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Genetika

je veda zabyvajici se dédic¢nosti a
oromenlivosti zivych soustav
oatri mezi biologické vedy




Zakladni pojmy genetiky

Genom=soubor vSech genl v dané bunce
Genofond=soubor vsech genl v dané populaci
Gen=informace pro utvoreni urcité vlastnosti organizmu
=konkretni usek DNA nesouci dédicnou informaci

pro tvorbu bilkoviny

Alela=konkrétni forma genu (jedna z jeho funkcnich stavu)
Genotyp=soubor vsech genu daného organizmu

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

Fenotyp=soubor vSech znaku daného organizmu




Jedinec= ziva soustava, ktera je schopna
vykonavat vsechny biologické funkce a je schop
samostatného zivota

Geneticky pribuzni jedinci se sdruzuji v populace.
Soubor geneticky pribuznych populaci tvori druh.
U pohlavné mnozicich se organizmu je spolecnou

vlastnosti populaci tvoricich druh jejich schopnost
krizit se a vytvaret plodne potomstvo.
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uroven: populacni, klinicka aplikace;
Uroven: bunécna, biologicka;
uroven: chemicka
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moznost rustu, diferenciace a reprodukce

ziskavani energie z zivin pro sveé zivotni potreby
aktivni udrzovani vnitfni usporadanosti

aktivni reakce na zmeény vnejSich podminek

2 um

VSechny tyto Zivotni projevy se

realizuji primarné na urovni bunek




No, my zacheme na zacatku ...

... molekuly




Molekularni biologie a genetik

Molekularni biologie - zabyva se studiem bunécénych a biologickych proces( na jejich molekuld
- Molekularni biologie se proto vénuje popisu biologickych makromolekul 3
vzajemnym funkénim vztahim.
- DNA, RNA, bilkoviny
- integruje ve svém pfistupu hlediska biologicka, chemicka, fyzikalni i genetic

Molekularni genetika - usiluje o popsani genetickych jevl na molekularni drovni
Usttedni (centralni) dogma : Replication

DNA——> RNA > Protein

Transcription Translation

Do genetiky je schovana celd fada obor( a celd fada na ni navazuje nebo se kryje:

Cytologie - téZ bunécna biologie

Cytogenetika - nauka, ktera zkoumaji DNA na chromozomalni i drovni na zakladé molekularné genetickych pri

Klinicka genetika - neboli |ékarska genetika je samostatny medicinsky obor
- aplikuje ziskané poznatky do soucasné medicinské praxe.
- obor preventivné a diagnosticky zaméreny
- do budoucnosti se da ocekavat, ze prinese i |éCebné moznosti

*imunogenetika, onkogenetika, populacni genetika, genetika rostlin (bakterii, vira...), evolucni g



Nukleove kyseliny

Funkce
Uchovavani a pfenos (béhem déleni bunék) genetické informace
UrcCuji ,program” bunky a nepfimo i celého organizmu

HsN
Stavba g
fetézec — polymer nukleotidl vzajemné spojenych N =N
(tisice az milion nukleotid() OH U \ ,)
HO —P—+O N N
DNA=deoxyribonukleové kyselina o o
RNA=ribonukleové kyselina OHOH
nukleozid { adenozin)
nukleotid

{adenczin-5'- fosfat)

Nukleotid — jednotkou nukleovych kyselin - 4 druhy

Cukr + baze + zbytek kys. fosfore€né




Nukleotid

5 uhlikaty cukr (pentoza)
2-deoxy-D-ribéza (DNA) /D-riboza (RNA)
Fosfat (zbytek kyseliny fosfore¢né) HPO3
Baze — 4 druhy

Nukleosid

5 uhlikaty cukr (pentdza)
2-deoxy-D-ribdéza (DNA)/D-rib6za (RNA)
Baze — 4 druhy

Spojeni horizontalni: vodikové mustky
Spojeni vertikalni: fosfodiesterove vazby

BAZE + CUKR = NUKLEOSID




Dusikaté baze - parovani

DNA RNA
A-T A-U
C-G C-G

- purineveé — adenin (&) a guanin [(7)
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DNA - deoxyribonukleova kyselina

Sklada se ze 2 vlaken - retézcu (,,double helix“)
- komplementarni a antiparalelni

Retézce se otaci proti sobé a vytvareji dvousroubovici
Spojeni prostrednictvim vodikovych mustkd v misté bazi

Stabilni (neopousti prostor bunécného jadra)

DNA
double
helix




Antiparalelni retézce DNA a komplementarita bazi

Komplementarita bazi - DNA

5'-konec

cytosin guanin H,C—0—P=0
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3'-konec

5'-konec



Gen

(b)

5' 32p.

TAGCTGACTC3
3’ ATCGACTG

CT
GA

DNA polymerase
+ dATP, dGTP, dCTP, dTTP
+ ddGTP in low concentration

5'32P-TAGCTGACTCAG3'

3' ATCGACTGAGTCAAGAACTATTGGGCTTAA...

+
5'32P-TAGCTGACTCAGTTCTCG3

3 ATCGACTGAGTCAAGAACTATTGGGCTTAA...

+
5'32P-TAGCTGACTCAGTTCTCGATAACCCG3'

3' ATCGACTGAGTCAAGAACTATTGGGCTTAA...

Vv sobé uchovava

genetickou informaci.

Ruznym sledem nukleotidu Ize dosahnout velkého
pocCtu kombinaci.

AGTCAAGAACTATTGGGCTTAA ...

COCTETGRAGCCACACCCTAGESTTGGODA
ATCTAC TCCCAGGAGCAGGGAGGGCAGGAG
COAGGECTGOGOATAAAAGTCAGGGCAGAS
COATCTATTGCTTACATTTGC T TC TRACAD
ABCTGTGTTCACTAGCAACTCARACAGACH
COATGETGCACCTRACTCCTGAGGAGARGT
CTGOCGT TACTGOCCTGTGGEECARGETGR
RCGTGGATGAAGTTGGTGGTGAGGCCCTGE
GGAGGTTGGTATCANGGTTACAAGACAGGT
TTAAGGAGACCAATAGAARCTGEGCATGTG
GAGRCAGACARGRCTCTTGGGTTTCTGATA
GGCACTGACTCTCTCTGOCTATIGGTCTAT
TTTOCCACCCTTAGGCTGCTGETCETCTAC
CCTTGGACCCAGAGGTICTTTGAGTCCTTT
GGGEATCTCTICCACTCCTGATGCTGTTATG
GOCRAACCCTAAGETGARGGCTCATGGCARG
AARGTGCTOGGTGOCTTTAGTGATGGCCTG
GCTCACCTGGACAACCTCARGGECACCTTT
GCCACACTGAGTGAGCTGCACTGTGACANG
CTGCACGTGGATCCTGAGAACTICAGEGTG
AGTCTATGGGACCCTICATGTITITCTITCS
CCTTCTITIC TATCGTTARGT TCATSTCAT
AGCAAGGECAGAAGTAACAGGGTACAGTTT
AGANTGGGRAACAGACCAATCATTGCATCA
GTGTGGAAGTCTCAGGATCETTTTASTT IO
TTTTATTTGCTGTTCATARCAATTGTTTTIC
I T GTTTAATTCT TGETTTCTTTTTTTTT
CTTCTCOGCAATTTTTACTATTATACTTAR
TGCCTTARCATTGTETAT AR AAARGGANR
TATCTCTGAGATACATTAAGTAACT TAAN
ARARRCTTTACACAGTCTGOCTAGTACATT
ACTATTTGGAATATATGTGTGOTTATTIGE
ATATTCATARTCTCCCTACTTTATTTICNT
TTATTTTTARTTGATACATAATCATTATAL
ATATTTATGGGTTAMGTGTAATGTTTTAS
TATGTCTACACATATTCACCRARTCAGEROT
AATTTTGCATTTGCTAATT TTARARAATGET
TTCTTCTTTTAATATACTTTTTTGTTTATC
TTATTTCTAATACTTTCCCTRAATOTCTTIC
TTTCAGGGCRATAATGATACARTGTATCAT
GCCTCTTTGCACCATTC TARAGAATARCAG
TEATRATTTCTGEETTAAGGCAATAGCAAT

ATTTCTGCATATAAATATTTCTGCATATAA
ATTGTAACTGATETAAGAGGTTTCATATTG
CTAATAGCAGU TACAATCCAGCTACCATTC
TGCTTTTAT T TTATGOTTGGGATAMGGCTS
GATTATTCTGAGTCCAACGCTAGGCCCTTTT
GOTRATCATOTTCATACCTCTTATCTTCCT
COCRCAGCTCOTGGGCARCGTGETGETCTG
TGTGCTGGONCATCACT TTGGCAARGAATT
CACCCCACCAGTGCAGGC TGCCTATCAGRA
AGTGGTGECTGGTETGECTARTGOCCTGEE
CCACARGTATCACTARGCTCGCTTTCTTGE
TETCCARATTTC TATTAAAGGTTCOTTTGTT
COCTAAGTCCARC TACTAAMMC TRRGEGATA
TTATGRAGGECCTTOAGCATCTRGATICTG
COTAATANAPACATTTATTTTCATTGCAR
TGEATGTATTTARATTATTICTCAATATTTT
ACTARMAACGGGAATGTGGGAGGTCAG TGO
TTTAARACATARAGAAATGATGAGCTGTTC
AAMCCTTECGARRATACACTATATCTTAAR
CTCCATGARAGRAGCTCAGECTGUARCCAG
CTAATGCACATTCRCARCAGCCCCTGATGD
CTATGOCTTATTCATCCCTCAGANMAGGAT
TCTTGTAGRGGCTTGATTTGEAMGG T TAAAG
TTTTECTATSCTGTATTTTACATTACTTAT
TETTTTAGCTGTCCTCATGARTGTCTTTIC




RNA - ribonukleova kyselina

Funkce
je prostrednikem realizace (exprese) informaci ulozenych v DNA
=proteosyntéza=syntéza bilkovin - R bese
(hene: guanine)

Stavba .
fetézec — polymer nukleotidl vzajemné spojenych Omi—0.

& .o
5 uhlikaty cukr (pentéza):D-riboza TN 2
Fosfat (zbytek kyseliny fosfore¢né) HPO3 _— 0=§;‘ D“”
Baze — 4 druhy —A, U, C, G 5 7

* na rozdil od DNA obvykle jednovlaknova
. casto ovsem d|ky vnitfnimu parovani




Druhy RNA

m-RNA

» Messenger RNA, informacni RNA, mediatorova RNA;

» prenasi dédicnou informaci, ktera je ulozena v genu a
koduje presné poradi AMK v bilkoviné;

» vznika prepisem (transkripci) z DNA a naslednym sestrihem
(splicing);

» z jadra je transportovana do cytoplazmy, kde se ve spojeni
s ribosomy Ucastni syntézy bilkovin (translace)




Druhy RNA

t RN A Amino acid-accepting end

Transferova RNA;

pfinasi aminokyseliny na spravné misto vznikajiciho
polypeptidu — na proteosynteticky aparat bunky

za klasické schéma molekuly tRNA je povazovan
Jrojlistek jetele”;

Loop 2

na konci CCA 3° je navazana esterovou vazbou Ia
prenasena AMK. Antieoyer

vznika transkripci polymerasou Ill genu
roztrouSenych na rdznych mistech genomu;

primarni transkript je upraven sestfihnem, kdy jsou
odstranény introny;




Druhy RNA

r-RNA
- Ribozomova RNA;

- spolu se specifickymi bilkovinami se podili na tvorbé ribozomu

- pravépodobné zodpovédna za funkci ribozomu - proteosyntéza
- jednovlaknita i dvousroubovice
- vznika v jadérku podle zvlastniho

predpisu rDNA

(b) Large subunit

(@) Small subunit

(c) Complete 70S ribosome







|DNA vs. RNA

DNA

= deoxyribose sugar
= nitrogen bases

RNA

~ " ribose sugar
" nitrogen bases

e G,C. AT e« G, C, AU
e T:A e U:A
e C:G +C: G

= double stranded = single stranded




Polysacharidy a lipidy ... stavebni a zasobni fun

Bilkoviny (proteiny) ... univerzalni, mohou mit fun
stavebni, zasobni, biochemickou (enzymy), transportni,
kontrolni, signalni,..

skladaji se z AK (aminokysel
spojenych peptidickou vazbou

Q. helix
Sroubovice

R—(|)H—COOH
NH.

B struktura
skladany list




alanin (Ala)
valin (Val) CH, T

leucin (Leu) ‘T

prolin (Pro) H

Prehled zakladnich aminokyselin

neutralni s nepolarnim postrannim retézcem

glycin (Gly) 0

serin (Ser) |

CH; O

glutamin (GIn) THz
G

O/\cﬂg ~

cystein (Cys) |

selenocystein (Sec) ﬂ

CH,
Hse”  ~cH oM

neutralni s polarnim postrannim fetézcem
kyselé

zasadité

esencialni
kyselina asparagova (Asp) H
HO CH
\Itlz/ {tlzu/ oH
o] NH,
kyselina glutamova (Glu)
o} 0
L e A
Ho” cHy {TH/ SoH
arginin (Arg) i
I i
CH CH
N c\“( Sy z"ci:u/ c\on
NH,
lysin (Lys) s
I
H CH, _CH c
N oty 2‘t|:|-l/ SoH
NH,
histidin (His) ﬁ
CH
//N\c/ L on
i | |
N—"CH NH;




Specificky vztah mezi strukturou a funkci:
posloupnost aminokyselin = struktura = funkc
Kriticka podminka pro zachovani zZivotnich
pochodu bunky:

mit moznost podle potreby vytvorit protein
pro zabezpeceni daneé funkce




Centralni dogma molekularni bi

Prenos genetické informace v zivych organism
DNA — RNA — protein
DMNA replhcation

DMNA repair
C;Hm}ﬁc‘: recombination
DMNA
L H A
I 5
RMNA synthesis
iiranscripteon)

RMA
SRR RN
proten symthesis

ltranslationl
PROTEIN

HaMN COOH

aming acids
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Nukleosid, nukleotid, skladba a fce NK, baze,
parovani bazi, gen, genofond, genotyp, fenotyp,
genom




