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Osnova

. Opakovani pojmu z molekularni biologie
. Geneticka DNA diagnostika

. Zakladni metody molekularni biologie

. Prakticka ukazka a vlastni provedeni PCR
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1. Opakovani pojmu z molekularni biologie

Co byste jiz méli znat a jenom si zopakovat:

* nukleove kyseliny, rozdil mezi RNA a DNA,

« primarni stavba DNA a RNA, dusikaté baze, nukleotid, nukleosid

« sekundarni stavba DNA a RNA, dvojzavitnice, parovani bazi

» replikace DNA — kde, kdy, enzymy, vedouci a opozdujici se retezec

 transkripce — kde, typy RNA, enzymy, posttranskripéni modifikace

 translace — kde, ribozomy, endoplazmaticke retikulum, geneticky kod,
kodony vs antikodony, posttranslacni modifikace

« centralni dogma molekularni biologie

* mutace vs polymorfismus
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1. Opakovani pojmu z molekularni biologie

Co byste jiz méli znat a jenom si zopakovat:
* nukleové kyseliny, rozdil mezi RNA a DNA
« primarni stavba DNA a RNA, dusikaté baze, nukleotid, nukleosid
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1. Opakovani pojmu z molekularni biologie

Co byste jiz méli znat a jenom si zopakovat:
« sekundarni stavba DNA a RNA, dvojzavitnice, parovani bazi
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1. Opakovani pojmu z molekularni biologie

Co byste jiz méli znat a jenom si zopakovat:
» replikace DNA — kde, kdy, enzymy, vedouci a opozdujici se retezec
 transkripce — kde, typy RNA, enzymy, posttranskripéni modifikace
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1. Opakovani pojmu z molekularni biologie

Co byste jiz méli znat a jenom si zopakovat:
 translace — kde, ribozomy, endoplazmatické retikulum, geneticky kod,
kodony vs antikodony, posttranslacni modifikace
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1. Opakovani pojmu z molekularni biologie

Co byste jiz méli znat a jenom si zopakovat:
« centralni dogma molekularni biologie
« mutace vs polymorfismus -
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2. Geneticka diagnostika

a) postnatalni diagnostika
b) prenatalni diagnostika

c) preimplantaCni diagnostika
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2. Geneticka diagnostika

7

<+ Cytogenetické vySetreni

o vySetfuje chromozomalni aberace = odchylky na urovni chromozomu

o stanovuje se karyotyp, poCet a struktura chromozomu




2. Geneticka diagnostika
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Cycla number

<+ Molekularni genetika

o vySetfuje nemoci zpusobené mutaci v genu

o identifikuje patologické zmény DNA na molekularni drovni
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* néktere cytogenetické metody

G-pruhovani = Giemsovo barveni

* nejCasteji rutinné uzivana metoda
- chromosomy vystaveny ucinkum trypsinu a obarveny Giemsovym barvivem
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* néktere cytogenetické metody

Fluorescencni in situ hybridizace (FISH)

fluorescencni obarveni ¢asti chromozomu pomoci komplementarni sondy
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* néktere cytogenetické metody

Spektralni karyotypovani (SKY)
- identifikace kazdého chromosomu pomoci jedine¢né kombinace 5 fluorochromu
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3. Metody molekularni genetiky

polymerazova rfetézova reakce (PCR)
polymorfizmus délky restrikCnich fragmentd (RFLP)

mutace v genu XY
zaména G za A

G A A
E—— E——— ——
G G A
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3. Metody molekularni genetiky

» polymerazova retézova reakce (PCR)

* voda + pufr

* templatova / testovand DNA
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3. Metody molekularni genetiky

» polymerazova retézova reakce (PCR)

* voda + pufr
* templatova / testovand DNA

* primery
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3. Metody molekularni genetiky

» polymerazova retézova reakce (PCR)

* voda + pufr
* templatova / testovand DNA

* primery

* nukleotidy
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3. Metody molekularni genetiky

» polymerazova retézova reakce (PCR)

* voda + pufr
* templatova / testovand DNA

* primery

* nukleotidy
* enzym DNA polymeraza
° Mg2+
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Template DNA
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3. Metody molekularni genetiky

* polymerazova retézova reakce (PCR)

mutace v genu XY
zaména G za A
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3. Metody molekularni genetiky

* polymerazova retézova reakce (PCR)

mutace v genu XY “__

zaména G za A
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3. Metody molekularni genetiky

* polymerazova retézova reakce (PCR)
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3. Metody molekularni genetiky

« polymorfizmus délky restrikCnich fragmentu (RFLP)
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3. Metody molekularni genetiky

« polymorfizmus délky restrikCnich fragmentu (RFLP)
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3. Metody molekularni genetiky

» gelova elektroforéza

(agardzovy gel / polyakrylamidovy geél)
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3. Metody molekularni genetiky
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Obr. 3. Pohyb molekul ruzné

velikosti v gel



3. Metody molekularni genetiky

» gelova elektroforéza
(agardzovy gel / polyakrylamidovy geél)
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Obr. 3. Pohyb molekul riizné
velikosti v gelu.



3. Metody molekularni genetiky

« gelova elektroforéza
A B C D




3. Metody molekularni genetiky

PCR Base Line Subtracted CF RFU
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