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DETEKCE POLYMORFIZMU
TaqlA GENU PRO
DOPAMINOVY RECEPTOR
D2



DOPAMIN

Neurotransmiter, neurohormon (inhibice prolaktinu)

Dopaminergni neurony — hypotalamus, substantia nigra,
ventralni tegmentum — bohatd komunikace s ostatnimi ¢astmi
mozku (prefrontdlni kortex).

Funkce:
— Kontrola motoriky
— Spanek, nalada, pozornost, odménovaci systém, modulace chovani
— UCceni, pamét’, kognitivni funkce



DOPAMIN
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TaqIA POLYMORFIZMUS

e SNP polymorfizmus v genu pro DRD2 na chromozomu 11
* lokalizovany v 3° UTR oblasti mRNA

Tha structura of a typical human protain coding mRNA including tha untransiated regians (UTRs)
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« tvori 2 alely: Al a A2

Homozygoti pro alelu A1 maji o 30 — 40 % nizsi denzitu D,
receptoru v mozku.



ADHD

attention deficit hyperactivity disorder — hyperaktivita s poruchou
pozornosti

« multifaktoridlni onemocnéni podminéne riznymi kandidatnimi geny

e vyskyt: u 6 —10 % détské populace v poméru chlapci:divky 3:1 az
10:1 (dle diagnostickych kritérii)

« symptomy: nadmérna aktivita, nepozornost a impulzivita

* souvislost mezi TaqlA polymorfizmem (rizikova alela Al) a
ADHD, kdy homozygoti pro tuto alelu vykazuji vyrazné vyssi
frekvenci onemocnéni



KANDIDATNI GENY

« geny kodujici jednotlivé proteinové slozky dopaminergniho systému
dopaminové receptory (DRD2, DRD3, DRD4 a DRD)S),
dopaminovy transportér (DAT1),
dopamin-B-hydroxylazu (DBH),
serotoninovy transportér (5-HTT).

 sleduje se pritomnost rizikovych alel, hodnoti se jejich vliv a
kombinace vlivl interagujicich genli na vyvoj a zdvaznost onemocnéni



POSTUP

« PCR

* restrik¢ni analyza

« agarozova elektroforéza



RESTRIKCNI ANALYZA

restrikéni endonukledza St€pi dsDNA ve specifickeé sekvenci
(restrik¢éni misto).

cilova sekvence enzymu obsahuje 4 — 8 bazi a vétSinou je
palindromaticka

Taql | 5. TICGA..J
restriktaza 3..AGC | T...5

moznost detekce SNP, je-li v
misté restrikce



VYSLEDKY

 Taql Al jeden nestépeny fragment o delce 310 bp
 Taql A2 dva Stépené fragmenty o delce 180 a 130 bp




