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DUVODY PRO ZAVEDENI

v’ spravné oznaceni varianty zamezi nedorozuménim

smysluplnost zapamatovatelnost

N

jednoznacnost

Ivlastni pravidla vedou jen ke zmatkiim a chybam!




HLAVNI PRAVIDLA

1) Pravidlo Cislo jedna: uzivej oficialni symboly (HGNC pro geny)!
2) Pravidlo Cislo dvé: Vzdy uvadéj referencni sekvenci! (Cislo i verzi)

3) Pravidlo Cislo tfi: VZzdy uved typ sekvence na niz variantu pojmenovavas!

\‘/

,,Pravidlo cislo nula“:
Dodrzuj doporuceni a netvor
si vlastni pravidlal




KLICOVE MOLEKULY MOLEKULARNI GENETIKY
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Cislo a verze refseq pozice zmeény

popis zmény jako takové

predpona — dle typu refseq



REFERENCNI SEKVENCE (RefSeq)

e verejné dostupna, overena sekvence NK Ci proteinu
e predstavuje aktualné nejspolehlivéjsi zdroj sekvence
povazovaneé za standardni sekvenci dané molekuly

» ,ta sekvence, vUci které hleddme odchylky
u vysetrovanych vzorka”

77bp

0 b 51919 100 bp 31919 110 bp 31919120 bp 31919130 bp
| | | | | | | |

qCCCTAACCGGCTGGCTGCAGACCCGGTGAGGCCTCTGCTGGGAC

ACWRL1
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popis zmény jako takové

Cislo a verze refseq pozice zmeény

A 4

predpona — dle typu refseq



* DNA

* ATC,G
e g.(genomicka) vs c. (kddujici)

* RNA

* a,u,Cg

 PROTEIN (vétSinou odvozeno)
* jednopismenné/tfipismenné zkratky amk

I

P.

TYP REFERENCNI SEKVENCE

Amino acid Three letter | One letter
code code
Alanine ala A
Arginine arg R
Asparagine asn N
Aspartic acid asp D
Cysteine cys C
Glutamic acid glu E
Glutamine gln Q
Glycine gly G
Histidine* his H
Isoleucine* ile I
Leucine® leu L
Lysine* lys K
Methionine* met M
Phenylalanine* phe F
Proline pro P
Serine ser s
Threonine* thr T
Tryptophan*® trp W
Tyrosine tyr Y
Valine* val v

Baronerocks.com Baronerocks.com

Baronerocks.com

*Essential Amino Acids
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CiSLOVANI REZIDUI

* nukleotid 0 neexistuje!
-3,-2,-1,1,2, 3,4
e zacatek 1
* ugenomickeé sekvence 1 = prvni nukleotid daného souboru
e u kodujici DNA 1 = A start kodonu ATG

* neprekladané oblasti
* pred start kodonem ATG pridavame minus

-3,-2,-1,A, T, G
e za terminac¢nim kodonem pridavame *
STOP, *1, *2, *3



v y

CiSLOVANI REZIDUI

* introny — spec. oznaceni pouze u kédujici DNA
* Cisluje se ze strany, kde je exonu blize
* plus/minus k poslednimu/prvnimu nukleotidu nejblizSiho
exonu
— v poloviné intronu se + lame na —
c.589+15, c.590-5

intron exon intron exon intron

c.589 c.590
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Cislo a verze refseq pozice zmeény

popis zmény jako takové

predpona — dle typu refseq



UZIVANE ZNACKY A ZKRATKY

" u ¢islovani nukleotid

'{}

" ,minus” u ¢islovani nukleotidd

Mol u ¢islovani nukleotid(

(] = dl

" ,»aZ oznaceni rozpéti/rozsahu

o1 pro alely

(]

") oddéluje ruzné varianty nachazejici se
na jedné alele nebo alely



UZIVANE ZNACKY A ZKRATKY

ot oddéluje ozn. refseq od zapisu varianty
()" oznaceni nejistoty nebo predikci

e oznaceni neznamé pozice

> oznaceni substituce

"=n oznaceni testované pozice beze zmeny



UZIVANE ZNACKY A ZKRATKY

> substituce

,del” delece

,dup” duplikace

,ins’ inzerce

,inv’ inverze

,fs“ frame shift = posun cteciho ramce
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Cislo a verze refseq pozice zmeény

popis zmény jako takové

predpona — dle typu refseq



VYBRANE NEJCASTEJSI TYPY ZMEN

* jednoduché

e substituce c.123A>G,
,>" neuziva se na urovni proteinu p.(GIn182Leu)
e delece c.123del (c.123delA), p.(Phe508del)
e duplikace c.123dup (c.123dupA)
* inzerce c.123 124insT —rozsah + sekvence!

* komplexni
* indel c.123delinsGTAT

 kombinace vice variant
 zména na obou alelach c.[123A>G];[456delC]
* vice jak 1 varianta na 1 alele c.[123A>G;456delC];[=]



PRIKLADY: stop kodon -> protein

e pr.gen CFTR delece na DNA: c.2250delT
— posun ¢teciho rdmce — zména amk + vznik terminacniho kodonu
- p.(Arg751AlafsTer4)

wt

2247 GCCICGCATCAGCGTGATCAGCACTGGCCCCACGCTTCAGGCACGAAGGAGGCAGTCTGT 2306
ProArgIlleSerValIleSerIleGlyProThrLeuGlnAlaArgArgArgGlnSer
750751752753754

c.2250delT

2247 GCCCGCATCAGCGTGATCAGCACTGGCCCCACGCTTCAGGCACGAAGGAGGCAGTCTGT 2306
ProAlaSerAlaSTOP
750751752753754




PRIKLADY: geny na chromozomu X

. O
MUZI U
>, B¢

* muzi—pouze 1 alela (1 chromozom X, 1 chromozom Y)
* c.[76A>G];[0] - hemizygot

7JENY | o4
N

e Zeny — 2 alely (2 chromozomy X)
e c.[76A>G];[=]



PRIKLADY: vice zmén, cis/trans??

1) detekovany 2 sekvencni varianty v poloze trans (na odlisnych
alelach)

c.[2657+5G>A];[3528delC]

2) detekovany 2 sekvencni varianty v poloze cis (na stejné alele),
druha alela je beze zmény

c.[12C>G;21A>G];[=]



PRIKLADY: vice zmén, cis/trans??

1) detekovany 2 sekvencni varianty, zda jsou v poloze cis nebo trans
nevime

c.2657+5G>A(;)3528delC

2) detekovany 3 sekvencni varianty, u 2 vime, ze jsou v poloze cis, u
3. nevime

c.[12C>G;21A>G](;)423dupG



PRIKLADY: MLPA

introny + rozsah + nejistota

intron exon intron exon intron
— N ————
?
1) DELECE

c.[(6438+1 6439-1) (6614+1 6615-1)del];[0]

2) DUPLIKACE
c.[(649+1 650-1) (2168+1 2169-1)dup];[O]



rada na zaver...

KDYZ NEVIS - HLEDE)J

http://varnomen.hgvs.org/



