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Nukleotid Nukleozid

RNA: kyselina ribonukleova
- fosfat + ribdza + (G+C+A+U)
- tRNA, mRNA, rRNA

DNA: kyselina deoxyribonukleova
- fosfat + deoxyriboza + (G+C+A+T)



Parovani bazi
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Parovani bazi




Primarni struktura nukleovyvch kyselin:

poradi nukleotidu v

retézci nukleové
kyseliny(DNA,RNA)




Sekundarni struktura DNA:

A-DNA B-DNA
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Konformace DNA



Kondenzace chromozomu
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Kondenzace chromozomu

Chromosome




Rozvinuti
dvousroubice
DNA za ucasti
enzymu
(DNA helikaza)
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Replikace DNA

nové
syntetizovany

templéatovy
fetézec
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Vytvareni komplementarniho retézce
(DNA polymeréza)




Replikacni vidlice
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Model replikacni vidlice

templéat vedouciho fetézce

‘ nové syntetizovany retézec

‘ DNA-polymeraza :
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Transkripce
Prepis fetézce DNA do fetézce RNA

(DNA-dependentni RNA polymeraza)
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Vytvareni ret€ézce mRNA
(RNA-polymeraza)

AAC
GATTAG




Transkripce
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GEN

- funk¢ni jednotka dédiCnosti
- jednotka genetické informace
- dan poradim nukleotidu v retézcich DNA nebo RNA

Strukturni geny — informace o primarni strukture
polypeptidovych rfetézcu
(I gen — I molekula polypeptidoveho retezce)

Geny pro tRNA — informace o primarni strukture tRNA
Geny pro rRNA - informace o primarni strukture rRNA

Regulacni oblasti — svou primarni strukturou urcuyi
vazbu specifickych bilkovin k nim s nasledkem zahajeni
nebo zastaveni transkripce



GEN
Gen jednoduchy — souvisle iseky na DNA

Gen slozeny — geny sestaven¢ z exonu a intront
EXON - tseky gent, které zuistanou ve vysledné
mRNA
INTRON - useky genu, jejichz piepis se vystépuje
z hn RNA a vznika vyslednda mRNA
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Bakterialni a eukaryontni gen

kédujici oblast

5'*3']DNA
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Struktura dvou lidskych genu
ukazujici usporadani exonu a intronu

gen lidského B-globinu gen lidského faktoru VIII
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normalniho genu pro B-globin

GTGCACCTGACTCCTGAGGAG
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GTGCACCTGACTCCTGTGGAG ---

jednoduchy retézec
mutantniho genu pro pB-globin

zaména jediného
nukleotidu (mutace)




Molekula tRNA

pfipojena
aminokyselina
(Phe)
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Geneticky kod je prekladan diky dvema
po sobé nasledujicim adaptorum
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CISTY VYSLEDEK: AMINOKYSELINA
JE VYBRANA PODLE SVEHO KODONU



Geneticky kod

AGA UUA AGC
AGG UUG AGU
GCA CGA GGA CUA CCA UCA ACA GUA
GCC CGC GGC AUA CUuC CCC uUCC AcCC GuUC UAA
GCG CGG GAC AAC UGC GAA CAA GGG CAC AUC cuGg AAA UUC CCG UCG ACG UAC GUG UAG
GCU CGU GAU AAU UGU GAG CAG GGU CAU AUU CUU AAG AUG UUU CCu UCU ACU UGG UAU @GuuU UGA
Ala Arg Asp Asn Cys Glu Gin Gly His lle Leu Lys Met Phe Pro Ser Thr Trp Tyr Val stop
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Kolik riznych koddénu se vytvofi ze 4 bazi?
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—— aminokyselina

Translace
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Souhrn procesu vedoucich od genu k proteinu

(A) EUKARYOTA (B) PROKARYOTA
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rostlinna burika 800 mil. let
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organizmy

Zivoc¢isna bunka

druha endosymbidza

1. a 2. endosymbioza
1,2 miliardy let

prvni endosymbidza

protochloroplasty
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vznik jadra protomitochondrie

. Eubakterie

linie na
eukaryotickou
bunku

. 3,8 — 4,2 miliardy let

Progenota



Mitochondrialni DNA

Kruznicova DNA bez histont

1% celkové DNA bunky

vlastni proteosynteticky aparat (bakterie)
odliSny geneticky kod

geny pro tRNA,rRNA, enzymy dych.
fetézce

matroklinni dédi¢nost!



Mutace a jejich typy

* Mutace: - zmény geneticke informace zpusobene
pusobenim mutagennich faktoru
- znehodnoceni (Sum) v geneticke informaci
 Mutagenni faktory: fyzikalni, chemicke, biologické
 Typy mutaci:
- genove

- chromozomov¢ (strukturni aberace — zména
struktury chromozomi)

- genomove (numerické aberace - zména poctu

chromozomu)



Genové mutace

Substituce: zaména nukleotidu (paru) jinym
Inzerce: vClenéni 1 nebo vice nukleotidu

Delece: ztrata 1 nebo vice nukleotidu



Choroby podminéné genovymi
mutacemi

Dédicné metabolické poruchy:

- AR, defekt enzymu (molekuldrni choroby) s
nedostatkem jeho produktu nebo hromadénim
substratu pred enzym. blokem s toxickym
pusobenim substratu

- Cysticka fibrosa, fenylketonurie, galaktosemie,
alkaptonurie..



Karyotyp

Soubor chromozomut dan¢ho organismu

KD

(O (O T

JU I} 3¢

14 15 16

. ‘:
LY

7

19 20 21 22

xy

Karyotyp ¢lovéka



Chromozomové mutace

* morfologicke zmény chromozomu zpusobené
nejcastéj1 zlomy, tj. preruSenim kontinuity DNA
fet€zce

* napt. delece,duplikace, inverze, inzerce,

translokace



Genomové mutace

- numerické aberace chromozomu

Aneuploidie: zmény poctu jednotlivych
chromozomu v sadé

Polyploidie: zmény poctu chromozomovych sad

Vznik: odchylkami od pravidelné distribuce
chromozomu pi1 mitdze nebo meidze



