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HISTORIE

genetika zavedl W.Bateson roku 1906

Platon, Aristoteles, Hippokrates, Galenos
= veédi, Ze se potomci podobaji rodicum, ale proc?

J.G.Mendel = jako prvni dosel k zavéru, ze se ned&di

znaky, ale vlohy.Matematicky vyjadfril princip vzniku fenotypovych
trid u F2 generace i priciny vzniku genotyp. a fenotyp. stépnych
pomérd.

20.leta — Morgan = poznani existence chromozomu

(model — Drosophila = muska vinna)
40.l1éta — modelovymi org. Se stavaji bakterie a viry
2.pol.20.stol. — obrovsky rozvoj molekularni genetiky



GENETIKA = biolog.veda zabyvajici se
zkoumanim zakonitosti dedi¢nosti a
promeénlivosti organismu
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Rozmnozovani

* nepohlavni (asexualne) — novy jedinec
vznika z jediné puvodni bunky. Nové
generace = klony, rozmnozovani =
klonovani

» pohlavni (sexualne) — novy jedinec
splynutim gamet. Nove generace =
potomstvo, rozmn. = krizeni (zakladni
Slechtitelska metoda)
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ZNAKY

» = jednotlivé vlastnosti org.

* Rozlisujeme morfologicke, funkcni a
biochemicke — ty jsou primarni, vSechny
ostatni z nich vychazeji.
kvalitativni = vyskytuji se v ruznych

kvalitach (krevni skupiny, barva oci...) a
kvantitativni = lisi se od sebe mirou
vyjadreni (télesna vyska, 1Q...)




Geneticky kod

Soubor pravidel prekladu informace z DNA
do poradi aminokyselin

. Dusikaté baze (nukleotidy): adenin ,guanin, cytosin, thymin
. 3 nukleotidy se prekladaji jako 1 aminokyselina

Moznosti vzniku trojic je 4 "tedy 64 moznosti,

aminokyselin je ale 21,protoze nekteré triplety koduji stejné
aminokyseliny ,jeden triplet oznacCuje zaCatek a 3 konec
prepisu,jen oznaceneé se prepisuji
» Pro zaCatek a konec se uzivaji specifické triplety (CAC - zaCatek;
ATT nebo ATC - konec.) Kazdy ftriplet lezici ,mezi“ kdduje
genetickou informaci.

V lidském téle je 30 000-40 OOO ruznych bilkovin



GENETICKA INFORMACE

= zprava zapsana ve strukture molekuly DNA, jez umoznuje bunce (i
organismu) realizovat urcity znak v jeho konkrétni formé.

Zprava je v daném systému ,zaSifrovana“ pomoci kodu (pismena A,
T, C, G podle bazi).
V jedné makromolekule DNA muze byt uloZzeno vice gend.

KODON = triplet v DNA nebo v mRNA uréujici
zarazeni jedné AMK

ALELA = konkrétni forma genu. Kazdy gen je v somatické
bunce eukaryotickeho org. zastoupen 2 alelami = alelovym parem



Gen v prostoru

» JADERNY GENOM = soubor gen(l s
v chromozomech bunecneho jadra
PLAZMON = soubor gent mimo jadro
(plaztogeny — v chloroplastech,
chondriogeny — v mitochondriich,
plaztogeny — v cytoplazme)







Genom

Veskera geneticka informace organismu se oznacuje jako
genom

* U mnohobunéecénych organismu je ve
vsech bunkach tentyz soubor

* Gen-usek DNA se specifickou funkci
oznaceny zacatkem a koncem prepisu
urcité bilkoviny

» Geny obsahuji regulacni sekvence-
promotor,supresor



Nukleove kyseliny

* Nositelkami geneticke informace

* polymerni, tj. vysokomolekularni latky,
jejichz zakladnimi stavebnimi jednotkami
jsou nukleotidy. Tj. spojeni organicke baze
(Adenin, Thymin, Uracil, Cytosin),
petiuhlikatého cukru deoxyribozy u DNA a
ribdzy u RNA a kyseliny
trihydrogenfosforecné (fosfatu). Jednotlive
nukleotidy jsou spojeny prostrednictvim
fosfatu do polynukleotidoveho retezce.



Molekula DNA

* Je tvorena 2 polynukleotidovymi retezci. Ty
se spolu staceji do pravotocive
dvousroubovice.

* Vlakna jsou k sobée poutana vodikovymi
vazbami mezi bazemi. Mezi A - T (u RNA je to vazba A

—U) jsou 2, mezi G - C jsou 3. Tento jev se oznacuje jako
komplementarita bazi.

» Poradi nukleotidu v rfetézci, tzv. primarni
struktura, ma zasadni vyznam pro prenos
geneticke informace.



replikace DNA (zdvojeni),

Volné nukleotidy ve formé nukleoxidtrifosfatu
(ATP + nukleotid = nukleoxidtrifosfat) se prirazuji
podle principu komplementarity k ,obnazenym®
bazim obou retézcu.

Obé vlakna puvodni molekuly slouzi jako
matrice pro syntézu novych vlaken.

Kazda z obou novych molekul DNA ma tedy
jedno vlakno ,stare” a jedno ,nove". Obe
molekuly jsou navzajem stejne a jsou identicke |
s puvodni molekulou.






Replikace DNA

Oba retezce maji stejnou genetickou
informaci

Replikace-zdvojeni informace do dvou
dcerinych bunek:

S faze bunecného cyklu

Trva 7 hodin

Replikacni vidlicka

Okazakiho fragmenty



Enzymy:

DNA polymeraza syntetizuje nove retezce
DNA ligaza:tvori vlakno

Reparacni systemy-vznik mutaci
Transkripce-prepis do RNA

Genova exprese-prepis z RNA do proteinu



Geneticka informace clovéka

23 paru chromozomu

22 paru normalnich —autosomy

1 par pohlavnich (X nebo Y)
Gameta —spojeni vajicka a spermie
Morula-ryhovani ,5-6 dni

Blastula- dutina délozni ,povrchové buriky
trofoblast(placenta),vnitini embryonalni terc
Embryo,pupecnik,placenta,plodove obaly

Plod-fetus , organy



Geneticka mapa

Bunka nadoru prsu
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Translace (preklad)

e - Zznamena preklad * Primarni struktura
geneticke informace z genu (DNA) tedy
poradi nukleotidu urcuje primarni
MRNA do poradi strukturu peptidoveho
aminokyselin v retezce a ta urcuje
peptidovéem retezci, {]. strukturu bilkoviny, a
do primarni struktury tim 1 jeji funkcni

bilkoviny. viastnosti.



Translace

» Nejdastéji je touto « Soubor vSsech genu
bilkovinnou enzym. bunky tak urcuje
= bunka (organismus) prl‘]béhové’ech j?jiCh
muze syntetizovat ptocevsu latkove
pouze enzymy, pro Prahishe
néZ ma geny. » z latkove premeny
kazdeho organismu
vyplyvaji vSechny
jeho dedicne znaky

(morfologické, funk&ni popf. psychické) .

« Kazdy enzym v bunce
umoznuje vykonat
urcitou biochemickou
reakcil.



DMA v jadfe bufky obsahuje
nhsahuje dseky - geny, kiere 5
nesou informaci pro twarkbu i
bilkowvin (proteind)

Za vhodnych podminek jsou
geny piepsany (franskripei) do
kapii - maolekul ribanukleowych
kyselin (FMNA)

‘u‘zniké Neapracowvans
molekula RRA (pre-mBERA) [

Opracovanim wznika zrald molekula
mRBEMNA (messenger RMNA), kiera
je schopna pfenédst genestickou
informaci z jadra do oyloplazmy

Ribozomy (Zrnitkowité Obeanys
v oytoplazmé) wybvafe]i bilkowiny
podle informace uloZeng v mRERA
[pireklad informace = translace)

Transkripce
DNA — RNA

Bunécné
jadro
Pre-rmBEMNA 1
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Pojmy

Genovy polymorfismus- liSi se bilkoviny v
detailnim sledu kodu

Specificka mutacni forma genu- alela
Fenotypicky vyjadrena alela — dominantni
Fenotypicky nevyjadrena alela- recesivni
Homozygot 2 alely pro urcCity znak stejne
Heterozygot 2 alely pro stejny znak ruzné



* Typy prenosu

ZENY

FENY

MUZ|

chromozom A
chromozom X

chromozom X

romozam X -

CIOMOIoMm Y -

CRrGmoEans X

dedicnost

£

mp Eez rizika nemosi

L
rMulace

mutace

~ mp Riziko nemoci

my Riziko nemaci




Pojmy

Geneticka predispozice usporadani
genomu vytvari zvysene riziko
onemocneni

Autozomalne dominantni /hereditarni
angioedem,Hungtintonova chorea/

Autozomalne recesivni/hluchota,pribuzni/

Déedicné onemocnéni vazaneé na X
chromosom / hemofilie/






HLA system - rodina
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HLA system - dedicnost

—jedna polovina od matky a druha polovina od
otce

— proto mezi sourozenci mozne Ctyri
kom

Haplotyp
od matky

Haplotyp
od otce




HLA system - sourozenci
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