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Struktura genomu
a geneticka informace



Vlastnosti genetického materialu

Geneticky material se musi vyznacovat:

schopnosti uchovat velké mnozstvi biologickych informaci ve stabilni formé, tyto
informace musi mit moZnost se mezi jedinci a druhy rdznit

schopnosti presné se replikovat, v ramci mnohobunécného organismu i prfi prenosu
genetické informace do potomstva

schopnosti kddovat fenotyp jedince, pritomen mechanismus prekladajici genetickou
informaci do struktury proteint

schopnosti zmény (moZnost evoluce)




Zdroje zmen v genetickém materialu

Mutace
* zména informace prendsené z rodi¢i na potomky (materské burnky na dcefiné)

* radikalni zdsah zavadeéjici rozmanitost
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Rekombinace

* kombinace genetickych informaci
rodicl pfi pohlavnim rozmnozZovani

* wvznikaji nové kombinace genl
zdédéné potomky

* mirnéjsi zdroj rozmanitosti

Interfaze

Homologni
chromozomy




Vzajemna podminénost NK a proteinu

* funkce DNA - nositelka genetické informace (Gl)
- prenos Gl na potomstvo
- prenos Gl na proteiny

* funkce proteint - stavebni a katalytické
- dany jejich primarni strukturou

* syntéza DNA a protein( je zavisla na DNA jako nositelce Gl, proteinech jako enzymech

enzymy protein stavebni slozky bunék



Geneticka informace

Geneticka informace se zapisuje ve formé sekvence nukleotidu

v DNA (prokaryota, eukaryota, DNA viry) pomoci A, T, G, C
v RNA (RNA viry) pomoci A, U, G, C

Prenos genetické informace
* zformulovan v Ustfednim dogmatu molekularni biologie
e prenos mozny z NK do NK nebo z NK do proteinu

* zpétny prenos z proteinu do NK mozr Replikace DNA
. (DNA —> DNA)
* replikace
transkripce
translace DNA

Transkripce Zpétna transkripce
(DNA = RNA) (RNA —»DNA)
M RNA Replikace RNA
(RNA -> RNA)
Translace
(RNA —»protein)

O-0-0-0-0-0-0 rrotein



Replikace

Béhem replikace se tvofi kopie (repliky) nukleovych kyselin zajistujici prenos GI.
Semikonzervativni zplsob replikace dsDNA: po rozpleteni dvousroubovice slouZi oba
retézce jako predloha pro syntézu komplementarnich retézci. Ve vyslednych molekulach
dsDNA je vzdy zachovan jeden retézec plvodni molekuly dsDNA.

Chromozom

Volné nukleotidy DNA-polymeraza

PUvodni
dsDNA

Replikacni
vidlice

Plvodni fetézec DNA

DNA-polymeraza

Replikace ssRNA: u RNA-vir(i, doc¢asnd dsRNA, kterd se nasledné rozpoji a obé molekuly
mohou tvorit novy templat.



Transkripce

* prepis genetické informace z DNA do RNA
* prepis genetické informace z RNA do DNA - zpétna transkripce

* probiha vazbou komplementdrnich ribonukleotid( k prepisovanému useku DNA
* tvorbu fosfodiesterovych vazeb katalyzuje RNA-polymeraza
* vysledkem je transkript

i RNA-polymeraza e
Kéduijici
fetézec

DNA je
svinovana

DNA je
odvijena

Pfipojovani komplementarnich
nukleotidt

Negativni
fetézec

Oblast hybridni DNA/RNA



Transkripce

* bezprostfednim produktem transkripce je primarni RNA-transkript, ktery maze podléhat
posttranskripénim Upravam (nejcastéji Stépeni transkriptu)

* mRNA - podléha translaci
- u prokaryot je primarnim transkriptem, u eukaryot podléha sestrihu

* tRNA, rRNA - funkéni RNA, nepodléhaji translaci
- prodélavaji sestfih u prokaryot i eukaryot

primarni transkript
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mRNA hnRNA pre-tRNA pre-rRNA
I I I
posttranskripcni Stépeni
mRNA tRNA rRNA
I
translace
prokaryota
prokaryota eukaryota eukaryota




Translace

* preklad genetické informace z mRNA do primarni struktury proteinu
* geneticka informace zapsana v jednom jazyku se preklada podle urcitého kodu do
jiného jazyku

Ribosome

nprazdné” tRNA cytosolu
tRNA@ nesouci AK
SEFt antikodon
tRNA uvolnéné GLY

po odstranéni AK rostouci polypeptidovy
fetézec




Geneticky kéd

e genetickym kddovanim se oznacuje urceni primarni struktury proteinu sekvenci DNA
podle pravidel genetického kddu, uskutecnuje se translaci
* kazda AK proteinu je v DNA kédovana trojici nukleotidd, tzv. tripletem

gen

|

dsDNA
Tripl Triplet Triplet
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» zdkladni jednotkou genetického kddu je kodon = poradi tfi nukleotidl kddujicich
v proteinu urcitou AK

* geneticky kod je systém pravidel, podle kterych jednotlivé kodony urcuji zarazeni
standardnich AK do proteinu



Cteni genetického kddu

@JOSO”’

jednosmérné rozeznani kodont v mRNA antikodony tRNA
antikodon je triplet, pomoci kterého se tRNA prechodé vaze
ke komplementarnimu kodonu v mRNA

kazda tRNA je obsazena konkrétni aminokyselinou

Antikodon
UGA

Kodon ACU

3 moznosti zplUsobu cteni tripletd

1. ATG CAA TGG GGA AAT GTT ACC AGG TCC GAA CTT ATT GAG GTA AGA CAG ATT TAA
2. A TGC AAT GGG GAA ATG TTA CCA GGT CCG AAC TTA TTG AGG TAA GAC AGA TTIT AA
3. AT GCA ATG GGG AAA TGT TAC CAG GTC CGA ACT TAT TGA GGT AAG ACA GAT TTA A

zpUsob cteni tripletl zaloZzeny na daném zacatku se nazyva ¢teci ramec
- otevreny cteci ramec (ORF): vymezen iniciaénim a terminacnim kodonem

mUze kddovat souvisly a dostatecné dlouhy polypeptid
- uzavreny cteci ramec: prerusovany terminacnimi kodony



Strukturni gen

Zakladni funkéni jednotkou genetické informace je gen. RozliSuji se nasledujici formy genu:

strukturni geny, geny pro funkéni RNA, regulacni oblasti DNA

Strukturni gen

1. jednoduchy strukturni gen: primarni transkript nepodléha sestrihu, neobsahuje introny

2. Slozeny strukturni gen

primarni transkript podléha posttranskripéni
Uprave sestfihem

sloZzen z exonu a intrond

intron je Cast genu, jejiz prepis se pri sestrihu
vystépi a neprechazi do vysledné mRNA
exon se pri sestfihu nevystépuje, jednotlivé
exony se spojuji a tvori vyslednou mRNA

DNA

pre-mRNA

mRNA

Protein

Exon 1 Intron 1 Exon 2 Intron 2 Exon 3
Transkripce
v
Exon 1 Intron 1 Exon 2 Intron 2 Exon 3
Sestrih
v
Exon 1 Exon 2 Exon 3

1 Translace




Strukturni gen

Sestfih strukturnich gen(:
1. konstitutivni sestfih
- vysledkem je molekula mRNA vzidy o stejné primarni strukture

2. alternativni sestrih
- exon konstitutivni: vidy plsobi béhem sestfihu jako exon

- exon potencialni: pfi nékterém sestrihu plsobi jako exon, pfi jiném jako intron
izoformy jsou funkéné pribuzné proteiny, které se vice ¢i méné lisi ve své strukture

5 Exon 1 Exon 2 Exon 3 Exon 4 Exon 5 Exon 6 3
Chromozomovi DNA 2 =] —] e — :
Transkri Konstitutivni exony: 1,5,6
anskripce Potencidlni exony: 2,3,4
Primarni transkript oid I  I— 1 | | . 3’
1 2 3 4 5 6
*Alternativni sestfih
Molekuly mRNA I:_ I S S— (|
1 4 5 1 3 5 6 1 3 4 5 6
l Translace Translace l Translace

Protein 1 3 Protein 2@ Protein 3 a

THE CELL 5e, Figure 5.5
© 2009 ASM Press and Sinduer ASSociabes, Inc.



Ostatni formy genu

Gen pro funkcéni RNA

e transkripce do primarni struktury RNA,
které nejsou urCeny k translaci, napr.
tRNA, rRNA

* nékolik genli pro tRNA a rRNA se prepisuje
do jedné molekuly primarniho transkriptu,
které se post-transkripcné Stépi na
jednotlivé funkéni typy RNA

* nevyskytuji se u virt

Gen jako regulacni oblast

NepfFepisovany mezernik
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* rozeznavany proteiny signalizujicimi zahdjeni nebo zastaveni transkripce, nemaji produkt



Transkripc¢ni jednotka

vymezena startovacim nukleotidem a poslednim nukleotidem v terminatoru

od startovaciho nukleotidu (+1) zacina prepis transkripéni jednotky

nukleotidy po sméru transkripce jsou +2, 3, +4, ..., proti sméru transkripce jsou -1, -2, -3, -4, ...
promotor neni soucasti transkrip¢ni jednotky, vaze se na néj RNA-polymeraza

terminator je regulacni oblast transkrip¢ni jednotky, na které kondi jeji prepis

obsahuje jeden gen (eukaryota) ¢i vice genli (prokaryota)

prepisuje se do primarniho transkriptu, ktery obsahuje prepis vSech pfitomnych gen

RNA-

polymeraza Transkripcni jednotka

A
v

~

Promotor Gen (y) Terminator

+1

< >
Proti sméru transkripce Po sméru transkripce Transkripce
(zdporné Cislovani) (kladné cislovani)

Primarni transkript
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Transkripcni jednotka

Pozitvni a negativni retézce DNA

negativni retézec (antikddujici, antisense) - retézec v dsDNA, ktery se prepisuje, slouzi jako templat

pozitivni fetézec (kddujici, sense) - neprepisuje se, ma stejnou sekvenci nukleotidd jako RNA, ktera
vznika na negativnim retézci (T/U)

negativni retézec se prepisuje ve sméru od 3" k 5" konci, RNA se z dsDNA odviji 5" koncem

v rdmci chromozomu se stfidaji Useky negativnich a pozitivnich retézcl

Pozitivni fetézec 5’ U T RETEEOAKET C

DNA A L e e e I T T I e A

Negathmi fetézec 3’ —CAGTTAGGCTTGA 15y

'

RNA 5 GCUCAAUCCGAACU 3




Genofor, genom

Genofor
e struktura, ktera nese geny a je schopna replikace
e genofory obsazené v jadre bunky se nazyvaji chromozomy
» kazdy genofor obsahuje soubor genu, vazbova skupina
* homologické genofory se vyznacuiji stejnymi vazbovymi skupinami
- napr. chromozomy stejného paru v diploidni eukaryotické burice

Genom

* souhrn vSech gen( bunky

* rozliSen do rliznych organel - jaderna, mitochondrialni, chloroplastova slozka genomu

* genotyp = geneticka sestava alel v organizmu, vztahuje se na jedince daného druhu

* fenotyp = soubor znak(l a vlastnosti jedince, jeho utvareni je ddno genotypem, zavisi také na
podminkach prostredi

O 9 i;\; § \
Can roll the tongue ornot?  Which thumb is onthe top? | ength of second toe?

§ ¥ '
B E Widow's peak or not? Is it longer than your big toe
o or not?

6 7 8 ] 10 1 12 @ /____ @
1 ear lobe . Darwin’s - ( m
ia é B ﬁe E B 3K ik hangs free \ % point : ) /

front teeth close together

13 14 15 16 17 18 /
.";
{ lob @ no Darwin's }2 \mm
ne 3@ Y AR '\\ :?tracohe% paint front teeth with a definite gap
—

19 20 2 2 % Little finger straight or crooked? \_

Courtesy of Dr. K Phelan Greenwood Genetic Center.
Noncommerclal, educational use only.




Alela

* kazdy gen ma jednu Ci vice alel, které se navzajem lisi v nukleotidové sekvenci

e vztah mezi alelami
dominance - projev dominantni alely (A) prevlada a potlacuje projev recesivni alely
recesivita - recesivni alela (a) se v kombinaci s dominantni alelou neprojevuje
kodominance - Zadna z alel neni dominantni, ve fenotypu se projevi funkce obou alel

* vsomatickych bunikach je kazdy gen zastoupen dvéma alelami

homozygotni sestava alel: obé alely genu stejné (AA, aa)
heterozygotni sestava alel: obé alely genu rozdilné (Aa)

A B C

- - - - - -~

- - 2dé o
w#  alela pro hnédé oéi (B, dominantni) A - heterozygot Bb, hnédé oci
- - - - - B - dominantni homozygot BB, hnédé o¢i
alela pro modré oci (b, recesivni

- - - P ( ) C - recesivni homozygot bb, modré odi

b - -



Tok genetické informace v zivych soustavach

Negativni fetézec DNA 3’ 5
Alcici2iAlAkcicisiAbclT
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Zivé soustavy

1. Bunécné zivé soustavy (jednobunééné a mnohobunécné organismy)

- vSechny zakladni Zivotni funkce, autonomni preklad Gl do primarni struktury proteint
- typy bunék: prokaryoticka, eukaryoticka

2. Nebunécné zivé soustavy (viry a viroidy)

- intracelularni parazitizmus: prenos Gl zavisly na hostitelské bunce

- nukleoproteinové ¢astice schopné infikovat hostitelské bunky a v nich se reprodukovat
v zavislosti na jejich translacnim systému

- v genomu nejsou geny pro rRNA, tRNA a strukturni geny pro ribozomové proteiny
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Bunécné ziveé soustavy

Bunécné Zivé soustavy déleny do 3 domén: bakteria, archea, eukarya

Univerzalni fylogeneticky strom

* 16/18S-rRNA: jedna z nejstarsich biologickych molekul, funkéné konstantni
vyskyt u vSech organizmd, faktor spjaty s evoluci translace

« déleni zivych soustav na prokaryota
a eukaryota dle fenotypu bunék
(struktura a organizace bunky)

* déleni zZivych soustav do domén na
zakladé evolucni pribuznosti jejich
zastupcl

podle molekuldrné

vlastnosti evolucné

e archea jsou
biologickych
blize eukaryim

Zelené nesirné
bakterie

Grampo-
zitivni
bakterie

Protomitochondrie

Proteobakterie
Protochloroplasty

Cyanobakterie

Flavobakterie

ukazuje vyvoj vSech zivych soustav z univerzalniho spolecného predka

tomu predchazel progenot: jednoducha Ziva soustava, vznik 3,8 - 4,2 x 10° let prfed soucasnosti

PROKARYOTA

EUKARYOTA

ARCHEA

UNIVERZALNI SPOLECNY
PREDEK

h o
PROGENOT

EUKARYA

L ]

Mastigophora

richomonas

Mikrosporidie



Prokaryota

Struktura bunky rozliSena na jadro, cytoplazmu a bunécné obaly

Jadro (nukleoid)

* prokaryotického typu

* neni proti cytoplazmé ohraniceno membranou

* nedéli se mitoticky

* vidy obsahuje jednu molekulu dsDNA (chromozom prokaryotické bunky), kterd je
vétsinou kruznicova

cyfoplazma

Dochazi ke vSem prenosim genetické informace
(replikace a transkripce DNA, translace mRNA)

—
A

pouzdro — ‘W_;.:
Nepohlavni rozmnozovani bunééna sténa —

plazmaticka membrana _
Ribozomy ribozémy —fe
* typ 70S '
* rRNA molekuly 5S, 16S, 23S T



Prokaryota

Bakteria (bakterie a sinice)

bunécna sténa tvorena mureinem, glycerol-esterlipidy v cytoplazmatické membrané
geny neobsahuiji introny, znac¢na ¢ast je jich organizovana do operonu

pri translaci se jako prvni radi N-formylmetionin

metabolismus foto- i chemo- hetero- i autotrofové

Archea (archebakterie)

v bunécné sténé je pseudomurein Ci jiné slozky, glycerol-etherlipidy v cytoplazmatické membrané
geny prepisované do tRNA a rRNA obsahuji introny, sestfih podobny eukaryotim

prenos genetické informace se vyznacuje prvky bakterialni i eukaryotni translace

metabolismus chemoautotrofni, chemoheterotrofni

Fosfolipidova jednovrstva
u archei

Fosfolipidova dvojvrstva
u bakterii a eukaryot




Eukaryota

Jednobunécné i mnohobunécéné organizmy.

Bunécna sténa tvorena z celuldzy u rostlin, z chitinu u hub, u Zivocicht chybi
Diferenciace bunék béhem ontogeneze mnohobunécénych organizm

RozmnoZovani nepohlavni u jednobunéénych druhd, pohlavni u mnohobunécnych druh
Metabolismus fotoautorofni u rostlin, chemoheterotrofni u zZivocicht a hub

Déleni do Fisi: prvoci, rostliny, houby, ZivoCichové

Jadro

Jaderna
membrana

* eukaryotického typu, zretelné ohrani¢eno
jadernou membranou

* obsahuje chromatin sloZzeny z DNA, histon(
a proteinu nehistonové povahy

* linearni molekuly dsDNA, chromozomy

* mitotické déleni, které zajisStuje rozdéleni
chromozomu do dcefinych bunék

Jaderné

Chromozomy Chromatin



Eukaryota

VSechny mechanismy prenosu genetické informace vyjadfené ustfednim dogmatem molekularni
biologie zachovany jako u prokaryot. Modifikace téchto mechanismu za ucelem diferenciace bunék.

Slozené geny s introny.
Pfi translaci se jako prvni radi metionin.

___ Ribozomy
= = = Peroxizom
- m /f Cytoskelet
; L
i hu

by le————Lysozom
f y
My =5 - Transportni vaéek

| - Golgiho aparat

Rada organel, které nejsou pfitomny
v prokaryotické burice:

* mitochondrie a chloroplasty

* ribozomy (80S; 5.8S, 18S, 28S)
* endoplazmatické retikulum

 Golgiho aparat membréna

* |yZOZO m Mitochondrie
. Plazmaticka
i pe roxizom membré_na
° Cytos ke | et Chloroplast
 vakuola VR
Tylakoidy:!

Bunécna sténa -
Bunécna sténa —-1—-—-—|" -
sousedni buriky YL UL
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= | |
Plazmodezma U



Struktura prokaryotického genomu

Prokaryoticky genom se soustfeduje do prokaryotického jadra, nukleoidu
U fady druhi plazmidy, genom rozdélen na vice genofor(

Nukleoid

e funkéni ekvivalent eukaryotického jadra

e geny nepostradatelné pro zivotni funkce a ¢innost prokaryotické burnky
* prokaryoticka bunka je haploidni (1 alela od kazdého genu)

* nedéli se mitoticky, pouhou replikaci

* hmota tvorena proteiny a DNA

e prokaryoticky chromozom
- jedina molekula dsDNA, vétSinou kruznicova
- E.coli: 4,6 x 10° bp, délka 1,36 mm
zhruba 4300 kddujicich sekvenci, 1800 znamych proteint
nadsroubovice rozdélena do 50-100 smycek, struktura dohromady drzena proteiny



Struktura prokaryotického genomu
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Struktura prokaryotického genomu

Plazmidy

* urady bakteridlnich druh(, dva az nékolik set v jedné burice

* izolovana kruznicova molekula dsDNA

* pocatek replikace (ori), misto pro pripojeni k membrané buriky (Inc)

* geny nejsou nezbytné pro Zivotni funkce bunky, ale poskytuji ji selekéni
vyhodu (rezistence vici antibiotik(im, syntéza vlastnich antibiotik, fixace N,)

Konjugativni plazmidy

* prenos z donorové bunky do recipientni procesem konjugace

* kontakt bunék pomoci pilus, vytvoreni ,mostu”, kterym
plazmid prochazi

* soucasné s prenosem dochazi k replikaci plazmidu

* napr. F-plazmid navozuje konjugaci u E.coli K12

* F*bunka obsahuje F-plazmid, F- bunka neobsahuje

 Fecell

F plasmid  Bacterial chromosome




Struktura eukaryotického genomu

Geny jsou u eukaryot rozdéleny do 2-3 organel: jddra, mitochondrii, chloroplastd (rostlinna burika)
* jaderna DNA: nDNA, vétsina gend, linedrni dsDNA

* mitochondriova / chloroplastova DNA: mt / ct DNA, mald ¢ast gend, kruznicova dsDNA

* jen u mala eukaryot zjiStény plazmidy, napt. Saccharomyces cerevisiae

Chromatin

* hmota v eukaryotickém jadre sloZzena z dsDNA, histon(
a poteinli nehistonové povahy

(i) euchromatin - dekondenzovany, pristupny transkripci

(ii) heterochromatin
- kondenzovany, transkripcéné inaktivni
- konstitutivni: trvale ve stavu heterochromatinu
- fakultativni: pfechazi do stavu euchromatinu B

* interfdzni chromatin (A) - silné dekondenzovany, 10-30 nm
chromatinova vlakna

* mitotické chromozomy (B) - nejvyssi forma kondenzace
chromatinu




Chromatin

H3 H4

Histony

e globularni stfed molekuly, vlaknité flexibilni konce s vysokym
obsahem argininu a lysinu

* jaderné histony H2A, H2B, H3, H4
linkerovy histon H1

Proteiny nehistonové povahy

* proteiny transkripéniho aparatu, hlavné RNA-polymerazy
*  HMG-proteiny - vazba na neobvyklé struktury DNA, na jadro nukleozomu v mistech syntézy RNA

Nukleozom

» zdkladni jednotka chromatinu
* oktamer histon0 - tetramer (H3), - (H4),
- dva dimery H2A - H2B
* Usek DNA o délce 146 bp (1,75 otacky)
e Sirka 10-11 nm, vyska 6 nm
* molekula H1 neni soucasti oktameru, spojuje
sousedni nukleozomy v retézci




Chromatin

Nukleozomovy retézec (10-nm chromatinové vldkno)

* jadra nukleozom( spojena linedrni molekulou dsDNA
* plné dekondenzovany euchromatin béhem interfaze

30-nm chromatinové viakno

e H1 se globularni ¢asti vaze na nukleozom, vlaknité konce vaze na sousedni nukleozomy v misté
vstupu a vystupu DNA z nukleozomu

* spiralizace nukleozomového retézce do solenoidové struktury

* vldakno s primérnou tloustkou 30 nm, jeden zavit tvoren 6 nukleozomy

30 nm
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Chromatin

30-nm chromatinové vlakno je ddle usporadano do smycek, tzv. chromatinovych domén
* vazba k proteinovému leseni 60-150 kb, nezavisly replikon

600-nm chromatinové vlakno

* 30-nm chromatinové vlakno navazané na proteinové leseni
spiralizaci dale kondenzuje v 600-nm vlakno

* struktur metafaznich chromozom{

* viditelné pomoci svételného mikroskopu

* nejvyssi stupen kondenzace chromatinu, transkripéné inaktivni

DNA
Mucleosomes

30-nm
solenoid !

Centromere

1,400 nm

30-nm solenoid



Chromozom

Mitotické chromozomy

e v metafazi rozdéleny na sesterské chromatidy obsahujici molekuly DNA vzniklé v S-fazi b. cyklu
e kratké rameno (p), dlouhé rameno (q), centromera (+kinetochory), telomery

sesterské chromatidy
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Pruhovani chromozomu

* G pruhy: tmavé oblasti GC par(
Q pruhy, R pruhy : prednostni barveni AT parQ

e Cislovani pruh( v p- a g-raménku smérem od centromery, umisténi genu na chromozomu v urcitém
misté (lokus), napf. gen OCA-2 15q11.2-g12



Chromozom

Centromera
* zajisStuje béhem bunécéného déleni segregaci chromozomui do dcefinych bunék

Telomera
* ochrana koncU linearnich molekul dsDNA u eukaryotickych chromozom
* prireplikaci DNA fidi dokonceni syntézy dcerinych fetézcl
* telomerické sekvence - tandemové repetice se sekvenci bohatou na G)
- netvori se replikaci ale syntetizovany telomerazou

* telomeraza - u rychle se délicich bunék jednobunéénych organizm
- u savcl neni pritomna v somatickych burkach (ztrata repetic)
- u savcl pfitomna v pohlavnich, embryondlnich, nddorovych burikach
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Jaderna DNA

Velikost Pocet chromozomui . o
. . P genomu (bp) v haploidnim genomu Pocet genu
Velikost jaderného genomu
. ] , . S. cerevisiae 1,2 x 107 16 5.770
* hodnota C = velikost jaderné slozky . P p —
. , , . elegans ,0 X .
haploidniho genomu daného druhu — — . ——
. . . melanogaster , 2 X .
e paradox hodnoty C = neexistuje vztah N — 1100 "
. . ; . . enopus laevis ,1x
mezi velikosti genomu a biologickou y | 1o " o
us musculus X .
komplexitou organismu :
) P & Homo sapiens 3,3x10° 23 21.000
* JEantky Mb ) StOka Gb Zea mays 5,0 x 10° 10 50.000
Allium cepa 1,5x 10 8 18.000

Genové repetice
* umnohobunécnych organism( se 50 - 75 % strukturnich gen( vyskytuje ve dvou nebo vice kopiich

1. tandemové genové repetice
- geny Ci skupiny genu které se opakuji bezprostfedné za sebou (oddéleny mezerniky)
- napt. geny prepisované do 5S rRNA (250x), tRNA (10-100x)
geny kodujici histony (20x skupina genu kédujici vSech pét histon()

2. rozptylené genové repetice
- gen nebo skupina genl s kopiemi na rliznych mistech haploidniho genomu
- napl. nékteré geny pro tRNA, snRNA, aj.



Jaderna DNA

Genové repetice

3. genové rodiny

Evolutionary time

- skupina sekvencné pribuznych genl

- spolecny evolucni puvod a biologicka funkce genl

- Casto se geny v ramci rodiny nevyjadruji soucasné ve stejném vyvojovém stadiu organizmu

- napt. geny kddujici polypeptidové fetézce hemoglobinu, ve dvou genovych rodinach
pseudogeny = nepresné kopie strukturnich gent (inaktivni)

Duplication of
ancestral gene

Mutation in H
both copies a-Globin Heme
.. Hemoglobin
Transposition to
different chromosomes
Further duplications
and mutations
5 pE—
:‘:‘:H:l:l:b (]
Y E Wi Vo¥e, % % Yo & O Ay 5P
l Fetus J
Embryo and adult Embryo Fetus Adult

o-Globin gene family B-Globin gene family

Chromosome 16 Chromosome 11

Copyright @ Pearson Education, Inc.. publishing as Benjamin Cummings.

Ebryonalni hemoglobin: ¢,
Fetalni hemoglobin: a,y,

Hemoglobin u dospélého jedince: a,B, a5,



Lidsky genom

Celkova velikost ~3.200.000.000 bp
Pocet genl ~ 20.500 (odhad pred sekvenaci 150.000)
Odlisnosti v rdmci druhu Homo sapiens ~ 0,1 %

Homologie s ostatnimi primaty 96 % (celkem), 99 % v genech

26 % z celkové sekvence genomu prepisovano do RNA

1,5 % sekvenci kdduje proteiny nebo funkéni RNA

Lidsky karyotyp

* 23 part chromozom

* 22 part autozomU (homologni chomozomy)
* 1 par gonozomU (pohlavni chromozomy X a Y)
* déleni do 7 skupin podle makrostavby chromozomu

C-6,7,8910,11,12, X

A-1,2,3
B-4,5

D- 13,14,15
E- 16,17, 18
F- 19, 20

G-21,22,Y

velké metacentrické
velké submetacentrické
stredni submetacentrické
stredni akrocentrické
malé submetacentrické
malé metacentrické

malé akrocentrické

Exony strukturnich a funkénich gen (1,5%)

Rozptylené
repetice
(44%)

Introny strukturnich
a funkénich gentl
(24%)

Jedinecna
nekddujici DNA
(15%)

Tandemové
repetice
(15%)

Alu
sekvence
(10%)
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Zvidavé otazky

Seradte nasledujici polozky od nejméné po nejvice slozitou strukturu: chromatin,
nukleozom, DNA, chromozom

Jakymi ¢tyrmi zakladnimi vlastnostmi se musi vyznacovat geneticky material?
Jaky je priblizny pocet gen( v lidském genomu?

Co je to chromatin a jaké jsou jeho hlavni slozky?

Co je to nukleozom a jaké jsou jeho hlavni slozky?

Co je to heterochromatin?

Popiste postupné urovné zhustovani, které musi podstoupit molekula jaderné DNA, aby
vytvorila kondenzovanou strukturu mitotického chromozomu.

Kolik se nachazi chromozomd ve vétsiné bunék lidského téla?
Co se mysli tim, kdyzZ je alela popsana jako dominantni?

Jaky termin se pouziva pro oznaceni genu, pokud jsou obé jeho alely identické?






