch§ - do gamety 

je vģdy pŚed§na stejn§ alela (jinou alelu nem§ organismus k dispozici). Naopak pokud 

je organismus v dan®m genu heterozygotem, existuje pro kaģdou alelu z p§ru 50% 

ġance, ģe se dostane do gamety a tud²ģ bude pŚed§na do dalġ² generace.  

V naġem hypotetick®m pŚ²padŊ by tak organismus s genotypem AABbcc tvoŚil gamety 

s n§sleduj²c²m genotypem:  

1. moģnost: ABc (pravdŊpodobnost 50%)  

2. moģnost: Abc (pravdŊpodobnost 50%)  

V n§sleduj²c²ch odstavc²ch se jiģ budeme vŊnovat z§kladn²m z§konitostem dŊdiļnosti 

(vztaģenĨch na eukaryotn² organismy).  

Autozom§ln² dŊdiļnost kvalitativn²ch znakŢ 

Autozom§ln² dŊdiļnost se tĨk§ dŊdiļnĨch znakŢ uloģenĨch na autosomech. V 

klasick®m pojet², kter® je nazĨv§no Mendelovsk§ dŊdiļnost, uvaģujeme pr§vŊ tuto 

dŊdiļnost, bez ohledu na genovou vazbu.  

U kaģd®ho diploidn²ho potomka se alel§rn² p§r skl§d§ z jedn® alely otcovsk® a jedn® 

alely mateŚsk®. PŚenos alel na potomky podl®h§ z§kladn²m pravidlŢm kombinatoriky. 
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Jako prvn² vyŚeġil tuto problematiku pr§vŊ Mendel. Od nŊj takt®ģ poch§z² kombinaļn² 

(Mendelovsk®) ļtverce. Jeho poznatky shrnuj² 3 Mendelovy z§kony: 

1. MendelŢv z§kon 

Z§kon o uniformitŊ F1 (1. fili§ln² = prvn² generace potomkŢ) generace. PŚi vz§jemn®m 

kŚ²ģen² 2 homozygotŢ vznikaj² potomci genotypovŊ i fenotypovŊ jednotn². Pokud jde o 

2 rŢzn® homozygoty jsou potomci vģdy heterozygotn²mi hybridy. 

 

PŚi kŚ²ģen² dvou homozygotŢ (dominantn²ho - AA a recesivn²ho - aa) vznik§ jednotn§ 

generace potomkŢ - heterozygotŢ se stejnĨm genotypem (Aa) i fenotypem. 

2. MendelŢv z§kon 

Z§kon o n§hodn® segregaci genŢ do gamet. PŚi kŚ²ģen² 2 heterozygotŢ mŢģe bĨt 

potomkovi pŚed§na kaģd§ ze dvou alel (dominantn² i recesivn²) se stejnou 

pravdŊpodobnost². Doch§z² tedy ke genotypov®mu a t²m p§dem i fenotypov®mu 

ġtŊpen² = segregaci. PravdŊpodobnost pro potomka je tedy 25% (homozygotnŊ 

dominantn² jedinec) : 50% (heterozygot) : 25% (homozygotnŊ recesivn² jedinec). 

Tud²ģ genotypovĨ ġtŊpnĨ pomŊr 1:2:1. FenotypovĨ ġtŊpnĨ pomŊr je 3:1, pokud je 

mezi alelami vztah kodominance, odpov²d§ fenotypovĨ ġtŊpnĨ pomŊr ġtŊpn®mu 

pomŊru genotypov®mu (tj. 1:2:1). 

 

Obr§zek pŚedstavuje kombinaļn² ļtverec, zn§zorŔuj²c² zpŊtn® kŚ²ģen² dvou 

heterozygotŢ. GenotypovĨ ġtŊpnĨ pomŊr je 1:2:1, fenotypovĨ ġtŊpnĨ pomŊr je 3:1 pŚi 

¼pln® dominanci nebo 1:2:1 pŚi ne¼pln® dominanci. 

3. MendelŢv z§kon 

Z§kon o nez§visl® kombinovatelnosti alel. PŚi zkoum§n² 2 alel souļasnŊ doch§z² k t®ģe 

pravideln® segregaci. M§me li 2 dihybridy AaBb mŢģe kaģdĨ tvoŚit 4 rŢzn® gamety 

(AB, Ab, aB, ab). PŚi vz§jemn®m kŚ²ģen² tedy z tŊchto 2 gamet vznik§ 16 rŢznĨch 

zygotickĨch kombinac². NŊkter® kombinace se ovġem opakuj², takģe nakonec vznik§ 

pouze 9 rŢznĨch genotypŢ (pomŊr 1:2:1:2:4:2:1:2:1). Nab²z² se n§m pouze 4 moģn® 

fenotypov® projevy (dominantn² v obou znac²ch, v 1. dominantn² a v 2. recesivn², v 1. 

recesivn² a v 2. dominantn², v obou recesivn²). FenotypovĨ ġtŊpnĨ pomŊr je 9:3:3:1. 

Tento z§kon plat² pouze v pŚ²padŊ, ģe sledovan® geny se nach§z² na rŢznĨch 
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chromozomech, nebo je jejich genov§ vazba natolik slab§, ģe nebr§n² jejich voln® 

kombinovatelnosti. 

 

Obr§zek pŚedstavuje kombinaļn² ļtverec, zn§zorŔuj²c² pomŊr genotypŢ pŚi 

dvojn§sobn®m kŚ²ģen². Stejn® zabarven² znaļ² stejnĨ genotyp. 

 

Obr§zek pŚedstavuje kombinaļn² ļtverec, zn§zorŔuj²c² pomŊr fenotypŢ pŚi 

dvojn§sobn®m kŚ²ģen². Stejn® zabarven² znaļ² stejnĨ fenotyp. 

Gonozom§ln² dŊdiļnost 

Gonozom§ln² dŊdiļnost se tĨk§ dŊdiļnĨch znakŢ, uloģenĨch na gonosomech - tedy na 

chromosomech pohlavn²ch. Jde tedy prim§rnŊ o znaky urļuj²c² pohlav².  

Pohlav² gonochoristickĨch organismŢ bĨv§ urļeno vz§jemnou kombinac² gonosomŢ 

(X a Y). Existuj² rŢzn® typy urļen² pohlav²:  

a) Savļ² typ (drosophila): Je nejļastŊjġ² - savci, plazi, obojģiveln²ci, vŊtġina hmyzu a 

dvoudomĨch rostlin. Samiļ² pohlav² XX (samiļ² gameta vģdy jen chromoz·m X). 

Samļ² pohlav² XY (samļ² gameta nese chromozom X nebo Y, ġance 50:50).  

b) Ptaļ² typ (abraxas): Vyskytuje se u pt§kŢ, motĨlŢ a nŊkterĨch ryb. Samice XY, 

samec XX. 

Nav²c nŊkter® Ś§dy hmyzu nemaj² chromozom Y, samļ² pohlav² je urļeno pŚ²tomnost² 

jednoho chromozomu X. U jinĨch druhŢ hmyzu zase pohlav² jedince mŢģe bĨt urļeno 

vnŊjġ²mi znaky (vļela).  

Gonozom§lnŊ se dŊd² ovġem i dalġ² dŊdiļn® znaky uloģen® na gonosomech, nav²c i 

nŊkter® choroby. Ļasto uv§dŊnĨm pŚ²kladem je hemofilie = chorobn§ nesr§ģlivost 

krve. Chorobu podmiŔuje recesivn² alela z chromozomu X.  
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Moģnosti jsou takov®to (X - zdrav§ alela, x - mutovan§ alela) - Muģ: XY-zdravĨ, xY-

nemocnĨ; ģena XX-zdrav§, Xx-pŚenaġeļka, xx-nemocn§. Je tedy jasn®, ģe tato 

choroba postihuje pŚedevġ²m muģe, u ģen pŚenaġeļek se choroba neprojevuje.  

Z§kladn² typy dŊdiļnosti s pŚ²klady znakŢ (chorob) a rodokmeny najdete v kapitole 

Genealogie.  

DŊdiļnost kvantitativn²ch znakŢ: 

Je mnohem sloģitŊjġ², neģ dŊdiļnost znakŢ kvalitativn²ch. Na vzniku znaku se pod²l² 

v²ce genŢ mal®ho ¼ļinku a nezanedbatelnĨ vliv zde m§ i vnŊjġ² prostŚed² (potrava, 

svŊtlo, teplota...) - odpov²d§ tedy multifaktori§ln² dŊdiļnosti - viz n²ģe. Alely buŅ 

mohou m²t pod²l na z§kladn² hodnotŊ znaku (neutr§ln² alely), nebo tuto z§kladn² 

hodnotu nŊjakĨm zpŢsobem upravuj² (aktivn² alely). Pro pŚenos tŊchto alel opŊt plat² 

pravidla monohybridismu. Projev znaku v generaci vyjadŚuje Gaussova kŚivka. 

PrŢmŊrn® hodnoty tud²ģ maj² v populaci nejvŊtġ² procento zastoupen², jedincŢ s 

extr®mn²mi hodnotami (aŠ jiģ n²zkĨmi ļi vysokĨmi) je mnohem m®nŊ. Mezi takov®to 

znaky, patŚ² napŚ²klad vĨġka jedince ļi prŢmŊrn§ hodnota krevn²ho tlaku.  

Polygenn² a multifaktori§ln² dŊdiļnost 

V pŚedchoz²m odstavci jsme se vŊnovali obecnŊ dŊdiļnosti kvantitativn²ch znakŢ. 

Tato dŊdiļnost mŢģe bĨt polygenn² ļi multifaktori§ln². Oba tyto typy dŊdiļnosti se 

vĨznamnŊ liġ² od monogenn²ho typu dŊdiļnosti (kter®mu se vŊnujeme vĨġe, v 

odstavc²ch vŊnovanĨch dŊdiļnosti kvalitativn²ch znakŢ). Rozd²l mezi pojmy 

polygenn² a multifaktori§ln² dŊdiļnost se leckdy st²r§ a povaģuj² se za synonyma. Ne 

n² to vġak zcela pravda. Zat²mco polygenn² dŊdiļnost odkazuje na typ dŊdiļnosti 

podm²nŊnĨ pouze v²ce geny, u multifaktori§ln² dŊdiļnosti se z§sadn²m zpŢsobem 

uplatŔuj² i vlivy prostŚed², kter® pak "dotvoŚ²" fin§ln² podobu znaku.  

Heritabilita ļili dŊdivost znakŢ 

Pro vĨzkum polygenn² a multifaktori§ln² dŊdiļnosti lidskĨch dŊdiļnĨch znakŢ je 

obzvl§ġtŊ uģiteļn® sledov§n² dvojļat. Dizygotn² dvojļata, vyrŢstaj²c² ve stejn®m 

prostŚed², n§m pod§vaj² obr§zek o tom, jak pŢsob² stejn® vnŊjġ² faktory na dva jedince 

s odliġnĨm (byŠ m²rnŊ) genotypem. Naopak monozygotn² dvojļata n§m poskytuj² 

unik§tn² moģnost hodnotit dva jedince se stejnĨm genotypem. Pokud tato 

monozygotn² dvojļata nav²c vyrŢstaj² kaģd® v jin®m prostŚed², mŢģeme hodnotit vliv 

rŢzn®ho prostŚed² na jedince se stejnĨm genotypem. ObecnŊ hodnot²me konkordanci 

(shoda - oba jedinci maj² sledovanĨ znak) nebo diskordanci (neshoda - jedno z dvojļat 

danĨ znak nem§) pro urļitĨ znak. Porovn§v§n²m tŊchto konkordanc² ļi diskordanc² 

mŢģeme zjistit, jak§ je heritabilita sledovan®ho znaku.  

Heritabilita  neboli dŊdivost je hodnota, ud§vaj²c², do jak® m²ry je hodnota znakŢ 

z§visl§ na genotypu jedince a nakolik je koneļn§ hodnota znaku vĨsledkem pŢsoben² 

vnŊjġ²ch faktorŢ. Oznaļen² heritability je h
2
.  
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Mimojadern§ dŊdiļnost 

Jak jsme si jiģ Śekli, eukaryotn² buŔky maj² genetickou informaci obsaģenu i mimo 

j§dro (mitochondrie, plastidy). Protoģe tyto organely se pŚi dŊlen² buŔky dŊl² 

nerovnomŊrnŊ, dŊl² se mezi dceŚin® buŔky nerovnomŊrnŊ i tato genetick§ informace. 

PŚi pohlavn²m rozmnoģov§n² je nositelem t®to informace vģdy samiļ² gameta. 

Potomstvo m§ v drtiv® vŊtġinŊ pŚ²padŢ dŊdiļnĨ znak matky (maternita). NapŚ. pokud 

je rostlina, jej²ģ chloroplasty maj² poġkozenou tvorbu chlorofylu, opylena pylem 

zdrav® rostliny, bude muset s t²mto poġkozen²m ģ²t i potomek. Naopak pokud je 

zdrav§ rostlina opylena pylem "nemocn®" rostliny je potomek zdravĨ (norm§ln² tvorba 

chlorofylu).  

Pro ļlovŊka m§ vĨznam mitochondri§ln² dŊdiļnost. PŚestoģe mitochondri§ln² DNA 

(mtDNA) m§ zanedbatelnĨ objem proti jadern® DNA, mutace v mtDNA mohou 

zpŢsobit z§vaģn® choroby, nebo jsou dokonce let§ln². PŚi posuzov§n² mitochondri§ln² 

dŊdiļnosti mus²me m²t na pamŊti zejm®na dvŊ vŊci:  

1) Veġker® mitochondrie zdŊd² kaģdĨ jedinec vĨhradnŊ po matce. Mitochondrie 

zygoty jsou totiģ vġechny pŢvodem z vaj²ļka; vġechny mitochondrie spermie totiģ 

zanikaj².  

2) V kaģd® buŔce je okolo 1000 mitochondri² - jedna mitochondrie s mutovanou 

mtDNA tud²ģ na buŔku nem§ ģ§dnĨ vliv. Zda se mutace v mtDNA nŊjakĨm zpŢsobem 

projev² na ¼rovni buŔky nebo cel®ho organismu z§vis² na tom, kolik procent 

mitochondri² m§ mutovanou genetickou informaci. Stav, kdy jsou v buŔce vġechny 

molekuly mtDNA stejn® oznaļujeme jako homoplazmie; stav, kdy existuj² mezi 

mtDNA rozd²ly oznaļujeme jako heteroplazmie.  

Nemendelovsk§ dŊdiļnost 

NŊkdy se mŢģeme zejm®na pŚi hodnocen² rodokmenŢ setkat se skuteļnostmi, kdy 

Mendelovy z§kony ¼plnŊ neplat². Mohou to bĨt tyto situace, obecnŊ nazĨvan® 

odchylky od mendelovĨch pravidel (vztaģeno na genetiku lidsk®ho jedince):  

¶ Sledovan® dva geny (ļi v²ce genŢ) jsou ve vazbŊ. Potom neplat² z§kon o nez§visl® 

kombinovatelnosti alel. 

¶ Sledujeme geny um²stŊn® na X chromosomu. Z tohoto pohledu je kaģdĨ muģ 

hemizygotem, m§ pouze jednu kopii sledovan®ho genu. Ģeny maj² dva X chromosomy 

a t²m p§dem i dvŊ kopie genu. Naopak Y chromosom maj² pouze muģi a tak se Y-

v§zan® geny dŊd² pouze z otce na syna (holandrick§ dŊdiļnost). 

¶ Doġlo k vĨskytu nov® mutace. V tomto pŚ²padŊ sledujeme vĨskyt znaku (choroby) u 

potomka, zat²mco ani jeden rodiļ tuto mutaci nenese. 

¶ Gen, k·duj²c² pŚ²sluġnĨ znak, nem§ ġanci se projevit, protoģe jemu nadŚazenĨ gen to 

nedovol². Tento stav se nazĨv§ epist§ze (viz mezialelick® vztahy). PŚ²kladem takov®to 

recesivn² epist§ze je Bombay fenotyp u ļlovŊka (krevn² skupiny). 

¶ D²ky vlivu genov®ho imprintingu nemaj² matern§ln² a patern§ln² kopie genu stejnou 

hodnotu. 
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¶ Znak (choroba) m§ ne¼plnou penetranci. To znamen§, ģe se znak nemus² projevit u 

100% jedincŢ, ale u nŊkterĨch osob k projevu nedojde, nebo je znak zastŚenĨ a 

nesnadno pozorovatelnĨ.  

¶ Znak (choroba) m§ variabiln² expresi. To znamen§, ģe u lid² se stejnĨm genotypem 

pozorujeme rŢznŊ z§vaģn® projevy t®hoģ znaku. 

¶ Pleiotropie je stav, kdy jedna a ta sam§ alela mŢģe zpŢsobovat nŊkolik rŢznĨch 

(odliġnĨch) fenotypovĨch znakŢ. 

¶ V rodokmenu se vyskytuje fenokopie znaku. Fenokopie je stav, kdy jedinec, kterĨ, aļ 

genotypovŊ norm§ln², m§ stejnĨ fenotypovĨ projev urļit®ho znaku jako jedinci s 

pŚ²sluġnou mutac². 

¶ PodobnŊ se mŢģe vyskytnout genokopie, coģ oznaļuje stav, kdy jeden fenotypovĨ 

projev mŢģe bĨt podm²nŊn rŢznĨmi genotypy. Samotn§ pŚ²tomnost znaku tak jeġtŊ 

neukazuje na konkr®tn² gen. 
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V. ĻlovŊk a genetika  

Genetika lidsk®ho jedince 

ObecnŊ 

Genetick® zkoum§n² ļlovŊka se znaļnŊ liġ² od zkoum§n² jinĨch organismŢ. Ruce 

vŊdcŢ jsou totiģ svazov§ny nŊkolika skuteļnostmi.  

¶ Na ļlovŊku nelze z etickĨch dŢvodŢ prov§dŊt nŊkter® experimenty a selekci 

¶ ĻlovŊk m§ vŊtġinou za ģivot velmi mal® mnoģstv² potomkŢ 

¶ Fenotyp je do velk® m²ry ovlivŔov§n vnŊjġ²m prostŚed²m (soci§ln² podm²nky) - 

polygenn² znaky 

¶ Generaļn² doba ļlovŊka je velmi dlouh§. Genetik mŢģe sledovat maxim§lnŊ 4 

generace 

¶ Sloģitost lidsk®ho genomu 

U ļlovŊka je nav²c zvl§ġtnost², ģe se ļasto kŚ²ģ² (tedy sp²ġe kŚ²ģil - v minulosti) pouze s 

jedinci z urļit® populace (stejnĨ n§rod, spoleļensk§ vrstva, jedinci stejn®ho vyzn§n²).  

Naopak dnes m§ d²ky modern²m dopravn²m prostŚedkŢm takov® moģnosti migrace, 

kter® ģ§dn® jin® zv²Śe nem§.  

NejļastŊjġ² metodou studia lidsk® dŊdiļnosti je metoda rodokmenov§. Ta vyuģ²v§ 

sestaven² rodokmenu nŊkolika generac² pomoc² mezin§rodn²ch symbolŢ. V 

rodokmenu potom mŢģeme sledovat, kteŚ² jedinci mŊli sledovanĨ znak a z toho 

mŢģeme vyvodit i typ dŊdiļnosti. PŚehled symbolŢ a uk§zky rodokmenŢ najdete v 

kapitole genealogie.  

Geminologick§ metoda, neboli metoda zkoum§n² dvojļat je velmi pŚ²nosn§. 

Zkoum§me dvojvajeļn§ i jednovajeļn§ dvojļata. Obzvl§ġtŊ zaj²mavĨ je vĨzkum 

jednovajeļnĨch dvojļat. Jednovajeļn§ dvojļata jsou vlastnŊ pŚ²rodn² klony (vznikaj² z 

jedn® zygoty - maj² stejnou genetickou informaci). Jsou to jedin² dva jedinci na svŊtŊ, 

kteŚ² maj² naprosto shodnou DNA (aģ na nŊkter® moģn® rozd²ly mitochondri§ln² 

DNA). PŚesto tento shodnĨ genotyp automaticky neznamen§ stejnĨ fenotyp obou 

jedincŢ (ani jednovajeļn§ dvojļata nemaj² shodn® otisky prstŢ). Pr§vŊ zaznamen§v§n² 

takovĨchto rozd²lŢ n§m pom§h§ zjistit, co n§m a do jak® m²ry ovlivŔuj² geny a co n§m 

z§vis² na podm²nk§ch, ve kterĨch jedinec vyrŢst§.  

Dalġ² moģnosti vĨzkumu n§m nab²z² z§kladn² metody populaļn² genetiky. Pro ļlovŊka 

m§ tak® velkĨ vĨznam projekt HUGO (Human Genome Mapping Organization) 

http://www.hugo-international.org/; zabĨv§ se objasnŊn²m pŚesn®ho sloģen² lidsk®ho 

genomu, tj. souhrnn® sekvence b§z² genomu, obsahuj²c²ho kolem 3 mld. p§rŢ b§z², coģ 

mŊlo bĨt asi 100000 genŢ. S postupuj²c²m vĨzkumem se ļ²slo neust§le sniģuje - 

souļasnĨ poļet genŢ se odhaduje na 20000-25000. Projek byl zah§jenĨ na poļ§tku 90. 

let 20. stolet², s pŚedpokl§danĨm ukonļen²m v roce 2005. PŚesto byl draft lidsk®ho 

genomu publikov§n jiģ v ¼noru roku 2001. Mezin§rodn² tĨm vŊdcŢ ozn§mil dokonļen² 

pln® identifikace lidsk®ho genomu 14. dubna 2003 (k 50. vĨroļ² objevu 

dvouġoubovice DNA). 
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Ve skuteļnosti pouze asi 1,5% lidsk® DNA pŚ²mo k·duje proteiny. Aģ 97% cel® 

sekvence DNA je tvoŚeno tzv. nek·duj²c² DNA (Junk DNA), jej²ģ vĨznam - pokud 

nŊjakĨ vŢbec je - nen² zat²m zn§mĨ (patŚ² sem napŚ²klad "mobiln² sekvence" - 

transposony, retrotransposony).  

Na webu http://www.ncbi.nlm.nih.gov/ mŢģete prozkoumat nŊkolik datab§z², kter® se 

tĨkaj² genetiky ļlovŊka:  

¶ Entrez Genome - Mapa lidsk®ho genomu 

¶ Entrez Gene - Datab§ze genŢ 

¶ Entrez Protein - Datab§ze proteinŢ 

¶ OMIM - Datab§ze lidskĨch monogenn²ch chorob 

¶ dbSNP - Datab§ze SNP (jednonukleotidovĨch polymorfismŢ) 

Eufenika 

Eufenika je vŊda, kter§ se snaģ² zlepġit lidskĨ fenotyp. Jedn§ se zejm®na o l®ļen² 

dŊdiļnĨch chorob s fenotypovĨm projevem. NevĨhodou je, ģe takov®to z§sahy mohou 

zhorġovat genetickou vĨbavu populace (dysgenetickĨ efekt). Jedinci, kteŚ² by bez 

l®kaŚsk® p®ļe brzy zemŚeli, nyn² nejen pŚeģij², ale mohou se tŚeba i d§le rozmnoģovat.  

Eugenika 

Eugenika je vŊda, kter§ se snaģ² zlepġit skladbu lidsk® populace. NejvŊtġ² rozkvŊt 

zaģila pŚed druhou svŊtovou v§lkou. Ġlo o tzv. negativn² eugeniku, kter§ mŊla zamezit 

rozmnoģov§n² vybranĨch osob (dŊdiļn® choroby). Nacistick§ ideologie dovedla 

eugeniku do extr®mŢ (snaha o vyġlechtŊn² "ļist®" §rijsk® rasy a vymĨcen² rasy 

ģidovsk®). Z tŊchto dŢvodŢ se po v§lce od eugeniky upustilo a byla spolu s rasizmem 

odsouzena. PozdŊji se jeġtŊ mŢģeme setkat s tzv. Eugenikou pozitivn², kter§ si kladla 

za c²l vytvoŚit "skupinu jedincŢ nejvhodnŊjġ²ch pro rozmnoģov§n²". Tito jedinci by 

potom mŊli zplodit nov®, "geneticky lepġ²", generace.  

PŚ²buzensk® sŔatky 

PŚ²buzensk® sŔatky (obecnŊ inbreeding) jsou v povŊdom² br§ny jako etickĨ probl®m. 

Panuje zde velkĨ strach z narozen² postiģen®ho d²tŊte. Je nutno podotknou, ģe takov® 

riziko u tŊchto sŔatkŢ opravdu existuje a nen² zanedbateln®.  

PŚ²buzn² jedinci jsou ti, kteŚ² maj² alespoŔ jednoho spoleļn®ho pŚedka. Pro 

zjednoduġen² se z hlediska klinick® genetiky jako pŚ²buzn² jedinci oznaļuj² ti, kteŚ² 

maj² spoleļn®ho pŚedka nejvĨġe ve stupni pra-prarodiļe. U vzd§lenŊjġ²ch pŚ²buznĨch 

pak velice kles§ koeficient pŚ²buznosti, kterĨ ud§v§ pravdŊpodobnost, ģe n§hodn§ 

alela tŊchto jedincŢ je tzv. IBD alela (ibd = Identical by descent = spoleļn§ pŢvodem = 

zdŊdŊn§ od spoleļn®ho pŚedka). CelkovŊ zde nejde o nutnost narozen² postiģen®ho 

d²tŊte, jde jen o nezanedbatelnŊ zvĨġen® riziko.  

Jsou to jednak zvĨġen§ rizika vzniku recesivnŊ dŊdiļnĨch chorob (u pŚ²buzenskĨch 

sŔatkŢ je v potomstvu obecnŊ vyġġ² zastoupen² homozygotŢ oproti heterozygotŢm pro 

sledovanĨ - tŚeba mutovanĨ - gen) a potom rizika vzniku polygennŊ dŊdiļnĨch chorob 

(pokud jsou v rodinŊ pro vznik takovĨchto chorob pŚedpoklady). Tak® vŊtġinou 

doch§z² ke sn²ģen² genotypov® rozmanitosti jedince, coģ mŢģe bĨt na ġkodu.  

http://genetika.wz.cz/
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Genealogie 

ObecnŊ 

Mezi n§stroje genetick®ho vĨzkumu ļlovŊka patŚ² i metoda genealogick§. Pomoci n² 

mŢģeme sestavit rodokmen a sledovat vĨskyt sledovan®ho znaku v rodin§ch. Na 

z§kladŊ vĨskytu, ļetnosti opakov§n² a pohlav² nositelŢ znaku potom mŢģeme vyvodit 

zpŢsob dŊdiļnosti tohoto znaku a tak® se pokusit odhadnout vĨskyt znaku v dalġ² 

generaci. NejvŊtġ² vyuģit² tak m§ tato metoda v klinick® genetice, kde slouģ² pro 

predikci rizika, na z§kladŊ rodinn® anamn®zy (tedy vĨskytu choroby v rodinŊ). 

KlinickĨ genetik na z§kladŊ zn§m®ho typu dŊdiļnosti sledovan® choroby a z§kladn²ch 

kombinatorickĨch pravidel mŢģe stanovit poģadovanĨ odhad rizika. K sestaven² 

rodokmenu se uģ²v§ nŊkolika jednoduchĨch mezin§rodn²ch symbolŢ.  

Symboly 

Nejprve si uk§ģeme symboly pro jednotliv® jedince. Vz§jemnŊ se liġ² s ohledem na 

pohlav² - ļtverec znaļ² muģe, kruh ģenu a kosoļtverec oznaļuje neurļen® pohlav² 

(bŊģnŊ se uģ²v§ napŚ²klad pro zn§zornŊn² pl§novan®ho d²tŊte, u kter®ho pohlav² 

pochopitelnŊ nezn§me). Pokud chceme vyj§dŚit, ģe jedinec je postiģenĨ sledovanou 

chorobou (obecnŊ, ģe je nositelem sledovan®ho znaku), vypln²me jeho symbol ļernou 

barvou. Obļas se mŢģeme setkat i s napŢl vyplnŊnĨmi symboly, kter® oznaļuj² 

heterozygoty, ļi pŚenaġeļe znaku.  

 

Pod znak kaģd®ho jedince si mŢģeme poznamenat jeho vŊk. V pŚ²padŊ, ģe jedinec uģ 

neģije - zn§zorn²me to pŚeġkrtnut²m jeho symbolu a uvedeme jeho vŊk v dobŊ ¼mrt². 

Pokud zn§zorŔujeme potrat - mŢģeme tak uļinit pomoc² mal®ho symbolu pŚ²sluġn®ho 

pohlav², ļasto se vġak zn§zorŔuj² jen malĨm plnĨm koleļkem nebo troj¼heln²ļkem.  
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Jedinec, kterĨ dal podnŊt k sestaven² rodokmenu a od kter®ho se rodokmen sestavuje 

se nazĨv§ proband a oznaļuje se ġipkou. Z hlediska genetick® konzultace se nŊkdy 

pouģ²v§ oznaļen² konzultant, oznaļen² je stejn®.  

Pokud se v rodinŊ vyskytuje jedinec, kterĨ byl do rodiny adoptov§n (popŚ²padŊ z n² 

adoptov§n), odliġ²me jej pomoc² hranatĨch z§vorek.  

 

Existuje pak nŊkolik dalġ²ch speci§ln²ch znaļek, napŚ²klad pro zn§zornŊn² dvojļat, 

kter§ mohou bĨt monozygotn² (jednovajeļn§), nebo dizygotn² (dvojvajeļn§). U 

nŊkterĨch dvojļat nen² (nebylo) moģn® urļit, zda jsou monozygotn² ļi dizygotn².  

 

Nakonec si uk§ģeme, jak se oznaļuje sŔatek, coģ obecnŊ znaļ² dva lidi, kteŚ² spolu 

maj² dŊti. JednoduchĨ sŔatek zn§zorn²me rovnou ļarou (sŔatkov§ ļ§ra), kterou 

spoj²me muģe a ģenu. Dvojit§ ļ§ra znaļ², ģe tento sŔatek byl uzavŚen mezi pŚ²buznĨmi 
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jedinci. Rozvod zn§zorn²me pŚeġkrtnut²m t®to rodov® ļ§ry a sŔatek, kterĨ je neplodnĨ 

(tedy jeden nebo oba jeho ļlenov® nejsou plodn²) oznaļ²me "uzemŔuj²c²m" symbolem.  

 

TakovĨ jednoduchĨ rodokmen pak mŢģe vypadat napŚ²klad takto:  

 

Vid²me zde otce a matku (I. generace) a jejich dŊti (II. generace) - od nejstarġ²ho po 

nejmladġ² (tedy zleva doprava - pokud je to moģn®, bĨv§ zvykem toto poŚad² dodrģet) 

syn, dvojvajeļn§ dvojļata (d²vky), syn, dcera. VġimnŊte si vyznaļen² sŔatkov®, rodov® 

a sourozeneck® ļ§ry. BĨv§ zvykem jednotliv® generace i jedince ļ²slovat, jak si 

uk§ģeme na dalġ²ch rodokmenech.  

PŚ²klady rodokmenŢ 

Uk§ģeme si zde jeden hypotetickĨ rodokmen o 3 generac²ch:  
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Nyn² si na tomto stejn®m rodokmenu pŚedvedeme jednotliv® typy dŊdiļnosti. 

Vyuģijeme nŊkterĨch zn§mĨch genetickĨch chorob.  

Autosom§lnŊ dominantn² typ dŊdiļnosti (polydaktylie)  

 

U autosom§lnŊ dominantn²ho typu dŊdiļnosti vid²me postiģen® jedince v kaģd® 

generaci. Vid²me, ģe postiģen² jedinci jsou muģsk®ho i ģensk®ho pohlav². Pro 

postiģen®ho rodiļe obecnŊ plat², ģe kaģd® jeho d²tŊ bude v 50% pŚ²padŢ postiģeno 

stejnou chorobou. Proto v rodokmenu nach§z²me autozom§lnŊ dominantn² chorobu u 

zhruba poloviny potomkŢ postiģen®ho jedince. Pokud jedinec nen² nositelem 

mutovan® alely, potom nejen ģe se u nŊj choroba neprojev², ale nemŢģe se projevit ani 

u jeho potomkŢ, protoģe nen² nosiļem mutace.  

Pozn§mka: U dominantn²ch chorob jsou postiģen² jedinci vŊtġinou heterozygoti. 

Homozygoti ļasto vykazuj² mnohem tŊģġ² formu postiģen². Pro potomky takov®ho 

jedince (homozygota pro mutovanou alelu u dominantn² dŊdiļnosti) plat² 100% ! 

riziko postiģen² jeho potomkŢ (mŢģe jim pŚedat pouze mutovanou alelu).  
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Autosom§lnŊ recesivn² typ dŊdiļnosti (fenylketonurie)  

 

Pro autosom§lnŊ recesivn² typ dŊdiļnosti je typick®, ģe postiģen² se nevyskytuj² v 

kaģd® generaci. Vyskytuj² se sp²ġe "ob generaci" a my mŢģeme v rodokmenu 

pozorovat, ģe postiģen² jedinci se rod² fenotypovŊ zdravĨm jedincŢm. pokud se dvŊma 

fenotypovŊ zdravĨm rodiļŢm narod² d²tŊ s autosom§lnŊ recesivnŊ dŊdiļnou chorobou, 

mus²me uvaģovat, ģe oba rodiļe jsou pŚenaġeļi. Dva pŚenaġeļi budou m²t postiģen® 

d²tŊ ve 25% procentech pŚ²padŢ, kdy se v zygotŊ sejdou chromosomy s obŊma 

mutovanĨmi alelami, neboŠ recesivnŊ dŊdiļn§ onemocnŊn² se projev² pouze v 

homozygotn² kombinaci.  
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DruhĨ rodokmen ukazuje pŚ²buzenskĨ sŔatek mezi bratrancem a sestŚenic². Z tohoto 

sŔatku se narodil syn (IV/1) postiģenĨ fenylketonuri². Stejnou chorobou trpŊla 

prababiļka (I/2) tohoto chlapce. Z nakreslen®ho sch®matu mŢģeme uvaģovat, ģe 

jedinci druh® generace II/2 a II/3 jsou pŚenaġeļi, stejnŊ jako jsou pŚenaġeļi rodiļe 

postiģen®ho chlapce (jedinci III/3 III/4). Riziko pŚ²buzenskĨch sŔatkŢ tkv² tedy v tom, 

ģe je zde vŊtġ² ġance vzniku takovĨchto recesivnŊ dŊdiļnĨch chorob, neboŠ je zde 

riziko, ģe oba pŚ²buzn² jedinci nesou mutovanou alelu, kterou zdŊdili od spoleļn®ho 

pŚedka.  

Gonosom§lnŊ recesivn² typ dŊdiļnosti (X-v§zan§ dŊdiļnost) (hemofilie A)  

 

Na tomto rodokmenu vid²me, jak mŢģe gonosom§lnŊ recesivn² typ dŊdiļnosti vypadat. 

DvŊma zdravĨm rodiļŢm se narodili 2 chlapci (II/3 a II/5) s hemofili². Vnuk (III/2) je 

rovnŊģ postiģen, jeho rodiļe jsou zdr§vi.  

Ģena I/2 je pŚenaġeļkou hemofilie. Sama je bez pŚ²znakŢ, mŢģe vġak pŚedat X 

chromosom s mutac² svĨm potomkŢm. Pokud jej pŚed§ dceŚi - bude i dcera 

pŚenaġeļkou, ale ani ona nebude m²t fenotypov® pŚ²znaky hemofilie. Pokud vġak pŚed§ 

tento X chromosom synovi - bude tento postiģen hemofili², protoģe muģ m§ pouze 

jeden X chromosom. Dalġ² pŚenaġeļkou tedy bude i ģena II/1, vzhledem k tomu, ģe jej² 

druhorozenĨ syn III/2 je rovnŊģ postiģen.  

Ģena pŚenaġeļka tedy bude m²t 50% synŢ postiģenĨch, 50% zdravĨch; 50% dcer 

budou zdrav®, 50% budou pŚenaġeļky (fenotypovŊ zdrav®).  
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Na druh®m rodokmenu ke gonosom§lnŊ recesivn² dŊdiļnosti vid²me postiģen®ho muģe 

I/1. Vġechny jeho dŊti jsou fenotypovŊ zdrav®, ale dva z jeho vnukŢ (jedinci III/2 a 

III/9) trp² hemofili².  

VġimnŊme si, ģe postiģenĨ muģ nikdy nemŢģe pŚedat X-v§zanou mutaci sv®mu 

synovi. Otec svĨm synŢm z§sadnŊ pŚed§v§ chromosom Y, tam se vġak gen pro 

hemofilii nenach§z². Proto jsou vġichni synov® muģe I/1 zdr§vi. SvĨm dcer§m potom 

pŚed§ ve 100% pŚ²padŢ X chromosom s mutovanou alelou - proto jsou vġechny jeho 

dcery pŚenaġeļky, ale jsou fenotypovŊ zdrav®. Nicm®nŊ synov® tŊchto dcer maj² 50% 

riziko, ģe budou postiģeni hemofili², jak je jiģ vysvŊtleno u pŚedch§zej²c²ho 

rodokmenu.  

Gonosom§lnŊ dominantn² typ dŊdiļnosti (X-v§zan§ dŊdiļnost) (vitamin-D 

rezistentn² kŚivice)  

 

Gonosom§lnŊ dominantn² typ dŊdiļnosti je v z§sadŊ podobnĨ gonosom§lnŊ 

recesivn²mu typu dŊdiļnosti, akor§t i ģeny heterozygotky jsou bŊģnŊ postiģeny. V 

naġem rodokmenu je postiģen muģ I/1. Jak jsme si jiģ Śekli, otec nikdy nepŚed§ X 
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chromosom sv®mu synovi - proto jsou vġichni synov® ve II. generac² zdr§vi. Na stranŊ 

druh®, otec pŚed§ dcer§m vģdy jen X chromosom s mutovanou alelou - proto jsou 

vġechny jeho dcery postiģeny. DŊti postiģenĨch dcer pak maj² jednotn® 50% riziko 

(pro chlapce i pro d²vky), ģe zdŊd² od matky X chromosom s mutovanou alelou a t²m i 

pŚ²sluġn® dŊdiļn® onemocnŊn².  

Mitochondri§ln² typ dŊdiļnosti (matern§ln² dŊdiļnost) (Leberova atrofie optiku)  

 

Mitochondri§ln² dŊdiļnost je speci§ln² typ dŊdiļnosti, kdy se genetick§ informace 

(lokalizovan§ v DNA mitochondri²) dŊd² pouze po matce. Vġechny mitochondrie 

zygoty totiģ poch§z² z vaj²ļka (spermie sice nŊkolik mitochondri² poŚin§ġ², ty vġak 

zanikaj² a v zygotŊ tak zbydou pouze mateŚsk® mitochondrie). PŚ²padnou mutaci v 

mtDNA (mitochondri§ln² DNA) tak po matce z²skaj² vġechny jej² dŊti. Naopak otec 

nem§ moģnost, jak tuto mutaci d§le pŚed§vat, proto vġechny dŊti otce s 

mitochondri§lnŊ dŊdiļnou chorobou budou zdrav®.  

Y-v§zanĨ typ dŊdiļnosti (Holandrick§ dŊdiļnost)  
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Y-v§zan§ dŊdiļnost je vcelku jednoduch§ na rozpozn§n². Protoģe Y chromosom se 

pŚen§ġ² pouze z otce na syna, pak vġechny ģeny jsou nepostiģen®, zat²mco vġichni 

synov® postiģen® otce z²skaj² spolu s Y chromosomem i ono postiģen². Na lidsk®m Y 

chromosomu je lokalizov§no relativnŊ m§lo genŢ a v²cem®nŊ neexistuje choroba, kter§ 

by se dala oznaļit jako Y-v§zan§. K Y-v§zanĨm dŊdiļnĨm znakŢm patŚ² napŚ²klad 

zvĨġen® ochlupen² ļ§sti uġn²ho boltce.  

Krevn² skupiny a jejich dŊdiļnost 

Krevn² skupiny obecnŊ 

Objev krevn²ch skupin patŚ² mezi vĨznamn® objevy l®kaŚstv² poļ§tku 20. stolet². Pro 

n§s je o to vĨznamnŊjġ², ģe je spojen se jm®nem ļesk®ho l®kaŚe Jana Jansk®ho (1873 - 

1921). Jan JanskĨ jako prvn² zjistil, ģe ļlovŊk m§ jednu ze 4 krevn²ch skupin, a to na 

z§kladŊ kŚ²ģovĨch pokusŢ s krevn²mi s®ry. Tento poznatek mŊl obrovskĨ vĨznam pro 

transfuze, kter® postupem ļasu pŚestaly bĨt smrtelnĨm rizikem pro pacienta.  

Podle ļeho se vlastnŊ krevn² skupiny urļuj²? Na membr§n§ch erytrocytŢ se vyskytuj² 

rŢzn® antigeny b²lkovinn® podstaty zvan® aglutinogeny (pŚ²sluġn® reakce s tŊmito 

antigeny zpŢsobuj² shlukov§n² - aglutinaci - krve). NejvĨznamnŊjġ² jsou pr§vŊ 

aglutinogen A a aglutinogen B. Podle toho, kter® z tŊchto aglutinogenŢ jsou pŚ²tomny, 

se urļuje krevn² skupina:  

Skupina A - TvoŚ² se pouze aglutinogen A. 

Skupina B - TvoŚ² se pouze aglutinogen B. 

Skupina AB - TvoŚ² se oba aglutinogeny. 

Skupina 0 - NetvoŚ² se ģ§dnĨ aglutinogen.
*
 

* L®pe Śeļeno - netvoŚ² se aglutinogen (antigen) A nebo B. Nal®zt zde vġak mŢģeme 

tzv antigen H, coģ je vlastnŊ prekurzor pro antigen A i B. V nŊkterĨch textech je proto 

skupina 0 nazĨv§na skupinou H.  

V krevn² plazmŊ jsou naopak obsaģeny b²lkovinn® protil§tky zvan® aglutininy  (anti-

A, anti-B). O tom, kter® typy protil§tek jsou v krvi obsaģeny, opŊt rozhoduje krevn² 

skupina ļlovŊka.  

Skupina A - TvoŚ² se pouze aglutinin anti-B. 

Skupina B - TvoŚ² se pouze aglutinin anti-A. 

Skupina AB - NetvoŚ² se ģ§dnĨ aglutinin. 

Skupina 0 - TvoŚ² se oba aglutininy (tj. anti-A i anti-B). 

Pokud pŚi transf¼zi dostane pacient s krevn² skupinou A s®rum od d§rce s krevn² 

skupinou B, zaļnou pacientovy anti-B protil§tky shlukovat krev a pacient 
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pravdŊpodobnŊ zemŚe. Vzhledem k nŊkolika dalġ²m faktorŢm, neplat² ani zn§m§ 

pouļka o krevn² skupinŊ 0 jako o univerz§ln²m d§rci, ļi o krevn² skupinŊ AB jako o 

univerz§ln²m pŚ²jemci (pokud se jedn§ o transf¼zi pln® krve). PŚi transf¼zi se tedy 

mŢģe pouģ²t jen krev stejn® skupiny, nav²c je nutn® udŊlat jeġtŊ posledn² kŚ²ģovou 

zkouġku kompatibility s®ra a pacientovy krve.  

DŊdiļnost krevn²ch skupin 

DŊdiļnost je velmi jednoduch§. Alely podmiŔuj²c² tvorbu aglutinogenu (buŅ A nebo 

B) jsou dominantn² vŢļi alele, kter§ nepodmiŔuje tvorbu ģ§dn®ho aglutinogenu. Mezi 

sebou jsou kodominantn². Jak to tedy funguje?  

Fenotyp - krevn² skupina A - Genotyp AA nebo A0 

Fenotyp - krevn² skupina B - Genotyp BB nebo B0 

Fenotyp - krevn² skupina AB - Genotyp AB 

Fenotyp - krevn² skupina 0 - Genotyp 00 

V nŊkterĨch pŚ²padech tedy mŢģeme vylouļit rodiļovstv² na z§kladŊ znalosti krevn²ch 

skupin rodiļŢ a d²tŊte. V praxi zn§me ovġem pouze fenotyp, nikoli genotyp jedince - 

tud²ģ mus²me uvaģovat vġechny moģn® genotypy, urļuj²c² danĨ fenotyp. M§me 

n§sleduj²c² moģnosti:  

Rodiļe A X A - D²tŊ - A nebo 0 

Rodiļe A X B - D²tŊ - A, B, AB nebo 0 

Rodiļe B X B - D²tŊ - B nebo 0 

Rodiļe A X 0 - D²tŊ - A nebo 0 

Rodiļe B X 0 - D²tŊ - B nebo 0 

Rodiļe AB X AB - D²tŊ - A, B nebo AB 

Rodiļe AB X A - D²tŊ - A, B nebo AB 

Rodiļe AB X B - D²tŊ - A, B nebo AB 

Rodiļe AB X 0 - D²tŊ - A nebo B 

Rodiļe 0 X 0 - D²tŊ - pouze 0 

Rh faktor 

KromŊ syst®mu antigenŢ AB0 se rozliġuje jeġtŊ velk® mnoģstv² dalġ²ch syst®mŢ (Rh, 

MNSs, Lewis, P atd.). Nejzn§mŊjġ² je syst®m Rh, objevenĨ Wienerem na z§kladŊ 

pokusu s krv² opice druhu Maccacus Rhesus. Podle tohoto syst®mu dŊl²me osoby na 
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Rh positivn² (Rh+) a Rh negativn² (Rh-). Rh+ se dŊd² dominantnŊ, osoby Rh negativn² 

jsou recesivn² homozygoti (VĨznam zde maj² zejm®na antigeny C, D, E / c, d, e. 

Rozhoduj²c² je vliv antigenu D. Pokud je u jedince pŚ²tomen antigen D - je jedinec Rh 

pozitivn². Jedinci s antigenem d jsou Rh negativn².).  

Protil§tky proti Rh pozitivn² skupinŊ (anti-D protil§tky) se u Rh negativn®ho jedince 

nevyskytuj² pŚirozenŊ (narozd²l od AB0 syst®mu), ale objev² se aģ v pŚ²padŊ 

imunizace jedince Rh pozitivn² krv² (napŚ. pŚi nevhodn® transfuzi nebo pŚi 

inkompatibiln²m tŊhotenstv² - viz d§le). V ĻR jsou pŚibliģnŊ ļtyŚi pŊtiny obyvatelstva 

Rh pozitivn².  

Rodiļe Rh+ X Rh+ = D²tŊ Rh+ nebo Rh- 

Rodiļe Rh+ X Rh- = D²tŊ Rh+ nebo Rh- 

Rodiļe Rh- X Rh- = D²tŊ pouze Rh- 

Fet§ln² erytroblast·za 

PŚi inkompatibiln²m tŊhotenstv², kdy matka je Rh-, zat²mco d²tŊ zdŊdilo po otci Rh+, 

doch§z² k tzv. Fet§ln² erytroblast·ze. Fet§ln² erytroblast·za (nyn² sp²ġe oznaļovan§ 

jako hemolytick§ nemoc novorozencŢ) je stav, kdy matļin imunitn² syst®m bojuje 

proti plodu (plod je Rh+, matļin imunitn² syst®m tento antigen nezn§ a povaģuje jej za 

cizorodĨ), zaļne vytv§Śet protil§tky, kter® u plodu zpŢsob² rŢzn® formy 

novorozeneck® ģloutenky (rozklad krve), v horġ²m pŚ²padŊ tak® rŢzn® nervov® 

poruchy. Prvn² tŊhotenstv² vŊtġinou rizikov® nebĨv§ (d²ky placent§rn² bari®Śe 

nedoch§z² k m²sen² krve matky s krv² plodu), krev novorozence se do matļina obŊhu 

dostane aģ pŚi samotn®m porodu. Ovġem toto mnoģstv² staļ² k imunizaci matky, proto 

kaģd® dalġ² nekompatibiln² tŊhotenstv² by bylo mnohem rizikovŊjġ². V souļasn® dobŊ 

se tomuto zamezuje pod§v§n²m anti-D protil§tek do 72h po porodu (pŚ²padnŊ i po 

potratu nebo po proveden² amniocent®zy).  

Podrobnosti 

Podskupiny 

Antigenita u skupiny A nemus² bĨt jednotn§. Rozliġujeme nŊkolik podskupin (A1 - 

A6) podle antigenity tŊchto skupin (nejsilnŊjġ² antigenitu a tud²ģ nejsilnŊjġ² reakci s 

anti-A protil§tkami m§ skupina A1, nejslabġ² A6). Niģġ² antigenita je podm²nŊna 

niģġ²m procentu§ln²m zastoupen²m erytrocytŢ s antigenem A (zbyl® erytrocyty maj² 

pouze antigen H). 

Obdobn§ je situace u skupiny B. V pŚ²padŊ skupiny AB rozliġujeme podskupiny 

rovnŊģ - mŢģeme se setkat napŚ²klad se skupinou A2B1.  

Chemick§ podstata aglutinogenŢ a aglutininŢ 

Aglutinogeny jsou antigenov® struktury na membr§nov®m povrchu. Z§kladn² stavebn² 

jednotkou je oligosacharid, vzniklĨ kombinac² 4 monosacharidŢ (L-fukosa, D-

galaktosa, N-acetylglukosamin, N-acetylgalaktosamin). Antigen H (jakoģto prekurzor 

antigenŢ A i B) je tvoŚen 5 monosacharidy; pokud je k tŊmto nav§z§n jeġtŊ 6. 
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monosacharid - jedn§ se o antigen A nebo B - podle toho, kterĨ monosacharid je 

nav§z§n.  

 

Aglutininy patŚ² mezi imunoglubuliny (ɔ-globuliny). PŚirozen® protil§tky (jako tŚeba 

anti-B protil§tky u skupiny A) patŚ² mezi IgM protil§tky, zat²mco protil§tky, kter® 

vznikly aģ pŚi imunizaci jedince (napŚ. anti-D protil§tky), jsou typu IgG.  

Fenotyp Bombay 

I tvorba antigenu H je geneticky podm²nŊna. MŢģe doj²t k vz§cn®mu pŚ²padu, ģe 

jedinec je hh recesivn² homozygot a netvoŚ² tedy antigen H. Protoģe tento antigen je 

prekurzorem pro tvorbu antigenu A i B, mŢģe bĨt synt®za antigenŢ A ļi B pŚeruġena 

jiģ v tomto kroku. Ve vĨsledku bude m²t jedinec fenotyp skupiny 0 (nebude u nŊj 

prok§z§n antigen A, respektive antigen B), aļkoli jedinec mŢģe n®st geny pro tvorbu 

nŊkter®ho z tŊchto antigenŢ (A ļi B, pŚ²padnŊ obou). PŚedstavme si situaci, ģe jedinec 

m§ genotyp AA ale z§roveŔ i hh. FenotypovŊ mu bude urļena krevn² skupina 0 (pr§vŊ 

tento fenotyp se oznaļuje jako fenotyp Bombay). Pokud bude m²t potomka s jinĨm 

jedincem se skupinou 0 - tentokr§t ovġem jde o jedince s genotypem 00 a HH - potom 

bude m²t tento potomek krevn² skupinu A (genotyp A0 Hh). VĨsledkem bude tedy 

situace, kter§ odporuje z§kladn²m pravidlŢm dŊdiļnosti krevn²ch skupin. Jedn§ se vġak 

o velmi vz§cnĨ fenom®n, poprv® identifikovanĨ pr§vŊ v Indii.  

Lidsk§ imunita 

ObecnŊ 

Imunitn² syst®m ļlovŊka zajiġŠuje obranu lidsk®ho organismu pŚed rŢznĨmi 

parazitickĨmi organismy (bakterie, viry, houby, parazitiļt² ļervi a prvoci atd.). 

Imunitn² reakce je reakce organismu na pŚ²tomnost antigenu - chemick§ nebo 

tŊl²skov§ struktura vyvol§vaj²c² imunitn² reakci. MŢģe j²m bĨt cizorodĨ patogen, nebo 

i buŔky vlastn²ho organismu, jak je tomu pŚi nŊkterĨch autoimunitn²ch onemocnŊn²ch. 

Jako antigenn² vĨbava se oznaļuj² i syst®my krevn²ch skupin, jako je syst®m AB0 

nebo Rh.  

Imunitu mŢģeme dŊlit jednak podle doby n§stupu a specifiļnosti (Specifick§ X 

Nespecifick§ imunita) a hlavn²ho efektorov®ho mechanizmu (Protil§tkov§ X BunŊļn§ 

imunita).  

BunŊļnou sloģku imunity tvoŚ² b²l® krvinky - neboli leukocyty. PrŢmŊrn® mnoģstv² 

leukocytŢ u dospŊl®ho ļlovŊka je 4-9.10
9
/l krve a to u obou pohlav². ZvĨġenĨ poļet 

mŢģe signalizovat infekļn² onemocnŊn². ZnatelnŊ vyġġ² poļet leukocytŢ najdeme u 

novorozencŢ. Obecnou vlastnost² b²lĨch krvinek je schopnost vystupovat z krevn²ho 

ŚeļiġtŊ (kde se norm§lnŊ nach§zej² a cirkuluj²) do tk§n², kde se uplatŔuj². Tato 

schopnost se oznaļuje jako diaped®za.  

Protil§tkovou sloģku imunity zajiġŠuj² protil§tky - imunoglobuliny (viz d§le).  

Pokud mluv²me o imunitn²m syst®mu, nesm²me zapomenout na lymfatick® tk§nŊ a 

org§ny, kter® vytv§Ś² s leukocyty a protil§tky komplexnŊ-funkļn² celek. Jako prim§rn² 

lymfatick® org§ny oznaļujeme takov®, ve kterĨch doch§z² ke vzniku a vĨvoji b²lĨch 
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krvinek - u ļlovŊka jde o kostn² dŚeŔ a brzl²k (thymus). Sekund§rn² lymfatick® 

org§ny (lymfatick® uzliny, krļn² a nosn² mandle, slezina ļi lymfatick§ tk§Ŕ stŚev a 

ģaludku) jsou potom lokalizov§ny rŢznŊ po tŊle a slouģ² jako "str§ģn² stanice" - neboŠ 

jimi prot®k§ lymfa (lymfatick® uzliny) respektive krev (v pŚ²padŊ sleziny) - pŚ²padn® 

patogeny jsou tak pŚ²mo vystaveny ¼ļinkŢm bunŊk specifick® i nespecifick® imunity, 

kter® tvoŚ² pŚev§ģnou ļ§st hmoty tŊchto org§nŢ.  

Nespecifick§ imunita 

Jedn§ se o imunitu neadaptivn², je vrozen§ a jej² mechanismy mohou bĨt v pŚ²padŊ 

infekce pouģity okamģitŊ. Jedn§ se pŚedevġ²m o rŢzn® mechanick® z§brany (pokoģka, 

Śasinky v nose), imunitu sliznic (hlen, pŚ²tomnost symbiotickĨch bakteri²), zvyġov§n² 

tŊlesn® teploty (pyrogeny), pŚ²tomnost baktericidn²ch l§tek v nŊkterĨch tŊln²ch 

tekutin§ch (slzy, sliny, ģaludeļn² ġŠ§vy - HCl), aktivace komplementu (skupina 

proteinŢ z krevn²ho s®ra) a pŚedevġ²m schopnost fagocyt·zy (pohlcov§n² cizorodĨch 

ļ§stic) nŊkterĨch b²lĨch krvinek (makrof§gy, a neutrofiln² granulocyty).  

Mimo nŊkter® leukocyty se na nespecifick® imunitŊ nejv²ce pod²l² n§sleduj²c² faktory:  

¶ PŚirozen® bari®ry - neporuġenĨ povrch kŢģe a sliznic br§n² v prŢniku patogenn²ch 

organismŢ hloubŊji do organismu. MŢģe bĨt rŢznĨmi zpŢsoby poruġena - napŚ²klad 

infekce otevŚen® r§ny nebo pŚenos patogenŢ pŚi poġt²p§n² kom§rem nebo kl²ġtŊtem. 

¶ NepŚ²zniv® prostŚed² - souvisl§ vrstva hlenu na sliznic²ch zabraŔuje adhezi (pŚilnut²) 

patogenn²ch virŢ a bakteri². Pohybem Śasinek (napŚ²klad u bunŊk vĨstelky dĨchac²ch 

cest) mohou bĨt zachycen® patogeny dokonce odkl²zeny pryļ. Uchycen² patogenn²ch 

bakteri² mŢģe br§nit i fyziologick§ fl·ra ("pŚ§telsk® bakterie"), neboŠ jejich pŚ²tomnost 

nedovol² pŚichycen² bakteri² patogenn²ch (nen² pro nŊ m²sto).  

Fyziologick§ fl·ra ve vaginŊ ģeny (DºderleinŢv laktobacil) vytv§Ś² kysel® pH 

(kyselina ml®ļn§), kter® je pro vŊtġinu potenci§ln²ch patogenŢ nevhodn®.  

PŚirozenĨm baktericidn²m (bakterie smrt²c²m) ¼ļinkem pŢsob² enzym lysozym, kterĨ 

je obsaģen ve slin§ch a slz§ch; kyselina chlorovod²kov§ (HCl) ze ģaludku je schopn§ 

zlikvidovat Śadu bakteri² i obalenĨch virŢ.  

¶ Z§nŊt a pyrogeny - Z§nŊt je nespecifick§ reakce organismu na poġkozen² 

ġkodlivinou (nemus² se jednat pouze o bakterii ļi virus). Đļastn² se ho rŢzn® leukocyty 

i jin® buŔky a cel§ Śada chemickĨch l§tek (hodnŊ z nich jsou tzv. cytokiny - viz d§le). 

Z§nŊt se typicky projevuje bolest² - zaļerven§n²m - zvĨġen²m teploty - otokem - 

poġkozen²m funkce (dolor - rubor - calor - tumor - functio laesa)  

Pyrogeny jsou l§tky produkovan® buŅ pŚ²mo organizmem (opŊt jde o rŢzn® cytokiny) 

nebo mohou bĨt napŚ²klad i bakteri§ln²ho pŢvodu. Jejich pŢsoben²m doch§z² k 

nastaven² optim§ln² tŊlesn® teploty na vyġġ² teplotu, neģ je obvykl® (to se navenek 

projevuje zvĨġenou teplotou nebo dokonce horeļkou) - zvĨġen² teploty m§ za ¼kol 

zabr§nit dalġ²mu mnoģen² patogenn²ch mikroorganismŢ. Jakmile ¼ļinek pyrogenŢ 

ustane, dojde opŊt ke sn²ģen² tŊlesn® teploty (coģ se projevuje napŚ²klad pocen²m).  

¶ Komplement - komplement je soubor b²lkovin z krevn² plazmy, kterĨ mŢģe bĨt 

aktivov§n komplexy antigenu a protil§tky nebo tŚeba specifickĨmi povrchovĨmi znaky 

nŊkterĨch bakteri². AktivovanĨ komplex komplementovĨch b²lkovin m§ lytickĨ 

¼ļinek na cytoplazmatickou membr§nu, do kter® vytv§Ś² p·ry (¼ļinkuje tak na rŢzn® - 

pŚedevġ²m gramnegativn² bakterie, obalen® viry nebo i tŊlu vlastn² buŔky pŚi 

nŊkterĨch autoimunitn²ch onemocnŊn²ch). Mimo to maj² nŊkter® komplementov® 

b²lkoviny chemotaktickĨ a opsonizaļn² ¼ļinek - oboj² viz n²ģe. 
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Mezi leukocyty, kter® se pod²lej² na nespecifick® imunitŊ, patŚ² b²l® krvinky s 

charakteristickĨmi granuly (granulocyty - patŚ² sem neutrofiln², eosinofiln² a bazofiln² 

granulocyty) a buŔky bez zŚetelnĨch granul (agranulocyty - mezi nŊ patŚ² pŚedevġ²m 

monocyty a tk§Ŕov® makrof§gy a speci§ln² lymfocyty - NK buŔky).  

¶ Neutrofiln² granulocyty - jejich granula se zŚetelnŊ nebarv² ani eosinofiln²mi ani 

bazofiln²mi barvivy. Jedn§ se o buŔky, jejichģ hlavn² ¼lohou je fagocyt·za cizorod®ho 

materi§lu (v prŢbŊhu fagocyt·zy b²l§ krvinka cizorodou ļ§stici obklop² svĨmi 

vĨbŊģky, n§slednŊ pohlt² a zlikviduje pomoc² ¼ļinnĨch enzymŢ). Fagocyt·za je 

vĨznamnĨ mechanizmus nespecifick® imunity, kterĨ mŢģe fungovat i bez protil§tek. 

Nicm®nŊ pokud je cizorod§ ļ§stice obklopena specifickĨmi protil§tkami nebo ļ§stmi 

komplementu, je jejich pohlcen² usnadnŊno. Tomuto specifick®mu obalen² se Ś²k§ 

opsonizace.  

Dalġ² vĨznamnou vlastnost² neutrofiln²ch granulocytŢ je schopnost reagovat na 

koncentraci urļitĨch l§tek bakteri§ln²ho nebo vlastn²ho pŢvodu. Neutrofily maj² 

schopnost migrovat k m²stu s nejvŊtġ² koncentrac² tŊchto l§tek. Tento proces 

"nal§k§v§n²" neutrofilŢ se oznaļuje jako chemotaxe. ChemotaktickĨ ¼ļinek maj² 

rŢzn® molekuly bakteri§ln² pŢvodu, nŊkter® cytokiny nebo urļit® ļ§sti komplementu.  

Neutrofiln² granulocyty mohou fagocytovat pouze jednou, potom buŔka zahyne. Je 

jich nejv²ce ze vġech granulocytŢ i ze vġech b²lĨch krvinek. Vyt®k§-li z r§ny hnis - je 

tento tvoŚen pŚedevġ²m mrtvĨmi neutrofily.  

¶ Eosinofiln² granulocyty - jejich granula se barv² ļervenŊ eosinofiln²mi barvivy. 

StejnŊ jako neutrofiln² granulocyty maj² schopnost fagocyt·zy, nen² to vġak jejich 

hlavn² ¼loha. Tou je obrana proti rŢznĨm parazit§rn²m (prvoci, tasemnice, hl²stice) 

onemocnŊn²m, proti kterĨm bojuj² eosinofily enzymy ze svĨch granul. D§le se 

eosinofily uplatŔuj² pŚi alergickĨch reakc²ch - jejich mnoģstv² se u alergi² mŢģe 

znatelnŊ zvyġovat. 

¶ Bazofiln² granulocyty - jsou nejm®nŊ ļetn® ze vġech granulocytŢ i b²lĨch krvinek. 

Jejich granula se barv² bazofiln²mi barvivy temnŊ modŚe aģ modrofialovŊ. Jejich 

granula obsahuj² pŚedevġ²m heparin a histamin, coģ jsou l§tky ¼ļastn²c² se pŚedevġ²m 

z§nŊtliv® odpovŊdi a alergickĨch reakc². Teoreticky jsou schopn® i fagocytovat.  

Ģ²rn® buŔky (heparinocyty, mastocyty) jsou jakousi obdobou bazofiln²ch 

granulocytŢ, kter§ se vyskytuje v tk§n²ch a pojivu. StejnŊ jako bazofiln² granulocyty 

obsahuj² heparin a histamin.  

¶ Monocyty a makrof§gy - Monocyty jsou nejvŊtġ² ze vġech leukocytŢ. Jsou to opŊt 

fagocytuj²c² buŔky jako neutrofily, oproti nim vġak mohou fagocytovat opŊtovanŊ a 

maj² rozs§hlejġ² "arzen§l" l§tek, kterĨm mohou degradovat pohlcenĨ materi§l (proto se 

jim obļas Ś²k§ profesion§ln² fagocyty). Monocyty vycestov§vaj² z krevn²ho ŚeļiġtŊ, 

kde vyzr§vaj² ve sv® aktivn² formy - tk§Ŕov® makrof§gy. Takov® makrof§gy najdeme 

napŚ²klad v j§trech, v plic²ch, ve slezinŊ nebo v kŢģi (jako tzv. dendritick® buŔky).  

¶ NK-buŔky - PatŚ² do nespecifick® imunity, ale budou probr§ny n²ģe spolu s 

lymfocyty. 

Specifick§ imunita 

Tato ļ§st imunitn²ho syst®mu je zajiġŠov§na lymfocyty, kter® dŊl²me na dvŊ skupiny - 

a to sice B-lymfocyty a T-lymfocyty. Specifick§ imunita nastupuje pozdŊji neģ 

imunita nespecifick§. Specifick§ se j² Ś²k§ proto, neboŠ buŔky specifick® imunity 

specificky rozezn§vaj² antigeny, kter® nejsou tŊlu vlastn². Rychlost a efektivnost 
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specifick® imunity je (na rozd²l od nespecifick® imunity) z§visl§ na tom, po kolik§t® se 

imunitn² syst®m s konkr®tn²m antigenem setk§v§.  

Nutno podotknout, ģe cel§ problematika specifick® imunitn² odpovŊdi je velice sloģit§ 

a jej² detailn² pops§n² by si vyģ§dalo cel® takov®to str§nky. N§sleduj²c² text je proto 

zjednoduġenĨ a zkr§cenĨ.  

BuŔky lidsk®ho tŊla jsou vybaveny rŢznĨmi antigeny. Jsou to urļit® l§tky, nejļastŊji 

glykoproteinov® povahy, kter® vyļn²vaj² z bunŊļn® membr§ny do okol² (srovnejte s 

kapitolou - krevn² skupiny). Hlavn² antigenn² syst®m se oznaļuje jako MHC  (Major 

Histocompatibility Complex) ï hlavn² histokompatibiln² komplex; v pŚ²padŊ ļlovŊka 

se pouģ²v§ tak® oznaļen² HLA  (Human Leukocyte Antigens). Existuj² dva z§kladn² 

druhy MHC glykoproteinovĨch antigenŢ - MHC I  (kter® se dŊl² jeġtŊ na klasick® a 

neklasick®) a MHC II . Komplex genŢ, kterĨ MHC I a II k·duje, se nach§z² na 

kr§tk®m ram®nku 6. chromosomu.  

MHC antigeny I. tŚ²dy se vyskytuj² na vġech buŔk§ch tŊla. V lidsk® populaci se 

vyskytuje Śada alelickĨch variant MHC I genŢ, kter® se mohou navz§jem kombinovat, 

z ļehoģ plyne ohromn§ rozmanitost antigenn²ch syst®mŢ u rŢznĨch lid² (proto je tak 

obt²ģn® nal®zt vhodn® d§rce napŚ²klad pŚi transplantac²ch). Pro dan®ho ļlovŊka je vġak 

antigenn² syst®m MHC I jiģ nemŊnnĨ a imunokompetentn² buŔky jej povaģuj² za 

standard (tŊlu vlastn² buŔky nevyvol§vaj² imunitn² odpovŊŅ). Ovġem v pŚ²padŊ 

n§dorovĨch nebo virem infikovanĨch bunŊk mohou bĨt MHC I antigeny pozmŊnŊny, 

nebo dokonce chybŊt. Takov® buŔky jsou rozpozn§v§ny jako tŊlu ciz² a spouġtŊj² 

specifickou imunitn² odpovŊŅ (viz d§le).  

MHC antigeny II. tŚ²dy nemaj² vġechny buŔky v tŊle. Maj² je speci§ln² buŔky, kter® 

oznaļujeme jako antigen prezentuj²c² buŔky (APC). Jak jiģ n§zev napov²d§, jedn§ se 

o buŔky, kter® nŊjakĨm zpŢsobem pŚedkl§daj² antigen imunitn²mu syst®mu. To um² 

napŚ²klad makrof§gy nebo ony zmiŔovan® dendritick® buŔky. Jak jsme si jiģ Śekli, tyto 

buŔky mohou opakovanŊ fagocytovat a tento fagocytovanĨ materi§l destruovat 

pomoc² sv® bohat® enzymov® vĨbavy. NŊkter® ļ§steļky pohlcenĨch a degradovanĨch 

antigenŢ jsou n§slednŊ fagocytuj²c² buŔkou vyuģity pŚi synt®ze MHC II. VĨslednĨ 

MHC II antigen, kterĨ je um²stŊn do cytoplazmatick® membr§ny fygocytuj²c² buŔky, 

tak pŚedkl§d§ pŚ²sluġnĨm imunokompetentn²m buŔk§m "vzorek" antigenn² struktury 

patogenn²ho mikroorganismu, kterĨ napadl lidskĨ organismus.  

Proto jsou zapotŚeb² obŊ tŚ²dy MHC antigenŢ. Zat²mco prvn² tŚ²da slouģ² jako 

identifikace tŊlu vlastn²ch bunŊk, pŚesn§ komformace antigenŢ druh® tŚ²dy se mŊn² na 

z§kladŊ fagocytovan®ho materi§lu a nemus² bĨt (a tak® nen²) vģdy stejn§. MHC I 

antigeny jsou rozpozn§v§ny cytotoxickĨmi T-lymfocyty a MHC II antigeny jsou 

rozpozn§v§ny pomocnĨmi T-lymfocyty.  

Lymfocyty 

Lymfocyty jsou buŔky specifick® imunity. DŊl²me je na T-lymfocyty (tyto lymfocyty 

po vzniku v kostn² dŚeni putuj² do brzl²ku (thymus - odtud T-lymfocyty) a B-

lymfocyty (u pt§kŢ se stŊhuj² do kloak§ln²ho vĨbŊģku zvan®ho Fabriciova bursa - 

odtud B-lymfocyty). T lymfocyty d§le dŊl²me na cytotoxick® T - lymfocyty (TC) a 

pomocn® T - lymfocyty (Th). D§le sem patŚ² i vĨġe zmiŔovan® NK  (Natural Killers) 

buŔky.  
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¶ Cytotoxick® T-lymfocyty - Z§kladn² receptor T bunŊk TCR je stejnĨ pro cytotoxick® 

i pomocn® T-lymfocyty. Pro rozpozn§n² MHC antigenu spr§vn® tŚ²dy jsou dŢleģit® 

tzv. koreceptory. V pŚ²padŊ CytotoxickĨch T-lymfocytŢ jde o CD8 koreceptor, d²ky 

ktr®mu TC rozezn§vaj² MHC I. Pokud m§ buŔka MHC I antigen pozmŊnŊnĨ (virem 

infikovan§ nebo n§dorov§ buŔka), m§ TC buŔka prostŚedky (perforiny a granzymy) k 

usmrcen² buŔky t²m, ģe navod² apopt·zu. 

¶ Pomocn® T-lymfocyty - Jejich koreceptorem je CD4 (tento receptor specificky 

rozezn§v§ virus HIV, kterĨ napad§ pr§vŊ Th lymfocyty), d²ky kter®mu mohou Th 

lymfocyty rozpozn§vat MHC II antigeny na antigen prezentuj²c²ch buŔk§ch. D²ky 

tomuto rozpozn§n² mohou Th lymfocyty usmŊrŔovat imunitn² odpovŊŅ a aktivovat 

dalġ² buŔky imunitn²ho syst®mu. Prvn² podtyp Th lymfocytŢ - Th1 lymfocyty aktivuj² 

makrof§gy (aktivovan® makrof§gy ¼ļinnŊji likviduj² fagocytovanĨ materi§l); Th2 

lymfocyty aktivuj² B-lymfocyty (viz d§le) k tvorbŊ pŚ²sluġnĨch specifickĨch 

protil§tek. Role Th lymfocytŢ je velmi dŢleģit§, o ļemģ svŊdļ² pŚ²znaky syndromu 

AIDS, neboŠ virus HIV napad§ pr§vŊ Th lymfocyty a sniģuje jejich poļty. 

¶ B-lymfocyty - ZajiġŠuj² imunitu zaloģenou na protil§tk§ch - imunoglobulinech 

(detailnŊjġ² popis - viz n²ģe). I jejich hlavn² receptor - BCR je membr§novŊ v§zan§ 

protil§tka (tŚ²dy IgD nebo IgM). Aktivace B-lymfocytu prob²h§ buŅ po nav§z§n² 

antigenu na membr§novĨ receptor (BCR) nebo (a v tomto pŚ²padŊ jde o ¼ļinnŊjġ² 

stimulaci) pomoc² Th2 lymfocytu, kterĨ pŚedt²m rozeznal antigen na antigen 

prezentuj²c² buŔce. Po aktivaci se B - lymfocyty pomnoģ², vŊtġina se jich diferencuje 

na plazmatick® buŔky, kter® zaļnou produkovat velk® mnoģstv² protil§tek; vytvoŚ² se 

ovġem tak® urļit® mnoģstv² pamŊŠovĨch bunŊk, kter® urychl² protil§tkovou imunitn² 

odpovŊŅ pŚi pŚ²ġt²m setk§n² se stejnĨm antigenem. 

¶ NK buŔky - Vypadaj² jako velk® lymfocyty s ļetnĨmi granuly, postr§daj² vġak 

klasick® receptory TCR i BCR. Jsou vġak schopn® rozezn§vat buŔky, kter® nemaj² 

(nebo maj² velmi m§lo) MHC I antigeny ve sv® membr§nŊ (Jedn§ se o nŊkter® 

n§dorov® nebo virem infikovan® buŔky, kter® se t²mto "maskuj²" pŚed Tc lymfocyty). 

Po rozpozn§n² takov®to buŔky NK buŔka tuto buŔku zahub², podobnĨm zpŢsobem, 

jako to dŊlaj² Tc lymfocyty - proto oznaļen² NK bunŊk - pŚirozen² zab²jeļi. Nutno 

podotknout, ģe tento mechanismus patŚ² sp²ġe do nespecifick® imunity. 

Prim§rn² a sekund§rn² imunitn² odpovŊŅ 

Prim§rn² imunitn² odpovŊŅ nast§v§, pokud se organismus setk§v§ s konkr®tn²m 

antigenem poprv®. Po prodŊlan® infekci vġak v organismu zŢst§vaj² pamŊŠov® buŔky 

(diferencuj² se z B i T-lymfocytŢ). Proto je pŚi opakovan® infekci t²m samĨm 

antigenem potŚebn§ kratġ² doba k rozvinut² plnohodnotn® imunitn² odpovŊdi, neboŠ 

imunitn² syst®m "m§ n§skok". Tohoto faktu se vyuģ²v§ pŚi aktivn² imunizaci, kter® 

dosahujeme vakcinac², ļili oļkov§n²m (aktivn² imunizac² tak® oznaļujeme prodŊl§n² 

pŚ²sluġn® choroby). Princip vakcinace je zaloģen na pod§n² l§tky s mrtvĨm nebo 

oslabenĨm mikroorganismem (nebo jen jeho ļ§st²), na kterou organismus odpov² 

imunitn² reakc², pŚi kter® dojde ke vzniku protil§tek a onŊch pamŊŠovĨch bunŊk. 

DŢleģitĨmi pŚedpoklady pro oļkovac² l§tky je fakt, ģe jejich pod§n² nesm² zpŢsobit 

onemocnŊn², ale z§roveŔ podan§ l§tka mus² bĨt dostateļnŊ tzv. imunogenn², aby se 

protil§tky a pamŊŠov® buŔky vŢbec vytvoŚily.  

http://genetika.wz.cz/


Soupis kapitol ze str§nek http://genetika.wz.cz 

Str§nka 69 

Imunoglobuliny 

Imunoglobuliny jsou proteiny s globul§rn² terci§ln² strukturou. Existuje jich 5 

z§kladn²ch typŢ, do kterĨch se rozdŊluj² podle sv®ho tŊģk®ho ŚetŊzce. Z§kladn² stavba 

- dva lehk® ŚetŊzce a dva tŊģk® ŚetŊzce spojen® disulfidickĨmi (S-S) mŢstky je vġak u 

vġech typŢ stejn§. TŊģk® ŚetŊzce mohou bĨt typu alfa (Ŭ), delta (ŭ), epsilon (Ů), gamma 

(ɔ) nebo m² (ɛ). Lehk® ŚetŊzce mohou bĨt dvou typŢ - kappa (ə) a lambda (ɚ). Podle 

tŊģk®ho ŚetŊzce tedy rozliġujeme IgA, IgD, IgE, IgG a IgM. Kaģd§ molekula 

imunoglobulinu m§ oba tŊģk® i oba lehk® ŚetŊzce vģdy stejn®. O antigenn² specifitŊ 

protil§tek (o tom, jak® bude m²t prostorov® uspoŚ§d§n² a jak® bude t²m p§dem 

rozpozn§vat antigeny) se rozhodne bŊhem vĨvoje B - lymfocytu, stejnŊ jako o tom, 

jestli bude m²t kappa nebo lambda lehk® ŚetŊzce. Co se tĨļe typŢ protil§tek - nejdŚ²ve 

jsou B - lymfocytem produkov§ny protil§tky tŚ²dy IgM, teprve pozdŊji po dalġ² 

stimulaci dojde k produkci dalġ²ch typŢ (tŚeba IgG).  

Obecnou schopnost² protil§tek je v§zat se svĨmi vazebnĨmi m²sty (epitopy) na 

vazebn§ m²sta antigenu (paratopy). Tato vazba epitop - paratop mŢģe bĨt rŢznŊ siln§; 

jeden epitop mŢģe rozezn§vat mnoho rŢznĨch protil§tek a jeden antigen mŢģe m²t 

mnoho rŢznĨch epitopŢ. Vazba protil§tky na antigen usnadn² jeho fagocyt·zu 

(opsonizace), pŚ²padnŊ mŢģe tato vazba antigen rovnou inaktivovat. VĨznamn§ je 

napŚ²klad inaktivace rŢznĨch toxickĨch l§tek pomoc² "obalen²" protil§tkami (naŚ²klad 

u tetanov®ho nebo jinĨch bakteri§ln²ch toxinŢ). NŊkter® typy protil§tek um² aktivovat 

komplement (viz vĨġe).  

Pasivn² imunizace je proces, pŚi kter®m do tŊla dod§v§me jiģ hotov® protil§tky proti 

urļit®mu antigenu. Vyuģ²v§ se napŚ²klad v terapii rŢznĨch onemocnŊn² zpŢsobenĨch 

toxiny (tetanus, botulismus), kdy pod§v§me s®ra s protil§tkami, kter§ maj² za ¼kol 

vyv§zat molekuly toxinu a zneutralizovat je.  

¶ IgA - Vysyktuje se v sekretech (slzy, sliny) a ¼ļastn² se slizniļn² imunity. Sekreļn² 

forma je monomer (1 molekula imunoglobulinu), slizniļn² forma je dimer (2 molekuly 

spojen® dohtomady) 

¶ IgD - TvoŚ² membr§novĨ receptor B - lymfocytŢ (BCR) 

¶ IgE - UplatŔuje se pŚi alergickĨch reakc²ch a v imunitn²ch reakc²ch zamŊŚenĨch na 

parazity 

¶ IgG - NejhojnŊjġ² forma v s®ru; prostupuje placentou 

¶ IgM  - Vyskytuje se ve formŊ pentameru (5 molekul Ig spojenĨch dohromady); je to 

imunoglobulin ļasn® protil§tkov® odpovŊdi 

Genetick§ kontrola imunitn² odpovŊdi 

Genetika hraje obrovskou ¼lohu pŚi regulaci imunitn² odpovŊdi. Zat²mco nespecifick® 

imunitn² mechanismy jsou relativnŊ jednotv§rn® a jsou vytavŊny tak, aby nemohly 

ubl²ģit vlastn²mu organismu; mus² bĨt specifick§ imunita pod pŚ²snou kontrolou, aby 

imunokompetentn² buŔky pŚesnŊ rozliġovaly ciz² od vlastn²ho a aby byly schopn® 

rozeznat co nejv²ce ciz²ch antigenŢ.  

TŊģkĨ ŚetŊzec imunoglobulinu je k·dov§n komplexem genŢ na 14q. Jedn§ se o 

velikou oblast, ve kter® se nach§z² Śad variabiln²ch (V), diverzifikaļn²ch (D), 

spojovac²ch (J) a konstantn²ch ¼sekŢ (C). Takzvan§ VDJ rekombinace (pŚeskupen², ļi 
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rearrangement) odpov²d§ zmŊn§m na somatick® ¼rovni, kdy je zachov§n pouze jeden 

V segment, D segment a J segment (k vystŚiģen² mezi VDJ doch§z² na ¼rovni DNA, 

¼sek mezi J a C je vystŚiģen na ¼rovni mRNA). Typ konstantn²ho ŚetŊzce je urļov§n 

konstantn²m - C ¼sekem. Jelikoģ nejbl²ģe ¼seku J je po VDJ rekombinaci Cɛ - tvoŚ² se 

nejdŚ²ve IgM. Teprve pozdŊji doch§z² pod vlivem urļitĨch cytokinŢ k tzv. 

izotypov®mu pŚesmyku, bŊhem kter®ho jsou vyġtŊpeny urļit® konstantn² ¼seky (B - 

lymfocyt tak mŢģe produkovat jinĨ typ imunoglobulinu neģ IgM, napŚ²klad IgG).  

PodobnĨm stylem jako rekombinace u tŊģk®ho ŚetŊzce doch§z² k rekombinaci i u 

lehkĨch ŚetŊzcŢ (zde jde pouze o VJ rekombinaci - nejsou zde diverzifikaļn² ¼seky). 

Imunoglobulin m§ buŅ oba lehk® ŚetŊzce kappa (genovĨ komplex na 2q) nebo oba 

lambda (genovĨ komplex na 22q) - nikdy nem§ jeden kappa a druhĨ lambda.  

Po ¼spŊġn® V(D)J rekombinaci na jednom chromosomu se tento stane pro vyv²jej²c² se 

B - lymfocyt standardem a exprese komplexu na druh®m homologn²m chromosomu se 

potlaļ² - alelick§ exkluze. Pokud je rekombinace na prvn²m chromosomu ne¼spŊġn§ 

(netvoŚ² se funkļn² produkt) - pokraļuje se s rekombinac² na druh®m chromosomu. Je-

li i tato rekombinace ne¼spŊġn§ - B - lymfocyt hyne apopt·zou (v pŚ²padŊ lehkĨch 

ŚetŊzcŢ se nejprve zkouġ² rekombinace ŚetŊzcŢ kappa, n§slednŊ i lambda).  

Co je dŢleģit® - je zamezit existenci autoreaktivn²ch B - lymfocytŢ, kter® by 

produkovaly protil§tky proti vlastn²m tk§n²m. Proto B - lymfocyty, kter® se v kostn² 

dŚeni v§ģou na okoln² tk§nŊ - jsou autoreaktivn², hynou Ś²zenou apopt·zou.  

Pokud vezme v potaz vġechny moģn® kombinace ¼sekŢ v lehk®m i tŊģk®m ŚetŊzci, 

zjist²me, jak® obrovsk® mnoģstv² vĨslednĨch struktur imunoglobul²nov® molekuly 

n§m mŢģe vzniknout. To je velmi ģ§douc², neboŠ kaģd§ molekula (kter§ by 

samozŚejmŊ nemŊla bĨt autoreaktivn²) mŢģe bĨt kl²ļov§ pro rozpozn§n² pŚ²ġt²ho, zcela 

i nov®ho antigenu. Podobn§ rozmanitost je velmi ģ§douc² i u TCR - viz d§le.  

TCR - receptor T - lymfocytŢ je sloģen vģdy ze dvou podjednotek (alfa-beta nebo 

gama-delta). Tyto jednotky jsou k·dov§ny komplexem genŢ, kterĨ je podobnĨ 

komplexu genŢ pro imunoglobulinov® ŚetŊzce. Komplex genŢ pro podjednotku alfa 

leģ² na 14q, beta na 7q a gama na 7p. Komplex genŢ podjednotky delta leģ² uprostŚed 

komplexu podjednotky alfa. I zde doch§z² k pŚeskupov§n² a vystŚih§v§n² mezi V, J, D 

a C ŚetŊzci, aby na konci byla hotov§ TCR molekula, kter§ bude pro vyv²jej²c² se T - 

lymfocyt typick§ a jedin§. I zde doch§z² k likvidaci takovĨch T - lymfocytŢ, kter® buŅ 

nejsou schopny rozezn§vat MHC molekuly vŢbec, nebo naopak reaguj² i s molekulami 

tŊlu vlastn²mi (existuje i teorie jak®si "ġkolky" pro vyv²jej²c² se lymfocyty, kde je 

lymfocytŢm pŚedkl§d§na Śada "uk§zek" vlastn²ch antigenŢ (i takovĨch, se kterĨmi by 

se v prim§rn²ch lymfatickĨch org§nech norm§lnŊ nesetkaly); kaģd§ autoreaktivita je 

"odmŊnŊna" silnĨm proapoptotickĨm sign§lem.  

Pokud regulaļn² ¼loha nŊjakĨm zpŢsobem selģe - napŚ²klad d²ky mutac²m v DNA - 

doch§z² k rŢznŊ z§vaģnĨm autoimunitn²m nebo imunodeficitn²m onemocnŊn²m.  

Cytokiny a interleukiny 

Bav²me-li se o imunitn²m syst®mu - nesm²me zapomenout na interleukiny, ļi pŚ²mo na 

cytokiny. Interleukiny je oznaļen² pro mal® sign§ln² molekuly produkovan® rŢznĨmi 

leukocyty; oznaļen² cytokiny je ġirġ² a mimo interleukiny sem patŚ² i produkty jinĨch 

bunŊk neģ b²lĨch krvinek, napŚ²klad endotelu. Informaļn² kask§dy, Ś²zen® cytokiny a 
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jejich receptory, jsou esenci§ln² pro regulaci imunitn² odpovŊdi i vĨvoje leukocytŢ, reakce 

endotelu a okoln²ch bunŊk nebo i rpo reakci syst®movou. UveŅme si nŊkolik m§lo 

pŚ²kladŢ cytokinŢ:  

¶ Proz§nŊtliv® a pyrogenn²: IL-1, IL-6, TNFŬ 

¶ Protiz§nŊtliv®: IL-4, IL-10, TGFɓ 

¶ Chemotaktick®: IL-8 

¶ Aktivuj²c² makrof§gy: IFNɔ 

¶ Protivirov® interferony: IFNŬ, IFNɓ 

¶ Z¼ļastnŊn® v krvetvorbŊ a diferenciaci krevn²ch elemntŢ: IL-2, IL-3, IL-7, 

erytropoetin, G-CSF, M-CSF, GM-CSF 

CD molekuly 

Syst®m CD (z Cluster of differentiation) molekul popisuje membr§nov® struktury 

leukocytŢ. Jejich seznam je st§le upravov§n aktu§ln² verzi najdete napŚ²klad zde: 

http://www.exactantigen.com/review/cd.html.  

http://genetika.wz.cz/
http://www.exactantigen.com/review/cd.html


Soupis kapitol ze str§nek http://genetika.wz.cz 

Str§nka 72 

VI.  Klinick§ genetika 

Geneticky podm²nŊn® choroby 

ObecnŊ 

Monogenn² genetick® choroby jsou dŢsledkem mutac², jejich ovlivnŊn² vnŊjġ²m 

prostŚed²m bĨv§ minim§ln². Datab§ze OMIM  (Online Mendelian inheritance in man), 

pŚ²stupn§ na adrese http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM, 

obsahuje v souļasnosti pŚes 5000 popsanĨch monogenn²ch chorob.  

Samotn§ podstata genetickĨch chorob mŢģe bĨt rŢzn§. V nŊkterĨch pŚ²padech 

metabolickĨch chorob je na vinŊ nedostatek enzymu, kterĨ katalyzuje urļitou 

metabolickou dr§hu (pŚ²pad klasickĨch metabolickĨch chorob jako jsou fenylketonurie 

nebo galaktosemie). V jinĨch pŚ²padech mŢģe bĨt na vinŊ porucha synt®zy strukturn² 

ļ§stice buŔky (napŚ. membr§novĨch kan§lŢ u cystick® fibr·zy nebo membr§novĨch 

receptorŢ u famili®rn² hypercholesterolemie) nebo je poġkozena synt®za strukturn²ho 

proteinu, coģ se dotĨk§ celĨch tk§ŔovĨch syst®mŢ (osteogenesis imperfecta, svalov® 

dystrofie). Ļasto lze n§sledek deficitu produktu mutovan®ho genu odvodit logicky 

(mutace v genech pro synt®zu globinovĨch ŚetŊzcŢ zpŢsobuj² pŚ²sluġn® 

hemoglobinopatie; nedostatek nŊkterĨch sr§ģec²ch faktorŢ zpŢsobuje hemofilii atd.).  

Je tŚeba si uvŊdomit, ģe ne vģdy negativnŊ pŢsob² deficit produktu, ale d²ky mutaci se 

mŢģe syntetizovat pozmŊnŊnĨ produkt, kterĨ mŢģe m²t mnohem negativnŊjġ² vliv, neģ 

jeho samotnĨ nedostatek. V potaz je tak® nutno br§t vġechny biochemick® a 

fyziologick® interakce, kter® se tĨkaj² sledovan®ho produktu.  

Choroby autozom§lnŊ recesivnŊ dŊdiļn® 

Fenylketonurie: (PKU, Hyperfenylalanin®mie, Fºllingova nemoc, fenylketonurick§ 

oligofrenie) Vrozen§ porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu (nelze 

nasyntetizovat pŚ²sluġnĨ enzym - fenylalaninhydroxylasu), kterĨ nemŢģe bĨt 

pŚemŊnŊn na tyrosin, a tud²ģ jeho hladina v krvi stoup§ a odbour§v§ se na jin® 

produkty (kyselina fenylml®ļn§, fenylpyrohroznov§ a fenyloctov§). To vede k 

poġkozov§n² CNS a n§sledn® ment§ln² zaostalosti. U postiģenĨch jedincŢ mus² bĨt 

dodrģov§na pŚ²sn§ dieta, potom je onemocnŊn² relativnŊ bezprobl®mov®. Nel®ļen® 

onemocnŊn² mŢģe CNS zpŢsobit tŊģk® defekty. Existuj² i varianty zpŢsoben® 

deficitem jinĨch enzymŢ, nebo lehļ² varianty s ļ§steļnŊ zachovanou enzymovou 

aktivitou. Matky i s lehļ² formou onemocnŊn² mus² bŊhem tŊhotenstv² dietu pŚ²snŊ 

dodrģovat, jinak hroz² poġkozen² vĨvoje plodu. VĨskyt onemocnŊn² v populaci je asi 1 

: 10000. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ recesivn²  

Galaktosemie: Chyb² enzym pro tr§ven² galaktosy (ļasto Galaktosa-1-

fosf§turidyltransferasa), kter§ se hromad² v organismu a alternativn² cestou se 

metabolizuje na galaktitol. Ten pŢsob² toxicky na j§tra, mozek (vznik ment§ln² 

retardace), ledviny a oļn² ļoļky a mŢģe v®st k jejich poġkozen² aģ slepotŊ. Nel®ļen® 

onemocnŊn² vede aģ ke smrti jedince. Galaktosa je ml®ļnĨ cukr a proto mus² bĨt 

nemoc u novorozencŢ rychle diagnostikov§na a jako terapie nasazena bezml®ļn§ dieta. 
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VĨskyt asi 1 : 60000. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ recesivn²  

Cystick§ fibrosa: Vin²kem choroby je mutace CFTR (Cystic fibrosis transmembrane 

conductance regulator) genu, d²ky kter® je k·dov§n vadnĨ protein, a ten zpŢsob² 

nefunkļnost membr§novĨch iontovĨch kan§lŢ v postiģenĨch buŔk§ch. Jde o jedno z 

nejļastŊjġ²ch autozom§lnŊ recesivn²ch onemocnŊn² ļlovŊka (asi 1 : 2500). Postihuje 

ģl§zy s vnitŚn² sekrec² (pankreas, j§tra). V plic²ch se nav²c tvoŚ² vazkĨ hlen, vedouc² k 

respiraļn²m pot²ģ²m. Sekund§rn² infekce dĨchac²ch cest mŢģe v®st aģ k v§ģn®mu 

poġkozen² plic, i smrti. Ucp§v§n² ģluļovodŢ zase vede k poruch§m tr§ven². U 

postiģenĨch ģen je plodnost sn²ģen§, muģi bĨvaj² neplodn². 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ recesivn²  

Leprechaunismus: (Syndrom Donohue, Dysendokrinismus) Velmi vz§cn® 

onemocnŊn², poprv® pops§no v roce 1954. Postiģen² maj² siln® rty, velk§ ¼sta, vyhublĨ 

obliļej s "groteskn²m" vĨrazem. D§le byly pops§ny zvŊtġen® pohlavn² org§ny, 

psychomotorick§ retardace a hyperinzulinemie. VŊtġina postiģenĨch um²r§ v prvn²ch 

mŊs²c²ch (aģ letech) ģivota. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ recesivn²  

Friedreichova ataxie: PatŚ² mezi onemocnŊn² vyvolan§ zmnoģen²m trinukleotidovĨch 

repetic (vyvolan§ dynamickĨmi mutacemi). Projevem je ataxie - poġkozen§ je 

koordinace motorickĨch pohybŢ, sn²ģen§ je funkce ġlachovĨch a vŚet®nkovĨch reflexŢ 

a nŊkterĨch ļ§st² sensitivity. Zt²ģen§ je i Śeļ. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ recesivn²  

Choroby autozom§lnŊ dominantnŊ dŊdiļn® 

Famili§rn² hypercholesterolemie: ZpŢsobena mutac² genu, k·duj²c²ho membr§novĨ 

receptor pro LDL (low density lipoproteins). LDL jsou skupina lipoproteinŢ, kter§ 

transportuje vŊtġinu cholesterolu. PŚi absenci membr§novĨch receptorŢ pro LDL 

doch§z² ke kumulaci LDL a cholesterolu v krevn²m Śeļiġti a poġkozov§n² c®v. 

Postiģen² jedinci maj² mnohem vyġġ² riziko vzniku infarktu myokardu, neģ zbytek 

populace. VŊtġinu postiģenĨch jedincŢ tvoŚ² heterozygoti, homozygoti pro mutovanou 

alelu jsou obzvl§ġtŊ tŊģce postiģeni.  

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn² (ne¼pln§ dominance)  

Syndaktylie, polydaktylie: SrŢst, respektive zn§soben² nŊkolika prstovĨch ļl§nkŢ. 

OnemocnŊn² je relativnŊ ļast®, ale d§ se velmi dobŚe Śeġit chirurgickou cestou v ran®m 

vŊku. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn² nebo dle pŚ²sluġn®ho asociovan®ho syndromu  

Brachydaktylie:  Projevuje se kr§tkĨmi, zavalitĨmi prsty. Ļasto t®ģ malĨ vzrŢst + 

kr§tk® ruce a nohy. Rozsah je velmi variabiln². 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn² nebo dle pŚ²sluġn®ho asociovan®ho syndromu  

Arachnodaktylie:  Hlavn²m projevem jsou nepŚirozenŊ dlouh® a tenk® prsty. Takt®ģ 

cel® konļetiny mohou bĨt abnorm§lnŊ dlouh® a tenk®. Vyskytuje se i jako souļ§st 

rŢznĨch syndromŢ (viz MarfanŢv syndrom) 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn² nebo dle pŚ²sluġn®ho asociovan®ho syndromu  
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Huntingtnova chorea: OnemocnŊn² je zpŢsobeno zmnoģen²m CAG tripletŢ (vznik§ 

dynamickou mutac²). OnemocnŊn² se projevuje, pokud poļet repetic pŚes§hne 40. 

OnemocnŊn² m§ znaļnŊ pozdn² n§stup aģ mezi 35. a 45. rokem vŊku. Po n§stupu 

choroby doch§z² k degenerativn²m zmŊn§m na mozku, coģ se projevuje motorickĨmi 

poruchami (ne¼ļeln® pohyby, chorea) a progresivn² demenc². Doch§z² k celkovĨm 

zmŊn§m osobnosti a postiģen² um²raj². 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn², pŚi mezigeneraļn²m pŚenosu ļasto doch§z² k 

dalġ²mu zmnoģen² repetic  

MarfanŢv syndrom: Mezi pŚ²znaky patŚ² arachnodaktylie (dlouh® a tenk® prsty), 

nadmŊrnĨ vzrŢst, dlouhĨ a ¼zkĨ obliļej s prominuj²c²m nosem, dlouh® a tenk® 

konļetiny. Vyskytuj² se srdeļn² vady. D®lka ģivota bĨv§ zkr§cena, nŊkdy se vyskytuj² 

n§hl§ ¼mrt². 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn²  

Leidensk§ mutace: (Faktor V Leiden) DŊdiļn§ trombofilie (zvĨġen§ sr§ģlivost 

krve). PŚi delġ²m znehybnŊn² maj² trombofilici vysok® riziko tromboembolick® 

choroby (TEN). V c®v§ch se utv§Ś² tromby (krevn² sraģeniny), kter® se mohou 

utrhnout - vznik§ embolus, kterĨ zapŚ²ļin² embolii a t²m i smrt postiģen®ho. 

NejvĨznamnŊjġ² mutac², zpŢsobuj²c² dŊdiļnou trombofilii, je tzv. "Leidensk§ mutace" 

(vznik§ tzv. FVL - Faktor V Leiden, coģ je pozmŊnŊnĨ faktor V hemokoagulaļn² 

kask§dy). Heterozygoti maj² zvĨġen® riziko vzniku tromboembolie, homozygoti jsou 

zat²ģeni mnohem vyġġ²m rizikem oproti bŊģn® populaci. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn²  

Osteogenesis imperfecta: Jde o dŊdiļnou poruchu tvorbu kolagenu. Vyznaļuje se 

vysokou n§chylnost² kost² k fraktur§m a deformitami kostry (skoli·za, troj¼heln²kovit§ 

tv§Ś). PŚ²tomn® mohou bĨt i vady kardiopulmon§ln²ho syst®mu. Existuje nŊkolik rŢznŊ 

z§vaģnĨch typŢ t®to choroby. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ dominantn²  

Choroby gonozom§lnŊ dŊdiļn®: 

Gonosom§lnŊ dŊdiļn® choroby jsou v§z§ny na gonosomech. V drtiv® vŊtġinŊ jde o 

choroby v§zan® na chromosomu X. Proto tak® nŊkdy gonosom§ln² dŊdiļnost 

oznaļujeme jako dŊdiļnost X-v§zanou. 

Gonosom§lnŊ recesivn² choroby postihuj² vŊtġinou muģe. Ģeny bĨvaj² ļastŊji 

pŚenaġeļky a jen zŚ²dka jsou samy postiģeny (recesivn² homozygotky). Vzhledem k 

tomu, ģe u ģeny je v kaģd® buŔce jeden z X chromosomŢ inaktivov§n (a to zcela 

n§hodnŊ, bez ohledu na to, zda nese mutovanou alelu nebo ne), mohou i heterozygotky 

vykazovat urļit® pŚ²znaky onemocnŊn², s ohledem na to, kolik bunŊk obsahuje 

inaktivovanĨ X chromosom se zdravou alelou. 

Gonosom§lnŊ dominantn² choroby postihuj² obŊ pohlav², postiģenĨ otec vġak nikdy 

nepŚed§ nemoc sv®mu synovi, zat²mco vġechny jeho dcery budou postiģeny 

(samozŚejmŊ uvaģujeme X-v§zanou dŊdiļnost).  

Hemofilie: Hemofilie je vrozen§ nesr§ģlivost krve. Rozliġuje se hemofilie A, 

podm²nŊn§ dysfunkc² sr§ģliv®ho faktoru VIII (jeden z faktorŢ hemokoagulaļn² 

kask§dy, kter§ je zodpovŊdn§ za sr§ģen² krve) a hemofilie B, zpŢsoben§ nedostatkem 

faktoru IX. Klinicky jsou oba typy stejn®, projevuj² se krv§cen²m do mŊkkĨch tk§n², 
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svalŢ i kloubŢ.  

DŊdiļnost - gonosom§lnŊ recesivn²  

Daltonismus: Jedna z vrozenĨch pŚ²ļin barvosleposti. U postiģenĨch chyb², nebo je 

omezena schopnost rozliġit ļervenou a zelenou barvu. 

DŊdiļnost - gonosom§lnŊ recesivn²  

Svalov® dystrofie: Duchennova (DMD) a Beckerova (BMD) svalov§ (muskul§rn²) 

dystrofie jsou X-v§zan® poruchy synt®zy dystrofinu, coģ je jeden ze strukturn²ch 

proteinŢ svalovĨch tk§n². U postiģenĨch se v ran®m dŊtstv² zaļne projevovat svalov§ 

slabost, kter§ zaļ²n§ progresivnŊ omezovat motoriku jedince. CharakteristickĨm 

projevem jsou hypertrofick§ lĨtka. 

Duchennova svalov§ dystrofie m§ z§vaģnŊjġ² progn·zu; ¼bytek hybnosti je rychlĨ a 

postiģen² um²raj² okolo 20. roku ģivota na srdeļn² nebo respiraļn² selh§n². 

Beckerova svalov§ dystrofie m§ m²rnŊjġ² a v²ce variabiln² prŢbŊh. 

DŊdiļnost - gonosom§lnŊ recesivn²  

Syndrom fragiln²ho X chromosomu: Jde o jednu z nejļastŊjġ²ch pŚ²ļin vrozen® 

ment§ln² retardace (po DownovŊ syndromu). Jak n§zev napov²d§, je pŚ²ļina nemoci 

spojena s fragiln²m m²stem na X chromosomu (Xq27). U jedincŢ s t²mto syndromem 

nach§z²me v tŊchto m²stech zmnoģen² trinukleotidovĨch repetic, pŚiļemģ 200 repetic 

se povaģuje za hraniļn² limit pro manifestaci onemocnŊn². KromŊ stŚednŊ tŊģk® 

ment§ln² retardace patŚ² k projevŢm onemocnŊn² i hyperaktivita, charakteristickĨ 

vzhled (protaģenĨ obliļej, zvŊtġen® uġn² boltce, prominuj²c² brada, zvŊtġen§ varlata). 

OnemocnŊn² postihuje pŚedevġ²m chlapce, m²rnou ment§ln² retardaci mohou 

vykazovat i nŊkter® ģeny - pŚenaġeļky. 

DŊdiļnost - gonosom§lnŊ recesivn²  

Vitamin D rezistentn² rachitis: Jde o jeden z typŢ kŚivice, kter§ je rezistentn² vŢļi 

l®ļbŊ vitam²nem D. Jedna z menġ²ho mnoģstv² gonosom§lnŊ dominantn²ch chorob. 

Projevem je klasick§ kŚivice s moģnĨmi dalġ²mi kostn²mi deformitami. 

DŊdiļnost - gonosom§lnŊ dominantn²  

Globinov§ onemocnŊn²: 

Hemoglobin je ļerven® krevn² barvivo, schopn® v§zat (prostŚednictv²m atomu 

dvojmocn®ho ģeleza) kysl²k. Skl§d§ se z prostetick® skupiny hemu a proteinov® sloģky 

- globinu. Rozliġuje se nŊkolik typŢ hemoglobinŢ, obecnŊ embryon§ln², fet§ln² a 

dospŊl® typy, kter® se liġ² jednotlivĨm zastoupen²m globinovĨch ŚetŊzcŢ a afinitou ke 

kysl²ku. Hemoglobin A (HbA), kterĨ tvoŚ² naprostou vŊtġinu hemoglobinu u 

dospŊlĨch jedincŢ, se skl§d§ ze dvou ŚetŊzcŢ Ŭ a dvou ŚetŊzcŢ ɓ.  

Srpkov§ anemie: (Sickle cell anemia) TŊģk§, dŊdiļn§ forma hemolytick® anemie. 

PŚ²ļinou je bodov§ mutace v ɓ globinov®m ŚetŊzci, d²ky kter® se syntetizuje 

pozmŊnŊnĨ produkt (hemoglobin se oznaļuje jako HbS). Erytrocyty pacientŢ se za 

urļitĨch podm²nek zkrout² do srpkovit® podoby. Doch§z² k ucp§v§n² kapil§r a zvŊtġen² 

sleziny, kter§ m§ sn²ģenou funkci. OnemocnŊn² je recesivnŊ dŊdiļn®, heterozygoti jsou 

zdrav², pouze za vĨjimeļnĨch okolnost² se u nich mohou objevit nŊjak® pot²ģe. 

Heterozygoti jsou mnohem odolnŊjġ² proti mal§rii, neģ zdrav² jedinci; v oblasti 
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vĨskytu mal§rie tvoŚ² heterozygoti aģ polovinu populace. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ recesivn²  

Thalas®mie: Jedny z nejobvyklejġ²ch monogenn²ch chorob svŊta, ļast® pŚedevġ²m ve 

stŚedomoŚ². Rozliġuje se alfa-thalasemie a beta-thalasemie, podle toho, kterĨ ŚetŊzec 

hemoglobinu m§ poġkozenou synt®zu. DruhĨ ŚetŊzec se syntetizuje v norm§ln²m 

mnoģstv², vzhledem k situaci je vġak v relativn²m nadbytku. Zat²mco alfa ŚetŊzec je 

k·dov§n v genomu 4 alelami, pro beta ŚetŊzec jsou k dispozici pouze alely 2. Proto 

mŢģe m²t thalasemie variabiln² rozsah postiģen², v z§vislosti na tom, kolik alel kter®ho 

ŚetŊzce je mutov§no. Projevem je rŢznŊ tŊģk§ hemolytick§ an®mie. 

DŊdiļnost - autosom§lnŊ recesivn² (PŚi posuzov§n² projevu je tŚeba m²t na pamŊti o 

kterĨ typ thalas®mie se jedn§)  

Mitochondri§lnŊ dŊdiļn® choroby 

Mitochondri§lnŊ dŊdiļn® choroby jsou zpŢsobeny mutacemi v mitochondri§ln² DNA 

(mtDNA) a dŊd² se pouze po matce. VŊtġina takovĨchto mutac² je spojena s poruchou 

energetick® funkce mitochondrie, proto se tyto mutace projevuj² zejm®na poruchami 

energeticky n§roļnĨch org§nŢ, jako je tŚeba nervovĨ syst®m nebo zrakov® ¼stroj². 

VŊtġinuou maj² pozdŊjġ² n§stup (aģ v dospŊl®m vŊku).)  

Leberova atrofie optiku: Jde o onemocnŊn² s n§stupem na zaļ§tku dospŊlosti a 

projev² se rychlĨm, progresivn²m a oboustrannĨm ubĨv§n²m zraku a n§slednou 

slepotou. Doch§z² k atrofii zrakov®ho nervu (n. opticus). OnemocnŊn² je ļastŊjġ² u 

chlapcŢ. 

DŊdiļnost - matern§ln² (mitochondri§ln²)  

 

Chromosomov® aberace a jimi zpŢsoben® syndromy 

ObecnŊ 

Chromosomov® aberace jsou mutace na chromosom§ln² ¼rovni. MŢģeme je rozdŊlit na 

strukturn² (jako jsou rŢzn® delece ļi inverze chromosomŢ), nebo numerick®. K 

numerickĨm aberac²m Śad²me buŅ euploidie, kdy je zn§sobena cel§ chromosomov§ 

vĨbava (triploidie , tetraploidie) nebo aneuploidie, kdy se poļetn² odchylka tĨk§ 

pouze nŊkter®ho chromosomu (trisomie, monosomie).  

Strukturn² aberace jsou n§sledkem chromosomovĨch zlomŢ, na kter® n§sleduje 

urļit§ pŚestavba. Mohou vznikat spont§nnŊ nebo jako n§sledek pŢsoben² rŢznĨch 

vnŊjġ²ch faktorŢ. DŊl²me je na balancovan® (kdy je zachov§no pŢvodn² mnoģstv² 

genetick®ho materi§lu) a nebalancovan® (kdy ļ§st genetick®ho materi§lu chyb² ļi 

pŚebĨv§).  

Numerick® aberace vznikaj² d²ky chybŊ pŚi rozchodu chromosomŢ do dceŚinĨch 

bunŊk bŊhem bunŊļn®ho dŊlen² (tzv. nondisjunkce). Tetraploidie jsou s ģivotem 

nesluļiteln® a embryo se pŚestane vyv²jet pomŊrnŊ z§hy; i triploidie v drtiv® vŊtġinŊ 
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