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Genetika

Genetika - veda o dedi¢nosti a premenlivosti zivych organizmov
dedicnost - prenos vlastnosti z rodiCov na potomkov — podmienena génmi
premenlivost — nededi¢na variabilita — podmienena vplyvom prostredia

Johann Gregor Mendel (1822- 1884) —zakladatel genetiky, objavitel zakladnych
zakonov genetiky.

Zakladné genetické pojmy

gén - zakladna funkcna jednotka dedicnosti
- usek molekuly DNA, ktory nesie upInu geneticku informaciu pre jeden znak
(napr. pre farbu oci, krvnu skupinu)

gény - lokalizované v jadre a mimo jadra
j[adrové gény - jadrova dedi¢nost’
mimojadroveé - mimojadrova (mitochondrie, chloroplasty, plazmidy)

alela — prejavena forma génu,
- rézne alely podmienuju rozdielne prejavy znaku (alela pre modre, alebo pre
hnedé oci)

chromozoémy - utvary, v ktorych je organizovana DNA

spdrovand

baze § troymin' g

qQuanin

Obr. Stavba chromozému

lokus - umiestnenie génu na chromozéme
diploidny organizmus ma kazdy gén zastupeny dvoma alelami (jednym
alelickym parom), obsahuje 2 sady chromozémov (jedna od jedného rodica,
druha od druhého rodi¢a)= parové chromozémy
- diploidny organizmus = 2n
- parové chromozémy su rovnaké tvarom, velkostou a obsahom = autozémy
haploidny organizmus ma gén zastupeny jednou alelou, obsahuje 1 sadu
chromozoémov
- haploidny organizmus = n
- neparoveé chromozoémy — obsahuju len 1 chromozdém z paru = gonozémy,
heterochromozémy
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teloméra
A)

sesterské
chromatidy

Obr. Struktira metafazneho chromozomu A) a elektronmikroskopicky obraz
chromozomov v metafaze B)

gendém - subor vSetkych génov jednej bunky

genotyp G - subor génov jedného organizmu

znak = realizacia génu v konkrétnych podmienkach
kvalitativne znaky — (aky?) napr. krvna skupina, farba vlasov, ocCi, semien.
- podmienené najCastejSie jednym génom = gény velkého ucinku
- bez vplyvu prostredia
kvantitativhe znaky — (kolko?) napr. vyska, vaha.
- podmienené viacerymi génmi malého ucinku = polygénne gény
- na prejave znaku sa vyrazne podiefa prostredie

fenotyp F- subor vSetkych znakov jedného organizmu
- vonkajsi prejav vSetkych dedi¢nych informacii
- okrem genotypu sa prejavuje aj vplyv prostredia

F = G + prostredie

alela = prejavena forma génu moze byt:
dominantna alela = ,nadradena“
- oznacuje sa velkym pismenom napr. A, B, C, ...
recesivna alela = ,podriadena“
- oznacsuje sa malym pismenom napr. a, b, c, ...
homozygot - pre dany znak ma 2 rovnakeé alely (AA, BB alebo aa, bb)
heterozygot - pre dany znak ma dve rozli¢né alely (Aa, Bb)
A - dominantna alela
a — recesivna alela
- kombinaciou alel vznika:

AA = homozygot dominantny
aa = homozygot recesivny
Aa = heterozygot

heterozygot:
uplna dominancia = a alela je uplne potlacena dominantnou

neuplna dominancia = a sa prejavuje ré6znou silou s A (dochadza
k zmieSaniu alel).
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a) heterozygot genotyp fenotyp
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b) dominantny homozygot

A A
CoC WD CCHD » O

Q Q

c) recesivny homozygot
a a
CoCTITD CXID & ©

Obr. Heterozvaot. dominantny a recesivny homozvaot

Molekulové zaklady genetiky

Nukleové kyseliny
1. DNA - deoxiribonukleova kyselina = univerzalna nositefka genetickej
informacie (RNA virusy — RNA nositelka Gl
2. RNA -ribonukleova kyselina- potrebna pri prepise Gl z DNA do poradia
aminokyselin v bielkovine

1953 Watson, Crick — objavena Struktura DNA

Stavba nukleovych kyselin:
- nukleotid zakladna stavebna jednotka NK:
= cukor- pentéza

= Kkyselina fosforecna
* jedna dusikata baza

2vysok kys.

fosforetnej Pentdza

Obr. Nukleotid: Zakladriu tvori cukor + H3O4 a do stran vy€nievaju dusikaté bazy.
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Stavba nukleotidu: cukor HsPO4 dusikata baza
DNA nukleotid: deoxirib6za H3POq4 AT C G
RNA nukleotid: rib6za H3sPO4 A UC,G

Dusikaté bazy: adenin- A, tymin- T, cytozin- C, guanin- G, uracyl - U

Dusikaté bazy su spajané principom doplnkovosti, su vzgjomne komplementarne
A+T T+A C+G G+C
A+U U+A C+G G+C

- princip komplementarity- doplnkovosti je dblezity pri syntéze NK.

% onog
A d ®

DNA — pravotoc€iva dvojzavitnica

ERANAEAR DO

| e %4 ¥ b (ako zakruteny rebrik)
= S=ug - zakladfia: cukor + HsO4
V< q Ve - do stran vyé&nievaju
b A — D | komplementarne spojené DB
LA L: A A v/ - DNA sa nachadza v jadre
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-
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P@® —@r Geneticka informacia je zapisana v
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® primarnej Struktdre DNA = poradim
®—&—8 - dusikatych baz.
®
@

RNA — jednovlaknova (kratSia)
- po syntéze v jadre prechadza do cytoplazmy
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Podla biologickej funkcie a lokalizacie delime RNA na:
1. Mediatorova - mRNA
- mediatorova RNA (mRNA) (angl. messenger = posol) - alebo informacna
(iRNA). Jej ulohou je prenos genetickej informacie z DNA na biosyntézu
bielkovin.
2. Transferova - tRNA
- transferova RNA (tRNA) zabezpecuje prenos aktivovanych aminokyselin
na miesto tvorby polypeptidového retazca.
3. Ribozémovu - rRNA
- ribozémova RNA (rRNA) tvori zakladnu stavebnu zlozku ribozomov.

Prenos genetickej informacie

Syntéza NK je predpoklad pre vSetky ostatné syntézy v bunke.
DNA ako nositelka genetickej informacie sa musi kopirovat, zdvojit = replikacia
DNA. Vznikaju tak identické képie DNA.

Cela realizacia prenosu genetickej informacie- expresia génu je dvojstupfiovy
proces:
1. TRANSKRIPCIA  (DNA — RNA)

» prepis poradia nukleotidov z jednej nukleovej kyseliny do druhej,
z DNA do RNA. Prebieha v jadre.

2. TRANSLACIA  (RNA — bielkovina)
» preklad genetickej informacie z jazyka nukleotidov do jazyka aminokyselin.
Prebieha v cytoplazme.

Tento proces opisujuci transkripciu a naslednu translaciu do proteinov nazyvame
ustredna dogma molekularnej bioldgie:

DNA — DNA — mRNA — aminokyseliny

a a o T

replikacia — prepis, transkripcia — preklad, translacia— bielkovina

Replikacia — syntéza DNA
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e Umoznuje odovzdavanie kompletnej genetickej informacie z materskej bunky
na dcérske bunky.
e Prebieha pred samotnym rozdelenim bunky v S-faze bunkového cyklu.
e Replikaciou vzn|ka|u dve identické, rovnaké molekuly DNA.
\ Mechanizmus replikacie DNA:

- postupné rozpletanie dvojzavitnice
DNA (naruSenie vodikovych
mostikov medzi jednotlivymi
bazami nukleotidov),

- ku kazdej baze sa vodikovym
mostikom pripoji komplementarny
nukleotid,

- DNA polymeraza_ — enzym,
katalyzuje vzajomné pospajanie
nukleotidov do nového retazca,

- vznikaju 2 identické molekuly DNA.

Geneticky koéd:
- je zapisany v DNA poradim nukleotidov,

- poradie nukleotidiv sa preklada do poradia aminokyselin v bielkovine
(primarna Struktura bielkovin),
- esencialnych— zakladnych aminokyseliny je asi 20.
» geneticky kdd je tripletovy (triplet= trojica nukleotidov)
» triplet predstavuje ,slovo“= kodén, ktory ur€uje zaradenie 1 aminokyseliny do
polypetidového retazca

Vlastnosti genetického kédu:

- je tripletovy — kazda aminokyselina je kodovana poradim troch za sebou iducich
nukletidov (tripletom, kodonom)

- neprekryva sa — kazdy nukleotid je su€astou len jedného tripletu (kodonu)

- je degenerovany , teda jedna aminokyselina méze byt kédovana
viacerymi tripletmi (ochrana pred mutaciami — zmena jednej bazy neznamena
zmenu aminokyseliny)

- je univerzalny — plati pre vSetky organizmy.




Poznamky zo Studentského portalu Zones.sk www.zones.sk

druhy nukleotid
(. femyialanin gc | Actein [ S oysten
A . C A B AA konico G A koiac
:g G leucin CG A G honiee GG tiyplofin 5
H T CC [CA weuam |G, g
X CHC i |CCC uw ini ‘
5[ C C A (CCA ™™ [CAA | CGA™™™ C g
ry M Lo ccc CAG €GG g
a A AC AA |AG . =
A A C isolewcin |[ACC , o AAE™™ 7 kge ™ A &
A A ACA™ ™ |AAA .. [AGA .
A G ACG AAG AGG
GIC o |G6e . [BACE=mgec
. GCC 5 G aspamgova) s
G G Avalm GcAalanm GAAkys GGAMII G
G G G CG GAGatanovi |GGG

Funkcia génu na molekulovej urovni

Gény sa vyskytuju v troch funkénych formach:

e Strukturne gény - obsahuju informaciu o poradi aminokyselin v jedne;j
bielkovine, nesu informaciu o jednom konkrétnom znaku organizmu
prepisuju sa do mediatorovej RNA (mRNA),

e regulaéné gény - requluju aktivitu inych génov (nie vSetky Strukturne gény
su aktivne vo v8etkych bunkach a v kazdom Case),

e gény pre RNA - prepisuju sa do transférovej RNA (tRNA) a ribozémovej
RNA (rRNA).

Expresia Strukturneho génu

Expresia- realizacia Strukturneho génu sa sklada z dvoch procesov:
- transkripcia — prepis (DNA do m RNA)
- translacia — preklad (mRNA do bielkoviny) — proteosyntéza

1. Transkripcia genetickej informacie — syntéza mRNA
- prebieha v jadre,
- Ciastoné oddelenie retazca DNA,
- jeden retazec sluzi ako matrica (predloha),
- na principe komplementarity baz su priradované volné nukleotidy RNA ,
- katalyzuje enzym RNA polymeraza.

DNA AT G ¢
A
ImRNA U A C ¢
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- uvolnenie RNA (presun do cytoplazmy),
- spojenie retazcov DNA.

RNA- RNA-Nukieotide
Polymerase

4 r|l.”. AN

Matrizenstrang der
DNA

neu synthetisierte
mRNA

www.zones.sk

2. Translacia genetickej informacie — proteosyntéza — syntéza bielkovin

- ,preklad” genetickej informacie z poradia nukleotidov do poradia aminokyselin

- prebleha cytoplazme na ribozomoch (tvorené bielkovinou a rRNA)

na ribozémy sa k jednotlivym kodénom (tripletom dusikatych baz) mRNA
docasne pripajaju svojimi antikodénmi molekuly tRNA, nesuce jednotlivé

aminokyseliny (zo zasoby volnych aminokyselin v cytoplazme),

» kazda aminokyselina ma svoju vlastnu tRNA (ak existuje 20 aminokyselin,

existuje 20 réznych tRNA).

» napojenim tRNA s aminokyselinou a jej pripojenim ku kodonu mRNA sa

vytvara peptidova vazba medzi susednymi aminokyselinami.

* matricou pre poradie aminokyselim je mRNA

+ tRNA sa uvolni a mdze prenasat dalSiu aminokyselinu — postupné pripajanie

tRNA s aminokyselinami a ich spajanim polypeptidovou vazbou — retazec

novej bielkoviny.

) §,.
[ 8
THNA N o) N,
2 it gaignt \
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Genetika prokaryotov

Prokaryotické organizmy nemaju typické jadro:
+ obsahuje 1 kruhovitu molekulu DNA = prokaryoticky chromozém (bez
bielkovin)
* je haploidné- gén ma 1 alelu
» mitoticky sa nedeli
* gény umiestnené za sebou- linearne
* umiestnenie génov- chromozémova mapa

rouzdro

bun&ing sténa
cytoplazmaticka

rembrana

cytoplazma

rhozony

[knbiova DNA)

|
gy Ton
“hggRd

Obr. Stavba prokaryotickej bunky Obr. Chromozémova mapa E.coli

Operény
- transkripéné jednotky tvorené Strukturnymi génmi,
- subor niekofkych Strukturnych génov, ktoré sa prepisuju do jednej molekuly
RNA,
- cely operon sa aktivuje naraz a kdduje syntézu podobnych bielkovin,
- napr. laktézovy operon baktérii sa aktivuje iba v pripade, Ze sa okoli nachadza
laktéza a syntetizuje enzymy, ktoré ju umoznuju vyuzivat.

Plazmidy

- malé kruhové molekuly DNA

- nesu doplnkovu geneticku informaciu, ktora nie je nevyhnutna pre Zivot, ale
mo&zu byt pre baktérie prospesné (napr. rezistencia na antibiotika, tazké kovy,
tox. latky, syntéza toxinov, bielkovin...)

- replikuju sa samostatne, nezavisle od chromozému

- lahko sa do nich v€lenuju iné gény

- lahko prechadzaju z bunky do bunky pri konjugacii

- maju vyuzitie v genetickych manipulaciach)

10
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Obr. 1- prokaryoticky chromozém, 2- plazmidy

Genetika eukaryotickej bunky

Eukaryoticka bunka ma pravé jadro:
- geneticky material chraneny obalom- jaderna membrana

- deli sa nepriamym delenim jadra (mit6za, meiéza)
- geneticka informacia sustredena v chromozémoch (v jadre) ; (geneticka

informacia aj v mitochondriach a plastidoch).

® ( 3— satelit
j{us § Q =—— sekundarna kenstrikcia
23 centroméra

(primama konstrikcia)
@ Q
g

A\

Qbr, Schéma ludského
akrocentrického chromozému

Obr. Stavba eukaryotickej bunky

11
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JKorélkova” forma 11 am
chromatiny .

30-nm chromatinové
vidkno s poskladanymi
nukleosomy ‘

usek chromosormu
v rozvinuth formd

kondenzovany
usek chromosomu

Cisty vysledek; Xaldé molekulz DNA je zabalena
do mitotickdho chromosomu tak, 38 je 50 000krat
krati ned v rozvinuté formé

Pocet chromozémov
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Chromozém

- stale Struktury jadra

- tloha pri prenose genetickej
informacie do dcérskych buniek

- gény na chromozdéme: presna
poloha

- chromozémy su charakteristické:
poctom, tvarom, velkostou,

- 1 chromozdm =1 linearna molekula
DNA,

- vlakno DNA sa obtaca okolo
bielkovinnych nosiCov- histénov,

- v interfaze su deSpiralizované.
v profaze sa Spiralizuju — mitoticky
chromozém,

- chromozdm sa sklada z 2 ramien-
chromatid a zuzeného miesta-
centroméry.

= systematicky znak, charakteristicky znak biologického druhu,
e Gaméty (pohlavné bunky):
n - haploidny po€et chromozémov (= 1 chromozémova sada- kazdy
chromozom sa vyskytuje jeden).
o Somatické bunky (telové bunky):
2n - diploidny pocet (= 2 chromozdmové sady- jeden od jedného z rodiCov,
druhy od druhého- chromozémy su parové)

_ twmse Homologické chromozémy:
e ,_2(_\ - v2n bunkéch su chromozémy
’ IR A\ paroveé, (kazdy ma dvoj par),
. 8 | - maju rovnake gény, lokusy,
X ’ . |JH / pocet génov.
‘ " L ) ;'\ L Nehomologické, heterologické
n=3 e chromozémy:
Obr Homoloaicke 2 nehomolodické chromozomy - pOChédZajl]CG z rozlién y’ ch
chromozémovych parov,
- maju rézne gény, rézne
lokusy, pocCet génov.

nomoiogcke i

~ \ anlruow\;(

Autozémy
e somatické chromozémy, obsahuju gény urcujuce vlastnosti organizmu

12
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e tvoria homologické pary
Gonozémy
e pohlavné chromozémy, ur€uju pohlavie jedinca, nesu aj iné gény
(hemofilia, daltonizmus)
e oznaC. X, Y, u zeny: XX (homologicke), u muza XY (nehomologické)

R IO |

1 2 4

T S TGS AR Y I T

6 7 8

]} M D XX ¢ Ad

12 14 15 18 17 18
1 7 | XX  ana I ‘I
19 20 21 22 X Y

Obr. Normalny karvotvp muZa 46.XY

Obr. 1- 22 par autozémy- somatické chromozémy, 23 par gonozémy, pohlavné chromozémy X, Y.

+ :

R A PFTLLTT Karyotyp:
LAY {ﬁ " ﬁ gE!E?IEEEEEi - je subor vSetkych

2 3 ¢ o | cazzaTNERECEG chromozémov v jadre bunky
Soar q Woapw s | NRERREZHEECE - ich poget je nemenny
DHEHERNA| 227527 pocetje ne -
& 7 8 0 M W 2 | 13 3e8078 0w a druhovo staly- pouziva sa
T ioan " ako druzhovy znak
5 ow o mow | REREASEREEC = - u Cloveka sa autozomy- 22
- R S Rkl | parov, delia podla velkosti
W e R L % L:; $15101T318202122Y : do 7 Skupl’n (A- G) + 2

gonozomy- 1 par (XX alebo
XY).
Idiogram:
- je schématické znazornenie
karyotypu

Obr. Karyotyp 45 XX (Wavo) 2 schéma idiogramu (vpravo)

Vazbova skupina
= usporiadanie (poradie) génov na chromozome.
Homologické chromozdémy obsahuju rovnaké vazbové skupiny, tzn. Ze gén
nachadzajuci sa na urcitej pozicii jedného chromozému (od matky), je presne
oproti miestu na svojom homologickom chromozome (od otca) :

13
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* geény lokalizované na tom istom chromozéme, maju tendenciu dedit’ sa ako
celok.

« hovorime, Ze su vo vazbe a tvoria vazbovu skupinu

« ¢im su ich lokusy blizSie, tym je vazba vacsia

A b c D

A B C d

Obr. Vazbova skupina homologickych chromozomov

Morganove pravidla
» geény lokalizované na jednom chromozdme sa dedia spoloéne ,
* geény su v chromozdme ulozené linearne,
* medzi homologickymi chromozémami méze prebehnut rekombinacia .

Podstata vazby
« Mendelove pravidla sa tykaju génov na réznych CH
* Morganove sa tykaju génov lokalizovanych na tom istom CH

Genetické dosledky mitézy

Mitéza
Hiavny kontrolny
uzol

- nepriame delenie bunkového jadra

- vznik dcérskych buniek s rovhakym
genetickym materialom,

- interfaza —S faza — replikacia DNA
(vznik dvoch dcérskych chromatid)

- fazy mitézy: pro-, meta-, ana-, telo-,
- klon - genotypovo rovnaké bunky
alebo organizmy.

- vznik mutacii — zriedkavy, nahodny

S faza
30 - 50%

Obr. Bunkovy cyklus

14
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‘
Two diploid
cells
DM
replicabon N
I |
I
Mtosis

Obr. Vznik 2 identickych buniek v procese mitozy

Genetické dosledky mitézy: 1 b(2n)—> 2 b (2n) = Gl

- 2 identické bunky
- rovnaka genticka informacia

Genetické désledky meidzy
Meidéza

= redukéné delenie pri ktorom vznikaju pohlavné bunky- gaméty (n)
- tento proces zrenia gamét sa nazyva — gametogenéza
- zabezpecuje staly poCet chromozdémov (redukciou)
- pri pohlavhom rozmnoZovani v procese oplodnenia, gaméty splyvaju
(n+n) a vznika 2n bunka zygota
- interfaza — replikacia DNA, chromatidy zostavaju spojené centromérou.

Meioza: 2 fazy:
meiodza | profaza meidzy I: homologické chromozomy vytvaraju bivalenty,

- crossing-over- krekrizenie chromozomov a vymena Casti
nesesterskych chromatid medzi dvoma chromozémami v ramci
bivalentu — vznik rekombinacii

anafaza meidzy |: celé homologické chromozomy sa rozchadzaju k
protifahlym pélom bunky (nenastava rozdelenie chromozému v
centromére ako v mitoze)

vysledkom je redukcia po€tu chromozémov, segregacia — nahodna
distribucia

chromozomov, kazdy ¢len chromozomoveého paru sa dostane do inej
gamety

telofaza meidzy |:- dokonc€enie delenia (vznikaju 2 bunky)a nasleduje
hned (bez interfazy)

meioza ll
— klasicka mit6za (dochadza k znasobeniu buniek- vysledkom su 4 bunky).

Genetické dosledky meidzy: 1b(2n) — 4b(n) = Gl

- rekombinacia- prekrizenie (crossing-over)

15
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- segregacia CH- nahodna distribucia CH
- redukcia CH = druhova stalost poctu CH

¢ ik
/ / of f | [ ! [” gg;?n‘;iaozilif{im delenim MEiéza:
" l J\, G A Do ot - vznik 4 rozdielnych buniek
}f | [)1 o 52 ol o e - redukcia poétu chromozémov —
i} v vznik haploidnych buniek
//’ ’ ¥ - crossing-over, segregacia — vznik
n (L cnorossing-over .113 rozli¢nych kombinacii materialu od
: % 7/ °“,{fy’3‘;fu";"3§5,";§:a} " ﬁ rodiCov
. i I | - zabezpeduje, geneticku
/ 3 /8w o L premenlivost’ (kazda spermia a
J ‘ l “ [ é:q i L kazdé vajicko nesie jedinecnu
R L ! ',.11 Rekombinacia . P
| bakne / }Jf Crromozeny sapoton. kombinaciu génov)

o kombinéciu génov alebo

kg :
n l(,) E [t [{. :Ji %E aliel od oboch rodicov.
3 L9

Obr. Zjednodugena schéma meidzy (vlavo) a priebeh crossing-overu (vpravo)

Dedi¢nost’ organizmov

podla umiestnenia:
- autozémova- je dediCnost’ viazana na autozémy (homologické CH), co
su vSetky chromozdmy okrem pohlavnych chromozémov,
- gonozdémova - je dedi¢nost viazana na pohlavné chromozémy-
gonozomy.
podla sily prejavenia alel:
- dediénost’ s uplnou dominanciou- ak dominatna alela uplne potlacuje
prejav recesivnej alely,
- dedi€nost’ s neuplnou dominanciou- ak prejavenie alel je r6zne, mieSa
sa.

- zapis:
A,B,C,... dominantna alela (velkym pismenom)
a, b, c, ...recesivna alela (malym pismenom).
- AA- homozygot dominantny
- aa- homozygot recesivny
- Aa- heterozygot

- krizenie= hybridizacia
- krizenec = hybrid
- sledovanie dedi¢nosti 1 génu = monohybridizmus
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- sledovanie dedi¢nosti viac génov = dihybridizmus a pod. trihybridizmus,
tetrahybridizmus ...
Priklad:
A- Cervena farba kvetu
a- biela farba kvetu

jedinec uplna dominancia neuplna dominancia

AA AA - erveny AA — éerveny

aa aa — biely aa — biely

Aa Aa - €erveny — novy
fenotyp

Mendelove zakony

e Johan Gregor Mendel (1822-1884) bol moravsky evanjelicky knaz, ktory
vyuzil krizenie na objasnenie hmotnej povahy génov.

e Na zaklade svojich pokusov s rastlinami v roku 1865 prvykrat sformuloval
zakony dedi¢nosti zname ako Mendelove zakony.

o Tieto zakony sa stali zakladom na ktorom vyrastla genetika ako veda.

e Mendel svojimi pokusmi na hrachu skumal prenos znakov medzi rodi¢mi a ich
potomkami a formuloval 3 zakony, ktoré s ur€itymi obmedzeniami platia
dodnes.

Zapisovanie krizenia
- rodicia- P
- gaméty- G
- potomkovia- F, napr. F1= prva generacia, dalSie F2, F3, ....

Mendelove zakony — monohybridné krizenie s uplnou dominanciou,
autozémova dedi¢nost'.

1. Mendelov zakon- zakon o uniformite 1 generacie krizencov
1. Ak su obaja rodi€ia homozygotni (AA, aa) vytvaraju pre ten isty znak
rovnaky typ gameét. VSetci potomkovia budu homozygotni:

rodi¢ia: P: AA X AA
gaméty: Gp: AA X A A
potomkovia: F1: AA, AA, AA, AA

F (fenotypicky) aj G (genotypicky) zhodné: F = G
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(Obdobne je to aj s krizenim 2 recesivnych homozygotov).

2. Ak su obaja rodi¢ia homozygotni, ale jeden z nich je dominantny homozygot
a druhy je recesivny, ich potomstvo je heterozygotné, navzajom rovnaké.
Teda genotypicky rézne, ale fenotypicky rovnake.

rodiCia: P: AA X aa
gameéty: Ge: A A X a,a
potomkovia: F1: Aa, Aa, Aa, Aa = uniformna generacia.

2. Mendelov zakon o Stiepnych pomerov F2 generacie

Ak krizime heterozygotov z F1 generacie, vznika subor jedincov F2. Tato
generacia uz nie je jednotna, objavuju sa v nej znaky obidvoch rodiov a to
v stalych Stiepnach pomerov: G-1:2:1 a F - 3:1.

rodicia: P: Aa X Aa
gaméty: G: A,a x A, a
potomkovia: F1: AA, Aa, Aa, aa G-

3. Mendelov zakon o volnej kombinovatelnosti alel

- medzi alelami génov, ktoré lezia na rbznych chromozomoch existuje vzajomna
volna a nezavisla kombinovatelnost:
Ak krizime dvoch heterozygotov Aa a Aa:

gameéty A a
A AA Aa
a Aa aa

- nezavisi na dominanciu gaméty, kazda gaméty ma rovnaku
pravdepodobnost splynut' s gamétou od iného jedinca.

Mendelove zakony platia iba za podmienok:
- ak sa jedna o monogénnu dedicnost,
- gény su lokalizované na autozomoch -autozomova dedi¢nost.

Spatné krizenie vyuziva sa pri ur€ovani genotypu
- je to krizenie heterozygota s homozygotom
- potomkovia maju rovnaké genotypy a fenotypy ako rodicia
testovacie krizenie:
- krizenie heterozygota a recesivnym homozygotom,
- potomkovia su heterozygoti a recesivni homozgyti (1:1)
- ale daju sa fenotypovo odliSit
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rodicia: P: Aa X aa
gamety: G: A,a X a, a
potomkovia: F1: Aa, Aa, aa, aa

Dedic¢nost krvnych skupin systému AB0O

e gén koédujuci krvnu skupinu ma tri alely:
IA, 1B - dominantné alely
i - recesivna alela

Kodominancia
e vo fenotype rovnako prejavuju obidve alely rovnako I* a IB, ¢o sa prejavi ako

skupina AB.
Fenotyp Genotyp
A IAIA, 1A | dominantny homozygot alebo heterozygot
B IBIB, IBi | dominantny homozygot alebo heterozygot
AB IAIB kodominancia
O i iba ,i“ recesivny homozygot

Gonozomova dedi¢nost’

Dedicnost a pohlavie
- geneticka vybava obsahuje parové autozémy- homologické (u Cloveka 22
parov)
- a jeden par pohlavnych chromozémov gonozoémov- heterochromozémy
oznaCovanych X a'Y.
e Pohlavné chromozémy - gonozémy X, Y — urcCuju pohlavie , ale nachadzaju
sa na nich aj iné gény (napr. u Cloveka gén pre tvorbu faktorov zrazania krvi,
vnimania farieb), tieto gény su viazané na pohlavie
- rozdiely medzi sam¢im a sami€im pohlavim su dané nielen pritomnostou
pohlavnych chromozémov

Chromozémové uréenie pohlavia
e pohlavné CH = X)Y
e |Ich kombinaciou —» XX alebo XY

1. Typ Drosophila (cicavéi typ)
- samic€ie pohlavie je homogametické XX a
- samdie je heterogametické XY
Tymto typom je determinované pohlavie vo vacsine dvojdomych rastlin a vo
vacsine radov hmyzu (vratane drozofily), niektorych ryb, plazov, ako aj
cicavcov, vratane Cloveka.
2. Typ Abraxas (vtaci typ)
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- samcie pohlavie je homogametické XX a

- samicie pohlavie je heterogametické XY.
Tento typ determinacie pohlavia je typicky pre vtaky, motyle, niektoré ryby,
obojzivelniky a plazy. V pripade rastlin sa vyskytuje len ojedinele, napr. pri
jahode (Fragaria orientalis)

3. Typ Habrobracon

Je zvlastnym typom determinacie pohlavia, typické pre hmyz- vCely, osy, termity

- samicie pohlavie je diploidné XX

- sam¢ie pohlavie je haploidné X
(Y chromozdm sa pri tomto type vobec nevyskytuje, napr. vCely. trudy
(samcekovia) sa vyvijaju z neoplodnenych vajiCok, preto su haploidné -
partenogenéza).

male female

WAl BB R0

4

BOR R H B KM o

708 9 10 6 7 8 9 10 (1 - () Af

WU ’ | | ) apf
88 A b 40 dd A &% a6 on aa ( Y
12 13 14 15 112 13 14 15 \ A
L S | BE Bh A4B KK ¥E \ | M

|6 17 18 19 20 16 17 IR 19 20

mou g, w3 \/ YAY,
21 22 XY 21 22 X X
Male Female

Obr. Karyotyp muza a Zeny Obr. Gonozémy

Dedi¢nost’ znakov viazanych na pohlavie sa nazyva aj gonozémova dedi¢nost”

e mala Cast pohlavnych CH je zhodna= homologické useky (autozémova
dedicnost),

o velka Cast nie je zhodna = ziadne zhodné useky

e v praxi su vyznamné hlavne gény, ktoré maju lokus na heterologickej Casti
chromozomu X.

e heterologicka Cast chromozému Y Casto neobsahuje Ziadne gény.

- ak sa v heterologickej €asti chromozému Y nachadzaju gény, tak tieto
maju len jedince heterogametického pohlavia. Tieto pripady oznaCujeme
ako priama dedi€énost’. U Cloveka je to napr. gén pre nadmerné ochlpenie
usnic, ktory sa prenasa vyhradne z otcov na synov - holandricka
dedi€nost’.

e X-chromozémova dedi¢nost’ je najvyznamnejSim typom gonozémovej
dediCnosti, ktora je viazana na gény ulozené v nehomologickych usekoch
chromozomov X a Y. Muz je v tychto znakoch hemizygot (nemdze byt ani
homozygot ani heterozygot), pretoZze ma len jednu alelu.

Priklad:
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Na nehomolgickom useku X chromozému su lokalizované gény pre hemofiliu a
daltonizmus. Dominantné alely umoziuju zdravy fenotyp, recesivne alely podmienuju
spominané choroby. Heterozygoti su zdrauvi.

Cize:
Zena 9: DD (Xp Xp) — zdrava Zena
Dd (Xp Xq) — prenasacka, zdrava
muz J: DO (Xp Y) — zdravy muz
do (XqY) — daltonik
Priklad 1:

e zdrava zena + daltonik:

P: Q@ Xp Xp X dXaY

G: Xb, Xp X Xa, Y

F1:  XbXq, XpY, XpXd, XpY,
Q-prenasacka, J-zdravy, Q-prenasacka, J-zdravy

100% deti je zdravych, diev€ata su 100% prenasackami

e dcéry 100%

- su zdravé (po matke zdedili dominantnu alelu)

- ale su prenasackami (po otcovi zdedili recesivnu alelu)

e synovia 100%

- su zdravi (po matke zdedili dominantnu alelu), po otcovi zdedili chromozém Y,
ktory nenesie Ziadnu alelu, preto sa prejavuje matkina dominantna alela,
daltonizmus neprenasaju

Priklad 2:
e Zena prenasacka + zdravy muz

P: Q Xp Xq xd XoY

G: Xp, Xd X Xb, Y
F1:  XoXp, XpY, XaXbp, X4qY,
Q-zdrava  d-zdravy Q-prenasacka J4-daltonik

25% Sanca, ze dieta bude choré

e dcery:
- zdravé: prenasacky (1:1)

e synovia:
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- zdravi: chori (1:1)

Priklad 3:
e chora zena + zdravy muz

Www.zones.sk

(v pripade hemcofilie tazko hovorit' o chorej Zene, je velmi nepravdepodobné, Ze by
Zena ochorela, okrem toho, asi by mala vazne zdravotné problémy a tieto by

neumoznovali poc¢at, vynosit a porodit’ dieta)

P: Q Xd Xq X dXoY
G: Xd, Xd X Xp, Y

F1:  XaXp, X4Y, XaXdy,

XdY,

Q-prenaska, J-daltonik, Q-daltoni¢ka, J-daltonik

75% Sanca, ze dieta bude choré
e dceéry:
- choré: prenasacky (1:1)

e synovia:
- chori (100%)

Priklad 4:
e prenasacka + chory muz

(nepravdepodobna situacia, hlavne v pripade hemofilie)

P: Q Xp Xqg X dXaY
G: Xb, X4 X Xa, Y

F1:  XpXq, XbY, XaXdy,

X4Y,
Q-prenaska, J4-zdravy, Q-daltonicka, J-daltonik

50% Sanca, ze dieta bude choré
e dceéry:
- choré: prenasacky (1:1)

e synovia:
- chori: zdravi (1:1)

Genetika cloveka

o samostatny vedny odbor
o Studuje mechanizmy prenosu znakov z generacie na generaciu
o toto Studium sa moze uskutoCriovat' na urovni bunky alebo na urovni

jedinca, rodiny alebo populacie

o cytogenetika, molekulova genetika, klinicka genetika, gen. populacii ...

platia vSetky zakonitosti genetiky

Specifika:

o etické normy (zakaz krizenia, experimentovania = nevytvara Cisté linie)

e maly pocet potomstva

22



Poznamky zo Studentského portalu Zones.sk www.zones.sk

o dlha generaéna doba
o zlozity genotyp (2n= 46 CH), Casta polygénna dedi¢nost
¢ vplyv socialneho a kulturneho prostredia
= osobitné metédy studia
Metody Stadia:
e genealogické (Studium rodokmeriov)
e gemelologické (studium dvojciat)
e populaény vyskum
e genetické a biochemické metody:
o Studium karyotypu - rozdelenie chromozémov podfa velkosti,
o cytogenetika - sa zaobera Studiom chromozémov - [udského gendmu
(ich po€tom, Strukturou a segregaciou pri bunkovom delenti)
o molekulova genetika
o geénové inZinierstvo

fudsky geném:
e pokrok v molekulovej biologii umoznil nové technoldgie
e Genodm je suborom génov, asi 3,12 miliardy nukleotidov, ktoré tvoria
35.000-40.000 génov
e génoveé inzinierstvo- izolacia génov a vlozenie do plazmidov baktérii
e molekulova diagnostika DNA
@ preimplantacna
o prenatalna
o postnatalna

Dedi¢né choroby Cloveka:
e z hladiska naviazanosti na chromozémy moézu byt

* autozémové - viazané na nepohlavné chromozémy,

= gonozémoveé - viazané na pohlavny chromozém X alebo Y,
e pricom na zaklade vztahu medzi alelami na danom lokuse su dvojakého

charakteru:
= dominantné - ochoreju aj heterozygoti,
= recesivne - ochoreju iba homozygoti pre prislusnu mutovanu
alelu.

Monogénna dedi¢nost Cloveka:

e znaky su podmienené genotypom na jedinom lokuse a dedia sa
klasickym mendelistickym sp6sobom

e dedinost krvnych skupin

e mMonogénne onemocnenia — zmena metabolizmu (chyba enzym v je
zmeneny)

» fenylketonuria (vrodena porucha latkovej premeny
aminokyseliny , charakterizovana vyluCovanim kyseliny
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fenylpyrohroznovej moCom= dusevny vyvoj sa oneskoruje,
vznika slabomyselnost

= alkaptonuria (biochemicka porucha- priznakom je pigmentacia
spojivovych tkaniv (chrupiek).

» albinizmus (porucha tvorby pigmentu)

= galaktozémia (porucha odburavania galaktézy)

Polygénna dedicnost Cloveka:
= choroby, vznik ktorych spdsobuje genotyp (dispozicie) a vplyv
prostredia
o familiarne choroby: neurdzy, esencialna hypertenzia, alergické
choroby ...
= ochranny rezim, prevencia

MUTACIE

Mutacie (M) = nahle, dedi¢né, trvace zmeny genotypu jedinca
e meni sa kvantita, alebo kvalita génov

zasahuju G na réznych urovniach:

génové M

chromozémové M

genémové M

Podla postihnutej bunky mutacie delime na somatické a gameticke:

- somatické mutacie: postihuju somatické bunky a ich prenos do dalSich
generacii je nemozny.

- gametické mutacie: postihuju pohlavné bunky presnejSie geneticky
material v nich. Mutacie vznikaju poCas spermatogenézy(tvorby
spermii) ale i oogenézy (tvorby vajiCok). Tieto mutacie su dediéné.

Oprava mutacii:
— enzymatické mechanizmy, ktoré umoznuju opravu Gl =
reparaéné mechanizmy
. posobia uz po€as syntézy DNA
. rosiahlé poskodenia riesi bunka ,dobrovolnou® smrtou = apoptéza
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Mutacie vznikaju:

* spontanne = nahodne, pocet je velmi mala
(1 gén za jednu generaciu)

* indukované — pdsobenim rozlicnych Cinitelov- fyzikalnych,
chemickych, su umelo vyvolané= indukované= mutagény (= latky
vyvolavajuce M)

- nemusia sa prejavit’ vo fenotype!

Indukované mutacie
1. fyzikalne mutagény
- ionizaéné Ziarenie: RTG, UV a vy Ziarenie= radiomutacie
2. chemické mutagény — chemomutacie:
- "éCka", konzervacné latky, farbiva, lepidla, rozpustadia ...
3. biologické mutagény- virusy

1. Génové mutacie
- malé zmeny Gl
= menia jednotlivé gény a to:
» poradie nukleotidov
+ pocet nukleotidov:
al strata 1a viac nukleotidov
b/ zaradenie nadpoc¢etného nukleotidu -ov
c/ zamena nukleotidu za iny
d/ zamena za neprirodzenu latku
- kazda zmena sa prejavi ako zmena tripletu = zaradenie inej
aminokyseliny =vznika ina bielkovina
(gén si zachova funkcnost, ale vedie to k nefunkcnosti bielkoviny).

2. Chromozémové mutacie
= chromozomoveé aberacie
* meni sa Struktura CH (= zmena poctu génov)
— zlom CH = — ulomky, ktoré sa spoja nanovo, inak, alebo sa stratia,
zdvoja
+ takéto gaméty maju obmedzenu zivotaschopnost
« zistuju sa Studiom, porovnavanim karyotypu

RozliSujeme niekolko typov chromozémovych aberacii:
» deficiencia (strata vonkajSej Casti chromozému)
» delécia (strata vnutornej Casti chromozomu)
» duplikacia (zdojenie ¢asti chromozému)
* inverzia (otoCenie o 180° Casti chromozomu)
» translokacia (zmena pozicie €asti na iny chromozom)
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3. Genémové mutacie
* suU rozsahom najvacsie mutacie
= zmenou po¢tu CH alebo celého chromozémového suboru vznika tak
polyploidia.
Polyploidia iny poCet CH ako zakladny stav (teda ako u diploidnej
somatickej bunky - 2n, a u haploidnej gaméty - n).

Principialne gendmové mutacie- polyploidiu rozliSujeme:
e aneuploidia - zmena poctu jednotlivych chromozémov (napr.
Downov syndrome (trizomia 21. paru) , Turnerov syndrom
(monozdémia pohlavnych chromozomov XO0)
e euploidia /polyploidia/ - zmena nasobku celého ch. suboru - u rastlin
Casta, u zivoCichov sa nevyskytuje (napr. 3n-triploidia, 4n-
tetraploidia)

Pri aneuploidii su teda niektoré chromozémy navySe alebo chybaju. RozliSujeme
niekolko zakladnych typov aneuploidie (ostatné pomenovania sa tvoria analogicky):

o nulizémia - strata celého jedného paru homologickych chromozémov (2n - 2)

e« monozomia - strata len jedného chromozému z niektorého homologického
paru (2n - 1)

e trizémia - jeden chromozom v niektorom pare je navyse (2n + 1)

o dvojita trizomia - trizomia zahfnajuca dva homologické pary (2n + 1 + 1)
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Obr. Priklady aneuploidie

27



