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Genetika?



Genetika je

1. Veda o dedičnosti a variabilite

2. Veda o génoch a genetickom materiále



Genetika je

1. Veda o dedičnosti a variabilite

2. Veda o génoch a genetickom materiále

Veda skúmajúca dedičnosť a premenlivosť organizmov a ich príčiny



História

• Rôzne teórie o dedičnosti vznikali už od staroveku 





37Jákob si tenkrát vzal čerstvé topolové, mandloňové a platanové pruty, oloupal

z nich proužky kůry, a tak odkryl bílé jádro prutů. 38Potom ty oloupané pruty

kladl před dobytek do žlabů, totiž do koryt na vodu, k nimž zvířata přicházela

pít a kde se pářila. 39Zvířata, jež se pářila před těmi pruty pak vrhala

pruhovaná, skvrnitá a strakatá mláďata. 40Jákob ta jehňata odděloval a v

Lábanově stádě obracel dobytek směrem k pruhovaným i všem načernalým

kusům. Tak si Jákob pořídil svá vlastní stáda a ta nestavěl k Lábanovým

zvířatům. 41A kdykoli se pářily statné kusy, Jákob jim před oči do žlabů

kladl ty pruty, aby se pářily před pruty. 42Když však byla zvířata

neduživá, pruty nekladl. A tak byl Lábanův dobytek neduživý, ale

Jákobův statný. 43Takto se ten muž nesmírně rozmohl, takže měl množství

stád, otrokyň, otroků, velbloudů i oslů.

Genesis 30, 37-43 

https://www.bible21.cz/online#genesis/30/37
https://www.bible21.cz/online#genesis/30/38
https://www.bible21.cz/online#genesis/30/39
https://www.bible21.cz/online#genesis/30/40
https://www.bible21.cz/online#genesis/30/41
https://www.bible21.cz/online#genesis/30/42
https://www.bible21.cz/online#genesis/30/43


Aristotelés

• Krv je základ dedičnosti

• Sperma je vyčistená krv

• Mužské a ženské vplyvy sa spoja v žene a 

vznikne dieťa

Z toho pochádzajú výrazy ako „pokrvní 

príbuzní“, a podobne 

Vlastnosti rodičov ovplyvňujú vlastností detí

Kríženie najlepších mužov s najlepšími ženami 

(alebo najlepších zvierat) vedie k produkcií 

najlepších potomkov!



História

• Rôzne teórie o dedičnosti vznikali už od staroveku

• 19.storočie „blending inheritance“ 



Charles Darwin
• Ako mnoho vedcov jeho doby predpokladal 

takzvanú „blending inheritance“ 

• V podstate je to predstava, že deti majú priemerné 

hodnoty znakov ich rodičov - ak skrížime červený a 

biely kvet, dostaneme kvet ružový.

• Veľký problém pre Darwina: evolúcia by s týmto 

typom dedičnosti nemohla fungovať! 



Joiner 1975



História

• Rôzne teórie o dedičnosti vznikali už od staroveku

• 19.storočie „blending inheritance“ 

• J. G. Mendel (1822–1884)

• 1866 - Pokusy s rostlinnými hybridy

• 1900 - C. Correns, E. von Tschermak, H. de Vries – znovuobjavenie Mendelovej práce



Gregor Johan Mendel

• 1822 (Hynčice) - 1884 (Brno)

• Mních (rád Augustiánov) a neskôr opát 

Starobrněnského kláštoru

1854 -1863: Pokusy s hrachom (Pisum sativum)

• Vytvoril „čisté línie“

• 27 225 rostlin

• 7 párových znaků

• 1865 – predniesol svoje výsledky na zasadaní 

prírodovedeckého spolu v Brne 

• 1866 – publikoval prácu “Pokusy s rastlinnými 

hybridy“



VS

Výber modelového organizmu



• Pre každý sledovaný znak Mendel najprv vytvoril „čisté“ línie (homozygotné)!

• Docielil toho opakovaným samosprášením



P1

F1

F2





Závery

1. Jednotky dedičnosti (geny) sa nemiešajú

2. Dedičné jednotky existujú v pároch a sú dvojakého charakteru (dominantné 

a recesívne)

3. Dedičné jednotky sa prenášajú do ďalšej generácie prostredníctvom 

pohlavných buniek (majú materiálnu povahu)



1. Zákon o uniformitě hybridů

• Křížíme-li dominantního homozygota

s homozygotem recesivním, jsou jejich potomci

F1 generace v sledovaném znaku všichni stejní

2.Princip dominance

• U heterozygota může jedna alela překrýt

přítomnost druhé

3.Princip segregace

• Dvojice samostatných alel se v průběhu tvorby

gamet rozcházejí a do každé gamety přechází

jedna z obou alel.

4.Zákon o nezávislé kombinaci alel

• Alely různých genů se kombinují (segregují)

nezávisle na sobě



Znovuobjavenie Mendelovej práce 1900

Carl Correns Erich von TschermakHugo de Vries







Mendelovská dedičnosť v medicíne
Archibal Garrod

• V 1902 publikuje štúdiu „The incidence of  alkaptonuria: a 

study in chemical individuality.“ 

• Alkaptonuria má recesívnu dedičnosť!

Alkaptonuria: dedičná metabolická porucha metabolizmu tyrozínu. 

Prejavuje sa ukladaním kyseliny homogentizovej do spojivových 

tkanív (čierne sfarbenie). 

Príznaky: tmavá moč, degeneratívne zmeny kĺbov (a s tým spojené 

problémy – skolióza, kyfóza), strata sluchu, obličkové kamene, 

kardiovaskulárne problémy

pigmentácia tváre

Prevalence: 1 : 250 000  (svet) 

ale Slovensko 1 : 19 000 (asi najvyššia 

prevalenia na svete – zdroj SAV)



Ako čítať rodokmeň

(Základ)





1)

2)



Dominantná dedičnosť (vertikální typ dedičnosti)

• Často rovnako postihnutý rodič

• Rovnaký výskyt u obou pohlaví

• Znak sa prejaví aj u heterozygotov

• 50% šance prenosu na potomkov a súrodencov

jedinca so sledovaným znakom

• Napr. achondroplazie, Marfanov syndrom, 

Huntingtonova choroba, hypertrofická 

kardiomyopatia, syndróm dlhého QT intervalu



Recesívna dedičnosť (horizontální typ dedičnosti)

• Rodičia môžu byť obaja zdraví

• Rovnaký výskyt u obou pohlaví

• Postižení sú len homozygoti

• Šanca prenosu 25 %

• Častejší výskyt u príbuzenských sňatkov

• Napr. Albinismus, alkaptonurie a fenylketonurie, 

cystická fibróza, galaktosemie (porucha 

metabolismu sacharidů), srpkovitá anemie 

(porucha v hemoglobinu), Wernerov syndróm



Thomas Hunt Morgan

Kde sa gény nachádzajú?

• Gény sú lokalizované na chromozómoch!

• Niektoré chromozómy u octomilky obecnej 

(Drosophila Melanogaster) sú pohlavne špecifické 

(Samičky XX, Samci XY)

• Jeho študent Alfred Sturtevant v roku 1913 vytvoril 

prvú genetickú mapu!





3

1

Karyotyp človeka

• 1956, Joe Hin Tjio a Albert Levan

• Diploidná ľudská buňka obsahuje 46 

chromozomů – 22 párov autozómov

a jeden pár pohlavních chromozómov

(gonozómov)











X-viazaná recesívna dedičnosť

• Pohlavné chromozómy: XX ženy, XY muži

• Postihnutý muž + zdravá žena = všetky deti 

zdravé

• Žena prenášačka + zdravý muž = 50 % synov 

chorých a všetky dcéry zdravé

• Vzácny výskyt X-viazaných ochorení u žien

• Napr. hemofilie, Duchennova svalová dystrofie, 

farbosleposť 



X-viazaná dominantná dedičnosť

• Zasahuje mužov aj ženy, ale muži väčšinou majú 

závažnejšie symptómy. Niektoré sú pre mužov 

embryonálne letálne.

• 50 % detí postihnutej ženy bude postihnutých

• Všetky dcéry postihnutého muža budú postihnuté 

ale žiadny syn nebude postihnutý

• Napr. amelogenesis imperfekta, Alportův

syndrom, Blochův-Sulzbergův syndrom



Interakcie aliel

• Neúplná dominancia

• Kodominancia

• Mnohonásobný alelismus / alelové 

série

• Letálne alely

• Penetrance

• Expresivita

• Genové interakce



Kodominance 

• Heterozygot má fenotypové znaky oboch homozygotov

• Alely fungují nezávisle

• Krevně skupinový systém AB0 (ABh), MN

Krevní skupina Genotyp 

A IAIA alebo IAi

B IBIB alebo IBi

AB IAIB

0 ii



Alelové série

• Geny s více alelami

• Př. Barva srsti králiků

• c+ > cch > ch > c 

• c+ plně funkční (standardní)

• cch, ch částečně funkční (hypomorfní)

• c nefunkční (nulová)



Letální alely

• Recesivní letalita – recesivní 

homozygoti umírají

• Dominantní letalita – dominantní 

homozygoti i heterozygoti umírají

• Recesivní letalita dominantní alely

• Př. Tay Sachsova choroba – recesivně 

letální, achondroplázia



Pleiotropia

• Jeden gén ovplyvňuje viac znakov

• Gén môže byť dominantný pre jeden 
fenotyp a recesívny pre iný

• Napr. mutace spôsobujúca sprkovitú
anémiu je:

a) Autozomálne recesívna – vzhľadom 
na symptómy srpkovitej anémie

b) Autozomálne dominantná –
vzhľadom na rezistenciu voči malárií



Penetrance 
a expresivita

• Neúplná penetrance 

znak se u jedinců 

neprojeví, i když mají 

odpovídající genotyp

• Variabilní expresivita 

znak se manifestuje různě 

silně u všech jedinců, 

kteří jej nesou



Genové interakce

• Spolupůsobení dvou nebo více genů z 
různých alelických párů

• Různé kombinace alel dvou různých genů 
způsobují různé fenotypy

• Produkty genů spolu interagují, na sebe 
navazují, ve fenotypu se překrývají apod.

• Interakce většího množství genů - plynulá 
proměnlivost – přechod od kvalitativních 
znaků ke kvantitativním



Genotyp Vplyvy prostredia Fenotyp



Cystická fibróza je autozomálne recesívne 

ochorenie s incidenciou približne 1 : 10 000.

Prečo nemá incidenciu 1 : 3?



Hardy–Weinbergov zákon

𝐩 + 𝒒 = 𝟏
𝒑𝟐 + 𝟐𝒑𝒒 + 𝒒𝟐 = 𝟏 (𝒑 + 𝒒)𝟐

Ak na dané alely nepôsobia evolučné sily (selekce, drift, mutace, 

génový tok) a rozmnožovanie je náhodné tak sa frekvencia aliel

a genotypov v populácií s časom nemení

G. H. Hardy Wilhelm Weinberg



Materiály na precvičenie/rozšírenie základov 

genetiky

• https://is.muni.cz/do/rect/el/estud/prif/ps15/genetika/web/index.html

https://is.muni.cz/do/rect/el/estud/prif/ps15/genetika/web/index.html


Prvá polovica 20-teho storočia

Gény sa nachádzajú na chromozómoch.

Chromozómy sú tvorené z:

a) proteínov 

b) nukleovej kyseliny

Väčšina vedcov predpokladala, že gény budú kódované proteínmi, DNA považovali 

za „príliš jednoduchú“ nato aby mohla vykonávať tak dôležitú funkciu



Griffit 1928



Avery, MacLeod, and McCarty 1944



Chargaffove pravidla

Erwin Chargaff



Štruktúra DNA

Story time (bonus)



James Watson Francis Crick Maurice Wilkins

Rosalind Franklin Raymond Gosling



Gosling pod vedením Wilkinsa úspěšné kryštalizuje DNA. Wilkins prezentuje ich

výsledky na konferencí v Neapole  

Watson na Konferencií v Neapole zistí, že v 

Británii úspešne kryštalizovali DNA. 

Okamžite sa rozhodne ísť do Cambridge.

Watson sa na Cambridge dostane do skupiny vedenej Maxom Perutzom, kde sa 

zoznámi s Francisom Crickom. V tej dobe bo Crick stále Ph.D. študentom s 

fyzikálnym vzdelaním a Watson ho presvedčí, aby s ním pracoval na rozlúštení 

štruktúry DNA. 



Attar 2013

„Interestingly, Gosling's account diverges somewhat from that given by Wilkins in

his Nobel lecture (Box 3). Another - understandable - omission from Wilkins'

lecture is a somewhat unorthodox, and nevertheless essential, contribution he made

to Gosling's first X-ray images of crystalline DNA (Figure 2). Gosling had "sealed

the conventional camera onto its base and the lid and so forth with vacuum wax

and stuff that you used in order to keep air out. This was to keep the hydrogen in,

of course. The collimator was made of heavy brass and although I could seal it to

the outside of the camera, there was no way I could think of to really prevent

the gas coming out of the collimator tube. To my great surprise, when I was

showing him how far I had got, this rather shy Assistant Director of the MRC

Unit said: 'Try this.' And he pulled out from his pocket a packet of Durex."

By a quirky twist of irony, the introduction of condoms to the story occurs after

Gosling had ceased working on sperm, having switched to Signer's DNA, which

was derived from calf thymus“

https://genomebiology.biomedcentral.com/articles/10.1186/gb-2013-14-4-402#Fig2


V medzičase šéf  Wilkinsa a Goslinga (John Randall) nadobudol pocit, 

že Wilkins a Gosling sa sami nikdy nenaučia dosť kryštalografie na to, 

aby rozlúštili štruktúru DNA, a tak najal Rosalindu Franklinovú. 

Gosling bol preradený pod Franklinovú a tej bolo povedané, že má celý 

projekt viesť. Problém bol, že to John Randall nepovedal nikomu 

inému (ani Wilkinsovi) a tak si Wilkins aj Franklinová mysleli, že majú 

projekt viesť, a správanie toho druhého bolo pre nich nepochopiteľné. 

To viedlo k veľkým konfliktom. 



Attar 2013



Watson a Crick spolu vytvorili prvý model DNA. 

Prezentujú ho Wilkinsovi, Franklinovej a Goslingovi.

Celý model špatne. 

Elementárne chyby!

Lawrence Bragg (šéf  inštitútu kde 

Crick a Wotson pracoval) sa o tomto 

incidente dozvedel a prikázal 

Watsonovi a Crickovi, aby prestali na 

štruktúre DNA pracovať.



Linus Pauling

V tej dobe začal na štruktúre DNA pracovať Linus

Pauling – jeden z najväčších chemikov 20. storočia 

(chemická väzba, 2 Nobelove ceny). 

Jeho syn Peter Pauling bol v tej dobe v Cambridge a tak 

sa o tom dozvedel Bragg, ktorý nechcel aby ho Pauling

znova v niečom predbehol, a dovolil Watsonovi a 

Crickovi obnoviť prácu na štruktúre DNA.

Pauling skoro nato naozaj publikoval článok navrhujúci 

štruktúru DNA. Urobil ale rovnakú chybu ako Watson

a Crick v ich prvom modeli (plus pár dalších). 



Franklinová a Gosling získali veľmi 

kvalitné snímky z rentgenové

kryštalografie. 

Tie sa dostali k 

Watsonovi a Crickovi. 

To Crickovi a Watsonovi pomohlo veľmi rýchlo vytvoriť druhý, 

tentokrát správny model štruktúry DNA,  ktorý následne znova 

prezentovali Franklinovej, Wilkinsovi a Goslingovi.

Watson a Crick publikujú svôj čisto teoretický článok o štruktúre DNA 

v Nature – o dátach Franklinovej ani zmienka. Ale v tom istom čísle bol 

hneď další článok od Franklinovej, Goslinga a Wilkinsa.







1953 články Cricka a Watsona a Franklinovej, Goslinga a Wilkinsa 

vychádzajú v Nature

1958 Franklinová zomiera na rakovinu vaječníkov

1963 Nobelova cena pre Watsona, Cricka a Wilkinsa

1968 Watson píše knižku o objave DNA (The double helix) – Pulitzerova

cena, negatívne vykreslenie Franklinovej (podľa Goslinga to bola pomsta 

Watsona za to, ako ho zhodila ten ich prvý model DNA) – paradoxne 

zvýšilo záujem o Franklinovú.



Na čo vlastne prišli

DNA je tvorená dvoma polynukleotidovými vláknami. Tie

sú spojené vodíkovými väzbami a majú tvar

dvoušroubovice (double-helix). Adenín sa páruje s

thymínom a guanín s cytozínom, čo je konzistetné a

vysvetluje Chargaffovo pravidlo.

Väčšina DNA dvoušroubovice je pravotočivá.

Dvoušroubovica DNA je anti-paralelná, to znamená, že 5'

koniec jedného retazca je spojený s 3' koncom

komplementárneho reťazca a naopak. Nukleotidy v retazci

sú spojené ich fosfátovou skupinou.

DNA báze sú spojené vodíkovými väzbami, zároveň sú ale

ich vonkajšie časti prístupné pre tvorbu ďalších

vodíkových väzieb. Toto umožňuje jednoduchý prístup

ďalších molekúl k DNA (replikace, exprese).





Ústredná

dogma 

molekulárnej

biologie
1958 – Francis Crick







11nm „korálky na niti“

30nm interfázní

chromatin



• Mitochondrie sú ohraničené dvojitou membránou

• Významná úloha v energetickom metabolisme

• Evolučně endosymbióza prokaryotických buniek –

vlastní genom

• mtDNA – kružnicová molekula 

• Využívajú produkty vlastních genů, ale i proteiny, 

kódované jadernými geny, které jsou do mitochondrií 

přeneseny z cytosolu

• Lidská mtDNA

• 16 571 bp

• 37 genů

• 2 pro rRNA, 22 pro tRNA, 13 polypeptidy podílející se na 

enzymatické výbavě mitochondrií



Mutácie mitochondriálnych génov
• Vedú k poruchám oxidativnej fosforylácie

• Mutace v mtDNA vznikajú častěji ako v jaderné DNA

• Dôsledok vyššieho výskytu mutagenních volných radikálů, jiná DNA 

polymeráza, méně reparačních mechanismů

• Míra postižení

• Homoplazmie – mutácie ve všetkých molekulách mtDNA v bunke

• Heteroplazmie – mutácia iba v niektorých molekulách mtDNA- hladina se 

môže v rôznych tkanivách líšiť (svalová, srdeční a nervová tkáň mají malý 

replikační potenciál, a je v nich proto vysoká heteroplazmie)



Genetická klasifikace 
mitochondriálních chorob 

• Defekty v jaderné DNA

• defekty v transportu a využití substrátu

• defekty v importu proteinů

• defekty v Krebsově cyklu

• defekty v oxidačně-fosforylačních krocích

• defekty v respiračním řetězci

• Defekty v mtDNA

• velká přeuspořádání mtDNA – delece velkých úseků

• bodové mutace mtDNA

• Defekty v komunikaci mezi mtDNA a jadernou DNA

• Získané defekty mtDNA – vlivem toxinů, léčiv, stárnutí



Vzácné mitochondriálné choroby
• Nejčastější neurologické příznaky

• obrna okohybných svalů, poškození zrakového nervu, mozková mrtvice, křeče, svalová poškození, únava 

a neschopnost fyzické zátěže, ataxie, demence, periferní neuropatie 

• Projevy poškození orgánů v důsledku poruch v mtDNA

• poruchy vedení srdečního vzruchu, kardiomyopatie, diabetes mellitus, šedý zákal, laktázová acidóza, 

poškození ledvinných glomerulů, poškození sluchu, poškození jater, poškození slinivky břišní, intersticiální 

pseudoobstrukce, epizodické zvracení, pancytopenie, deprese

• Chronická externí oftalmoplegie (CPEO) 

• bodová mutace v tRNA7

• napřed paralýza okohybných svalů, později paralýza svalů dolních končetin

• Kearns-Sayrův syndrom (KSS)

• delece v různých částech mtDNA

• příznaky: od 20. roku věku (ztráta vidění, sluchu, srdeční choroby, demence, ataxie, malý vzrůst)



Vzácné mitochondriální choroby

• Leberova dědičná oční neuropatie (LHON) 

• většinou homoplazmické mutace v genech pro podjednotku NADH 

dehydrogenázy (MT-ND1,  MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND6)

• postižení očního nervu a náhlá ztráta zraku (jedno nebo obě oči) průměrně ve 

věku 27 let, také srdeční dysrytmie

• incidence 1:50 000, diagnostikováno častěji u mužů – je zde předpokládán 

určitý druh interakce genů vázaných na X-chromozom s mtDNA




