Geneticka vybava bunky



Genom

* Tato informace je zapsana v DNA (pouze u nékterych virt v RNA)

* Obecné pod tento pojem zahrnujeme kodujici i nekodujici sekvence
DNA

* Genom fady organizmu (vCetné Clovéka - viz projekt HUGO) byl jiz v
soucasné dobe kompletne osekvenovan

V pfipadé eukaryotnich organismu Ize dale rozliSovat:



Jaderny genom




Organizace jaderneho genomu

* delka a pocet DNA molekul v jadre vylucCuje jejich volné ulozeni.
Proto dochazi k nekolikastupnove organizaci —

* Stupen organizace chromatinu se meni podle zivotni faze bunky

* K maximalni spiralizaci dochazi pri priprave pro bunecnée deleni,
kdy jsou zformovany -

* Pri ostatnich zivotnich fazich bunky dochazi k CasteCnému
rozvolneni



Primami struktura
Sekundami struktura
Terciarmi struktura

Kvartémi struktura

Chromosomes and DNA
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Components of DNA
+ Guanine

+ Cytosine

* Adenine

+ Thymine

* Deoxyribose sugar
* Phosphate group

DNA double helix

Adapted from Tortora and Grabowski, Principals of Anatomy and Physiology, 10th ed. 2003.



Spiralizace DNA
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DNA jednoho ,prumérného” chromozomu Clovéka méfi 6 cm

DNA vSech 46 lidskych chromozomu m



Extrajaderna genom

= mimojaderny genom, plazmon
Tyka se genu, které se nenachazeji v jadfe na chromozémech, ale jinde.

Tyto geny se nachazeji v cytoplazme nebo v ni se nachazejicich organelach -
mitochondriich Ci plastidech

Dédicnost znaku kédovanych extrachromozomalnimi geny se fidi zcela jinymi principy
nez dédicnost znakl kddovanych geny chromozomalnimi

U Clovéka v této souvislosti musime uvazovat mitochondrialni genom
Maternalni dedicnost (je dana vyraznou redukci mnozstvi semiautonomnich organel obsazenych v samcich

pohlavnich bunkach, které obvykle nenesou Zzadné plastidy a jen minimum mitochondrii, které navic oplodnéné vajicko
prednostné zlikviduje)



Mitochondrialni genom

e Kruhova DNA (mtDNA)

e svym charakterem se podoba prokaryotnimu nukleoidu, nikoliv eukaryoticky
chromozom

e Mitochondrialni DNA tedy predstavuje doklad endosymbiotické teorie
e 16 500 pismen genet. Kodu

e 37 genu: 22 pro tRNA, 2 pro rRNA, 13 pro proteiny — pro vlastni potfebu (oxidativni
fosforylace)

¢ vajicko — az 100 000 mitochondrii
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Zakladni pojmy genetiky

Gen=informace pro utvoreni urcité vlastnosti organizmu
=konkretni usek DNA nesouci dédicnou informaci

pro tvorbu bilkoviny

Genom=soubor vsech genu v dané bunce

Genofond=soubor vsech genu v dané populaci

Genotyp=soubor vsech genl daného organizmu

Fenotyp=soubor vsech znaku daného organizmu

Znak=vlastnost organizmU=vznika realizaci genetické informace
=expresi genu

Alela=konkrétni forma genu (jedna z jeho funkcnich stavu)



Chromozomy jsou vétSinou znacne rozvolnene a nejsou viditelné -
interfazoveé chromozomy
* ovSem i interfasovy chromozom si udrzuje jistou uroven sbaleni

* predpoklada se, ze v interfazi zustava zachovano 30nm viakno, které
nehistonové proteiny vazi k nuklearni lamine a snad i k nuklearni matrix

* toto pfipevnéni tak dava kazdému z interfazovych chromozomu své presné misto
v jadfe a zabranuje tak zamotani jednotlivych chromozomu

Na pocatku deleni bunky dochazi k jejich spiralizaci, zkracovani a tim i zviditelneni -
mitotické chromozomy



eKazdy chromozom se sklada z jedné molekuly DNA a komplexu bilkovin (histonu)

jadro nukleosomu )
o 2x histon H2A histon H1
2x histon H2B
2x histon H3
2x histon H4

eproteiny napomahaiji sbaleni
*Protein se takeé podileji na genové expresi, replikaci a reparaci DNA OhA

o\/ S-fazi bunecneho cyklu dochazi ke zdvojeni DNA, takze v dobe déleni bunky je
chromozom tvoren dvéma stejnymi castmi — chromatidy

ejedna chromatida — kratké (p-) raménko a dlouhé (g-) raménko

eCentomera (repetitivni sekvence) je misto, kde se chromozdm pripojuje na viakna déliciho
vieténka

etelomery na koncich (repetitivni sekvence)

eNa nekterych chromozomech — sekund. Konstrikce — oddeluje satelit. - organizer jadérka

o+ kinetochory = proteinové struktury; pfi mitdze se na né pfipojuji kinetochorova vlakna (~ mikrotubuly); pokud
poskozeny €i chybi — chromozom se pfi mitdze ztraci a vznikaji aneuploidni buriky



kratke
rameno

.e:
dlouhé
rameno

teloméry

sesterské chromatidy vzniklé replikaci DNA




Kolik ma chromozom chromatid?

chromozom

syntéza
(replikace)
DNA

ona [l lHidl [

1 chromatida = 1 molekula DNA




eUmisteni centromery neni na kazdem chromozomu stejné: podle umisteni
cetromery delime chromozomy na:

eMetacentricke — obe rameénka jsou stejne dlouha
eSubmetacentrické — jedno raménko je mirne delSi
eAkrocentricke — jedno ramenko je vyrazne delsi

e [elocentrické — maji pouze jedno raménko, centromera je zcela na okraji
chromozomu
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Kazda rostlinna nebo zivoCisna bunka ma presne dany pocet
chromozomu:

Clovék 46
Simpanz 48
Kapr 104
Komar 6
Borovice 24

Hrach 14



kazdy biologicky druh ma svou charakteristickou chrom. vybavu
* pocet
* Morfologie — velikost a tvar =KARYOTYP
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Chromozomy se deli na:

nepohlavni chromozom
u Clovéka v klasické télni burice 22 paru

autozom se vyskytuje v jedne bunce dvakrat neboli v parech (jeden od
matky, druhy od otce)

dvojice totoznych chromozomu =
homologické chromozomy obsahuji geny kontrolujici tytéz dedicné kvality

pokud napriklad je na jednom chromozomu lokus obsahujici gen
ovlivaujici barvu ocCi, pak na homologickem chromozomu bude na temze
misté rovnez gen ovlivnujici barvu oCi

Kazdy znak je ale urCen minimalne dvema alelami tehoz genu

autozomalni dédi¢nost = dédiCnost genu lezicich na autozomech



Chromozomy se deli na:

* pohlavni chromozom
* sestava gonozomu se liSi dle pohlavi a typu uréeni pohlavi
* (Clovék — X aY)

* gonozomalni dédi¢nost = dédi¢nost genu lezicich v nehomologni ¢asti
gonozomu

* zeny maji dva homologické chromozomy oznacovane pismenem X, piSeme
tedy XX

* muzi maji jeden chromozom typu X a druhy typu Y, piSeme XY

* jen mala cast chromozomu Y je homologicka s chromozomem X

* vétSina genu na chromozomu X nema své protéjSky na chromozomu Y

* vétSina genu na chromozomu Y nema své protéjSky na chromozomu X



Homologicke chromozomy

chromozomy 1 paru

dvojice totoznych chromozomi =

maji shodnou velikost, polohu centromery, stejny obsah genu
homologické chromozomy obsahuji geny kontrolujici tytéz dedicné kvality

pokud napriklad je na jednom chromozomu lokus obsahujici gen ovlivaujici barvu oci,
pak na homologickém chromozomu bude na témze misté rovnéz gen ovliviujici barvu
oCi

Kazdy znak je ale uréen minimalné dvéma alelami téhoz genu — rizné alely
stejnym zpusobem se barvi, paruji se pfi meidéze — tvofri bivalenty

parovani zajistuje synapticky komplex — proteinova struktura (2 lateralni elementy
spojeny pficnymi vlakny s centralnim elementem; na obvodu spiralizované viakno obou
chromosomu)

na bivalentech dochazi k procesu crossing-over, jehoz dusledkem je rekombinace ¢asti
chromatid; mista prekrizeni = chiazmata



» Chromozomy Cloveéka delime podle jejich makrostavby do

techto skupin:

A - Chromozomy 1, 2, 3 jsou velke metacentrickeé.
B - Chromozomy4, 5 jsou velkée submetacentricke.
C - Chromozomy®6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, X jsou stredni

submetacentricke.

D - Chromozomy 13, 14, 15 jsou stiedni akrocentricke.

E - Chromozomy 16, 17, 18 jsou male submetacentricke.
F - Chromozomy 19, 20 jsou male metacentricke.
G - Chromozomy 21, 22, Y jsou malé akrocentricke.

KARYOTYP CLOVEKA
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Zapis karyotypu:
Celkovy pocet zjisténych chromozomu+gonozomy

Muz 46, XY

Muz 46, X
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karyotyp geneticky zdravého muze
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idiogram geneticky zdraveho muze

- grafické vyjadreni
iIdealniho karyotypu
Pro popis chromozédmu se vyuziva
techniky :
(Barvenim chromozomu (napf. Giems) se

dosahne charakteristického pruhovani a tim
rozliSeni jednotlivych chromozomd.)
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Chromozomoveé slozeni bunky
udava karyotyp

Karyotyp lidské somaticke bunky i
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Lidsky jaderny genom

* 24 ruznych molekul, 22 autozomu, 2 pohlavni chr.,
* velikost 50-250 Mb, 30 000 genu

* 70% tvori sekvence majici urcCity vztah ke kodujici DNA
(vCetne intronu a regulacnich oblasti)

* 10% tvori repetice (napr. Alu sekvence)

* 10% tvori transpozony
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