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Acetylace a deacetylace histoni (histone acetylation, deacetylation) - jedna zjejich
nejéastéjSich chemickych modifikaci, obvykle ma za nésledek aktivaci prislusnych genovych
oblasti. Donorem acetétu je acetylkoenzym A, reakci katalyzuji histon acetylézy, reverzné
histon deacetylazy.

Ade (Ade) - reportérovy gen u kvasinek (Ade2 u S cerevisiae, Ade®* u S. pombe) odpovedny
za syntézu adeninu. Jeho mutace ¢i umlcéeni se projevi kumulaci prekurzoru - cerveného
pigmentul.

Agouti (Agouti) — gen kodujici enzym katalyzujici tvorbu Zlutého pigmentu phaenomelaninu
z pavodné ¢erného eumelaninu v srsti mysi. Prirozend exprese genu z vlastniho promotoru
vede k fenotypu pseudoagouti (tmava srst — kratkodoba exprese enzymu vede ke tvorbé
¢erného chloupku s bilym prouzkem). Gen Agouti je pouzivan k monitorovani epigenetického
uml¢ovani: blizkost retroelementu vede k ektopické expresi genu z retrovirového promotorul.

Angelmaniiv syndrom (Angelman syndrome) — téZka vrozena komplexni neurovegetativni
choroba ¢lovéka. Je obvykle zpusobena ztrétou exprese maternalné exprimovaného genu
UBE3A v imprintované oblasti p11-13 na chromozomu 15 (podobné jako Prader-Williuv
syndrom).

Argonautové proteiny (Argonaute proteins) — jsou efektory uml¢ovani prostiednictvim
malych molekul RNA. Malé RNA navadgji argonauty na své cilova mista RNA. Argonauty
jsou charakterizovany dvéma doménami — Piwi (ribonukledza) a PAZ (ssRNA vazebny
modul).

Autogamie (autogamy) — pohlavni rozmnozovani trepky, kterého se v3ak Gcastni jen jedina
bunka. Dochézi pii ni k meioze, ale pieziva jen jediné mikrojédro. Pokud bylo pavodni jadro
heterozygotni, stava se nyni homozygotnim.

5-azacytidin (5-azacytidine) - analog cytidinu, ktery se pii replikaci vélenuje do DNA a
blokuje funkci DNA metyltransferdz. MuzZe aktivovat geny a pouZiva se jako terapeutickd
l&tka vaci nddorovym chorobam.

Baldwiniv efekt (Baldwin effect) — evolucni reakce na environmentélni zménu, ktera
zachovava nebo dokonce zvySuje fenotypovou plasticitu uvnité druhu. Jinymi slovy je to
dédi¢na schopnost organizmu se adaptovat na vnéjsi zmény v prabéhu Zivota

Barrovo télisko (Barr body) — inaktivovany chromozom X u sami¢ek savch vytvari
v interfazi neékterych bunék na periferii jadra silné barvitelny, kondenzovany fakultativni
heterochromatin. Porvé je pozoroval Murray Barr v roce 1949.

Beckwith-Wiedemanniiv syndrom (Beckwith-Wiedemann syndrome) — obvykle maternalng
dédéné choroba zpasobujici prilis nadmerny fetélni rast a dispozici k embryonanim nadoram
(jako je naptiklad Wilmsav ledvinovy tumor). Jde o chybnou expresi paternéni alely IGF2
(kddujici insulinovy rastovy faktor 11) a maternalni alely H19 (kodujici RNA, kterd neni
translatovana, ale zpasobuje potlatovani rastu embrya) v oblasti p15.5 chromozomu 11.



Blastocysta (blastocyst) — ¢asné stédium embryonalniho vyvoje, ve kterém se bunky zacingji
diferencovat do raznych vyvojovych linii.

Butyrat sodny (sodium butyrate) - sodna sil kyseliny méselné (kratka mastna kyselina), ktera
ptsobi jako inhibitor histon deacetylaz.

CENP-A — varianta centromerického heterochromatinu kvasinky S. pombe, je variantou
histonu H3

Centromericky heterochromatin (centromeric heterochromatin) — obsahuje geneticky
inertni konstitutivni heterochromatin v oblasti centromer chromozomi. Zahrnuje pievazné
specifické tandemoveé repetice DNA.

Centromericky poziéni efekt (CPE; centromere position effect) — je odpovédny za
umic¢ovani gent, které jsou do této oblasti chromozomu lokalizovény. Je nejvice zkouman na
modelu kvasinky Schizosaccharomyces pombe.

Cofflin-Lowryho syndrom (Cofflin-Lowry syndrome) — predstavuje tézkou (zvl&ste u
chlapcti) psychomotorickou retardaci a skeletalni abnormality. Je to X-vazana choroba, gen
koduje protein kinazu, mé histon fosforylag¢ni aktivitu.

CpG ostrovy (CpG idands) — oblasti DNA o velikosti pies 500 pari bazi s vysokou denzitou
dinukleotidu CpG, které jsou obvykle nemetylovany a nachézeji se v promotorovych
oblastech mnoha sav¢ich gent.

Cytoplazmaticka dédiénost (cytoplasmatic or parental inheritance) — nemendelistick&
deédicnost znaki, ktera spociva ve fyzickém prenosu cytoplazmatickych informacnich molekul
(RNA nebo proteiny) nebo organel (plastidy a mitochondrie) do zygoty resp. jedince pri&ti
generace.

Dicer (dicer) — duleZita komponenta RNA interferen¢niho (uml¢ovaciho) mechanizmu. Je to
RNA endonukleaza, kterd stépi dvouviaknovou RNA na malé fragmenty RNA o velikosti
priblizn¢ 21 nukleotidu.

DNA metyltransferdzy a demetyldzy (DNA methyltransferases and demethylases) -
piedstavuji cetné rodiny enzyma, které katalyzuji metylaci cytozinu v DNA vétSiny
eukaryotickych bunek. UdrZzovaci metyltransferazy maji za Ukol udrZzovat metylaci
dcefinnych vléken po replikaci, de novo metyldzy metyluji nemetylovanou DNA podle potieb
buinky. DNA demetylaza byla zatim jednoznacné prokézana jen u rostlin (N-glykozidaza), u
Zivocicha zieime aktivni demetylace nastava reparacnim procesem.

Dvoji oplozeni (double fertilization) — proces sexudlni reprodukce krytosemennych rostlin,
kdy dve¢ bunky sami¢iho megagametofytu (zarodecného vaku) jsou nezavisle oplozeny dvéma
spermiemi pochézejicimi z pylové l&ky. Z jednoho splynuti vznika diploidni embryo, ze
druhého zpravidla triploidni endosperm.

Embryonalni kmenové buiiky (ESC; embryonic stem cells) — pluripotentni kmenové bunky
odvozené z vnitini bunééné masy ¢asného embrya. Tyto bunky jsou schopné diferencovat ve
vSechny mozné bunécné typy organizmu.



Endosperm (endosperm) — zasobni rostlinné pletivo urcené k vyzivé embrya (analogie
splacentou u savct). Je vysledkem oplozeni obvykle diploidni centrani bunky samic¢iho
zérodecného vaku jednou ze dvou spermii. Endosperm se vyskytuje ve vyvijejicim se semenu
a neni jiz soucasti dalSi generace. Nékteré geny jsou v endospermu imprintovany, jejich
exprese zavisi na rodicovském pavodu; prevliadaji geny exprimované maternéné.

Enhancer of Zeste [E(2)] — regulacni protein (histon metyltransferéza) prvné identifikovany
u drozofily. Ur¢itd doména proteinu E(z) je odpovédna za uml¢ovani geni. Tato doména je
vSak homologni i k proteinim skupiny Trithorax, coZ jsou zname transkripéni aktivatory.

Epialely (epialleles) — alternativni stavy chromatinu daného lokusu v prislusném tkanovém
typu. Exprese epialel muze byt rozdilng, taktéz se rtizni i jejich stabilita

Epigenetické& determinace pohlavi (epigenetic sex determination) — pohlavni determinace
fizena epigenetickym procesem. U mouchy Sciara coprofilia dochézi k néhodné eliminaci
jednoho nebo dvou paternalnich chromozomi X, podle toho vznikaji saméci nebo samicky.

Epigenetickd dédi¢nost (epigenetic inheritance) - transgeneracni prenos epigenetické
informace.

Epigenetick& krajina (epigenetic landscape) — predstava Conrada Waddingtona o bunééné
diferenciaci: kulicka se v krajiné pohybuje gravita¢ni silou (ireverzibilng) adolimi a podle
nich mize meénit smér pohybu i destinaci (vysledny fenotyp).

Epigenetickd restrukturalizace makrojadra (epigenetic  restructuralization  of
macronucleus) — jsou presné a programované intragenové delece a nepresné fragmentace
chromozomu u prvoka. Jejich ulohou je obrana genomu (delece) transpozoni a repetitivnich
sekvenci, predpoklada se tu funkce malych molekul siRNA.

Epigenetika (epigenetics) - védni obor genetiky, ktery se zabyva dédicnosti — mitotickou i
meiotickou — fenotypovych zmén, které nejsou podminény zménou nukleotidovych sekvenci
v DNA.

Epigeneze (epigenesis) - Aristotelova idea vyvojove biologie: télo organizmu neni predem
vytvoreno (preformovano), nybrz vznikéd postupné od jednoduchych tvara ke komplexnim
formém.

Epigenom (epigenome) - komplex moznych epigenetickych modifikaci genomu eukaryotické
bunky. Tyto modifikace zahrnuji metylace DNA, histonové modifikace a dalSi proteiny
vazané na chromatin.

Epimutace (epimutation) - dédicna zména fenotypu zpisobend epigenetickym
mechanizmem, napiiklad zménou metylace DNA. MuZe byt dédéna po mnoho pohlavnich
generaci.

Euchromatin (euchromatin) — piedevsim cytologicka charakteristika potencidlné aktivniho
chromatinu. Predstavuje rozvolnény chromatin, jen slabé barvitelny, charakteristicky pro
genoveé oblasti obvykle s vysokym obsahem acetylovanych histonu.



Expresivita genu (gene expressivity) - mira projevu prislusného genu, resp. znaku.
Expresivita mendelisticky dédénych znaka byva vysokd, u epigeneticky dédénych znaki byva
nizsi akolisava

Geneticka asimilace (genetic assimilation) — Waddingtontiv termin pro evolucni reakci na
environmentalni zménu, kterd ma nésledek kanalizaci. Jde zvlé&té o vyskyt individui
s adaptivnim znakem dokonce za neptitomnosti pivodniho environmentalniho stimulu, ktery
zménu vyvolal (viz Waddingtonovy experimenty snaruSsenym embryondnim vyvojem
drozofily).

Genomoveé sekvenovani (genomic sequencing, sodium bisulfite teatment) — metoda detekce
5-metylcytozinu v sekvencich DNA. Po aplikaci hydrogensiti¢itanu sodného na izolovanou
DNA dochézi ke konverzi cytozinu v uracil, zatimco metylova skupina v pozici C5 cytozinu
hydrolytickou deaminaci cytozinu v uracil inhibuje.

Genomovy imprinting (genome or parental imprinting) - reverzibilni epigeneticka
modifikace (uml¢ovani) nékterych jadernych gent v zavislosti na pohlavi rodice. U savct
k nému dochézi pti gametogenezi a obvykle v somaticke linii zastava po cely Zivot jedince.
V genomu savcua je imprintovano nékolik desitek lokusi. Imprinting se také vyskytuje u
krytosemennych rostlin a nékterych druha hmyzu.

Genova konverze (gene conversion) — typ genetické rekombinace, kdy béhem meidzy
popiipadé mitdzy dochézi k nahrad¢ urcitého genu jeho jinou kopii. Vyskytuje se pravidelné
pti prepinini gena pohlavnoxti (MAT) u kvasinek. MuZe byt odpovédna i za nemendelistickou
dédicnost znaka.

Heterochromatin (heterochromatin) — cytologick& charakteristika kondenzovaného,
umi¢eného chromatinu. Déli se na konstitutivni (permanentné umléené oblasti genomu ¢i
chromozomu obsahujici ¢etné repetitivni sekvence DNA) a fakultativni (docasné umicené
oblasti genomu, napiiklad Barrovo télisko).

Heterochromatinovy protein 1 (HP1; heterochromatin protein 1) — konzervativni slozka
umi¢enych heterochromatickych oblasti. Obsahuje chromodoménu, kterd se véZe na
nukleozomy obsahujici v histonu H3 lyzin metylovany v pozici 9.

Histony (histones) - krétké bazické proteiny, které se vdZou na DNA a tvori zaklad
chromatinové struktury. Aminotermindni konce histona (H2A, H2B, H3 a H4) se podrobuji
kovalentnim modifikacim, které se podileji na regulaci genove exprese. V oblastech mezi
nukleozomy se vaze histon H1.

Hypomorfni mutace (hypomor phic mutation) — mira exprese genu zavisi na po¢tu jeho kopii,
konkrétn¢ hetrozygot s jedinou fun¢ni alelou ma slabsi miru exprese nez homozygot se dvéma
funkénimi alelami. Poprvé jev popsal Hermann Joseph Muller v roce 1930 na barvé oka (gen
white).

Chromatin (chromatin) — z&kladni material jadra eukaryotické buiky sloZeny predevsim
zDNA, histoni a mnoha dalSich vazebnych proteini. Z&kladni jednotkou chromatinu jsou
nukleozomy, které predstavuji oktamer histoni (vzdy po dvou histonech H2A, H2B, H3 a
H4), ktery je obtoc¢en viaknem DNA. V oblatech mezi nukleozomy se véze histon H1.



Chromatin remodelujici proteiny (chromatin-remodeling proteins) - jsou enzymy zavislié na
adenozintrifosfatu (ATP) a meéni interakce histond a DNA v chromatinu nezbytné k zajisténi
procesi, jako jsou transkripce, replikace ¢i rekombinace.

Chromatinova imunoprecipitace (ChIP; chromain immunoprecipitation) — technika
vyuzivana k analyze genomové lokalizace proteini vézanych na DNA. Zahrnuje vyvézani
DNA-proteinovych komplext, jejich imunoprecipitaci pomoci protilatky vaci specifickému
proteinu (napi. vaci histonu H4 acetylovanému na lyzinu v pozici 8). |munoprecipitace pak
umoznuje analyzu izolovanych sekvenci DNA (napt. prostiednictvim PCR a sekvenovanim).

Chromatinovy izolator (chromatin insulator) — ma funkci rozhrani mezi sousednimi, razné
imprintovanymi geny u savci. OdliSn4 exprese sousednich geni je vazbou regulacniho
faktoru na CTC-sekvenci chromatinového izol&toru.

Chromodoména (chromodomain) — vysoce konzervativni proteinova domeéna o velikosti asi
50 aminokyselin nalezena v heterochromatinovém proteinu | drozofily a v proteinech skupiny
Polycomb. Tyto proteiny se vaZou na aminotermindlni vybézky nukleozomalnich histona,
které jsou specificky metylovany.

ICF syndrom (ICF syndrome; immunodeficiency, centromere instability and facial
anomalies syndrome) — vzacné autozomalné-recesivni porucha imunitniho systému. Je
zpasobena mutaci DNA metyltransferdzového genu Dnmt3b, coz vede k hypometylaci
subcentromerickych repetici (heterochromatinu) na chromozomu 1, 9 a 16.

Imunobarveni (immunostaining) — technika vizualizace proteini na cytologickych ¢i
histologickych preparétech s pomoci specifickych znacenych protilétek.

Inaktivace chromozomu X (X chromosome inactivation) — epigenetické uml¢ovani jednoho
ze dvou chromozomi X v somatickych bunkach sami¢ek savci. Inaktivace chromozomu
zahrnuje zvySenou metylaci DNA a modifikace nukleozoménich histoni, piedstavuje
mechanizmus davkové kompenzace X-vazanych genti u savci.

In situ hybridizace (in situ hybridization) — technika detekce Usekti DNA nebo RNA na
fixovanych preparatech bunek ¢i tkéni, kterd je zaloZena na hybridizaci a vizualizaci znacené
sondy. V pripadé detekce Useki DNA mluvime o mapovani chromozomi a uzivd se
fluorescenéné znacenych DNA sond (FISH), zatimco pri studiu lokalizace genové exprese se
obvykle pouzivaji komplementarni RNA sondy a barevné detekce ve viditelném svétle.

Jadérkovad dominance (nucleolar dominance) — druhové specifické umlé¢ovani funkce
jadérka v mezidruhovych hybridech nékterych rostlin a Zivocicha. Inaktivace jadérka byva
provazena ztrétou sekundarni konstrikce na prislusném chromozomu srDNA a jeji zvySenou
metylaci.

Kaliko (calico) — zbarveni srsti kocek fizené X-vazanym genem. Kocouti sjedinym
chromozomem X jsou jednobarevni (¢erni nebo Zluti), zatimco kocky (XX) maji mozaikové
cerno-Zluté zbarveni diky nahodné inaktivaci chromozomu X v ¢asné embryogenezi.

Kanalizace (canalization) — Waddingtoniv termin pro rezistenci vaci zménam fenotypu
v populaci. Environmentalni naruseni piavodniho genetického planu vede k relativné nizkému
poctu odlidnych fenotypt.



Kinazy a fosfatazy histoni (histone kinases and phosphatases) — enzymy katalyzujici
fosforylaci histoni s donorem APT, resp. jejich defosforylaci.

Kinetochor (kinetochore) je proteinova struktura, které se vytvéii v oblasti centromery a kde
se vaézou vlakna vieténka v prabéhu mitdzy a meidzy.

Klonovani reprodukéni a terapeutické (reproductive and therapeutic cloning) — v obou
ptipadech jde o mikrochirurgicky pienos jadra ze somatické bunky do enukleovaného oocytu
a jeho néslednou kultivaci in vitro. V pripadé reprodukeniho klonovani je embryo vlioZzeno do
délohy néhradni matky scilem vytvoieni nového jedince (napiiklad ovce Dolly). Pri
terapeutickém klonovani je embryo dopéstovano v blastocystu a zni jsou odvozeny
embryondlni kmenové bunky, které mohou diferencovat v razné tkanové typy vhodné
k transplantacim.

K ompenzace davky X-vazanych gent (dosage compensation of X-linked genes) — evoluce
vyrovnavani hladin genovych produkti kédovanych X-vazanymi geny mezi samickami (XX)
a samecky (XY). Zatimco u savcia funguje nahodné umi¢ovani jednoho chromozomu X u
samicek, u hlistice Caenorhabditis elegans jsou oba X u hermafrodita ¢astecné utlumeny.
Jediny pozitivni systém davkoveé kompenzace byl popsan u drozofily: jediny chromozom X u
samecka mé zvySenou transkripéni aktivitu.

Komplex davkové kompenzace (DCC; dosage compensation complex) — umléujici
proteinovy komplex C. elegans, ktery zgjistuje kompenzaci davky X-vézanych geni. Jeho
aktivitav hermafroditech XX snizuje hladinu obou chromozomi na polovinu.

K onjugace (conjugation) — pohlavni proces u prvoku a baktérii, pii kterém dochézi k prenosu
geneticke informace.

K osuprese (co-suppression) — umic¢ovani funkce genu nebo transgenu u rostlin zpisobena
neprirozené vysokou hladinou prislusného transkriptu. Jev je vysvétlovan mechanizmem
RNA interference.

Kvantitativni RT-PCR (real-time PCR) — je laboratorni technika umozaujici kvantifikaci
piislusné mRNA prostiednictvim reverzni transkripce a polymerazové retézoveé reakce.

L amarkizmus (Lamar ckism) — adaptacni evolucni teorie francouzského ucence Jean-Baptiste
Lamarcka z pocéku 19. goleti. Tato teorie zahrnovala i dédicnost ziskanych znaki.

Lyonizace (lyonisation) — n&hodnd inaktivace jednoho ze dvou chromozoma X
v somatickych bunkéch samic savci. Objevena pomoci genetické analyzy X-véazaného genu
kodujiciho barvu srsti mySi Mary Lyonovou v roce 1961.

Makronukleus, micronucleus (macronucleus, micronucleus) — funkéné i strukturne
diferencované jadra u nékterych prvoku. Makronukleus predstavuje experimované jadro
srozvolnénym euchromatinem, které v pribéhu rozmnozovaciho procesu zanikd Generativni
jédro je fakultativné heterochromatické a piedstavuje vliastné zarode¢nou dréhu. Mechanizmy
RNAI dochézi k pienosu ziskané informace z makronukleu do mikronukleu.



Martin-Belliv syndrom (Martin-Bell syndrome) — zndmy téZ jako fragilni chromozom X.
Jde (zejména u muzi) o tézkou mentdlni retardaci zpusobenou amplifikaci a metylaci tripletu
CGG v X-vézaném genu FMR1, jehoZ produkt je nezbytny pro funkci mozku.

MAT lokusy (MAT; mating loci) — geny kodujici odlisné pohlavni typy u kvasinek.
Vyznaduji se schopnosti piepinani funkenich lokusia cestou genove konverze.

Maternalni programovani epigenetickych stavi (experience-dependent chromatin
plasticity) — chovani matky po narozeni ditéte muZe ovlivnit epigenom ditéte. Teorie je
zaloZena na exprimentech s potkany, kde mazleni se matky s mladétem navozuje demetylaci a
expresi genu kodujiciho glukokortikoidni receptor v mozku, coz vede ke stabilni psychice
dospélého potomstva.

Medea (Medea) — klicovy, v endospermu krytosemennych rostlin paternalné imprintovany
gen kodujici protein skupiny Polycomb. Jeho mutace v materndlni linii je letédini. Materndni
alely Medea jsou v endospermu aktivovany demetylaci (N-glykozyldza kédovana genem
Demeter). Protein Medea blokuje pred¢asny vyvoj embrya potlacenim genu Pheres.

Meiotické umléovani neparované DNA (MSUD; meiotic silencing by unpaired DNA) -
sekvence DNA plisné Neurospora crassa, které postradaji svého pérujiciho partnera v
meiotickeé profazi, mohou zptasobovat meiotické uml¢ovani identickych sekvenci DNA.

Meiotické uml¢ovani chromozomu X (MSUD; meiotic slencing of unpaired DNA) —
proteinovy komplex umicuje v zarodecné linii sameckt jediny chromozom X C. elegans.
Diky tomu maji spermie ze samecka jiné epigenetické nastaveni modifikace histona nez
spermie hermafrodita.

M etylace DNA (DNA methylation) — odehrava se piedevsim v repetitivnich sekvencich DNA
v palindromech CpG u vétSiny skupin eukaryotickych organizma (mimo kvasinky a nekteré
bezobratlé Zivocichy). Metylace DNA potlacuje transkripci inhibici vazby specifickych
transkripénich faktori a zegména vazbou specifickych CpG-vazebnych proteina, které
kooperuji spolecné s dalSimi represorovymi komplexy.

Metylaéné senzitivni restrikéni  endonukleazy (methylation-sensitive restriction
endonucleases) — restrikéni endonukledzy, které maji ve svém cilovém misté DNA cytozin a
tento cytozin je citlivy k metylaci. Enzymy, které maji stejné restrikéni misto (naptiklad
CCGQG), ale lisi se citlivosti vaci metylcytozinu, se nazyvaji izoschizomery (Mspl aHpall).

M etyla¢né-specificka oligonukleotidova mikroarray (methylation-specific oligonucleotide
microarray) — roboticka metoda (celo)genomového sledovani metylace genomové DNA na
bézi jeji hybridizace po siticitanovém pasobeni vici znamym sekvencim oligonukleotid.

5-metylcytozin (5-methylcytosine) — metylovana forma cytozinu na p&ém atomu uhliku
pyrimidinového kruhu. Tato modifikace nemé vliv na parovani bazi v DNA. Je katalyzovana
DNA metyltransferdzami a donorem metyloveé skupiny je S-adenozylmetionin. Vyskytuje seu
vétSiny druhi eukaryot a mé vyznamny vliv na moznost transkripce prisluSného genu.
Metylace cytozinu je reverzibilnim procesem. Spontédnni deaminaci 5-metylcytozinu vSak
vznikatymin, ¢imz dochazi k bodové mutaci C —T.



M etylentetrahydrofolat reduktdzy (MTHFR; methylenetetrahydrofolate reductase and
mental retardation) — katalyzuje zasadni reakce v metylacnim metabolismu: pienos metylové
skupiny z metylentetrahydrofoldtu pres homocystein a metionin, konecnym donorem
metylové skupiny pro viechny metyltransferédzy je S-adenozyl metionin (SAM). Deficience
MTHFR zptsobuje vzacnou autozomalné-recesivni menténi poruchu.

MikroRNA (microRNAs) — malé endogenni molekuly RNA (délky asi 22 nukleotida), které
pusobi jako regulatory genoveé exprese v prabéhu vyvoje a diferenciace. Na zakladé sekvenéni
homologie s MRNA dochézi k potlaceni translace nebo dokonce ke &tépeni mRNA.

Modifikatory poziéniho efektu (modifiers of PEV) — u drozofily vykazujici pozi¢ni efekt
(PEV) Ize izolovat sekundéarni mutace, které bud’ suprimuji fenotyp - Su(var) zptisobuji ztrétu
umlceni (suppressor of variegation), ¢i zesiluji fenotyp - E(var) zvy&uji uml¢ovani (enhancer
of variegation).

Nukleozom (nucleosome) — z&kladni strukturni jednotka chromatinu eukaryotickych bungk.
Sestava z oktameru histonovych proteint obto¢enym asi 200 para bazi dlouhou DNA.

Paradigma d48 (paradigm d48) - nemendelisticky proces epigenetické informace u linie d48
trepky P. tetraurelia 0 zméné strukturovani genomu makrojadra dédény z jedné generace
makrojadra do dalsi.

Paramutace (paramutation) — alelické interakce vedouci k dédicnym zménam expresniho
stavu: jedna z alel (paramutagenni) vyvola v prabéhu somatického vyvoje jedince zménu
druhé aely (pramutovatelnd). Paramutace byly jiZz od poloviny 20. stoleti pozorovany u
kukutice, nové byly popsany i u mySi. Paramutace predstavuji vyjimku z Mendelova zékona o
nezévislé segregaci alel.

Partenogeneze (parthenogenesis) — je asexuani formou reprodukce, kterd predstavuje vyvoj
jedince z neoplozené vajecné bunky. U rostlin (apomixe) a nékterych bezobratlych Zivocichi
jde o béZzny jev. U savci neni partenogeneze za standardnich podminek moznd, protoze
genomy — sam¢i asaméi — jsou odlisné imprintovany

PAZ doména (PAZ domain) — se nazyva podle regulatnich proteina Piwi, Argonaut a Zwille.
Tato doména byla zji&éna u dvou rodin proteini, které hraji roli v posttranskripénim
umic¢ovani geni — rodina proteint Piwi a Dicer (kterd zahrnuje i Carpel factory protein).
Funkce téchto proteini neni v detailu znama, ziejme zprostiedkovévaji tvorbu komplext mezi
proteiny Piwi a Dicer heterodimerizaci.

Penetrance (penetrance) — vyjadiuje pravdépodobnost, sjakou se alela genu projevi ve
fenotypu nasledujici generace. U mendelisticky dédénych znakt se obvykle penetrance blizi
hodnoté 1 (tedy vSichni jedinci nesouci urcitou alelu ji - v raizné mite - exprimuji), zatimco u
epigeneticky dédénych byva penetrance niZsi (projev genu je zde vice ovlivnén prostiedim).

Piwi-interagujici RNA (piRNA; Piwi-interacting RNA) — je nejvétsi skupinou malych
molekul RNA, které se vyskytuji v Zivocidnych bunkach. piRNA vytvari komplexy RNA-
protein prostiednictvim interakci s Piwi proteiny. Tyto komplexy odpovidaji za transkripéni
uml¢ovani retrotranspozoni a jinych sekvenci v z&rode¢né dréze, predevSim pri
spermatogenezi.



Polycomb (PcG; Polycomb group proteins) — skupina proteini charakteristicka pro umiceny
chromatin. Jsou vysoce konzervativni, vyskytuji se u VveétSiny eukaryot, prvné
charakterizovanu u drozofily, kde jejich chybna funkce zpisobuje homeotické transformace.
PcG uml¢ovani je vyvolano vazbou sekvenéné specifickych DNA-vazebnych faktori na
urcité regulacni Useky DNA (zvané PRES, Polycomb response elements).

Polyfenizmus (polyphenism) — je biologicka schopnost vytvaret na bazi jediného genotypu a
raznych environmentalnich podminek vice odlisnych fenotypi.

Potlac¢ovani genoveé exprese (quelling) - transformace plisné Neurospora crassa nativnim
genem vede k potlatovani exprese transgenu nebo homologniho genu. Projevuje se nejen v
transformovanych jadrech mycelia, ale je i vyjadieno v j&drech netransformovanych.
Srovndvd se s posttranskripcnim genovym umlc¢ovanim (kosuprese u rogtlin), souvisi
vyhradné s RNAi maSinerii vedouci k degradaci homolognich RNA.

Pozi¢ni efekt (PEV; podtion-effect variegation) — umléujici vliv  sousedniho
heterochromatinu na expresi urc¢itého genu. Prvné studovéan u drozofily po experimenténi
translokaci euchromatického genu do hetetochromatinu. Toto uml¢ovani probiha stochasticky
pouze v nékterych bunkach jedince, vysledkem je mozaikovy fenotyp. K uml¢ovani exprese
genti muZe dochézet i pravidelné v pericentromerickych oblatech (centromericky efekt) a
subtelomerickych oblastech (telomericky efekt).

Prader-Willitv syndrom (PWS; Prader-Willi syndrome) — stredn¢ téZkéa vrozend komplexni
neurovegetativni choroba ¢lovéka. Je obvykle zpasobena defektem v maternalng i paternélné
imprintované oblasti p11-13 na chromozomu 15, zejména uniparentdlni disomii (podobné
jako Angelmantiv syndrom).

Priony (PrP; prion proteins) - je oznateni pro vadnou formu tzv. prionové bilkoviny,
vyskytujici se v nervovych buikach nékterych savcia. NejznaméjSim pripadem nemoci
zpusobené takovou bilkovinou je Creutzfeldt-Jacobova choroba.

Pseudoarrhenotokie (pseudoarrhenotoky) - eliminace nebo inaktivace
(heterochromatinizace) celé paternalni sady chromozomi u nékterych druht hmyzu.

Repetici vyvoland bodova mutace (RIP; repeat-induced point mutation) - obranny systém
genomu plisné Neurospora crassa, kdy jakékoli duplicitni vnesena ¢i prirozena sekvence
DNA indukuje metylaci de novo. Metylcytosin je ¢etné pri replikaci DNA deaminovéan za
vzniku tyminu (bodova mutace).

Retrotranspozony (retrotransposons) — mobilni geneticky element, jehoz DNA je
transkribovana v RNA, kterd je zpétné prepisovana v DNA a poté vlioZena do nového mista
v genomu. Retroelementy jsou ¢astym cilem umléovacich epigenetickych mechanizma.

Rettav syndrom (Rett syndrome) — téZka vrozena mentalni retardace projevujici se u dévcat.
Je zptisobena mutaci X-vézaného genu MECP2, ktery koduje CpG-vazebny protein a
predstavuje tak zasadni regulétor genove exprese. Dévcata (heterozygotni mutanty) preZivaji,
chlapci (s jedingm mutovanym X) jsou aborty.



RNA-dependentni RNA polymeraza (RARP; RNA-dependent RNA polymerase) — je enzym,
ktery katalyzuje replikaci RNA z jednoviaknového RNA templdtu. Naproti tomu klasicka
RNA polymeraza katalyzuje syntézu RNA (transkripci) z DNA templétu.

RNA-indukovany umléovaci komplex (RISC; RNA-induced silencing complex) — je
multiproteinovy komplex, ktery zahrnuje jedno vlékno malé interferujici molekuly RNA
(SRNA; small inerfering RNA). Komplex RISC vyuzivda sSIRNA jako templétu
k rozpoznavani komplementarni mRNA. KdyZ ji najde, aktivuje RNazu a mRNA &épi. Tato
reakce hraje take roli v genové regulaci prostrednictvim mikroRNA (miRNA; microRNA) a
v obranné tloze vuéi virovym infekcim.

RNA interference (RNAI; RNA interference) — je obecny mechanizmus regulace genové
exprese a diferenciace u eukaryot. Spociva ve tvorbé malych molekul RNA, které
zprostiedkovavaji  potlacovani  (downregulation) genové exprese posttranskripénim
mechanizmem, ktery vede k degradaci nebo translacni represi prislusné sekvencné specifické
RNA.

RNA-indukujici umléovaci komplex (RISC; RNA-induced silencing complex) — soucést
masinerie RNA interference. Tento komplex je tvoiren proteinem Argonaut (Argonaute) a
malou molekulou RNA, kter& inhibuje translaci cilové mRNA prostiednictvim degradacniho
nebo nedegradacniho mechanizmu.

Rubinstein-Taybiho syndrom (Rubinstein-Taybi syndrome) — téZk& mentélni retardace
provazena deformacemi téla. Mutace genu CREB kdédujiciho transkripeni faktor, hrajici roli
v intracelulérni signalizaci v mozku. Souvisi s histon acetyldzovou aktivitou.

Russel-Silveriv syndrom (RSS; Russdll-Silver syndrome) — je vrozena choroba ¢lovéka
projevujici se malym vzrastem, nizkou porodni vahou a nesoumérnosti téla (trpaslici vzrast).
Choroba je zptasobena unimaternalni disomii imprintovaného chromozomu 7.

SET doména (SET domain) — prvné popsana jako konzervativni sekvence tii regula¢nich
proteina u drozofily: (1) modifikator pozi¢niho efektu (Suppressor of variegation 3-9), (2)
reguléor skupiny Polycomb (Enhancer of zeste) a (3) regulator skupiny Trithorax. Doména
mé asi 130 aminokyselin a byla zji&éna u vSech eukaryotickych organizma. Je ptitomna
v mnoha histon metyltransferazéch a je vyZadovana pro jejich enzymovou aktivitu.

Schimkeho imuno-kostni dysplazie (Schimke immuno-osseous dysplasia) - autosomalné
recesivni komplexni syndrom charakteristicky dysplézii péatefe a konci dlouhych kosti,
rastovou retardaci, poruchou ledvin a imunity. Je zpusoben mutaci genu SMARCAL1
(SWL/SNF2, aktin-dependentni regulétor chromatinu), ktery koduje protein regulujici
transkripéni aktivitu progtiednictvim remodelovani chromatinu.

Sir2 proteiny (Sr2 proteins) — prvni z izolovanych gent skupiny sirtuins (Slent Information
Regulator Two (Sr2) proteins) izolovany u kvasinky Saccharomyces cerevisiae. Jsou to
proteiny s histon deacetylazovou aktivitou vysoce konzervativni u viech eukaryot.

Specificky letalni komplex (MSL; male specific lethal complex) — proteinovy komplex
odpovédny za kompenzaci X-vazanych geni u drozofily: vaze se na jediny chromozom X u
samecka, ¢imz zvy3uje jeho aktivitu (korelace se specifickou acetylaci lyzinu 16 histonu 4.



Strukturni dédiénost (structural inheritance) — dédicnost znaku spocivagjici v pienosu
struktury (a nikoli ptislusného genu). Je dobie popsana u prvoki, ale v podstaté se vyskytuje u
vSech organizma, kdy dochézi k mezigeneracnimu prenosu hotovych bunéénych struktur,
jako jsou mitochondrie, plastidy, ribozomy, membrany atp. Odpovida i buné¢né teorii
Rudolfa Virchowa (,kazda burika pochazi opét z jiné bunky*).

SUM Oylace (SUMOylation, small ubiquitin-related modifier) — kovalentni adice polypeptidu
SUMO, coz jsou molekuly podobné ubiquitinu. V piipadé modifikace histoni meni jejich
regulacni funkce.

Superman (Superman) — katastréni gen u krytosemennych rostlin odpovidgjici za velikost
kvétnich oblasti pro tycinky a pestiky. Je epigeneticky nestabilni, jeho metylacné odlisné alely
(clark kent alleles) se projevuji zvySenym ¢i snizenym poctem tycinek ¢i pestiki).

SWI/SNF - je velky chromatin-remodelujici komplex konzervativni od kvasinek aZ po
¢loveéka Véze se k regulacnim oblastem geni prostiednictvim sekvencné specifickych DNA-
vazebnych faktora areguluje tak transkripéni aktivitu cestou remodelovani chromatinu.

Teorie parentalniho konfliktu (battle of sexes, tug of war between mother and progeny) —
vysvétluje potencidlni konflikt zmia otce a matky viaci potomstvu (popiipadé konflikt z&mua
matky a jejiho potomstva). Podle této teorie otec hledi jen na osud svych gena (paterndlni
exprese rastovych faktori)), matka sleduje zgem vSech svych déti i svého stavu v dob¢
téhotenstvi (materndni aktivita ristovych supresori). Je filozofickym vysvétlenim evoluce
genomového imprintingu u savct: autorem teorie byl David Haig v roce 1991.

Transponovatelné elementy (transposable elements) — vSechny typy mobilnich DNA
elementti bez ohledu na jejich mechanizmus tranpozice.

Transvekce (transvection) — proces dédi¢ného ovliviiovani exprese geni popsany u drozofily.
Homologni chromozomy se v somatickych buinkach ovliviuji, coz miZze mit za nésledek trans
aktivaci nekterych zesilovacu ¢i silencert. Jde o proces analogicky paramutacim popsanym
zejmeéna u rostlin.

Trichostatin A (trichostatin A): je antibiotikum pavodem z houby, které pasobi jako
efektivni inhibitor histon deacetyld&z (HDAC) a touto cestou muze aktivovat genové oblasti
resp. maze byt pouZzit jako Iatka s protinddorovym G¢inkem.

Trithorax (trxG; Trithorax group proteins) - chromatinove regulacni proteiny, které obecné
pusobi k udrzovéani genové exprese. Jde o heterogenni skupinu proteinovych komplexi.
Hlavnim Ukolem Trithoraxového komplex je aktivovat transkripci indukci trimetylace lyzinu
v pozici 4 histonu H3 ve specifickych regula¢nich mistech cilového chromatinu. Tento
aktivni stav je provéazen acetylaci histonu H4. Proteiny skupiny Trithorax maji navic i
chromatin-remodelujici aktivitu, pti které vyuzivaji energii ATP k mobilizaci nukleozomu.

Trofektoderm (trophectoderm) — je vedle vlastniho embrya (inner cell mass) derivatem
zygoty u savca. Trofektoderm spolu s matefskou tkani vytvari placentu, kterd vyZivuje
embryo. V trofektodermu samicky je inaktivace chromozomu X vyhradné paternalni.



Ubiquitinace (ubiquitylation) — kovalentni adice malého polypeptidu — ubiquitinu — k mnoha
typim bunéénych proteini. Zatimco polyubiquitinace cilovych proteini vede k jgjich
degradaci, monoubiquitinace histona méni jejich funkeni viastnosti.

Umléovani transgend (transgene silencing) — hostitel miZe rozpoznavat cizorodou DNA
transgenu jako sekvenci parazitickou a miZe ji umcovat. Uml¢ovani probih& na transkripéni
nebo posttranskripéni Urovni. Transkripéni uml¢ovéni probiha obvykle na bézi metylace
DNA, zatimco posttranskripéni umlcovani je zprostiedkovano RNA interferenci.

Ura (Ura) — reportérovy gen u kvasinek (Ura3 u S cerevisiae, Ura™ u S pombe). Pokud je
do média pro kvasinky ptidana kyselina 5-fluoroorotova (5-FOA) je enzymem Ura pieménéna
na 5-fluorouracil (5-FU), ktery inhibuje syntézu DNA a zptisobuje smrt burky. Pokud je vak
gen Ura vloZen do heterochromatinu a umi¢en, bunka pireziva

Vernalizace (téZ jarovizace, vernalization) — proces chladové kvétni indukce znamy u
nékterych druht krytosemennych rostlin. Aplikace nizké teploty na semena pred kli¢enim
navozuje nedeédicnou epigenetickou zmeénu (obvykle hypometylaci DNA) v promotoru
urcitych kvétnich genu.

Viry indukované umlé¢ovani geni (VIGS; virus induced gene silencing) — technologie, kterd
vyuziva prirozeného antivirového mechanizmu rostlin zprostiedkovaného RNA. V rostlinach
infikovanych nemodifikovanym virem je tento mechanizmus piesné zacilen vaci virovému
genomu. Pokud v3ak virovy vektor nese inzerty zgeni hogtitele, muze byt RNA
mechanizmus zaméien i vici odpovidajici mMRNA. VIGS je nyni vyuzivana k analyze funkce
gena u rogtlin nabazi RNA interference a potlacovéni translace (pristup knock down).

X-inaktivaéni centrum (X-inactivation center) — aktivace genu Xist vede ke tvorbé RNA,
kter4 se védZe na chromozom X (cis-vazba). Xist RNA spoudi uml¢ovani chromozomu
vyvolanim chromatin-modifikujicich aktivit a déle kaskédou epigenetickych modifikaci.

Zabije¢ské kmeny (killer effect) — nekteré trepky uvolnuji do prostiedi latky, které maji
letalni efekt k mnoha jinym kmentm, zptasobeno baktériemi zvanymi kappa ¢astice — bunky
Caedobacter taeniospiralis. Dédi se materndlné prenosem pres cytoplazmu.

Zapis informace a jgi ¢teni (writers and readers) - kovalentni modifikace histont jsou
provadény histon-modifikujicimi enzymy - writers - a odstranovany antagonistickymi
aktivitami. Jsou klasifikovany do rodin podle typu enzymové reakce (acetylace, fosforylace,
metylace g.). Proteinové domény (bromo-, chromo-) se specifickou afinitou k histonovym
modifikacim se nazyvaji readers.

Zlomova sekvence chromozomu (CBS; chromosome breakage sequence) - konzervativni
15-pari bazi dlouha sekvence DNA u prvoka Tetrahymena thermophila, kterd je
charakteristickd pro nékolik set deletovanych lokusi v prabéhu restrukturalizace
makronukleu.



