NAZOR ODBORNIKA

OBECNE O GENETICE
Deoxyribonukleova kyselina (DNA)
je nositelkou genetické informace
buniky. M4 tvar dvousroubovice
(Obr. ¢. 1) a jejf hlavnf ¢4st se
nachdzi v buné¢ném jidie, mensi
¢dst DNA je uloZena v bunécnych
organeldch, zejména mitochondriich.
V bunééném jidfe vyssich (eukaryo-
tickych) organismii je DNA rozdéle-
na do &isti, zvanych chromozomy
(Obr. ¢&. 2). Lidskd burika ma 23
pdrt chromozomu. Zikladni ¢dsti
DNA je nukleotid, ktery je sloZeny

z fosfatového zbytku kyseliny fosfo-
recné, deoxyribozy a ¢tyf dusikatych
bdzf: adenin, guanin, cytosin a thy-
min. Princip komplementarity bdz{ - ]
i < S Obr. €. 1: DNA
znamend, Ze se pfednostné pdruje
adenin s thyminem a guanin s cys-
tosinem. Prdavé pofadi bdzi je kli-
Cové v pfenosu genetické informace. Gen je tsek DNA
koédujicl tvorbu urcitého produktu, zpravidla bilkoviny
(proteinu). Gen, ktery koduje protein, je sloZeny z tri-
pletd (kodént), kde kazdy triplet pfedstavuje informaci
o zafazeni jedné aminokyseliny. Zdroven geny obsahuji
funkénf regulaénf sekvence oznacujici misto pfepisu
(transkripce) genu.

DNA vyssich (eukaryotickych) organizmi obsahuje rozsihlé
useky nekodujicich sekvenct (uvnité gentt se nazyvajf int-
rony), které musi byt pfi pfepisu do ribonukleové kyseliny
(RNA) vystfiZeny. Cdsti kédujfcif DNA se nazyvaji exony.
Genovy lokus je tsek molekuly DNA obsahujic{ j‘eden
gen. Forma genu na lokusu se nazyvd alela. Jedinci se
stejnymi alelami téhoZ lokusu (na pdrovych chromozo-
mech) jsou homozygoti, jedinci s rozdilnymi alelami
jsou heterozygoti. Heterozygotni konstituce je v rdimci
genetické variability evolu¢né vyhodnéjdi. Heterozygoti
nesouci mutovanou alelu mohou v3ak byt zdravymi
pfenaSedi autozomdlné (ev. gonozomilné) recesivni cho-
roby, kterd se diky pfitomnosti parové dominantni alely
u svého nositele neprojevi.

Projevi se pouze u recesivniho homozygota, ktery md
obé alely mutované, kaZdou od jednoho rodi¢e — pre-
nade¢e. Tento typ dédi€nosti se nazyvi autozomalné
recesivni a u téZkych vrozenych poruch sluchu je nej-
¢astéj3i. Riziko pro potomstvo dvou zdravych recesivnich
heterozygotu je pak 25 % (Obr. ¢. 3 a 4).

Dominantni alela se projevi jiZ u heterozygota, tedy v jedné
kopii. Riziko pro potomstvo je pak 50 %. Timto zptisobem
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Autozomalné dominantni dédicnost
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Obr. & 3: AutozomdIné dominantni dédicnost
Zdroj: upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/e/el/
Auttodominant. jpg
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