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HISTORIE

nazev genetika zavedl Wiliam Bateson roku
1906 - brit

Platon, Aristoteles, Hippokrates, Galenos
= vedi, 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. Stepnych
pomérd.

20.léta — Morgan = poznani existence chromozomu

(model — Drosophila = muska vinna)
40.leta — modelovymi organismy 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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Doposud sekvenované savcéi genomy




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

* = jednotlive vlastnosti org.

* Rozlisujeme morfologicke, funkcni a
biochemicke — ty jsou primarni, vSechny
ostatni z nich vychazeji.
kvalitativni = vyskytuji se v ruznych
kvalitach (krevni skupiny, barva ocCi...) a
kvantitativni = lisi se od sebe mirou
vyjadreni (telesna 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 specificke triplety (CAC - zacatek;
ATT nebo ATC - konec.) Kazdy triplet lezici ,mezi"“ koduje
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



Nobelova cena 2012

» John Gurdon a Sinja Jamanaka (ang!.
transkripce Shinya Yamanaka) ukazali, ze
dospele bunky v nasem tele se mohou
vratit do sveho nejranejsiho "detstvi".

CHRUPAVEA

Poiertdal usex of
Stem celis

Spinal cord Injury-4 L2 S B

Osteoarthrits <, / B N A Multple Stes:
Rheumaltmld arthritis —Crohn's disease Cancers


http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Soubor:Stem_cell_treatments.svg&page=1
http://www.westmedical.cz/images/stories/kmenove-bunky/kmenove-bunky-1v.jpg

indukovane pluripotentni kmenove bunky,
iPS (induced pluripotent stem cells).

» prepnuti bunky zpet do raného stadia
jejiho vyvoje staci jenom ctyri geny
. Oct3/4, Sox2, Klf4, and c-Myc

» Teoreticky je tak mozné treba z kousku
vaSi kuze v laboratori vypéstovat napriklad
nove bunky pro poskozenou michu

* Nahradi v experimentu embryonalni
kmenove bunky



http://produkty.topkontakt.idnes.cz/p/nakupujete-casto-na-eshopu-11285421/11285421?rtype=V&rmain=7849430&ritem=11285421&rclanek=13756858&rslovo=420944&showdirect=1
http://produkty.topkontakt.idnes.cz/p/chcete-se-vyhodne-pojistit-na-letni-ci-zimni-dovolenou/7946527?rtype=V&rmain=7828384&ritem=7946527&rclanek=13756858&rslovo=433138&showdirect=1

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
e e e g e B e e T G e e e e e

Opracovana l’

s
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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/



0 g

Pozn_

Dédidnost krevnich skupin systému ABO:
- uplatfiuje se  pouze genotyp (vzhledem k  tomy se jejich
stanoveni da pouzit pii urdovani otcovstvi)
- znak je podminén 3 mofnymi alelami:
- ilely 4 a B jsou dominantni viéil alele O
- ¥ heterozygotni kombinaci AR  =e uplatiuji obeé
alely (jsou kodominantnr)
- mozZne 4 krevnd skupiny tedy venikaji ndsledujicimi kombi-
nacemi alel:

AA nebo AD -----3% skuping A
BB nebo BOF ----- > skupina B
AB 00 o > skupina AB
0 --===> - skupina 0O

Dédi¢nost inteligence & talentu:

- Je pPikladem znaku, kde se uplatfiuje vice gend

- zaroven zde sehrivd vyznamnou roli i prostiedi (vycho-
va, zphsgb Zivota. socialni vetahy...)

- dedivost inteligence se. uvadi v rozmezi 66 - 2O%
prostred] se tedy uplatfuje z 20 - 34%

- Jsou zodamy rody, kde se specifické nadani objevovalo
napadné éasto (napf.v rodu Bachh bylo v osmi generacich
Z celkem 136 osob 18 hudebnich skladateld a 32 wvykon-
nych hudebnikt, podobné v rodu Manest bylo ze 6 osob ve
dvou generacich 5 vytvarniki)

Lviddte u jednovajeénych dvojéar vyristajicich v rozdilném
prostiedi lze dobfe sledovat podil dédi¢nosti a prostiedd
na vyivefeni znaku, To se tykd jak normalnich, tak i cho-
rabnych znakid,






HLA system - rodina

Al A3
B8 Buiika B 14 Buiika
otce matky
DR 17 DR 10
A3
B14 { D




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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Chromosome 4

Huntington disease

| MPS 1 (Hurler and Scheie syndromes) |

— —— Wolf-Hirschhom syndrome

PKU due to dihydropteridine
reductase deficiency

Dentinogenesis imperfecta-1

_]—?A-:ute lymphocytic leukemia®

| Mucopolysaccharidosis |
" Periodontitis, juvenile

[Dysalbuminemic hyperzincemial
[Dysalbuminemic hyperthyroxinemia]
Analbuminemia

[Hereditary persistence of alpha-fetoprotein]
[AFP defidency, congenital]

Piebaldism
Polycystic kidney disease, adult, type 11

Mucolipidosis |

C3b inactivator deficiency

— Aspartylglucosaminuria
Williams-Beuren syndrome, type Il

Mucolipid osis 1l

Rieger syndrome

Dysfibrinogenemia, gamma types
Hypofibrinogenemia, gamma types

—h Sclerotylosis
Anterior segment
. mesenchymal dysg

enesis
— Pseudohypoaldosteronism

" Severe combined immunodeficiency due to L2 deficiency

Dysfibrinogenemia, alpha types
Amyloidosis, hereditary renal, 105200

— Dysfibrinogenemia, beta types

Hepatocellular carcinoma™
— Glutaricacidemia type IIC

YA S8-1455

Factor XI deficiency
Fletcher factor defidency

Facioscapulohumeral muscular dystrophy



GM potraviny

* jsou geneticky modifikovany za pouziti
biotechnologie.

» kukurice, soja, repka olejna (repka),
cekanka, brambory, ananas a jahody.

* GM potraviny mohou poskytnout vetsi
odolnost vuci skudcum a viry, vysSi
nutricni hodnotu a delsi trvanlivost.



Vyhody

Robustni rostliny vydrzi extremni vykyvy pocasi

VysSSi nutricni vynosy plodin

Levné a vyzivne potraviny, jako je mrkev s vySSi
hladinou antioxidantu

Potraviny s vyS$Sim trvanlivosti, napr.rajCata, chutnaji
leépe a vydrzi déle

Potraviny s léCivymi vyhody (nutriCni) obsahuji | vakciny
- napriklad banany s ATB Ci antivirotiky

Plodiny odolné vuci chorobam a hmyzu a produkuiji,
ktery vyzaduje méne chemickych aplikaci, jako jsou
pesticidy a herbicidy proti rostliny: napriklad GM repka.



Rizika

* Nove alergeny by mohly byt prevedeny z
tradicnich potravin do GM potravin.
Napriklad pri laboratornim testovani, byl
gen z para orechu zaveden do soji.

* Antibioticke rezistence. signalni gen pro
rezistenci vuci antibiotikum se dostane do
potravinoveho retéezce a je prevzat lidskou
stfrevni mikrofléru,a muze snizit uéinnost
antibiotik.



RIZIKA

* Krizeni - moznost krizeni mezi GM
plodinami a okolni vegetacei plevelu. kterée
zvySi odolnost vuci herbicidum, a tudiz
vyzaduji vetSi pouziti herbicidu, které by
mohly vést ke kontaminaci pudy a vody.

» Pesticidy - genetické modifikace
nekterych plodin vedou k trvale produkci
prirodni biopesticide Bacillus thuringiensis
(Bt) toxin muze podporit vyvoj hmyzu
odolne Bt.



Rizika

* Biologicka rozmanitost - pestovani GM
plodin ve velkém méritku muze mit dopad
na biodiverzitu, rovhovahu prirody a
zivotniho prostredi..

» Krizovée kontaminaci - rostliny
bioengineering produkuji Iéky | v okolnich
plodinach



RIZIKA

« Zdravotni ucinky - minimalni vyzkum byl
proveden na mozne akutni nebo chronicka
zdravotni rizika pouzivani geneticky
modifikovanych potravin v souvislosti s
radou ucinku na zdravi.

* Vyzkum musi rovnez zahrnovat nezavisle
(ne spolecnost-based) posouzeni
dlouhodobych dopadu geneticky
modifikovanych plodin na poli a na lidske
zdravi.



Kupih by ste si vyrobok vyrobeny z GMO, ak by to bolo vywznacene na
obale?

B ano, nevadilo by mito: 37 (33.64%)

Oneviem : 31 (28.18%)

B nie: 27 (24.55%)

H ano ak by bol lacnejsl ako tradiény: 15 (13.64%)

zdroj: hitpo//prinosy-a-nastrahy-geneticky vyplnto.cz
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Klanovani ze sekvenovanshe mamulihe genomu

= Sed
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ganoveho infanyrstvi chromozomi; kaédy chromozomy - wede uvedangm
sestavil dlouhd z nich by absshoval umelou jadernou zplsobam
vlzkna marnuti DMA, miliory _pismen” DNA. membranow. :
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Gene Therapy

DNA encodin
ﬁaﬂnr e

T2

Virus carrying
Factor VIII Gene




