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1 VSG - hypertextovy program
1.1 O Virtualnim svété genetiky 1.0

Chces si odpovédét na =zakladni otazky
Clovéka, pro¢ jsem takovy, jaky jsem a pro¢ jsem
podobny svym rodi¢dm? Chce$ ziskat prehled a
nebyt nevédomy (tedy byt in) v nejdynamicté;ji
rozvijejicim se védnim oboru druhé poloviny 20.
stoleti a hlavniho oboru nastavajiciho stoleti a
tisicileti, v némz bez zakladnich znalosti genetiky
bude$ ~ztracen, nebot nasi civilizaci budou
charakterizovat zejména genetika, biotechnologie
a informacni technologie? Neustdle té néjakym
zplsobem dési neodborna a zavadéjici prohlaseni
Y masmeédiich o klonovani, geneticky
modifikovanych organizmech ¢&i genové terapii?
Chce$ zefektivnit své studium genetiky pomoci
interaktivity hypertextu a obrazovych schémat? V
tom pripadé doufame, Ze ti tento vyukovy
program napomuze v ziskani orientace v
zakladnich principech genetiky.

Cilem multimedialni aplikace
Virtualni svét genetiky 1
(VSG1) je byt doplikem ve
vyuce zakladniho kurzu obecné
genetiky s vyuzitim schémat a
animaci (cca 240 obrazki).
NemlZe byt pokladdédna za
hlavni zdroj informaci ve vyuce.

Vyuzili jsme vlastnost
hypertextu umoznujici
interaktivitu, vlastni smérovani
ucebniho procesu s volbou
tempa vyuky a s mnozstvim
zpétnych  vazeb, textl a

problémovych otazek - vhodny
nastroj pro samostudium.

Doporucujeme pro procviceni vyuzit skripta do cviceni, ve kterych naleznete
nékolik desitek genetickych prikladd jednotlivych témat: Urban a kol. (2004):
Genetika (navody do cvi¢eni). ES MZLU Brno, dotisk; 108 s. ISBN 80-7157-497-X

L7
¢ >
\:\::'_";‘\:0
O autorech projektu FRVS':

Reditel:

oblasti genetiky (napf.

Touto verzi s Cislem VSG 1.0 zahajujeme tvorbu celé série
rizné specializovanych vyukovych hypertextd z rdznych
molekuldrni
verze budeme neustale rozsifovat a aktualizovat.

genetika). Jednotlivé

Tomas Urban, Dr. Ing. (odborny asistent na Ustavu genetiky MZLU

v Brné), didakticka cCinnost, ilustrace, animace, tvorba html
stranek, java skripty, tvorba tisténé formy

Spoluresitelé:

Tomas Vyhnanek, Ing. Ph.D. (odborny asistent na Ustavu genetiky
MZLU v Brné), didakticka cinnost

Ladislav Béhal (pregradualni student 4. roCniku zpracovavajici
diplomovou praci na Ustavu genetiky) - ilustrace, animace

Vilém Dvorék, Ing. (postgradudlni student Ustavu genetiky MZLU v

Brné) - ilustrace

Virtualni svét genetiky 1 na CD byl vytvofen na Ustavu
genetiky MZLU v Brné s podporou FR VS MSMT CR 1146/01.
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1.2 Informace pro uzivatele VSG 1.

Témata a podtémata Autori

| Ovod genetiky

|Genetika (véetné 1.G.M.) || Urban T.
|Za’k|adn|' pojmy || Urban T.
|Historie genetiky || Urban T.
|Metody genetiky || Urban T.
|Genetika a spolecnost || Urban T.

| Klasicka genetika

|Bunééné déleni || Urban T.
|Mende|istické genetika || Urban T.

|Cytogenetika

|| Urban T., Vyhnanek T.

|Genové interakce

|| Urban T., Vyhnanek T.

|Genetika pohlavi

|| Urban T., Vyhnanek T.

IVazba gent

|| Urban T., Vyhnanek T.

|Mimojaderné dédicnost

|| Urban T., Vyhnanek T.

| Molekulérni zéklady dédiénosti

|Struktura NK || Urban T.
|Rep|ikace || Urban T.
|Transkripce || Urban T.
|Trans|ace || Urban T.

|Genové mutace

|| Vyhnanek T., Urban T.

|Genom

|| Urban T., Vyhnanek T.

|Regu|ace exprese

|| Urban T., Vyhnanek T.

| Genetika populaci

|Principy || Urban T.
|Popis populaci || Urban T.
|Dynamika populaci || Urban T.
|Kvantitativn|' genetika || Urban T.
Heritabilita | UrbanT.
|Se|ekce || Urban T.
|Geneticky vykladovy slovnik | Urban T.




O uzivateli

Multimedidlni aplikace Virtualni svét genetiky 1 je urCena zejména pro
studenty, ktefi zacinaji s genetikou (studenti stfednich Skol a univerzit) a pro
studenty vy&Sich ro¢nikd univerzit & postgradudlni studenty (moznost efektivniho
opakovani a aktivizace znalosti). Predpoklddame, ze tento program vyuziji i ucitelé
stfednich Skol a univerzit ve své pedagogické Cinnosti. Protoze se jedna tématicky o
vstup do problematiky genetiky, vyuzit tento program mohou i studenti distancniho
vzdélavani v ramci celozivotniho vzdélavaciho programu. Tento program lze pouzit
jako podporu vyuky. Pro hlubsi pochopeni a ziskani SirSich souvislosti je nutné
pouzit dalsi studijni materialy.

Seznam pouzijte literatury:

BROZEK A.: G.]. Mendelovy bastardacni pokusy na Pisum a Hieracium. Zvlastni otisk ze
Sborniku pfirodovédeckého, Praha, 1926, 53 s.

DVORAK J. A KOL: Genetika hospodarskych zvitat. VSZ v Brné, 1992, 268 s.

HeEINE W.: Johann Gregor Mendel. Roman ze zivota genialniho badatele. Petrov, Brno,
1943, 236 s.
HATINA J., SYKES B.: Lékarska genetika. Academia Praha, 1999, 296 s.

HRASKA S. a kol.: Genetika rastlin. Priroda Bratislava, 1990, 305 s.

HRUBAN V., MaizLik I.: Obecnd genetika. CZU Praha, 2000, 316 s.

KING R.C., STANSFIELD W.D.: Encyclopedic Dictionary of Genetics, WCH, 1990, 809 p.
KLuGg W.S., CuMIN M.R.: Concepts of Genetics. Prentia-Hall, 1997, 703 p.

KuGLik, P.: Vybrané kapitoly z cytogenetiky. MU v Brné, 2000, 171 s.

LEwIN B.: Genes VI. Oxford Univ. Press., 1997, 1260 p.

RIEGER R., MICHAELIS A., GREEN M.M.: Glossary of Genetics. Classical and Molecular.
Fifth Edition. Springer-Verlag, 1991, 553 p.

RosyPAL S.: Uvod do molekuldrni biologie, Dil prvni aZ treti, tfeti vydani, Brno 1998 -
2000, 900 s.

SREEN S., SRENOVA K. : Zaklady klinickej genetiky, Osveta, 1995, 259 s.
TAMARIN R.H.: Principles of Genetics. Fifth ed., Wm.C.Brown Publishers, 1996, 683 p.

1.3 Instrukce k pouzivani vyukového programu VSG 1.
Minimalni systémové a technické pozadavky pocitace:

e 32MB RAM

¢ 800x600 SVGA

e CD-ROM drive

e Windows 95/98/ME, NT 4.0 nebo 2000

K plnému vyuziti tohoto programu potfebujete pocitac s CD mechanikou s
rozliSenim nejméné 800x600 v 64 tisicich barvach, nainstalovany www prohlizec
Internet Explorer (IE) verze min. 5.0 na libovolném MS operacnim systému
(volné stazitelny z internetu). Predpoklad plného vyuziti vyukového hypertextu je
pfipojeni na internet. PouZijete-li napf. prohlize¢ Netscape Navigator, nemusi byt
néktera aktivni grafika spravné zobrazovana. Aplikace je v jazyce ceském.



Pokyny pro manipulaci v hyper-textu :

Pohyb v hypertextu se provadi pomoci aktivnich tlacitek. Ve vytvorené hierarchii
h-textu se nachazi dvé roviny strukturované do navigaéni dvojlisty: horni lista
obsahuje hlavni témata (Uvod do genetiky; Klasickd genetika; Molekularni genetika;
Genetika populaci), odskok na hlavni Home, geneticky vykladovy slovnik a spodni
lista odkazuje na podtémata. Jsou-li podtémata rozvinuta do vice stranek, Ize se mezi

nimi pohybovat pomoci Sipek (smérovnik():

lascecs

| - toto tlacitko uzavre okno slovniku

smérovnik a odskok na vrchol stranky

smérovnik pro pohyb na konec tématu

smérovnik pro pohyb na zacatek (home) hlavniho tématu

smeérovnik pro pohyb o jednu stranku dozadu

smérovnik pro pohyb o jednu stranku dopfedu

- pohyblivy smérovnik s odskokem na vrchol stranky (pokud je stranka
delsi nez plocha obrazovky)

- stranku takto oznadenou si mizete vytisknout, je upravena pro tisk

straeka
B A i
adts (Acrobat Reader, M)

Ovladadi prvky IE

o .

i,

S S
Rozcestnik —] <7 ﬁ\'l:\"“‘n'l"/

el

|

v’ Navigacni lista

. WHOME Sty ST S oo slouni, ey
o A

Pohyb pomoci tlacitek IE:
(pouze o jednu stranku
dopredu ¢i dozadu)

Ja Zpit - i 2 &
Cilend navigace pomoci
navigacni listy, ktera je
vzdy viditelnd na vrcholu
stranky, popfipadé do
arovni jednotlivych
podtémat se Ize rychle
premistit pomoci
rozcestnikd, umisténych
na pocatku (home)
hlavnich témat.

Velmi jednoduchy a na prvni pohled zfejmy prvek navigace je tématicka barva,
ktera ovlada barevné schéma daného tématu. Uzivatel ma tak kdykoliv pfedstavu, v

kterém tématickém celku se pravé pohybuje.

| Zluta

| Ovod do genetiky

| Zelena

| Klasicka genetika

| Modra

| Molekularni genetika

| &ervena | Genetika populaci

Dal$im informaénim prvkem jsou ikony oznamujici o typu dileZité ¢asti textu:



.. - klicova slova; ikona oznacuje pojmovy obsah tématického celku
i

- otaznik; ikona oznacuje problémové otazky

\ | o) - vykfi¢nik; ikona oznaluje dlleZitou informaci nebo definici

é - souhrn; ikona oznacuje zavér ¢i souhrn tématického celku

Pokyny pro uzivatele:

Obecné mezi jednotlivymi kapitolami Ize libovolné prochazet pomoci
hypertextovych odskok( a tak si vytvaret vlastni cestu vyuky. Systém navigace je
navrzen tak, aby byl uzivatel kdykoliv informovan o tom, kde se nachazi a kam se
jesté mdze vydat.

V rdmci jednotlivych tématickych celkl jsou zarazeny kontrolni otdzky shrnujici
znalosti popt. problémové otdzky vedouci k hledéani daldich zdrojd informaci, aby
student ziskal Sirsi souvislosti.

Soucasti hypertextu na nosi¢ich CD je také interaktivni geneticky vykladovy
slovnik. Ten neni zahrnut do tohoto textu, protoze ze zfejmych dlvodU interaktivita
hypertextu nemiZe byt vyuZita v tist&né form&. Obsahové mensi varianta slovniku je
vSak soucasti studijniho textu Urban a kol. (2004) Genetika (navody do cviceni) -
dotisk. Obdobné je resen vstupni test, dostupné pouze na CD. Soucasti CD je také
fotogaleria z Mendelova Zivota, kterd se v tomto textu nevyskytuje.



2 Uvod do genetiky

2.1 Zakladni pojeti genetiky

Biologie je jednou z hlavnich védnich disciplin, které jsou nabizeny studentim ke
studiu na vysokych Skolach. Jednim z nejvyraznéjich oborl biologie je genetika,
kterd pritahuje pozornost mnoha studentl. Neni tedy pfekvapenim, Ze porozuméni
genetickym procesiim je zdkladem poznani Zivota samého. Znalost zakladt genetiky
je vsouCasné dobé standardni soucasti univerzitniho vzdélani vysokych skol
biologického zaméreni. Pricemz urcité znalosti z genetiky jsou vyzadovany i u
maturitnich zkousek na urcitych stfednich Skolach.

Studium genetiky zahrnuje dalsi biologické obory, jako jsou molekularni biologie,
biochemie, biologie buriky, fyziologie, evolucni teorie ¢i ekologie. Genetika se stala
spojujicim ¢lankem, jakymsi stfedobodem biologie a tvofi jeho jadro. Jak se sama
rozviji, tak davd vznik novym vé&dnim oborlm - bioinformatika, genomika,
proteomika, ...

Genetika ovliviiuje nazory a teorie i v humanitnich védach, v psychologii, sociologii
Ci etice. Genetické programovani se uplatfiuje v informacnich technologiich. Urcité Ize
souhlasit, Zze genetika za poslednich padesat let vyznamné ovlivnila ndzory a mysleni
lidi po celém svété.

Jaky je dalsi divod studovat genetiku? Je to v&dni obor, ktery se neustéle rozviji.
Jsou neustdle publikovany nové objevy a poznatky, které jsou zdvojnasobovany
kazdé dva roky. D& se fici, ze vQ¢&i ostatnim obordm je rlst poznatkd v genetice
exponencialni.

Genetika je jako obor opredena mnoha povérami, neznali lidé (a to je znacna c¢ast
lidské populace) si mysli, Ze to je néco, ¢emu porozumét nikdy nemohou. Opak je
vdak pravdou. Zaklady genetiky nejsou vibec nijak t&2ké, i kdyz byly dlouho pro
lidstvo nepochopitelné a to i pfes snahu jednoho premyslivého mnicha.

Genetika, véda studujici jak jsou prenaseny fyzikalni, biochemické a etologické
vlastnosti z rodi¢d na potomky a variabilitu té&chto vlastnosti. Termin "genetika" byl
vytvoren v roce 1906 britskym biologem Williemem Batesonem. Cilem genetiky je
uréit mechanizmy deédi¢nosti, které nejsou mnohdy pfilis zfejmé, protoze potomci
pohlavné se rozmnozujicich organizmd nejsou presnou kopii jejich rodi¢d a protoze
existuji urcité rozdily a zaroven podobnosti mezi rodii a jejich potomky, které se
znovu objevuji z generace na generaci. Vyzkum té&chto modeld dédi¢nosti vedl k
nejvétdim UGspéchim v moderni biologii, které se promitly aZ do genetickych
manipulaci s hospodarskymi zviraty, které produkuji lé¢iva vhodné pro clovéka. V
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soucasné dobé jsou tvoreny také geneticky modifikované rostliny, které nabyvaji nové
vlastnosti - maji napt. delsi kvalitativni Zivotnost ¢& schopnost odoldvat vUa¢i
Skodlivému hmyzu & pesticiddm. Za objevy v genetice bylo udéleno jiz mnoho
Nobelovych cen.

2.2 Nobelovy ceny za vyzkum v genetice

Rok Nositel e Vyzkum
cena za
1930 |[K. Landsteiner medicinu a  |objev lidskych krevnich skupin
fyziologii
1933 |T.H. Morgan medicinu a |chromozomalni teorie genetiky
fyziologii
1946 H.J. Miller medicinu a  indukce mutaci rentgenovym
fyziologii zarenim
1954 L. Pauling chemii Alfa spiralovita struktura proteinu
1958 |G.W. Beadle, E.L. Tatum |medicinu a |genetickd kontrola biochemickych
fyziologii procesi
J. Lederberg medicinu @  |geneticka rekombinace u baktérii
fyziologii
F. Sanger chemii primarni struktura proteind
1959 |A. Kornberg, S. Ochoa medicinu a biologicka syntéza DNA a RNA
fyziologii
1962 J.C. Kendrew, M.F. chemii tfi dimenzionalni struktura
Perutz globuldrnich proteinl
F.H.C. Crick, J.D. medicinu a | model DNA jako dvojity helix

Watson, M.H.F. Wilkins  [fyziologii
1965 |F. Jacob, A.M. L woff, medicinu a  |geneticka regulace syntézy enzym(

J.L. Monod fyziologii u baktérii
1966 |P.F. Rous medicinu a  |objev tumor indukujicich vird
fyziologii
1968 H.G. Khorana, M.W. medicinu a  odhaleni genetického kédu
Nirenberg fyziologii
1969 M. Delbrtick, A.D. medicinu a mechanizmus replikace a geneticka
Hershey, S.E. Luria fyziologii struktura bakteriofagl
1970 N. Borlaug mir genetické zuslechténi mexické
pSenice
1972 |G.M. Edelman, R.R. medicinu a  |chemicka struktura imunoglobulin{
Porter fyziologii
C. Anfinsen chemii vztah mezi primarni a terciarni
strukturou proteind
1975 |D. Baltimore, R. medicinu a molekuldrni genetika vird
Dulbecco, H. Témin fyziologii zpUsobujici tumor
1976 D.C. Gajdusek medicinu a  |vysvétleni lidskych chorob na
fyziologii zakladé priond, kuru a Creutzfeldt-

Jakobova nemoc

1978 W. Arber, D. Nathans, medicinu a rekombinantni DNA technologie s
H.O. Smith fyziologii pouzitim restrik¢nich endonukleaz

9



Nobelova

Rok Nositel Vyzkum
cena za
1980 |P. Berg, W. Gilbert, F. chemii rozvoj rekombinantni DNA a DNA
Sanger sekvenacni technologie
1982 A.Klug chemii analyzy krystalické struktury

biologickych komplex{, tRNA a
nukleozomu

1983 B. McClintock medicinu a |mobilni genetické elementy u
fyziologii kukurice
1985 |M.S. Brown, J.L. medicinu a  |geneticka regulace metabolizmu
Goldstein fyziologii cholesterolu
1987 |S. Tonegava medicinu a  |geneticky zaklad diverzity
fyziologii protilatek
1989 J.M. Bishop, H.E. Varmus medicinu a  objev role retrovirl a onkogent pfi
fyziologii rakoviné
T.R. Cech, S. Altman chemii funkce ribozymd b&hem sestiihu
RNA
1993 R. Roberts, P. Sharp medicinu a  |RNA processing $t&penych gend
fyziologii
K. Mullis, M. Smith chemii vyvoj polymerazové retézové
reakce (PCR) a usmérnéna
mutageneze
1995 E.B Lewis, C. Nisslein- |medicinu a  |geneticka kontrola ¢asného
Volhard, E. Wieschaus fyziologii embryonalniho vyvoje drosophily
1996 P.C. Doherty, R.M. medicinu a  |specifita zprostfedkované bunécné
Zinkernagel fyziologii imunitni obrany
1997 |S.B. Prusiner medicinu a  |objev prion{ - novy biologicky
fyziologii princip infekce
1999 |G. Blobel medicinu a  |objev, Ze proteiny maji vnitini
fyziologii signaly, které ovladaji jejich
transport a lokalizaci v burice
2000 |A. Carlsson, P. medicinu @  |objev signalni transdukce v
Greengard, E. Kandel fyziologii nervovém systému

2001 L.H. Hartwell, R.T. Hunt, medicinua |objev kli¢ovych regulatord
P.M. Nurse fyziologii bunécného cyklu

2.3 Osobnost - Johann Gregor Mendel

Gregor Mendel, rakousky mnich, byl osobou, kterd jako prvni objevila zakladni
"zakony", pravidla dédi¢nosti a predpov&dél existenci gend, jako diskrétnich jednotek
genetické informace. Mendelova prace nebyla védeckou komunitou pfijata az do roku
1900, kdy byly jeho poznatky pochopeny a potvrzeny a staly se zakladem nového
védniho oboru genetika.
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Mendel se narodil v Heinzendorfu (Hyncice, dnes soucast obce Vrazné) u Nového
Ji¢ina 22. Cervence 1822 a zemrel 6. ledna 1884 v Brné. Byl druhym ditétem Antona
a Rosine (rozené Schwirtlich) Mendelovych. Anton Mendel byl némecky svobodny
sedlak, ktery zdédil po prarodi¢ich maly dvorec v Heizendorfu. ProtoZze na Moraveé
jesté ve tficatych letech 19. stoleti museli sedlaci chodit na robotu, také Anton Mendel
travil vétSinu casu na praci na panském.

Rodic¢e ho pojmenovali Johann. Navstévoval mistni zakladni skoly (v Heizendorfu a
v Lipniku) a gymnazium v Opavé. Vzdy patfil mezi nejlepsi zaky. Poté studoval
Filozoficky Ustav v Olomouci. Aby mohl uplatnit své nadani a intelekt, a protoze ho
vzdy doprovazel citelny nedostatek financi, ,musel" vstoupit do augustinidnského
radu klastera sv. Tomase na Starém Brné, kde byl tehdy opatem Cyril Napp (velky
pfiznivec zemédélstvi). Mendel béhem svych teologickych studii v Brné studoval i
zemeédélstvi, ovocnafstvi a vinafstvi na Filosofickém Ustavu v Brné a ukondil je
zkouskou v roce 1846.

Augustiniani plsobili na Moravé od roku 1350 a jejich klaster sv. Tomase byl
centrem tvardi védy a kultury. Jeho ¢&lenové byli zndmi filozofové, muzikologové,
matematici, mineralogové a botanici, ktefi byli zapojeni ve védeckém vyzkumu a
ve vyucéovani na rGznych $koldch (pedagogickd ¢&innost klastera na Starém Brné
byla jeho jedna z hlavnich cinnosti). Klasterni knihovna v dobé Mendela byla
jedna z nejvétSich a obsahovala vzacné rukopisy a prvotisky, texty vénované
pfirodnim védam. Pripominala spiSe knihovnu univerzitni nez klasterni. Klaster
mél také bohatou mineralogickou sbirku, experimentalni botanickou zahradu a
herbafe. V této atmosféfe vzdélanosti a tviréiho ducha vstoupil Mendel jako
21lety do klastera v roce 1843 a prijal radové jméno Gregor, které pak jako
jediné jméno uvadél. Studium na filosofickém uGstavu v Brné ukoncil zkouskou
v roce 1846. Knézem se stal 6. srpna 1847, kdy byl vysvécen. Byly mu pridéleny
pastoracni povinnosti, ale rychle se ukazalo, Ze se vice hodi k vyucovani.

V roce 1849 byl povoldn na gymnazium do Znojma jako suplent — vypomocny
ucitel. Stal se velmi oblibenym mezi zaky i uciteli. Jesté téhoz roku byl poslan na
studia na univerzitu do Vidné, aby se stal kvalifikovanym ucitelem matematiky a
pfirodnich véd. Zkouska se konala ve Vidni 15. srpna 1850. Tu v$ak neslozil, nebot
nezvladl pisemné prace z geologie a zoologie. Ve vysvédceni bylo zd@raznéno, Ze
postrada systematické znalosti, coz bylo hlavni prekazkou k ziskani ucitelské
kvalifikace. Opat Napp rozhodl, aby Mendel ve svych studiich pokracoval, nebot
hlavni pri¢cinnou Mendelova nelspéchu byl nedostatek studia. Poté 7. dubna 1851
zacal vyucovat na komunalni redlce v Brné.

Opat Cyril Napp opét poslal Mendela na univerzitu do Vidné koncem fijna 1851.
Studoval zde biologii u profesora botaniky von Knera a fyziku u profesora Dopplera,
ktery se vénoval problému zvukovych vin (Zjistil, ze chvéjici se téleso, které se blizi,
je pric¢inou, ze vznika tén vyssi nez tén téhoz chvéjiciho télesa, které se vzdaluje.
Tento efekt byl také po ném pojmenovan). Dale studoval zoologii, geologii a chemii, v
které se seznamil s pojmem Cisté latky. Mendel se stal asistentem fyzikalniho Ustavu.
Byl také pfFijat do videfiského spolku badateld pfirody, ,Wiener Naturforschender
Verein“. Zde ve Vidni se pravdépodobné rodila my&lenka jeho pokusd.

Po Ctyrech semestrech ukondil sva studia ve Vidni, kdyz opét nedokazal uspét u
zavére¢né zkousky. Presto mohl ucit a dal plsobit jako badatel. V roce 1853 se vratil
do klastera. Nadale plsobil jako suplent na brné&nské redlce (ve spodni &asti Janské
ulice). Mendel ucil az do roku 1868.

VSichni pedagogové a profesofi realky si jej velmi vazili, i kdyZz nemél dokoncené
pedagogické vzdélani. Presto jej kolegové ze skoly, Feditel i opat Napp neustale
premlouvali, aby se jesté jednou prihlasil ke statni zavérecné zkousce ve Vidni. V roce
1856 jel do Vidné na zkousky. Tu vSak opét neslozil, idajné proto, Zze se nepohodl se
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zkousSejicim botanikem, kdyZ obhajoval svou teorii. VSechny protokoly o této zkouSce
byly zni¢eny a to na zakladé Uredniho nafizeni.

Mendel zacal se svymi pokusy dva az tfi roky po navratu z Vidné kolem roku
1856. Béhem let stravenych v klastefe mezi lety 1856 a 1863 si po nescetnych
sledovani a pokusech ze vSech rostlin zvolil hrach zahradni. Celkem péstoval a
testoval asi 28.000 rostlin hrachu. Tyto hybridizacni experimenty ho privedli k objevu
principl dédi¢nosti. Po dvou letech si vybral sedm jednoznaénych vlastnosti, které se
jednoduse dédily.

Téchto sedm vlastnosti se vyskytuje v alternativnich formach: vyska rostliny
(vysokd x zkracené), barva semene (zelené x Zluté), tvar semene (hladké x
svrastélé), barva slupky semene (zbarvena - Seda x bild), tvar lusku (naplnény x
svraskly), barva lusku (zeleny x zluty), rozdéleni kvétd (podél lodyhy x na konci
lodyhy). Vytvofil stovky kfizencl pomoci umélého opyleni. Mendel si vedl peclivé
zdznamy o vSech rostlinach na vSech zahoncich, které byly kfizeny a o potomcich
z téchto kfizeni. Své zjisténi wvylozil vr. 1865 na zasedani brnénského Spolku
prirodov&deckych badatell, jejimZ byl ¢lenem. Publikoval jej o rok pozdé&ji v &asopisu
Verhandlungen des Naturforschenden vereines zminéné spolecnosti pod nazvem
.Versuche Uber Pflanzenhybriden™ - Pokusy s rostlinnymi hybridy.

Mendel byl élenem Spolku prirodovédeckych badateld, ktefi se schazeli jednou za
dva mésice k vé&deckym hovoriim. Pfirodovédny badatelsky spolek v Brn& byl sloZen
z rdznorodych lidi, kterym se akademie velkych univerzit vysmivaly jako diletantim.
Pfesto se jeho Uroven vyrazné pozvedla.

VSechna jeho zjisténi byla sloucena do tfi teorii. Mendel tvrdil, Ze béhem tvorby
vajicek a spermii, pohlavnich bunék, se paruji rozdélené faktory. Takze kazda
pohlavni burika by mohla obsahovat faktor pro zeleny lusk, ale ne zaroven pro
obé varianty téhoz znaku. To je prvni Mendelovo pravidlo. Je znamé také jako
princip segregace.
Princip volné kombinovatelnosti byl Mendellv druhy zobecn&ny poznatek.
Ten uvadi, Ze rdzné vlastnosti jsou dédény individuilné a nezavisle jedna na
druhé. To znamend, ze faktor pro vysku rostliny miZe byt voln& parovan
s jakymikoliv dalsimi faktory, dominantnimi i recesivnimi (tvar semene, barva
lusku,...). Tento princip byl pozdéji modifikovan Thomasem H. Morganem.

Jeho tfeti princip, nebo teorie, fika, Ze kazda vlastnost je uréena spojenim
dvou faktor( téze vlastnosti, kazdy od jednoho z rodi¢d. Vzdy véak jeden faktor
podle jeho zjisténi prevazoval ve fenotypu nad druhym - princip dominance.

Brnénska spolec¢nost ¢lanek poslala do 133 dalSich pfirodopisnych spolec¢nosti a do
hlavnich knihoven v rlznych zemich. Mendel také poslal 40 ¢lanku dalim védcim,
dokonce poslal kopii své prace Darwinovi, ale ten ji zfejmé nékam zalozil (Anton
Markos: Tajemstvi hladiny. Hermeneutika Zivého. 2000). Presto jeho prace nevyvolala
zadnou odezvu a zapadla.

Mendel pokracoval v fizeni vyzkumu v zahradnictvi, zemédélstvi, meteorologii a
astronomii. Korespondoval s Karlem von Nagelim, ktery jej povzbuzoval, aby provadél
dal$i série svych experimentl na rlznych druzich rodu Hieracium (jesttabnik). Mendel
nebyl schopen zopakovat své objevy, protoZze dnes vime, Ze se jestrabnik
reprodukuje asexudlné z diploidni tkdné v semeniku (apomixie) a produkuje tak klony
rodice. V roce 1869 publikoval zpravu, kde naznacil, ze vysledky byly odliSné od
pokusl s hrachem, ale Ze zlistava tento problém otevieny pro dalsi badani.

Obtizné experimenty vyzadovaly pouzivani mikroskopu, zrcatek, jemné jehly a
nucen prerudit svij vyzkum na deldi dobu. Pfesto byl aktivhim ¢&lenem Fady
pfirodovédnych spolec¢nosti: Prirodovédny spolek brnénsky; Moravsko-slezska
spoleCnost pro zvelebeni zemédélstvi; Vcelarsky spolek; Viderisky Uustav pro
meteorologii a zemsky magnetizmus. Zabyval se také astronomii.
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Mendel zanechal své experimenty, kdyz byl zvolen opatem klastera 30. brezna
v roce 1868. Jesté v roce 1871 dal na svahu nad klasterem postavit pokusny vcelin,
ktery tam po Upravach stoji dodnes. V klastere zfidil stanici pro meteorologicka
pozorovani (vétsina jeho publikovanych praci se tyka pravé meteorologie!). Zajimal
se také o astronomické pozorovani (vénoval se pozorovani Slunce, zakresloval
slunecni skvrny a sledoval jejich vyvoj).

V dobé& plsobeni ve funkci opata Mendel izoloval svou osobu jak v kldéternim tak
ve verejném zivoté az do své smrti. Pfed smrti si napsal poznamku: "Mé védecké
prace mi prinesly velké uspokojeni a jsem presvédcen, Ze zanedlouho celistvy svét
bude chvalit vysledek z téchto praci.”

KdyZz umiral, nebyl stdle jesté uznan za velkého védce a objevitele, ale byl ctén
svymi mnichy a svymi studenty. Cirkevni kruhy o jeho biologickych pokusech védéli,
stejné jako biskup, ktery Udajné nelibé snasel jeho pokusy s hrachem a jeho zajem o
Darwina. Po jeho smrti byl zvolen novy opat, ktery nechal vSechny pisemnosti
Mendela spalit.

Jeho prace byla "objevena" a potvrzena tfemi védci az po Sestnacti letech v roce
1900. Byli to rakousky botanik a genetik Erich von Tschermak (1871 - 1962),
nizozemsky botanik, profesor amsterdamské univerzity Hugo de Vries (1848 - 1935)
a némecky biolog Karl Erich Correns (1864 - 1933). I kdyz kazdy z nich pracoval na
jiném problému, svymi vyzkumy nezavisle na sobé potvrdili platnost Mendelovych
principl dé&di¢nosti. Tim se Mendelova prace z roku 1865 stala zakladnim
vychodiskem klasické genetiky a Slechtitelstvi. VSichni tfi se postarali, aby se s ni
védecky svét seznamil, a proto se rok 1900 povazuje za zrod védecké genetiky.

Teprve v roce 1910 se Mendelovu dilu dostalo svétového uznani a véhlasu, kdy
komise slozena ze 150 piirodovédcd z celého svéta dala zbudovat v kldsternim parku
na Starém Brné pomnik (jeho autorem byl Theodor Charlemont).

V 50. letech 20. stoleti sovétsti akademici Lysenko, LepeSinska a Micurin prohlasili
jeho nauku za burZoazni pavédu. Mendellv objev byl odstran&n ze &kolnich ué&ebnic,
odborné literatury a verejného Zivota. Samoziejmé hovofime o nasem statu pred
Sedesati lety, kdy mnoho v&dct védomé "ignorovalo" svétové prokazané a nakonec i
vlastni védecké poznatky.

Koncem Sedesatych let dochazi k vymizeni ideologického vlivu na nezavislost
védeckého zkoumani a v roce 1965 byl vytvoren v prostorach klastera pamatnik
Mendelianum, v némz byly donedavna uchovavany a vystavovany exponaty a
doklady vztahujici se k osobé i dilu Mendela. Tento pamatnik s ukazkou pokusné
zahradky se nachazel v klasterni zahradé na Mendlové namésti v Brné. V soucasné
dobé je plivodni Mendelianum presunuto do jinych prostor MZM v Brné (Udolni ulice).
V prostorach byvalého Mendeliana se nachazi Mendelovo muzeum genetiky.

V rodném domku v Hyncicich (C.p. 69) je také zfizeno muzeum, kde jsou ve dvou
mistnostech shromazdény zakladni doklady o Mendlové détstvi a jeho dalSich osudech
spojenych s jeho védeckou cinnosti. Kazdy rok se konaji ve Vrazném (kam Hyncice
spadaji) oslavy, které jsou vénovany slavnému rodakovi. V Novém Ji¢iné je také
umistény pomnik ve Smetanovych sadech od sochare Josefa Obetha (1931), ktery
prestal nepfizef obou totalitnich reZimd 20. stoleti.
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2.4 Pojmy genetiky
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2.5 Historie genetiky

Viz. Urban a kol. (2004): Genetika (navody do cviceni). ES MZLU Brno, dotisk, 108 s.
ISBN 80-7157-497-X

2.6 Metody genetiky

Genetické studie zahrnuji rizné organizmy, jako jsou viry, baktérie, rizné druhy
rostlin a zivo¢ichl a zasahuji v8echny Grovné biologické organizace, od molekul po
populace. Pro studium genetiky je tfeba znat druhy metod, které se nejcastéji
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pouzivaji. Ackoliv jich je nepreberné mnozstvi, vétSinu Ize zaradit do zakladnich péti
skupin metod.

Nejklasictéjsimi metodami je studium prenosu genetické informace zalozeném na
pozorovani rodi¢d a jejich potomkl (hybridizaéni analyzy), kdy se studuji vzory
dédi¢nosti u vlastnosti (podle fenotypového projevu v nékolika generacich). Tyto
experimenty jsou navrzeny tak, aby mohly byt analyzovany vlastnosti jednoduse
dédé&né (napf. barva srsti, krevni skupiny,...), prenagené od rodi¢d na jejich potomky
po nékolik generaci. Jako prvni Uspésné pouzil tento pokus a vlastné spravné vyvodil
zavéry J. G. Mendel v poloviné 19. stoleti. Poznani odvozené z jeho hybridizacnich
experimentl slouZi dodnes jako zakladni teorie prenosu genetické informace. PFi
studiu lidi nelze samoziejmé takovéto hybridizaCni experimenty provadét, a proto se
vyuzivaji rodokmenové analyzy. V analyze rodokmen( se studuji vzory dédi¢nosti
vlastnosti pomoci sledovani mnoha generaci rodin, aby se nakonec uréil zplsob
prenosu dané vlastnosti.

Druhym zplsobem studia genetického materialu jsou cytologické metody. Nejdtive
se vyuzival svételny mikroskop. Objevy na pocv:étku dvacatého stoletl', které vysvétlily
chovani chromozomd bé&hem mltozy a meidzy, byly velmi dlleZité pro dal&i rozvoj
genetlky Tyto objevy hraly dlleZitou roli také ve vysvétleni podstaty Mendelovych
principd a sIou2|Iy pro vytvoreni chromozomalni teorie dédicnosti, kterd vyznamné
urcila smér vyvoje genetiky v prvni poloviné 20. stoleti. Svételny mikroskop byl stale
hlavnim ndstrojem pfi vyzkumu struktury chromozom, jejich abnormalit a sestaveni
karyotypd. S pfichodem elektronového mikroskopu vzrostly moznosti studia genetické
variability od chromozom@ po molekuly a jejich chovani b&hem exprese genetické
informace.

Treti skupinou metod jsou molekularni a biochemické analyzy, které se nejvice
vyuzivaji v soucasné dobé. Molekularni studie zacaly na pocatku ctyricatych let 20.
stoleti a velmi rozsiFily znalosti o podstaté genetiky a jejiho vztahu k procesim Zivych
organizmd. Zpoc&atku byly pokusnym materidlem viry a baktérie, pomoci nichZ dnes
zname povahu genetického materidlu, proces exprese genetické informace, jeji
replikace a regulace. Stanovuji se presné nukleotidové sekvence gend. Rozvinuly se
pokusy s rekombinantni DNA, kdy se napfiklad geny z jednoho organizmu vcélefuji do
bakteridlni ¢i virové DNA a poté se klonuji, nebo se tvofi transgenni organizmy. Velky
vyznam maji biochemické a molekuldrni analyzy v Iékarstvi a také v zemédélstvi.

Dalsi skupinou metod jsou studie prfenosu genetické informace v populacich. Védci
se zde pokouseji urcit, jak a pro¢ je uchovavana urcitd geneticka variabilita v
populaci, kdyZ se jina variabilita snizuje nebo aZ ztraci. Takové procesy jsou dilezité
pro pochopeni evoluénich procesl. Znalost genetické struktury populace je nutnd také
pro predpovéd frekvence genl v daldich generacich nebo k presnému zdmérnému
Slechténi zvirat ¢i rostlin.

Protoze se v soucasné dobé sekvenuji celé genomy jednotlivych druhl (hrubd
verze genomu cClovéka byla osekvenovana v roce 2001) a jsou tvoreny rozsahlé
databaze sekvenci, musely se vyvinout nové metody pro vyhodnocovani téchto dat,
napf. pro mapovani genl. Vytvafi se novy zplsob genetického vyzkumu, ktery Ize
nazvat genetikou in silico - tedy genetickym vyzkumem realizovanym v pocitaci.
Tyto metody jsou zalozeny na pocitacovém zpracovani a porovnavani téchto
nezmérnych databazi. Vytvareji se tak nové obory genetiky jako napf. genomika,
proteomika ¢&i bioinformatika.

Vytvarené metody genetického vyzkumu kopiruji technologicky vyvoj, ktery je
zpétn& determinovdn vyvojem hloubky poznéni genetickych procesd. Napt. po
prostudovani enzymatické podstaty replikace DNA byla vyvinuta technika
polymerazové retézové reakce (PCR), ktera dale umoznuje dalsi vyzkum nukleovych
kyselin.
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2.7 Genetika a spolecnost

Vliv genetiky na lidskou civilizaci neni snad pfili§ nutné zdlrazfovat. Védecké
informace jsou velkym potencidlem, vyuZitelnym rlznym zplsobem ve velké $kale
aplikaci. Jedinym ospravedinitelnym zplsobem jejich vyuZiti je zlepSovani Grovné
spole¢nosti. Genetika zUstadva hlavnim oborem védeckych objevi od znovuobjeveni
Mendelovych pravidel dédi¢nosti. Jiz od pocatku ovliviiovaly vyvoj lidské civilizace
pozitivné, ale také negativné (ve tricatych letech nékteré zakony o nucené sterilizaci v
USA a nacistické eugenické zdkony v Némecku). Otevrete-li jakékoliv noviny i
Casopis, naleznete Casto Clanky popularizujici genetické objevy (zejména v |ékarstvi)
nebo aplikace genetiky pro zlepseni lidské existence. At je to dobré ¢&i ne, v kazdém
pripad& by dorlstajici generace méla byt schopnd pochopit tyto objevy a pozitivné je
vyuzit ve prospéch lidstva a veskerého zivota na této planeté.

V této Casti si ukazeme Sirsi prehled vlivu genetiky na lidskou spole¢nost.
Eugenika (Zavadéjici aplikace védy)

Je vzdy nebezpecné, kdyz se védecké poznatky pouzivaji k vyjadreni politickych
doktrin a &indm, které jsou protipravni nebo dokonce zlo&¢inné. Myslenka genetického
zlepsSovani lidstva vznikla jiz na konci 19. stoleti, ovlivnéna Darwinovou teorii pfirodni
selekce. Tehdy zacal pokus pfimého aplikovani genetickych poznatkl pro zlep&ovani
lidské existence. Zakladni postup nazvany eugenika zavedl v Anglii v roce 1883
Francis Galton, ktery udélal z darwinizmu politické krédo - rozvijela se myslenka o
preziti nejschopnéjsich, o systematickém selektivnim mnozeni za cilem vylepSeni
lidské rasy. Francis Galton, synovec Charlese Darwina, Véfil, ze mnohé lidské
vlastnosti jsou zdédéné a kromé& umélé selekce Ize kontrolovat i vybér partnerd, aby
byli ziskani geneticky zlepSeni potomci. Eugenika neni pseudovéda a urcité by jeji
aplikace fungovala na vylepseni genofondu lidstva (vylepsovani zadoucich vlastnosti),
ovSsem vétSinou se tak déje za cenu ztraty osobni svobody formou bezpravi a
statniho atlaku.

Pozitivni eugenika doporuc¢uje rodi¢im s Zadoucimi vlastnostmi, aby méli vice
potomkd. V zajmu byly zejména vlastnosti jako vy$si inteligence, intelektudlni vykon
nebo umélecky talent. Negativni eugenika je zalozena na restrikci reprodukce u
rodi¢d s neZddoucimi vlastnostmi, jako jsou nizkd inteligence, mentalni retardace
nebo krimindlni chovani. Takto sméfovana eugenika vsak previadila.

Zastancl eugeniky v politické, socidlni a umélecké oblasti byla v prvni poloviné
20. stoleti celad rada: F. Galton, filozof Herbert Spencer, statistik a radikalni socialni
utopista Karl Pearson, spisovatelé G.B. Shaw, H.G. Wells a dalsi. Takze myslenky
brénit hloupym a rtzné postizenym lidem v rozmnoZovani se brzy staly obecné
povédomymi. Toto hnuti vyuZila drtivd vétdina politikd té doby véetn& Theodora
Roosevelta a Winstona Churchilla. Eugenika se stala ideologii a politikou. Eugenické
myslenky se staly nastrojem narodnich politik prvni poloviny 20. stoleti zejména ve
Velké Britanii, Némecku, USA, prerdstajicich az v $ovinizmus ("Stadt musi mit své
slovo v tom, kdo by se mél mnozit a kdo ne."). Pfesto se zejména v Britanii objevily
vyznamné hlasy proti (G.K. Chesterton: "eugenika objevila, jak kombinovat tvrdnuti
srdce s méknutim mozku") a nakonec se zde navrhované eugenické zakony
neprosadily. Vyskytly se vsak staty, které si uzakonily statni kontrolu nad reprodukci
lidi. Formulovani eugenické politiky bylo zaloZzeno na mysSlence, Ze lepsi a horsi
vlastnosti jsou zcela pod genetickou kontrolou a Zze nezadouci geny je mozné z
populace odstranit vyb&rem jedincim s t&mito vlastnostmi.

Ve Spojenych statech americkych bylo eugenické hnuti vlivhou spolecenskou
silou, kterd vedla k tvorbé zakonl vyzadujici sterilizaci "geneticky podiadnéjsi" lidi.
Polovina statd prijala takovéto zdkony postupné& od roku 1907. Sterilizace byla
nafizena osobam "imbecilnim, idiotdm, usvé&déenym nasilnikim a vrozenym
zlo¢inclm". Od roku 1931 byla nedobrovolnd sterilizace aplikovéna také na "sexudlné
perverzni lidi, narkomany, alkoholiky a epileptiky". Celkem bylo sterilizovano na 100
000 lidi. Ve Virginii eugenicka opatreni platila az do 70. let minulého stoleti. Také
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imigrace z urcitych oblasti Evropy a Asie byla omezena, aby se zabranilo pfichodu
"geneticky nevhodnych" lidi. Ameriku nasledovaly i dalsi staty, které si uzakonily
donucovadi sterilizaéni zakony, napf. Svédsko (60 000 sterilizaci), Kanada, Norsko,
Finsko, Estonsko ¢i Island.

V nacistickém Némecku ve tficatych letech 20. stoleti vyvinuli ideologové
zvracenou teorii Cisté rasy opét na zakladé eugenického hnuti. Ackoli védci se
vétsinou distancovali od aplikace eugeniky, v Némecku vstoupilo do nacistické strany
vice nez polovina biologl. Na zacatku aplikovaly zlepSovani populace vyiazovanim
nevhodnych jedincl se socidlnimi a fyzickymi poruchami podle racionalni negativni
eugeniky (400 000 sterilizaci). Pozdéji pak byla tato metoda pouzita plosné na
konkrétni etnické skupiny, jako byli Zidé a Romové. Nacisticky rezim doved! eugeniku
do extrémuU (nucend sterilizace aZ masové vrazdéni) s disledky, které lidstvo moralné
poznamenava do dnesni doby a je mementem budoucnosti.

Vétdina genetik( se distancovala od eugenického hnuti v USA i v Némecku. Také
proto si mnoho genetikl nevybralo pro studium genetiku ¢lovéka (coZ z hlediska
lékaFského je nejdllezit&j&i oblast genetiky), snad ze strachu pred spojovanim s
eugenickymi snahami zpolitizované védy. V soucCasné dobé je hlavni vyznam genetiky
pravé ve studiu Clovéka a jeho chorob. Eugenika je v historii lidstva spojena s
vrazdami, sterilizacemi a potraty, které byly na zdkladé zakonl povoleny statem pro
ziskani geneticky Cisté populace. Byl to vSak zlocin spolecensky a ne védecky.

V soucCasné dobé se eugenika vraci velmi nenapadné: potraty, geneticky
screening, selekce embryi s trizdmii 21. chromozomu apod. Hlavni rozdil je vsak v
tom, Ze rozhodnuti je na individualnim jedinci a neni ¢inéno bezpravim a natlakem
statu (alespofi prozatim!). MZe se zdat, Ze nastava obdobi soukromé eugeniky. Je-li
to dobré nebo ne, si musi rozhodnout kazdy jedinec, ne vSak stat.

Sovétska véda (Lysenko, Lepesinska, Micurin)

V této ¢asti popiSeme typicky ptiklad negativniho plsobeni politiky na svobodu
védy. Na rozdil od zapadniho svéta se v Sovétském svazu spiSe zamérovali na
vyclefiovani a zabijeni inteligentnich lidi nez téch dusevné zaostalejSich. V sovétském
Rusku se ve tficatych letech rozhodli ignorovat ze zfejmych divodd veskeré poznatky
"zapadnich" genetik{, dokonce i Mendelovy principy d&di¢nosti. Byla pfijata koncepce
Lamarcka a Darwina o tom, ze se dédi vlastnosti a ne geny (dédicnost ziskanych
vlastnosti). Hlavnim akademikem, podporovanym samotnym Stalinem, byl Trofim
Denisovi¢ Lysenko, ukrajinsky Slechtitel rostlin. Prosazoval myslenku, Ze efektivnost
vyvoje rostliny (a tim zvysit produktivitu) lze zlepsit zménou podminek prostredi.
Véril, ze takovéto zlepsSeni vlastnosti se zacleni do genetického materidlu a tak se
prenese do dalSich generaci.

Teorie vylepSeni prostfedi pro tvorbu stalé genetické zmény se hodila pro Marxovu
politickou teorii. Ta propagovala, Ze zlepseni socidlnich podminek zméni lidské
chovdni. Tuto teorii podporfil I.P. Pavlov svym objevem podmin&nych reflexd na
zakladé stimuld prostfedi. Proto byly Lysenkovy mys$lenky vyuzity stalinskym
rezimem.

Lysenko se stal reditelem Genetického Ustavu Akademie véd v roce 1940, kde od
zacatku potlacoval veskerou praci v genetice, ktera byla v rozporu s jeho teorii. Byl
zodpovédny za zni¢eni mnoha laboratofi, vyzkumnych praci a pracovist. Dochazelo
také k zatykani oponent( a jejich zavirdni do pracovnich tabord. Jednim z nich byl
také vyznamny genetik Nikolaj Ivanovi¢ Vavilov, ktery zemrel v r. 1943 ve vézeni
kdesi na Gulagu. Lysenkova moc skoncila az v r. 1964. Do té doby byla ruska
genetika izolovana.

Genetika v zemédélstvi a Iékarstvi (vék genetiky a etickych otazek)

Ackoliv se péstovani rostlin a domestikace zvifat provadi jiz nékolik tisic let,
znovuobjeveni Mendelovy prace na pocatku 20. stoleti umoznilo aplikovat védecké
poznatky i do této pradavné lidské c¢innosti.
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Rostliny byly Slechtény ve Ctyfech smérech: 1. zvySovani potencidlu pro aktivné;jsi
rist a zvySovani vynosd, véetn& vyuZiti heteroze; 2. byla zvySena odolnost vici
prirozenym konzumentdm a &kodlivému hmyzu & mikroorganizmim; 3. produkuji se
hybridi s kombinaci zlepSenych vlastnosti ziskanych ze dvou rlznych odrid nebo
druhl; 4. selekci genetické variability s Zadoucimi kvalitami se zvysil obsah proteing,
limitujicich aminokyselin, sniZil vzrist rostlin, zvysila odolnost v(&i nepfiznivym
vnéjsSim podminkam. Nové se také zapojuji na zlepseni kvality a kvantity rostlin
biotechnologie a genové inZenyrstvi. Genetickymi manipulacemi byly vytvoreny
rajéata Flavr Savr (1994) se zlepSenymi chutovymi vlastnostmi a zménénym
procesem zrani (ovliviujici délku doby uskladnéni). Nasledovaly dalSi genetické
manipulace rostlin, které umoznily nap¥. zvydeni rezistence baviniku vi¢i $kddcim po
zaclenéni bakteridlniho genu produkujici protein, ktery je toxicky vU& hmyzim
$kddclm; sojové boby obsahuijici vice latek prosp&sné zdravi ¢lovéka, napt. sloZeni
mastnych kyselin pomoci zmény kli¢ovych enzyml; a také byly vytvoreny kvéty,
které starnou velmi pomalu a vadnou az po delsi dobé.

Také ve Slechténi zvifat se uplatiuji védecké poznatky genetiky. Za poslednich sto
let se enormné zvysila tvorba masa na jednotku pFijmu krmiva u vdech druhl
domestikovanych zvifat. DoSlo k vyraznému zvy$eni rUstu u kufat, zvy$eni kvality
produkovaného masa a také zvysSeni poctu snesenych vajec. U vétsiny hospodarskych
zvirat se uplatiuje umeéla inseminace, prenos embryi a v posledni dobé dochazi i ke
klonovani. Jak u rostlin tak i u zvirat vyuzivanych v zemédélstvi se sekvenuji genomy
a mapuji se postupné geny, které mohou byt ekonomicky vyznamné. Identifikované
geny je mozné vyuzivat pro intenzivnéjsi Slechténi. Tento trend se vyrazné urychluje
s pokroky v mapovani gend u lidi.

Celd fada lidskych chorob (hemofilie, cysticka fibréza, svalova dystrofie, Downlv
syndrom,...) je primarné podminéna zménou v genetické informaci a jsou tedy
dédicné. Genetika odhaluje podstatu takovychto nemoci a s vyvojem poznani umozni
do budoucna jejich IéCbu, ktera drive byla nemyslitelna. Typickym prikladem je
genova terapie pracujici pfimo s genetickou informaci, ktera jiz byla Uspésné pouzita.
Také genetické odhaleni pficin rakoviny se intenzivné studuje. Rozpoznani
genetickych zakladd takovychto onemocnéni umozni pfimy vyvoj jejich detekce a
|éCeni. Rozviji se genetické poradenstvi pro rodi¢e, u kterych je moznost, Ze jejich
potomci by mohli nést geneticky defekt. Vyznamna je také aroven poznani v
imunogenetice, kterd posune moznosti transflize krve ¢&i transplantace organd.
Humanni genetika vyviji i aplikace rekombinantni DNA technologie. Lidsky genom byl
jiz osekvenovan (v roce 2001) a nékteré lidské geny jiz byly klonovany (napf. gen pro
inzulin, interferon ¢&i rdstovy hormon).

Je zfejmé, Ze eticka stranka genetického vyzkumu nesmi byt prehlédnuta. Riziko
védomého ¢i nevédomého zneuziti nebo katastrofy je vzdy ovlivnitelné chovanim
¢lovéka a jeho zodpovédnosti vidi budoucim pokolenim.
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3 Klasicka genetika

Mimojadema
dédicnost

3.1 Bunécné déleni
3.1.1 Déleni bunky

Biologie ¢leni zivé organizmy do dvou hlavnich kategorii: prokaryotni a
eukaryotni organizmy. Na zakladé srovnani 16S rRNA se zjistilo, Ze na nasi planeté
jsou 3 hlavni nadfise bunécnych forem: eubacteria (bacteria), archaebacteria (archae)
a eukaryota (eukarya).

Rozdily mezi prokaryotni a eukaryotni bunkou
prokaryotni burika o
eukaryotni bunka
eubacteria Archaebacteria

taxonomicka baktérie a rasy || methanobacterium, vSechny rostliny, houby,
skupina (E. coli) halococcus, ... zvifata a protozoa
velikost obvykle mensi nez 5 um obvykle vétsi nez 5 um
|jédro || nepravé jadro bez jaderné membrany || jadernd membrana |
genetl_c’ky jedna kruhova || jedna k_ruhova DNA, nékolik linearnich DNA,
material DNA, proteiny podobnée s histonovvmi protein
(chromozom) malo proteind histondim ymip Y
|introny || vzacné H pravidelné “ velmi Casto |
iniciacni trna -~ — _

. . formylmetionin metionin metionin
aminokyselina
ribozom. 30S + 50S = _ _
jednotka velka 705 30S + 50S = 70S 40S + 60S = 80S
membranové

ne ano

organely
mitoéza a meidza || chybi || jsou oba typy déleni |

Jedna ze zakladnich vlastnosti Zivych organizmd je schopnost rdst - proces
syntézy vSech bunécénych slozek (proteiny, nukleové kyseliny, tuky, cukry atd.), kdy
se zvysuje objem buriky. RGst bunék je po jisté dobé& doprovazen jejich dé&lenim.
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Jednobunécné organizmy se délenim zaroven mnozi, u mnohobunéc¢nych se tak
nahrazuji mrtvé buriky a zvysSuje se pocet bunék.

Hlavnim rysem déleni buniky je geneticka vérohodnost, kdy dcefiné bunky jsou
duplikaty rodiCovskych. Sled udalosti tohoto procesu se u eukaryotickych bunék
nazyva bunécny cyklus.

Zygota (oplozené vajicko) je po¢ateé¢nim bodem vétsiny Zivotnich cyklG. Zygota se
déli nesCetnékrat, aby vznikl dospély organizmus. Zkracené zobecnéné Zivotni cykly
Zivocicht (a) a rostlin (b) jsou na nasledujicim obrazku.

K T ! | zygo

vy . ﬁ&' S \""?—
'.5\2' / {%E- ) - %
& / \". gamety |
-, _ 4 o 3 - ¥ .
ame P .
gamety | dospély jedinec | gametofyt | - sporofyt

\ * : redukce
~, ) o ’,Q/HHE![I[ZHQWU
redulkce-genetickeid materilu gy = materidlu

i

Proces bunécného déleni je tvoren délenim jadra a cytoplazmy (cytokineze).
Jaderné déleni (karyokineze) ma dvé formy:

1. neredukéni mitézu, v které materské a dcefiné burfilky maji presné stejné
mnozstvi genetického materialu (stejny poéet chromozom),

2. redukéni meiézu, kterd tvofi gamety u zvifat a spory u vyssSich rostlin
obsahujici polovinu genetického materialu (polovi¢ni pocet chromozomu).

Charakteristika bunécného cyklu eukaryotickych bunék
a) uroven bunky:
o faze rdstu - burika zdvojnasobuje svou hmotu a duplikuje svij obsah
o faze déleni - mitdza (déleni jadra) a cytokineze (déleni bunky)
b) Groven jadra:
e interfaze - duplikace obsahu jadra
e mitdza - rozdéleni jaderného materialu
Interfaze

G, faze - obdobi mezi koncem predchazejiciho déleni a pocatkem syntézy DNA;
obsahuje I. kontrolni uzel bunééného cyklu

e 30 - 40 % délky bunécného cyklu s velkou variabilitou délky trvani
e syntéza RNA, nukleotidl a proteinl (G; cykliny, enzymy)
e roste pocet organel (ribozomy, mitochondrie, ...)
e moznost prechodu do specifické "odpocinkové" faze Gq
e na konci se chromozomy skladaji z 1 chromatidy s 1 DNA
S faze - obdobi replikace DNA
e 30 - 50 % délky bunécného cyklu
e zdvojnasobeni DNA (z 2n na 4n), syntéza RNA a proteind (histony)

e na konci se chromozomy skladaji ze 2 chromatid (2 DNA) spojenych v
centromere

G, faze - obdobi od ukonceni syntézy DNA a pocatkem mitdzy; obsahuje II. kontrolni
uzel bunééného cyklu

e 10 - 20 % délky bunécéného cyklu
e syntéza RNA a proteini (nehistonové proteiny, fosfolipidy, enzymy, G, cykliny,
proteiny mitotického aparatu)
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Diagram fazi bunécného cykiu
S

Gz

telofaze

anafaze metafize

3.1.2 Chromozomy a déleni bunky

Chromozomy objevil C. von Nageli v r. 1842, dlouho se vSak nevédélo, jaka je
jejich funkce. Termin chromozom byl poprvé pouzit W. Waldeyerem v r. 1888 a
doslovny preklad znamend "zbarvené télisko". Sledovani chromozoml je moZné
pomoci svételného mikroskopu po obarveni rliznymi metodami.

\ Vétsina eukaryotnich bunék je diploidnich pred

i \ jakymkoliv  délenim, takze vSechny jejich

V4 f_,____ chromozomy jsou v paru (Clovék ma 23 pard

" (¥ X SR Sy chromozomi a tedy celkem 46 chromozoomfl v

B o RS J:_ kazdé bunce - uplné sada chromozomu). Par

« | g gj~ i W stejnych chromozomu se nazyva homologni

% 7 ad. s - »*  chromozomy (homology). Pohlavni  buriky

- R s ‘ ¥ 7 %@ (gamety) maji haploidni polet chromozomu a maiji

w b e g e tedy jednu kopii kazdého chromozomu. Homologni

Y ; "-?’ A% ~ & Cchromozomy se rozdéluji (segreguji) v obou
- procesech buné&éného déleni.

Byly pozorovany tfi dilezité jevy kolem Uplné sady
chromozomu u vyssich rostlin a Zivocichu:
1. Jadro kazdé somatické bufiky (buriky téla) obsahuje staly poéet chromozomi
jedinec¢ny pro druhy.
2. Chromozomy v jadre somatickych bunék jsou obvykle v paru. Bunky obsahujici
dvé sady chromozomi se nazyvaji jako diploidni (2n).

3. Zarodeéné buriky (gamety, pohlavni burky), které se spojuji pFi procesu
oplozeni k tvorbé diploidnich somatickych bunék, maji jddro pouze s jednou
sadou chromozomd obsahujici jeden homolog z paru. Takovéto buriky se
nazyvaji haploidni (1n).

3.1.3 Mitoza

Mitdza je presny proces jaderného déleni, ktery zajisti, ze kazda ze dvou
dcefinych bunék ziskd kompletni sadu chromozomd identickou s rodi¢ovskou bufikou.
Zakladni prvky jsou stejné u vdech organizmi (my se budeme zabyvat mitézou u
eukaryotnich organizmd) a Ize takto mitézu z genetického hlediska charakterizovat:

1. Kazdy chromozom je vzdy zreplikovan pred zacatkem déleni buriky.

2. Kazdy chromozom se podélné rozdéluje do identickych polovin (chromatid),
které se navzajem oddéluiji.
3. Oddélené chromatidy chromozoml se presouvaji k poldm bunék a kazda se
stava soucasti formujiciho dcefinného jadra.
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Mitéza je kontinudini proces, ktery je potfeba z dlvodu popisu na zakladé zmén
jadra rozdélit do Ctyr stadii.

Interfaze: Cast cyklu, kdy je chromatin ulozeny v jadre a
jednotlivé chromozomy nejsou opticky rozliSitelné. Podle
biochemickych zmén se interfaze cleni na Gy , G, Sa G,
fazi. Délka G, fdze je nestabilni. Do této faze mize bufika
prijit ihned po délenia je pro ni charakteristicka slaba
syntéza RNA. Vstup bunky do této faze ovliviiuje
nedostatecné vnitfni a vnéjsi podminky pro déleni. G; faze
je interval od ukonceni nepfimého déleni bunky do zacatku
replikace DNA - trva nékolik hodin az dni. Dochazi zde k
syntéze RNA a proteini (enzymd, histonl, fosfolipidd a
nehistonovych bilkovin). Faze S, neboli synteticka faze, je
charakteristicka replikaci (zdvojenim) DNA. Pokracuje vsak i
syntéza RNA a proteind. S faze trva 6 - 8 hodin. V G, fazi je
ukoncena syntéza DNA a trva 2 - 6 hodin. V této fazi je
v burice 4n chromozomd.

Profaze: nasleduje pfimo po G, fazi interfaze. Zacina
mirnym zvétSenim jadra, které zplsobuje pfijem vody
z okolni cytoplazmy. Spiralizaci chromatinu se chromozomy
postupné zkracuji a sili, coz méa ddlezity funkéni vyznam.
Chromozomy se zviditelfiuji a maji tvar tenkého vlakna. Od
zadatku profaze se hmota chromozomi formuje do dvou
vlaken - chromatid, které jsou vlastné samostatné funkéni
jednotky spojené centromerou. Dvojice centriold putuji k
opaénym pdldm. Na konci profdze se rozpadd jadernd
membrana, mizi jadérko a chromozomy jsou ve vysokém
stupni spiralizace. Vznikd mitoticky aparat, formuji se
astralni a kinetochdérova vlakna déliciho vreténka. Cela
profaze trva 30 - 60 minut.

Metafaze: |ze Clenit na metakinezi (prometafaze) a vlastni metafazi. Pfi metakinezi
zadind shromazdéni a usporadani chromozoml do ekvatoridlni (centralni) roviny
bunky (tento krok chybi u nékterych hub a rostlin). Dochazi k autoorientaci
chromozomuU svymi kinetickymi misty na centromefe smérem k pdldm bufiky (stabilni
poloha v ekvatoridlni rovind) a k distribuci ( specidlnimu sefazeni) chromozoma. V
metafazi jsou chromozomy specificky uspofadany v ekvatoridlni roviné. Dochazi k
nejvétdi spiralizaci a zkraceni chromozomd a proto se v tomto staddiu provadi
cytogenetické studie zalozené na morfologii chromozomd. Na centromeru
chromozomU se pripojuje délici vieténko.
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Anafaze je plynulé pokracovani metafaze. Na pocatku
nastane simultanni rozdéleni centromer a oddéleni
sesterskych chromatid v centromerach. Na centromery
pripojené délici vreténko svoji kontraktivni cinnosti
presouvd chromozomy z ekvatoridlni roviny k polim
buniky. PFi  podélném rozdéleni centromery jsou
k opaénym pélim pFesouvény kopie chromozoml
(chromatldy) vytvorenych pfi replikaci DNA. Rozdéleni
chromozomu je pomé&rné rychlé, proto anafaze trva jen
nékolik  minut. Zaroven postupné dochazi k
prodluZzovani bunky a zacina cytokineze.

Telofize je charakteristickd seskupenim chromozom{
u pold buriky. Chromozomy se postupné despiralizuji a
rozplétaji do funkéni formy. Jadernad membrana se opét
obnovuje a spojuje a v obou novych jadrech se
objevuji jadérka. Délici vieténka =zanikaji a burka
dokoncuje cytokinezi.

Vysledkem mitotického déleni je vznik dvou bunék se stejnym poctem
chromozomu jako méla bufika plvodni - matefska.

é Geneticky vyznam mitozy:

Mechanizmus mitézy zaruéuje rovnomérné rozdé&leni hmoty chromozom( do obou
novych bun&k. Mitézou se zabezpeluje konstantni pocet chromozom( vsech bunék
v mnohobuné¢ném organizmu a Vv neposledni fadé pravidelnou distribuci
chromozomd, nositell genetické informace obsaZené v DNA, se zabezpeluje Uplna
shoda dédi¢ného zakladu plvodni a obou novych bunék.

3.1.4 Regulace déleni bunky

Regulaci bunécéného cyklu Ize rozdélit:

e regulaci podminénou geneticky,

e regulace podminéna vnéjsimi podminkami (kvantitativni, kdy se ovlivni délka
cyklu nebo kvalitativni regulace - pfitomnost ¢i nepfitomnost esencidlnich
latek).

Regulac¢ni bod v G; fazi rozhoduje o tom, zda bude bunécny cyklus pokracovat
(rozhoduje o tom, zda se zahdji replikace DNA). Dalsi regulacni bod je v G, fazi (II.
kontrolni uzel) urcuje, zda dojde ke karyokinezi (déleni jadra). Dalsi kontrolni bod se
predpoklada pfi pfechodu z metafaze do anafaze.

Zakladni pravidlo regulace: zahdjeni kazdé dalsi faze bunécného cyklu je
podminéno dokonceni faze predchazejici.

Geneticka regulace

Genovych produktl (proteind) zahrnutych do regulace je mnoho a ovliviuji
kazdou fazi bunécného cyklu. Genetické zmény v téchto genech se oznacuji jako cdc
mutace. Produkty takovychto dilezitych genl jsou enzymy nazvané proteinkindzy,
které prenaseji fosfatovou skupinu z ATP (fosforylace) na jiné proteiny slouzici v
bunécném cyklu a mitotickych aktivitach. Aktivita kindz je zavisla na cCinnosti dalSich
molekul - cyklinG. Ty jsou nazvané podle jejich kolisavé koncentrace bé&hem
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buné&&ného cyklu a souvisi s pfechody buriky jednotlivymi fazemi déleni. U savci je
znadmo 5 cyklin( A -E.

Prechod mezi jednotlivymi fazemi bunécného cyklu je Fizena proteiny tvofici
komplex nazvany cyklin-dependentni kinazy (CdK):

e proteinkinazy - katalyticka funkce,
e cykliny - regulacni funkce.

Tri hlavni kontrolni body regulace bunécného cykiu

Cdk Gy - cyklin
] mitoticky
-—— Cdk  cyklin
T ATP ——— ATP
<
’ ‘ | T ADP
cdk G B “?F
cyklin

Chovani individualni burfilky v mnohobunéném organizmu je koordinovano
bufikami ostatnimi i vzdalenymi, coz je zajiSténo nervovym a endokrinnim systémem.
Hlavnimi posly regulace jsou hormony. DalsSi Urovni kontroly v tkanich je parakrinni
mechanizmus - pUsobeni rlstovych a diferencianich faktorl syntetizované bufikami
uvniti tkdné a pUlsobi tedy lokaln&. Je identifikovdno asi 20 faktorl - epidermalni
ristovy faktor (EGF), inzulinovy rlstovy faktor (IGF) a dalsi. Psobi navazanim na
membranové receptory a tim spusténim jejich fosforylacni aktivity a tim stimuluji
mitdzu. Jsou faktory, které naopak blokuji déleni buriky, napf. interferon

3.1.5 Meioza

Meidza (redukcni déleni) je déleni jadra, pri kterém vznikaji jadra pohlavnich bunék s
po¢tem chromozom{ redukovanych na polovinu. Proces meidzy Ize rozdé&lit na dvé na
sebe navazujici déleni:

e heterotypické (I. redukéni) déleni - v anafazi se k polim rozchazeji celé
nerozdélené dvouchromatidové chromozomy,

e homeotypické (II. redukéni) ekvacni déleni - shodné s mitézou, po
rozd&leni centromery se k poldm rozchazeji jednochromatidové poloviny
chromozomd.

Hlavni rozdil mezi meiézou a mitézou je jiné chovani chromozomu hlavné v profazi

I. meiotického déleni:

1. Ve stadiu zygotene zlstavaji homologni chromozomy spojené a tak zUstavaiji
az do konce metafaze I. Vznika synaptonemalni komplex.

2. U spojenych chromozomi dochazi k rekombinaci b&hem stadia pachytene, kdy
probiha crossing-over mezi dvéma nesesterskymi chromatidami homolognich
chromozomu. Vznika tzv. chiazma.

3. PFi segregaci chromozomui v anafdzi I se chromatidy v centromefe neseparuji a
oba celé nerozdélené homologni chromozomy putuji k példm buriky.

4. Geneticky materidl musi byt rozdélen presné a dvakrat, takze kazda ze cCtyr
dcefinnych bunék ziskd jednu sadu informaci (jednu sadu chromozom).

Pfed meidzou se v interfazi, stejné jako pred mitdézou replikuje DNA a dochazi k

syntéze vSech latek a organel v bunce.
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Schéma stadia

Bunka a chromozomy

DNA ~
chromatidy

Premeioticka
interfaze

syntéza zasobnich latek, organel a DNA (2n),
kazdy chromozom je tvoren dvéma
sesterskymi chromatidami (dvou
chromatidovy chromozom)

I. Heterotypické (redukcni) déleni

Profaze I

obdoba ranné profaze mitdzy; zkracovani a
. - o
spiralizace chromozomu (2n)

daldi zkracovani chromozom( a zvétduje se
jejich priimér; parovani homologl (synapse)
do bivalentd a jejich spojeni do
synaptonemalniho komplexu (2n)

dokonceno parovani homolognich
chromozomd; pokracuje jejich kondenzace a
zkracovani; bivalenty se podélné rozstépi na
chromatidy spojené centromerou a vznikaji
tetrady; Ize pozorovat mista prekrizeni
nesesterskych chromatid (chiazmata) a zacina
crossing-over (2n)

postupné oddélovani homolognich

o . v .
chromozomu, nejdrive u centromer; crossing-
overy v chiazmatech, které se posouvaji od

rekombinantni chromozomy (2n)

centromery ke koncim chromozom - vznikaji
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Schéma stadia

Bunka a chromozomy

DNA ~
chromatidy

konec¢né stadium profaze I, chromozomy jsou
maximalné kondenzované, terminalizace
chiazmat a pokraduje odtahovani bivalent(;
bivalenty se nachazeji v okoli jaderné
membrany, ktera se postupné spolu

s jadérkem rozpada; diferencuje se délici
vieténko (2n)

bivalenty se fadi v ekvatoridlni roviné
orientované centromerami k plim buriky,
chiazmata jsou v ekvatorialni roviné, pocet
bivalentt je roven haploidnimu poétu
chromozomd (2n)

separace homolognich chromozom{ z
bivalentd (uvoln&ni chiazmat) k opaénym
poldm bunky za vzniku didd (~ univalent);
snizeni po¢tu chromozomut z 2n > 1n

obdoba mitotické telofazi; chromozomy se
shromazduji pri pélech buriky, mohou se
despiralizovat a pfechodn& mize vzniknout
jaderna membrana, rozdéli se cytoplazma a
vzniknou dvé dcefrinné bunky (1n)

Interfaze II

bez replikace DNA; velmi kratka, II. déleni
prakticky ihned navazuje na I.

II. Homeotypické (ekvacni) déleni - toto déleni je analogické mitdze

chromozomy opét spiralizuji a rozpada se jaderna membrana (1n)

26




Schéma stadia Bunka a chromozomy DIn T ~
chromatidy
2
chromozomy na opacnych pélech bunky se soustfedi ve dvou
samostatnych rovinach; na centromeru kazdého dvou
chromatidového chromozomu se pripojuji dvé délici vieténka (1n)
2>1
rozestupuji se dyady (dvou chromatidové chromozomy) rozdélenim
centromer do monad (jedno chromatidové chromozomy), které se
posouvaji k opaénym péltim buriky (1n)
telofize 1 .. telofaze 11
1
jedno chromatidové monady, které se opét despiralizuji, obnovuje
se jaderna membrana, jadérka a cytokinezi se vytvori 4 buniky s
haploidnim poctem chromozomu (1n)
é Geneticky vyznam meiozy: Redukéni déleni zajistuje pfi pohlavnim

rozmnozovani konstantni pocet chromozomi v somatickych bufikdch. Dochazi k
segregaci chromozomi a vznikd mnoha nahodnych kombinaci chromozoml rliznych
parQ. Spolu s dlsledky vymény &asti chromozom( pFi crossing-overu umozfiuje velké
genotypové rozriznéni pti tvorb& gamet. Vaji¢ka a spermie nejsou geneticky identické
bunky s rodi¢ovskymi.
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3.1.6 Meidza a gametogeneze
Gamety

Zakladem pohlavniho rozmnozovani je splynuti dvou gamet, ¢imz vznika zygota -
diploidni burika. Splynuti gamet predchazi redukcni déleni - meidza, kterym se
méni podet chromozoml v bufikdch na haploidni. Segregace chromozoml do gamet
je nahodny proces, pfi némz se nezavisle rozchazi homologni par chromozomd.
DUsledkem je, ze v kazdé gameté& jsou nékteré chromozomy plvodni otcovské sady a
jiné z materské. To znamena, Ze kazda gameta je z hlediska kombinace otcovskych a
matefskych chromozomul a tedy alel vybavena jinak. Alely a jimi kédované znaky se
sice dédi, ale nedédi se jejich kombinace. Pravdépodobnost, Zze se do téZze gamety
dostanou ze vdech homolognich parl pouze chromozomy jednoho rodice
exponencialné klesa s poctem chromozomU. V&eobecné obsahuje vzdy 1 : 2" gamet
jednu z rodi¢ovskych kombinaci chromozom(. U ¢&lovéka sn =23 ¢&ini tato
pravdépodobnost pro jednu gametu 1:4194304.

Gametogeneze

Gametogeneze u rostlin je velmi rozdilna podle fylogenetického vyvoje druhu. U
nizsich rostlin se vyskytuji sam¢i a sami¢i buriky podobné gametam Zivocichd. B&zné
je stfidani tvorby gamet a pohlavnl'ho rozmnozeni s nepohlavnim pomoci spor. u
vySsich rostlin jejich pohlavm organy produkuji haploidni gamety, pficemz meidza se
¢astedné odlisuje od meidzy zivocichu.

Zrno
endasperm (3n)
embryo (2n)
vegetativni
4dro /' . L
TR ] \ i zraly embn;innadlm vak
jadra ‘;.oo 0 o (gametmfvtj Jager
kli€ici pylové © CP o ¥
[gamirigfoytd‘) Jadro vajicka (n)
—— dospéld rostlina (2n) PO T _ ™\ ormergidy
e Y
"""""""" @ centralni "‘ T ¥e virjolih
o % jidra(2n) - Q94 pusia
o | PBylov
zZrna @ O 1 e e 3 mitdzy
krospd |
(mérospdry) | P FP - 3 degenerujici 3 .
! . = buftky —= o
i a" '3'_
pylova | | prefvajicl £33
@ O tetrida B - i el % s
v = | 1 funkéni 2,
© o " ' } bufika
(n) » mMeidIa  ,ioderna  zarodedna /
kY A pylovd  matefska o
J 5 Vo bunka (2n) burka (2n) o
o ‘,, - Meitza--->. o
[+] ! [+] (n)

\_/ k ;o/’

Savci tvori haploidni pohlavni bufiky (gamety) samci (spermie) a samici (vajicka).
U savct je rozdil mezi spermatogenezi a ovogenezi. Pfi spermatogenezi vznikaji z 1
spermatogonie 4 haploidni spermie a pfi ovogenezi se tvofi jen 1 zralé vajicko a 3
polocyty neschopné plozeni. Podrobny prehled gametogeneze ve vztahu k meidze je v
nasledujicich schématech.
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Gametogeneze u savcii
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3.2 Mendelisticka genetika

3.2.1 Mendelova prace

Se svymi hybridizacnimi pokusy s hrachem (Pisum L.) zacal Mendel v roce 1856 v
klasterni zahradé na Starém Brné. Experimenty provadél do roku 1868, kdyz byl
zvolen za opata klastera. V Unoru a breznu roku 1865 mél dvé prednasky pred
brnénskou PFirodovédeckou spoleénosti, kde komplexné predstavil sv{j objev principl
dédi¢nosti. Svou praci pak o rok pozdéji publikoval v némciné v Casopise
Verhandlungen des Naturforschenden Vereines pod nazvem ,Versuche (iber
Pflanzenhybriden™ (Pokusy s rostlinnymi hybridy).

Originalni text si mUZete prohlédnout na této adrese "Versuche iiber Pflanzen-

Hybriden" (Vorgelegt in den Sitzungen vom 8. Februar und 8. Marz 1865):
www. netspace.org/MendelWeb/MWGerText.html. Anglicky preklad C.T. Druery a
William Batesona z roku 1901 je zde "Experiments in Plant Hybridization":
www.netspace.org/MendelWeb/Mendel.html. Prvni preklad do CesStiny proved! v roce
1926 Dr. Artur Brozek pfi prilezitosti 60. vyroci prvniho uverejnéni praci Mendela.

Obsah ¢élanku

Uvodni poznamky

Volba pokusnych rostlin

Rozdéleni a uspofFadani pokusi

Povaha misenci

Prva generace misenct

Druha generace misenci

Dalsi generace misencti

Potomci misencd, v nichz je

spojeno vice znak( odliSnych

Pohlavni bunky misenct

10 Pokusy s misenci jinych druh
rostlinnych

11.Zavérecné poznamky

© FNOURWNE

Uvodni odstavce ¢lanku

"Uméla kfizeni, ktera byla na okrasnych rostlinach konana za ziskani novych barevnych
odrid, byla podnétem k pokusim, o nichZ zde chci pojednati. Ndpadnd pravidelnost, s jakou se
vZdy vraceji tytéZz miseni formy, kdykoliv doSlo k oplozeni stejnymi druhy, byla vyzvou k dalsim
pokustm, jejichZ Gkolem bylo sledovati vyvin misencl a jejich potomstva"
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"Pojednani toto li¢i ukazku jednoho takového pokusu. Ten byl omezen samou povahou véci
na malou skupinu rostlin a je nyni po uplynuti 8 let v podstaté skoncen. Blahovolny posudek
necht rozhodne, zda-li postup, podle néhoz byly jednotlivé pokusy usporadany a provedeny,
odpovida vytéenému ukolu."

PIné citace dvou Mendelovych praci z genetiky:

Gregor Mendel: Versuche iiber Pflanzenhybriden (Pokusy s rostlinnymi hybridy).
Verhandlungen des naturforschenden Vereines in Briinn (Sbornik prirodovédeckého
spolku v Brné), 1V. svazek, za rok 1865, tiskem 1866, v ¢asti Abhandlungen (PGvodni
sdéleni), s. 3-47.

Gregor Mendel: Uber einige aus kiinstlicher Befruchtung gewonnen Hieracium-
Bastarde (O nékterych bastardech jestfabnikl ziskanych umélym oplodné&nim).
Verhandlungen des naturforschenden Vereines in Briinn (Sbornik prirodovédeckého
spolku v Brné), VIII. svazek, za rok 1869, tiskem 1869, v casti Abhandlungen
(PGvodni sdéleni), s. 26-31.

Napsal i dalsi prace z oblasti zoologie (1x) a meteorologie (9x).

3.2.2 Mendelliv experiment - vybér rostlin a znaki

Mendel nebyl prvni, ktery se chtél pokusit pomoci experimentu zjistit zakonitosti
dédicnosti, jeho prace je vsak precizni model naplanovaného experimentu a analyzy.
Dokazal pozoruhodny vhled do metodologie védeckého pokusu (vliv studii fyziky na
Videnské univerzité) a jeho nutnost pro experimentalni biologii.

"Cena a vyznam kaZdého pokusu je podminéna vhodnosti pomlcek k nému
pouzitych i ucelnym jich upotfebenim. Ani v tomto pripadé, ktery predkladam,
nemdzZe byti lhostejné, které rostlinné druhy byly voleny za predmét pokusi a jakym
zplsobem tyto rostliny byly provedeny."

Vybér experimentalniho materialu

To, Ze né&jakd pravidla dédi¢nosti existuji, vyplyvalo z rlznych zahradnickych
zkuSenosti, zejména pfi péstovani kvétin. Zamérnym umélym oplodnénim vypéstoval
fuchsii, ktera se jesté neobjevila. Byla vskutku jedine¢na. To Ze kfizenim mohou
vznikat nové tvary a vlastnosti pfivital i opat Cyril Napp, ktery se sam vénoval
Slechténim révy a vcel. Tuto jedineCnou fuchsii Mendel rozmnozoval fizky, takze brzo
mé&l mnoho stejnych kefi¢kd této tzv. Mendelovy fuchsie. Zjistil, ze kfizenim se
jedine¢né znaky jeho fuchsie ¢asem vytraceji, na rozdil od fizkovani (tato skutec¢nost
byla vdeobecn& znama). Jejich kiizenim navzajem se objevovaly plvodni tvary, ty
nejjednodussi znaky se objevovaly a zase mizely.

Presto Mendel tusil, Zze znaky fuchsie jsou pfilis slozité, aby ho dovedly k poznani
podstaty dédic¢nosti. Mendel vybral organizmus, ktery snadno a nenarocné rostl a
mohl byt uméle hybridizovan. Rostliny hrachu se v pfirodé samoopyluji, ale také se
snadno kfiZi, rychle se reprodukuji a jesté v téze sezéné dozraiji.

"Pokusné rostliny musi nutné: 1. miti znaky trvale se rlznici; 2. miSenci jejich musi po
dobu kveteni byti chranéni pred vlivem
kazdého ciziho pylu anebo musi se ho
snadno uchrdnit; 3. miSenci a jejich -
potomci nesméji utrpéti Zadné patrné
poruchy plodnosti v pokolenich po sobé
nasledujicich. "

Samci a samici pohlavni organy se
nachazeji u hrachu v jednom kvétu.

"Zvlastni pozornost byla jiz od pocatku
vénovana leguminosam pro jejich zvlastni
stavbu kvétu. Pokusy, které byly konany s
vice Cleny této Celedi, dokazaly, Ze
vytéenym poZadavkim rod Pisum néleZité
vyhovuje. ... NemdiZe nastati snadno
porucha vlivem ciziho pylu, jeZto pohlavni

Ariatomiie fvety frachi Zahiadnilio

_——— pavéza | yorunni
dunek | platek

/ (v fezu)
prasnik 7
'.// - tycinka
\<! nitka

blizna
. pestik
= semenik |
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ustroji se uzaviraji tésné Clunkem a prasniky pukaji jiz v poupéti, takze blizna je jiz pred
rozkvetenim pylem pokryta. ... Umélé oplozovani ovsem je ponékud obtizné, nicméné dafi se

skoro vzdycky."

=)
o

malymi nGzkami a upravovat kvéty hrachu?

pfesné pouzival. Ve svém spise popsal, ze

93).

byly malo odlisitelné.

Studované znaky

Pro¢ musel Mendel obchazet pokusné zahonky s lupou, pinzetou a

Nezname presné, které variety hrachu Mendel

sledoval

dostupné variety hrachu své doby (celkem vybiral z 34
riznych druhl a variet) a miZeme se domnivat, Ze
byly podobné jako na ilustraci z Album Benary (1876-

Mendel si peclivé zapisoval velké rozpéti vlastnosti
hrachl. Rozvazil si vybér specifickych parl znak{ pro
své pokusy, tak aby byly zretelné a jednoznacné
pozorovatelné. Prestal sledovat znaky, jejichZz varianty

Nakonec se Mendel rozhodl (po dvouletém zkouseni) pro sedm vlastnosti: vyska
rostliny (vysokda x zkracené), barva semene (zelené x zluté), tvar semene (hladké x
svrastélé), barva slupky semene (zbarvena - Seda x bild), tvar lusku (naplnény x

svraskly), barva lusku (zeleny x Zluty), rozdéleni kvétd (podél lodyhy x na konci
lodyhy).
1. 'Rozdil ve tvaru zralych semen'
- kulaty (R) nebo (r) pravidelné hranaty az hluboce vrascity tvar (gen na 7.
chromozomu)
Charakter délohy vrascitého tvaru v mutantni formé se projevi pfi zrani. Tenkd vrstva osemeni se
hrouti kolem semene béhem zrani. semena
2. 'Rozdil ve zbarveni endospermu °¥aceni délon (kotyledonts)
- Zluté az oranzové (I) a (/) zelené délohy (gen na 1. chromozomu)
Tato vlastnost se projevuje pfi zrani semene. Nezralé délohy jsou zelené a nedostatek chlorofylu
poruchou jeho tvorby, ktery charakterizuje zeleny mutantni fenotyp.
v,
1 7 7 Xr gt
3. 'Rozdil ve zbarveni kvétu kvt

- zbarveny (A) a bily (a) kvét (gen na 1. chromozomu)

Lze hovofit i 0 znaku barvy osemeni. Je-li bild a zaroven prisvitna, tak je vidét barva déloh. Tyto
rostliny maji bilé kvéty. Nebo je slupka zbarvena Sedé az do hnéda. Pokud mély fialové puntiky, pak
nemély rostliny bilé kvéty, ale pavéza kvétu byla fialova, kiidla purpurova a stonek v pazdi listl je
¢ervené prokresleny. Piitomnost pigmentl v semeni je vézan na barvu kvétu. Lokus je asociovan s
pritomnosti nebo nedostatkem pigmentu v kvétu.
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4. 'Rozdil ve tvaru zralého lusku'

- jednoduse klenuty (V) a zaskrceny (v) lusk (gen na 4. chromozomu)

Parchment je vrstva sklerenchymu, ktery se vyviji jako vnitfni vrstva stény lusku. Vysledkem je
hladka sténa nebo svrastéla, kdy lusk sleduje tvar jednotlivych semen.

I 4
S

- o

5. 'Rozdil ve zbarveni nezralych luskd' lusk
- zeleny (Gp) a nazloutly (gp) lusk (gen na 5. chromozomu)
\ . 2

6. 'Rozdil v postaveni kvét(d'
- rozdé&leni luskd (kvétd) podél lodyhy (Fa) a na konci lodyhy (fa) (gen na
4. chromozomu)

&,

stonek

7. 'Rozdil v déice stonku'

- del$i (normalné vzrostlé rostliny; 6 a2 7 could vzdélens jednotliva odvétveni) a
kratsi internodia (zakrslé rostliny; 3 a# 1% coulu vzdalena jednotlivé odvétveni)
- gen na 4. chromozomu

3.2.3 Podstata Mendelovych experimenti

Jiz od détstvi byl Johann obklopen pfirodou. Vyrlstal na zemé&dé&lské usedlosti s
ovocnym sadem a chovem véel. Od détstvi citil z pfirody ptsobeni sil "tajemného"
zdkona, ktery fidi v pfirodé veskeré déni. Zadinal mit tudeni, e mdZe odhalit
tajemstvi tvlrce, e mu nesta&i pouze uzndvat zdkony a vyuZivat je, ale patrat po
pfi¢indch a pozadi zékonu. Jiz svym teologickym vzd&lanim tusil, Ze neni jen jeden
zakon, ktery vée tidi, ale je mnoho z&konu, které fidi b&h prirody. V jeho tudeni jej
podporovali ucitelé vSech Skol, kterymi prochazel (farar Schreiber, ucitel Hyncické
Skoly Thomas Makitta, freditel opavského gymnazia a augustiniansky mnich

Schaumann, Profesor Franz z Olomoucké univerzity, ...).
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Filozofie experimentii : Mendel jako neznamy badatel byl veden jednou velkou
myslenkou, Ze se vlastnosti dédi podle pravidla ,bud’ vSe nebo nic". Tato myslenka jej
napadla, i kdyz se obecné myslelo, ze krizenim vznikaji jedinci s vlastnostmi
s prdmérnou hodnotou obou rodi¢d - teorie miseni (kterou se zabyval i Charles
Darwin). V8echny dé&di¢né znaky by se podle této teorie stale vice "primérovaly" az
by nakonec na svété byli vSichni lidé (a organizmy obecné) Uuplné stejni -
zprimérovani (a to by se tykalo i pohlavi!; a jak by dochazelo k evoluci?). PFi
pokusech v klasterni zahradé prisel na myslenku, Ze sdm znak neni rozhodujici, ale ze
je vyrazem néceho, co spocivd hloubé&ji. Z této apriorni teoretické predstavy
vypracoval svij pokus.

Cil pokusu: Porovnat zmény pro dva odliSné varianty znaku a urcit zakonitost, podle
niz se tyto varianty znaku vyskytuji, véeobecné platny zakon vzniku hybridd.

"Spoji-li se oplozenim dvé rostliny, které se trvale lisi v jednom nebo vice znacich,
pak prechazeji, jak Cetné pokusy dokazuji, spoleCné znaky beze zmény na miSence i
Jjejich potomky; kazdé dva znaky odlisné na misenci spojuji se ve znak novy, ktery
obycejné na jejich potomstvu je podroben vzdy tymz proménam. Ukolem pokusu bylo
pozorovati tyto zmény vzdy pro dva odlisujici znaky a vysetfiti zakon, podle néhoz
tyto v generacich po sobé se vyskytuji. Ten se tedy sklada z pravé tolika pokus(
jednotlivych, kolik se na pokusnych rostlindch vyskytuje znaka trvale odlisnych."”

Cistota pokusného materialu: Nejdfive musel prokazat, Ze jednotlivé odridy
hrachu jsou "&isté". Vybiral z 34 rdznych odrld hrachu. Mendel nespoléhal na
oznaceni od obchodnikl a zvolené odrldy péstoval izolované tak dlouho, dokud
nevykazovaly zadné rozdilné znaky. Systematickym péstovanim se mu za dva roky
podafilo ziskat ¢&isté linie hrachd.

Sledované znaky: Mendel pracoval se sedmi znaky, viditelnymi rysy, které se
vyskytuji v kontrastnich (odlisitelnych) formach (dominantni a recesivni).

Péstovani rostlin: VétSinu péstoval na zahradnich zahonech, malou d¢ast v
kvétinacich (kontrolni rostliny) ve skleniku v dobé kveteni.

Metody rozmnozovani rostlin: Jako hlavni metodu pouzival kfizeni (hybridizaci) a
umélé oplodniovani. Mendel kfizil vzdy takové rostliny, které se trvale liSily v jednom
nebo vice znacich, vypéstoval potomstvo a pocital, s jakou cCetnosti a v jakych
kombinacich se rodi¢ovské znaky objevi u potomk(. M&l také kontrolni rostliny. Ve
vSech pokusech provadél reciproka kfizeni. Musel také hlidat rostliny od nechténého
opylovani hmyzem (Mendel uvadi jak "hlavniho" $kldce brouka Bruchus pisi).

Evidence vysledkli: V roce 1856 zacal Mendel provadét hlavni pokus umeélého
oplodniovani mnoha rostlin. Peclivé a presné zapisoval veskeré vysledky (sledoval pres
28 000 rostlin!; podrobné vySetfoval 10 000 rostlin). Tento postup vyuzivany fyzikou
¢i chemii pouzil jako prvni v biologii. Dosud se také v biologii popisovaly jen jednotlivé
¢asti zivych organizml, Mendel sledoval rostlinu jako ucelenou bytost. Svou hypotézu
poloZil tak, aby ziskal jen konkrétni odpovéd, jak tomu bylo u fyzikalnich pokusd.

Matematické vyhodnoceni: V jeho praci se dale objevuji matematické a statistické
vyrazy. Stejny postup vyuziva i soucasna genetika, rozdil je jen v tom, Ze jej Mendel
provadél pred 150 lety.

Vztah mezi geny, chromozomy a délenim buriky nepfimo objevil Mendel.

3.2.4 Monohybridni kfizeni

Mendel specialné k¥izil rostliny hrachu, které se liSily jednim znakem -
monohybridni kfizeni. Jako prFiklad zde uvadime kfizeni rostliny se Zlutymi a se
zelenymi semeny (Cistych linie - parentalni generace P). VSechny rostliny hybridni
(F1) mély barvu semene Zlutou.
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P generace

W/

F, generace

F2 generace )

a s

3,01:1

Co je vidét v F; generaci? Vzdy vidime jeden
z obou rodi¢ovskych fenotypl v této generaci. Ale
F, vlastni informaci potrfebnou k produkci obou
rodi¢ovskych fenotypt v ndsledujici generaci. F»
generace vzdy produkuje pomér 3:1, kde
dominantni vlastnost je pfitomna tfikrat vice nez
recesivni.

Mendel vytvofil dva terminy k popisu vztahu dvou
fenotypl na zakladé fenotypl F; a F, generace:
Dominantni alela, kterd se projevuje vzdy vUdi
alternativni alele; fenotyp, ktery se projevuje v F;
generaci z kfize dvou Ccistych linii.

Recesivni alela, jejiz exprese je potlacena
pfitomnosti dominantni alely; fenotyp, ktery se
ztraci v F; generaci z kfizeni dvou Cistych linii a
objevuje se znovu v F, generaci.

Vysledky z monohybridniho kriZeni sledovanych sedmij viastnosti

P krizeni F, fenotyp F, pocet fenotypd F, pomér
kulatad x svraskla semena kulata 5474 kulata a 1850 svraskla 2,96 : 1
zluta x zelend semena zluta 6022 zluta a 2001 zelena 3,01:1
kvéty fialové x bilé fialové 705 fialové a 224 bilé 3,15: 1
vysoké x zakrslé rostliny vysoké 787 vysoké a 227 zakrslé 3,84 :1
lusky jedn(v)duée Iflenuté X jednodu:%e 8§2 jedn,oduée klenuté a 299 295 : 1

zaskrcené klenute zaskrcené !

zelené x zluté lusky zelené 428 zelené a 152 Zluté 2,82:1
kvéty podél osy x na konci osy kvétglssodél 651 podél a 207 na konci osy 3,14 : 1

KriZeni monohybridi

P generace

fenotyp X )
w

genotyp Led

¥
gamety P Y ¥y
F1 generace
gamety P Y 14 fenol
N typ
genatyp Yy =p genctyp
fenctyp gamety Fy  y

F2 generace
gamety Fy

Y
néhodné opinzens l%

genatypy Fy YY Yy
fenotypy F;
_
potet jedincll 6022
pomér 1

Samospraseni F,

"4

Rodicovska generace (P):

YY (zIluté), yy (zelené)

zarodecné bunky maji vybavu Y
(Zluté), y (zelené)

1. hybridni generace (F1):

Y X y --> Yy (vSechny dcefiné
rostliny fialové, nebot alela Y je
dominantni); zarodecné bunky
maji vybavu Y + y (stejny pocet
zarodecCnych bunék, které maji
v @ jen Y a téch, které maji jen y)

X
¥y
!

2. hybridni generace (F2):
Y+ y)x(Y+y)-->YY+ Yy +
Yy + yy (3/4 rostlin se Zlutymi
2% semeny, 1/4 se zelenymi
J semeny, nebot alela Y je
son1 dominantni)
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K#iZeni monohybridd F, generace byla stvorena

vyuit! kemblnacilfio ctverce pro £ kfizenim F; rostlin mezi sebou.
O v ’ .
- To muze byt zobrazeno graficky
* pomoci kombina¢niho
fenotyp A (Punettova, Mendelova) Cctverce
genoyp  Y¥ Yy nebo pomoci kombinované
+ pravdepodobnosti.
gmety Py y) @ Y ¥
iy i, th h
Nastaveni kombinanino éverce PFL!:I.:‘I"IJ:E‘&‘W:&”
Y ¥ Y o« @
Y Yoy . YY Yy
1% b 4 ¥ Yy owy
Vysledky Fz poméry Fz
genotyp fenotyp genotyp
S :I., 3, =p 1:2:1
2 ¥y i fenotyp

-
1Ly l_:) 3:1

Potvrzeni hypotézy Mendelova prvniho principu

Testovaci krizeni monohybridd MiZeme se zajimat o pomér
. _ dédi¢nych faktoru u F; hybridni

F, generace P gaherace| generace. Lze jej sice vyvodit z
. poméru 3:1 u F, hybridni
) generace, avsak lze dat prednost
pfimé testovaci metodé. Mendel
provadél proto pokusy testovaciho
"zpétného" kfizeni. Jednotlivci F,
F; generace hybridni generace se pfi ni nekfizi
mezi sebou, ale s tim rodicem,
b W X W ktery nese recesivni znak. Misto F,
& v hybridni generace bylo provedeno
v o © zpétné kfizeni:
l , (Y+y)xy-->Yy+yy (Zlutd a
zelend semena v poméru 1:1)
fenotyp j Na obrazku je kompletni testovaci
Yy

) fenotyp X

genotyp Y- Yy

a)

"(-(—§
X
< « S

kfizeni F, generace s dominantnim
4 A Yy znakem a P generace s recesivnim
100 % 1:1 znakem. Toto schéma obsahuje i
specialni zpétné kfrizeni.

\“\5_;-/ Mendelovy zavéry z monohybridniho krizeni

1. Rozhoduijici Cinitelé dédi¢nosti jsou Casticové povahy. Tyto determinanty se
dnes nazyvaji geny.

2. Kazdy rodi¢ ma par genl v kazdé bufice pro kazdou vlastnost. F; generace
z kfizeni dvou Cdistych linii obsahuje jednu alelu dominantni a jednu
recesivni. Tyto dvé alely tvofi genovy par.
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7.

8.
9.

F, potomci vykazuji pouze jeden rodiCovsky znak - dominantni.

Vysledky reciprokého kFizeni byly stejné, bez ohledu na to, ktery z rodicd
(otec matka) predal dominantni i recesivni alelu.

Vlastnost, kterd se neprojevila v F; generaci se znovuobjevila v F, generaci
u 25 % potomkd. "Je zfejmo, Ze misenci vZdy pro dva odlidujici se znaky
tvori semena, z nichz vzdy jedna polovina tvori opét formu misence, kdezto
druhd davéa rostliny, které zlstdvaji stalymi a ve stejném poctu znak
dominujici a recessivni ziskaji."

Vlastnosti z{stali nezmé&néné u potomkd, ani se nesmisily, ale chovaly se
jako oddélené jednotky.

Jeden Clen genového paru segreguje do gamet, takze kazda gameta nese
pouze jeden Clen genového paru.

Gamety se spojuji ndhodné a bez ohledu na jiné genové pary spojené.
Velka pismena predstavuji dominantni vlastnost a mala recesivni.

Z t&chto vysledk( Mendel formuloval své prvni zavéry:

Mendeldiv prvni princip - princip pard faktor(; viastnosti jsou
kontrolovany jednotkovymi (diskrétnimi) faktory, které jsou v parech v kazdé
burice, v kazdém organizmu

Mendelliv druhy princip - princip dominance; faktory, které se
projevily v F; generaci jsou dominantni a ty co se skryly nebo neprojevily v
hybridni F; generaci jsou recesivni (tyto pojmy oznacuji také vlastnosti, témito
alelami determinovanymi)

Mendelliv tFeti princip - princip segregace; b&éhem formovani gamet
se kazdy clen alelického paru oddéluje od druhého, aby se vytvorila geneticka
konstituce gamety, takze gameta obdrzi jeden nebo druhy faktor

3.2.5 Dihybridni krizeni

Dosud jsme sledovali expresi pouze jednoho genu. Mendel také provadél krizeni,
v kterych sledoval segregaci dvou gen(. Tyto experimenty tvofily zéklad jeho objevu
druhého principu volné kombinovatelnosti (nezavislého tfidéni).

KriZeni dihybridd
(Gak to vidél Mendel)
P generace s O X )
,\_—l—‘ Vztah dominance mezi alelami pro
F, generace kazdou vlastnost, byl Mendelovy znam jiz pfi
jednoduchém ktizeni. Cilem dihybridniho
v krizeni bylo urcit, zda existuje néjaky vztah
F,xF = mezi rlznymi alelickymi pary. Zde je pfiklad,
"r kde se sleduje barva semene a tvar semene.
F, generace 318 ) 108

101 0 32
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KriZen/ difiybridd
dva typy rodicovskyeh kombinaci a tvorba Fy

e rodicovska generace (P):
rostliny YYRR (zluté-kulaté), zarodec¢né bunky

P, generace P, generace
P YR
X 0 X O rostliny yyrr (zelené-vrascité), zarodecné
YYRR yyrr YYrr YYRR buﬁky yr
gametyP @R @ oD >R e 1. hybridni generace (F;):
YR x yr--> YyRr (vSechny rostliny zluté-
X . kulaté).
F , v 7 v
g oo zarodecné bunky: YR + Yr+ yR+ yr
gEmetyl) o @D arR  an
KriZzeni difybridd
Y, i -~
" Fy Kifzeni x
S YyRr YyRr
; gametyF,  R» ) @Ry G
Dl i AR Y A TG P D e A e T i e _
Sestaven] kombinaEniho Eivarce | 2 9ENEFACE e
T o e an w @ g an
d Y, 0 G W ¥
Lam QYR Vs L YVRR VYR L WRR L VR
.'%.(l’f)ﬁ m;:? Ui VYR e YV s YyRe U, Ve ':___:,
::;_.:mr Q O @R v, e i vae (ke Dor
;“m D O oD Y, e YR Y M@m g :
Urceni kombinovanych pravdépodobnosti
v £, generaci difiybridid
Visledky F2 Fy x
genotyp fenotyp l
Wi YYRR
s VR 9 F>  vsichni potomci vichni potomci
iy VYRR 3 pomér Fz
- i YrRr »=p fenotyp — 3)’4 —_— 3!4'3f4=g/15
s ¥¥r :|-» 31 9:3:3:1 3/4 =
Y W L, 1/4 — 3f4'1f4=3/1.6
Yis YRR a
! &4 y g
s YYRE :|-' ‘3 — 3]4 \) > 1{4,3{4=@
oy @ y 3 0 |
4
oy, ) — e
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Testovani hypotézy
Testovaci krizeni difiybridd 5 . o .
Skutecnou "silu" znaku ukaze

2 x ;\3 b) x D 9 x O metoda testovaciho krizeni ve

slozitéjsim pripadé, kdy se

YYRr  yyr YyRr  yyrr YYRR  yyrr rodi¢ovské rostliny lisi v alelach
! l i I dvou znakd. Zpétné kiizeni
) ) < hybrida YyRr (priklad b) s
oo o> @ Trr rodicem, ktery ma ve vybave
L s ?f: er recesivni znaky, vede k
@ pghyr o y;Rr GR [T jednoduchému vysledku:
@ "2 (YR+Yr+ yR + yr)xXyr-->
v Vv Vv YyRr + Yyrr + yyRr + yyrr
fenotypovy pomér fenotypovy pomér fenotypovy pomér
(vSechny ctyfFi typy rostlin byly
g0 1/2 a a ) g4 g4 ) ve stejném poctu > 1:1:1:1)
.1.,!‘1 1.14 \3
1:1 1:1:1:1 1:1
é Mendelovy zavéry z dihybridniho kriZeni

1. Hybridni F; potomci vykazuji pouze jednu variantu obou rodi¢ovskych znak{ -
vzdy dominantni.

2. V F, generaci se objevi nové typy, které se v nicem nepodobaji rodi¢dm (v
nasem pripadé zluté-vrascité semena; zelena-kulatd semena). Vzniknou
rekombinaci dédi¢ného materialu a oznacuji se proto jako rekombinanty.

3. Rekombinace dé&di¢nych faktorl probihd podle pravidel pravd&podobnosti.
Alely dédi¢nych faktorl jsou v kazdé nové generaci ndhodné vybirany.

4. U hybridni F, generace se projevily vSechny kombinace rodi¢ovskych vlastnosti
ve specifickém poméru: 9:3:3:1.

Z t&chto vysledkd Mendel formuloval své zavéry:

Mendelliv c¢tvrty princip - princip volné kombinovatelnosti; b&hem
formovani gamet je segregace alel jednoho alelického paru nezavisla na segregaci
alel jiného alelického paru. "Stadlé znaky, které se vyskytuji na rdznych formach
néjakého rostlinného kmene, opétovné umélym oplozovanim mohou vstoupiti do
vSech sestav, které jsou mozZné podle kombinacnich pravidel." "MiSenci tvori
zarodkové a pylové bunky, které ve stejném poctu odpovidaji vsem stalym
formam, jezZ povstavaji z kombinovani znakd spojenych oplozenim."
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3.2.6 Trihybridni kfizeni

Ackoliv je trihybrid vice komplexnéjsi nez dihybrid, vysledky jejich kfizeni je opét
snadné vypocitat, jestlize se drzime pravidel segregace a volné kombinovatelnosti.
Pfikladem muZe byt nasledujici schéma .

Trifiybridni kfizeni
P @a88c® x @abbd Jednotlivé genové péry predstavuji
teoretické odlisSitelné vlastnosti a jsou
gamety “3 ‘@ symbolizovany jako A/a, B/b a C/c.
N Opét kfizenim dvou homozygotnich
F, BaBrce) rodi¢l (AABBCC a aabbcc) vzniké hybridni Fy
l generace (AaBbCc). Tito hybridi produkuji
qamety osm rlznych kombinaci gamet ve stejné
A ;33 ,@ frekvenci (stejné pravdépodobnosti
5 @ prenosu).
D B D D
ﬁff'gbfﬁﬂfkﬁeﬂf Pro zobrazeni F, generace
’ vzniklé kfizenim F; mdZeme pouZit
A2y  Bb) cch Zkombinované podly  genotypy kombinacni ctverec. Byl by to vsSak
Ctverec o stranach 8 x 8
3 3f..3/..3) =27 A-B-C- , v v
3,8 — faC T el e 225 jednotlivych bunék, tedy 64 policek.
s Ygao —> Yy Yy~ ABccd ProtoZze takovéto zobrazeni je jiz
o A- tézkopadnéjsi a méné prehledné,
— G > Y 3=, A-bbC‘- pouziva se na odvozeni F, generace
Yabb — v > gy S jina metoda - rozvétvovaci diagram.
¥ T S Ta je pouzita v pripadé
> e —> YYo=  a3B-C trihybridniho kfizeni. V F, generaci
%4 B- ) o s — bude pro kazdy gen platit pomér
. = e = Ha¥itaTYe  3aBcC 3:1. Je tfeba aplikovat zakon
. soucinu pravdépodobnosti.
YO 1/ .13, =3 > , ; | : -
. bb e == A < Fenotypovy podil u trihybrida je
UL ha > Yl asbbey  27:9:9:9:3:3:3:1.

Jednoducha matematicka pravidla uzitecna v feseni genetickych

problém

Polet heterozygotnich pard alel n=1 || N=2 || n=3 | obecné
PocCet F; gamet 2 4 8 2"
Podil recesivnich homozygott v F, 1/4 || 1/16 || 1/64 || 1/(2™)?
Pocet rGznych F, fenotypl (pfi Uplné dominanci n

. S , 2 4 8 2
u vsech alelickych paru)
Pocet ruznych genotypu (nebo fenotypu neni-li 3 9 27 3n

zde dominance)

Vicehybridni kfizeni F; generace, kde n je pocet genll segregujicich se 2 alelami.
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3.2.7 Moderni pojeti Mendelovy prace

Zde si mUzZete porovnat vysledky Mendelova pokusu (ktery mohl sledovat pouze
fenotypové rozdily) a dnesSnim pojetim genu, jeho lokalizace na chromozomech,
pohybem chromozom{ b&hem buné&&ného déleni a vlastnim délenim buriky.

MONOHYBRID DIHYBRID

‘ Y = vz
F—— catek - potatek
vy ( ) o v € B

S faze

s faze =N
r ¥ oS konec
- YyRr :: Ty 3 interfaze
i ! &
konec < K
Yy f ¥ ; interfaze YyRr YyRr
_ A ¥ :3 nebo é 9

)~ AOOO

DOOO
CREDEICD €€ I

gamety ) yr gamety Yr

3.2.8 Zavér a disledky Mendelovych pokusi

"Pokusime se ziskané vysledky kratce shrnouti, nalézame, Ze ony odlisujici se znaky, které
na pokusnych rostlindch se snadno a urcité daji rozeznati, v miSeném spojeni zachovavaji uplné
stejné poméry. Potomci misencd pro kaZdé dva odlidujici znaky jsou v poloviné pFipadd opét
misenci, kdezto v druhé poloviné jsou ve stejném poctu podle znaku rostlin matecné a otecké
stali. Je-li spojeno oplozenim v nékterém misenci vice odlisujicich se znakd, pak tvofi potomci
jejich ¢leny kombinaéni fady, ve které jsou spojeny vyvojové fady vzdy pro dva odlisujici
znaky.

Uplny souhlas, ktery vykazuji vSechny znaky podrobené pokusu, zajisté pfipousti a
opraviiuje predpoklad, Ze stejné poméry pFislusi téZ ostatnim znakdm, které na rostlindch
méné urcité vystupuji a proto nemohly byti pojaty do jednotlivych pokusd.”

Mendel ve své praci pfesné zdlvodnil, pro¢ se mu jevil hrach jako obzvlast vhodny
modelovy organizmus pro vyreSeni dané otazky. Pri pokusech kfizeni se soustredil na
hodnoceni jednotlivych, jednoduchych a dobfe rozeznatelnych, parové se
vyskytujicich jevl. U v8ech popsal hodnocené znaky a podrobil je statistickému
hodnoceni. Mendel zjistil, 7e v 1. generaci maji vsichni kfizenci stejny vzhled
(uniformita F; generace), pficemZz je na nich mozné rozeznat bud jeden z
hodnocenych znakl (ten nazval Mendel "dominantni", opaény - ustupu1|C| - je
"recesivni™), nebo maji prechodnou podobu. Ve 2. generaci kfizencl vystupuji
plvodni znaky pfi hodnoceni jednoho paru dédi¢nych znakd v poméru 3:1 (ve
prospéch dominantniho znaku), nebo 9: 3 3:1 pfi hodnoceni dvou pérﬂ znakﬁ
znaky se pak nové formy, jejich pocet i pomérné zastoupene ridi zakony
kombinatoriky. KaZdy jednotlivy znak je tedy nezavisly na jinych a mize byt
samostatné dédén (volna kombinovatelnost).

Nezanedbal vdak ovéFeni svych zavér( také na jinych rostlinnych druzich. Jeho
prace ma proto nazev "Pokusy na rostlinnych hybridech". Zavedl pfFiléhavou
symboliku, aby mohl své hypotézy ovéfit ve vzorcich. Tehdy to byl postup zcela jiny,
neZ rozvlaény popis jeho sou&asnikd, jako byl tfeba Charles Darwin. NejduleZit&jsi na
Mendelové praci je myslenkovy postup. Ze statistické analyzy, vyhodnoceni mnoha
jedincQ, vyvodil organizaci dédi¢ného materialu pro kazdého z t&chto jedincl. Mendel
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dospél k platnym zavérdm, prestoze v jeho dobé& nebylo je$té mozno zkoumat
dédi¢né faktory biochemicky a jen nepfimo se usuzovalo, Ze existuji. Mendelova
myslenkovda metoda polozila zaklady genetického badani, které pretrvaly az do
soucasné molekularni genetiky.

3.3 Vyuziti teorie pravdépodobnosti v genetice

3.3.1 Pravdépodobnost a genetika
Zakladni definice

Jev je vysledek kazdého pokusu.

Pokus je uskutecnéni urcitého systému podminek (napf. vrh kostkou).

Rozdéleni jevu:

1) Nahodné jevy jsou jevy, které pri provedeni daného pokusu mohou, ale
nemusi nastat (napf. objeveni se lice pfi hazeni minci; rozchodu chromatid
chromozomu ¢&i spojovani gamet).

2) Jisté jevy jsou jevy, které se pfi provedeni daného pokusu uskutecni vzdy, s
pravdépodobnosti rovnou 1.

3) Nemozné jevy jsou jevy, které se pfi provedené daného pokusu nikdy
neuskutecni, s pravdépodobnosti rovnou 0.

Definice pravdépodobnosti
Klasicka - Laplaceova definice:

m kde n je pocet ptipadd moznych,
P(A) = — . v vr o vrs .
m je pocet pripadu priznivych.
Statisticka definice:
Provedeme-li n pokusl a jev A se uskuteéni pfitom m-krat, pak m je etnost jevu

am je relativni ¢etnost jevu. Statistickou pravdépodobnosti jevu A je Cislo, kterému
n

se blizi relativni ¢etnost jevu A, tj. p(A) = ”mm

Genetické poméry jsou vhodné vyjadieny jako pravdépodobnosti (tj. 34 vysoké: V4
nizké). Tyto hodnoty predpovidaji vysledek kazdého oplozeni, takze pravdépodobnost
vyskytu zygoty s genetickym potencidlem pro vysoky vzrist je 3, zatimco potencial
pro nizky vzrlst je V4. Pravdépodobnost ma rozpéti od 0 (kdy se jev urdité nestane)
do 1,0 (kdy se jev urcité stane).
Zakon soucinu a souctu

Kdyz se dva nebo vice jevl dé&je nadhodné& a nezdvisle jeden na druhém
(stochasticky nezavislé, jestlize pravdépodobnost jednoho z nich nezavisi na tom, zda
se druhy jev uskute¢nil nebo ne), ale ve stejném ¢ase, miZeme spoditat
pravdépodobnost, s kterou se budou vyskytovat oba jevy (prinik). Zde se aplikuje
zakon soudinu (pravdépodobnost jak - tak). (Soucin jevd A, B oznacujeme A.B, kdy
se spolecné uskutecni oba jevy A i B). Jak vyplyva z principu volné kombinovatelnosti,
pravdépodobnost dvou nebo vice soulasnych d&ji je roven soucinu jejich
individudlnich pravdépodobnosti.

Pro nezavislé nahodné jevy A,B plati: P(A|B) = P(A) a P(A.B) = P(A) . P(B)

V genetice mizeme aplikovat také zdkon soucdtu na samostatné vzajemné
vyluéujici se jevy: "Soucet jevld A, B zna&ime A+B, kdy nastane alespori jeden z jev(
A, B".
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Nahodné jevy:

e neslucitelné - jevy A a B se navzajem vyluCuji (bud a nebo).
Pravdépodobnost, Ze nastane jeden jev, je soulet pravdépodobnosti obou
navzajem se vylucujicich jevid. U nesluéitelnych jevl A, B plati A.B = 0, a tedy
P(A+B) = P(A) + P(B).

o sluéitelné - P(A+B) = P(A) + P(B) - P(A.B)

e podminéné - Podminénou pravdépodobnosti ndhodného jevu A rozumime
pravdépodobnost tohoto jevu pocitanou za predpokladu, Zze se uskutecnil jev

H. P(AH) = © IE(A:) )

e  Pravd&podobnost soucinu dvou jevl A, H : P(A.H) = P(A|H).P(H)

Tyto jednoduché zakony pravdépodobnosti jsou uzitecné pfi diskusich o prenosu
GI a pouZijete je pri reSeni genetickych problémd. KdyZ si prejeme znat vysledky
kFizeni je treba spocitat pravdépodobnosti kazdého mozného jevu. Vysledky téchto
vypoc&tl nam dovoli pfedpovédét podil potomk{ s danym fenotypem nebo genotypem.

Co je dtlezité! Predpovédi moznych jevl se provadé&ji jen na velkych
souborech dat. Jestlize predpovidéme, Ze 9/16 potomk( dihybridniho kfizeni
bude mit dominantni znaky, je nepravdépodobné, ze v malém souboru presné 9
z kazdych 16 budou takové. Odchylka od o¢ekavaného poméru v malém vzorku
je ptipisovana odchylce zplsobené ndhodné&. Vliv ndhody se zmensuje s velikosti
vzorku.

Zjistéte si kolik pokusnych rostlin Mendel péstoval na klasternich zahoncich! Mohl
tedy ziskat statisticky vyznamné vysledky svych genetickych pomérd?

3.3.2 Binomicka véta v genetice

Pfipady, kde jeden ze dvou alternativnich jevd je mozny bé&hem kazdého ¢&isla
pokust. Aplikovadnim binomické véty, mizeme rychle vypoéitat pravdé&podobnost
jakékoliv specifické sady jevd mezi velkym poctem potencidlnich jevl. Napft., v rodiné
jakékoliv velikosti mdzeme vypoditat pravdépodobnost jakékoliv kombinace muZského
Ci Zzenského potomka: v rodiné o péti détech Ize vypoditat pravdépodobnost Ctyr déti
jednoho pohlavi a jednoho ditéte druhého pohlavi atd.

Binomickd véta: (a + b)> = 1 , kde a a b jsou pravdépodobnosti dvou
alternativnich jevd a n je polet pokusl. Pro kaZdou hodnotu n ma binomicka véta
svij charakter.

E dvojclen rozvinuty dvojclen
@+ a+b

2[@+b)] a+2ab+p?

3[ @+ 0] @ +3a% +3ab? + 2

4[ @+ b)*]| a* +4a® + 62’ + 4ab® + b*

5[ @+ b)°|| a®+5a% + 10a®” + 10a%’ + 5ab* + b°

a", a"'b, a"%b?, a"3b3, ... b" neboli:

n 2 _on n n-1 n n-2 2 n n-3p3 n n-1 n
N[ (a + b)" ||(@+b) =a +(1Ja b+(2ja b +(3Ja b +...+(n_1jab +b
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Numerické koeficienty predchazejici kazdému vyrazu lze snadno urcit pomoci
Pascalova trojuhelniku:

Pascalfiv trojahelnik

3 1 3 3 1

4 1 4 6 4 1

5 1 L] 10 10 3 1

6 il 6 15 20 15 6 1
7|1 7 21 35 35 21 7 1

atd.

Pouzitim této metody Ize roz¢lenit napriklad:
(a +b) =a’ + 7a° + 21a°b? + 35a*b® + 35a°b* + 21a’b® + 7ab® + b’

Jaka je pravdépodobnost, Ze v rodiné se Ctyfmi détmi jsou dva chlapci a dvé divky?
Nejdrive, oznacime pravdépodobnosti pro kazdy jev:
a = chlapec = 2
b = divka = 12
Pak urc¢ime odpovidajici ¢leny v rozvinutém dvojclenu, kde n = 4:
(a + b)* = a* + 4a°b + 6a’b? + 4ab® + b*
Kazdy ¢len, mocnitel nad a reprezentuje pocet chlapcd a mocnitel nad b pak polet
divek. TakzZe presné vyjadreni pravdépodobnosti je:
P = 6a’b? = 6(12)%(1:)? = 6(2)* = 6/16 = 3/8
Pravdépodobnost, Ze rodiny o 4 détech budou mit dva chlapce a dvé divky je 3/8.

Pro uréeni poletniho koeficientu pro jakoukoliv sadu mocnitell (chceme-li znat
pravdépodobnost uréité kombinace ve skupiné uréitého rozsahu) mize byt aplikovan

jednoduchy vzorec: (A+B) zp:L!pZPZ,
sttt A °

kde n je celkovy pocet jevl; s je pocet kolikrat se jev a stane; t je pocet kolikrat se
jev b stane; P., Pg jsou pravdépodobnosti ptislusnych jevl; ! je faktoridl (5! =
5.4.3.2.1 =120; 0! = 1). Tedy n=s + t.

Pouzitim vzorce, urceme pravdépodobnost u rodiny se sedmi détmi, kde bylo 5
chlapcd a 2 divky. Paks = 5,t =2 an = 7. Doplnime i 5 ptipadd jevu A a 2
pripady jevu B.

nt 5 7!

P=an 5 =52

V rodindch se sedmi détmi, primérné, je 21/128 predpovézeno, ze maji 5
chlapci a 2 divky.

(35)°(8)” =21(3)* =Has

V rodiné, kde oba rodi¢e maji normalni pigmentaci se narodilo albinotické dité.
Tzn. Ze oba rodi¢e museli byt heterozygoti v genu pro pigmentaci. Jestlize maji
6 déti, jaka je pravdépodobnost, Zze 4 budou normalni (A) a 2 budou albini (B)?
Na zakladé kfizeni Aa x Aa? A =34, B = a

n! 6!
P:ﬁPjPBZ :ﬁ(%)4(%)2 =15(8%4006) =?'%4096

Vyuziti vypodtu na zdkladé binomické véty je v rlznych oblastech genetiky,
vcetné analyzy polygennich vlastnosti a studiu populac¢ni rovnovahy.
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Binomické rozdéleni objevil i Mendel ve svych sStépnych pomérech a je
charakteristické pravé pro genetickou problematiku. Popfemyslejte znovu o
Mendelovych experimentech a jeho zavérech z tohoto matematického pohledu!

3.3.3 Hodnoceni genetickych dat: chi-kvadrat (i) test
Mendelovy fenotypové poméry 3:1 pro monohybrida a 9:3:3:1 pro dihybrida jsou
hypotetické predpovédi na zékladé nasledujicich predpokladi:
1. kazda alela je dominantni nebo recesivni
2. plati segregace
3. déje se ndahodna kombinovatelnost
4. oplozeni je ndhodné

Posledni tfi predpoklady jsou ovlivnény nahodou a tudiz jsou cilem nahodného
kolisani.

Zavéry:

1.Jevy segregace, nahodné kombinace a fertilizace jsou podmétem k nahodné
kolisavosti z jejich pfedpovézeného vyskytu jako vysledek nahodné odchylky.

2.Jak velikost vzorku vzrdsta, prdmérnd odchylka z ocekavaného podilu nebo
poméru umérné klesa. Takze velky vzorek snizuje vliv ndhodné odchylky na
konecny jev.

V genetice je nutné, aby se mohla ohodnotit pozorovand odchylka. Kdyz
predpokladame, Ze data spliuji dany pomér jako je 1:1, 3:1, 9:3:3:1, uréime si
nulovou hypotézu. Ta predpoklada, Ze neni redlny rozdil mezi zmérenymi
hodnotami (nebo poméry) a predpovidanymi. Zjevné rozdily mohou byt
pfisouzeny zcela nahodé. Vyhodnoceni nulové hypotézy je provedeno statistickou
analyzou. Je-li zamitnuta, pozorované odchylky od ocekavanych hodnot nejsou
pri¢teny pouze nahodé. Jestlize nulova hypotéza nemohla byt zamitnuta, pozorované
odchylky mohou byt pri¢teny nahodé.

Statistickd analyza poskytuje matematicky zaklad pro uréenim, jak dobfe se
pozorovana data shoduji ¢i liSi od predpovézenych (ocekavanych) - test se nazyva
dobra shoda (goodness of fit). Jeden z nejjednodussich statistickych testl je chi
kvadrat (yx?) test. Hodnota y?> je pouzita k odhadu, jak &astd je pozorovana
odchylka, ¢ jakd pozorovand odchylka mlze byt olekdvana, kdyz je zplsobena
nahodou.

. P - 0)? .
Vzorec pro 2 analyzu je: ZZ = Z%, kde P - pozorované hodnoty; O -
o¢ekavané hodnoty pro danou kategorii. Protoze (P-O) je odchylka d, vzorec mize
2
byt zjednodusen: y? = 26

Tabulka niZze podrobné popisuje postup vypoctu y? testu pro vysledky F. generace
mono- a dihybridniho kfiZzeni. Postupuje se vyplfiovanim sloupcl z leva doprava.
Koneény krok v y? testu je jeho interpretace. Musite urdit hodnotu stupn@i volnosti
(df - degrees of freedom), které v této analyze je n - 1, kde n je pocet rlznych
kategorii, do kterych pfipada kazdy udaj. Pro pomér 3:1 mohou mit rostliny dva
fenotypy. Takze n = 2adf =2 -1 = 1. Pro pomér 9:3:3:1 je df = 3. Stupné volnosti
musi byt brany v Uvahu, protoze ¢im vétsi je pocet kategorii, tim vice je oCekavano
odchylek jako vysledkl plsobeni ndhody. Dale podle tabulky (pFesné&jsi, viz statistika)
nebo grafu hodnot y2 uré¢ime pravdépodobnost pro pfislusnou hodnotu y2 a stupné
volnosti.
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a) monohybridni kfizeni
Otekévany P‘;]Z:drg;?;e oﬁi';f_‘l‘(’)i;‘e Odchylka||0dchylka?||0dchylka?/Ogekavané
=S —D_ 2 2
pomér P) ©)  ||@=P-0)| (@) |(d*/0)
% (1000) =||740 - 750|| (-10)? = _
34 740 250 _ 10 100 100/750 = 0,13
Y4 (1000) =(|260 - 250|| (+10)? = _
A 260 550 10 100 100/250 = 0,40
| ==1000 | I x> = 0,53 |

b) dihybridni kFizeni |

|
| [ podle tabulky &i grafu — P = 0,48|
|
|

_ .||Pozorované||Oc¢ekavané 5 >~y 1 ,
Ocsg;\/éiny ho<(:IFr)1)oty ho?g;)ty ?é:l:r;y:lls? Odc(Zz/)Ika Odchylk?dé/ooc)ekavane
| 9116 || 587 || 567 | +20 || 400 | 0,71 |
| 3/16 || 197 || 189 || +8 || 64 | 0,34 |
| 3/16 || 168 || 189 | -21 | 441 | 2,33 |
| 1/16 | 56 || 63 || -7 || 49 | 0,78 |
I | = = 1008 | I v = 4,16 I

| podle tabulky &i grafu = P = 0,26

o voost () Hladina | Stupné volnosti |
e M il T P2 NN R A
a pravdepodobuost; P [ 005 3,84/[5,99]| 7,81 || 9,48 |[11,07]

| 0,01 l6,35/(9,21][11,34][13,27|[15,08]
\ | a |

X, ) Xoyp. = Je shoda mezi

pozorovanymi a o¢ekavanymi ¢etnostmi a

ad 0':-?: \M Ho se nezamita.
1.0 I L I k |

| | |
oo s ‘%‘“ thab. { ;(fyp. = Je prikazny rozdil mezi

hodnoty 32
pozorovanymi a oéekavanymi ¢etnostmi a

Ho se zamita.

V pfipadé monohybridniho kfiZeni byl y*> = 0,53 &emuz odpovida pravdépodobnost
P = 0,48. Nejdllezit&jsi v 2 testu je porozumét, co hodnota P znamend. KdyZ
napriklad vysla hodnota P = 0,48 (48 %), pak ji lze interpretovat tak, ze kdyby byl
stejny experiment vicekrat opakovan, u 48 % pokusl by se ocekdvalo, Ze se projevi
nahodna odchylka stejné velkd nebo vétSi nez lze pozorovat v Uvodnim pokusu.
Naopak, 52 % opakovani by ukazalo men&i odchylku vi&i Gvodnimu pozorovani jako
vysledek nahody. Hladina pravdépodobnosti mensi nez 0,05 (P < 0,05) fika, ze
pozorované odchylky mohly byt ziskany nahodnosti a Ze rozdily mezi pozorovanymi a
predpovézenymi hodnotami jsou znacné a Ize podle ni zamitnout nulovou hypotézu.
Hodnoty P vétsi nez 0,05 (P > 0,05) naznacuji, ze pravdépodobnost pozorované
odchylky v disledku nahody je 5 % a vice. Zavér je nezamitnuti nulové hypotézy. V
nasem pripadé (P = 0,48) neni hypotéza segregace zamitnuta u monohybridniho
kFizeni.
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Jak byste hodnotili pfipad dihybridniho kfiZeni, kde y*> = 4,16 aP = 0,26 ?

Genetické poméry se projevuji jako pravdépodobnosti vyskytu. Takze odvozeni
vysledkl z kfizeni podléhd porozuméni zdkontm pravdé&podobnosti. Byly popsany
zakony souctu, soucinu a podminéné pravdépodobnosti a pouziti binomické véty v
genetické problematice.

Statistické analyzy se pouzivaji k testovani platnosti vysledk( z experimentd.
Pozorované variance od ocekdvanych pomérl jsou predpovidany v dUsledku
nahodné odchylky.

x> test ndm dovoluje predpovédét pravdépodobnost takovéto variance

zplsobené nahodnosti. Pomoci vypoé&tu hodnoty 32 hodnotime nulovou hypotézu -
neni rozdil mezi skute¢nymi a o¢ekdvanymi hodnotami.

3.4 Analyzy rodokment

Analyza rodokmenl poskytuje metodu pro studium typl prenosu genetické
informace pro rtizné vlastnosti (zejména kvalitativnich, jako je barva, nemoci, krevni
skupiny, ...) pfi sledovéni nékolika generaci (vyznam hlavné u vyzkumu zplsobl
dédi¢nosti znak{ u lidi).

Nejjednodudsim zplsobem studia vzorl dé&di¢nosti je kresleni rodinnych "stromQ"
pfibuznosti s oznaCenim hodnoty studované fenotypové vlastnosti. Analyzou
rodokmenu lze predpovédét, jak geny kontroluji zdédénou vlastnost. Cim vice rodin
se stejnymi vysledky ziskdme, tim vice presné&jsi odhad zplsobu dédi¢nosti zname.
Vyuziti rodokmenUl ovliviiuje hodnota penetrance a expresivity.

Konvencni znacky:

Rodice jsou spojeni horizontalni linii a Symboly pouZivané v rodokmenech.
vertikalni linie vede k _lpgtomkﬁm. D e O e
Vyplnéné symboly predstavuji jedince, u
kterych se projevil sledovany znak Qj samice () potoma

(nazyvaji se ovlivnéni). Cislo v symbolu
v v e [e] M e 0 s g o
znaci pocet vlastnich sourozencu stejneho Q neurtené pohlavi F?\T’) identické dvojata
, P, I\_ (monozygotni)
pohlavi. -

Kdyz jiz jsou fenotypova data sesbirana n Rullvednsjcamac %ﬁ (oA aey
z nékolika generaci a je nakreslen o N -
rodokmen, peclivd analyza dovoli urdit, oviivnén samice U;”; B e
zda vlastnost je dominantni nebo [0 esent

. , , .y ey s . ) pareni spojeni pfibuznych
recesivni. Zde nasleduji urcita pravidla. - D:O jedincf

Vlastnosti projevujici dominantni Vlastnosti projevujici recesivni genové
genové pusobeni: pUsobeni:
e ovlivnéni jedinci maji nejméné e neovlivnéni rodi¢e mohou mit
jednoho ovlivnéného rodice ovlivnéné potomky
o fenotyp se vétSinou objevuje e ovlivnéni potomci jsou jak samciho
v kazdé generaci tak samiciho pohlavi

e dva neovlivnéni rodice maji pouze
neovlivnhéné potomky
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Rodokmen viastnosti kontrolované Rodokmen viastnosti kontrolované
dominantnim plsobenim genu recesivnim plisobenim genu

[ O [ O

O @ [1O 7 @ Oo-;m
] 0 O o 0 O

3.5 Cytogenetika

3.5.1 Cytogenetika - struktura chromozomu

Cytogenetika se zabyva studiem dédi¢nosti a genetické informace na Urovni
chromozomu za pomoci cytologickych a genetickych technik.

podle umisténi centromery
| e —— ai
dicentricky
Metacentricky - ma jednotlivd ramena
stejné dlouha
Submetacetricky - jedno rameno je o
néco kratsi nez druhé

acentricky

Akrocentricky - jedno rameno je
vyrazné kratsi nez druhé
Telocentricky - chromozom ma jen

jedno rameno.

metacentricky submetacentricky akrocentricky  telocentricky

Na submetacentrickém chromozomu,

O v “ V. . 7 7 7

L muzeme rozlisit jeho kratke a dlouhé
WM rameno, které se oznacuje p (As), resp. q
(popis) sk (AL) - symbolika A s indexem se pouziva

chromatidy
!

u rostlinnych objektd.

Dale na metafdazovém chromozomu
rozliSujeme sesterské chromatidy, nesouci
identickou genetickou informaci.

Chromatidy homolognich chromozom
se nazyvaji jako nesesterské, které mohou
knetochorové N@st  jinou  variantu  téze genetické
mikratublly informace (alela).

Genetickou variabilitu Ize sledovat
pomoci barveni chromozomd rlznymi

rameénko

p (As)

«—— centromera >

- dlouhé -

rﬁﬂ{i‘;[} technikami. Lze odliSovat chromozomové

telomery <= pary od sebe a urcovat druh &i pohlavi

, sledovaného jedince. Jednotlivé

chromozom chromozom v metafazi chromozomové pa'ry se sefadi a VytVOFI' se
karyotyp.
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Tvorba karyotypu clovéka

wn""‘. Chromozomy v metafizi
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3.5.2 Molekularni organizace chromozomu

Zakladni strukturni hmotou chromozomi eukaryotickych organizml tvofi
chromatin slozeny z DNA, histond a nehistonovych bilkovin. Podle intenzity
zabarveni zasaditymi barvivy, stupné spiralizace a genetické aktivity se chromatin
rozliSuje na euchromatin a heterochromatin. Euchromatin se barvi méné intenzivné
a je méné spiralizovany. Geny v euchromatinu jsou v interfazi aktivni. Naopak
heterochromatin se barvi intenzivnéji, je vice spiralizované a geny jsou inaktivni.
Tento chromatin se nachazi hlavné v oblastech centromery a na telomerach. Nékteré
Useky heterochromatinu se mohou v urcitém vyvojovém stupni buriky nebo
organizmu stat aktivnim euchromatinem, pak se hovofi o fakultativnim
heterochromatinu.
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Schéma organizace chromatinu
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Zakladni organizacni jednotkou chromatinu je nukleozom, ktery se sklada
z histonového jadra (oktamer histonl H2A, H2B, H3 a H4) obtotené DNA (146 bp).
Jednotlivd jadra jsou propojena pomoci histont H1, které napf. chrani DNA pred
enzymatickym Stépenim. Velikost nukleozomu je 10 - 11 nm. Dalsi spiralizaci vznika
struktura solenoid (25 - 30 nm) a tzv. proteinové leseni (cca 60 nm). Vyssi Urovni
spiralizace jsou chromatidy kompaktniho metafazového chromozomu.

3.5.3 Strukturni mutace chromozomu

Abnormality ve struktufe chromozomu predstavuji nékolik hlavnich typd
strukturalnich aberaci, z nichz kazdd ma charakteristicky geneticky efekt. Byly
pozndny pravé diky jejich genetickym projevim ve fenotypu, ndsledné pak urceny
prfimo mikroskopickym pozorovanim. Chromozomalni mutace (aberace) postihuji
vE&tsi Useky DNA, méni pocet a polohu genl tykajici se strukturni zmény chromozomu
rizné UGrovn&, od cytologicky dobfe viditelnych zlom& a prestaveb aZ po
submikroskopické. Né&které zlomy vznikaji spontdnné, ale jejich pocet milZe byt
zvy$en plsobenim chemikalii nebo radiaci. Chromozomalni aberace jsou vétsinou
nevratné. Nestabilni aberace narusuji déleni bufiky a z organizmu se vytraceji.
Stabilni aberace se bunécnym délenim uchovavaji a prenasi se na potomstvo.

Normalni situace ve dvou parech chromozom:

Grafické zndzornéni normdalnifio stavu
A B (] D E K L M N 4]
% ® & & & W & & o o & |

A B C D E K L M N o}
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A. Ztrata ¢asti chromozomu pfi déleni bunky zlomem chromatidy nebo chromozomu.

delece - ztrata vnitfniho Useku chromozomu; jsou obecné velmi zhoubné a letalni
deficience - ztrata koncového Useku chromozomu

a) heterozygotn| Delece
Delece chromozomu A_B_D_E K_L_M_N_o0
G BN BN BN G BN BN BN BN
L ® _® & & &
A B C D E K L M N
b) homozygotni
A B D E K L M N O
Gl BN BN BN IS G BN BN BN BN
L9 _® & @& &
-~ A B D E K L M N O
Deficience
delet .
ozz:: a) heterozygotni

A B C D E K L ™ N
GEN BN I N BN I GBN BN TN TN
. ® ® & » &
A B C D E K L M N 0
n b) homozygotni

A B C D E K L M N
pred deleci po delec
A B [ D E

B. Zdvojeni urcitého uUseku chromozomu na stejném ¢&i jiném chromozomu -

duplikace. Vznikaji vétSinou zlomem a vymeénou mezi sesterskymi chromatidami.
Uréité duplikace maji svij fenotypovy projev (tandemové duplikace). Duplikace
mohou vznikat nerovnomérnym crossing-overem.

a) heterozygotni i

A B = D = K L M N 0 N (8]

(& & & & & N & & & & & & &
- L ® ® & & & |
A B C D E K L M M o
b) homozygotni

A B e, D E K L M M o N (0]
duplikovany T (9 9 0 0 & =B & & & ¢ & & ¢
usek - ] L0 & 9 & & 9 ¢

A B (i D E K L M N 0 N (o]

pied duplikaci po duplikaci

C. Otoceni ur¢itého uUseku chromozomu o 180° - inverze. Vznikd jako disledek

zlomu, kdy se Useky znovu spoji do jednoho chromozomu, ale v opacném poradi.
Inverze na jednom rameni - paracentrické (viz. obrazek nize); inverze s
centromerou - pericentrickd, kdy mohou vznikat acentrické ¢&i dicentrické
chromozomy. Inverze nemaiji letdlni G&inek. MdZe tvofit problém v navazani
homolognich chromozomU pti meidze, je-li inverzni Gsek del$i - inverzni smy¢ka.
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a) heterozygotni In

A B G D E K N M L 0
. ® ® & & & = & & & & 9
N BN BN BN BN I

A B = D E K L M N 0

b) homozygotni

~ A B (£ D E K N M L 0
; L ® _® @& @& & = & & & & &
. ® & & & &

A B Cc D E K N M L 0

pred inverzi po inverzi

D. Vlozeni urcitého Useku jednoho chromozomu do druhého - inzerce. Nékdy je
uvadéno jako zvlastni typ translokace - vmezerena prosta translokace. Pro vznik
. r s . Ve v V. o
jsou nutné minimalné tri zlomy chromozomu.

mm
chr.5 chr. 12 r.5 chr.12

pred inzerci po inzerci

E. Translokace - premisténi koncového Useku chromozomu na jiné misto téhoz
nebo jiného chromozomu. Translokace méni vazbové skupiny gend, kdy se nové
bloky genl dé&di v nové vazbové skupiné. Prostou translokaci je na jeden
chromozom prenesena Cast jiného chromozomu. PFi reciproké (balancované)
translokaci je ¢ast prvniho chromozomu (napf. 12) pfenesena na ¢ast druhého a
naopak ¢ast druhého chromozomu (napr. 5) na prvni.

chr.5 chr. 12 chr.5 chr. 12
e [ m:mhkace
D E M N O
------ (& 0 & &0 o0 |
(¢ 60 & & 0 |
. A B C D E K L M N O
b)hon'tozygml
c_ K D E M N O
------ N BN BN BN BN
- EN IS ' @0 &
/ A B C K L D E M N O

/ R

pred translokaci po translokaci
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3.5.4 Genomové mutace

Genomové mutace - zmény pocétu chromozomd nékterych chromozomd
(aneuploidie) nebo celych chromozomovych sad (euploidie).

| Terminologie pro variabilitu po¢tu chromozomi |
|Aneup|oidie || 2n £ chromozom |
| Nulizomie || 2n -2 |
| Monotonie || 2n -1 |
| Trizonie || 2n +1 |
| Tetrazomie, pentazomie || 2n + 2; 2n + 3 atd. |
[Euploidie | Nasobeni n |
| Diploidie || 2n |
- 3n, 4n, 5n
polyploidie . 3n
e triploidie e 4n. 5n atd
e tetraploidie, pentaploidie, n . ha p .
atd. e znasobeni ste!neho
« autopolyploidie genomu (napr. AAAA)
« alloploidie e znasobeni odliSnych
P genomd (napt. AABB)

Pokud bychom porovnali eukaryotické organizmy co se tykd po¢tu chromozomd,
tak bychom zjistili, Ze jsou vyrazné rozdily v projevu polyploidie u zivocisSné fiSe a
rostlinné fiSe. Pokud si vezmeme jako model clovéka, tak jakakoliv zména poctu
chromozomuU vyvoldva chorobné zmény napt. trizomie 21. paru chromozomul zpGsobi
vznik Downova syndromu (47, 21+). Je popséana celd fada syndromd: Edwardsdv
syndrom (47, 18+); Turnerlv syndrom (45 X); Klinefelterlv syndrom (47 XXY) atd.
V zivocisné Fisi je polyploidie vyuzivdna u ryb, kde se zamérné chovaji triploidni ci
tetraploidni ryby (napr. lososovité).

U rostlin se b&Zné& vyuZivd zmény poctu chromozomu, napf. pro zjisténi lokalizace
urditych gentd byly u mnoho druh( ziskdny Uplné monozomické a nulizomické Fady.
V zemédélstvi se bé&Zné péstuji polyploidni odrddy: triploidni cukrovd fepa,
tetraploidni jetel luéni, pohanka, Zito atd., protoze ze zvy$enim poctu chromozomd
doslo ke zlepseni vlastnosti téchto plodin.

Autopolyploidie je druh polyploidie, pfi které jsou vSechny chromozomy druhu
polyploidniho organizmu odvozeny od jednoho druhu diploidniho organizmu. Vétsinou
véak polyploidni druhy maji vice druhovych prfedkl. Pak se takovato polyploidie
nazyva allopolyploidie.

Jaké ¢asti chromozomu muazeme rozligit na chromozomu v metafazi?

Schématicky zakreslete par submetacentrickych chromozom( a
~ popiste symbolikou?

J

g L ,Jak{/ je rozdil mezi akrocentrickym a telocentrickym chromozomem?
- Napiste obecné vzorec tetraploida a monozomika!

Jaky je rozdil v projevu zméné poctu chromozoml u Zivocichl a
rostlin?

.\I.v:l

Pocty chromozomil u vybranych rostlin a Zivocicht

Viz. Urban a kol. (2004): Genetika (navody do cviceni). ES MZLU Brno, dotisk, 108 s.
ISBN 80-7157-497-X
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3.6 Genové interakce

3.6.1 Modifikace mendelovskych poméri

Z Mendelovych experimentt vyplynuly nejjednodudsi principy pfenosu genetické
informace, kdy jsou geny umistény na homolognich chromozomech, které segreguji
jeden od druhého a volné kombinuji s ostatnimi segregujicimi chromozomy béhem
formovani gamet. Tyto dva postuldty jsou zakladnimi principy ptenosu genl z rodicu
na potomky.

Mohou vdak nastat ur¢ité odchylky od klasickych pomérl 3:1 a 9:3:3:1, kdy se
fika, ze dochazi k modifikacim, které Ize rozclenit do nékolika skupin.

1. Genové interakce kvalitativnich vlastnosti: predpokladame, Ze fenotypy
diskontinudlnich znak{ jsou ¢asto kontrolovany vice neZ jednim genovym
parem (interalelické interakce); mezi alelami jednoho genového paru
nemusi byt jednoznacny vztah dominance a recesivity (intraalelické
interakce - vztahy mezi alelami jednoho alelického paru, napf. dominance,
recesivita, nelplna dominance, superdominance, kodominance)

2. Genové interakce kvantitativnich vlastnosti: genetika fenotypl
kontinualnich vlastnosti je studovana v samostatné kapitole Kvantitativni
genetika

3. Geny vazané na pohlavni chromozomy: probirano v kapitole Genetika
pohlavi

A. INTRAALELICKE INTERAKCE

Neuplna (castecna) dominance

Byla zjisténa pfi pozorovani Hodnoty fenotypové exprese
potomk{ se stfedni hodnotou fenotypu s rdznym stupném dominance
z kfizeni protikladnych vlastnosti. Napf. = “ B 1
rostliny jako je nocenka jalapovitd nebo
hledik s cervenymi kvéty a bilymi kvéty, E_‘
jejichz potomci maji rGzové kvéty. Ani % -
cervend ani bild barva se nezda byt
plné dominantni. Hovofime pak o -~
neuplné (cCaste¢né) dominanci. Pro = w S P—
srovnani rdznych stupid dominance (pwe! domionee: Reiph dosrmrvce bez dominance
nahlédnéte na graf.

Provedeme-li klasicky geneticky pokus podle Mendela, zjistime v F, generaci
stejny pomér genotypovy 1:2:1. Rozdil je ve fenotypovém poméru, ktery je zde
identicky s genotypovym (1:2:1), na rozdil od predpokladaného poméru 3:1 za Uplné
dominance.

Schéma nedpiné dominance - gen barvy kvétu u hiedfkd

p FixFy

RIR! x RZRZ RIR « RIRZ
Fy F2

2
RIR 1, RIRY 14 R%R?
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Vlastnosti podminéné neulplnou dominanci jsou vzacné. Znama neuplnou
dominanci je u lidi Tay-Sachsova nemoc, kdy recesivni alela je zmutovana pro enzym
hexosaminidazu. Recesivni homozygoti maji nedostate¢né ukladani lipidd a postizeni
jedinci umiraji do tFi let Zivota. Heterozygoti jsou fenotypové normalni v lipidovém
metabolizmu, projevuje se vSak u nich jen 50 % enzymové aktivity oproti normalnim
homozygottm.

Kodominance

Jestlize dvé alely jednoho genu jsou zodpovédné za produkci dvou variant znaku a
oba produkty jsou exprimované ve stejné mire u heterozygotniho genotypu, hovorime
o kodominanci. Krevni skupina MN muZe ilustrovat tento typ interakce. Genovy
produkt je glykoprotein, ktery se nachdzi na povrchu erytrocytd a je tedy
detekovatelny pomoci protilatek. U lidi existuji dvé varianty tohoto glykoproteinu,
o,%na(“:en{/ch M a N. Tento gen je lokalizovdn na 4. chromozomu a ma dvé alely L a
L".

\ Genotyp H Fenotyp \
o M |
Y ) MN
| N |
\ KFizeni dvou heterozygott \
| M""x (MY | MNxMN |
YU M |
IR MN |
| nr | N |

Mnohonasobny alelizmus

Typickym prikladem, kdy gen ma vice nez dvé varianty (alely), je gen krevni
skupiny ABO. Tento gen je lokalizovan u lidi na 9. chromozomu. Stejné jako v
systému MN, i zde je kodominantni zplsob dé&di¢nosti. ABO fenotyp je zjistitelny
smichanim krve s antisérem obsahujici protildtky A nebo B. Jestlize je pfFislusny
antigen pfitomen na povrchu erytrocytd, bude reagovat s odpovidajici protilatkou a
zplsobi aglutinaci erytrocytl. Kazdy jedinec ma bud’ antigen A (A fenotyp), antigen B
(B fenotyp), oba antigeny A i B (AB fenotyp), nebo ani jeden (0 fenotyp). Kazdy
antigen je produkt jedné alely: I*, I? a I°. Je zfejmé, Ze studium mnohondsobného
alelizmu Ize studovat jen v populacich.

|Genotyp|/Antigen||Fenotyp| Jaké interakce jsou mezi alelami I* a I? a
| T ” A | mezi alelami I, I? a I°?
A
L rr LA
| rr )l B |
B
| rr ]l B |
|

' || A,B | AB

N&sleduje tabulka véech moZnych kombinaci v rdmci heterozygotnich genotypl u
rodi¢d.
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| Rodice | Potomci |

[Fenotyp|[Genotyp[A][B]AB| 0 |

A X
AXxA r'r ED- Va4

r
[ BxB [P PP -] - ][ %]
[ oxo [PP*rPr|-|[-] - ][100%]
[ AxB [P PPl ] %]
[A x AB [P P vl ][ -]
[Axo [PPrPrlv[- -] v ]
[B x AB [P Prwal[ve] ][ -]
[ Bx 0 [PP*Pr|-]be] - [ v ]
[AB x 0[PP °Pvefve] - ][ -]
2B x AB|PP* Pl 2] -]

Letalni alely

B&hem prvnich let po znovuobjeveni Mendelovych principd byly provedeny fady
experimentd, jejichz vysledky se na prvni pohled neshodovaly s Mendelovymi objevy.
Mnoho genovych produktd (enzymy bazalniho metabolizmu) je nezbytnych pro preZiti
organizmu. Mutace v t&chto genech zplsobuje nefunkénost genovych produktl
(prevadzné enzymdi), v homozygotnim genotypu jsou fatdlnim stavem, ale u
heterozygotl mohou byt tolerovany a jejich nezmutovand alela exprimuje dostatek
funkéniho enzymu. Tato mutace se chova jako recesivné letalni alela. Nékdy vsak
nestaci jedna kopie nezmutovaného genu v heterozygotovi pro preziti ¢i normalni
vyvoj. Exprese dominantni alely je nedostatecna pro normalni vyvoj. V tomto pripadé
se mutace chova jako dominantné letalni alela, protoze jeji pritomnost je néjak
prevazena expresi normalniho produktu nebo jeho mnoZstvi je nedostatecné pro
podporu zakladnich funkci.

V urcitych pripadech je alela zodpovédna za letdini efekt, kdyZz homozygot se
mize projevit rozdilné vU¢ mutantnimu fenotypu heterozygota. Takovato alela se
chova jako recesivné letalni, ale je dominantni s ohledem na fenotyp. V r. 1904 byla
provadéna kFizeni mezi rlznymi kombinacemi mysi aguti a my3i se Zlutym zbarvenim,
ktera davala neobvyklé vysledky a to hlavné kfizeni mezi aguti a Zlutou mysi. Mys
zbarveni aguti (Seda) byla znacné inbredni a tedy bylo prfedpokladano, ze je Cistou
linii. Zluté zbarveni srsti u my3i je zplsobeno mutaci genu zbarveni.

K¥izeni mysi |

aguti x aguti || v&ichni aguti, 100% |
lutd x Zlutd |[2/3 Zlutd : 1/3 aguti|
aguti x #lutd || 1/2 Zlutd : 1/2 aguti |

U
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Dédiénost alely aguli a letalni
ve zbarveni srsti i myst
P generace

fenotyp  aguti X aguti fenctyp  Elubdé x Futé fenctyp aguti X Fluté

AA Ad ¥ ¥ ¥
oty genctyp A4 Ad genotyp AA AA
¥ ¥ ¥ ¥ ¥ v
gamety P A A gamety P 4 4T A A gamety P4 A4 4"
Fy generace
aguti Futé
aguti AA Fruy aguti Fluté
AA Huté  letdini AA AA"
'
wviichni aguti 2/3 aguti 1/2 aguti
vEichni pregiji 1/3 Huté 1/2 Zluté
z tibch co pFediji viichni pregiji

Mutantni Zlutd alela A" je dominantni k normalni
aguti alele A, takze heterozygotni mysi maji Zlutou
srst. Zaroven se zlutad alela chova u homozygotu

letédlné. Nikdy se nenarodily mysky A"A".

Jaké zde jsou alelické
vztahy?

Zname, ze aguti mys je
homozygotni (protoze je Ccistou
linif). Jestlize aguti srst je
dominantni, pak by se ocekavalo,
ze z ktizeni aguti x Zluta mys
budou vSechny mysky Sedé.
Protoze jsme vsak ziskali mysky
jak zluté tak Sedé v poméru 1:1,
Zluta musi byt dominantni k Sedé.
Takze jaké jsou genotypy dvou
mysSich  populaci? Z predesié
diskuze vyplyva, ze genotyp Sedé
mySi musi byt AA. Jaky je
genotyp Zluté mysi? Jestlize mys
byla homozygotni, zadny
potomek z tohoto kfizeni by
nebyl Sedy, takZze genotyp Zluté
mySi musi byt heterozygotni AA”.
Pomér 1:1 testovaciho kfizeni je
typicky pro heterozygotni
jedince.

Dalsi kfizeni bylo provadéno mezi dvéma Zlutymi jedinci. Jaky geneticky pomér

bychom méli ocekavat?

Reseni: Kfizeni AA” x AA” by mélo dat pomér 3 Zluté :

1 Sedé mysce. Vysledek,

nicméné byl pomér 2 Zluté k 1 Sedé mySce. Pomér 2:1 je typicky pomér pro letalni

gen, nebot jakykoliv genotyp AYAY je letalni.

Pleiotropie

Dllezitd otdzka je, jak mize gen kontrolujici
barvu srsti zapficinit smrt? Snad Uclinek jedné
alely zapriCini zlutou barvu srsti, ale kdyz se
projevuje ve dvou davkach, produkt genu zabije
zvife. Zaroven lze fici, ze je-li tento gen, ktery
podmifiuje zbarveni srsti, homozygotni s alelou
pro Zluté zbarveni (AYAY), jeho produkt zpUsobi
smrt jedince. Tento gen ma ve skutecnosti vliv
na dva fenotypy (zbarveni srsti a
zivotaschopnost). Tomuto jevu se fika
pleiotropie a gen se oznacuje jako pleiotropni.

Pleiotropie - jeden gen podminuje vice
fenotypovych znakd. Biochemicky se mize
jednat o jeden enzym, ktery je zapojen do
vétsiho poctu biosyntetickych drah.
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3.6.2 Interakce rltiznych genovych part

B. INTERALELICKE INTERAKCE
Zde budeme sledovat ty fenotypové
diskontinuélpl', kvaIitativnl'o znaky, které
vznikaji v dusledku spolupusobeni dvou a r
vice genl zrlznych alelickych pard. Genove interakce
Fenotypovy znak je pak difaktoridlniho
nebo polyfaktorialniho genetického

zalozeni. Také zde vznikaji odchylky od i"if,r:;l:.':;ké
Mendelovych pokusl. Jedna se o genetiku <, interalelické
komplexnich kvalitativnich znakad. s W, interakce
Koncept genovych interakci znamena, ze - ' c
bunéfné funkce mnoha  genovych
produktl se vztahuji na vyvoj spole¢ného d pe )]
fenotypu (napf. enzymy v biochemickych
drahach).

Obecné se interalelické interakce 2 a E e

oznacuji jako epistaze, jako schopnost
jednoho alelického paru potla¢it nebo
blokovat G&innost gend jiného alelického
paru.

Jde-li o interakci dvou genl, je genotypova stranka Uplné shodna s tim, co je
odvozeno pro dihybridizmus, pFi interakci tfi gend s trihybridem atd. Rozdily se tykaji
pouze fenotypového projevu. Obecnym disledkem interakci je, %e ve srovnani
s nepritomnosti interakce klesa pocet fenotypovych trid. Tim, Ze jeden a tyZz znak je
geneticky determinovan alelami dvou nebo vice nealelnich gend, vznikad stejny
fenotypovy projev ve dvou nebo vice tfidach, které by se bez interakce jevily jako
fenotypové rozdilné.

Je potreba zaroven predpokladat:

e jsou produkované jasné odliSitelné fenotypové tridy

e sledované geny nejsou vazané a plati zde volna kombinovatelnost

e Uplnd dominance v jednotlivych alelickych parech (AA a Aa, BB a Bb maji

stejny fenotyp)

Generace rdzné modiffkovanych difiybridnich pomérd
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Prehled zakladnich interakci

Fi: AaBb x AaBb F> genotypy
] fenotypovy
. lastnost AABB|AABb||AaBB|| AaBb ||AAbb|| Aabb ||aaBB||aaBb ||aabb pomér
organizmus | viastnost ||y 16 || 2/16 || 2/16 || 4/16 || 1/16 || 2/16 || 1/16 || 2/16 || 1/16
||| _hréch ||dihybrid]| 9/16 | 3/16 || 3/16 |[1/16] 9:3:3:1
v barva .2
i jifina Kkvaty 12/16 3/16 1/16 12:3:1
v barva .2
E mys Srsti 9/16 3/16 4/16 9:3:4
barva .
i hrachor Kvétu 9/16 7/16 9:7
4| kur || P2TVa 13/16" 3/16 . 13:3
B pefi
, tvar * * .
E hrach lusku 10/16 3/16 3/16 10:3:3
6|| kokodka || ,tVar 15/16 1/16]  15:1
N sesule
7|l jegmen | P2rva 9/16 6/16 1/16/ 9:6:1
|| Zrna

3.6.2.1 Dominantni epistaze

Hypostaticky gen (B) se mize projevit jen tehdy, kdyZ je epistaticky gen (A)
v recesivné homozygotnim stavu (A- > BB, Bb, bb). U dominantni epistaze podminuji
dominantni alely obou gend zpracovéni téhoZ prekurzoru sice ve stejném sméru,
avdak na rlizné kone&né produkty. Epistaticky G&inek bude mit dominantni alela toho
z obou gen{, kterd mize vést biosyntetické procesy k vyrazné&j&i formé& znaku, ne? je
schopna dominantni alela genu hypostatického, jejiz ucCinek se tim prekryje.
Dominantni epistaze je b&zna u rostlin i Zivocichu.
Priklad: Epistaticky gen pro zlutou barvu kvétu jifiny (Y) je nadfazen genu, ktery
urCuji svétlou (krémové Zlutou) (I) a bilou barvu kvétu (/). Recesivni alela
epistatického genu (y) neplsobi na hypostaticky gen. ZkfiZili jsme jifinu se zlutymi
kveéty (YYii) s jifinou se svétlymi kvéty (yylII).

| P || Yyii Glutd) x yyII (svétld) |
G | Yi [ yI |
[F. || YyIi (3lutd) |
|Gr4 | Y1, Yi, yI, yi |

R vi I vi | yr [ yi ]
vI|[yvIr ziutd|yyIi z1utd]| YyII 3iutd || vyIi 2lutd |
[vi|[yvIi z1uta][YYii 21uta][ YyIi 71utd || vyii ?1uta |
|YyII slutd|| YyIi lutd|lyyII svétla|lyyZi svétld|
lyi|[yyzi 2\uta ]| vyii z1uta][yyIi svéta| ISR

dominantni epistaze
genotypovy stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy Stépny pomér - 12:3: 1
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Testovaci kfizeni F,; generace:

Fel v [ vi | yi | yi |
|YyIi iluté”Yyii iluté”nyi svétlél
fenotypovy Stépny pomeér 2 : 1 :1

3.6.2.2 Recesivni epistaze

Epistaticky se mdZe projevit recesivni alely jen v recesivné homozygotnim
vztahu (@aa > BB, Bb, bb). U recesivni epistaze se podileji dominantni alely
spolupdsobicich gend na vicestupriové syntéze stejného konecného produktu. Avsak
dominantni alela epistatického genu plsobi pfi né&které z polateénich fazich
biosyntézy, kdezto dominantni alela genu hypostatického teprve pfi nékteré z jejich
pozdéjsich fazi.

Priklad:

Zbarveni srsti hlodavcl je fizeno genem s alelami C (¢erné zbarveni srsti) a ¢
(albinotické zbarveni). Alela ¢ je epistatickd k druhému alelickému paru, urcujici
ulozeni melaninu v jednotlivych chlupech aguti (A). Kfizenim ¢erné mysSi genotypu
aaCcC s albinotickou s genotypem AAcc vzniklo potomstvo divokého zbarveni (aguti).

| P |[aacc (¢ernd) x  AAcc (bild) |
[Gell ac |  Ac |
| Fi H AaCc (agouti) |
| G4 || AC, Ac, aC, ac |
[F2ll _Ac || Ac || ac || ac |

lAC||AACC agutil|AACc aguti||AaCC aguti||AaCc agutil

Y EYIERT| AAcc bila [EEIZERIE| Aacc bila |

lac||Aacc aguti|AaCc agutillaaCcC ¢ernd|laaCc ¢erndl

lac||Aacc aguti|[LEIZASIER [@aCc cernd| REETZRE

recesivni epistaze
genotypovy stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy stépny pomér-9:3: 4

Testovaci kfizeni F; x recesivni homozygot: AaCc x aacc
Fl _ac | ac | Ac ][ ac |

\AaCc agoutillaaCc c“:erné|

fenotypovy Stépny pomér 1 :1:2

gen C gen A
. o v ’ v . .
Tato mten;akce muze byt v_ysvetlena pﬁgl l » p?gerr:;\t l > agvgn
dvéma navazujicimi procesy: {bezbarevnost) . A

3.6.2.3 Komplementarita

Jedna se spoluplsobeni nejméné dvou alelickych parQ, kdy kazdy sam
nepostacuje k realizaci fenotypu; znak se projevi, kdyz se sejdou oba geny svymi
dominantnimi alelami. Samostatné v$ak za4dna z dominantnich alel nezplsobi
dominantni fenotyp.
Priklad:

Modrofialové zbarveni kvétl hrachoru je zplsobeno komplementarnimi geny C a
R, ktery ani jeden samostatné nemuZe zpUsobit modrofialové zabarveni. Rostlina
s genotypem CCrr ma bile kvéty, protoze nema aktivujici enzym pro tvorbu
modrofialového zbarveni. Naopak, rostlina s genotypem ccRR obsahuje enzym, ale
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chybi ji zakladni substance pro tvorbu barviva. Parentalni generace je bélokvéta, ale
liSi se svym genotypem.

| P || ccrr (bild) x ccRR (bila) |
[Gel er | cR |
| F, || CcRr (modrofialové: m.-f.) |
|GF1 H CR, Cr, cR, cr |
[P crR | ¢ | R || er |

|CR||CCRR m.-f.||CCRr m.-f.|CcRR m.-f.|[CcRF m.-f.|

AR CCrr bils [[PTIXN| Corr bild |
PRI IT XA ccRR bila | ccRr bild |
EAZIIEA| Corrbila | ccRrbila | corr bila |

komplementarita
genotypovy Stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy stépny pomér-9:7
Testovaci kfizeni F; x recesivni homozygot: CcRr x ccrr
Fe[ _crR | cr || R _||_cr

Em

fenotypovy stepny pomér1l:3

Podobné se dédi purpurova a bila barva u zrna kukurice, hnédé a platinové
e . o . o . . sy O
zbarveni srsti norku, jeden z typu rexovitosti u kraliku.

3.6.2.4 Inhibice

Inhibice je jistou obdobou dominantni epistaze. Podobné jako pfi dominantni
epistazi potlacuje dominantni alela jednoho genu (inhibitor, supresor), napf. I,
fenotypovy projev dominantni alely jiného genu, napf. C. Ale na rozdil od dominantni
epistdze nema inhibujici alela I Zadny jiny ucinek na fenotyp, nezZ neschopnost
potlacovat Ucinek alely C. recesivni alela téhoZz genu (i) tuto inhibi¢ni schopnost
nema. Inhibovana dominantni alela A se mize projevit pouze tehdy, bude-li alelovy
par inhibitoru recesivné homozygotni (ii).
Priklad:

Dominantni alela C podminuje u kura domaciho Cervené zbarveni pefi. Dominantni
alela I tento ucinek alely C inhibuje, takze v jeji pritomnosti je peri bilé. Recesivni
alely c a i na tvorbu pigmentu nepdsobi.

| P || ccIr(bild) x ccii (bild) |
s [ ci |
I Ccli (bilé) |
| Gry || CI, Ci, cI, ci |

P e [ ¢ | e [ e |
[cx|ccrr bily|| ccribily |[ceIt bily|[ ccIi bily |
|CCIi bily||CCii ¢erveny||CcIi bily||Ccii Eerveny|
cI|[cetr bily|[  ccti bily |[ccII bily][ ccti bily |
[ci|[ ccti bily |[Ccii &erveny]| ccTi bily || ccii bily |
inhibice

genotypovy stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy stépny pomér - 13: 3
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Testovaci kfizeni F; x recesivni homozygot: Ccli x ccii

Fe er [ ci | e ][ ci |
[ci|[ccTi bily|[Ccii_Eerveny][ccTi bily|[ccii bily]
fenotypovy Stépny pomér 3 : 1

Touto interakci se Fidi napriklad produkce malvidinu u prvosenky.
3.6.2.5 Kompenzace

O kompenzaci hovofime tehdy, kdy se dva geny, které samostatné podminuji
uréitou vlastnost, ale opacného charakteru, se pfi setkani v jednom genotypu
navzdjem vyrovnaji. Pfitomnost dominantnich alel obou lokusi se vyrovnavaiji
protichddné pdsobici G¢inky. Jednd se o vzacnou interakci.

Priklad:
Kompenzace byla popsana u tvaru lusku hrachu. Dominantni alela genu

V zpUsobuje ohnuti lusku smé&rem nahoru, naopak dominantni alela genu D zpUsobuje
’ r v o
ohnuti hrachoveho lusku smérem dolu.

| P || vvdd (nahoru) x  vvDD (dold) |
[ G | vd | vD |
| Fq || VvDd (rovny) |
| Gry || VD, vd, vD, vd \
|l w | vd || w || vd |

\vD||vvDD rovny|| vvDd rovny |[vvDD rovny| vvDd rovny |
\vd||vvDd rovny||vvdd nahoru||vvDd rovny|Vvdd nahorul
lvD||vvDD rovny|| vvDd rovny || vwDD doléi || vvDd doléi |
lvd|| vvDd rovny ||Vvdd nahoru|| vvDd dolli || vvdd rovny |

kompenzace
genotypovy Stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy stépny pomér - 10:3: 3

Testovaci kfizeni F; x recesivni homozygot: vwDd x vvdd
B v | vda |[ vwo | vd |

|Vde rovny||Vvdd nahoru||vad dolﬁ”vvdd rovn)'/|
fenotypovy Stépny pomér 2 :1: 1

3.6.2.6 Duplicitni faktory

Duplicitni faktory (dimerie) zodpovidaji za nékolik od sebe odlignych typd
interakci. Maji vSak spole¢ny zakladni charakter, kterym se odliSuji od vzajemného
doplnovani (komplementarity), vztah nadfizenosti a podfizenosti (epistaze -
hypostaze) ¢i vzajemné potlacovani (kompenzace), Ze totiz urcity efekt je vyvolany
vice genovymi pary, z kterych vdak kazdy uz sam je schopny tento efekt zpUsobit.

Identické dominantni & aktivni alely multiplicitnich gend odpovidaji za biosyntézu
identickych kone¢nych produktl (jednoho a téhoz znaku), avsak kvalitativné
rozdilnymi zplsoby (kazda z dominantni - aktivni alely zi&astnénych lokusl schopen
vyvolat znak, avsak intenzita, kvalita projevu zavisi na vzdajemnych vztazich
duplicitnich gen@). Rozliduji se duplicitni faktory nekumulativni s dominandi,
kumulativni s dominanci a kumulativni bez dominance.

A) Duplicitni faktory nekumulativni s dominanci - pfi této interakci je kazda
dominantni alela schopnd vyvolat pfislusny znak, pricemz vsak pritomnost vétsiho
poctu téchto vloh se neprojevuje na intenzité znaku. Pfi nekumulativni multiplicité
konecny produkt podminény kteroukoliv dominantni alelou tohoto druhu, tedy vznikly
jednou ze vSech moznych biosyntetickych cest, vyvold jiz plny fenotypovy projev
znaku.
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Priklad: genotypy A;A;AA;, A A:Aa, Ai;a:3,A, A:d:a.a, atd. maji jeden fenotyp a
genotyp a;a;aa, ma druhy fenotyp.

[P || AsAia,a; x ai:a:AA; |
|GPH A;a; ” a;A; |
|
|

| F1 “ A;a;Aza;
|GF1H A1A2, A1a2, a1A2, aids

F> AiA; A;a; aA; a;az

A;A>|AAAA>AAAa5||Aa:ALA|Aa1Aa,

A a,||AjAAa>||AAjaa5||A1aAxa5||Ajaa%as

|a1A2||A1a1A2A2||A1a1A2a2||a1a1A2A2||ala1A2a2|
aia,||AiajAras||Aaasas||aalAras

nekumulativni s dominanci
genotypovy Stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy stépny pomér - 15: 1
Testovaci kfizeni F; x recesivni homozygot: A;a;A.a, X a;a:3,ax
| FB ” A1A2 H A1az ” a1A2 ” didsz |
la:a,A1a:A,a,]A 213,37 a,a,A.3, EETEREN
fenotypovy Stépny pomér 3 : 1

Touto interakci se dédi tvar Sesule u kokosky pastusi tobolky (Capsela bursa
pastoralis), u zivo¢ichl se tak dédi opefeni b&hakd u slepic.

B) Duplicitni faktory kumulativni s dominanci - je genotyp s ob&ma faktory
dominantné pfitomnymi, at v homozygotnim nebo heterozygotnim stavu, fenotypové
odligny od genotypl, kde je z obou parl zastoupeny vzdy jen jeden. Ve vyjadreni
fenotypu se s¢itd (kumuluje) efekt aktivnich alel lokusl. Fenotypové se bude lisit i
genotypy homozygotné recesivni. Pri kumulativnich multiplicitdch je intenzita
fenotypu odstupriovana podle poctu dominantnich ¢i aktivnich alel a tim i podle poctu
biosyntetickych cest, po nich pfFislusné reakce probéhly az ke kone¢nému produktu.
Pfiklad: V ptipadé dvou lokust o dvou alelach:

e genotyp A;-A,- (Cerny fenotyp)

e genotyp A;-a,a,, a;a;As- (Sedy fenotyp)

e genotyp a;a;a»a, (bily fenotyp)

[Pl AAjaa;x  aja:AA; |
|GPH A;a; ” a;A; |
| F1 H Aja;Aza; |
|GF1H AiA; A;a a;A; a,a; |
[ F| A, || A | a:4, || aia, |

A:3:A2A;
A;a:Az3;
A1a:A,A;| Asa:4,a, [EYER YR EXET.IEN
|A1azazaz ” a;a;A.a H dididzaz |

kumulativni s dominanci
genotypovy Stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy stépny pomér-9:6:1
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Testovaci kfizeni F; x recesivni homozygot: A;a;A.a, X a;a:a»a;
| FB | AA; || A3, || a:A; || asa; |

2.2,/ [N YR (A a,a,a,][a:a,A .3, @rasaza0

fenotypovy Stépny pomér 1:2:1
Prikladem mdZe byt barva zrna u je¢mene (rostliny s hné&do¢ervenymi zrny maiji
alespori 1 aktivni alelu ze dvou gen(; recesivni homozygoti maji zrna svétla; rostliny,
majici alesponl 1 aktivni alelu v obou genech, maji zesileny fenotyp - tmavohnéda
zrna).

C) Duplicitni faktory kumulativni bez dominance - tento typ interakce se
vyznaluje tim, Ye mezi alelami jednotlivych pard je bud’ pomér nelplné dominance,
nebo neni vibec moZno hovofit o dominanci, ale je mozné rozeznat mezi dvéma
rlznymi alelami jednu aktivni, kterd ma vliv na fenotyp a druhou neutrdlni, kterd
nema vliv na zvyraznéni prislusného fenotypu. Kombinaci dvou duplicitnich
kumulativnich gend bez dominance dostaneme tedy pét rlznych fenotypd, pét
rGznych stupfill intenzity daného znaku (maximalni, tfictvrtinovy, poloviéni, étvrtinovy
a nulovy.
Priklad:

e genotyp A;A;AA; — fenotyp 1 (maximalni)

e genotyp A;A;aA,, A;a;A>A, - fenotyp 2 (trictvrtinovy)

e genotyp A;A;a.a,, a;a;AA,, Aia;Asa, - fenotyp 3 (polovicni)

e genotyp A;a;a.a, a;a;A.a, — fenotyp 4 (Ctvrtinovy)

e genotyp a;a;a,a, — fenotyp 5 (nulovy)

| P H A1A13282X a1a1A2A2 |
Gell A@2 | aiAr |
| Fy H A;aAsa> |
|GF1H A A, Aa, aA; a;az |
L F |l Al | Aa; || ai4; || aia: |

210 RN Ao Bl .50
18] PV 003 o038 0.0

|aIazHAIaIAzaz||A131azaz||a1a1A232Ha1a1azaz|

kumulativni bez dominance
genotypovy Stépnypomér-1:2:1:2:4:2:1:2:1
fenotypovy stépnypomér-1:4:6:4:1
Testovaci kfizeni F; x recesivni homozygot: A;a;A.a, X a;a;a»a»

|FB || AA, | A&, | a:A, || asa, |

|A1a1a2a2||a,a1A2a2||aIaIazaz|

fenotypovy stépny pomér 1:2:1
Timto typem interakce se fidi celd Fada fyziologickych znakl, napf. ranost u ovsa
nebo ryze (4 pary gend).
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Z grafu je patrné, ze aditivni duplicitni
proménlivosti (polygenni dédi¢nost), pfi
které mlze jit o aditivitu nebo o kumulaci.

1:6:15:20:15:6:1 (dalsi poméry mizete
odvozovat z Pascalova trojuhelnika).

kumulativnich bez dominarnce

interakce je ptechod k dédicnosti
kvantitativnich znakd s kontinudlni

Trihybrid Stépi v poméru

AMiqhaly Maghohy AgayAgsy AgayEgdy 334833
Migaghe A3 3321093

213,174
3.7 Genetika pohlavi
3.7.1 Geneticka determinace pohlavi
Zplisoby rozmnoZovani
Zpidsoby rozmnoZovani a variabilita
rozmnoZovani
nepohlavni apomixie pohlavni
(amixis) (amfimixis, sexudlni)
- klonovani z neoplozené gamety: - vyEEi rostliny a Zivotichové
- déleni bunék - samii - partenogenezi
jednobunécnych - samdi - apogamie - pohlavni bufky (n)
rostlin a Zivodichd
- wytrusy wyssich hub
- jevnosnubné rostliny
i geneticka variabilita:
neumoifivje volna kombinovatelnost
genetickou variabilitu a rekombinace

U niz&ich organizmi mdiZe dochazet i k ovlivnéni pohlavi jedince podminkami
prostiredi (napf. teplotni zavislost pohlavni determinace u vejcorodych plazli - TSD).

Lze sledovat ctyFi zakladni typy dédicnosti:

Autozomdalné dominantni dédi¢nost

1. je-li vlastnost vzacna, vétSina kfrizeni se déje mezi heterozygoty (ovlivnéni) a
recesivnimi homozygoty (neovlivnéni), coz vede k fenotypovému poméru u
potomkd 1:1 bez ohledu na pohlavi,

2. dominantni fenotyp se mize projevit v kazdé generaci, pokud nema snizenou

penetranci.

Autozomadalné recesivni dédi¢nost

1. generace jsou Casto, ale ne vzdy, preskakovany,

2. je rovnomérna distribuce mezi pohlavimi,

3. jestlize jsou oba rodi¢e ovlivnéni, vSichni potomci jsou také ovlivnéni,
4. casto se nachazi pfi pribuzenském kfizeni,

5. vétdina ovlivnénych potomkd maji normalni rodice.

Na pohlavi vazana dominance

1.

nepreskakuje generace,

2. ovlivnéni samci pochazeji od ovlivnénych matek,
3. vSechny dcery, ale ne synové, po ovlivnéném otci jsou ovlivnéni,
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4. priblizné polovina ovlivnénych synd a dcer po ovlivnénych matkach jsou
ovlivnéni.
Na pohlavi vazana recesivita
1. samci jsou vétSinou ovlivnéni,
2. ovlivnéné samice pochazeji od ovlivnénych otcl a prenadecek matek,
3. synové ovlivnénych matek jsou ovlivnéni,
4. ptiblizné polovina synd po matkach pfenade¢kach mdze byt ovlivnénych.

3.7.2 Podstata determinace pohlavi
Determinace pohlavnimi chromozomy

Chromozomy, které se Ucastni determinace pohlavi se nazyvaji pohlavni (sex
chromozomy) nebo heterochromozomy. Ostatni chromozomy se nazyvaji autozomalni
(somatické) nebo autozomy. Ackoliv pohlavni chromozomy se nejvétSi mirou podileji
na determinaci pohlavi, jsou i daléi rGznorodé mechanizmy genetické i negenetické v
zavislosti na evolucni Urovni daného druhu.

Autozomy jsou v homolognich parech, na kazdém je umisténa jedna kopie (alela)
kazdého genu. Segregace a kombinovatelnost vede ke vzorim dé&di¢nosti, které jsou
popsany v klasickém mendelizmu. Pohlavni chromozomy mohou byt geneticky odlisSné
a homologni pary ve smyslu autozoml vlastné nejsou a toto odliSeni vede k jinym
vzorim prenosl genetické informace neZ u autozomalni dédi¢nosti.

Molekularné geneticka podstata determinace pohlavi u Zivocichij

Pro determinaci sam¢iho pohlavi je dilezity gen SRY, ktery se nachdzi v tésné
blizkosti parovych oblasti chromozomu X a Y. Byly dokonce zaznamenany pfipady,
kdy u Zeny genotypu AAXX byl detekovan gen SRY.

XY
— PAR - oblasti jsou homologni s oblastmi
| X chromozomu
SRY - transkriptni produkt 1,1 kb
- funkéni protein 204 AK
pap - funkéni - samci
- neni & nefunkéni - samice
- kratka exprese - mysi 2,5 dne

Pro determinaci samciho
pohlavi je dlleZity gen

- S SRY, ktery se nachazi
= HY TOF - gen odpovidaji za difrendaci gonad v t&sné blizkosti parovych
antigen ’
o " o oblasti chromozomu X a Y.
H (h) -(;;;ca'- ngowdajm za hemofilii A Byly dokonce
o - I bodova mutace C -> T na pozici 2030 zaznamenany pripady, kdy
(odpavida za hemofili) u zeny genotypu AAXX byl
.. FF(ferilty faktor) faktor urcujic plodnost detekovan gen SRY.
Hih : gen AUG zodpovédny za tvorbu zubni
T EmA skloviny le2i v nehomalogni oblasti
J PAR delece 60 bazl (a) Ize identifikovat

7 -
g pohlaw

Schéma determinace vyvaje polilavi od genu SRY

ragulam

&7 — G — T3 —

voje pohlavi

Do kazdého kroku znazornéného Sipkou mohou promluvit svoji expresi dalsi geny
genomu. Mezi tyto geny patfi i F (feminni, samic¢i) a M (maskulinni, samci) komplexy,
které se li$i svym uloZenim u jednotlivych typd gonochoristd.

65



Viiv M a F komplexi

Kromé& sestavy heterochromozom( se podili na determinaci pohlavi i genové
komplexy samicich (F) a saméich (M) faktorG. Ty mohou byt uloZeny na
heterochromozomech i na autozomech. Vznik pohlavi je dan pulsobenim obou
komplexd b&hem vyvoje organizmu. Organizmy jsou z tohoto pohledu potencidlné
bisexualni. Tento model determinace pohlavi plati u drosofily a nizsich organizmd, ale

ne u savcd.
Typ gonochorizmu

| Drosophila || Abraxas |
F-naX F-naY (W)
chromozomu chromozomu
M - na autozomech || M ~ na X (Z)
chromozomu
MM < FF = @ _
MM>F =g F>M =2

Mimo téchto komplext bylo zjisténo, e na determinaci pohlavi mohou mit vliv i
repetitivni (opakujici se) sekvence DNA v chromozomech.
Byly popsany 2 zakladni pripady:
e fragilni X chromozom - kdy se zvySoval pocet repetitivnich sekvenci z generaci
na generaci, coz vedlo k Uhynu jedince
e SRF (repetitivni sekvence) u mysi: 12 (CAG);, — normal vyvoj pohlavi a 13
(CAG);3 — Castecny pohlavni zvrat

Pohlavni indexy
Pohlavni index vyjadfuje pomér X:A a také pomér M:F, kdy pro normalné plodné
samice je 1 a samce je 0,5.

AAXX 2 2 || samicka
| AAXY || 1:2 || 0,5 | samecek \
| AAAXX || 2:3 || 067 || intersex |
| AaaAxxx || 3:4 | 0,75 || intersex |
| Aaxxx || 3:2 | 1,5 || nadsamickal
| AAAX || 1:3 | 0,33 |[nadsamecek|

Intersexy jsou oznacovani jedinci, u kterych neni jasné zfejmé pohlavni vzezreni.
Maji sestavu chromozomu jednoho pohlavi, ale b&hem vyvoje se vyviji znaky druhého
pohlavi. Bridges podal vysvétleni v pomé&ru mezi poétem X chromozomi a kterymkoliv
parem autozomU (A). Pohlavni index je pomér pocétu X chromozoml k poctu
autozomalnich sad chromozoml. Anomalni sestavy chromozoml vznikaji
nondisjunkci pfi meidze. Intersex se také vysvétiuje existenci faktorl M a F.

Molekularné geneticka determinace a vyvoj pohlavi u rostlin

Geny fidici determinaci vyvoje pohlavi u rostlin se nazyvaji homeotické geny.
Homeotické geny koduji transkripéni faktory aktivujici specifické geny ddleZité pro
vyvoj samciho a samic¢iho pohlavi. Vlastni homeotické geny se daji rozdélit do 2
oblasti:

a. konzervativni DNA vazana doména - vyznacuje se specifickou vazbou na

regulacni sekvence DNA
b. aktivaéni doména - schopna interakce s jinymi faktory
Dle fenotypového projevu se geny cleni do tfi skupin:
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1. geny ovliviiujici vyvoj nebo iniciaci kvétniho primordia i jiné geny napf. Vmn
(gen jarovizace - sumy nizkych teplot nutnych pro vyvoj generativnich
orgdnt) a Ppd (gen fotoperiody - uréujici pozadavek na délku dne pro
vytvoreni generativni organt).

2. geny ovliviiujici zménu kvétni symetrie

3. geny determinujici identitu jednotlivych organ a jejich architekturu

pestik =

ty€inky ——»

korunni
platky ——*

kaligni

listky

e gen pistillata - pfeména tycinek na pestik (jednopohlavni kvét)
e gen agamous - pfemeéna tycinek na korunni platky a pestiku na kalisni listky
(kvét sterilni)

V pfipad& determinace generativnich organd u rostlin se uplatiiuje i epigeneticka
dédi¢nost, coz jsou hypo- a hypermetylace DNA, které mohou ovlivnit expresi
genetické informace v kladném nebo zaporném smeéru.

Mimo jiz popsanych systému maji na fertilitu (plodnost) a sterilitu (neplodnost)
vliv i jaderné geny Rf a mitochondridlni faktory. V tomto pfipadé mluvime o 3
moznych systémech pylové sterility:

1. Genova samci sterilita

e jaderné geny - Rf (fertilita) a rf (sterilita)
2. Cytoplazmaticka samdi sterilita

e N - fertilni, S- sterilni

e dano mtDNA

e dédi se po matce, stejné jako vSechna cytoplazma
3. Cytoplazmaticky-genova sterilita

 interakce jadernych genl s cytoplazmatickymi faktory (jaderné geny
nadrazeny)

Determinace pohlavi

A) typ Drosophila (savci)
e nazev odvozen od octomilky
(Drosophila melanogaster)

gl O

Samice u typu drosofila jsou homogametni XX a samci jsou heterogametni XY.

| | genotyp | gamety |
| sami¢ka | Aaxx || Ax |
| samecek [[AAXY, AAXO||AX, AY, A0|

A - sada autozom{ (somatickych chromozomd, autochromozomy)
X, Y - pohlavni chromozomy (heterochomozomy, gonozomy)
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Typ Drosofiia

¥ P
pasip

s .“9

Chromozom Y se oznacuje také jako alozom. Ve vétsiné pfipadu je mensi,
akrocentricky s vétsim podilem heterochromatinu.

Vyskyt: u savcQ, u vétdiny hmyzich fadl, u nékterych ryb, obojzivelnikd a plazt a
u nékterych druhl rostlin (chmel, konopi, tovik, $penat, knotovka aj.).

2) XO systém, odchylka od typu drosofila, v kterém samice maji 2 X chromozomy a
samci pouze 1 X a zadny dalsi pohlavni chromozom. Samice maji stejny pocet
chromozomU a samci odli§ny poéet. Tento systém je u mnoha druhd hmyzu, napt. u
véely. Gamety samcl nesou bud X chromozom nebo jsou bez pohlavniho
chromozomu.

3) typ Abraxas (ptaci) !' —
e nazev odvozen od pidalky angrestové (Abraxas _ _!- ’z"
grossulariata) - : :_'.",“

V typu abraxas jsou samice heterogametni XY ( ZW) a samci homogametni XX (Z2).

| |_genotyp || gamety |
| Samicka ||[AAXY(AAZW)||AX, AY (AZ, AW)|
Isamecek|AAXX (AAZZ)||  Ax(AZ) |

A - sada autozomi (somatickych chromozomd, autochromozomy)
X (Z), Y (W) - pohlavni chromozomy (heterochomozomy, gonozomy)

Typ Abraxas

XY X XX/
AT

2 2 Q\
\§<i/

Vyskyt: u ptakd, motyl, nékterych ryb, obojzivelnikd a plazl, u rostlin nalezen jen u
jahodniku.
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4) Smésny chromozomalni systém

Tento mdZze byt velmi komplexni s ndsobnymi pocty X a Y chromozomd, napf. u
Cerva Ascaris incurva, ktery ma 26 autozom{, 8 X chromozoml a 1 Y chromozom.
Samci maji sestavu 26A + 8X + Y z 35 chromosomU a samice 26A + 16X z 42
chromosomu. Tento systém maji také pavouci.

3.7.3 Pohlavni chromatin a kompenzace davky

Pohlavni chromatin - lyonizace (inaktivace X chromozomu, kompenzace davky)
Barvitelny material chromozomu se nazyva chromatin.
1. euchromatin je nespiralizovany a nekondenzovany béhem interfaze
2. heterochromatin z{stava spiralizovany a kondenzovany b&hem interfaze a je
replikovan pozdéji béhem S faze
a. fakultativni heterochromatin - miZe se zménit zpét v euchromatin zavisejici
na fyziologickych nebo vyvojovych podminkach bunky. Pfikladem takovéto
inaktivace X chromozomu je tvorba Barrova téliska.
b. konstitutivni heterochromatin - je stdle kondenzovany a neméni se nikdy na
euchromatin. Tento typ heterochromatinu se nachazi v oblasti centromery, ale
i v dalSich oblastech.

Do proteosyntézy je zapojen vzdy jen jeden X chromozom z paru - kompenzace
davky. Druhy z paru vytvari kondenzovany pohlavni chromatin, ktery dostal nazev dle
svého objevitele - Baarovo télisko. Pravé detekce Baarova téliska slouzi k identifikaci
pohlavi napf. u sportovcd. Lyonova v roce 1962 vytvofila teorii mozaiky, pfi¢emz
systém zapojeni chromozomu do proteosyntézy povazovala za nahodny. Tato teorie
byla pozdéji doplnéna o molekularni mechanizmy urcujici inaktivaci X
chromozomu. Jednotlivé chromozomy X se mohou liSit svoji genetickou informaci a
tim mohou podmifiovat rlzny fenotyp.

Co rozhoduje o inaktivaci X
chromozomu?

3 oblasti X chromozomu:
1. gen XIC (X-inactivation centre)
e hlavni kontrolni jednotka

e lokalizace na proximalnim konci
kratSiho ramena chromozomu
2. gen XIST (X-inactive specific
transcript)
e [idi transkripci kontrolni jednotka

3. nukleotidova sekvence ORF (open
reading frame)

e Tidi translaci kontrolni jednotky

TInaktivace X chromozomu Zasné embryo

zygota

£

Barrovo télisko

U samcl je jeden X chromozom, ktery je ve stavu euchromatinu. U samic jsou dva X
chromozomy, z nichZ jeden je kondenzovan do heterochromatinu u c¢lovéka asi v 16.
dni embryonalniho vyvoje. V interfazovém jadre jsou pak viditelné tmavé skvrny na
jeho okrajich.

Jedinec ma N-1 Barrovych télisek, kde N je podet X chromozoma. Pak:

e normalni zena (XX) ma jen 1 Barrovo télisko

e normalni muz (XY) nema Zadné Barrovo télisko

e Zena s Turnerovym syndromem (XO) nema zadné Barrovo télisko

e muz s Klinefelterovym syndromem (XXY) ma 1 Barrovo télisko.
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R Vysledkem inaktivace X chromozomu je

v ridznych karyotypech clovéka tvorba fenotypové mozaiky u samic,
Jadro které jsou heterozygotni v lokusu na X
cytoplazma chromozomu. Jednou inaktivovany X
chromozom jim z{stdva po viechny
Resres nasledujici mitézy v dané bunécné linii.

Tato inaktivace se rusi az pfi

gametogenezi.
46, XY 46, X
45, X N-1=0 47, xy MN1=1
O IO
47, X . 48, X g
a8, XY N-1=2 49, XY N-1=3

N je podet X a (N-1) je potet inaktivovanych X chromozom@

3.7.4 Dédicnost vazana na pohlavni chromozomy

A) Dédicnost znakii vazanych na pohlavi

U zvirat s XY pohlavi urcujicim mechanizmem je na X chromozomu uloZzeno mnoho
lokust, z nichz mnohé nemusi byt ve spojeni s uréenim pohlavi. Chromozom Y je
obvykle mensi a obsahuje méné lokus(, které nejsou stejné jako na chromozomu X.
Takze samice se stejnymi alelami v lokusu na X chromozomu jsou homozygotni, s
rlznymi heterozygotni. Samci, protoze maji jen jeden X chromozom, jsou
hemizygotni a mohou mit jen jednu alelu v lokusu. Staci jedna recesivni alela, aby se
projevila ve fenotypu samce. Tyto geny podminuji vlastnosti vazané na pohlavi.

1. Dédiénost znakii neuplné vazanych na pohlavi

Geny jsou umistény na homolognich Usecich pohlavnich chromozomd, takze mize

dochazet ke crossing-overiim. Alely téchto znak{ se dédi jako geny na autozomech.
2. Dédi¢nost znakq uplné vazanych na pohlavi

Geny jsou umistény na nehomolognich (heterolognich) uGsecich pohlavnich
chromozomd, takZe nemiZe dochézet ke crossing-overim. Zde jsou odchylky od
Mendelova pravidla segregace.

Dédicnost piima a krizem a) alely lokalizované na nehomolognim useku X

X X XY / (Z2) chror_w')o’zomu _ . ,
Geneticka informace (gen) je lokalizovan na
o nehomolognim (neparovém) Useku chromozomu X (Z).
Na chromozomu Y (W) se tento gen nevyskytuje - stav
hemizygotni. V tomto pripadé lokalizace genetické

informace mluvime o dédic¢nosti kfizem.
Prakticky se vyuziva pfi autosexingu kurat.
l" b) alely umistény na nehomolognich Usecich Y

J w)

Geny lokalizované na nehomolognich Usecich
chromozomu Y (W) vykazuji tzv. dédi¢nost pFimou.
Tyto geny se nazyvaji jako holandrické. Na
chromozomu X (Z) neni tento gen lokalizovan. Jsou
nehomologni | | homologni prenddeny z otce na syna (Y) u savcld, nebo z matky na
Useky Useky dceru (W) u dribeze.

;i")
\T)
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B) Dédicnost znakd pohlavim oviadanych - SEX CONTROLLED, LIMITED

Geny jsou lokalizované na autozomech a jejich fenotypovy projev je kontrolovan
faktory vnitfniho prostfedi (pohlavim), u gonochoristi pohlavnimi chromozomy.
Projevuje se jen u jednoho pohlavi, ale ne u druhého.

Praktické priklady: sekundarni pohlavni znaky (hlasovy projev, zbarveni, hfeben u

dribeZe, habitus,
hospodarskych zvifat (dojivost, snaska).

Jednim z takto kontrolovanych znakd
je zbarveni u rybek pavi ocko. Za
barevnou kresbu Zebrus na zadni Ccasti
téla ryby odpovida dominantni alela genu
Ze, naopak recesivni alela ze podminuje
fenotyp bez této kresby. Pro vlastni
expresi je vdak dllezité pohlavi nositele
dominantni alely Ze, kterd se mdize
projevit jen u samcich jedincl. Pokud je
samici genotyp nositelem dominantni alely
Ze, zUstdva i v tomto pripadé bez kresby.
Samdéi  jedinci jsou bez kresby jen
v pripadé recesivniho homozygota ze ze.

intenzita ochlupeni téla,

parozi u jelenovitych), uzitkové znaky

X Tl

N
zZe ze

= J ._ - o3 m
?/"- J____.J" "".6 %
Ze ze Ze ze
AN -
ﬂ“ e: .,-"\ '\ ‘/}
L o %: _‘13;
Ze Ze Ze Ze zZe ze
Ze ze Ze ze
ze ze

C) Dédicnost znakii pohlavim ovilivnénych - SEX INFLUENCED

Geny jsou lokalizovany na autozomech obou pohlavi a projevuje se u obou

pohlavi, ale v rlzné urovni ¢i

intenzité ovlivnéné pohlavim nositele (pohlavni

hormony), ale jen tehdy, jsou-li zalozeny heterozygotné - u jednoho pohlavi se
chova jako dominantni a u druhého jako recesivni znak.

Praktické priklady:
plemene Ayrshire.

E}? e E&!f W*:ﬁ
@’F Q{r |
?ﬂf §<¢ o

Mm mm

MM Mm
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predcasnd plesatost u clovéka, mahagonové zbarveni u skotu

Jednim z takto determinovanych
znakl je zbarveni srsti ayshirského
skotu. Dominantni alela M determinuje
mahagonové zbarveni srsti a recesivni
alela m pak zbarveni cervené.
Mahagonové zbarveni mohou mit
dominantni homozygoti MM jak kravy,
tak byci. V pripadé heterozygota Mm,
jsou vSak mahagonového zbarveni jen
byci, protoze kravam chybi faktory
vnitfniho prostiedi pro projev
dominantni  alely v heterozygotni
konstituci. Recesivni homozygoti mm
jsou Cerveného zbarveni bez ohledu na
pohlavi.



3.8 Vazba genti

Chromozomy obsahuji mnoho genl a pokud nejsou rozdéleny crossing-overem,
pak alely pfitomné na mnoha lokusech kazdého homologniho chromozomu segreguji
jako jednotka bé&hem gametogeneze. Rekombinantni gamety jsou dUsledkem
crossing-overu a zvySuji genetickou variabilitu v druhu a slouzi také pro konstrukci
chromozomovych map.

Voind kombinovatelnost dvou gend

na ridznych homolognich parech
chromozomi
——
: — b
. N " Sy
Dosud jsme se zabyvali jen |
volnou kombinovatelnosti genfi, ! |
tzn. ze geny jsou lokalizovany
¢} ’ 7
v ruznych nehomolognich —— ——
V. .7 b
chromozomech a pfi procesu meidzy —— .
se nahodné kombinuji.
gamety
I HE—
B b
- e

Po¢et gend jednotlivych organizmi je vSak vzdy nékolikandsobné vyssi, nez je
pocet chromozom{. Proto nemohou byt vSechny geny volné kombinovatelné. Ty
geny, které jsou uloZzeny v jednom a témZze chromozomu (neboli ty pary alel, které
jsou neseny jednim a tymz parem homolognich chromozomul) jsou vazané a jejich
soubor tvofi vazbovou skupinu. Vazbou genl tedy rozumime, Ze dva nebo vice
sledovanych genl je slozkou téze vazbové skupiny. Déale se rozliduje syntenni
skupina, kdy geny na jednom chromozomu jsou tak vzdaleny, Ze se chovaji jako
volné segregujici.

T. H. Morgan v roce 1926 na zaklad& svych vyzkum( definoval pravidla, ktera jsou
oznacovana jako Morganovy zakony:

1. Geny jsou lokalizovany na chromozomech a jsou na nich usporadany
linearné.

2. Geny jednoho chromozomu tvofi vazbovou skupinu. Organizmus ma tolik
vazbovych skupin, kolik ma pard homolognich chromozomd.

3. Mezi geny homolognich pdrd chromozomi miZe probéhnout vyména
genetického materidlu (crossing-over), jejichZ frekvence je pfimo umérna
vzdalenosti gend.

MoZnych crossing-overi{i mezi geny

r r o w

vice meéne
A B AB
L0 ] L 8 ]
XXX X
a b ab
™ ® 0 e e [+]

Vzdalenost mezi geny na jednom chromozomu je Umérna poctu rekombinaci
(crossing-overl) mezi témito geny. Pokud bude vzdalenost vé&tsi, je vé&tsi
pravdépodobnost vzniku zlomu a crossing-overu nez pfi jejich mensi vzdalenosti.
Silou vazby mezi dvéma geny rozumime pravdépodobnost vzniku crossing-overu
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v oblasti, kterd je vymezena témito geny. CimZ jsou geny umistény k sobé blize, tim
je vazba silnéjsi, protoze pravdépodobnost vzniku crossing-overu v dané oblasti klesa
se zmensSovanim jeji délky.

3.8.1 Vazbové faze
a) Vazbova faze cis (starsi oznaceni coupling)

PFi kiizeni rodi¢l o genotypech AABB a aabb, kde pary alel A/a a B/b jsou vazany,
oznadujeme za kfiZzeni ve vazbové fazi cis. V této vazbové fazi je jeden z rodicl
homozygotné& dominantni v obou pdrech alel a druhy z rodi¢d v obou péarech alel
homozygotné recesivni:

Vazbovi féze CIS
(coupling) P AB y ab
—_— A8 %
AB T AD
A ab AB
L ] [ ] ﬁ( F1 ab
a b
A B 'L A b Dihybrid bude ve vétsim poctu
e e : Ly
E— produkovat gamety s rodi¢ovskou
LI - . sestavou alel AB a ab, v mensim podilu
- gamety s nerodicovskou, tj.
Aty okt Sermety ofmimbimouend rekombinovanou sestavou alel Ab a aB.

a) Vazbova faze trans (starsi oznaceni repulsion)

Vazbou fazi trans rozumime situaci, kdy jen =z rodi¢d je v jednom paru alel
homozygotné dominantni a v druhém homozygotné recesivni (AAbb), pficemz druhy
je svym genotypem vUci prvému reciproky (aaBB):

Vazbovad fdze TRANS
(repulsion) Ab aB
A b P — X —
Ab aB
AD Ab
At - Ab
e e ﬁ/ F1 i
a B l aB
A b A B . . . ,
e e -y mm—— Dihybrid bude produkovat vétsi podil
a B a b gamet s rodiCovskou sestavou Ab a aB a
e o 0 * mm o mensi podil gamet s nerodi¢ovskou
gamety rodicovské gamety rekombinované sestavou (rekombinované) - AB a ab.

Je treba si uvédomit, Ze ne mezi vSemi geny na jednom chromozomu musi dojit
ke crosing-overu. Obrazek nize zaznamenava takovou situaci.
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Pokud nedojde ke crossing-overu mezi
geny, tvoii se pouze dva typy rdznych
gamet. Kazda gameta ziskala alely, které
jsou na jednom nebo na druhém
homologu. Lze zde hovofit o Gaplné vazbé.
Jejim dusledkem vznikaji pouze rodi¢ovské
nerekombinované (necrosované) gamety.
Oba typy gamet jsou tvoreny ve stejném

gamety

poméru 1:1.

gamety

L1
L
o

$C0. bez c.-0.

.o

L1-4
o

acr

Zde dochazi k prekfizenim dvou
nesesterskych chromatid ze <ctyf ke
crossing-overu. Tato vyména tvofi dvé
nové kombinace alel v gametach. Ty se
pak nazyvaji rekombinantni (crosované)
gamety.

3.8.2 Hodnoceni sily vazby gent

Pravdépodobnost, Ze dva geny v dané kombinaci se neprenesou do dalSi generace
se rovna pravdépodobnosti vyskytu crossing-overu. Tato pravdépodobnost se

oznacuje 0 (theta):

- Uplna vazba 6= 0,00

- tésna vazba 6=0,01-0,20
- stfedné tésna vazba 6=0,21-0,35
- volna vazba 6=0,36-0,49

- volnad kombinovatelnost 6= 0,50

Vzdalenost mezi geny se vyjadrfuje v centimorganech (cM), které vychazeji z
rekombinaénich frekvenci: 1 ctM = 1 % pravd&podobnosti vzniku crossing-overd. Tato
hodnota predstavuje mapovou vzdalenost dvou genll na chromozomu. Lze ji pouZit i k
urceni velikosti genomu nebo délky chromozomu.
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Pomérnou ¢etnost gamet rozdilnych genotypl zjistujeme hybridologickou analyzou
za pomoci zpétného kfizeni dihybrida s recesivné homozygotnim rodi¢em:

Gamety rodicl

AaBp —» AB || Ab || aB || ab
aabb —» ab ab ab ab
Genotypy zygot AaBb|Aabb|aaBb|aabb

Cetnosti a; || az || as || a4

Symboly a; az a, oznaduji pocet zygot a tim i jedincd jednotlivych fenotypovych
t¥id (AB, Ab, aB, ab), zaroven i poet gamet piislusnych &tyr rdznych genotypd. PFi
kFizeni rodi¢d ve vazbové fazi cis maji v&tsi etnost tidy a; a a4, pti kfizeni rodi¢l ve
vazbové fazi trans tfidy a, a as.

Vazbu mZeme charakterizovat pomoci:
Batesonovo cislo (c) - udava, kolikrat castéji vznikaji gamety s nerekombinovanym
usporadanim alel oproti rekombinantnim. Toto &islo viak nevyjadfuje vzdalenost gend
a neumoznuje jejich detekci. Proto se v soucasné dobé nepouZiva. Hodnotu c
vypocitame podle vzorce:

a +a, a,+a
L= fizetransc =2
a, +d; a, +a,

faze cis C =

Morganovo cislo (p) - je mnohem vhodnéjsi pro kvantifikaci sily vazby. Udava se
v rekombinacnich jednotkach nazvanych morgany - M (po T.H. Morganovi). Hodnota
1 centimorgan vyjadfuje, ze dihybrid tvofi 1 % gamet s rekombinovanou sestavou
alel; jinymi slovy tzn., Ze v dané oblasti, vymezené sledovanymi geny, je
pravdépodobnost vzniku crossing-overu 1 % (0,01). Morganovo Cdislo lze rovnéz
stanovit zpétnym kfizenim a vypocitat ve vztahu k vazbovym fazim takto:

a +a , a, +a
23 faze trans p = L4

faze cis p =
a,+a,+a;+a, a,+a,+a;+a,

PFi volné kombinovatelnosti bude hodnota p rovna 50 % (0,50). Nebudou-li
vznikat gamety s rekombinovanou sestavou alel, bude p rovno 0.

Vztahy mezi Batesonovym a Morganovym cislem Ize zapsat:
1-p 1

C = = —
P nebo P il

Pomoci y’ testu Ize zase jen zjistit, zda $t&pné poméry odpovidaji hypotéze volné
kombinovatelnosti.

V poslednich desetiletich se k vyjadreni vzdalenosti genl (sily vazby) pouZiva
metoda Lod skore. (L ~ logaritmus; od ~ odds, angl. Sance, pro prevahu
pravdépodobnosti; skére ~ poméru rekombinant ku nerekombinantam). Vyjadfuje
logaritmus poméru pravdépodobnosti rekombinant ku nerekombinantam.

ZZ = log Po P6 - pravdépodobnost existence vazby
P0,5 Po,s - pravdépodobnost neexistence vazby

Skore z potomstev se vypocitava v sérii rekombinacnich frakci a vysledky

jednotlivych pravdépodobnosti 6 se prevedou na dekadicky logaritmus, coz je vlastni
Lod skére - Z. Z rlznych potomstev se pak poditd jejich soulet = Z. Je-li Z > +3 pak
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je pravdépodobnost 1000:1 pro pritomnost vazby a naopak *Z < -2 svédc¢i o volné
kombinovatelnosti gend.

Vyhody Lod skére jsou: neni nutnd znalost vazbové faze; pravdépodobnost je
vyjadrena v logaritmech, lze je scitat; rekombinacni frakce, v které se vypocita
maximalni hodnota Z predstavuje vzdalenost gend.

Nejmensi lidsky chromozom ¢. 21 je veliky 0,5 M (~50 cM) a nejdelsi ¢. 1 ma 2 M (~200 cM). Haploidni
genom clovéka ma asi 30 M (~3000 cM) a 1 cM obsahuje kolem 1 - 2 miliény bp a pfedstavuje informacni
kapacitu stovek a? tisicl gend.

Porovnani vazby gend a volné kombinovatelnosti:

1. pokud jsou geny na jednom chromozomu vzdaleny od sebe 50 cM, mluvime o
volné kombinovatelnosti; pfi 50 % hranici rekombinace bud nastane nebo ne,
na zakladé hybridologické analyzy nelze tuto vazbu odlisit od volné
kombinovatelnosti,

2. jsou-li geny umistény na jednom chromozomu ve vzdalenosti mensi nez 50
cM, jsou predany potomstvu spolecné, dédi se pak spole¢né, jako blok, tzn.
jsou na sebe véazany. Spole¢né dédéni gend uloZzenych na jednom chromozomu
ve vzdalenosti mensi jak 50 cM zplsobuje v potomstvu spolednou expresi
vlastnosti determinovanych na sebe vézanych gend. Dochdzi tak k omezeni
nebo vylouceni volné kombinovatelnosti.

3.8.3 Neuplna vazba a crossing-over

Jestlize vybereme nahodné dva geny vazané na jednom chromozomu, je vysoce
pravdépodobné, ze budou tak blizko jeden druhému podél chromozomu, ZzZe
predstavuji Uplnou vazbu. Pfi Uplné vazbé nedochazi pfi meidze mezi geny ke
crossing-overu. Pokud budeme kfizit dva ndhodné vybrané geny vazané na jednom
chromozomu, budou témeér vzdy produkovat urcity podil potomstva, vzniklého z
rekombinantnich gamet. Jejich podil je proménlivy a zavisi na vzdalenosti mezi dvéma
geny na chromozomu. Pokud jsou genové pary jednoho chromozomu umistény dale
jeden od druhého, pak hovofime o nelplné (Caste¢né) vazbé. PFi nelplné vazbé
dochazi pfi meidze k vyméné genetického materidlu mezi nesesterskymi
chromatidami homologd. Obecné se tento proces nazyvé geneticka rekombinace.

Meioticky zaklad rekombinaci

Ve stadiu pachytene mdZe dojit ke zlomu chromatid s néslednou flizi sesterskych
nebo nesesterskych chromatid. Pfi reciprokych vyménach mezi sesterskymi
chromatidami nedochazi ke genetické variabilit€ a vyména neni detekovatelna.
Klicova je vyména u nesesterskych chromatid.

1. PfFi crossing-overu nedochazi ke ztraté nebo k pridani chromatinu.
2. Prekfizi se vzdy pouze dvé chromatidy.

3. MlZe se vyskytnout i vicendsobny crossing-over mezi nesesterskymi
chromatidami.

4. MUze nastat jakdkoliv crossoverovd konfigurace a vysledek mize byt
M v r o e M M v
velmi odlisny od puvodni kombinace alel nha chromatide.

5. Ke crossing-overu dochazi aZz po replikaci chromozomu.

Mechanizmus crossing-overu

Pfi crossing-overu dochazi k fyzické vyméné mezi molekulami DNA dvou
homolognich chromozomu. Zasadni vyznam ma chiazma pozorované b&hem profaze I
meidzy a zlom s opétnym sjednocenim. Sleduji se dvé teorie zaloZzené na tvorbé
chiazma, ale zcela rliznymi zpusoby.
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Klasicka teorie

Crossing-
over je
vysledkem
nahodilé fyzické
vymeény v
chiazma.
Prekrizeni v
chiazma je
zodpovédné za
crossing-over a
zcela jasné jej
predchazi.
Tato teorie
predpovida, ze
ke crossing-
overu dochazi
po stadiu
diplotene, ale
pred oddélenim
chromozomd v
anafazi I.

Dvé hlavni teorie procesu crossing-overu

Chiazmaticka
teorie
predpovida, ze
crossing-over

Typy crossing-overd

Wamm@mw-

Jednoduchy crossing over

A B

e e e

Vicenasobné crossing-overy

2001 VSG

Klasicka tecrie chiazmatick teorie predchazi
. . . i — [OrMOVaNI
— R —— chiazma a dochazi
a b c as S sk r,\ému v raném
2o e - to. e = stadiu pachytene
¢ ,L profaze I. Jako
e B . Jomyhomalogh vysledek je, ze
: ﬁ chiazmata jsou
e ” ;
S o S———C LY
[ =] - .

a c a b ‘L ¢ vymény, takze
domy homobgh a ik owspopni homology se oo awte ciezma jSOU dUsledkem
T T crossing-overu a

QAN m ve stadiu
Y Ry : diplotene dochazi
- S— 5 k projevu
—_— chromozomové
vymeny.

Rekombinacni procesy se dé&ji nahodné& po
celé délce tetrady. Cim blize jsou umisténé

lokusy  podél chromozomu, tim méné
pravdépodobné je, zZe mezi nimi probéhne
jednoduchy crossing-over. Naopak ¢im

vzdalenéjsi lokusy, tim vétsi pravdépodobnost
crossing-overu.

Kdyz dochazi k jednoduchému crossing-
overu mezi dvéma nesesterskymi chromatidami,
druhé dvé chromatidy tetrady jsou neovlivnény a
vstupuji do gamet nezménény. I kdyby vzdy (u
100 %) doslo k jednoduchému crossing-overu
mezi dvéma vazanymi geny, mohou byt
rekombinace pozorovany postupné u 50 procent
potencialné tvorenych gamet.

Dochazi také k tomu, Ze v jedné tetrddé se vymeéni geneticky materidl mezi
dvéma, tfemi i vice misty nesesterskych chromatid, jako disledek vice crossing-

o
overu.

Dvojité vymény genetického materidlu vyplyvaji z dvojitych crossing-overd. Pro
jejich studium je tfeba sledovat tfi vazané geny.
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Vysledek dvojité vymény
probihajici mezi
nesesterskymi
chromatidami. Protoze k
vymeéne doslo pouze mezi
dvéma chromatidami, tvori
se dvé necrosované

gamety gamety (rodiCovské) a dvé

R . " dvojité crosované

3 eeem— 0§ a0 wmme (rekombinantni).
5C-0.

5C-0.

@ 2001 V56

777 typy dvajitych vymén mezi dvéma geny

a) dvojitd viména dvou chromatid
A B A B
H‘ —.
b) dvojitd vyména tf chromatid
A B A B
rekombinac
a ’ R b —» a ke
_ =.
c) dvojits vyména &ty chromatid
B A b
b —n 100 % rekombinaci

& 2001 TGU
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3.8.4 Sila vazby genli a mapovani

Priklad vypoctu c a p
Schéma disiedi vazby mezi
genyCasu kahﬂ'ﬁ:s
a a ‘
[ c c c

-]
crossing-over a k 1 "?:;::.h,.’g"ﬂ:*

gamety / /"i)a{\

U kukufice (Zea mays) je par alel C/c
fidici zbarveni aleuronové vrstvy obilek ve
vazbé s parem alel S/s, fidici tvar obilek.
Mezi alelami jednotlivych gend plati vztah
dominance.

C - fialové zbarveni
nezbarveny aleuron
S - hladké obilky, s — svrasklé obilky

Provede-li se klasicky geneticky pokus
pro vznik hybridni generace a jeji testovani
zpétnym kfizenim ziskdme vsSechny mozné
kombinace alel a fenotypl, jako by $lo o
volnou kombinovatelnost. Oba geny jsou
vSéak na jednom chromozomu. Podil
jednotlivych fenotypl neni roven poméru
1:1:1:1, jako pfi volné kombinovatelnosti.

alleuronu, c¢ -

KFizené rodiCovské komponenty jsou ve fazi cis. Dihybrid F; generace tvofi

nerekombinované gamety CS a cs s vétSim podilem a s mensim podilem gamety
rekombinované Cs a c¢S. Po zpétném kfiZzeni s recesivnim homozygotem ccss byly
zjistény tyto hodnoty:

|Genotypy gamet F; generace (CcSs) || CS || Cs || cS H cs |
| cs | cs || s || cs |

|Genotypy gamet rodice (ccss)

|| CcSs || Ccss || ccSs H ccss |
Lcs || s || cs || cs |
|| 4032 || 149 || 152 || 4035 |
La || a Jas || & |

|Genotypy obilek BC;

|Fenotypy obilek BC;

IPocet
|Ozna<“:en|’ fenotypové tridy

Batesonovo cislo:
c=(a; +aq)/(ax+ asz) = (4032 +4035)/(149 + 152) = 8 067/301 = 26,8
Gamety s rodi¢ovskou sestavou vznikaji 26,8krat Castéji nez rekombinované gamety.

Morganovo cislo:

= (az +as)/(a; + ax + as + a,) =
301/8 368 = 0,035M =3,5cM
Podil rekombinovanych gamet je 3,5 % a vzdalenost mezi lokusy C a S je tedy 3,5
cM.

(149 + 152)/(4 032 + 149 + 152 + 4035) =
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Dvé varianty vazbové mapy

. . gend € a S u kukurice
PFi mapovani dvou genu muzeme
zjistit jejich vzajemnou vzdalenost, jako v B c s
tomto prikladé (3,5 cM mezi geny C a S). L, & & .
Nelze vsak urcit v jakém poradi se geny 35

vyskytuji od centromery. Nevime tedy,
zda jejich poradi je S-C (a) nebo C-S (b).

b) s C

3,5cM

Konstrukce genetickych map
Geneticka mapa vyjadruje:
e vazbou skupinu,
e symboly mutantnich gend,
e vzdalenost genl v centimorganech z jednoho konce chromozomu, ktery je
povazovany za nulovy bod,
e oznaceni centromery.

Averaged Averaged 3
gOW Male Male Pl‘g 1. chre Dr F hila Mel. =r
Female Female
160.08 oM 169,88 ch Genes_seq Gcne_r._:eq Gene_s_seq
04— IL5TEB50 50035 g8 !
[
18— e i
——1LsTse93 50099 —— kS
28+ seale 28 ] ! CG15733
B
30— EGF ] .
40— URBE1E spa7__ 40 N €G12720
——EBM1329 i
56| =
R ] s F933
|—nikes2 SpAST- Z298
e IMGRES saeod, T '° . o ﬁ i
——ToLAS? 58325 EED3
&b sme:\_sa = = 8853
ap_——ILSTS897 R1EC. | oo s85¢
[L—BH4s28 Sp228 2NE ;
108 KIT POUZFZ—— 40 2 =z
RH82E ERH % (s
na_%csm Pl | 18 2 In
esis RR1 Nogw
126 ILSTE0ST PP Hze ol
AFR227 PGD I o
130 FuCA1 e ' Fa
SB16 N 8
148 SEa5% | 140 I -
swag/ §
156 FDEEB o2 lise
S99 e—
16— —Brzaze sB121 Hes
o146 |
5003 1 ——rd
- ostupné pfiblizeni oblasti dvou geni
TBRP97 PiGllaP, 1 postupne p g
Genetickd mapa 6. chromozomu u skotu a prasete. Genetickd mapa 1. chromozomu octomilka.

Cilem genetického mapovani je urcit poradi genl a jejich vzdalenosti na
chromozomech. Kromé genetickych (rekombinacénich) map, vyuzivajici
rekombinaéni frekvence a popisujici vzdalenosti gend v cM, se konstruuji i fyzické
mapy zalozené na sekvencovani a jednotkami jsou pfimo nukleotidy (lidsky genom
byl osekvencovan na jare roku 2001). Jejich informace se sjednocuji v nejpresné&jsim
mapovani genl ve spojeni s cytogenetickymi technikami.

Pro genetické mapovani je vyhodnéjsi pouzit tfibodovy test, kdy soucasné
sledujeme dil&i vazbové vztahy (rekombinaéni frekvence) 3 rlznych gend, napt. A, B,
C.

ABC Xabc
abc abc

80



Gamety F; Genotypy zygot | Pocet jedincl s ];:Ilncu v
ABC
ABC ) abc 580
nerekombinované 592 80,94
(rodic¢ovské) abc celkem 1172
abc abc
AB/c ABc
Jednoduch_y C.-0. abc 45
mezi 40 5,87
BaC abC celkem 85
ab/C abc
A/bc Abc
jednoduchy c.-o. abc 89
mezi 94 12,64
AaB aBc celkem 183
a/BC abc
AbC
A.(.’.?/C abc 3
dvojity c.-o. 5 0,55
a/B/c aBc celkem 8
abc
| Celkem | | 1448 | 100% |
Postup:
1. Urcéime rodicovské genotypy. Jsou to vzdy ty, s nejvétsi frekvenci. Zde se

2.

jedna o genotypy ABC a abc.

Urcéime poradi genli. Vychazime ze znalosti dvojitého crossing-overu, ktery
uréime z nejnizéi frekvence genotypl - zde AbC a aBc. Je nutné si uvédomit,
7ze dvojity crossing-over presunuje prostiedni alelu mezi nesesterskymi
chromatidami. Mizeme vidét, ze gen B musi byt uprostfed, protoze recesivni
alela b je nyni na stejném chromozomu jako alely A a C a dominantni alela B
je na stejném chromozomu jako recesivni alely a a c. Poradi geni na
chromozomu je ABC.

Urcime vazbové vzdalenosti mezi geny. Urc¢ime vazbové vzdalenosti mezi
geny A-C a C-B. Vazba se vypocita jako podil celkového poctu rekombinantnich
gamet k celkovému poctu gamet (~ Morganovo Cislo p). Je tfeba vzit v Gvahu
dvojity crossing-over. Do obou vypoétl vzdalenosti se proto zacleni jeho
hodnota.

A-B vzdalenost: (89+94+3+5)/1448 = 0,1319 ~ 13,19 cM

B-C vzdalenost: (45+40+3+5)/1448 = 0,0642 ~ 6,42 cM

Jestlize je spravné konstatovani, ze prekfizeni je funkci vzdalenosti mezi geny,
pak muzeme stanovit mezi geny A a C, jako soulet dvou frekvenci
jednoduchych c.-o.: 13,19 + 6,42 = 19,61 cM. V daném pfipadé vsak celkovy
pocet jednotlivych c.0. mezi geny A a C ¢ini (89+94+45+40)/1448 = 0,1851 ~
18,51 cM. Vzdalenost mezi geny A a C vyjadrena souctem jednotlivych c.o. je
vétsi o 1,1 cM nez celd vzdalenost A-C.

Urceni vzdalenosti mezi geny A a C: 18,51 + 2x0,55 = 19,61 cM. Zdvojeni
procenta dvojitych c.o. je nutné proto, ze kazdy dvojity c.o. vznikd na zakladé
dvou nezdvislych jednoduchych zlom{ ve dvou bodech.
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4. Nakresleni mapy.
Jednoducha vazbovd mapa tri gend
A B C

-\"J_-
; 3

\t‘&

Lt

p.

.4
\..-/ Pro¢ se hodnota celého Useku AC nerovna souctu dil¢ich Gsekl AB a
BC?

3.8.5 Interference a koeficient koincidence

Mapovani genl je tim presnéjsi, &im jsou vzadjemné v siln&jsi vazbé a &m méné se
uplatnuje tzv. interference. Do asi 20 - 25 cM je mapova vzdalenost shodna s
rekombinaéni frekvenci. Nad 20 - 25 cM se vzdalenosti "prodluzuji" (vzrdstad pocet
vicenasobnych rekombinaci) a scitani dil¢ich mapovych vzdalenosti je vice nepresné a
nad 0,35 cM nespolehlivé.

Interference (I) se meéfi mezi crossing-overy v dané oblasti chromozomu.
Vyskytne-li se dvojity crossing-over, lze uvazovat o interferenci. Dané specifické
rekombinac¢ni poméry ve dvou sousednich chromozomovych vzdalenosti, pak pomér
dvojitych crossing-overQ je v této oblasti roven soudinu jednoduchych crossing-overQ:
(0,1319 x 0,0642)*100 = 0,847 % dvojitych rekombinaci. V nasem pfipadé by se
jednalo o 12,3 dvojitych rekombinantl (1448 * 0,00847). Ve skute¢nosti jich bylo
odhaleno jen 8.

K meérfeni interference je nutné nejdfive vypocitat koeficient koincidence
(c.0.c.), ktery je dan pomérem pozorovanych k ocekdvanym dvojitym crossing-
overlm (2c.0.). Interference je pak rovna 1- c.o.c.

I=1-co.c. = 1-<F1'OZ°F0V6nv 2 c.c-.)

ocekavany 2 c.o.
Pro nas pripad je hodnota interference 33 % [(1 - 8/12)*100].

3.8.6 Vazbova nerovnovaha

Pfi nelplné vazbé& dvou genl na homolognich chromozomech se predpoklada
jejich rovnomeérné rozloZeni v populaci - frekvence vSech 4 kombinaci ve stejném
poméru (AB, Ab, aB, ab). Casto dochazi k odchylkdm a nerovhnomérnému rozlozeni -
urcité kombinace se vyskytuji ¢astéji nez jiné. Tomuto stavu nerovhomérné frekvenci
alel vézanych genu se Fika vazbova nerovnovaha. Vysvétleni moznych pficin:

e populace se vyviji v izolaci s Inbridingem a ndhodnym genetickym driftem

e asociace vice alel je dana jejich evolucni vyhodnosti

e od vzniku alel neuplynula delsi doba, aby dosahly rovnovahy

Vyuziti vazbové nerovnovahy se v soulasné dobé& hledd v mapovani lokusd
kvantitativnich vlastnosti (QTL) pomoci genetickych markert a jeji mozné vyuziti ve
Slechténi.

3.9 Mimojaderna dédicnost

Geneticky materidl u eukaryotl muzZe byt uloZen i mimo jadro v cytoplazmé a
nékterych bunécnych organelach - mitochondrie a rostlinné plastidy.

Maternalni vzory dédi¢nosti obvykle oznacuji mimojadernou dédi¢nost. Neni tomu
véak vzdy. Je mnoho typd mimojaderné dédi¢nosti, napf. 1. materndlni efekt na
fenotyp potomka pomoci uloZenych latek jadernych genl materndiniho rodi¢e v
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cytoplazmé vajicka a které se projevuji v ¢asném vyvoji potomka; 2. organelova
dédicnost vyplyvajici z exprese DNA obsazené v mitochondrii nebo chloroplastu,
nékdy nazyvana také jako materndlni dédic¢nost, protoZze mitochondrie a
chloroplasty jsou prenaseny pouze maternalni gametou v jeji cytoplazmé; 3. infekcni
dédiénost vyplyvajici ze symbiotické nebo parazitické asociace mikroorganizmQ s
eukaryotni bunkou.

Typickymi projevy mimojaderné dédi¢nosti je nemendelisticka segregace, rozdil v
reciprokém kfizeni a vy$t&povani v prib&hu ontogeneze.

U maternalniho efektu jaderny genotyp matky uréuje fenotyp potomka.
Dédicnymi determinantami jsou jaderné geny obou pohlavi a ve vhodném kfizeni
vlastnost podléha mendelovské segregaci. Maternalni efekt se projevuje ve fenotypu
potomka konkrétni vlastnosti, ktery je vyrazné ovlivnén genotypem jaderné DNA
maternalniho rodice. Geneticka informace se transkribuje ve vajicku a tyto genové
produkty (enzymy a RNA) jsou pfitomné v cytoplazmé. Po oplozeni tyto produkty
ovliviiuji vlastnosti potomka zalozené béhem ¢asného vyvoje.

Do infekc¢ni dédic¢nosti Ize zahrnout vlozenou cizorodou genetickou informaci
rGznych patogend, virl, bakteriofagl ¢&i baktérii do genomu eukaryotni bufiky.

a) Viry - genetickd informace je uloZena v molekule RNA (1000-6400 nukleotid()
nebo DNA (500-150000 bp) uzavieného do obalu tvofeného bilkovinou (kapsida).

b) Bakterialni chromozom (nukleoid)

e kruznicovd molekula DNA,

e primérna molekulovd hmotnost 2,5x10° Da a prdmérna délka 1 mm,

o lokalizované nepostradatelné geny pro Zzivotni funkce a cinnost bakteridlni
bunky.

c) Plazmidy

e kruznicové molekuly DNA,

e velikost 1,5 kb - 232,5 kb,

e molekulovd hmotnost 1x10° - 150x10° Da,

e mimochromozomové genofory, na kterych jsou lokalizovany geny, které mize
prokaryoticka bunka postradat.

. chromozom proteiny
e plazmid (1ruhova DNA)  (enzym)
[ N | (5]
) OA g r(‘) hd v
\4 L+ T3 \ 6 o
LY )
PSRN g
_— /Ll \-r:l-;—
P - - X (4] j v{_j
{ H T/ C
) SSEUNN
o r)(_fi('j & o
»r O ——

A

bun&énd cytoplazmatické Polyribozomy volné ribozomy
sténa membrana
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Mimojaderna organelova dédicnost

Vétsina vlastnosti eukaryotnich organizml vykazuje mendelistickou dédi¢nost,
protoze jsou kédovany geny jadra, které segreguji pfi meiéze. Méné spolecného maji
vlastnosti uréené genetickou informaci lokalizovanou mimo jadro buriky. Jedna se o
DNA v mitochondriich nebo chloroplastech. Obé sebereplikujici organely jsou
specializované na kdédovani enzym{ dychaciho Fetézce a fotosyntézy a molekul RNA.
Kazda z téchto organel obsahuje vlastni DNA. DNA je replikovana v organelach a je
cytoplazmy a organel. Organelovy geneticky systém je oddéleny od jadra a vlastnosti
jim kdédované vykazuji modely dédi¢nosti zcela odlisné od mendelistickych pomérd.
Organelova dédicnost se také nazyva jako maternalni. DNA téchto organel je obvykle
ve formé vicenasobné stocené kruhové dvouretézcové molekuly.

CYTOP ATICKA
MEMBRAMNA

- BUREENA
STEMA

Mitochondrialni genom (mtDNA)
e kruznicové (napf. u lidi) a linedrni molekuly DNA,
e velikost 16 - 18 kb,
e molekulovd hmotnost u savcl 9-12x10° Da a kvasinek 50x10° Da,
e tvofi 1 - 2 % celkové DNA bufiky u rostlin a savcl a asi 15 % u kvasinek,
e obsahuje velmi malo nekddujicich oblasti a je bez intrond,
e byly zjistény odchylky od standardniho genetického kédu,
e mitochondrie maji svij vlastni replikaéni, transkripéni a translaéni aparat,
e kazdy retézech dvousdroubovice se transkribuje do jinych produktd,

¢ lokalizovany geny: geny pro metabolické pochody probihajici v mitochondriich
(enzymy oxidativni fosforylace, tRNA a rRNA), geny pro citlivost k nékterym
patogentim, u rostlin geny pro cytoplazmatickou pylovou sterilitu atd.
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Genovad mapa lidského mitochondridlnifio chromozomu

B tRNA

] enzymy

Chloroplastovy genom (ctDNA)

U mitochondrii a chloroplastl existuje mnoho typl proteind,

kruznicova molekula DNA,

velikost - 120 az 160 kb,

molekulovd hmotnost 100x10° Da,

tvori 1-20 % celkové DNA bunky, u kukufice az 25 %,

oproti jadernému genomu ma nizsi zastoupeni G - C,

chloroplasty maji svij vlastni replikaéni, transkripéni a translaéni aparat,
lokalizovdny geny: geny pro fotosyntézu, geny odolnosti vi¢i herbicidim atd.
které jsou také

kédovany geny jaderného genomu. Byly prokazany vzajemné interakce mezi expresi
genl jaderného, mitochondridlniho a chloroplastového genomu.

Maternalni dédicnost
- u zbarveni listd nocenky jalapovité (Mirabilis jalapa). Vyznaluje se tedy dé&di¢nosti

po matce (maternalni,
matka. Pravé timto je dan rozdil v reciprokém kfizeni,

matroklinni), kdy donorem cytoplazmy pro potomstvo je
které by podle mendelistické

genetiky mélo byt stejné.

Dédicnost zbarveni listd kédované maternaini dédic¢nosti

KFrizeni M?tei‘ské SEDTE F1 generace
orma forma

|1 | pie® | bile & | bile & |

| 2 | bie® | zelene @ | bie & |
3 bilé & panadované 472 bilé &

| 4 || zelené & ” bile & H zelené & ‘
5 zelené & zelené A zelené &

| 6 ” zelené A ” panasované A H zelené A ‘

| 7 ” panasované - ” bile & H panasované - &2 ‘

| 8 || panagované A2 || zelené & H panagované A ‘

| 9 ” panagované A2 ” panasované - H panadované 472" ‘

reciproké krizeni produkuje rlizné vysledky (porovnej napr. radky 2 a 4),
fenotypy matefskych rodi¢d v kazdém pripadé uréuje fenotyp potomkd

(porovnej sloupec 1 a 3 v tabulce).
Vysvétleni této maternalni dédi¢nosti:

zelend barva zavisi na pfitomnosti chloroplastd a pyl (zérode¢né buriky)

neobsahuje chloroplasty,

segregace chloroplastd do dcefinnych bun&k je uréen

cytoplazmatickym délenim,

bufiky bilych listd obsahuji mutantni chloroplasty, které neprodukuji chlorofyl.
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4 Molekularni genetika

4.1 Struktura nukleovych kyselin

4.1.1 Vlastnosti genetického materialu

V predchazejicich kapitoldch bylo konstatovano, Ze geny jsou uloZzeny na
chromozomech a kontroluji fenotypové vlastnosti a 7e chromozomy se specificky
prendseji gametami do dalSich generaci potomk{. Geny tedy obsahuji informace o
formé a vlastnostech potomstva a tato informace se nazyva geneticka informace.
AZ do roku 1944 nebylo zcela jasné, které chemické latky chromozomu tvofi podstatu
genl. Zpo&atku vedla teorie, Ze genetickd informace je zapsana v sekvenci
aminokyselin v proteinech chromozomu. Nakonec bylo dokazano, 7e nukleové
kyseliny (DNA) slouzi jako "informacni podklad" pro procesy dédiCnosti. Byl postupné
dokazan vztah mezi strukturou DNA a jejimi funkcemi. Revoluc¢ni krok predstavoval
rok 1953, kdy Watson a Crick predloZili hypoteticky navrh struktury DNA jako dvojité
Sroubovice.

Geneticky materiadl ma nékolik

. vlastnosti:
‘ e reprodukce (replikace)

_ e uchovani informace (genofor)
Uiy ‘ e projev informace (exprese)
l l e variabilnost mutacemi

Exprese genetické informace je
komplexni proces a Ize se jej
rRNA | mRNA tRNA_J predstavit jako informacni tok
= | (pfesun informace pomoci
informacnich molekul z sekvence
nukleotidd do sekvence
1 aminokyselin) v bunce.
Souhrnné tyto procesy (smér "toku"
genetické informace) predstavuji tzv.

Translace centralni dogma molekularni
l genetiky:
Protein I "DNA>RNA>protein"

(Pozor vsak na dogmata!)
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Informacni makromolekuly

Mezi biologické makromolekuly fadime latky s relativni molekulovou hmotnosti
tisic az nékolik set miliond. Jednd se o proteiny, nukleové kyseliny a polysacharidy.
Informacni charakter maji proteiny a nukleové kyseliny. Jlejich informacni funkce
vyplyva z jejich struktury - polymerniho charakteru (makromolekula slozena z malych
molekul, podjednotek oznacené jako monomery).
Proteiny - bilkoviny

Jsou to makromolekuly sloZené z jednoho nebo vice polypeptidovych Fet&zcd.
Zakladnimi  jednotkami jsou aminokyseliny. Aminokyseliny zarazované do
peptidického Fetézce b&hem translace jsou standardni a je jich 21 typQ.

“izer | veoree | azor | Veoroe
NH 2_$H —COOH
CH,
alanin NH;—?H —COOH glutamin l'|:H=
(Ala, A) CH, (GIn, Q) fo
|
NH,
NH.—CH —COOH
H. NH.—CH —COOH
CH <
. s glutamova CH
aArg ln;;w Cle kys. (I: !
( rgl ) NH (Glu, E) | H 2
C:=N,., COOH
NH,
NH,—CH —COOH
H
asparagin 2 glycin NH,—CH ,—COOH
(Asn, N) (|:=O (Gly, G)
NH,
NH 2—(1“,H —COOH
. < NH,—CH —COOH
asp‘;’(’;f'sgm’a S L histidin ias
’ [ His, H A
(Asp, D) COOH (His, H) N~ CH
HC —NH
NH,—CH —COOH
NH,—CH —COOH |
cystein (le izoleucin LI:H —CH,
(Cys, C) N : (Ile, I) rI:H,
CH,
NH,—CH —COOH
| NH,—CH —COOH
leucin (I:H ) serin t|:H
(Leu, L) CH (Ser, S) |
FA OH
H,C CH,
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NH;—(I:H —COOH
CH,
) Ly _ NH,—CH —COOH
lyzin [ treonin CH —OH
(Lys, K) CH, (Thr, T) |
| CH,
i
NH,
NHz—(le —COOH
NHz—(in —COOH CH,
CH, C=CH
metionin (IZH 2 tryptofan NH
(Met, M) ! (Trp, W) C=CH
I
CH, HC CH
Cc-C
H H
NH,—CH —COOH NH,—CH —COOH
I |
% 7
fenylalanin Cy tyrozin PN
H CH H(i CH
(Phe, F) (Tyr, Y) &
HC. CH HC MM
o (I:
H OH
}“H -C{* —COCH NH,—CH —COOH
prolin CH, CH, valin (|ZH
(Pro, P) Ne” (Val, V) A
H, H,C CH,
selenocystein . .
21. aminokyselina
(SeCys) Y

Sekvence (poradi) standardnich aminokyselin v polypeptidovém fetézci tvofri
primarni strukturu proteind, kterd tvofi zadklad specifi¢nosti kazdého proteinu.
Primarni struktura peptidu urcuje tvorbu sekunddrni (o-helix ¢&i Sroubovice; p-
struktura ¢i skladany list).

Peptidova vazba:

0
I
NH;—{liH —COOH + NH?—{iIH —COOH —» NH,—:T"H —C—N —(|:H —COOH
Ry Rz Ry H R

Nukleové kyseliny

Jsou makromolekularni latky tvorené polynukleotidovymi fetézci. Jedna se o
polymer nukleotidi navzajem spojenych fosfodiesterovymi vazbami. RozliSujeme:
A. polyribonukleotidy (RNA fetézce) - monomerem jsou ribonukleotidy,

B. polydeoxyribonukleotidy (DNA fetézce) - monomerem jsou
deoxyribonukleotidy.
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Baze

H

H

| b n
G M W e
Y N\ .
H/C\N/c"“-\n '
Y pyrimidin
N|H? purin o ~|-*= “’
fc-\ _~N Hay -G8 N \fc\c:/“ H.\N/t;\c/n
T Tid» [ [ ]
H/E\N/C“‘\N At - e W Df\'i‘/ u of.\T/"\H
I H 5 H
H
adenin guanin cytozin tymin uracil
Cukry
I—Cl's.};-i, g OH HD?];-I:, 2 OH
"‘|< " H >{1' 4')< H H >{1'
- H H H
3’ 2’ 3’ 27
OH OH CH H
rib6za 2’ -deoxyribéza
Nukleosidy \ Nukleotidy
la) RNA |
| uridin \luMP uridylova kyselina (uridin-5 “-monofosfat) |
| cytidin ||CMP cytidylova kyselina (citidin-5 "-monofosfat) |
| adenozin \AMP adenylova kyselina (adenozin-5 '-monofosfat) |
| guanozin lGMP guanylové kyselina (guanozin-5 ' -monofosfat) |
la) DNA |

2 "deoxytymidin

monofosfat)

dTMP deoxytymidilova kyselina (2 "deoxytymidin-5"-

2 deoxycytidin |

|dCMP deoxycytidylova kyselina (2 "deoxycitidin-5 "-monofosfat)

2 ‘deoxyadenozin

monofosfat)

dAMP deoxyadenylova kyselina (2 "deoxyadenozin-5"-

2 "deoxyguanozin

monofosfat)

dGMP deoxyguanylova kyselina (2 "deoxyguanozin-5"-

Priklad nukleosidu a nukleotidu s bazi adenin

nukieosid

H

NH,

| 2
PNl
M
| \C—H
A NN

=0

nukleotid |

dAMP  2'-deoxyadenozin-5 “-monofosfat

89




Adenosin trifosfat (ATP) Trifosfatovd forma nukleosidd sloui
N, jako prekurzor molekul bé&hem syntézy
C| . nukleové kyseliny. ATP a GTP jsou navic

Tf \“ﬁ/ \C_H ddlezité v bun&ném metabolizmu, protoZe

‘) velké mnozZstvi energie ukladaji nebo
vydavaji koncovou fosfatovou skupinou.

Hydrolyza ATP nebo GTP na ADP nebo GDP

a anorganicky fosfat (P) je doprovazena

uvolnénim velkého mnoZstvi energie v

burice, potfebné k mnoha reakcim. Mimo

jiné i v molekuldarné genetickych
dATP 2’ -deoxyadenozin-5 *-trifosfat p rocesech.

C,
I

4.1.2 Struktura DNA
4.1.2.1 Primarni struktura DNA

Od roku 1940 do 1953 se zabyvalo mnoho vé&dcd odhalenim struktury DNA.
Nejznaméjsimi z nich byli Erwin Chargaff, Maurice Wilkins, Rosalinda Franklinova,
Linus Pauling, Francis Crick a James Watson. Hlavni otazkou, kterou resili, byla: "Jak
slouzi DNA jako geneticky zaklad pro zivotni procesy?" Odpovéd byla hledédna v
chemické strukture DNA a jeji organizaci.

Polynukleotidovy retézec
Mezi dvéma mononukleotidy je vazba slozena z fosfatové skupiny vazané na dva
cukry - fosfodiesterova vazba.
Syntéza polynukleotidového fetézce

T (n)

PN
AR

G G
H’/ oy “""h/
(=]

5
HO— P—D—CH,

Parovani bazi

E. Chargaff a jeho tym vyvodil ze svych vyzkumd rlznych organizmd kvantitativni
metodou mnozstvi Ctyf bazi. Na zakladé dat pak byly stanoveny tyto zavéry pro
dvouretézcovou DNA:
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2.
3.

Mnozstvi adeninu je roven mnozstvi tyminu (A = T) a mnozstvi guaninu
je roven mnozstvi cytozinu (G = C).

Soucet purind se rovna souctu pyrimidind (A + G) = (C + T).

Procento C + G neni vZdy roven procentu A + T a je druhové specifické.

Watson-Crickovo pravidlo parovani bazi
Tvori zakladni podminku tvorby sekundarni struktury v nukleovych kyselinach.

Pérovani bazi DNA
H
T
L /c\“ _____ Parovani bazi v RNA
— . a pfi interakci RNA s DNA
\T/"\.“ N, pl
h T H———————— o
adenin N G
(aminoforma) f “"‘c"’c"‘n ————— p— ““c:/II
b H—G | | | I
[+ [+ =,
|, __________ i T e s
B n . H
l\“““:,-""' _ T o " adenin uracil
L | ] ﬂ (aminoforma) (ketoforma)
\ - /L\‘N H. c” \N/ l"‘h
: ;
guanin cytozin
(ketoforma) (aminoforma)

Typy nukleovych kyselin

linearni molekuly NK kruznicové molekuly NK

jednoretézcové molekuly NK e jednoretézcové molekuly NK
dvouretézcové molekuly NK e dvouretézcové molekuly NK

- linearni molekuly maji volné 5”a 3 "konce
- kruZnicové molekuly jsou spojité bez volnych koncl

- jednoretézcové molekuly: ss (single stranded) ssRNA, ssDNA
- dvouretézcové molekuly: ds (double stranded) dsRNA, dsDNA

4.1.2.2 Sekundarni struktura DNA

"Vitézi" se stali v roce 1953 Crick a Watson, ktefi publikovali v Casopise Nature
strukturu DNA jako dvojitou Sroubovici (J.D. Watson, F.H.C. Crick: Molecular Sructure
od Nucleic Acids: A Structure for Deoxyribose Nucleic Acids. Nature, 1953, 171, No.

4356

2.

: 737-38).
1,

Dva dlouhé polynukleotidové Fetézce jsou stoCeny kolem centralni osy, tvofici
pravotocivou dvojitou Sroubovici.

Oba retézce jsou antiparalelni, které jsou orientované od C-5'do C-3'v
protikladném sméru.

Baze obou fetézcl maji rovinnou strukturu, leZici kolmo k ose a jsou od sebe
vzdaleny 0,34 nm a jsou orientovany dovnitf struktury.

Dusikaté baze protikladnych Fetézcl jsou parovdny na zakladé vodikovych
vazeb. V DNA se paruji A-T a G-C.

Kazda Uplna otacka helixu je 3,4 nm dlouhd, takZze na kazdou otacku pripada
10 bazi.

V molekula DNA je rozdélena na alternujici vétSi a mensi zZIabky.

Dvojity helix DNA m& v prdméru 2 nm.
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Schématické zobrazeni DNA Antiparalelni charakter
centraini osa dvou Fe&émihamrum
- . 3" OH
. L par bazi 2 — An
i o
_/ . P
jedna otoika
e /é : >° G- C— <
/s / 5 . 3
e T o] P e
. 2 G <
Vet Blabek T > 0
- 0,34 nm P P
v~ 7_ 3 >0 . < 5
mendi Hisbek| 2% ! o
T e— i A P P
~7 - G 2 -
/ - C > A ]
5C
2 nm 3 OH

4.1.2.3 Struktura RNA
Primarni struktura RNA

Druhy typ nukleovych kyselin jsou ribonukleové kyseliny, nebo-li RNA. Struktura
této molekuly je velmi podobna molekule DNA. Od DNA se liSi ve dvou hlavnich
bodech:

e obsahuje cukr ribézu misto deoxyribézy,
e misto tyminu je vazan uracyl,
e ve v&tsiné pfipadl je RNA jednoretézcova.

Svedbergiivimolekularni| pocet
tvp A [akratkal (00
5S 35.000 120
58S 47.000 160
16 S (E. coli)|| 550.000 - 1541
ribozomalni RNA || rRNA 600.000
23 S (E. coli)|| 1.100.000 3000
18 S (savci) || 700.000 1900
28 S (savci) || 1.800.000 4800
, 23.000 -
transferova RNA || tRNA 58S 30.000 75 -90
medatorova RNA Al 5.5 || 25.000 - 100 -
(primarni 1.000.000 || 10.000
stranskript)

4.2 Replikace DNA

Genetickd kontinuita mezi rodi¢ovskymi a dcefinymi bufkami je umoznéna
semikonzervativni replikaci DNA, kterou predpokladali jiz Watson a Crick. Proces
replikace, v kterém kazdy retézec dvojitého helixu DNA slouzi jako templat pro
syntézu nového vlakna, je v principu jednoduchy. Jedna se o tvorbu identickych kopii
molekul nukleovych kyselin, coz zajistuje pfenos genetické informace z DNA do DNA
nebo z RNA do RNA. Syntéza DNA je komplexni proces, fizeny velkym mnoZstvim

92




enzym( a daldich molekul s jedinym cilem - s velkou presnosti polymerizovat
nukleotidy do polynukleotidovych fetézcl. Zde uvedeme model replikace DNA u
prokaryotnich organizmi (nejvice prostudovano).

Modely replikace DNA
/ /
@ 7
/7

S
~
.,
~

J ¢ 4 4
7 /

f f f !

(nové syntetizovana vidkna jsou modrd)

4.2.1 Enzymy katalyzujici replikaci

DNA polymerazy - katalyzuji na matricovém retézci DNA syntézu komplementarniho
DNA Fet&zce z deoxyribonukleotidd (DNA dependentni DNA polymerdzy). Polymerace
probihda ve sméru 5°> 3. Pro svou ¢innost vyzaduji kratky oligonukleotid (primer),
od jehoz 3 "konce zacina syntéza.
DNA polymeraza I - ma funkci polymerizacni, 5°- 3" a 3'-5" exonukledzovou
aktivitu.
DNA polymeraza II - uplatfiuje se pfi zakonceni polymerace (5'- 3" a 3°- 57
exonukleadzova aktivita).
DNA polymeraza III - holoenzym, ma 3 podjednotky s vice funkcemi, které se pro
veétsi ucinnost (procesivitu) spojuji do dimeru (2 x 3 podjednotky) a s dalSimi proteiny
rozpozna komplex RNA primeru s matricovym retézcem DNA. Polymerizuje 30 tis.
nukleotidl za minutu.

e podjednotka katalyzujici polymeraci,

e podjednotka s 5'- 3" exonukleazovou aktivitou,

e podjednotka sestavujici polymerazu.
DNA ligaza - katalyzuje spojeni polynukleotid(, uplatfiuje se pFi spojovani Okazakiho
fragmenttd do souvislého Fetézce.
Primaza - katalyzuje syntézu RNA primeru (oligoribonukleotid) od jehoz 3 "konce se
syntetizuje kratky polydeoxyribonukleotid. Tento komplex se nazyva Okazakiho
fragment.
DNA helikazy - katalyzuji odvijeni DNA Fetézcl helixu rudenim vodikovych vazeb.
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4.2.2 Faze replikace DNA

1.

Béhem procesu syntézy DNA se dvojity helix enzymaticky rozviji (helikazy) a
vytvari se replikacni vidlice, do niZ se umisti enzymy katalyzujici replikaci a
proteiny stabilizujici rozvinuty helix a pfispivajici k uvolnéni stoCené tenze
vytvorené replikacni aktivitou.

Syntéza je iniciovana na specifickych mistech (ori) podél templatového DNA
fetézce (matrice) RNA primazou za vzniku kratkého RNA primeru poskytujici
vhodny 3°'konec, od kterého DNA polymerdaza III zacne syntetizovat
komplementarni retézec.

Elongace DNA fetézcli - Protoze ma helix antiparalelni charakter, syntetizuje
DNA polymeraza III kontinudlné novy retézec podle vedouciho Fetézce ve sméru
5°> 3. Vedouci retézec se prodluzuje po sméru pohybu replika¢ni vidlice. Podle
opacného retézce, opoZdujiciho se, jsou syntetizovany diskontinualné
komplementarni kratké Okazakiho fragmenty (1000 aZ 2000 nukleotidQ), které
jsou pozdéji spojeny DNA ligazou (semidiskontinualni replikace).

DNA polymeraza I odstrafiuje RNA primery ve sméru 5> 3’ a doplni mezeru
mezi Okazakiho fragmenty komplementarné deoxyribonukleotidy syntézou od 3’
koncd.

Okazakiho fragmenty slozené jen z deoxyribonukleotidd jsou spojeny se
sousednimi DNA ligézou.

Syntéza opozdujiciho se Fetdzce a vedouciho fetézce se dé&je zaroveri plsobenim
jednoho holoenzymu DNA polymerazy III, ktera se pohybuje ve sméru pohybu
replikacni vidlice.

Replikace prokaryotického chromozomu konéi na specifickych sekvencich -
terminatory replikace (TER), na které se vaze protein inhibujici aktivitu helikazy a
tim se zastavi tvorba replikacni vidlice.

Replikace DNA u eukaryotnich organizmd je podobna prokaryotiim. Je vSak vice
slozitéjsi, napriklad replikace na koncich linedrnich molekul (telomery) tvori
specificky problém, ktery je feSen RNA obsahujicim enzymem telomerazou.

DNA
3. EI
l E } DNAB/DNAC
DNAC
helikiza &
A= * +)
y N ¥ ey
5 replika'h‘li&j"""' 3
3' ......,\-\ Uidl-l:e u" 5!
proteiny stabilizujici
l OG 0555" jednoFetéace DNA
< Syl
’_a \"D
5 A f"':-_ [#) 3
3 5 ,? o 5'
o /0
i g
NIRRT
l RNA primer RNA primaza
DNA pulymeréza .III 0 o anIJ stobenim
g ap-uad'L.]x: ¥ 1
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\Py pomoci matrice?

4.3 Transkripce

Procesem transkripce se provadi prepisovani genetické informace z DNA do RNA.
Existuje i opacny proces, prepisovani genetické informace z RNA do DNA - zpétna
transkripce. Cilem je, aby se genetickd informace prevedla z jedné formy
nukleotidového zapisu (DNA nebo RNA) do jiné formy (RNA nebo DNA). Také zde plati
zdsada komplementarity fet&zcl. Transkripci vznikld sekvence se oznaluje jako
transkript.

4.3.1 Transkripce a transkrip¢ni jednotka

Transkripce je prvnim stupném mechanizmu zajistujici realizaci genetické
informace. Tento proces je katalyzovan enzymem DNA dependentni RNA
polymeraza (zkracené RNA polymerdaza neboli transkriptdza). Tento enzym
umozfiuje syntézu RNA z ribonukleotidd komplementdrné podle matrice DNA Feté&zce.
Transkribuje se jen jedno vlakno DNA (ve sméru 3'> 57), které se oznacuje jako
negativni. Druhé neprepisované vldkno DNA (5°> 3') se nazyva pozitivnhi a ma
stejnou sekvenci nukleotidl jako primarni transkript.

Podle typd primdrnich transkriptl se rozli$uji 3 typy transkripénich jednotek, které
jsou u prokaryot transkribovany jednim enzymem RNA polymerazou (u eukaryotl
jsou 4 typy RNA polymeraz zavislych na DNA):

1. transkripéni jednotka strukturnich gend
2. transkrip¢ni jednotka genl pro rRNA
3. transkrip¢ni jednotka gent pro tRNA
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Prehled transkripce

negativni fetézec DNA pozitivni fetézec DNA

- \} v .
3'/ !/‘_,_Q_ﬁ—‘—o—v—;_e.:_\\ 5'
DNA / Milbpmymraza

C6aAaGgaTTCATEG
5. l

primarni transkript

*ff*"”"f:/ \K\“m
pre-tRNA pre-rRNA

hnRNA mRNA
posttranskripéni :Gpravy (Stépeni)
\é' L4 v
mRNA tRNA rRNA
) DA viry
EUNA wiry prokaryota prokaryota
aryot eukaryota

Struktura transkripcni jednotky

U prokaryot jsou dva typy transkripénich jednotek, které vzdy obsahuji
promotor, startovaci nukleotid, prepisované geny a terminator. Operony
obsahuji navic dalsi regulac¢ni oblast operator.

Operonova transkripcni jednotka
promotor terminator
N } strukturni gen 1 strukturni gen 2 }
a) Operony ~ o ——— gr————. A
D"A’ e, ot s e AT ol -:/
+1
startovaci nukleotid
Neoperonova transkripcni jednotka
b) Neoperonové .
s promobor terminator
transkrip¢ni jednotky | struktumi gen 1 strukturni gen 2 Py
i e . T ———
(eukaryotnl DNA _ T e e i gl e o ot - :., il
organizmy) I
+1
startovaci nukleotid

4.3.2 Faze transkripce
a) Iniciace transkripce

RNA polymeraza rozeznava specifické sekvence promotoru (TATA box; CAT box) a
navaze se tak na DNA. Jeji funkci podporuji navazané dalsi proteiny - transkripéni
faktory. Pred startovacim nukleotidem se rozvine DNA, uvolni se vodikové vazby
mezi pozitivnim a negativnim vidknem DNA. RNA polymerdza zacina katalyzovat bez
pohybu po DNA prvni reakci tvorby fosfodiesterové vazby mezi dvéma ribonukleotidy.
b) Elongace transkripce

Za startovacim nukleotidem pokracuje syntéza RNA retézce. RNA polymeraza se
pohybuje po DNA rychlosti asi 60 nukleotidl/s ve smé&ru od 3 konce negativniho DNA
fetézce k jeho 5 konci. Pfechodny hybrid DNA-RNA je dlouhy 2 az 3 bp. Syntéza RNA
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probihd ve sméru 5°> 3" a také je tak prodluZzovana. Prepsany Usek DNA se opét
svinuje do dvousroubovice.
c) Terminace transkripce

RNA polymeraza postupuje az do mista terminatoru se specifickou sekvenci, kde
se zastavi. Uvolni se hotovd RNA a RNA polymeréza z DNA. To vSe za spoluplsobeni
daldich proteind.

Posttranskripcni upravy mRNA

Primarni transkript (pre- nebo hnRNA) vznikly prepisem podléhd dalSim
posttranskripénim Upravam. Tyto procesy jsou také hlavnim regulac¢nim krokem
exprese genetické informace:

e pripojeni cepicky (napojeni metylguaninového nukleotidu na 5’ konec a
chrani RNA fetézec pred Stépenim exonukleaz),

o sestiih pre-mRNA - splicing (strukturni geny eukaryotl obsahuji nekédujici
sekvence, introny, které jsou vystépeny a vznika tak retézec RNA tvoreny
pouze s exony),

o polyadenylace 3 konce mRNA (enzymem poly A polymerazou je na konci
RNA pripojeno asi 250 adenosin nukleotidl, ktery chrédni RNA Fetézec pred
Stépenim exonukledz).

4.4 Translace

Translace (preklad) je druhym krokem exprese genetické informace a ukoncuje
dréahu DNA > RNA > protein. Translace probihd mimo jadro, v cytoplazmé na
ribozomech. Vychozimi latkami pro translaci je 21 standardnich aminokyselin, které
jsou sluéovany za Gcasti tRNA, enzymy a regulanich proteind do polypeptidového
Fetézce a to presné podle informace mRNA. Translaci miZeme rozdé&lit do &ty fazi:
aktivace aminokyselin, iniciace translace, elongace polypeptidového Fetézce a
terminace translace.

4.4.1 Sekundarni struktura tRNA
Molekuly tRNA obsahuji kolem 74 az 95 Antikodon

nukleotidl. Na 3 "konci je sekvence CCA a na tRNA o

5°'konci je obvykle zbytek guanylové - k-

kyseliny. Obsahuje i neobvyklé nukleotidy:

pseudouridin, inozin, dihydrouridin, e Bl it
ribotymidin, metylguanozin a metylinozin. —= B3| rameno
Primarni strukturou se jednotlivé tRNA [isi a e

jsou specifické pro pfenos  jedné TR e Ny N
aminokyseliny (tRNA®Y, tRNAY®, ...). Pfi £ AR »’—J
navazani aminokyseliny ve formé aminoacylu TTTR o . e
se oznaluji Gly~tRNA®Y, Val~vtRNAY ... Z  ccudoundinove - dlidrasimere
divodu komplementarity  vétdiny bazi rameno =
polynukleotidu primarni struktury tRNA se akceptorové — ==

tyto Useky paruji a vytvari sekundarni rameno g

strukturu charakteristického tvaru jetelového 3

listu.

Vedlej&i rameno rozdé&luje tRNA do dvou ti¥id s krat$im (3 az 5 nukleotid) a
delsSim ramenem (13 az 21 nukleotidy). Posledni nukleotid akceptorového ramena
3 "konce je adenin, na ktery se vaze aktivovana aminokyselina.

4.4.2 Ribozom - misto proteosyntézy

Bunécné organely, ribozomy, jsou slozené z velkych a malych podjednotek, které
obsahuji rGzné rRNA a proteiny. Teprve jejich spojenim vznikd funkéni nespecificky
ribozom (nazyvany monozom), na kterém muZe probihat syntéza polypeptidového
fetézce. Pri vstupu do translace jsou ribozomové podjednotky disociovany.
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PROKARYOTA RIBOZOMY EUKARYOTA

ribozom 708 (2,5 x 10" MH) ribazom 805 (4,2 x 10° MH)

/  {

. e

]
_ |
Velka podjednotka Mal4 podjednatia Vella podjednotka Mald podjednotia
AR AT —
508 LEx10°MH 305 0,9%10" MH 60S z,a;ﬁ;m 405 14%10"MH

==/ =/

23 S.TRI'M: 16 5 riRMNA 28 STRNA 185 rRNA
(2908 ryikicntigd) (1580 nokdebtiod) (4800 nukteotictd) (1900 rpideotid)

) VLY
32 proteind 21 proteind 50 proteini 33 proteind

55 :nm':.q‘ - E's A 58 S“r&ﬂh
{120 nulkdeotidd) {120 nukleotidd) (160 nukleotidd)
Vazebna mista na ribozomu
Na ribozomu je nékolik vazebnych mist. Ve schématech jsou pro prehlednost
uvadény jen mista A a P:
¢ misto pro mRNA (mala podjednotka),
e misto pro aa-tRNA - aminoacylové

misto na velké podjednotce (A . - R '
misto),

e misto pro tRNA s vazanym )
polypeptidovym fetézcem (Castecné ‘Jf_-_\“f/_\
na obou jednotkach), (P misto),

e dale jsou na ribozomu mista pro L A

prazdnou (deacylovanou) tRNA (E
misto), misto s katalytickou aktivitou
peptidyltransferazy (misto syntézy
peptidické vazby) a mista pro vazbu
inicia¢nich a elongaénich faktord.

4.4.3 Aktivace aminokyselin

Aminokyseliny musi byt nejdfive aktivovany katalyzou aminoacyl-tRNA-
syntetazami, které jsou specifické pro jednu aminokyselinu. Vznikaji aminoacyl-tRNA
(aa~tRNA), chemicky aktivni aminokyseliny vazané ve formé& aminoacylu na 3 "konec
tRNA pomoci makroergické vazby.

1. aminokyselina + ATP ———— aminoacyladenylat + difosfat

3 aminocacyl-tRNA-sytetaza .
2. aminoacyladenylat + tRNA » aminoacyl-tRNA + AMP
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4.4.4 Proces translace
Prehled proteinovych faktori podl'lejl'ci se na translaci u prokaryotii

__proces |faktor] _______ jeholinmost |

| IF1 ||stab|I|que 30 S podjednotku

iniciace IF2 \r/]aze flMetNtRNA na komplex 30S-mRNA; vaze se na GTP a stlmulu]e
translace ydrolyzu

vaze 30 S podjednotku k mRNA; disociuje monozomy do
IF3 - . .
podjednotek po terminaci

I | EF-Tu |[véZe GTP; piinasi aminoacyl~tRNA do mista A |
elongace -

polypgptidu | EF-Ts ||generuje aktivni EF-Tu |
EF-G ||stimuluje translokaci; zavislé na GTP |

terminace RF1 |<atalyzuje uvolnéni polypeptidu od tRNA a disociuje translokacni
translace a komplex; specificky pro kodony UAA a UAG

uvolnéni || RF2 |lchova se jako RF1; specificky pro kodony UAA a UGA |
polypeptidu

| RF3 |[stimuluje RF1 a RF2 |

U eukaryotl jsou podobné faktory se stejnou funkci a navic jich je v&tsi pocet a
jsou funkcné vice komplexnéjsi.

a) Iniciace translace

Prvni aminokyselina zafazovana do peptidického Ffetézce je formylmetionin
(metionin s formylovanou aminoskupinou), ktery je nasledné pfi délce peptidu kolem
15 - 30 aminokyselinach deformylovan. Jsou dva typy tRNA vazici na stejny kodon
5°-AUG-3 " metionin (Met~tRNA"®") nebo formylmetionin (fMet~tRNA™e), B&hem
elongace se zatazuje na kodon AUG Met~tRNAMet,

TRANSLACE TRANSLACE
' \ .
) IFL - E/ IF1 —
T ” P Y >
fREE ekl / ARmR _ehi /
—— b
5 5
IF2-GTP I, IF2-GTP
fMeat .

1. mRNA se vaie na malou podjednotiu 2. iniciatni fI'\l'It::t'\ltRN.ﬂmEl se vade na sekvenci kodonu

spolu s iniciacnimi faktory (IF1, 2 a 3) mRMA svym antikodonem v misté P; IF3 je uvolnén

b) Elongace polypeptidového retézce

TRANSLACE
Elongace probiha u prokaryot za
pomoci elongaénich faktord. NejdFive se / -
spoji EF-Tu s GTP a pak se navaze e
pFisludnd aa~tRNA s aminokyselinou. P ;’ /

\. ) ’”’
o'\ Y f

3. Velks podjednotka se vaZe na komplex; IF1 a 2 se uvolfiuji;
EF-Tu se vife na t(RNA a usnadni tak vstup do mista A
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4. Druha aktivovana tRNA s aminokyselinou 5. Neaktivni tRNA bez aminokyseliny
vstoupila do mista A, za pomodi EF-Tu © 2001 VSG vypadava z je wytvoien £ 2001 V56

6. mRNA se posunula o kodon (3 baze); 7. TFeti aktivovana tRNA s aminokyselinou
EF-G usnadni tento translokaéni krok © 2001 VSG vstoupila do mista A © 2001 VSG

terminaéni kodon

A /) -
& Y 4 .
‘tvofici se peptidovy /
a8 ﬂ j
8. Je syntetizovan tripeptid © 2001 ¥SG 9. Po mnoha opakovani je dosyntetizevan polypeptid 000 50

c) Terminace translace
Translace je ukoncena, kdyz je pritomen terminacni kodon a terminacni

faktory (u prokaryot jsou RF1, RF2 a RF3). Tyto faktory uvolnuji s pomoci GTP tRNA
z karboxylového konce polypeptidu a ukonci se tak jeho prodluzovani. Uvolni se
polypeptid a rozlozi se ribozom na podjednotky.
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TRANSLACE TRANSLACE

- T,
- ’ \\Hr\\q
> A o /) Pt 3* \ )
Ahmn ~abk ' A G 1
-4 | - i v
] bt %, = o, M
J &’ ) e T ¢ S
- \ f o e
5 = \ -
5 ) | s I~ E
| - =
o : - ’_/ / GTP
b ~ LY i ]
& / g’ & Cuge~ Jv
“«
S // - GDP + P+ energie
’ 11. Na GTP zavislé tarminacni faktory jsou
10. Uvelnéni tRNA a popyleptidu aktivovany a jednotlivé sloZky se oddeluji

Translaci konci exprese genetické informace, kdyz se vytvofi primarni struktura
proteinu. Navazuji posttranslacni dpravy, které vedou k chemické funkci proteinu,
podminénou sekundarni, terciarni a kvartérni strukturou. Posttranslacni procesy
zahrnuiji:

e kotranslacni Upravy polypeptidovych fetézcl jesté bé&hem jejich syntézy
(deformylace, odst&povani aminokyselin, disulfidické mUstky, pripojovani
cukrl, tvorba sekundarni a terciarni struktury),

e posttranslacni Upravy polypeptidovych tetézcl chemickymi modifikacemi za
vzniku funkéniho peptidu (vystépeni Casti peptidu, tvorba kvartérni struktury,
pfipojeni prostetické skupiny u enzymd),

e samosestavovani (nadmoleklarni systémy proteind, spontdnni seskupovani
nekovalentnimi vazbami).

-

> L e Jakou rychlosti se syntetizuje polypeptidovy retézec?

2o &

4.4.5 Geneticky kod
Geneticka informace

Geneticka informace (GI) je informace primarné obsazena v nukleotidové sekvenci
pomoci ¢ty deoxyribonukleotidd v DNA Fetézcich (A, T, G, C) nebo ¢&tyf
ribonukleotidd v RNA fetézcich (A, U, G, C), kterd se dé&di. Genetickd informace je
informaci o primarni struktufe peptidd (v DNA a RNA sekvenci), DNA (v RNA
sekvenci) nebo tRNA, rRNA (v DNA sekvenci).
Zplisob prenosu genetické informace

Pfenos genetické informace je souhrnné zobrazen v Ustfednim dogmatu
molekularni biologie, kde je mozny pfenos GI z nukleové kyseliny do nukleové
kyseliny, nebo z nukleové kyseliny do proteinu. Dosud se predpoklada, Ze neni mozny
prenos GI z proteinu do nukleové kyseliny nebo z proteinu do proteinu.

Schéma lstredniho dogmatu
lekularni biologi
transkripce
DNA RNA———> protein
§ tr:ﬁ:;zice § “>funkce stavebni
% % “>funkce katalyticka
- '
DNA RNA
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Geneticky kod

Na ribozomech dochazi k prekladu genetické informace ze sekvence nukleotidd
nukleovych kyselin do sekvence aminokyselin proteind. Tato informace je
zakédovana, kdy jedna aminokyselina je kédovéna trojici (tripletem) nukleotidd a
tento kodon je zakladni jednotkou genetického kddu.

Princip ¢teni genetického kddu je podstatou translace a spociva v jednosmérném a
specifickém rozeznavani kodon@ v mRNA antikodony tRNA nesouci aminokyselinu na
zakladé komplementarity bazi. Cteni genetického kédu se déje po tripletech.

| 2. baze |
L u [ c| A | 6 |
[ |[Phe " ]jser " Tyr " ][ cys "% [u]
| Phe UC |[ser Y|l Tyr U2 || cys Ye° ||§|
[ Leu " |[ser "|[stop "|[stop "A]
L| Leu S |[ser Y¥|[stop " Trp %% ||@]
[ Leu ¥ |[Pro “Y][ His * [ Arg *° |[u]
[ LeuC |lPro || His “ || Arg € ||§|
. [ Leu “* |[Pro “[ GIn ][ Arg ** |[A]
1. baze Ll Leu U6 ||Pr0 CCG” Gln CAG ” Arg €% ||§| 3. baze
Gl _l Tle AU ||Thr ACU” Asn AU ” Ser AGU HE (3" konec)
[ 1le 2 |[Thr A Asn ][ ser "< |[c]
| Tle " |[Thr A|| Lys ** || Arg *** ||E|
| |[Met 12%Thr 29[ Lys € ][ Arg * |[g]
_| Val GW ||Ala ch” Asp GAU ” Gly GGU ”EI
| Val 6C ||AIa GCC” Asp ©A° ” Gly &¢¢ HEI
[ val % |[ala 5[ Glu % [ Gly * |[A]
Ll Val %6 |[Ala %[ Glu & || Gly °° HEI
I - iniciacni kodon

* - Sec - aminokyselina selenocystein
stop - terminacni kodon

Viastnosti genetického kodu

1.

whn

vk

Geneticky kdd je tripletovy (tfinukleotidovy); jedna aminokyselina je kddovana
trojici nukleotidd v nukleové kyseliné (tripletem).

Sklada se ze 64 kodond.

Je degenerovany, nadbyteény; 1 aminokyselina mize byt kddovana nékolika
rGznymi kodony.

Aminokyseliny kéduje 61 kodond (kodony se smyslem).

Vétsina kodond je synonymnich, kdy rGzné kodony maji stejny smysl (kéduji
jednu aminokyselin).

Kodony se stejnym smyslem se rozdéluji do 8-mi kodonovych rodin (4
synonymni kodony liSici se 3. nukleotidem) a 5 dvoukodonovych sad (dva
synonymni kodony koncici tfetim nukleotidem jednoho na A a druhého na G
nebo jeden na U a druhy na C.

Je neprekryvajici se. Zalezi, na kterém nukleotidu zacne preklad. Posun c¢teciho
ramce vede ke zméné smyslu informace sekvence aminokyselin v proteinu.
Nékteré kodony jsou nesmysiné, které nekdduji zadnou aminokyselinu a maji
funkci terminace translace: UAA (ochre), UAG (amber).
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9. Kodon UGA (opal) je bifunkéni, ma funkci terminace translace a také koduje
aminokyselinu selenocystein, ktery ma svou vlastni tRNA.

10. Kodon AUG je bifunkéni: kéduje metionin nebo signalizuje zacatek translace
(inicia¢ni kodon).

11.Vétsina kodond je univerzdlnich, takze maiji stejny smysl u vdech Zivych
soustav (standardni geneticky kod).

12. Geneticky kod podléha evoluci.

- V kterych Zivych systémech muiZeme nalézt geneticky kéd lisici
4 J.-”_,'z-. se od standardniho?

Jak to souvisi s evoluci?

4.5 Genové mutace

Mutace jsou obecné nahlé zmény ve smyslu genetické informace a zmény jejiho
pfenosu v organizmu. Obecné se rozliSuji mutace na genové, chromozomové a
genomové. Posledni dva typy mutaci byly popsany v kapitole cytogenetiky.

Genovda mutace je dédicnd zména genetické informace, jejiz molekularni
podstatou je nukleotidova substituce, delece nebo inzerce v fetézci DNA. VSeobecné
se mutace vyznacuji zakladnimi péti znaky:

1. mutace vznikd nahle, bez prechodd,
nové formy jsou zcela konstantni,
mutace jsou kvalitativni zmény,
mutace probihaji v riznych smérech (jsou $kodlivé i uzite¢né),

. tytéz typy mutaci mohou vznikat opakované.

Alelu pfislusného genu prevladajici v pfirodni populaci oznaCujeme jako
standardni alelu (v anglictiné se nazyva wild) a od ni se mutaci odvozuje mutantni
alela. Fenotypu standardni alely odpovidd standardni fenotyp a mutantni alele
fenotyp mutantni. Jsou vSak mutantni alely, které se ve fenotypu neprojevi. Jsou
vysledkem tzv. tiché mutace, tj. mutace spocivajici ve zméné kodonu, ktera se
neprojevuje ve funkci polypeptidového fetézce. Mutace, kterou se inaktivuje funkce
genového produktu, pripadné zastavuje nebo snizuje jeho syntéza, je mutace
skodliva. VétsSina mutaci je tohoto typu. Alely, které vznikaji témito mutacemi, jsou
recesivni.

Co se tyka sméru ucinku mutaci je nutno rozeznavat:
1. plvodni mutaci, kterou se standardni alela méni v kurantni,
2. zpétnou mutaci, kterou se mutantni alela méni castecné nebo
Uplné ve standardni.
Clenéni genovych mutaci
e nukleotidové substituce
e posunové mutace
Mutace mohou v pfirodé vznikat samovolng, v takovém pfipadé mluvime o
mutacich spontannich, jejichz procento vyskytu je velmi nizké. Procento mutaci
mUzeme zvydit cilenim plsobenim mnoha faktord (mutagenl) zamérné, takové
mutace oznacujeme jako indukované. Jako mutagen se oznacuje fyzikalni faktor
(napf. UV zareni, teplo atd.) nebo chemickad latka (chemomutagen) vyvolavajici
mutace. Mutabilita je oznaceni schopnosti genu mutovat. Asi neexistuji geny, které by
tuto vlastnost nemély, nebot molekuldrni podstata mutability spodiva v téchto
vlastnostech nukleovych kyselin:
e tautomerie purinovych a pyrimidinovych bazi,
e depurinace a depyrimidinace,
e deaminace cytozinu a adeninu.

G AW
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Reverze je Uplnd ¢i CasteCnd zména mutantniho fenotypu ve standardni
o ’ v ’
zpusobena zpétnou nebo supresorovou mutaci.

e reverze operacni
e reverze prava
Reparace poskozené molekuly DNA jsou enzymaticky rizené procesy, kterymi

se do jisté miry poskozeni a chyby v genomové DNA odhaluji, opravuji a odstranuji.
Tyto procesy neustale probihaji.

4.5.1 Tiché mutace

Tiché mutace tj. mutace spocivajici ve zméné kodonu (stejné jako pfi normalni
mutaci), ale v dlsledku degenerovanosti genetického kdédu nedochdzi ke zméné
aminokyseliny v polypeptidovém fetézci nebo dojde ke zméné sekvence aminokyselin,
kterd se neprojevi ve funkci polypeptidového tetézce. Jejich zakladem mdze byt:

1. nukleotidova synonymni substituce, tj. zména kodonu pro urcitou
aminokyselinu v jiny kodon stejného smysiu.

plvodni DNA (negativni Fetézec) 3’ CCG TAT ACG GGCAAT CGATACS5”
mRNA 5" GGC AUA UGC CCGUUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys Pro Leu Ala Met
2
zmutovana DNA (negativni fetézec) 3’ CCG TAT ACG GGT AAT CGATAC 5’
mRNA 5" GGC AUA UGC CCA UUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys Pro Leu Ala Met

2. nukleotidova neutralni substituce, tj. zména nukleotidu, pri které dochazi ke

zméné smyslu kodonu neprojevujictho se ve funkci kédovaného polypeptidového
retézce.

plvodni DNA (negativni Fetézec) 3’ CCG TAT ACG GGC AAT CGATACS5’
mRNA 5" GGC AUA UGC CCG UUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys Pro Leu Ala Met
J
zmutovana DNA (negativni Fetézec) 3" CCG TAT ACG AGC AAT CGATAC 5"
mMRNA 5" GGC AUA UGC UCG UUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys Ser Leu Ala Met

Vysledny protein je strukturné odlisny, ale ma stejnou funkci jako
ptvodni.

4.5.2 Bodové mutace ménici smysl
4.5.2.1 Nukleotidové substituce

Jednd se o vymeénu nukleotidd v nukleovych kyselindch jednoretézcovych nebo
nukleotidovych par( v nukleovych kyselindch dvouFetézcovych. Substituci se mdze,
ale nemusi ménit kodon (tichd mutace) pro urcitou aminokyselinu. Substituce ménici
kodon pro urcitou aminokyselinu v kodonu pro jinou aminokyselinu se oznacuje jako
mutace ménici smysl kodonu. Probiha dvéma zplsoby:
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TRANZICE - predstavuje vymeénu purinového nukleotidu za purinovy a
pyrimidinového za pyrimidinovy, tzn. A <> G nebo C <> T).

TRANSVERZE - je vyména purinového nukleotidu za pyrimidinovy a naopak
pyrimidinového za purinovy, tzn. A, G& C, T.

1. kodon s pozménénym smyslem - kodon zménény mutaci tak, ze kdéduje jinou
. . v ’ o v
aminokyselinu nez tu, kterou kdédoval puvodne.

plvodni DNA (negativni Fet&zec) 3’ CCG TAT ACG TGC AAT CGATACS5’
mRNA 5’ GGC AUA UGC ACG UUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys Thr Leu Ala Met

\2
zmutovana DNA (negativni Fetézec) 3" CCG TAT ACG CGC AAT CGATACS5”
MRNA 5" GGC AUA UGC GCG UUA GCU AUG 3~
protein Gly 1Ile Cys Ala Leu Ala Met

2. mutaci nesmysinou (beze smyslu) - kdy se substituci zméni kodon
aminokyseliny v kodon nesmysliny (terminacni).

plvodni DNA (negativni fetézec) 3’ CCG TAT ACG ACG AAT CGA TAC 5’
mRNA 5" GGC AUA UGC UGC UUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys Cys Leu Ala Met

\
plvodni DNA (negativni Fet&zec) 3’ CCG TAT ACG ACT AAT CGATACS5’
mRNA 5" GGC AUA UGC UGA UUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys amber leu Ala Met

Vznika terminacni kodon (ambre) majici za nasledek ukonceni syntézy
polypeptidového retézce.

4.5.2.2 Posunové mutace
Jednd se o mutace majici za nasledek posun cteciho ramce pfi proteosyntéze.
RozliSujeme zakladni 2 typy:

DELECE - je ztrata jednoho nebo vice nukleotidl z nukleotidové sekvence.

INZERCE (ADICE) - je vloZeni jednoho nebo vice nukleotidd do nukleotidové
sekvence.

1 a) delece jednoho nukleotidu T

plvodni DNA (negativni fetézec) 3’ CCG TAT ACG TGC AAT CGATACS5’
mRNA 5" GGC AUA UGC ACG UUA GCU AUG 3~
protein Gly Ile Cys Thr Leu Ala Met
\’
zmutovana DNA (negativni fetézec) 3" CCG TAT ACG GCA ATC GATACS5’
mRNA 5’ GGC AUA UGC CGU UAG CUA UG 3~
protein Gly 1Ile Cys Argopal Leu -
posun Cteci ho ramce doleva a vznik terminacniho
- kodonu opal, zkraceni o jednu aminokyselinu, za

mutaci se méni aminokyseliny
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1 b) delece tfi nukleotidd TGC

plvodni DNA (negativni Fetézec) 3’ CCG TAT ACG TGC AAT CGATACS5’
mRNA 5’ GGC AUA UGC ACG UUA GCU AUG 3~
protein Gly Ile Cys Thr Leu Ala Met
2
zmutovana DNA (negativni fetézec) 3 ° CCG TAT ACG AAT CGA TAC S5’
mRNA 5" GGC AUA UGC UUA GCU AUG 3’
protein Gly Ile Cys Leu Ala Met
posun Cteciho ramce o jeden kodon doleva majici za
- nasledek zkraceni polypeptidického fetézce o 1

aminokyselinu, za mutaci se neméni aminokyseliny

2 a) inzerce (adice) jednoho nukleotidu A
plvodni DNA (negativni fetézec) 3’ CCG TAT ACG TGC |AAT CGA TAC 5~

mRNA 5" GGC AUA UGC ACG UUA GCU AUG 3~
protein Gly Ile Cys Thr Leu Ala Met
\’

zmutovana DNA (negativni fetézec) 3~ CCG TAT ACG TGC AAATCG ATACS’
mMRNA 5’ GGC AUA UGC ACG UUU AGCUAU G 3~
protein Gly Ile Cys Thr Phe Ser Tyr

posun ¢teciho rdmce smérem doprava majici za

- nasledek zménu polypeptidického fetézce za mutaci,

zména aminokyselin za mutaci

2 b) inzerce (adice) tfi nukleotidd GTG
plvodni DNA (negativni fetézec) 3’ CCG TAT ACG [TGC AAT CGA TAC 5’

mRNA 5" GGC AUA UGC ACG UUA GCU AUG 3~
protein Gly Ile Cys Thr Leu Ala Met
2

zmutovana DNA (negativni fetézec) 3~ CCG TAT ACG GTG TGC AAT CGA TAC 5°
mRNA 5" GGC AUA UGC CAC ACG UUA GCU AUG 3°
protein Gly Ile Cys His Thr Leu Ala Met

posun Cteciho rémce smérem doprava majici za

- nasledek zaclenéni do polypeptidického rfetézce 1

aminokyselinu, za mutaci se neméni aminokyseliny

Mutace jeZ jsou zpuUsobeny delecemi nebo inzercemi, které nejsou nasobkem tf
nukleotidd a méni proto ¢teci rdmec oznalujeme jako posunové. Inzerce nebo
delece. Které jsou nasobkem tfi nukleotidl, éteci rémec obnovuji.

Zmin&né zplsoby mutaci se mohou tykat i del$ich segmentd s moZznymi vazné&jsimi
dusledky neZ jednobodové mutace.
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Z hlediska zmény genetické informace Ize genové mutace rozdélit:
e nemeénici smysl
e ménici smysl zadménou aminokyseliny
¢ nesmysiné mutace predCasnym ukoncenim translace a
prodlouzenim Fetézce neukoncenim translace
@ e posunové mutace vedouci k tvorbé nesmysiného peptidu
= se zménénou strukturou a vlastnostmi

e mutace v inicia¢nim kodonu vytvarejici nulovou alelu
(netvori se zadny peptid)

4.6 Genom

Genom jsou vSechny molekuly DNA nebo RNA (jen u RNA-vird) Zivé soustavy,
které se vyznacuji replikaci a dédi se na potomstvo. Jind definice fika, ze genom je
souhrn v&ech gend buriky nebo vird.
Genom prokaryotii

e eubacteria

o chromozom, plazmidy, vloZzené elementy
e archaebacteria

o chromozom, plazmidy, introny

Geny jsou ulozeny velmi tésné vedle sebe, nékteré se i prekryvaji. Genom
prokaryot obsahuje minimalné nekddujicich sekvenci. Strukturni geny jsou veliké asi
1000 a2 1500 bp.

Genom eukaryotii

e ZivocCichové
o jaderné chromozomy, mitochondridlni chromozomy
e rostliny
o jaderné chromozomy, mitochondrialni chromozomy,
chloroplastové chromozomy

(v&etné transposomd, pseudogend, repetitivnich sekvenci atd.)

Strukturni geny jsou ve vice kopiich a tvofi genové rodiny (geny s pribuznou
strukturou a funkci vzniklych duplikacemi). Obsahuji nekddujici sekvence - introny (u
rostlin méné&, u ZivocichG ¢asto). Velikost strukturnich gent je rliznd, od 500 bp
(interferon) po 2 miliony bp (dystrofin). Strukturni geny tvofi asi 5 % sekvenci z
celého genomu. Ddle genom obsahuje regulacni a dalSi nekoddujici sekvence
(repetitivni opakujici se sekvence).

Buné&ény genom byva rozd&len do rlznych organel (jaddro, mitochondrie,
chloroplasty). Mizeme pak rozliovat jadernou, mitochondrilni nebo chloroplastovou
slozku bunééného genomu. Usporadani gend v genomu oznacujeme jako struktura a
organizace genomu.

Genom eukaryotl Ize rozdélit:
e strukturni geny,
e geny pro tRNA a rRNA,
e pseudogeny (podobné strukturnim gendim, ale nefunkéni),
e regulacni sekvence,
e pohyblivé sekvence ("skakajici geny" - transpozdny a retropozdny),
e nekddujici repetitivni sekvence (mikrosatelity).
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Napf. pro rostliny je charakteristicky vysoky vyskyt repetitivnich sekvenci v jejich

genomu.
Rod, druh Obsah repetitivnich sekvenci (v %) ey G
genom
smrk >90
husenicek 10 mitochondrie
5 6
tabak 55 (10° - 10°)
Cesnek >65 plastidy
ryze 65 (1,5.10%)
pSenice >75
Cast genetiky zabyvajici se studiem
genomu rGznych organizml nazyvame

genomika, pravé toto odvétvi je dnes velmi
dynamicky se rozvijejici ¢asti genetiky napft.

projekt HUGO na zmapovani lidského
genomu atd. (viz. vazba)
Velikost genomu vybranych objektii
nazev velikost
genomu aktualni informace
latinsky cesky (Mb)
viroidy cca 300 bp
RNA viry 3.000 bp
HIV typ 1 9.750 bp
savCéi mtDNA 16.500bp
£4 50.000 -
9y 200.000 bp
PROKARYOTA
Mycoplasma . .
genitalium 0,58 http://www.tigr.org/
Haemoph/lus 1,83
influenzae
Agrobact'“er/um 2.84
tumefaciens
Escherichia coli 4,64 http://www.wisc.edu/genetics/
Salmonella typhi 4,81
Mycobacte{‘ium 4,41 http://www.sanger.ac.uk/Projects/M tuberculosis/
tuberculosis
Bacillus megaterium 30 http://www.pasteur.fr
EUKARYOTA
Houby
Sachqrgmyces kvasinka 12,1 http://www.mips.biochem.mpg.de
cerevisiae
Aspergillus fumigatus 25,4 http://www.sanger.ac.uk/Projects/A fumigatus/

Protozoa
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nazev velikost
genomu aktualni informace
latinsky Cesky (Mb)
Trypanosoma brucei 35
oyritorms 190
Bezobratli
Amoeba dubia 670.000
Caenorhabditis elegans| hadatko 100 http://www.sanger.ac.uk/Projects/C elegans/
zreolzzﬁél;gaster octomilka 140 http://www.fruitfly.org/
Bombyx mori bourec 490
Strongylocentrotus mofrsky
purpuratus jezek 845
Locusta migratoria kobylka 5.000
Obratlovci http://www.genomesize.com
Fugu rubripes ryba 400 )
Gallus domesticus kur 1.200 http://www.ri.bbsrc.ac.uk/chickmap/
Ratus ratus krysa 3.094
Sus scropha prase 3.110 http://bicinformatics.roslin.ac.uk/databases.html
Ovis aries ovce 3.250 http://www.marc.usda.gov/genome/genome.html
Homo sapiens Clovék 3.400 http://gdbwww.gdb.org/
Mus musculus mys 3.454 http://www.informatics.jax.org/
Bos taurus tur 3.651 http://bos.cvm.tamu.edu/bovgbase.html
Rostliny
Arabidopsis thaliana husenicek 100 http://nucleus.cshl.org/protarab
Oryza sativa ryze 400 http://rgp.dna.affrc.go.jp/
Pisum sativum hrach 4.800 http://pisum.bionet.nsc.ru/
Zea mays kukufice 5.000 http://www.agron.missouri.edu/
Triticum aestivum pSenice 17.000
Fritillaria assyriaca fepcik 120.000
Velmi zajimavou internetovou strankou je Virtualni geneticka knihovna

(http://www.ornl.gov/TechResources/Human Genome/genetics.html).

Najdete zde

seznamu organizmi mnoho zajimavych a velmi aktudlnich informaci o genetice
mnoha organizmu, vcetné informaci o mapovani genomu téchto informaci.
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4.7 Regulace genové exprese
Geny a proteiny

R sloZeny z podjednotek
- P

’zf’ "‘"'\.

y . .,
.I" LY kY
+ 1 \\
{ 1

\

e / / G0

informace o p ! h & daldich selovencich DNA
Exprese genu
V kazdé bunce jsou syntetizovany strukturni gen
desitky a stovky proteind rlznych pwa, o 007 0 <

funkci, které zajistuiji jeji zivot, rist a T el
vyvoj. VSechny proteosyntézy jsou
fizeny geny. Regulace exprese
genetické informace je systémem HORNA e TN

transkripce -

Ve 7 Vs Ve r Vs Ve 7 mmnm o
spravneho , Zapinani  a  vypinani L , portr < :
exprese ruznych genu Vv daném owa @ —r jou-
vyvojovém stupni bunky. Syntéza

r M - o .
nukleovych kyselin a proteinu je transiace <
regulovana na  vsSech  stupnich protein ®80 sege-
exprese: -—
| -, posttranslaéni
1. transkripce l\{,-'muucmw )
. v 7 7 ry
2. posttranskripcni Upravy secondir ) bombiad strubdary
terciémni organely
3. translace o ,  stukura
4. posttranslac¢ni Upravy nadmolekuldrmi
enzymova funkce stavebni funkce

Expresi genli se rozumi:
1. u strukturniho genu vyjadreni jeho genetické informace v primarni strukture a
funkci polypeptidu (proteinu),
2. u genu pro funkéni RNA (tRNA a rRNA) vyjadreni jeho genetické informace
v primarni strukture a funkci RNA neurcené k translaci,
3. u regulacnich oblasti vyjadreni jeji genetické informace ve schopnosti
integrovat s urcitymi proteiny.

Jak je zfejmé ze schématu, prostiedi miZe ovlivnit expresi strukturnich gend na
vSech stupnich procesu prenosu genetické informace, véetné jeji realizace v primarni
strukture proteini v jejich funkcich. Genetickd informace ve strukturnich genech se
véak tim neméni. MlZe se zménit toliko zdsahem mutagenl. Vlivy prostfedi jen
zastavuji, zpomaluji nebo urychluji expresi gend.

Regulace exprese genetické informace se lisi navzajem u prokaryotickych
. o . r . o
organizmu a eukaryotickych organizmu .
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4.7.1 Regulace genové exprese u prokaryot
Nejlépe jsou regulacni procesy

poznany u baktérii (E. coli). U prokaryot - ~

se nejCastéji regulace exprese realizuje Schema regulato’ﬁ
na urovni transkripce. Proteiny podilejici
se na regulaci transkripce nazyvame
regulacni proteiny. Vétsinou se vazi
na regulacni oblasti napf. promotor.
Nizkomolekularni latky, které se vazou
na regula¢ni proteiny a méni jeho

- regulatory -

regulaéni o / \ —y molekuldrni

konformaci a tim i afinitu k prislusné proteiny efektory
regulacni oblasti v DNA se nazyvaji veiti na i
molekularni efektory. regulatni oblasti reguisai proteiny
Regulaéni proteiny + molekularni - n:h ; = n:iat_ ;
efektory = regulatory transkripce, | egi"' | gativns

které mohou byt pozitivni - navozuji

.. . v- e Vs ,  spoudtéji
transkripci, translaci ¢ jiny fizeny transkripdl
proces, nebo negativni, tj. zastavuji
tyto procesy.

i umoZni vazbu aubﬂnl varbé

b

F [+] proteinu
s regulaéni pblasti s regulaéni oblasti

Hlavnim modelem regulace na Urovni transkripce je operonovy model navrzeny v
Sedesatych letech minulého stoleti Jacobem a Monodem. Souhrn regulacnich oblasti a
vlastniho strukturniho genu oznacujeme jako operon. Jednd se o transkripCni
jednotku slozenou z promotoru, operatoru, strukturniho genu a terminatoru.

Regulace operonu mize byt:
e pozitivni indukce operatoru,
e negativni dereprese operatoru.
Pozitivni regulace operonu

Pozitivni genova regulace

a) pfitomny regulacni protein aktivuje transkripci

N o translmwe
b) regulacni protein aktivuje transkripd pouze s vazbou na ke-reguladni latku
- [ - - ™ ’ ;
- J;'.;’ _-,P.,O " < piepisovany gen: o
‘~... .# transkripce
% probiha
f prote™
Syt P
produkt
katabolické reakce

Regulace se déje vazbou regula¢niho proteinu pfimo na operator, nebo jeho
interakci s metabolickymi katabolickymi produkty. Vysledkem je aktivace operatoru a
stimulace transkripce. Pfi nedostatku regula¢niho proteinu nebo katabolické bilkoviny
dochazi k zastaveni transkripce.

Represor svoji vazbou na operator neumoziiuje vazbu RNA polymerazy na
promotor a tim i pfepis genu do sekvence mRNA. Po vazbé induktoru na represor za
pritomnosti  katabolického aktivacniho proteinu  (CAP) a cAMP (cyklicky
adenosinmonofosfatu) dochazi k vazbé RNA polymerazy na promotor a je umoznén
prepis genetické informace do mRNA. cAMP ma funkci pozitivniho molekularniho
efektoru a CAP je aktivator transkripce.
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Negativni regulace operonu

Vazba represoru na operator
zabranuje syntéze mRNA a tim
proteinu. Po vazbé induktoru na
represor dochazi k inaktivaci
represoru a tim k aktivaci
transkripce.

Dalsi moznosti je, Ze zde
muUze vystupovat jako regulator
tzv. korepresor, ktery svoji
vazbou na represor umozfuje

jeho navazani na operator a Q."gé] »"' zastaveni |
zabranit tak transkripci. Pfi by S—
poklesu hladiny korepresoru .
v burice dochazi k uvolnéni Ml GRIR .
vazby mezi represorem a .
operatorem, coz ma za nasledek 5, eberr~ oy
umoznéni transkripce “oreey. ‘ et s
strukturniho genu. neschopnosti navézat se na P+0

bez korepresoru
4.7.2 Regulace genové exprese eukarot

Obdobné jako u . .

prokaryot se u eukaryot System genové regulace
mUze regulace genové ustupel Ol
exprese projevovat na signal A signal B
Urovni transkripce, N N oo N :
posttranskripcnich proteiny proteiny
Uprav, translace a peCEHDHl neaktivni TEREE
posttranslaénich Gprav. skt | o neski
Operonovy model i N e itk gl Midor ] —
regulace se uplatiiuje i u adatnmaeed i funkee
eukaryotl, ale s . o konetny |/
uréitymi omezenimi - faktor A transiriotn . e
existence intront, mRNA PR LN

je 1 genova, tkanoveé a
organoveé specificka
regulace, vice
regulacnich sekvenci
(zesilovace), vliv

Negativni genova regulace
a) represor trvale inaktivuje transkripci pokud se na néj nenavaze indukbor
R | TR, Tpe——m—
N ‘g © . plepisovanjgen
., P i
o, o zastaveni |
‘“‘Ore,,,,e,;.'; transkripce =
Yol A i [ U S o g
= a © prepisovany gen -
transkripce

probiha

inaktivace represoru
vazbou induktoru

Negativni genova regulace

b) aporepresor je sam neltinny, inaktivuje transkripci jen s navazanym korepresorem

| (mRNA -,

{ : Ll LY
e L S !‘

V. EPEOET QR - f,.-‘
regulaéni RNA polymerdza . -
sakvence .

hormond. Regulace u eukaryotl neni jesté pfili§ poznéna. Dale se budeme vénovat
popsani a vylozeni, stejné jako u prokaryot, zakladni a prvni Urovné exprese genu a
to je regulace genové exprese na urovni transkripce.

Indukovatelné transkripc¢ni faktory, jsou v burice v urcitém stadiu jeji
diferenciace syntetizovany a rozeznavany na DNA tzv. responzivnimi elementy.
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Responzivni elementy (RE-elementy) jsou kratké sekvence DNA (6-20 nukleotidd),
které jsou souc¢asti promotort a zesilovacl transkripce a jsou rozeznavany obvykle
indukovatelnymi transkripénimi faktory.

Funkce zesilovace transkripce

Indukovatelné 'ZEMMT,N:E o vazbou véSho p:.,mm mukrmﬂ:ﬂﬁgm
transkripcni faktory B .. P A —
- - p P TP e et e s T U P Pl el A AT [ LT T
jsou aktivovany: LA L L . ..'/.“ L L

r '-Y
1. fosforylaci nebo T T
defosforylaci, specifické - obecné
transkripéni fakto transkripéni faktory

2.vazbou ligand,

3.0d straném’m - l_.n'adeni_Rm p|:tIl',.rr_|.'m3'|a'zw5-I do konformace a polohy optimalni pro zahajeni transkripoe
inhibitoru 5 interakci transkripénich faktord

z transkripcniho promator strukturni gen
== g . T T T T T o

faktorn. -
L1'“./ P _; Il P st P et

zesilovag

Zesilovace transkripce jsou regulac¢ni oblasti lezi na stejné molekule DNA jako
promotor a silné zvySuji jeho Uclinnost. Interakce promotoru se zesilovaci transkripce
se déje pres transkripéni faktory a jejim vysledkem je uvedeni RNA-polymerazy do
aktivniho stavu, v némz muzZe promotor zahajit transkripci.

Interakci transkrip&nich faktor( tizenych ze zesilovale transkripce a promotoru se
uvede RNA-polymeradza do polohy a konformace optimalni pro transkripci, takze
transkripce miZe byt U&inn& zahajena. Bez plsobeni zesilovade transkripce by bud’
vibec neprobihala nebo jen s nizkou Gc&innosti. Syntéza specifickych transkrip&nich
faktorl je indukovéna.

Vétsina transkripénich faktorl pozitivné reguluje transkripci (pozitivni regulace
transkripce) a nékteré maji opacny Uclinek a vyznacuji se tedy negativni regulaci
(negativni regulace transkripce).

Pro expresi gend maji dilezity vyznam metylace. Bylo zjisté&no, Zze geny, které se
v daném vyvojovém stadiu mnohobunécného organizmu nevyjadfuji, jsou metylovany
(genomovy imprinting). Naopak geny, které se aktivné vyjadfuji, jsou demetylovany.
Metylace je katalyzovana DNA-metylazou. Metylace maji vyznam pri diferenciaci
(specializaci) a dediferenciaci (navrat na zakladni Uroven) bunék mnohobunécného
organizmu.

Posttranskripéni dpravy - regulace Upravy transkriptu, kdy rdznymi druhy
sestfihd hnRNA mohou vznikat strukturn& podobné, ale funkéné odlisné proteiny.
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5 Genetika populaci

5.1 Zakladni principy genetiky populaci

Doposud byl pfenos genetické informace studovan na Urovni molekularni, bunécné
¢i jedince. Rostliny a ZivocCichové ziji vice méné ve vétsSich skupinach ¢i spolecenstey,
kterym se rikd populace. Genetika populaci se zabyva pravé témito diploidnimi
organizmy, protoze zde plati stejnd pravidla prenosu genetické informace (pro
kvalitativni i kvantitativni znaky). Teoreticky zdklad a zakonitosti vychazejici z
CleneEikv populaci kvalitativnich znak{ se uplatfiuji v genetice populaci kvantitativnich
znaku.

Cile genetiky populaci

e studium genofondu populace, jeho zmény a dynamiku s cilem poznat
genetickou strukturu populace a jeji zmé&ny v prib&hu generaci, které se
projevuji riznou Grovni znakl ve fenotypu,

o popsat genetickou variabilitu pomoci frekvenci alel a genotypl (u kvalitativnich
znakd; viz nasledujici kapitoly popis a dynamika populaci) nebo pomoci
odhadu podilu genotypové variability z fenotypové (u kvantitativnich znakd;
touto ¢asti genetiky se specidlné zabyva genetika kvantitativnich znakd).

Genetika populaci kvalitativnich znakii se pak zabyva:

e popisem zmén ve frekvencich alel a genotypd v &ase (genetické zmény v
populacich za generaci),
z o 7 v 7 r ’ ’
e analyzou faktoru vedouci ke zmenam alelovych a genotypovych frekvenci,
e uréenim, jakou mérou tyto faktory méni frekvence alel a genotypu.

Populace: lokalni skupina jedincl stejného druhu, ktefi se
mezi sebou pohlavné rozmnozuji a jejichz genetické zalozeni
vytvafi genofond. Je zakladni jednotkou procesu evoluce
prirozené i umélé (Slechténi rostlin a zvirat ¢lovékem).

Tato definice plati pro mendelovskou populaci. Nejvétsi
mendelovskou populaci je druh.

Pro populace je charakteristické, Ze se jedinci navzajem odliSuji geneticky - tento
stav se nazyva geneticky polymorfizmus. Ten je dan zejména mutacemi a
pohlavnim rozmnozovanim. Geneticky polymorfizmus mizeme sledovat u DNA,
proteind, fyziologickych funkci a morfologickych vlastnosti.
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Populace a genofond

Pro studium genetickych procesi b&hem evoluce je nutné sledovat frekvence alel
v populacich. Zakladni principy byly formulovany na zacatku 20. stoleti zejména v
pracich W. Weinberga, G. Hardyho, S. Wrighta, R. Fishera a ].B.S. Haldaneho, ktefi
vyvinuli matematické modely k popisu genetické struktury populaci.

Sada genetické informace prenasena jedinci populace se nazyva genofond. Kazda
populace produkuje ze svého genofondu gameticky a zygoticky fond. Gamety
produkované jednou generaci tvofi zygoty generace pristi. Tato nova generace ma
"znovusestaveny genofond", ktery se mize liSit od genofondu predchazejici generace
(zména genetické variability).

Populace jsou dynamické: mohou rist, expandovat nebo se zmendovat a mize se
zUZit zménami pomérl narozenych/zaniklych, migracemi & spojenim s jinymi
populacemi. Tyto zmény jsou dileZité, nebot v dlouhych &asovych Gdobich mohou
vést ke zménam v genetické strukture populace a tedy k evolu¢nimu vyvoji.

Casovym méfitkem v genetice populaci je generacni interval, ktery je druhové
specificky a ma prakticky vyznam zejména u Zivocichd.

Jedinci mohou nést pouze dvé rlzné alely daného genu.
Skupina jedincd mize byt nosi¢em velkého poétu rlznych alel,
které jsou zdrojem genetické diverzity (polymorfizmu, genetické
é variability). Diverzita v populaci (biodiverzita) mize byt méfena
\_’;/ pomoci Hardyho-Weinbergova zadkona. Mutace, selekce, migrace,
drift a dalSi faktory mohou ménit velikost genetické variance v

populaci (a také méni - viz evoluce a Slechténi).

Velikost populace a zplsob vybéru a pdrovani diploidnich organizmd p¥i pohlavnim
rozmnozovani ma vliv na genetickou strukturu populace a jeji zmény. Rozlisuji se:

e autogamie (samooplozeni) - vyskytuje se zejména u hermafroditd a v
uréitém smyslu se uplatniuje i pfi pfibuzenském pareni (Inbriding); dochazi ke
snizovani polymorfizmu, heterogenity,

« alogamie (outbriding) - paFeni jedinci jedné populace s jedinci jiné populace,
¢imz se zvySuje heterogenita,

e panmixie (nahodné pareni) - kazdy jedinec ma stejnou pravdépodobnost, ze
zplodi potomka s libovolnym jedincem opacného pohlavi.

5.2 Popis populaci
Genetika populaci vychazi z:
e Genetickad data populace mohou byt vyjadiena jako frekvence (Cetnosti) alel a
genotypd.
e Kazdy gen ma nejméneé dve alely (diploidni organizmy).
e Soucet viech frekvenci alel v populaci mize byt povazovan za charakteristiku
populace (genofond).
e V populaci mohou byt frekvence alel riznych gent velmi odligné.

e Dvé populace stejného biologického druhu nemusi mit stejné frekvence
genotypu a alel.
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5.2.1 Frekvence genotypl a alel
Vypocet frekvenci genotypii

| Genotypy | absolutni frekvence | relativni frekvence
D
AA D d= N
Aa H h = %
aa R r %
Soucet D+H+R=N d+h+r=1

Vypocet frekvenci alel

Frekvence (Cetnost) vyjadfuje pravdépodobnost vyskytu. Pro jednoduchost se
pouzivd model lokusu se 2 alelami A & a = 3 genotypy; rozsah populace N; absolutni
(velkad pismena) a relativni (mald pismena) genotypové a alelové frekvence.

| Alely | absolutni frekvence|| relativni frekvence |
2D+H P 1
A P=2D+H p 5N 5N nebo p +2
2R+H Q 1
=2R+H = = b =r+=h
a Q 9="on Ton "9 5
Soucet P+Q=2N p+qg=1

Vypotitejte frekvence alel a genotypl v populaci lidi, kde
byly urceny krevni skupiny MN v téchto cetnostech: M = 36;
MN = 48; N = 16 ? Existuje vice zpUsobl vypoctu. Zkuste
pouzit vSechny moznosti !

Genetickd struktura rlznych populaci ¢lov&ka v rdmci jednoho genu

Populace | frekvence genotypti (%) H frekvence alel |

L MM || MN || NN || M | N |

| Eskyméci (Grénsko) || 83,48 || 1564 || 0,88 | 0,913 || 0,087 |
| Indidnivusa || 60,00 | 3512 | 488 | 0,776 | 0,224 |
|  Bélod%ivUSA || 29,16 || 49,38 || 21,26 | 0,540 || 0,460 |
| CernodivusAa || 28,42 || 49,64 | 21,94 | 0,532 | 0,468 |
| Ainiové v Japonsku || 17,86 || 50,20 | 31,94 | 0,430 || 0,570 |
|domorodci v Austrdlii| 3,00 || 29,60 || 67,40 | 0,178 || 0,822 |
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5.2.2 Geneticka rovnovaha
Hardyho - Weinbergiiv zakon

Jestlize se velka diploidni populace pohlavné panmikticky rozmnozuje, neméni se
jeji geneticka struktura, protoze jeji alelové a genotypové cCetnosti jsou konstantni z
generace na generaci. Pak se hovofi, Ze populace je v genetické (genotypové)
rovnovaze.

Princip genetické rovnovahy odhalili nezavisle na sobé v roce 1908 anglicky
matematik G.H. Hardy a némecky lékaf W. Weinberg. Hardyho-Weinbergiiv zakon
(princip rovnovahy) je jeden ze zakladnich koncepci genetiky populaci kvalitativnich
znakud. Predpovidd, jak budou prenaseny frekvence alel z generace na generaci za
specifickych podminek. Zakon rovnovahy ma tfi hlavni vlastnosti:

1. frekvence alel predpovidaji (urcéuji) frekvence genotypi,

2. v rovhovaze se frekvence alel a genotypli neméni z generace na
generaci,

3. rovnovaha je dosazena za jednu generaci nahodného pareni.

Podminky H.-W. rovnovahy |

1. Populace je nekonecné velka, coz v praxi znamena, Ze populace je dost

velkd na to, aby nahodné chyby vybéru a dalsi ndhodné efekty byly

zanedbatelné.

Organizmy jsou diploidni.

Pareni v populaci se déje ndhodné (panmixie).

Generace se neprekryvaji.

Neplsobi selekce proti zddnému genotypu, tzn. vdechny rozmnoZované

genotypy jsou stejné zivotaschopné a plodné (vSichni jedinci maji stejnou

plodnost).

6. NepUsobi dalsi faktory véetné mutace, migrace a nahodného driftu
(evolucni sily).

uhaWN

.‘?
:(
I; =4 i

r

-
=
=

Zakladni model je mnohybrid s alelami A a a. Mendelistickou segregaci mizeme
vyjadtit binomickym rozvojem: (a+b)" = (A+a)?> = 1 AA + 2 Aa + laa. Zobecfiuje se
f(A) ~ p, f(a) ~q.

Gamety vybrané z genofondu populace
tvori genotypy pristi generace. V tomto pripadé

spermie samci a samice maji stejné frekvence (p)
dominantni alely A a stejné frekvence (q)
A(p) a(q) recesivni alely a. Po pafeni maji tfi genotypy AA,
Aa a aa frekvence p?, 2pq a g°.
Aa
A " .
(p) pp);q Distribuci genotypl v pristi generaci za
. genetické rovnovahy Ize zapsat:
vajicka
Aa aa 2 2 _
a(q) pxq gxq p=+2pq +q° =1
Pq q°

d+h+r=1
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Pokud je populace v genetické rovnovaze, mohou byt frekvence alel a genotypl
vypocitany pouze ze znamé frekvence jednoho genotypu (zpravidla recesivniho
homozygota).

V této populaci je frekvence dominantni
alely f(A) = p = 0,7 a frekvence recesivni alely
A(p=07) alqg=03) f(a) = q = 0,3. pouzitim rovnice genetické
rovnovahy jsou frekvence genotypl v pristi

spermie

Aa generaci AA = 0,49, Aa = 0,42 a aa = 0,009.
A(p=207)
0,21 Frekvence alel zlstdvaji konstantni z
vajicka generace na generaci:
Aa aa 2
afg=023) Pq g? P+ %2 2pq =0,49 + /20,42 = 0,70
0,21 0,09

q®> + 2 2pq = 0,09 + 2 0,42 = 0,30

Jedna frekvence alel mdze v rlznych populacich mit rdzné frekvence genotypd.
Ale jen jedna populace je v genetické rovnovaze, nebot jeji frekvence genotypové
odpovidaji frekvencim rovnice genetické rovnovahy p® + 2pq + g% = 1.

lp (4)||a (a)|[p? (AA)|2pq (Aa)|q? (aa)|
|0,80/ 0,20/ 0,60 | 0,40 |l 0,00 |
|0,80][0,20( 0,61 | 0,38 | 0,01 |
|0,80/0,20| 0,64 | 0,32 | 0,04 |
0,80 0,20/ 0,70 || 0,20 |l 0,10
0,80(0,20/ 0,75 | 0,10 | 0,15
0,80 0,20( 0,80 || 0,00 | 0,20

vV

Rovnovazny stav pro rlzné frekvence alel. V&imnéte si, Ze ¢im nizsi etnost alely,
tim vétsi je jeji vyskyt v heterozygotech:

o )]a (a)lo” (44) 200 (4n)l5” (a2)]p* + 2pa]2paca’
10,99//0,01/[0,9801 ] 0,0198 ||0,0001| 0,9999 | 198:1 |
10,95//0,05/[0,9025 || 0,0950 ||0,0025| 0,9975 || 38:1 |
10,90/ 0,10] 0,81 || 0,18 || 0,01 | 0,99 | 18:1 |
10,80(0,20] 0,64 || 032 || 0,04 | 0,9 | 8&:1 |
10,70/ 0,30] 0,49 | 0,42 || 0,00 | 0,91 | 47:1]
l0,60(0,40] 0,36 || 0,48 || 0,16 | 0,84 | 3:1 |
0,50/ 0,50 0,25 || 0,50 | 0,25 | 0,75 | 2:1
0,40/0,60( 0,16 || 048 | 036 | o064 | 1,3:1
0,30 0,70|( 0,09 | 042 || 0,49 || 0,51 [o0,86:1
0,20/0,80( 0,04 || 032 | 064 | 036 | o05:1
0,10/0,90( 0,01 || 0,18 | 081 | 0,19 [o0,22:1
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Grafické zobrazeni genetické rovnovahy - vztah mezi frekvencemi genotypl a alel
odvozeny z H.-W. rovnovahy.

0% 08 07 06 05 04 03 02 01

LOK—T—1 : ——
0,9+ frekvence alely q |
a 0,8 — f |
o7 | N\aad AAPZS
£ L | — | | |
%g'é | Aa 2pq e
= . i —ps .
g (=) P ||
g 04+ | | | :
03 A4 1 ' | | |
012 B } | l ;\ |
ﬂ,l/l | : I |
0'0 =t 1 | | | | 1 )
a,1 0.2 03 9% 05 06 07 08 09 1
frekvence alely p
o Odvodte vztah mezi genetickou rovnovahou a genetickou

) J variabilitou?
Odhadnéte vyznam genetické rovnovahy k procesu evoluce?

Testovani genetické rovnovahy
Rovnovazny geneticky stav v populaci nastava, kdyz plati:

» o (2pqY _ ., (hY 2P _,. h _,
P _[ 2 j ~d'r_(2j VP*.g° Vd.r

Populace je v genetické rovnovaze, kdyz frekvence genotypld pozorovanych P
(skute&nych) se statisticky nelidi od frekvenci genotypl za genetlcke rovnovahy O

(oCekavané). Na vyhodnoceni se pouziva test dobré shody - ;( (chi kvadrat) test (viz.
pravdépodobnost a genetika):

B Z (P -0)? P - pozorované absolutni frekvence genotypl
- O - olekavané absolutni frekvence genotypt

5.2.3 Specialni pripady genetiky populaci
Geny vazané na X chromozomu

Cetnosti genotypl a alel za rovnovazného stavu u genl vazanych na pohlavi (na
nehomolognim Useku X chromozomu) jsou rozdilné podle pohlavi:

homogametni pohlavi heterogametni pohlavi
(samice - female) (samci - male)
genotypy XAXA XAxa xX@xe XY XY
cetnosti 2 2
genotypi P 2pq q P q
gamety: A pr=d+<h pn=d
g-=r+=nh q, =r
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unl -‘"{__ U heterogametniho pohlavi davaji Cetnosti alel pfimo Cetnosti

. LI T
-l & "y genotypd, nevyskytuji se heterozygoti (hemizygotnost)!

Ocekavané relativni frekvence na X chromozom vazané vlastnosti:

frekvence ocekavane
o frekvence

samcu n

u samic
| 0,90 | o081 |
| 0,50 | 0,25 |
| 0,10 | o,01 |
| 0,01 | 0,0001 |
| 0,001 || 0,000001 |
| 0,0001 l0,00000001]
| r=g L r=q’ |

Jestlize frekvence alel na X chromozomdi se li&i u samcl (m) a samic (f), pak
populace neni v rovnovaze. Geneticka rovnovaha je dosazena, kdyz: p, = p,, a
ds =4,,. Ta neni dosazitelna za jednu generaci. Protoze samci dédi maternalni X
chromozom a frekvence alel u samic uréuje frekvenci alel u samcd v pfisti generaci:
p;n = pra q;n = g, . Dcery ziskaji X chromozom maternalni a paternalni a frekvence

) v Ly , S + : +
alel je primérem rodi¢ovskych frekvenci: p, = % aq,= 9r qu
1,0
.08
Y
m
© 06
o
=
204
o
T 02
0.0
generace
1. generace 2. generace
A A
S | ko
P Y - Y
By X" x* X X Xy

50 % 100 % 75 % 50 %
o 4 o

Multialelizmus - mnohonadsobné alely
Genova a genotypova Cetnost rovnovazného stavu pri alelické sérii (vice nez dvé
s s . O v r ’
alely v genoveém paru v populaci) muze byt zapsana:

Cetnost alel: p+qgq+..+z=1

detnost genotypl: (p+q+..+2)%=1
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Asi nejznameéjsim genem s vice alelami je gen pro krevni skupinu ABO u lidi.
Lokus I (isoaglutinin) ma tfi alely: I*, I?, I° a tedy $est moZnych genotypl: I*I#, I°I%,
I°1°, I8, I'1°, I81°. Alely A a B jsou vi¢i sobé& kodominantni a obé& jsou dominantni
vUci alele 0. Z toho vyplyvd, ze ve fenotypu lze uréit jen &tyfi kombinace: A (I,
%), B (I, I°1°), AB (I"I?) a O (I°I°).

| L et | a@®» | r(@® |

p Pq pr

p (I*) ’r e e
skupina A skupina AB skupina A

pq q’ qr

q (I%) P I°IP B
skupina AB skupina B skupina B

pr qr r?

r (I° e B I
skupina A skupina B skupina O

Rovnice genetické rovnovahy pro ABO lokus je:

P A&} + 2pa(AB )+ (BB} + 2pi{ ACQ) + 2qi{BO} + I2(30) = 1

5.3 Dynamika populaci

Je-li populace v genetické rovnovaze, je stabilizovana bez dalSiho vyvoje -
evolucni stagnace. V redlnych populacich zvifat a rostlin, kdy nejsou splfovany
vySe zminéné podminky rovnovahy, je H.-W. genetickd rovnovaha neustale
porusovana a zaroven populace neustadle sméruji k obnoveni rovnovahy. Geneticka
rovnovaha je poruSovéna radou vné&jsich a vnitfnich faktorl. Pfirozené populace jsou
dynamické, méni svou velikost a strukturu - evoluéni vyvoj.

Faktory evolucnich zmén
o systematické (nenahodné, soustavné) - lze urcit smér a velikost
zmény v Cetnosti alel a genotypl; opakované mutace, jednosmérné migrace,
dlouhodoby selekcni tlak,
o stochastické (nahodné) - nelze urcit smér, ale jen rozsah zmén cCetnosti
alel a genotypl; ndhodny (geneticky) drift, néhodné zmény v migraci, ve
sméru a intenzité selekce.

5.3.1 Selekce

Selekce (vybér) je hlavni evolucni sila a hlavni nastroj zamérného zlepSovani
kulturnich rostlin a domestikovanych Zivolichl s cilem zmé&ny genového slozeni
populace, tedy Slechténi. Selekce je sila, kterd zvysuje nebo snizuje frekvenci alely v
populaci.

Podstatou selekce je ze se na tvorbé nové generace podili jen vybrand &ast rodic¢d
adaptace, uzitkovost), aby se rychleji rozmnozily zadouci geny a nevyhodne geny bny
eliminovany. Déje-li se tak pﬁsobenim pfirodnich faktorl, jednd se o pFirodni
selekci. Rozhoduje-li o vyb&ru rodi¢t ¢lovék, jedna se o selekci umélou. Lze rozlisit
selekci pozitivni (zarazovam rozmnozujicich se jedincl) a negativni gvyrazovanl
Jedlncu) Selekce pUsobi ve v&ech ontogenetickych fazich vyvoje jedince. Clovék vSak
pfi Slechténi zvirat selektuje hlavné dospélé jedince.
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Selekce plsobi na:

o kvalitativni znaky - miZeme sledovat pfimo zmény ve frekvencich alel a
genotypd, o

o kvantitativni znaky - protoZe nezname pocet podilejicich se genu, muzeme
sledovat efektivnost selekce posunem primérné fenotypové hodnoty ve sméru
selekce.

Fitness (W) vyjadfuje podil potomkd produkovanych jednim genotypem v
porovnani s genotypem jinym - reprodukéni zplsobilost genotypu, adaptivni hodnota
(nékdy pojmenovana jako selektivni hodnota - selective value). Pravdépodobnost, ze
né&jaky fenotyp prezije a zanecha potomky je mirou jeho fitness. Jeho hodnota neni
stejnd u vSech jedincl v populaci (vliv prostfedi a ostatnich genl - genetické
pozadi).

Sila selekce je vyjadrena hodnotou selekéniho koeficientu (s). Jedna se o
matematicky rozdil mezi hodnotou fitness jednoho genotypu a druhého genotypu.

Obé hodnoty (W, s) jsou uvadény v relativnich hodnotach v intervalu 0 az 1.

s+W-=1
W=1-s s=1-W

Jestlize véechny genotypy daného genu maiji stejny pocet potomkl (AA:Aa:aa ~
1:1:1), nepUsobi selekce na zadny genotyp a jejich fitness je W = 1.

» £ e Je-li adaptivni hodnota daného genotypu nulova, jakou hodnotu

. ¢ ) 7 v 7 . . - 7 v o1
' {2 ma selekcni koeficient a jak se takovému genotypu rika ?

Pravdépodobnost produkce gamet nesouci recesivni alelu a:
P(aa) = f(aa).W.. = q%(1-s)

Selekce proti recesivnim homozygotiim

Zname-li frekvence alel (p,
g) a hodnotu selekcnich i L
koeficientd  genotypl, Ize Selekce proti recesivnim homozygotim

odhadnout zmeénu frekvenci

alel a genotypd po jednotlivych genotyp

generacich. Genotyp recesivné AA Aa aa  celkem
homozygotni je Casto spojen s poiatedni frekvence ; 5 5 .
negativnim, gkodlivym  genatypfl P v q

plsobenim a proto se VG¢&i

- .y fitness (W) 1 1 1-s
nemu vede negativni selekce, . _ ) _
aby byl odstran&n z populace. padil po selekci p Zpg gi1-s) l-sg’=W
Ucinnost selekce proti frekyvence genotypd p? 2pq g%l - 5) 1
. 7 o 1 —
recesivnim homozygotum (S, PO selekci W W W
= 1) zavisi na frekvenci
recesivni alely.
Pros=1 za n generaci
_ Y _ bPo _ 9
=1 0" R = G, =—"2—
+do —5d, 1+nq,
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Uplné selekce (s = 1) v¢i genotypu recesivniho homozygota v priib&hu 1000

generaci
|Generace|| frekvence p | frekvence q || p2 |l 2pq| q*> |
| I 0,5 I 0,5 || 0,25 || 0,50 || 0,25 |
| 1 | 0,67 | 0,33 | 0,45 || 0,44 || 0,12 |
| 2 || 0,75 || 0,25 | 0,56 || 038 || 0,06 |
| 3 || 0,80 || 0,20 [ 0,64 [ 032 | 0,04 |
| 4 I 0,833 I 0,167 || 0,694 |[0,278 || 0,028 |
| 5 | 0,857 | 0,143 | 0,734 |[0,245| 0,020 |
[ 10 | 0,917 || 0,083 | 0,841 |[0,152 || 0,007 |
[ 40 | 0,976 || 0,024 [ 0,953 |[0,047 | 0,001 |
[ 70 | 0,986 I 0,014 || 0,972 [ 0,028 || 0,0002 |
[ 100 || 0,9902 | 0,0098 | 09805 |[0,0194] 0,0001 |
[ 200 | 0,9950 || 0,0050 [ 0,9900 |[o,0100] 0,00003 |
[ 1000 || 0,9990 || 0,0010 [ 0,9980 |[0,0020]| 0,000001 |

Zmény ve frekvenci alely a, kdyZs = 1

generace

Zména c&etnosti alely @ mezi generaci rodi¢i a generaci jejich potomka:

qz
Aq =g, - qp =—ﬁz—q§
0

s}

&

A Lze pFi selekci recesivnich homozygotl efektivné snizit
¢ [ v . 7 o v
iz Cetnost recesivni alely, oduvodnéte?

Pfehled zmén d&etnosti recesivni alely q za jednu generaci selekce pFi rlznych
hodnotéach intenzity selekce:

ey 0,36 0,48 0,16 0,60 0,40
fitness [ 0,95 0,30

rodice po selekci

m 0,36 0,456 | 0,048 W = 0,864

generace potomkd
Ry 0,4167 | 0,5278 | 0,0555 | 0,6807 | 0,3194

W =p*W,, +2pgW,, +q*W__ - primérny fitness populace
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5.3.2 Mutace

Jediny zdroj vzniku novych alel jsou mutace. Bez plsobeni dalsich faktorl
(selekce) vSak nemaji mutace moznost ménit frekvence alel. Pro zjisténi, zda je
mutace sila ménici frekvence alel, je nutné zméfit intenzitu mutace (pomér vzniku
mutaci; pomér novych mutovanych alel k poctu gamet). Mutace jsou vétSinou
recesivni a fatalni (W =0, s = 1).

Zname-li intenzitu mutace (u), mizeme odhadnout zménu ve frekvenci alel za
jednu generaci.

Alela A mutuje intenzitou u na alelu a:

Po = -Upo Po = (1 - po)
Nové Cetnosti alel A a a:

P1 = Po - UPo d: = (P1) = do + Upo
Zména Cetnosti alel za jednu generaci:

AP = (p1=Po) = (Po- UPo) = Po =-Upo Ag = (d:1-qo) = (qo+ uUpo) — go = + UpPo

Graf popisuje stav populace, kdy se
v prvni generaci vyskytovala pouze
alela A (p = 1,00). S intenzitou
Getnost mutace A —»a  u=1x10° | Mutace 1,0 x 10 by bylo nutné 70
tisic generaci, aby se snizila Cetnost
alely A na p = 0,5. Vliv mutace na
zménu frekvence alely je extrémné
slaby.

Pokud ma mit mutace
relativné dtlezitou roli
| | | v tvorbé genetické

50 000 100 000 150 000 20000 variability, musi byt
Potet generaci podpofena zejména
selekci (selekcni
hodnota mutace).

Zpétna mutace (probihaji mnohem méné castéji)

&
[

8o

Frekvence alely A
e e
& o

2
]

Zpétnd mutace
mutace A—»a u
Py v 9
mutace a —»A -
Nové Cetnosti alel A a a:
P1 = Po- UPo + VQo di1 = Qo - VQo + Upo
Zmeéna Cetnosti alel za jednu generaci:
Ap = (p1 - Po) = - Upo + VQo Agq = (g1 - Qo) = - VvQo + upo
.y , p Vv
Geneticka rovnovaha: pu=qyv = E=U
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5.3.3 Migrace

Velmi Casto jsou druhy rostlin a zvifat geograficky rozdélovany do subpopulaci.
Migrace je, kdyz se jedinci pohybuji mezi témito subpopulacemi. Jedinci mohou
imigrovat do sledované populace nebo emigrovat ze sledované populace. Migraci
mlzeme chépat také jako tok gend (gene flow) mezi dvéma populacemi, které jsou
del$i dobu izolované. Tento zplsob ovlivnéni genetické struktury populaci se provadi
zejména pri Slechténi zvifat (nakup a prodej chovnych zvifat).

Zména ve frekvenci alely A a a za jednu generaci imigrace mizZe byt zapséna:

Ap = (P1= Po) = Mi(Pmi- Po)  Aq = (41 = qo) = Mi(qmi - qo)

kde:

po = frekvence alely A v pdvodni populaci
pm = frekvence alely A v imigrujici populaci
p: = frekvence alely A ve smiSené populaci
Ap = zména frekvence za jednu generaci
m = koeficient migrace (podil migrujicich
jedinch k velikosti nové smisené populace)

I
m,=—
N

Cetnost alel po imigraci:
P1= Mipmi + (1 - Mi)po = Mi(Pmi - Po) + Po

(A) =Py Ka) =4

qi1 = Migmi + (1 - M;)qo = Mi(gmi- Go) + o
I- m.

Kdyz jsou vsechny faktory vyrovnané, dochazi ke genetické rovnovaze, kdyz
P, = P,,nebo g, =q,, (genové &etnosti plvodni populace se vyrovnaji s &etnostmi

imigrujici populace).
Lze urcit poCet generaci za soustavné migrace, aby byla dosazena pozadovana

frekvence alely A (py) : t=ilnM.

mi pt_pmi
5.3.4 Nahodny posun (drift)

Snizi-li se vyrazné velikost populace, za¢ne se uplatrfiovat disperzivni proces, které
méni frekvence genl v malych populacich nesystematickymi, ndhodnymi procesy.
Proces nelplného nahodného predani genl z jedné generace do druhé se nazyva
nahodny posun (geneticky drift). V malych populacich v disledku ndhodného vybé&ru
vzorku mezi gametami (chyba vybéru) dochazi ke zmeénam v Cetnosti alel (nahodnost
evolu¢niho procesu). Cim mensi vybér, tim vétsi je jeho chyba. Velikost genetického
driftu je dan variabilitou s? a jeho velikost se uréuje smérodatnou odchylkou s. Nelze
predpovédét smér zmény frekvenci alel, pouze jeho velikost!

variabilita smérodatna odchylka
1—
piq n (p;9) N
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Ucinek genetického driftu po jednu generaci podle rlznych frekvenci alel a

rGznych velikosti populace

populace N | PoEetgamet 2N | S Y dobnosti
[ p=a=05 |
| 5 | 10 | 0,16 | o0,18-0,82 |
| 50 I 100 | 0,05 | 040-060 |
| 500 I 1000 | 0,016 | 0,468-0,532 |
p=03 q=0,7 P
| 5 I 10 | 0,145 | 0,01-059 |
| 50 I 100 | 0,046 | 0,208-0,392 |
| 500 I 1000 | 0,0145 | 0,271-0,329 |

V extrémnim pripadé (minimalni velikost populace) miZe vést geneticky drift k

nahodné fixaci jedné alely a eliminaci druhé (viz grafy nize).v

Pocatecni frekvence alely A je p
Pocatecni frekvence alely a je q

=0,5
0,5

Pocet generaci 1 - 100U
Velikost populace je N = 100

Velikost populaceje N =5
Geneticky drift  (v=5)

Geneticky drift (v=100)

generace frekvence A frekvence a generace frekvence A
1 0,5 0,5 1 0,5
2 0,40613918297 0,59386081702 2 0,56828086172
3 0,09638633346 0,90361366653 3 0,57587398037
4 0,0 1,0 4 0,33437239613
W Wl :
eliminace fixace . :
alely A alely a 99 0,01944246765
100 0,02937740190

frekvence a

0,5

0,43171913827
0,42412601962
0,46656276038

0,98055753234
0,97062259809

Graf péti pripadl plsobeni genetického driftu na frekvenci alely A
(levy sloupec N = 5, pravy sloupec N = 100; kazda kfivka predstavuje jednu

populaci)
(v8imnéte si zejména pripadd fixace ¢&i eliminace alel a genotypd v populacich)
$3
f AE N
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Grafy ¢yt pfipadd nahodného plsobeni genetického driftu na frekvenci genotypl

(celkem muzete sledovat ndhodny vyvoj frekvenci genotypl u &tyF populaci)
velikosti populaci ve sloupcich souhlasi s pfedchozim pfipadem
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5.3.5 Inbriding

Jednim z predpokladl H.-W. rovnovahy je ndhodné kiizeni ve velké populaci. Je-
li véak populace mald miZe na zménu frekvenci alel plsobit ndhodnost genetického
driftu vedouciho k redukci genetické variability a sniZzeni heterozygotnosti. Stejny
efekt se mlze projevit pifi kfizeni pribuznych jedinci (inbriding, pFribuzenska
plemenitba) - forma nendhodného péreni. V malych populacich jsou potencionalni
rodice s vétsSi pravdépodobnosti vice pfibuzni nez ve velkych. PFi inbridingu se zvySuje
homozygotnost v populaci a to ve vSech genech.

Zakladni efektem inbridingu je zvy$ovani &etnosti homozygotnich genotypl na
Ukor heterozygotl. Extrémnim ptipadem inbridingu je samooplozeni (velmi rozsifeno
u rostlin). V tabulce nize je priklad samooplozeni po Ctyfi generace, kde prvnim
jedincem je heterozygot v jednom genu.

Generace Genotypy F
Aa
AA Aa aa

Fi 0,250 0,500 0,250 1/2
Fa 0,375 0,250 0,375 3/4
Fs 0,437 0,125 0,437 7/8
Fa 0,468 0,063 0,468 15/16
. 1-%n 1 1-%n (1Y
" 2 2" 2 2
o 1/2 0 1/2 1

Koeficient pfibuzenské plemenitby F, mira stupné pfibuznosti,
vyjadfuje pravdépodobnost, ze 2 alely v genu u jednoho jedince maji -
totozny plvod, tzn. Ze dochazi ke spojeni plvodné identickych gentd ' f =
téhoz predka (autozygotni). V malych populacich pfi plsobeni inbridingu T
a sebeoplozovani plati: F = 12 N.

Vhodnou mirou ucinku inbridingu je urceni sniZzeni heterozygotnosti. Frekvence
heterozygotnich jedincl v inbredni populaci je Hy a koeficient inbridingu je definovan
jako Umeérna redukce v H; ve srovnani s hodnotou 2pq, kterou bychom ocekavali pfi
nahodném kfizeni:

F = (2pg- H1)/2pq - H: = 2pq(1 - F)
Cetnost genotypl pfi inbridingu, za 1 generaci:

AA Aa aa
J J J

[p>+ Fpql + 2pq(1-F) + [q’+Fpq]l =1
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Dlkaz, Ze se pfi inbridingu neméni frekvence alel:

p: = (p? +Fpq) + V2 [2pq (1 - F)] =
= pz2 +Fpq + pq - Fpq =
=p°+ pq = p(p+q) = p

Koeficient inbridingu Ize také pouzit k méreni genetické pfibuznosti uvnitf a mezi
populacemi, pokud je definovan jako pravdépodobnost, Ze jakékoliv dvé nahodné

vybrané alely v populaci jsou identické plvodem a nemusi byt od téhoZ jedince. Alely
v populaci Ize rozdélit na:

e alozygotni alely s pravdépodobnosti (1 - F) - nahodny inbriding je neovliviiuje
tento gen, pravdépodobnost jakéhokoliv urcitého genotypu v populaci je rovna
pravdépodobnosti pfi nahodnym oplozenim,

¢ autozygotni alely s pravdépodobnosti F - jedinec musi byt homozygotni a pak
pravdépodobnost, Ze jedinec je homozygotni pro urcitou alelu je rovna Cetnosti
této alely v populaci.

Vztah alel v genotypech nové populace

vzhledem k pdvodni
Genotyp
autozygotni
homozygotni
Genotyp
alozygotni
homozygotni
Genotyp
alozygotni
heterozygotni
Piivodni populace Nova populace
Genotyp Cetnost v populaci
F=(0; 1) F=0 =N
AA  p*(1-F) +pF p’ p
Aa 2pq(1-F) 2pq 0
aa  q°(1-F) +qF q* q
alozygotni autozygotni 1 1

geny geny

Jakym dal3im zpUsobem lIze zjistit hodnotu koeficientu inbridingu v
populaci?
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5.4 Kvantitativni genetika
5.4.1 Zaklady kvantitativni genetiky

Dosud byly zakladni genetické procesy (prenos genetické informace) sledovany na
znacich a vlastnostech s diskrétnimi hodnotami fenotypu, kde bylo mozné sledovat
individuadlni ucinek genu. O téchto alternativnich, kvalitativnich vlastnosti se rika,
Zze jsou jednoduSe dédéna a jsou Ustfednim tématem mendelistické genetiky,
molekularni genetiky & genetiky populaci kvalitativnich znakd.

Mnoho vlastnosti vSak nema diskrétni fenotypovou variabilitu, ale kontinualni, bez
moznosti rozliSeni fenotypovych tfid. Tyto vlastnosti se nazyvaji kvantitativni.
Pfenosem GI u téchto vlastnosti se zabyvéd genetika kvantitativnich znakd
(kvantitativni genetika). Zde dochazi k nutnosti aplikace rlznych statistickych metod
a tedy propojeni genetiky a statistiky.

| Vlastnosti organizmii \
| kvalitativni I kvantitativni |

diskontinualni, nespojita (diskrétni)
variabilita

kontinualni, spojita variabilita

|podm|'néna 1 nebo nékolika malo geny Hpodml'néna mnoha geny na vice Iokusech\
|monogenn|' (oligenni) dédi¢nost ||po|ygenni dédicnost |

rozdéleni fenotypl vykazuji vice nebo
méneé kontinualni variabilitu (Ize urcit
rozmezi hodnot)

Ize urcit fenotypovou hodnotu kazdého
genotypu

vlastnosti jsou hodnoceny podle kvality . - . vy
. M k vlastnosti jsou kvantifikovany merenim,
projevu (rohatost - bezrohost, cerveny -

no vazeni, pocitanim, ...
bily kvét, ...) ' P '

vlastnosti jsou determinovany geny
velkého ucinku (nepfispivaji
kvantitativn) a vét&im poctem gend
malého U¢inku (polygeny), vétéina genl
ma aditivni UcCinek

geny s interak¢nimi ucinky (dominance,
epistaze)

na projev vlastnosti nema vliv prostredi projev vlastnosti modifikuje vliv

prostredi
Ize detekovat efekt jednotlivych gend nelze rozpoznat Ucinek jednotlivych gend
podilejicich se na vlastnosti podilejicich se na vlastnosti

Vsechny geny se dédi "mendelisticky", t.j. u diploidnich organizmd je kazdy

gen v burice obsazen 2x, pricemz jeden je od otce a druhy od matky, bez ohledu

determinuji-li vlastnost kvalitativni nebo kvantitativni (rozdil Ize pozorovat v jejich
fenotypovém projevu + specifické odchylky jako napt. imprinting gend!)

Vyska rostlin - diikaz kvantitativnich viastnosti

3 P F, F,

E ; 1~ iy — 1}
I £ gl 1

£ = 1 rr
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Typy kvantitativnich viastnosti

A) Vlastnosti s plynulou kontinualni
proménlivosti - vynos obili, rezistence k nemocem
u rostlin i ZivocichQ, ptiristek hmotnosti, vyska v
kohoutku, obsah tuku v mase, 1Q, schopnost naucit
se, krevni tlak, ...

B) Vlastnosti meristické - pocet selat ve vrhu,

v : e v q | |
pocet zrn v klase, ... (jednotlivé fenotypové tridy '.
Ize odliit, ale vlastnost je determinovana polygenni g - p ¢ | |
dédicnosti a modifikovana prostfedim). ® o
e_ O
y €, 4 | I
il il
C) Vlastnosti prahové - projev nemoci
(schizofrenie, cukrovka), vyskyt dvojcat, ...
(jednotlivé fenotypové tridy Ize odlisit, bud’ se
projevi nebo neprojevi, ale vlastnost je
determinovana polygenni dédi¢nosti a modifikovana
prostfedim). -
Prechod od kvalitativnich viastnosti ke kvantitativnim
1gen AaxAa 2geny AaBb x AaBb
# celkem 4 # celkem 16
g g
‘ i |
I ! I I
F, 2 1 F, 4 6 4 1
podil podil
3 geny AaBbCc x AaBbCc 4 geny AaBbCcDd x AaBbCcDd
2 celkem 64 3 celkem 256
g g
H Fenl
0 ! al 1.,
Fz 1 [ 15 20 15 6 1 Fz 1 8 28 56 70 56 28 8 1
podil podil

5 gend AaBbCcDdEe x AaBbCcDdEe

frekvence %

e lr

pod
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Aditivni model dédicnosti

Vysledky kfizeni dvou heterozygott, kde

kazdy graf naznacuje odliSné fenotypové
tfidy od jednoho extrému do druhého.
Kazdy fenotyp vyplyva z plsobeni
rGzného poctu aditivnich alel. Jedna se o
kvalitativni vlastnosti, podminéné
rdznym poétem gend. Bez vlivu

prostredi!

Prechod od kvality ke kvantité se 3 geny

1:6:15:20:15:6:1 fenotypovy
podet pomeér
aditimnich ale 0:1:2:3:4:5:6
Zobecnéni polygenni dédi¢nosti z aditivniho modelu:
[Poet lokusti E 2 | 3 | n |
[Poet gamet hybridd || 2 | 4 | 8 | 2 |
ABC, ABc, AbC, Abc,
Typy F1 gamet A a AB, Ab, aB, ab 2BC. aBe. abC abe
Polet F, genotypl
(nebo fenotypd pti 3 9 27 3"
aditivité)
AABBCC, AABBCc, AABBcc, AABbCC,
AABB, AABD, AABbCc, AABbcc, AAbbCC, AAbbCc,
AA. Aa AAbb, AaBB, AAbbcc, AaBBCC, AaBBCc, AaBBcc,
Typy F» genotypl éa ’ AaBb, Aabb, AaBbCC, AaBbCc, AaBbcc, AabbCC,
aaBB, aaBb, AabbCc, Aabbcc, aaBBCC, aaBBCc,
aabb aaBBcc, aaBbCC, aaBbCc, aaBbcc,
aabbCC, aabbCc, aabbcc
Pocet rliznych F,
fenotypl (pfi Gplné 2 4 8 2"
dominanci)
Pocet riznych F,
fenotypd (pfi nelplné 3 5 7 2n + 1
dominanci)
, 1/4 (AA 1/16 (AABB n
Podil homozygota F, nebo aa) nebo aabb) 1/64 (AABBCC nebo aabbcc) 1/4
Fenotypovy pomér F, || 1:2:1 || 1:4:6:4:1 || 1:6:15:20:15:6:1 || (A+a)2|
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Viiv variability prostredi na celkovou variabilitu fenotypovou

Kombinovanim efektl genotypové variability a variability prostifedi dochazi k
zvy$eni variability fenotypové s kontinualnim priib&hem.

genotypova variabilita variabilita prostiedi
2

Aa 2
=2 Aa GE=1

9 1 3 5 7 9

{pro prikiad 1 geru)
bez variability mala variabilita velka variabilita

prostredi prostiedi prostiedi

aa AAd aa AA a3 AA
g
P2
E

Aa Aa Aa

g
F, E

aa Aa AA aa Aa AA aa Aa AA

(%]
frekvence

Koncept kvantitativni genetiky
Z grafi vy$e vyplyva hlavni koncept kvantitativni genetiky (pfFic¢iny zpGsobujici
variabilitu vlastnosti), ktery navrhl jiz v roce 1909 Johannsen:

fenotyp = genetické faktory + faktory prostredi

P=G+E
Genetické faktory
= Aditivni genové plisobeni - Kazda alela ma specifickou metrickou hodnotu,
ktera je pricitana ve fenotypu.
= Dominantni genové plsobeni - Dominantni homozygot a heterozygot
prispivaji stejnou mirou na fenotyp (intragenové interakce).

= Genové interakce - Interakce dvou & vice genl na rlznych lokusech
kontrolujicich jednu vlastnost (epistaze) (intergenové interakce).
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5.4.2 Analyza kvantitativnich vlastnosti

Zméfime-li hodnotu néjaké kvantitativni vlastnosti organizmu, zjistujeme jeho
fenotypovou hodnotu, na jejimz zakladé lze odhadnout genotypovou hodnotu
vlastnosti. Hodnotime-li vétsi mnozZstvi jednotlivych hodnot v populaci, lze popsat
fenotypovou variabilitu a na jejim zakladé odhadnout variabilitu genotypovou.

Distribuce fenotypl mlZe byt popsana rlznymi zplsoby. Jako prvni se uréuje
stied distribuce (priimér). Ten véak sdm o sobé& nestadi k popisu distribuce. Je nutné
urdit variabilitu (varianci) okolo tohoto priméru, kterd urcuje tvar krivky distribuce.
Primeér, variance a smérodatna odchylka

Stred distribuce je aritmetickym prdmérem vsech fenotypovych hodnot a je
definovan:

-l o v
Xy +Xy++ X, ZX,- X = prumer
n

X = >x;= soucet vSech hodnot

n n = pocet hodnot
Variabilita okolo priméru je definovadna jako soucet &tvercl odchylek od priméru:
=\2
5 Z(X,- —X) 2 kiivky norméind distribuce se stejnym promérem

Sy :7 ale ridznou varianc
<\2 —\2 —\2 -

o2 (X, =X)° +(x, = X)* +...+(x, = X) e e

normalni distribuce
s vétSi varianci

, X, 2
X Zn,- X

vypoctovy vzorec: S

priifmér

Smérodatna odchylka je dalsi zplsob
hodnoceni variability distribuce a navic je v
jednotkach mérené vlastnosti:

. sini dlistrib ———

2
X

S, =4S

X

Variacni koeficient vyjadfuje relativni miru
variance. Pomoci néj, Ize porovnavat

variabilitu rliznych vlastnosti s riznymi il g B wo e pilc
jednotkami (na rozdil od smérodatné o %
odchylky): - g
S 95,4%
vV ==
X7y 99,7%

DalSi doplfiujici mirou variance je stfedni chyba priiméru S; (charakteristika
presnosti odhadu priméru, zavisla na velikosti vyb&rového souboru):
SX

Jn

S;:

Data jsou Casto sumarizovéna jako: X £S;
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Kovariance, korelace a regrese

Genetické studie ¢asto sleduji vztahy mezi rdznymi vlastnostmi, nebo vztah mezi
vlastnosti zmérenou u rodi¢d a u potomkd a pod. Na zaklad& t&chto vztahd jsou
uréovény rGzné genetické parametry (heritabilita, genetické korelace, plemenna
hodnota, ...). Vznik zavislosti mezi znaky mize byt podminén vazbou gend nebo
pleiotropnim G¢inkem.

Existence vzajemného vztahu dvou
vlastnosti x a y je korelace, jeho tésnost o= xy

vyjadfuje koeficient korelace r (s ol 5,S,
rozmezim hodnot: -1 az + 1).
Jednoduchou zavislost dvou vlastnosti x cov,,
a y, kdy jedna vlastnost je zavisle a druha byx =—
nezavisle proménna, se nazyva regrese a Sx
jeho stupen se vyjadruje regresnim cov,
koeficientem b. Ten je vyjadren v bxy = 4
jednotkach zavisle proménné. Sy
Kovariance je analogicka k varianci, ale _ _
zahrnuje soucasné odchylky od priméru Z(X—X)(y—y)
obou vlastnosti (x a y), nebo-li soudet COVyy = n_1

soudint odchylek vlastnosti x a vy.

5.4.3 Komponenty fenotypové variability

Fenotypovd hodnota (P) vlastnosti je vysledkem plsobeni genotypové hodnoty
(G) a prostredi (E). Rozdily mezi fenotypovymi hodnotami jsou vysledkem pusobeni
genotypu a prostredi a Ize sledovat jejich variabilitu.

Zakladni vlastnosti variance je, ze ji Ize rozdélovat do dil¢ich slozek (komponent)
variance, jejichz prosty soucet je roven celkové varianci. Toho se vyuZiva v genetice,
kdy se z celkovd fenotypovd variance odhaduje rlznymi statistickymi metodami
(Zakladni metodou je analyza variance) odhaduje variance geneticka (genotypova).
Genetickd variance se vyuZivd k odhadim dalSich genetickych parametrd (napr.
koeficient dédivosti).

P=G+E
4
$3=5% + St
§2 = 82+ 82482 +2cov,;

T 2_ g2 2, 2
»82= 52 +52+§

v

§2 =52+ §2+82+82+82 + 2cov,

i/‘ *8e-: 58

§2=83+52 +8% +82 +82+ 52 + 2cOV,,
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2 - celkova fenotypova variance segregujici populace (variabilita

Sp zmérenych hodnot)

I - geneticka (genotypova) variance, ktera prispiva k celkové fenotypové
G varianci; variabilita vlastnosti zplsobena rlznymi genotypy v populaci

2 - aditivni geneticka variance (je zapfi¢inéna aditivnim plsobenim gend
A

na rlznych lokusech - variance polygend)

- dominantni geneticka variance (intraalelické interakce, jestlize alely
Sp (dvé i vice) na jednom lokusu ovliviiuji polygenni vlastnost a projevuje se
interakce dominance-recesivita a jejich rlizny stupef

X - variance genetické interakce (interalelické interakce, ¢ast genetické
. . 7 r . . . o ’

S; variance asociovana s interakcemi mezi geny na ruznych lokusech.
Zakladem je epistaze.

St - prispévek variability prostredi k celkové fenotypové variabilité
Sfcp - variabilita stale pUsobicich vlivl prostfedi (permanentni)
SET - variabilita do€asné pusobicich vlivl prostfedi (temporaini)

variance interakce genotyp - prostiedi

2covg: - korelace mezi genotypem a prostiedim

> €73 o) Cemu se rovna fenotypova variabilita u klond, ¢istych linii a
- . . o
i 2 jedincu F; generace?

5.5 Heritabilita ~ dédivost

Heritabilita (hodnocend pomoci koeficientu heritability) - je Cast celkové
fenotypové proménlivosti (variance) vlastnosti, kterd je podminéna variabilitou
genetické informace v populaci - tedy ndsledkem rdznych genotypl v populaci
(genotypova variabilita, nékdy oznaCovana také jako geneticka variabilita).
Genotypova variance je slozkou fenotypové variance, kterou lze pfisoudit rozdilné
genetické informaci. Proto ma heritabilita pro kazdy znak v populaci jedincl
charakteristickou neopakovatelnou hodnotu.

e Heritabilita neznamena stupen genetického zaloZeni vlastnosti, ale méfi podil
genotypové variance, kterd je vysledkem kombinaci rlznych alel gend
determinujici danou vlastnost.

e Odhad heritability je specificky k populaci a prostfedi, v které byla
analyzovana.

¢ Odhaduje se na populacich, ne na jedinci.

e Jeji hodnota plati jen pro populaci, v které byla vypocitdna (v daném case a
misté).

Koeficient heritability mize nabyvat hodnot 0 < h? < 1. Koeficient heritability ma u
kvantitativnich vlastnosti hodnotu mezi obéma extrémy.
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Ve vrs

Heritabilita v Sirsim smyslu - H*> (v nékteré literatufe se uzivd symbol hs?), je
pomeérem genetické variance k celkové fenotypové:

_S¢  Si+Shp+Sk
S} S}

Heritabilita v uzs$im smyslu - h* (v nékteré literatufe se uzivd symbol hﬁ), je

HZ

pomérem pouze aditivni genetické variance k celkové fenotypové. Tato heritabilita se
vyuzivd ve Slechténi rostlin a Zivocichl, (pro odhad plemenné hodnoty), protoZze
umoznuje predpovidat potencialni velikost genetického zisku po selekci:
2
p2 -4
2
Sp

o Jestlize vétsi Cast z celkové variance je geneticka, pak zvySeni hodnoty
vlastnosti mizeme dosahnout selekdi.

e Jestlize variance prostredi je velka, pak zlepSeni vlastnosti dosahneme
optimalizaci prostredi.

Vysoka heritabilita S¢ relativné velkd <« S? relativné mald
(h* ~ 0,70) o fenotypova selekce pro tuto populaci bude Gcinna
e zmény v managementu daného prostfedi nejsou pfilis
efektivni
Nizka heritabilita S¢ relativné mald SZ relativné velka
(h? ~ 0,20) o fenotypova selekce pro tuto populaci nebude Gc¢inna
e zmény Vv managementu daného prostfedi budou
efektivni
_ge Jaky je rozdil mezi pojmy dédi¢nost a dédivost?
i) .-')-a" M{Ze heritabilita nabyvat hodnot 0 a 1? Pokud ano, tak za jakych
e podminek?

Co neni heritabilita !

neni stejna pro vSechny vlastnosti v populaci
neni vypovédi o hodnoté jedince

e neméfi mnozstvi, kterym geny ovliviuji vlastnost

« neméfi relativni disledky gent a prostiedi na vlastnost

e nema neménny podil v druhu Y
e nezahrnuje jen geny \ 4 L
[ )

[ ]

Co je heritabilita !

e je meéritkem velikosti variability genetické informace determinujici danou
vlastnost v populaci, tzn. fika né&co riznorodosti (variabilité) genotypt
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Metody odhadu

Heritabilita je odhadovana v populacich tfremi zakladnimi metodami, které vychazeji z
podobnosti pribuznych jedincl (~ fenotypovd podobnost mezi jedinci je podminéna
podobnosti genotypovou):

1. Analyza variance fenotypové proménlivosti ptibuznych jedincl (rodice-
potomci, sourozenci, polosourozenci).

2. Analyza realizovaného selekéniho pokusu - ovéreni velikosti koeficientu
dédivosti v populaci.

3. Regresni a korelaéni analyzy blizce pFibuznych jedincd (rodic¢e-potomci,
sourozenci, polosourozenci) - nepfesné urceni hodnot dédivosti.

£ SN Které dalSi genetické parametry (kromé heritability) se odhaduji?

5.6 Selekce v populacich
Pfirozena i uméla selekce je provadéna v populacich s variabilitou ve znacich

sledovanych vlastnosti v dUsledku adaptace nebo zdmérem ¢lovéka, v dlsledku
zmény genetické struktury populace s vyuzitim genetické variability.

Selekce u kvantitativnich vlastnosti je klasifikovana do tfi tfid:

; X,
pavodnf popuiace Direkcionalni selekce je

“Erevie oblast Yirh oM % o i
dulezitd pFi $lechténi rostlin a

fresovence

predsiavuji v . 7
shupiny, které zvirat, kdy jsou selektovany
fenotypové extrémy na jedné
strané kfivky.
hodnata fenotypu
e — 'l'\\-\" Stabilizujici selekce vede k
direkciondini stabilizufic disruptivni J

v v s o
selekce uprednostnéeni fenotypu se

selekce selekce
stifednimi hodnotami a
‘ l odstranuje jedince s extrémnimi
— fenotypy. Tato selekce udrzuje
J l dobfe adaptovanou populaci na
své prostredi.
} V

po selekci i Disruptivni selekce je naopak

selekce proti fenotyptim se
' ! stfedni hodnotou a vybira
extrémni fenotypy. Takova
situace mdZe nastat v
Pl pfirozenych populacich v
X, X

§ X, X, ¥a heterogennim prostredi.

= =]
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Realizovana heritabilita - predpovéd’ efektu selekce

Odpovéd’ na selekci se u kvantitativnich znakd vyjadfuje hodnotou genetického
zisku AG (~ selekéni zisk, odpovéd na selekci). Geneticky zisk je rozdil mezi
primérnou hodnotou vlastnosti v plvodni rodi¢ovské populaci a primérnou hodnotou

generace potomku ( X, ) vybranych rodi¢d.

Realizovana heritabilita
X, pdvodni Selek¢ni diferencial d (~ selekéni
] populsce diference ~ vybérovy rozdil) je
rozdil mezi prdmérnou hodnotou
vlastnosti vybranych (selektovanych)
rodi¢l Xs a primé&rnou hodnotou

frekvence

selektovani

plvodni rodi¢ovské populace X, .

Geneticky zisk je dan vztahem:
AG = d.h?

Protoze je hodnota heritability
odhadnuta az po provedeni selekce,
nazyva se jako

heritabilita realizovana:

hodnota fenatypu

selekéni diferencial

d=X_-X,

po_ X =Xy _AG

7 geneticky zisk )_(5 - )_(0 d
X=X T
C AG =X,- X,

Koeficient heritability je vyznamny zejména ve Slechténi zvifat, nebot umozriuje
predpovidat budouci uzitkovost potomstva a na jeho zakladé se urcuje metoda
selekce a plemenitby.

139



	Titulní list

	Obsah
	1  VSG – hypertextový program
	1.1 O Virtuálním světě genetiky 1.0 
	1.2  Informace pro uživatele VSG 1.
	1.3 Instrukce k používání výukového programu VSG 1.

	2  Úvod do genetiky
	2.1 Základní pojetí genetiky
	2.2 Nobelovy ceny za výzkum v genetice
	2.3 Osobnost - Johann Gregor Mendel
	2.4   Pojmy genetiky 
	2.5 Historie genetiky
	2.6 Metody genetiky
	2.7  Genetika a společnost

	3 Klasická genetika
	3.1 Buněčné dělení
	3.2 Mendelistická genetika
	3.3 Využití teorie pravděpodobnosti v genetice
	3.4 Analýzy rodokmenů
	3.5 Cytogenetika
	3.6 Genové interakce
	3.7 Genetika pohlaví
	3.8  Vazba genů
	3.9 Mimojaderná dědičnost

	4 Molekulární genetika
	4.1 Struktura nukleových kyselin
	4.2 Replikace DNA
	4.3 Transkripce
	4.4 Translace
	4.5 Genové mutace
	4.6 Genom
	4.7 Regulace genové exprese

	5  Genetika populací
	5.1 Základní principy genetiky populací
	5.2 Popis populací
	5.3 Dynamika populací
	5.4 Kvantitativní genetika
	5.5 Heritabilita ~ dědivost
	5.6 Selekce v populacích



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /All
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Warning
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJDFFile false
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /LeaveColorUnchanged
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments false
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 300
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 300
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /SyntheticBoldness 1.000000
  /Description <<
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000500044004600206587686353ef901a8fc7684c976262535370673a548c002000700072006f006f00660065007200208fdb884c9ad88d2891cf62535370300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002000d>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef653ef5728684c9762537088686a5f548c002000700072006f006f00660065007200204e0a73725f979ad854c18cea7684521753706548679c300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002000d>
    /CZE <>
    /DAN <>
    /DEU <>
    /ESP <>
    /FRA <>
    /GRE <>
    /HRV <>
    /HUN <>
    /ITA <>
    /JPN <>
    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020b370c2a4d06cd0d10020d504b9b0d1300020bc0f0020ad50c815ae30c5d0c11c0020ace0d488c9c8b85c0020c778c1c4d560002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e000d>
    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken voor kwaliteitsafdrukken op desktopprinters en proofers. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)
    /NOR <>
    /POL <>
    /PTB <>
    /RUM <>
    /RUS <>
    /SLV <>
    /SUO <>
    /SVE <>
    /TUR <>
    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents for quality printing on desktop printers and proofers.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)
  >>
  /Namespace [
    (Adobe)
    (Common)
    (1.0)
  ]
  /OtherNamespaces [
    <<
      /AsReaderSpreads false
      /CropImagesToFrames true
      /ErrorControl /WarnAndContinue
      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false
      /IncludeGuidesGrids false
      /IncludeNonPrinting false
      /IncludeSlug false
      /Namespace [
        (Adobe)
        (InDesign)
        (4.0)
      ]
      /OmitPlacedBitmaps false
      /OmitPlacedEPS false
      /OmitPlacedPDF false
      /SimulateOverprint /Legacy
    >>
    <<
      /AddBleedMarks false
      /AddColorBars false
      /AddCropMarks false
      /AddPageInfo false
      /AddRegMarks false
      /ConvertColors /NoConversion
      /DestinationProfileName ()
      /DestinationProfileSelector /NA
      /Downsample16BitImages true
      /FlattenerPreset <<
        /PresetSelector /MediumResolution
      >>
      /FormElements false
      /GenerateStructure true
      /IncludeBookmarks false
      /IncludeHyperlinks false
      /IncludeInteractive false
      /IncludeLayers false
      /IncludeProfiles true
      /MultimediaHandling /UseObjectSettings
      /Namespace [
        (Adobe)
        (CreativeSuite)
        (2.0)
      ]
      /PDFXOutputIntentProfileSelector /NA
      /PreserveEditing true
      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged
      /UntaggedRGBHandling /LeaveUntagged
      /UseDocumentBleed false
    >>
  ]
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [612.000 792.000]
>> setpagedevice




